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Ulevaade
AXIN2-seoseline pollipoos on parilik kasvajate eelsoodumuse stindroom, mille puhul AXIN2

geeni muutused suurendavad soolepoliitipide ja jamesoolevahi tekkeriski. Haigust tuntakse ka
kui AXIN2-seoseline adenomatoosne poliipoos, AXIN2-seoseline atenueeritud perekondlik
adenomatoosne pollipoos ja oligodontia-kolorektaalvahi siindroom.

Esmane haiguslik leid v3ib olla just oligodontia ehk kuue vdi enama jaavhamba puudumine.
Hambumuse leid voib avalduda juba lapseeas, samal ajal kui soolepoliilibid ja kasvaja
tekkeriskii suurenemine ilmnevad enamasti taiskasvanueas.

Polilpide arv ja haiguse raskusaste on perekonniti ning inimeseti erinev. Monel inimesel
leitakse Uksikuid polliipe, teistel voib esineda valjendunud polipoos, millest voib edasi
areneda jamesoolevahk.

Riskihinnang ja jdlgimisplaan soltuvad geenileiust, perekonna haigusloost ning koloskoopia
leiust.

Tekkepohjused
AXIN2-seoselist pollipoosi pdhjustavad haigusseoselised muutused AXIN2 geenis. AXIN2 geen

annab juhiseid valgu tootmiseks, mis osaleb Wnt/beta-kateniini signaaliraja pidurdamises. See
signaalirada on oluline rakkude kasvu, jagunemise ja kudede arengu kontrollis, sealhulgas
osaleb nii hammaste kui soole limaskesta arengus.

Kui AXIN2 valgu talitlus on hairunud, voib Wnt signaalirada muutuda liiga aktiivseks. Selle
tulemusel suureneb tdendosus soolepoliilipide tekkeks. Osa polilpidest voib aja jooksul
muutuda pahaloomuliseks - seetdttu on oluline regulaarne jalgimine.

Sama geeni roll hammaste arengus selgitab, miks AXIN2 muutustega peredes vdib esineda
oligodontiat, hiipodontiat v6i muid hambumuse ja I6ualuu arengu eripdrasid. AXIN2
geenimuutuse kandjatel ei pruugi kdik siimptomid avalduda ja avaldusmiaste on varieeruv.

Kliiniline pilt

AXIN2- seoselise polipoosi kliiniline pilt on varieeruv. Peamised tunnused on soolepoliilibid,
suurenenud risk jdmesoolevahile ning oligodontia.

Hambaarst v6i ortodont voib olla esimene spetsialist, kes markab sindroomile viitavat
tunnust, kuna oligodontia avaldub sageli enne seedetrakti kaebusi. Soolepoliitbid ei pdhjusta
varases faasis simptomeid. VGimalikeks kaebusteks vdivad olla veri véljaheites, muutunud
sooletegevus, kdhuvalu voi rauavaegusaneemia. Oluline on teada, et kaebuste puudumine ei
valista poliiipide olemasolu.

AXIN2-seoseline haigus kuulub parilike kolorektaalvahi eelsoodumust pdhjustavate
sindroomide hulka. Tapne eluaegne risk vahi tekkeks ei ole hasti maaratletud, sest haigus on
vaga haruldane ja kirjeldatud juhtumeid on vdhe. Seetéttu tuleb perekonna anamneesi
(haiguslugu) ja varasemaid koloskoopia leide hinnata individuaalselt.



Parandumine
AXIN2-seoseline pollipoos parandub autosoom-dominantselt. Kui ihel vanemal on AXIN2

geeni haigusseoseline muutus, on igal lapsel 50% tdendosus parida antud muutus. Kui laps
muutust ei pari, ei ole tal suurenenud haigestumisriski ning ta ei saa anda seda muutust edasi
oma lastele. Harvem vdib AXIN2 muutus tekkida inimesel uustekkelise muutusena ehk de
novo. See tahendab, et muutus ei ole paritud kummaltki vanemalt, vaid tekkinud loote arengu
varases etapis juhumuutusena.
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Prognoos
Prognoos sbltub eelkdige sellest, kas poliitibid avastatakse ja eemaldatakse enne vahi teket.

Regulaarsed koloskoopiad vahendavad riski, et pahaloomuline kasvaja avastatakse liiga hilja.
Kuna AXIN2-seoseline polipoos on haruldane jariskid ei ole tapselt maaratletud, tuleb kasitlus
individualiseerida.

Hambumusega seotud probleemid véivad mdjutada kdnet, malumist ja elukvaliteeti, kuid neid
saab sageli leevendada hambaravi ja ortodontilise raviga. Perekondlik teadlikkus ja sugulaste
sihiparane testimine aitavad tuvastada riskirihma enne simptomite tekkimist.



Kasutatud kirjandus
OMIM. Oligodontia-colorectal cancer syndrome; OMIM #608615. https://www.omim.org/

Orphanet. AXIN2-related polyposis. ORPHA:401911. https://www.orpha.net/en/disease/detail /401911

ClinGen. AXIN2 gene-disease validity: oligodontia-cancer predisposition syndrome.
https://search.clinicalgenome.org/

Lammi L, Arte S, Somer M, Jarvinen H, Lahermo P, Thesleff |, Pirinen S, Nieminen P. Mutations in AXIN2 cause
familial tooth agenesis and predispose to colorectal cancer. American Journal of Human Genetics.
2004;74(5):1043-1050. doi: 10.1086/386293

Invitae/Labcorp. General guidelines positive results guide: AXIN2. https://www.labcorp.com/



https://www.omim.org/
https://www.orpha.net/en/disease/detail/401911
https://search.clinicalgenome.org/
10.1086/386293
https://www.labcorp.com/

