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 Sünnieelse kromosoomihaiguste seire arengusuunad



Taust

Igal rasedal on risk kromosoomihaigusega lapse sünniks

Sagedaseim kromosoomihaigus sünnimomendil on Downi sündroom (Trisoomia 
21)

Kromosoomihaiguste sünnieelne diagnostika on võimalik ainult invasiivse 
protseduuri teel 

Invasiivsete uuringutega kaasneb raseduse katkemise risk ca 1%

Sõeluuringutega on võimalik välja selgitada rasedad, kellel on keskmisest 
kõrgem risk sünnitada kromosoomihaigusega laps



Sõeluuringute eesmärk

Vähendada invasiivsete protseduuride arvu

Juba sünnieelselt teha kindlaks võimalikult palju Downi 

sündroomiga looteid

Pakkuda naisele valikuvõimalust 



Meetod Tr21 DR FPR

1970 Ema vanus 30% 5%

1980 Ema vanus + II trimestri seerumskriining 65% 5%

1990 Ema vanus + NT 70-80% 5%

2000 Ema vanus + NT + I trimestri seerumskriining = kombineeritud skriining 85-90% 5%

2010 Ema vanus + I trimestri seerumskriining  +  NT ja lisamarkerid 97 % 3%

2013 Loote rakuvaba DNA analüüs 99% 0,08%

  Erinevad kromosoomihaiguste skriiningu võimalused



Kuldstandard - I trimestri kombineeritud skriining
Raseduse suurus 11+0 ... 13+6

Ema vanus + NT + vaba ß-hCG ja PAPP-A (+ lisa UH markerid)

Screening for fetal aneuploidies at 11 to 13 weeks

Kypros H. Nicolaides, Prenatal Diagnosis, January 2011 

www.fetalmedicine.com











UH uuring I trimestril - dokumenteerimine



I trimestri UH uuring raseduse 11+0 – 13+6 nädalal (CRL 45-84 mm) +  I trimestri vereseerumi sõeltest (PAPP-A, vaba ß-hCG)

DS risk >1:270

ES risk >1:100 

KÕRGE RISK –

 näidustatud loote kromosoomiuuring

DS risk <1:1500

ES risk <1:400

MADAL RISK – 

skriininguuringud lõpetatakse,

vajalik II trimestri UH uuring (18-20 rasedusnädalal)

DS risk 1:270 – 1:1500

ES risk 1:100 – 1:400

VAHEPEALNE RISK - 

Skriining jätkub vereseerumi sõeltestiga II trimestril           

(AFP, hCG, uE3)

DS risk >1:270

ES risk >1:100

KÕRGE RISK –

 näidustatud loote kromosoomiuuring

DS risk <1:270

ES risk <1:400

MADAL RISK – 

skriininguuringud lõpetatakse, vajalik  II trimestri UH 

uuring       (18-20. rasedusnädalal)

NT > 3 mm

KÕRGE RISK – 

vajalik  geneetiku konsultatsioon

ES risk 

1:100 – 1:400

uE3 <0,2 MoM

VAJALIK 

geneetiku konsultatsioon

AFP väärtus >2,0 MoM

VAJALIK 

UH uuring spetsialisti juures

   Kromosoomihaiguste skriining Eestis 

Allikas: Sünnieelne diagnostika. Metoodiline juhend. 2011



NIPT: non-invasive prenatal testing

Mitteinvasiivne loote DNA uuring

Loote rakuvaba DNA määramine ema verest

Hindab konkreetsete trisoomiate esinemise tõenäosust (Tr 21, 18, 13)

Kõige uuem ja tundlikum sõeluuringumeetod

     Avastamismäär    Valepositiivsusmäär

    Trisoomia 21 (Downi sündroom)   99,3%   0,16%

    Trisoomia 18 (Edwardsi sündroom)   97,4%   0,15%

    Trisoomia 13 (Patau sündroom)   78,9%   0,41%

Non-invasive prenatal testing for aneuploidy: current status and future prospects. P.Benn, H.Cuckle, E. 

Pergament. Ultrasound in Obstetrics & Gynecology, July 2013



Kui 21. kromosoomist pärit DNA fragmente on oodatust 
rohkem – viitab Tr 21-le. 

Sequencing for NIPT: techniques, technologies, applications and limitations. Lisa 

Hui, Sydney, 2013



Kättesaadav ka Eestis

Teostatav alates 10. rasedusnädalast

NB! Tegemist ei ole diagnostilise testiga!

Ei määra karüotüüpi ega avasta väärarendeid

Kõrge riskiga tulemus vajab kinnitamist invasiivse uuringuga

Kasutamine madala riskiga populatsioonis?

NIPT: non-invasive prenatal testing



Invasiivne kromosoomide diagnostika loote karüotüübi 
määramiseks

Koorionibiopsia alates raseduse suurusest 11+0

Amniotsentees alates raseduse suurusest 15+0

Raseduse katkemise oht 0,5-1%

Võimalusel eelistada koorionibiopsiat!



Invasiivsete uuringute näidustused

Raseda sõeluuringul leitud kõrge risk loote kromosoomihaigustele

Ultraheliuuringul leitud loote väärarend

Kromosoomihaigus eelmisel lapsel (eriti autosoomi trisoomia, nt Down’i sündroom)

Ühel vanematest on kromosoomide struktuurne muutus

Ioniseeriva kiirguse või tsütotoksilise ravi toime ema või isa sugurakkudele või 

embrüole/lootele organogeneesi perioodil

Pärilikud X-liitelised haigused perekonnas (loote soo määramiseks, geenidiagnostikaks)

Geenihaigused perekonnas (kui on olemas test haiguse sünnieelseks diagnoosimiseks)

Muud geneetiku poolt kindlakstehtud põhjused

Allikas: Sünnieelne diagnostika. Metoodiline juhend, 2011



Kokkuvõte

Tänapäevaseid kromosoomihaiguste sõeluuringuid pakutakse 
kõikidele rasedatele

I trimestri kombineeritud skriininguga on võimalik avastada 
enamik Downi sündroomiga loodetest 

Invasiivsed uuringud on ja jäävad

NIPT kasvava tähtsusega ja kättesaadavam
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