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Pärilikud rinna- ja munasarjakasvajad – geenimutatsioonide paneel 
 
Rinnavähk on maailmas naistel sagedasim pahaloomuline kasvaja ja kasvajatest tingitud 
surmapõhjus. Rinnavähi suremust on võimalik vähendada lisaks paremale ravile parema ennetusega 
nii haiguse tekke vähendamise kui ka varase avastamise näol. Praegu diagnoositakse Eestis liiga 
suur osa rinnavähi juhte levinud või kaugmetastaasidega staadiumis, mil haiguse prognoos on halb. 
Eestis on praegu rakendatud rinnavähi sõeluuring 2-aastase intervalliga vanuses 50-74.  
Geneetiline testimine päriliku rinna- ja munasarjavähi kõrge riskiga seotud geenivariantide suhtes on 
näidustatud kõrge perekondliku riskiga juhtudel või vähi diagnoosi saanud olukorras. Rinnavähi 
elupuhune risk haigusseoselise geenivariandiga naistel on näiteks 60-72% BRCA1, 55-69% BRCA2 
korral. Munasarjavähi risk on vastavalt 36-53% BRCA1 ja 11-25% BRCA2 korral. Geneetilise 
testimise leiust sõltuvalt on abi: 
 

• Diagnoosi täpsustamiseks ja prognoosi hinnanguks; 

• Ravimeetodi valik, ravimi valik; 

• Riskilangetavate operatsioonide vajadus; 

• Teiste organsüsteemide jälgimise vajadus; 

• Pereliikmete uurimine, vajadusel nende edasine jälgimine riski prognoosiks ja ennetuseks. 

Paneelis sisalduvad järgmiste geenide mutatsioonanalüüsid sekveneerimise teel: ATM, BARD1, 
BLM, BRCA1, BRCA2, BRIP1, CDH1, CHEK2, DICER1, EPCAM, FANCM, MLH1, MRE11A, MSH2, 
MSH6, NBN, NF1, PALB2, PMS2, PTEN, RAD50, RAD51C, RAD51D, RECQL, SMARCA4, STK11, 
TP53, XRCC2. 
 
Kui vastus ühele või mitmele järgnevatest küsimustest on selge JAH, siis on soovitatud geneetiline 
paneeluuring Pärilikud rinna- ja munasarjakasvajad – geenimutatsioonide paneel. 
 

1. Terved kõrge perekondliku riskiga juhud: 

 

• Kas Teie 1.-2. astme bioloogilistel sugulastel (st. „veresugulastel“) on tuvastatud päriliku 

rinnavähi, jämesoolevähi või melanoomi kõrgenenud eelsoodumust põhjustava haruldase 

üksikgeeni variandi esinemine?  

 

• Kas Teie 1.-2. astme bioloogilistel sugulastel on ühel isikul diagnoositud kaks või rohkem 

esmast rinnavähki haigestumist, see tähendab mitu rinnavähi juhtu ühel isikul?  

 

• Kas Teie 1.-2. astme bioloogilistel sugulastel on kahel või enamal isikul diagnoositud 

rinnavähk, see tähendab mitu rinnavähi juhtu veresugulastel?  

 

• Kas Teie 1.-2. astme bioloogilistel sugulastel on diagnoositud munasarjavähk, munajuha 

vähk või kõhukelme vähk? 

 

• Kas Teie 1.-2. astme bioloogilistel sugulastel on diagnoositud rinnavähk noores vanuses (alla 

50. eluaastat)? 

 

• Kas Teie 1.-2. astme meessoost bioloogilisel sugulasel on esinenud rinnavähk?  

 

• Kas Te olete Ashkenazi juudi päritolu? 
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2. Esmased rinna- ja/või munasarjavähi diagnoosiga haiged: 

 

• Kas Teie perekonnas on teada pärilik rinna- ja/või munasarjavähki tekitav geenivariant? 

 

• Kas rinnavähk on diagnoositud noores eas (≤ 45-aastane diagnoosimisel)? 

 

• Kolmik-negatiivne rinnavähk olenemata vanusest; 

 

• Diagnoositud rinnavähk mõlemas rinnas või mitu erineva histoloogiaga tuumorit samas 

rinnas; 
 

• Rinnavähki haigestumine olenemata vanusest ja üks faktor järgnevatest: 

a) ≥ 1 sugulasel rinnavähk ≤ 50-aastaselt (sugulase all on siin ja edaspidi mõeldud 1., 
2. või 3. astme veresugulasi samas suguvõsa pooles); 
b) ≥ 1 sugulasel olenemata vanusest diagnoositud munasarja-, pankrease- või 
metastaatiline või kõrge/väga kõrge riski grupi eesnäärmevähk; 

 

• Kas Te olete Ashkenazi juudi päritolu? 

 

• Patsiendil ja/või suguvõsas on esinenud ≥ 3  juhtu järgnevast (eriti noores eas 

haigestumine): pankreasevähk, metastaseerunud või kõrge/väga kõrge riski grupi 
eesnäärmevähk, sarkoom, neerupealise vähk, ajukasvaja, endomeetriumivähk, 
kilpnäärmevähk, neeruvähk, dermatoloogiline manifestatsioon ja/või makrotsefaalia; 
hamartomatoossed polüübid seedetraktis, difuusne maovähk; 
 

• Kas Teil on diagnoositud munasarjavähk (k.a munajuha- ja primaarne peritoneaalne 

kasvaja)? 

 

• Meessoost isikul rinnavähk; 

 

• Patsiendil on lobulaarne rinnavähk ja temal/tema sugulasel on diagnoositud difuusne 

maovähk. 
 
Selgitus sugulusastmete kohta:  
1. astme sugulus: isa ja ema, laps, õde, vend; 
2. astme sugulus: vanaema, vanaisa, lapselaps, tädi, onu, õe- või venna laps, poolvend, poolõde. 
 
Uuritav materjal: EDTA-veri 
Materjali säilitamine: 2-8 °C 3 päeva, pikemaajaliselt sügavkülmutatult 
Vastuse saamise (TAT) aeg: 21 tööpäeva 
Hind: 2x 66618 
 
Viited: 
NCCN Clinical Practice Guidelines in Oncology: Genetic/Familial High-Risk Assessment: Breast, 
Ovarian, and Pancreatic. Version 4.2025. 
http://www.nccn.org/professionals/physician_gls/f_guidelines.asp  
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