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Rinnavähk kui globaalne 
probleem
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• Rinnavähk on kõige 
levinum 
pahaloomuline 
kasvaja naistel

• 2 miljonit juhtu 
aastas (WHO)

• Euroopas 58% 
juhtudest 50–69 
aastastel naistel 
(IARC, 2018)

• Alla 50-aastaste 
naiste vähijuhud on 
halvasti käsitletud

• Kõige olulisem 
lapsorbude 
põhjustaja

Incidence in all age groups

Incidence under 50Y

ASR -  age-standardized rate



Paljud rinnavähid diagnoositakse nooremas 
vanuses, osalemine alla 70%
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Sõeluuring

• Rinnavähi sõeluuring 
vanuses 50-69 aitab 
päästa elusid

• Alla 50aastastele 
naistele sõeluuringut ei 
tehta

• 2022. aastal osales 
rinnavähi sõeluuringus 

      63% uuringule kutsutud                             
Eesti naistest. 



Rinnavähi levik avastamisel
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Zimmermann M-L, Innos K, Paapsi K, Härmaorg P, Mägi 
M. Vähk Eestis: haigestumus 2020, elulemus 2016-2020 
ja hematoloogilised kasvajad 2011-2020. TAI 2023



10-aasta suhteline vähielulemus (%) 
Eestis 2016-2020
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Zimmermann M-L, Innos K, Paapsi K, Härmaorg P, Mägi 
M. Vähk Eestis: haigestumus 2020, elulemus 2016-2020 
ja hematoloogilised kasvajad 2011-2020. TAI 2023



 
Elulemus 10 aastat pärast diagnoosi
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Lokaalne ehk 
I staadium

Levinud lümfisõlmedesse 
ehk II-III staadium

Kaugsiirded ehk 
IV staadium 



Risk-stratified interventions

Rinnavähi personaliseeritud varane 
avastamine ja ennetamine: ENVISION 
consensus statement
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European Collaborative on Personalized Early Detection and Prevention of Breast Cancer (ENVISION) Network. Nature Reviews Clinical 
Oncology.  June, 2020 



Turnbull C. et al. Cancer genetics, precision prevention and a call to action. Nature Genetics. Vol 50, Sept. 2018

Pahaloomuliste kasvajate geneetiline 
eelsoodumus

(rinnavähk näitena)



Polügeenne riskiskoor
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Polügeensetel riskiskooridel põhinev 
geenitest aitab täpsustada 

geneetilist eelsoodumust erinevate 
kasvajate tekkeks

Kombineerib informatsiooni väga 
paljudest geneetilistest variantidest



Rinnavähi geneetiline 
eelsoodumus Eestis
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Haruldased kõrge ja mõõduka riski monogeensed variandid
(BRCA1&2, PTEN, CHEK2, PALB2,  P53, etc.)

▪ Suhteliselt harvad
▪ Testimine on praegu kallis
▪ Testimine on praegu näidustatud küsimustiku alusel

Polügeenne riskiskoor

▪ Testimine on odavam
▪ Mõõdukas kuni kõrge polügeenne risk sagedasem

Eesti Biobank ja Antegenes andmed



PRS-i riskid on mõõduka riskiga monogeensete 
patogeensete variantidega (nt CHEK2) samal 
tasemel
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Padrik P, et al. Breast Cancer: Basic and Clinical Research, 2023
BCAC, NEJM ,2021



Osadel naistel ületab polügeenne risk 
elanikkonna 50-aastaste naiste riskiläve 15 
aastat varem
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Protsentiil

Keskmine 50-aastaste naiste risk 

Vanus (aastad)
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99.
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Rahvastiku keskmine

NÄIDE 1 (punane, protsentiil 99)

1% kõrge riskiga naistest ületab juba 

35-aastaselt keskmise 50-aastase 

naise riskiläve.

NÄIDE 2 (sinine, protsentiil 90)

10% kõrge riskiga naistest ületab 

40. eluaastaks 50-aastase naise 

keskmise riskiläve.



PRS – kõige olulisem edasiminek, mis võimaldab 
kasutada riskide põhist kihistamist rahvastikku 
hõlmavas rinnavähi sõeluuringus
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Personaalmeditsiini kliinilised juhtprojektid 
rinnavähi
ja südame-veresoonkonna haiguste 
täppisennetuses  2018-2021

• Praegusest sõeluuringueast noorematele naistele vanuses  40-49
• Kulutõhus teenusemudel riskipõhiseks sõelumiseks:

- PRS test kõigile
- Monogeensete patogeensete variantide (MPV) 
testimine vastavalt perekonna vähianamneesile

• Päästab Eestis 14-22 elu aastas



Geneetikast lähtuv rinnavähi ennetamise projekt 
2022-2024

• 2400 tervet naist: Eestis (vanuses 35–49), Portugalis (vanuses 35- 
49) ja Rootsis (vanuses 30–49)

• Digitaalne, kombineeritud või kohal osutatav teenusemudel
• PRS-i testimine kõigile
• MPV testimine näidustuse põhjal
• Personaliseeritud riskipõhine sõeluuring
• Kõrgenenud rinnavähi riskiga naistele intensiivistatud 

sõeluuringusoovitused koos mammograafia saatekirjaga



BRIGHT projekti Eesti haru AnteBC testi 
tulemused 
(avaldamisel)

800 naist, vanus 35-49, keskmine 41
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Riskigrupp PRS alusel Riskitõus kordades Arv %

Keskmine risk alla 1,5 X 658 82,2

Mõõdukalt kõrgem risk 1,5 – 2,7 X 134 16,8

Kõrge risk üle 2,7 X 8 1,0

• 124 naist (15,5 %) peaks alustama MG sõeluuringut sel aastal
• 72 naist testiti MPV-de suhtes vastavalt kriteeriumidele
• 5 monogeense patogeense variandi leidu



BRIGHT uurijate tagasiside 
Testi-eelsel konsultatsioonil enim küsitud 
küsimused
vastajaid:7
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Testijärgsel konsultatsioonil enim 
küsitud küsimused
vastajaid:11
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Testijärgsel konsultatsioonil valmistas 
uurijale raskusi:
vastajaid:11
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PRS-i tõhusus rinnavähi 
riskide põhisel stratifitseerimisel

• Kasutades sõeluuringu andmeid, demonstreerib uuring rinnavähi PRS-i efektiivsust 
riskide kihitamisel üksi ja kombineerituna vähi perekonna anamneesi ning 
monogeensete patogeensete variantidega.

• Ühel naisel kümnest on võrreldes ülejäänud elanikkonnaga oluliselt suurem risk rinnavähi 
tekkeks. Uuringu tulemuste põhjal oleks neil kasulik alustada rinnavähi sõeluuringuga ligi 
kümme aastat varem kui praegu.

• Uuringus uuriti ka geneetilise riskiprofiili seost rinnavähi diagnooside esinemisega 
sõeluuringute vahel. Kõrge riskiga naistel diagnoositi rinnavähk sõeluuringute vahel 
oluliselt sagedamini kui teistel naistel. 



https://www.phgfoundation.org/report/polygenic-scores-
and-clinical-utility

https://doi.org/10.1038/s41571-020-0388-9



Kliiniline kasulikkus
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Polügeensete riskiskooride 
tervishoidu rakendamise 

printsiibid
• Tervishoiuteenustena, geenitestidena

• Tõenduspõhiselt 

• Kliinilise kasulikkuse ja väärtuspakkumisega

• Kulutõhusalt

• Vastavuses tervishoiu regulatsioonidele
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Polügeense riskiskoori arendamise võib 
jagada kolme etappi

I Epidemioloogia / statistiline geneetika
• Arvutusmeetodeid rakendatakse GWAS-i andmetele, 

et arendada ja kinnitada PRS-i suurtes 
populatsioonides

II  Labor
• Laboratooriumis töötatakse välja analüütiliselt ja 

kliiniliselt kehtiv analüüs ja tegevuste voog PRS-i 
arvutamiseks, tõlgendamiseks ja aruandluseks 
indiviidi jaoks.

III Patsiendi ravi
• Arst kontekstualiseerib PRS-i tulemused, et teha 

meditsiinilisi sekkumisotsuseid

Tervishoius kasutatavate diagnostiliste testide ohutuse ja tõhususe tagamiseks peavad need 
olema kinnitatud ja sertifitseeritud vastavalt in vitro diagnostikameditsiiniseadmete määrusele 
(IVDR) “Notified Body” poolt. 
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AnteBC

BREAST 
cancer

AnteBC test 
CE-IVD taseme rinnavähi polügeense riski test 
kliiniliseks kasutuseks

▪ Valideeritud UK Biopanga ja Eesti Geenivaramu 
andmetega



Esimene eelretsenseeritud artikkel, 
mis kirjeldab PRS-testi kasutuselevõttu 
rutiinsesse kliinilisse praktikasse

Rinnavähi PRS-ide täiendaval valideerimisel 
EstBB-s ja UKBB-s näitas 2803 SNP-ga mudel 
paremat toimivust võrreldes väiksema 
SNP-de arvuga mudelitega.

PRS-test eraldab erinevad BC riskitasemed
ja seda on võimalik kliinilises praktikas 
rakendada riskide põhiseks 
stratifitseerimiseks rinnavähi sõeluuringus. 



Rinnavähi 
täppisennetuseg
a
sõeluuring

AnteBC Test

Kõrgenenud risk: mammograafia

30 50

Praegune 
sõeluuring

Mammograafia iga 2 aasta järel

30 50

Harv: Enesekontroll

Harv: Günekoloogi palpatsiooniuuring

… arvamus või lootus, et see mind ei puuduta

Mammograafia iga 2 aasta järel (paljud kõrgema 
riskiga naised ei osale, sest nad ei tea oma riski)

Vanus

75

75

Sagedasem kontroll Kõrgema riskiga naiste parem monitooring/ naiste 
parem soostumus   

Polügeense riski teadmine ja 
kasutamine viib tõhusama ennetuse 
ning sihipärasema ravini



Tõenditel põhinevad kliinilised 
stsenaariumid PRS testi kasutamiseks 
1. Tervete naiste riskikäsitlus päriliku vähiga tegelevates kliinikutes

Monogeensete patogeensete variantideta naised

Naised, kellel on diagnoositud monogeensed patogeensed variandid (eriti ATM, CHEK 2)

2. Kliiniline teenus personaliseeritud rinnavähi ennetuseks (oportunislik skriining) – väljaspool 
rahvastikupõhiseid sõeluuringuprogramme

Praegu rakendatud Antegenese poolt era- ning kombineerituna Tervisekassa teenusega 

3. Rinnavähi rahvastikupõhise sõeluuringuprogrammi täpsemaks ja tõhusamaks muutmiseks 

Personaliseeritud sõeluuring 40. aastastele naistele Tervisekassa poolt käivitamisel
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