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EESMARK

PARILIKU RINNA- JA MUNASARJAVAHI KASITLUSJUHEND

Kaesoleva juhendi eesmargiks on tagada Uhtne ja nduetele vastav pariliku rinna- ja munasarjavahi
diagnostika ja ravi.

KEHTIVUS

Kaesolev juhend kehtib Kliinikkumi pahaloomuliste kasvajate kasitlusega kokku puutuvates
struktuuritiksustes.

VASTUTUS

Juhendi rakendamise eest vastutavad Kliinikute juhid ja Kliinikumi ravijuht. Vahetu vastutus korrektse
haiguse kasitluse eest on raviarstil.

TEGEVUSKIRJELDUS

1. DIAGNOSTIKA

Genesetiline testimine pariliku rinna- ja munasarjavahi kdrge riskiga seotud geenivariantide
suhtes on naidustatud jargmistel juhtudel.

1.1. Terved, korge perekondliku riskiga isikud

1.1.1.
1.1.2.

1.1.3.
1.1.4.

1.1.5.

1.1.6.

1.1.7.
1.1.8.

Suguvdsas on teada parilik rinna- ja/véi munasarjavahki tekitav geenivariant.

Suguvdsas on Uhel isikul olnud = 2 primaarset rinnavahki (haigestumine olenemata
vanusest).

Suguvdsas on = 2 isikul olnud primaarne rinnavahk (samas perekonnas).

Suguvdsas diagnoositud = 1 isikul munasarjavahk (k.a munajuha- ja primaarne
peritoneaalne kasvaja).

1. vBi 2. astme sugulasel on diagnoositud rinnavahk < 50-aastaselt voi kolmiknegatiivne
rinnavahk.

Patsiendil ja/vGi suguvdsas on esinenud = 3 juhtu jargnevast (eriti noores eas
haigestumine): pankreasevahk, metastaseerunud voi kdrge/vaga korge riski grupi
eesnaarmevahk, sarkoom, neerupealise vahk, ajukasvaja, endomeetriumivahk,
kilpnaarmevahk, neeruvahk, dermatoloogiline manifestatsioon ja/véi makrotsefaalia;
hamartomatoossed polltbid seedetraktis, difuusne maovahk.

Suguvbsas on meessoost isikul esinenud rinnavahk.

Taidetud on genesetilise testimise naidustuse kriteeriumid, kuid geeniuuring on teostatud
varasemalt parilike kasvajastindroomide limiteeritud uuringute ajal (naiteks on teostatud
ainult Uksikute geenide anallis voi ei ole valistatud vastava geeni suuremad
deletsioonid ja duplikatsioonid).

. Isikud, kellel on kasvajate riski kalkulatsiooni mudeli (CanRisk, BRCAPro jt) pohjal >5%

téendosus BRCA1 vdi BRCAZ2 geeni haigusseoselise voi tdendoliselt haigusseoselise
variandi esinemiseks.
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1.2. Esmased rinna- ja/véi munasarjavahi diagnoosiga haiged
1.2.1. Perekonnas on teada parilik rinna- ja/vdi munasarjavahki tekitav geenivariant.
1.2.2. Rinnavahk noores eas (< 50-aastane diagnoosimisel).
1.2.3. Kolmik-negatiivne rinnavahk olenemata vanusest.
1.2.4. Rinnavahk mdlemas rinnas vdi mitu esmast kollet samas rinnas.
1.2.5. Rinnavahki haigestumine olenemata vanusest ja Uks faktor jargnevatest:

a) 21 sugulasel rinnavahk < 50-aastaselt (sugulase all on siin ja edaspidi mdeldud 1.,
2. vdi 3. astme veresugulasi samas suguvdsa pooles);

b) = 1 sugulasel olenemata vanusest diagnoositud munasarja-, pankrease- voi
metastaatiline vdi kdrge/vaga korge riski grupi eesnadrmevahk.

1.2.6. Populatsioonis on teada kérgem haigestumisrisk (nt Ida-Euroopa paritolu juudi rahvus).
1.2.7. Diagnoositud munasarja-, munajuha voi kdhukelmevahk.
1.2.8. Meessoost isikul rinnavahk.

1.2.9. Patsiendil on lobulaarne rinnavahk ja temal/tema sugulasel on diagnoositud difuusne
maovahk.

1.2.10.Kasvaja koe geneetilisel voi immuunhistokeemilisel uuringul on viited iduliinis
haigusseoseliste variantide esinemisele.

1.2.11. Parilike kasvajasundroomide diagnostika on vajalik ka juhtudel, kui eelmainitud faktoreid
ei esine, kuid iduliini haigusseoselistest variantidest séltub sisteemravi valik voi
operatiivse ravi maht.

1.3. Geneetilise testimise voimalused

1.3.1. Pariliku rinna ja/vdi munasarjavahi kahtlusel vo6ib patsiendi suunata esmasele
geenipaneeli testimisele iga eriala arst vdi kliiniline geneetik. Vahidiagnoosi omava
patsiendi suunab ndidustuste olemasolul testimisele tema raviarst (onkoloog,
glnekoloog, kirurg). Analldsile suunamisel on vajalik eelnevalt patsiendiga Iabi viia
esmane analudsi vajadust ja véimalikke tulemusi sisaldav konsultatsioon — testieelne
ndustamine.

1.3.2. Kasvaja diagnoosi mitteomavate naiste pariliku rinna ja/véi munasarjavahi geneetilise
testimise vajalikkuse anamnestiline kusimustik (Lisa 3) taidetakse naise esmasel
pddrdumisel rinnandarme eriarsti  (onkoloog, onkoglnekoloog, onkokirurg),
meditsiinigeneetiku ja rinnakabineti ammaemanda vastuvétule; véimalusel naistearsti
vastuvétul.

1.3.3. Pariliku vahi kahtlusel valitakse analtusi tellimisel: Parilikud kasvajad — geenipaneeli
sekveneerimine (113 geeni, NGS), venoosne veri.

1.3.4. Vastavalt esinevatele kasvajatele ja pereanamneesile tellitakse vajadusel lisauuringud,
mille maht otsustatakse kliinilise geneetiku konsultatsiooni kaigus.
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Kahtlus parilikule kasvajastindroomile

l

Parilike kasvajasliindroomidega seotud Haigusseoseline variantesineb,
geenide paneeldiagnostika périliku kasvaja diagnoos kinnitus

l

Haigusseoselist variantiei leitud, kuid
anamnees sobib parilikule kasvajasiindroomile

i

‘ Suunaminekliinilise geneetiku konsultatsioonile |

Joonis 1. Périliku rinna- ja munasarjavéhi geeniuuringute algoritm

2.

RAVI JA JALGIMINE

Uldised ravi pdhimdtted on toodud sporaadilise rinnavahi ja munasarjavahi ravijuhendites.
Kasitluse isearasused séltuvalt geenivariandist. Allpool toodud geenide parilike variantide puhul
moeldakse haigusseoselisi vbi tdendoliselt haigusseoselisi variante (inglise keeles
pathogenic/likely pathogenic ehk P/LP variants).

Pariliku kasvajasiindroomi korral on patsiendile ndidustatud geneetiku konsultatsioon ja
edasine jalgimine onkoloogi/onkokirurgi/onkogiinekoloogi juures; soovitav lahisugulaste
geneetiline konsultatsioon ja testimine (kaskaadskriining).

Riskijuhtimine on multidistsiplinaarne, vajadusel kaasata pslhholoog. Kasitlus holmab
olemasoleva vahi ravi ning uue kasvaja ennetamist ja varajast avastamist (uuringuid, riski
vahendavaid operatsioone ja ravimeid, elukvaliteedi muutuste selgitamist).

2.1. Parilik rinna- ja munasarjavahi siindroom — esineb BRCA1 v6i BRCA2 geeni parilik

variant
21.1. Kdérge risk rinna-ja munasarjavahi tekkeks, meestel keskmisest kdérgem risk
eesnaarmevabhi ja rinnavahi tekkeks.

BRCA1 haigusseoselise variandi korral on kasvajate elupuhused riskid jargmised:

a) primaarse rinnavabhi risk 60-72

b) kontralateraalse rinnavahi 20-aastane kumulatiivne risk 30-40%
¢) meestel rinnavahi risk 0,2-1,2%

d) munasarjavahi risk 39-58%

e) pankreasevahi risk < 5%

f) eesnaarmevahi risk 7-26%

BRCAZ2 haigusseoselise variandi korral on kasvajate elupuhused riskid jargmised:

a) primaarse rinnavahi risk 55-69%

b) kontralateraalse rinnavahi 20-aastane kumulatiivne risk 25%
¢) meestel rinnavahi risk 1,8-7,1%

d) munasarjavahi risk 13-29%

e) pankreasevabhi risk 5-10%

f) eesnaarmevahi risk 19-61%

2.1.2. Patsiendiga arutada individualiseeritud otsuseid:

a) Riski vahendava kirurgia meetodi hindamine, otsustamine ja tutvustamine rinnakirurgi
vastuvotul (bilateraalne mastektoomia, kontralateraalne mastektoomia, kohene véi
etapiline rindade taastamine). Riski vdhendava kirurgia sobivuse (ajafaktor, haiguse
levik, tervislik seisund, vanus, rindade anatoomiline variant, muud riskifaktorid) ja
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2.1.3.

2.14.

2.1.5.

vdimaluste hindamine. Uks aasta peale rindade taastamise operatsiooni teostada
MRT jaak-rinnakoe hindamiseks.

b) Bilateraalne riski langetav salpingo-ooforektoomia (naised, kes ei planeeri enam
lapsi, soovitavalt alates 35. eluaastast BRCA1 haigusseoseliste variantide korral ja
alates 40. eluaastast BRCAZ2 haigusseoseliste variantide korral). Kui sugulastel on
munasarjavahk diagnoositud veelgi nooremas vanuses, peaks kaaluma riski
langetavat kirurgiat sellest lahtuvalt. Salpingo-ooforektoomiat mittesoovijatele
transvaginaalne ultraheli koos seerumi CA125 maaramisega alates 35. eluaastast.

c) Kaaluda kemopreventsiooni tamoksifeeni vdi aromataasi inhibiitoritega, kui ei ole
teostatud riski langetavat operatsiooni vdi ei vdhenda operatsioon riski piisavalt.

BRCA haigusseoselise variandiga rinnavahk on prediktiivselt kemosensitiivne haigus,
mille korral toimivad DNA kahjustust tekitavad preparaadid (plaatina sisaldavad
raviskeemid). Olapariib (pole Eesti Haigekassa poolt finantseeritud) on naidustatud
BRCA haigusseoselise variandiga korgriski haigetel adjuvantravina, PARP inhibiitor
metastaatilise haiguse HER2 negatiivsele rinnavahile.
Olapariib on naidustatud (Eesti Haigekassa poolt finantseeritud) monoteraapiaks
levinud (FIGO Il ja IV staadium) BRCA haigusseoselise variandiga (idurakuline voi
somaatiline) madalalt diferentseerunud epiteliaalse munasarja-, munajuha voi primaarse
peritoneaalvahiga (C48, C57.0, C56) taiskasvanud patsientide sailitusraviks, kellel on
saavutatud ravivastus (taielik vb6i osaline vastus) parast esimese rea plaatinapohise
keemiaravi |6petamist; vdi retsidiveerunud haiguse korral patsientidele, keda on
eelnevalt ravitud kahe vdi enama plaatinapdhise keemiaraviga ning kes on saanud
osalise vdi taieliku ravivastuse viimasele plaatinapdhisele keemiaravile.

Jalgimine

a) Rindade enesekontroll alates 18a vanusest.

b) Arstlik kliiniline rindade uurimine 1-2 korda aastas alates 25-aastaselt.

c) Uks kord aastas MRT rindadest (alates 25-aastaselt), tiks kord aastas mammogramm
(vanuses 30-75a), mammograafia ja MRT teostatakse 6 kuuliste intervallidega voi
samal perioodil.

d) Kaks korda aastas transvaginaalne UH-uuring, onkomarkeri CA125 ma&aramine
(alustada 35-aastaselt).

e) BRCA1,2 haigusseoselise variandiga meestele rindade kliiniline kontroll kord aastas
alates 35. eluaastast. Kaaluda BRCAZ2 variandiga meestel (ks kord aastas
mammogrammi teostamist alates 50a vanusest voi 10a varasemas eas kui on olnud
pere noorima meessoost isiku rinnavahki haigestumine.

f) Eesnaarmevabhi skriining on alates 40. eluaastast soovitatav BRCAZ2 haigusseoselise
variandiga meestele ning kaalumist vaart BRCA1 variandiga meestele.

g) Pankreasevahi skriiningut kord aastas MRT ja/vdi endoskoopilise ultraheliuuringuga
alates 50. eluaastast (vdi 5-10 aastat nooremas eas, kui oli noorim pankreasevahki
haigestumise juht perekonnas) vdib kaaluda BRCA1 vb6i BRCAZ2 variandiga isikute
puhul, kellel on vahemalt (ks esimese vobi teise astme sugulane eksokriinse
pankreasevahiga.

h) Alates 75. eluaastast jalgimine vastavalt individuaalsele otsusele.

NB! Bialleelsed BRCA1 ja BRCAZ2 geeni variandid pdhjustavad Fanconi aneemiat.

2.2. ATM geeni parilik variant

2.2.1.

222
2.23.

Moodukalt tdusnud risk rinnavahi tekkeks heterostigootse variandi korral - rinnavahi
elupuhune risk 21-24%. Munasarjavahi elupuhune risk 2-3%, pankreasevahi risk ~5-
10%. Voimalik ka eesnaarmevahi suurenenud risk.

Riski langetava kirurgia teostamiseks ei ole piisavalt tdenduspdhisust.
Jalgimine

a) Mammograafia kord aastas alates 40a vanusest.

b) Kaaluda rindade MRT uuringut alates 30-35a vanusest.
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c) Meestele kaaluda eesnaarmevahi skriiningu teostamist alates 40a vanusest.
d) Pankreasevahi osas kaaluda skriinimist, kui antud kasvaja on pereanamneesis.

NB! Bialleelse ATM geeni variandi korral tekib retsessiivselt paranduv haigus ataksia-
teleangiektaasia.

BARD geeni parilik variant

2.3.1.
2.3.2.
2.3.3.

Madddukalt tdusnud risk rinnavahi tekkeks — rinnavahi elupuhune risk 17-30%.
Riski langetava kirurgia teostamiseks ei ole piisavalt tdenduspdhisust.
Jalgimine: mammograafia voi rindade MRT kord aastas alates 40a vanusest.

BRIP1 geeni parilik variant

24.1.
24.2.

Rinnavahi elupuhune risk on teadmata. Munasarjavahi elupuhune risk 5-15%.
Riski langetav salpingo-ooforektoomia on soovitatav alates vanusest 45-50a.
NB! Bialleelsed BRIP1 geeni variandid pdhjustavad Fanconi aneemiat.

CDH1 geeni parilik variant

2.5.1.
2.5.2.
2.5.3.

Rinnavahi (lobulaarkartsinoomi) elupuhune risk 37-55%.
Kaaluda riski langetavat mastektoomiat.
Jalgimine: mammograafia voi rindade MRT kord aastas 30a vanusest.

NB! Koérge risk ka pariliku difuusse maovahi tekkeks — vt kasitlus vastavalt pariliku difuusse

maovahi (HDGC) rahvusvahelistele juhistele.

CHEK2 geeni parilik variant

2.6.1.

2.6.2.

2.6.3.

Primaarse rinnavahi elupuhune risk 23-27%. Kontralateraalse rinnavahi 10-aastane
kumulatiivne risk 6-8%. Véimalik kdrgem elupuhune risk eesndarmevahi tekkeks.

NB! Bialleelse CHEKZ2 geeni variandi korral on riskid kdrgemad.

Riski langetava mastektoomia soovitamiseks ei ole piisavalt tdenduspdhisust, kasitleda
vastavalt pereanamneesile.

Jalgimine: mammograafia teostamine kord aastas alates 40a vanusest. Kaaluda rindade
MRT teostamist alates vanusest 30-35a. Meestele kaaluda eesnadarmevahi skriiningut
alates 40a vanusest.

Lynchi siindroomiga seotud MLH1, MSH2, MSH6, PMS2 ja EPCAM geenide parilikud
variandid

2.7.1.

2.7.2.

Rinnavahi elupuhune risk <15%. Munasarjavahi elupuhune risk sdltuvalt geenist 1-38%.
Kdrge risk jamesoole- ja endomeetriumivahi tekkeks.

Kasitlus ja jalgimine vt Lynchi sindroomi juhenditest.

NB! Bialleelse variandi korral vdib tekkida lapseea mitmikkasvajatega kulgev siindroom
CMMRD (constitutional mismatch repair deficeincy).

NF1 geeni parilik variant - 1. tiitipi neurofibromatoos

2.8.1.

2.8.2.

2.8.3.

Rinnavahi elupuhune risk 20-40%. Koérgenenud risk perifeerse narvitupe maliigsete
kasvajate ja gastrointestinaalsete stroomakasvajate (GIST) tekkeks.

Riski langetava mastektoomia soovitamiseks ei ole piisavalt tdenduspdhisust, kasitleda
vastavalt pereanamneesile.

Jalgimine: mammograafia teostamine kord aastas alates 30a vanusest. Kaaluda rindade
MRT teostamist alates vanusest 30-50a.
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2.9. PALB2 geeni parilik variant
2.9.1. Rinnavahi elupuhune risk 32-53%. Kontralateraalse rinnavahi 10-aastane kumulatiivhe

risk 5-8%. Meeste rinnavahi risk 70. eluaastaks 0,9%. Munasarjavahi elupuhune risk 3-
5%. Pankreasevahi elupuhune risk 2-5%.

2.9.2. Arutada riski langetava mastektoomia vdimalust. Riski langetava salpingo-

ooforektoomia kaalumine on soovitatav alates vanusest 45-50a.

2.9.3. Jalgimine: mammograafia ja rindade MRT teostamine kord aastas alates 30a vanusest.

2.10.

2.11.

2.12.

2.13.

2.14.

Meestele rindade Kliiniline kontroll kord aastas alates 35. eluaastast. Pankreasevanhi
osas skriinida PALBZ2 variandiga patsiente, kelle pereanamneesis on pankreasevahki.

NB! Bialleelsed PALBZ2 geeni variandid pohjustavad Fanconi aneemiat.

PTEN geeni parilik variant

2.10.1.Rinnavahi elupuhune risk 40-60% voi >60% (erinevate uuringute andmetel).
Kdrgenenud risk kilpnaarme-, jamesoole-, endomeetriumi- ja neeruvahi tekkeks.

2.10.2. Arutada riski langetava mastektoomia vdimalust.

2.10.3. Jalgimine: rindade enesekontroll alates 18a vanusest. Kliiniline rindade kontroll 1-2
korda aastas alates 25a vanusest, voi 5-10 aastat nooremas eas, kui oli noorim
rinnavahki haigestumise juht perekonnas. Mammograafia ja rindade MRT uuring kord
aastas alates 30a vanusest vdi 10 aastat nooremas eas, kui oli noorim rinnavahki
haigestumise juht perekonnas. Teiste kasvajate osas kasitlus vastavalt Cowdeni
sundroomi vdi PHTS (PTEN hamartoma tumor syndrome) juhenditele.

RAD51C geeni parilik variant
2.11.1. Rinnavahi elupuhune risk ~20%. Munasarjavahi elupuhune risk 10-15%.

2.11.2. Riski langetava mastektoomia soovitamiseks ei ole piisavalt tdenduspdhisust, kasitleda
vastavalt pereanamneesile. Soovitada riski langetavat salpingo-ooforektoomiat alates
vanusest 45-50a.

2.11.3. Jalgimine: mammograafia kord aastas ja kaaluda rindade MRT teostamist kord aastas
alates 40a vanusest.

NB! Bialleelsed RAD51C geeni variandid pohjustavad Fanconi aneemiat.

RADS51D geeni parilik variant
2.12.1. Rinnavahi elupuhune risk ~20%. Munasarjavahi elupuhune risk 10-20%.

2.12.2. Riski langetava mastektoomia soovitamiseks ei ole piisavalt tdenduspdhisust, kasitleda
vastavalt pereanamneesile. Soovitada riski langetavat salpingo-ooforektoomiat alates
vanusest 45-50a.

2.12.3. Jalgimine: mammograafia kord aastas ja kaaluda rindade MRT teostamist kord aastas
alates 40a vanusest.

STK11 geeni parilik variant — Peutz-Jeghersi siindroom

2.13.1.Rinnavahi elupuhune risk 32-54%. Mitteepiteliaalse munasarjavahi elupuhune risk
>10%. Pankreasevahi elupuhune risk >15%.

2.13.2. Arutada riski langetava mastektoomia vdimalust.

2.13.3. Jalgimine: mammograafia ja rindade MRT teostamine kord aastas alates 30a vanusest.
Muus osas jalgimine vastavalt Peutz-Jeghersi stindroomi juhenditele.

TP53 geeni parilik variant

2.14 1. Rinnavahi elupuhune risk >60%. Kontralateraalse rinnavahi kimne aasta kumulatiivne
risk 18-49%. Kdrge risk Li-Fraumeni sindroomi spektri teiste kasvajate tekkeks (pehme
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koe sarkoomid, osteosarkoomid, kesknarvisisteemi kasvajad, adrenokortikaalsed
kartsinoomid).

2.14.2. Arutada riski langetava mastektoomia véimalust.
2.14 3. Kasitlus ja jalgimine vastavalt Li-Fraumeni sindroomi juhenditele.

3. ELUSTIILI SOOVITUSED: Vvaltida ulekaalu, mo&ddukas fuusiline kehaline aktiivsus,
minimaliseerida alkoholi tarbimist, soovitav lapse rinnaga toitmine.

4. HORMONAALSED JA RASESTUMISEGA SEOTUD KUSIMUSED PARILIKU
GEENIVARIANDI KORRAL

4.1. Kontratseptsioon:  hormoonidel pdhinevad rasestumisvastased vahendid ei ole
vastunaidustatud, kuid vbimaluse korral pakkuda mittehormonaalseid rasestumisvastaseid
vahendeid ja minimeerida pikaajalist kokkupuudet eksogeensete hormoonidega.

4.2. Kemopreventsiooniks tamoksifeeni kasutamine samaaegselt rasestumisvastaste pillidega
tdstab trombemboolia riski.

4.3. Tervetele geenivariandi kandjatele soovitada rasestumist enne riski vahendavat kahepoolset
salpingo-ooforektoomiat. Kui see ei ole teostatav, vdib juba noores eas pakkuda munarakkude
ja embruo kdlmutamist ning sailitamist.

4.4. Menopausi sumptomite leevendamiseks peale riski vahendavat kahepoolset salpingo-
ooforektoomiat voib kaaluda lUhiajaliselt hormoonasendusravi (arutada kasu-riski suhet);
luutiheduse kontrollimine osteoporoosi osas.

4.5. Madalas doosis Ostrogeeni sisaldava ravi kasutamine on lubatud intravaginaalselt
urogenitaalsete sumptomite leevendamiseks.
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Lisa 1. Pariliku rinna- ja/vdi munasarjavahiga patsiendi kasitlus Kliinikumis

VAHIDIAGNOOSIGA
PATSIENT, KES VASTAB
GENEETILISE TESTIMISE

KRITEERIUMITELE

—>» | Onkoloog, onkogiinekoloog v6i onkokirurg

Kasvajavastane ravi

Patsiendi ndusoleku kisimine ja informeerimine
testimise vajalikkuse ja véimalike edasiste
tegevuste osas

Genesetilise testi tellimine: Parilikud kasvajad -
geenipaneeli sekveneerimine (113 geeni, NGS,
venoosne veri)

!
.
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C Negatiivhe > Gositiivnetulemus) n

l

Kasvajavastane ravi
jatkub
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Kasvajavastane ravi
lahtudes testi
tulemustest

Meditsiinigeneetik

l

!

Ravijargne jalgimine
onkoloogi,
onkogunekoloogi voi
onkokirurgi poolt
vastavalt juhtivale
ravimodaliteedile

Genealoogilise meetodi abil
patsiendi pere sugupuu
koostamine.

Vajadusel soovitatakse
patsiendi lahedastel
pdorduda
meditsiinigeneetiku
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Lisa 2. Terve pariliku rinna- ja/vdi munasarjavahi haigusseoselise geenivariandi kandja kasitlus Kliinikumis

KAHTLUS
MUTATSIOONIKANDLUSELE

T

Mammoloogi esmane
vastuvétt (onkoloog,
onkoglinekoloog,
onkokirurg);
rinnakabineti vastuvatt;
naistearsti vastuvott

Patsiendi ndusoleku
kiisimine ja informeerimine
testimise vajalikkuse osas

Profilaktiline mastektoomia

T

Onkokirurg, plastikakirurg

Onkogiinekoloog,
glinekoloog

l

Profllaktiline bilateraalne
salpingo-ooforektoomia
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N/

Geneetiline testimine

Onkoloog, onkogiinekoloog

voi onkokirurg

l

Tahis JKL-165

Viide

Versioon 05

Meditsiinigeneetiku
konsultatsioon
haigusseoselise
geenivariandi korral

P—

Ndustamine, kontrolluuringud,

jalgimine

l

Vajadusel profiilaktiline kirurgia

l

Kasvajalise protsessi kahtlus vdi teke

l

Uuringud ja ravi vastava paikme

spetsialisti juures
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Tahis
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@ Tartu Ulikooli Kliinikum Viide

Versioon

05

Lisa 3. Pariliku rinna- ja/vdi munasarjavahi geneetilise testimise vajalikkust maaratlev kisimustik.

Kiisimustik /anamnestiliste andmete tapsustus:
Kas Teil on varem diagnoositud pahaloomulisi kasvajaid?

Kas Teie sugulastel on olnud rinnavahki, munasarjavahki? Vahi korral tapsustada sugulusaste ja

haigestumise vanus.

Kas Teie sugulastel on teada varasemast pariliku rinna- ja munasarjavahi haigusseoseline

geenivariant? Jah korral tapsustada sugulusaste.

Selgitus:
1. astme sugulus: isa ja ema, laps, dde, vend;

2. astme sugulus: vanaema, vanaisa, lapselaps, tadi, onu, 6e- vbi venna laps;

3. astme sugulus: vanavanemate vanemad, onude-tadide lapsed.

Kasvdi Uihe kriteeriumi esinemisel punktis 1.1 toodud tervel patsiendil, on naidustatud pariliku rinna-

ja munasarjavahi haigusseoseliste geenivariantide testimine.

Analuus: Parilikud kasvajad — geenipaneeli sekveneerimine (113 geeni, NGS), venoosne veri.
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