AnteBC

Rinnavahi poluigeense riskiskoori test

Perekonnanimi: Oun

Eesnimi: Ann

Isikukood: 12345678910

Vanus: 38

Rahvus: eestlane

Proovi materjal: posekaabe

Genotlpiseerimise kiip: lllumina Global Screening Array-24 Kit

Testi teostus ja tdlgendus: OU Antegenes (tegevusluba L05386)

Kokkuvote

Patsiendi rinnavahi poligeense riskiskoori testi AnteBC tulemus on 2.46 standardhalbe (SD)
Uhikut.

Tulemus naitab, et patsiendi rinnavahi polligeenne riskiskoor on 2.46 standardhalbe vorra suurem
rahvastiku keskmisest, mis paigutab patsiendi geneetilise riski 38-aastaste Eesti naiste seas 100.
protsentiili. See tdhendab, et Eesti naistest rohkem kui 99% on geneetiline riskitase
madalam kui patsiendil.

Patsiendi hinnanguline haigestumisrisk rinnavahki on jargneva 10 aasta jooksul lle 2.24%. Samas
vanuses Eesti naiste keskmine 10 aasta rinnavahi risk on 0.75%. Suhtelises vordluses tahendab
see rohkem kui 3 korda suuremat 10 aasta geneetilist haigestumisriski kui keskmise riskiga
38-aastasel Eesti naisel.

Arvestades patsiendi rinnavahi polliigeenset riskitaset, soovitame:

e Rakendada mammograafiline sdeluuring 2-aastase intervalliga alates 38.
eluaastast.

e Rakendada mammograafiline sdeluuring 1-aastase intervalliga alates 40.
eluaastast.

e Magnetresonantstomograafiat 1—2 aastase intervalliga alates 47. eluaastast.

e Kaaluda oma arstiga hormonaalse kemopreventsiooni rakendamist (tamoksifeen,
aromataasi inhibiitorid), kui puuduvad neile vastunaidustused.

e Jargida uldisi juhiseid rinnavahi riski vahendamiseks (vt. selleks lisatud
soovitused).

OU Antegenes www.antegenes.ee Tegevusluba: L05386
Rg-kood: 14489312 info@antegenes.com Versioon: 1.0.001.1.11.8

- U 4 U 4 U A U & TV



Individuaalne vahirisk voib olla kdrge olenemata sellest, kas perekonnas on esinenud vahki voi
mitte. Rinnavahi riskitaseme teadasaamine on oluline, sest niiiid on voéimalik rakendada
edasised Kkliinilised uuringud vastavalt patsiendi riskile. Nii saame valtida haiguse teket voi
avastada see voimalikult vara.

AnteBC testi tulemused ja selgitav info

Riskialleelide moju

1200
1000
800
600
400
200

1041 1030

732

Geneetiliste variantide arv

-/+ +/+

Variantide moju riskile

Inimese genoomis on tavaliselt 46 erineva pikkusega DNAst koosnevat kromosoomi, mis
sisaldavad kokku umbes 6.4 miljardit erinevat geneetilist positsiooni. lga positsiooni kohta on
inimesel kaks geneetilist varianti (v.a. meeste sugukromosoomide variandid): Uks parineb emalt ja
teine isalt.

AnteBC testis sisalduvast 2803 geneetilisest positsioonist on patsiendil 1041 (-/-) juhtu, kus
molemad variandid langetavad riski. Samas on 732 (-/+) positsiooni sellised, mille puhul Uks
variant tdstab ja teine langetab ning samuti ka 1030 (+/+) positsiooni, kus mdlemad variandid on
riski tostvad.

AnallUsides koiki geneetilisi variante saime patsiendi rinnavahi riskiskooriks 2.46 SD Uhikut.
Arvestades AnteBC tulemusi Eesti rahvastikus tahendab see, et 38-aastastel Eesti naistel on
rohkem kui 99%-| geneetiline risk madalam kui patsiendil. Teisisonu on patsiendile AnteBC
hinnatud rinnavahi risk Eesti rahvastikus 100. protsentiilis.
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Patsient ja rahvastik

@ \ziksem risk
Patsient
® suurem risk

Arvestades patsiendi rahvuslikku kuuluvust, vanust, sugu ning rinnavahi demograafilist tausta on
patsiendi rinnavahki haigestumise risk jargneva 10 aasta jooksul suurem kui 2.24%. Sellise
riskitaseme korral haigestub oodatavalt umbes 224 naist 10 000 seast. Samaaegselt on samas
vanuses keskmise geneetilise riskiga Eesti naise rinnavahki haigestumusrisk jargneva 10 aasta
jooksul 0.75% (0.71—0.78%) ehk oodatavalt haigestub 75 naist 10 000 seast.
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AnteBC testi kliinilised soovitused

Rahvusvahelise Tervishoiuorganisatsiooni (WHO) soovitab naistele mammograafilist séeluuringut
vanuses 50 kuni 69 eluaastat.

Ka Eestis on praegu rakendatud rinnavahi varaseks avastamiseks mammograafiline sdeluuring
naistele vanuses 50 kuni 69 eluaastat iga 2 aasta jargselt. Hinnanguliselt vahendab kvaliteetne
mammograafiline soéeluuring selles vanusevahemikus rinnavahist pohjustatud suremusriski
keskmiselt 20%.

Patsiendi AnteBC pdhine rinnavahki haigestumise risk on vorreldes keskmise 38-aastase
Eesti naisega rohkem kui 3 korda suurem.

Arvestades patsiendi rinnavahi poligeenset riskitaset, soovitame:

e Rakendada mammograafiline sGeluuring 2-aastase intervalliga alates 38. eluaastast.

e Rakendada mammograafiline sdeluuring 1-aastase intervalliga alates 40. eluaastast.

e Magnetresonantstomograafiat 1—2 aastase intervalliga alates 47. eluaastast.

e Kaaluda oma arstiga hormonaalse kemopreventsiooni rakendamist (tamoksifeen,
aromataasi inhibiitorid), kui puuduvad neile vastunaidustused.

e Jargida uldisi juhiseid rinnavanhi riski vahendamiseks (vt. selleks lisatud soovitused).

Rinnavahi riski mojutavad lisaks AnteBC poolt tuvastatavale polligeensele komponendile veel
muud riskitegurid. Riskihinnangut voivad mdjutada varasemate rinnandarme diagnostiliste
uuringute tulemused, kasvajate esinemine lahiastme bioloogilistel sugulastel ja tervisekaitumine.

Tervisekaitumine

e Kehamassiindeks Ule 30 tostab rinnavahi tekke riski 1,5 kuni 2 korda. Seetdttu on oluline
taiskasvanueas sailitada kehamassiindeksit ideaalis normvahemikus 18,5—24,9 vOi
vahemalt alla 30.

e Rinnavahi riski vahendamiseks on vajalik kehaline aktiivsus. Soovitatav on vahemalt 30
minutit moodukat voi vilgast kehalist aktiivsust enamikel paevadel, nadalas kokku 1,5 kuni
4 tundi.

e Juba Uks alkohoolne jook paevas tostab rinnavahki haigestumise riski 5%. Seetottu tuleb
rinnavahiriski vahendamiseks valtida alkoholi regulaarset tarbimist.

e Hormoonasendusravi (HAR) kasutamine menopausis tdstab rinnavahi riski. Rinnavahi riski
tous esineb nii 6strogeeni ja progestageeni kombinatsiooni kui ka ainult Ostrogeeni
kasutamise korral. Seega tuleb nende ravimite maaramisel arutada pohjalikult saadava
kasu ja riskide suhet.

e Rinnavahi riski tdstavad moénevdrra ka mittestinnitamine ja hilisem esmasunnitus (vanuses
tle 35. eluaasta).
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e Arge suitsetage.

Kehateadlikkus

Soovitame olla teadlik oma keha, sh. rinnanaarmete seisundist ja voimalikest muutustest. Kui
markate all toodud tunnuste esinemist, siis soovitame pddrduda arsti vastuvotule. Need vdivad
tahendada rinnakasvajate teket:

e ebaloomulikud muutused rinna kujus, suuruses voi varvuses;

rinda tekkinud uus sélm voi tihend;
e valu voi ebamugavustunne thes rinnas;

® rinnandarme nahapinna muutus (ndeb valja nagu apelsinikoor), esineb naha sissetémme,
“kortsumine” voi haavandumine;

e rinnanibu kuju voi asendi muutus voi sissetdomme;
e veritsus vOi leemendus nibu Umbruses, eritis rinnanibust;

e kaenlaaluste [Umfisdlmede suurenemine.
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AnteBC testi uildinfo

AnteBC on geneetiline test, mis hindab patsiendi personaalset riski haigestuda rinnavahki.
AnteBC tulemus pohineb pollgeense riskiskoori metoodikal, mis on Uheks aluseks personaalseks
rinnavahi ennetuseks ja varaseks avastamiseks.

Riskide arvutused arvestavad lisaks patsiendipdhisetele isikuandmetele (geneetika, vanus, sugu,
rahvuslik taust) ka Eesti elanikkonna Uldiseid rinnavahi haigestumus- ja suremusandmeid. Kuivord
vanuse suurenemisega touseb koigil ka kasvajate risk, siis testi tulemuste hindamisel vordleme
igat inimest samas vanuses olevate Eesti inimestega.

AnteBC riskitestis kasutatavad geneetilised variandid paiknevad laiali Gle kogu genoomi. AnteBC
kasutab kokku 2803 rinnavahi riski tostvat voi langetavat varianti.

Pollgeense riskiskoori tulemus valjastatakse standardhalbe (SD) Uhikutes, mis iseloomustab
arvutuslikku riskitaset vorreldes rahvastiku keskmise tasemega. Naiteks tulemus, mis Uletab 2.326
SD Uhikut vastab koige kérgema riskitasemega 99. protsentiilile. Tulemus, mis on vaiksem kui
-2.326 SD uhikut vastab kdige madalama riskitasemega 1. protsentiilile.

Kui patsiendi vanus Uletab séeluuringu voi protseduuride rakendamise soovitusliku alustamise aja,
siis margitakse raportis uuringute alguseks patsiendi enda vanus.

AnteBC testi piirangud

e AnteBC test ei ole kasutatav rinnavahi diagnoosimiseks.

e AnteBC testiga tuvastatud haigestumisriskid arvestavad pollgeenset riski, kuid ei arvesta
teisi riskifaktoreid (vt. 16ik Tervisekaitumine).

o AnteBC test ei ole valideeritud kasutamiseks mitte-Euroopa paritolu inimestel.

e AnteBC testi alusel hinnatud kérgenenud risk ei tdhenda, et inimene haigestub elu jooksul
rinnavahki. Samuti ei tahenda keskmine voi madalam risk, et rinnavahi teke on valistatud.

e AnteBC test on patsiendi spetsiifiline ja ei anna hinnangut patsiendi perelikmete ja
sugulaste riskidele, st. poligeense riskiskoori pohised haigusriskid ei pruugi olla otseselt
vanematelt lastele paritavalt edasikanduvad.

o AnteBC test ei anallisi haruldasi rinnavahi riski tdstvaid patogeenseid mutatsioone
uksikgeenides, naiteks BRCAT1, BRCA2, CHEK2, PALB2, ATM, TP53, CDH1, STK11 jt.
Soovitame seetdttu taiendavalt pariliku kasvajariski Uksikgeenide testimist, kui esinevad
jargnevad kriteeriumid:

1. Patsiendil on esinenud rinna-, munasarja-, munajuha- voi kbhukelme vahk.

2. Patsiendi bioloogilisel sugulasel esineb teadaolevalt rinna- ja munasarjavahi
eelsoodumuse tksikgeenide mutatsioon (BRCAT, BRCA2 jt.).

3. Esimese voi teise astme bioloogilisel sugulasel on diagnoositud rinnavahk enne
45, eluaastat, diagnoositud kohunaarme vahk, munasarjavahk, metastaatiline
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eesnaarmevahk, kaks voi enam rinnavahi juhtu tGhel isikul voi esimese/teise astme
bioloogilisel meessoost sugulasel on esinenud rinnavahk.

4. Bioloogilistel sugulastel on esinenud kolm vdi enam parilike vahisindroomidega
seostatavat kasvajat.
5. Patsient on Ashkenazi juudi paritolu.
o AnteBC test tugineb ajakohastele teadusuuringutele, kuid kuna geneetika valdkonnas
lisandub uut informatsiooni pidevalt, siis voivad riskihinnangud aja jooksul taieneda ja

muutuda. Samuti vdivad muutuda soovitused testide valikuks ja kliinilised soovitused
testide tulemuste pohjal.

e Sama tunnuse erinevad pollgeensete riskiskooride mudelid voéivad anda indiviidide
riskidele erinevaid hinnanguid, mis tulenevad mudelitesse kaasatud geneetiliste variantide
ja nende kaalude erinevustest.

e Kaesoleva testi tulemusi tuleb kasitleda kontekstis teiste asjassepuutuvate kliiniliste
andmetega. Lisaks voimalikule geneetilisele eelsoodumusele mdjutavad rinnavahi riski ka
teised riskifaktorid.

AnteBC testi tulemuste konsultatsioon

AnteBC testi tulemuste paremaks moistmiseks soovitame geenitesti jargset konsultatsiooni,
mida viivad labi tervishoiutédtajad. Konsultatsioonil selgitatakse testi tulemusi ning vastatakse
tekkinud kisimustele.

Kontaktid

OU Antegenes (tegevusluba L05386)
Registrikood: 14489312
info@antegenes.com

Tel: 4372 53 778 141 (E-R 9.00-17.00)
www.antegenes.com
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