MEDITSIINILISE TOENDUSPOHISUSE HINNANG

Teenuse nimetus
mdrgitakse uuesti teenuse nimetus
taotluses esitatud kujul.

Taodeldakse 4 teenuskoodi

1. Geenindustaja vastuvott (60 min
kontaktvastuvotuna ja 120 min

ettevalmistav ja
dokumenteeriv t60)

2. Geenindustaja vastuvott (30 min
kontaktvastuvott ja 30 min
dokumentatsioon ja
ettevalmistus)

3. Geenindustaja kaugvastuvott (30 min video
voi telefoni teel ja 30 min dokumentatsioon
ja
ettevalmistus)

4.  Geneetiline ndustamine statsionaarsel ravil
olevale patsiendile (120 min, sisaldab
tavapédrase geenindustaja vastuvotu
komponente, dokumenteerimist
statsionaarsesse ravilukku, geneetiliste
uuringute ja/voi geneetilise leiu osas
noustamist)

Taotluse number

mdrgitakse taotluse number, mis
elektroonsel taotlusel on esitatud faili
nime alguses
numbrikombinatsioonina ning
paberkandjal hindamiseks esitatud
taotlusel on see lisatud taotluse
paremasse iilaserva.

1667

Kuupiev

04.06.2025
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1. Tervishoiuteenuse meditsiiniline nididustus

Geeninoustaja tegevuse meditsiiniline ndidustus vajab tipsustamist eeskdtt meditsiinigeneetiku
ja geeninoustaja rollijaotuse osas Eesti meditsiinististeemis.

Geeninoustaja oleks vddrtuslik tdiendus meditsiinigeneetilises praktikas olukordades, kus
pdriliku haiguse esinemine perekonnas on eelnevalt kindlakstehtud ning esmast patsienti (nn.
probandi) on eelnevalt meditsiinigeneetiku poolt konsulteeritud haiguse olemuse, kliinilise
kulu, ravivoimaluste ja /voi jalgimistaktika osas. Juhul kui selle jdrgselt on vajalik teiste
riskihinnang teistele pereliikmetele, voiks nende testimise ning noustamise (testieelse ja
Jdrgse) viia ldbi geenindustaja.

2. Néidustuse aluseks oleva haiguse voi terviseseisundi iseloomustus

Taotlusest jidb ebaselgeks, mida maoistetakse pdrilike haiguste esinemise riski voi korgenenud
haigusriski all.

Juhul, kui see risk on n.6. kliiniliste stimptomite alusel, vajab see paljudel juhtudel
diferentsiaaldiagnostikat, mis on arstlik tegevus. Geeninoustaja oleks tohus konsulteerides
patsiente, kellel pdriliku seisundi esinemise risk tuleneb perekonnas esinevast
(mendeleeruvast) haigusest- sealhulgas nii meditsiinigeneetikute kui teiste eriarstide
eelnevalt piistitatud diagnooside pohjal.

Uha sagedamini viiakse iihte organit/organsiisteemi haaravate monogeensete seisundite
(kardioloogiliste, onkoloogiliste jt) esmane geneetiline diagnostika libi erialaarsti poolt
(ndit. kardioloog, onkoloog)- ka nende patsientide konsulteerimine geeninoustaja poolt
teatud juhtudel (selge genotiitip-fenotiiiibi korrelatsioon, vahel leiuta tulemuse tolgendamine
Jddkriskide aspektist) aitaks vihendada meditsiinigeneetiku tiha kasvavat to6koormust.

Vilistamata voimalust, et teatud situatsioonides voib olla otstarbekas meditsiinigeneetika ja
geeninoustaja koostéo iihe vastuvotu raames (nditeks iiliharuldase haiguse korral on
sugulaste noustamiseks vajaliku teabe saamiseks), tundub taotluses toodud ndide
meditsiinigeneetiku ja geneetilise noustaja koostoost tundub FEesti tingimustes tarbetult
dubleeriv ja toendoliselt ka ebaefektiivne.

Geeninoustaja edukaks integreerimiseks tervishoiusiisteemi Eestis on kindlasti vajalik tdpsem
rolli ja tegevuste jaotus.

3. Tervishoiuteenuse toenduspohised andmed ravi tulemuslikkuse kohta Kkliiniliste

uuringute ja metaanaliiiiside alusel

Catapano et al 2023

Uuringu sihtgrupp ja uuritavate arv
uuringugruppide 15ikes

Mdrkida uuringusse kaasatud isikute
arv uuringugrupi loikes ning nende
liihiiseloomustus, nt. vanus, sugu,
eelnev ravi jm.

200 meditsiinigeneetikut Euroopast (Eestist ei
osaletud)
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Uuringu aluseks oleva ravi/teenuse
kirjeldus

Eesmark: koguda hinnanguid
geneetilise ndustamise korralduse,

meeskonna ja geenindustaja rolli kohta

Meetod: struktureeritud intervjuud

meditsiinigeneetikutega (online uuring)

Vordlusravi
Uuringus vordlusena kdsitletud
ravi/teenuse kirjeldus

Uuringu pikkus

6 kuud

Esmane tulemusnéitaja
Uuritava teenuse esmane moodetav
tulemus /valjund

Geneetilise ndustamise alla kuuluvad tegevused

4.2.6 Esmase tulemusnéitaja
tulemus

Vilja oli toodud 25 erinevat tegevust, millest

vastajad pidasid olulisemateks:

- geneetilise informatsiooni moistmise tagamine

- sugupuu joonistamine

- info kogumine geneetiliste  uuringute
kavandamiseks

4.2.7 Teised tulemusniitajad
Uuritava teenuse olulised teised
tulemused, mida uuringus hinnati

Meeskonna koosseis

Geenindustaja roll

4.2.8 Teiste tulemusnditajate
tulemused

Meeskonnas ndhti geenindustajat tédhtsuselt teisena
meditsiinigeneetiku jérel
Geenindustaja roll: vélja toodud 25st erinevast
tegevusest peeti olulisemateks:
- sugupuu joonistamine
- geneetilise informatsiooni moistmise tagamine
- patsiendi  abistamine  kiisimuste
vormistamisel/viljendamisel
Geenindustaja rolli peeti kdige
olulisemaks onkogeneetilises,
prenataalses ja prekontseptsiooni-alases
ndustamises.

Skirton et al 2015
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Uuringu sihtgrupp ja uuritavate
arv uuringugruppide ldikes
Mdrkida uuringusse kaasatud isikute
arv uuringugrupi loikes ning nende
liihiiseloomustus, nt. vanus, sugu,
eelnev ravi jm.

Kirjanduse andmete analiiiis; otsingu marksonad
“genetic councellor” ja “role” voi “task” voi
“responsibility” voi “activity” voi “job” voi
“profession” ja “service” voi “clinic” voi
“hospital” voi “community”

Uuringu aluseks oleva ravi/teenuse
kirjeldus

Siistemaatiline kirjanduse iilevaade geenindustaja
rollist

Vordlusravi
Uuringus vordlusena kdsitletud
ravi/teenuse kirjeldus

Uuringu pikkus

Uuringud, mis olid avaldatud 1.01.2000-
30.06.2013

Esmane tulemusnéitaja
Uuritava teenuse esmane moodetav
tulemus /véaljund

PShjused geenindustaja rakendamiseks kliinilises
praktikas (Rationale for genetic councellors to
provide clinical care)

4.2.6 Esmase tulemusnéitaja
tulemus

Vajadus geenindustaja rakendamiseks on seotud
geneetilisi teenuseid vajavate patsientide arvu
tousuga, mida olemasolevate
meditsiinigeneetikute teenused katta ei suuda.

4.2.7 Teised tulemusnditajad
Uuritava teenuse olulised teised
tulemused, mida uuringus hinnati

Geenindustaja roll ja vastutus
Terviseseisundid, millega tegeleks geenindustaja
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4.2.8 Teiste tulemusnditajate
tulemused

Rolli ja vastutuse 0sas mainiti:
perekonnaanamneesi kogumist, riski hinnangut,
patsiendi dpetust, sugupuu joonistamist, eetilisi ja
psiihhosotsiaalsete aspektide arvestamist. Mainiti
ka, et komplekssete juhtude kisitlus jadb
geenindustaja rollist viljapoole ning analiiiisitud
kirjandusest ~ leiti ~ erinevad  ldhenemised
konsulteeritavate patsientide kliinilise 1dbivaatuse
labiviimise osas geenindustaja poolt.

Arvati, et geenindustaja tegevus puudutaks
noustamist perekondliku vihi,
kromosoomianomaaliate, korduvate raseduste
katkemiste, monogeensete haiguste

(hemoglobinopaatiad, tsiistiline fibroos,

hemokromatoos, neurofibromatoos, tépsustatud
neurodegeneratiivsed haigused s.h. Huntingtoni
tobi) korral

Paneque et al 2017

Uuringu sihtgrupp ja uuritavate
arv uuringugruppide 1oikes
Mdrkida uuringusse kaasatud isikute
arv uuringugrupi loikes ning nende
liihiiseloomustus, nt. vanus, sugu,
eelnev ravi jm.

143  geneetilises ndustamises praktiseerivat
spetsialisti  Euroopast  (meditsiinigeneetikud,
geenindustajad, muud tervishoiutdotajad)

Uuringu aluseks oleva ravi/teenuse
kirjeldus

Osalejad tditsid eelnevalt koostatud

online kisimustiku

Vordlusravi
Uuringus vordlusena kdsitletud
ravi/teenuse kirjeldus

Uuringu pikkus

Kiisimustiku tditmine vottis aega ~20 minutit.

Esmane tulemusnéitaja
Uuritava teenuse esmane moodetav
tulemus /viljund

Geenindustaja panus ndustamise
kéigus ja meeskonnas
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4.2.6 Esmase tulemusnéitaja
tulemus

Geenindustaja tdstis ndustamisprotsessi kvaliteeti
ning oli oluline ndustamissessiooni
ettevalmistamisel

4.2.7 Teised tulemusnéitajad
Uuritava teenuse olulised teised
tulemused, mida uuringus hinnati

Millised on erinevused meditsiinigeneetiku ja
geenindustaja tegevustes?

4.2.8 Teiste tulemusniitajate
tulemused

- ndustamissessioont tiilip ja komplekssus

- erinev valjadpe ja “non-directiveness”

- autonoomia tase (geenindustajad konsulteerivad
standardsemates olukordades)

Attard et al 2018

Uuringu sihtgrupp ja uuritavate
arv uuringugruppide 16ikes
Mirkida uuringusse kaasatud isikute
arv uuringugrupi loikes ning nende
liihiiseloomustus, nt. vanus, sugu,
eelnev ravi jm.

Uuringusse  kutsuti 70 Michigani
osariigis patsiente konsulteerivat

geenindustajat

Osales 24,3% kutsututest - 16 tdiskoormusega

tootavat geenindustajat

68,8% oli staaz 1-4 aastat; 50% tootasid tilikooli

meditsiinikeskuses

Uuringu aluseks oleva ravi/teenuse
kirjeldus

20 kusimusest koosnev online kiisimustik

Vordlusravi
Uuringus vordlusena kdsitletud
ravi/teenuse kirjeldus

Uuringu pikkus

pole teada

Esmane tulemusnditaja
Uuritava teenuse esmane moodetav
tulemus /viljund

Selgitada vilja erinevatele
konsultatsioonielementidele kuluv aeg
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4.2.6 Esmase tulemusnéitaja
tulemus

Keskmiselt konsulteeriti 10 patsienti nddalas (519).
Konsultatsioon kestis keskmiselt 47 minutit (32-

57). Lithima kestusega oli  prenataalne
konsultatsioon (36  minutit  keskmiselt);
onkoloogilistele ja pediaatrilistele

konsultatsioonidele kulus vastavalt 52 ja 56
minutit.

20% geenindustaja ajast kulus patsiendiga
otsesuhtlusele ja 64% tema ajast sellega seotud
tegevustele ning 16% muudele (mitte patsiendiga
seotud) tegevustele.

4.2.7 Teised tulemusnéitajad
Uuritava teenuse olulised teised
tulemused, mida uuringus hinnati

- struktuuriiiksuse  tookorralduse moju
efektiivsusele
- geenindustajate hinnangud  efektiivsuse

parandamise voimalustele

4.2.8 Teiste tulemusnditajate
tulemused

- assistent mitte- erialaste tegevuste jaoks
- paljud té6korraldust puudutavad ettepanekud
olid kliinikuspetsiifilised

Madlensky et al 2017

Uuringu sihtgrupp ja uuritavate
arv uuringugruppide 1oikes
Mdrkida uuringusse kaasatud isikute
arv uuringugrupi loikes ning nende
liihiiseloomustus, nt. vanus, sugu,
eelnev ravi jm.

Geneetilise ndustamise tulemuslikkuse hindamine

kirjeldus

Uuringu aluseks oleva ravi/teenuse

Kirjanduse iilevaade 23 artikli pohjal
Osingu marksdnadeks “genetic*  counsel*”,

“genetic consul*”

Vordlusravi
Uuringus vordlusena kdsitletud
ravi/teenuse kirjeldus

Uuringu pikkus

Otsing teostati 18. juulil 2013
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Esmane tulemusniitaja
Uuritava teenuse esmane moodetav
tulemus /valjund

Hinnati ndustamise

teadlikkusele/teadmistele,

drevuse/stressi/depressiooni tasemele,
riskide tajumisele

moju patsientide

4.2.6 Esmase tulemusnéitaja
tulemus

Geneetiline ndustamine ja sellega seotud
tegevused parandasid teadlikkust, ei suurendanud
patsientide  stressitaset (monedes uuringutes
vihendas) ning ndoustamise jargselt oli patsientide
riskitaju varasemast madalam.

McCrary et al 2024

Uuringu sihtgrupp ja uuritavate
arv uuringugruppide 16ikes
Mdrkida uuringusse kaasatud isikute
arv uuringugrupi loikes ning nende
liihiiseloomustus, nt. vanus, sugu,
eelnev ravi jm.

1) otsing 27 liitkmesriigi digusakte puudutavates
andmebaasides (mérksonad: “genetic* JA
counsel*; “genetic* VOI counsel*”

2) intervjuud litkmesriikide ekspertidega- 35
eksperti: 22 meditsiinigeneetikut, 6
geenindustajat, 5 muude erialade arsti, 2 muu
viljadppega spetsialisti

Uuringu aluseks oleva ravi/teenuse
kirjeldus

Uuringu eesmirk oli saada iilevaade geneetilist
ndustamist  puudutavatest  Oigusaktidest ja
praktikatest EL litkmesriikides

Vordlusravi
Uuringus vordlusena kdsitletud
ravi/teenuse kirjeldus

Uuringu pikkus

Esmane tulemusnditaja
Uuritava teenuse esmane moodetav
tulemus /viljund

Olemasolevad digusaktid

4.2.6 Esmase tulemusnéitaja
tulemus

Geneetilist ndustamist puudutavad digusaktid on
olemas 22 litkmesriigis 27st (erinevused
regulatsioonides on mérkimisvairsed
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4.2.7 Teised tulemusnéitajad
Uuritava teenuse olulised teised
tulemused, mida uuringus hinnati

Intervjuu, eesmérgiga tdpsustada geneetilist
ndustamist puudutavaid takistusi praktikas.
Lisakiisimused puudutasid vajaminevaid muutusi

4.2.8 Teiste tulemusnéitajate - Praktikad liikmesriigiti on erinevad, kuid
tulemused koige sagedamini mainitud takistused olid t66joud
ja geneetiline kirjaoskus.

- Muutused, mida enamuses liitkmesriikides
(sealhulgas Eestis) peeti vajalikuks ndustamise
parandamiseks oli geenindustajate tunnustamine
ja kliinilisse tegevusse integreerimine.

Eestist kuulus artikli autorite hulka L. Leitsalu

4. Tervishoiuteenuse toenduspohised andmed ravi ohutuse kohta
Ei ole taotluses kajastatud.

Tegemist on noustamisteenusega, mille korral mdngib votmerolli geeninoustaja erialane
vdljaope. Geneetilise noustamise delegeerimine mitte-geneetikutest arstidele voi muudele
tervishoiutéotajatele, kes ei oma geneetikaalast vdiljaopet seostub noustamise madala
kvaliteediga ja pohjustab regionaalset ebavordsust.®

4. Tervishoiuteenuse osutamise kogemus maailmapraktikas

Taotluses on geeninoustaja tegevus maailmapraktikas kirjeldatud asjatundlikult ja piisava
pohjalikkusega.

5. Toenduspohisus vorreldes alternatiivsete toenduspohiste raviviisidega

Taotluses ei ole esitatud alternatiivseid teenuseid, kuid geneetilise noustamisega tegelevad
hetkel meditsiinigeneetikud. Nende konsultatiivne tegevus on valdavalt kaetud
tervishoiuteenuste loetelu koodidega 3002, 3004, 7040.

Meditsiinigeneetika on arstlik eriala, kus tegeletakse pdrilike seisundite diagnostika, ravi,
jdlgimise ja noustamisega ning geneetikast tulenevate haigusriskide hindamisega.
Meditsiinigeneetikute tegevus hélmab taotluse punktis 6.1 kirjeldatud geeninoustaja tegevusi,
kuid sellele lisanduvad patsientide kliiniline ldbivaatus ja erinevate seisundite
diferentsiaaldiagnostika, mis on arstlikud tegevused.

Hetkel meditsiinigeneetikute poolt kasutatavaid teenusekoode rakendatakse enamasti
selliselt: koodid 3002, 3004 tdhistavad patsiendiga kohtumist (vastavalt ka kaug - ja
videovastuvotud) ning inimgeneetilne ekspertiis (7040) holmab muid meditsiinigeneetiku
poolt teostatavaid tegevusi (sugupuu andmete kogumine, kliiniliste andmetega tutvumine,
ldbivaatus, uuringuplaani koostamine jne) ning lOpeb inimgeneetilise ekspertiisi otsuse
koostamisega, kus on muuhulgas toodud riskihinnang ning antud asjakohased soovitused
patsiendi edasiseks jdlgimiseks geneetiliste riskide aspektist. Inimgeneetiline ekspertiis on
kodeeritav nii ambulatoorses kui statsionaarses haigusjuhus.

Kuna vajadus geneetilise noustamise jéirele kasvab kiiresti on geeninoustajate jaoks kindlasti
olemas koht Kliinilise geneetika praktikas ka Eestis. Taotluses ei ole kajastatud
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meditsiinigeneetiku ja geeninoustaja rollijaotusi, kuid allakirjutanu hinnangul voiks(id)
geeninoustaja(d) meditsiinigeneetikutelt iile votta (teadaoleva) monogeense seisundiga
perekondade kdsitluse. See vabastaks meditsiinigeneetiku aega komplekssemate ja geneetilist
diferentsiaaldiagnostikat noudvate haigusjuhtudega tegelemiseks tegemata jdreleandmisi
riskigruppi kuuluvate patsientide noustamise kvaliteedis.

Statsionaarsel ravil olevale patsiendile geneetiliseks konsultatsiooniks eraldi koodi
taotlemine ei tundu kohane. Geneetiku konsultatsioonid statsionaarsetele patsientidele on
reeglina vajalikud raviarsti noustamiseks uuringuplaani koostamiseks ning neid teostatakse
sarnastel alustel teiste erialade statsionaarsete konsultatsioonidega ning nende maht on
suhteliselt vdike vorreldes muude statsionaarseid konsultatsioone tegevate erialadega
(kardioloogia, neuroloogia jt). Ei saa noustuda, et see oleks praegu voi oleks olnud
varasemalt probleemiks Tallinna haiglates. Osaliselt on see soltuv kindlasti to6korraldusest.
Juhul, kui geneetiline konsultant peab vajalikuks, on voimalik jétkata statsionaaris
konsulteeritud patsiendiga tegelemist ambulatoorselt. Samuti on inimgeneetiline ekspertiis
vajadusel kodeeritav ka statsionaarsesse ravijuhtu.

6. Taotletava teenuse ja alternatiivse raviviisi sisaldumine Euroopa riikides
aktsepteeritud ravijuhistes

Ei ole taotluses kajastatud.

Hetkel on Prantsusmaa ainus Euroopa riik, kus geeninoustajad on ametlikult tunnustatud
tervishoiutéotajad, kuid nad tegutsevad aktiivselt ning on integreeritud geneetika-alaste
tervishoiuteenuste osutamisse veel kuues EL liikmesriigis °.

7. Tervishoiuteenuse osutamiseks vajalike tegevuste Kirjeldus

Taotluses toodud geeninoustaja toétingimuste kirjeldus on asjakohane. Arvestades, et
toendoline on geeninoustaja teenuse osutamine suurema tervishoiuteenuse osutaja
koosseisus, on kiisitav tdiendava protseduuride toa ja oOe vajalikkus- geeninoustaja
tegevusega seotud analiiliside votmine on kindlasti korraldatav ka raviasutuste
olemasolevaid ressursse kasutades. Geeninoustaja tegevusega seotud analiitiside maht ei ole
suur ja selle jaoks eraldi protseduuride toa sisustamine ning oe palkamine ei tundu
otstarbekas.

Geeninoustaja konsultatsioonidele ja sellega seotud tegevustele (ettevalmistus, info
kogumine, dokumenteerimine) kuluv ajaressurss soltub olulisel mddral geenindustaja
konsultatiivse t60 sisust- s.t. tema rollist tervishoiusiisteemis. Meditsiinigeneetikute téoga
seotud ajakulu aluseks votmine ei ole tdielikult kohane, kuna meditsiinigeneetikud
konsulteerivad sageli komplekssemaid (multisiisteemseid) haigusjuhte, teostavad kliinilise
ldbivaatuse teostavad sageli ka patsiendi kliinilise Idbivaatuse ning tolgendavad ja
ordineerivad erinevaid uuringuid (radioloogilisi, laboratoorseid, elektrofiisioloogilisi).
Geeninoustaja kvaliteetne konsultatsioon koosneb kindlasti ettevalmistusest, patsiendi
vastuvotust, asjakohaste kliiniliste andmetega tutvumisest ja dokumenteerimisest (n.o. otsuse
vormistamisest), kuid nendele tegevustele kuluv ajakulu ei ole hinnatav ilma geenindustaja
rolli ja tookorralduse tipsustamiseta eesti tervishoiusiisteemis.

Attard et al kiisitleb geenindustaja tegevusi ajakulu aspektist- iihes osariigis USAs (Michigan)
ning hinnatud on erinevate meditsiinierialadega seotud konsultatsioonidele kuluvat aega
ilma konsultatsioonide sisulisi aspekte avamata. Seega on kiisitav nende otsene iilekandmine
eesti tervishoiustisteemi.
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On asjakohane, et kvalifitseeritud geeninoustaja on tervishoiutootajaga vordsustatud isik
sarnaselt kliinilise psiihholoogi, fiisioterapeudi jne ning omaks ligipddsu tervise
infosiisteemile.

Kiisitav on geeninéustaja statsionaarsete konsultatsioonide vajadus (vt. punkt 6).
Arvestades, et kdesolevalt on geenindustaja teenus Eestis piiratud ressurss (hetkel olemas 1
kvalifitseeritud spetsialist), on kindlasti koige otstarbekam tema rakendamine kliinilise
geneetika praktikas. S.t. geemindustaja vastuvotule suunab meditsiinigeneetik pdriliku
haigusega patsiendi riskigruppi kuuluvad sugulased, kes soovivad geneetiku konsultatsiooni
(suunamise protsess vajab kindlasti tdpsustamist, kuna hetkel tervise infosiisteem ei voimalda
suunata meditsiinigeneetikul vastuvotule “kolmandaid isikuid”).

Meditsiinigeneetikuga koostods on voimalik ka tagada ka paindlik teenus(t)e korraldus.
Geeninoustajate arvukuse kasvades kaugemas tulevikus leiaksid nad kindlasti rakendamist
eriarstlikes keskustes, kus geneetilistel uuringutel on suur osakaal ning votmeuuringud on
valdavalt eriarstide poolt eelnevalt teostatud (ndit. kardioloogia, onkoloogia).

Video- ja kaugkonsultatsioonid voivad geneetilises noustamises erandjuhtudel viltimatud
olla, kuid reeglina on nende vahendustel patsiendi ja konsultandi vaheline distants suurem
ning samuti voib kaugkonsultatsiooni kdigus olla keeruline selgitada geneetiliste analiiiiside
tulemusi patsiendile piisavalt arusaadavalt - seega voib nende konsultatsioonide kvaliteet
olla madalam. Kaugkonsultatsioon voib aidata kokkuhoida aega teatud juhtudel korduvatel
konsultatsioonidel (nditeks madalast riskist teavitades), kuid esmase konsultatsioonina ei
peaks seda soosima.

8. Tingimused ja teenuseosutaja valmisolek kvaliteetse tervishoiuteenuse
osutamiseks

8.1.Tervishoiuteenuse osutaja: on toodud asjakohaselt (vt. ka eestpoolt)
8.2.Tervishoiuteenuse osutamise tlilip:  ambulatoorses praktikas
8.3.Raviarve eriala: lahiaastatel meditsiinigeneetika

&.4.Minimaalne tervishoiuteenuse osutamise kordade arv kvaliteetse teenuse
osutamise tagamiseks on toodud asjakohaselt

8.5.Personali (tdiendava) véljadppe vajadus on vdga suur. Eestis on hetkel 1 vajalikku
kvalifikatsiooni omav geenindustaja ja nende viljadpet Eestis ei toimu.

8.6.Teenuseosutaja valmisolek on minimaalne- 1 vdljadppinud spetsialist. Tdiendavat
koolitust hetkel ei toimu ning vastavaid programme ei ole avatud iihegi iilikooli
juures. Taotluse alusel on Tartu Ulikoolis olemas huvi ja valmisolek- tdpsustamist
vajab ajaline perspektiiv.

9. Teenuse osutamise kogemus Eestis

Geneetilist noustamist on seni ldbiviinud meditsiinigeneetikud. Tartu Kliinilises Haiglas
alustas t6od geneetikakabinet 1968,  Tallinna Kesklinna Lastepolikliinikus 1987 a.
Meditsiinigeneetika residentuur avati 1998 a ning meditsiinigeneetikat tunnustati arstliku
erialana 2006 a.

2011 a. koondati TUK Kliinikumi Geneetikakeskuse alla Tallinna Lastehaigla
geneetikateenistus, millest sai TUK Geneetikakeskuse Tallinna filiaal. Seega sai TUK
Geneetikakeskusest ainus geneetilist noustamist tegev organisatsioon, kus teostati geneetilisi
konsultatsioone koigile eesti patsientidele (sealhulgas nii ambulatoorseid kui ka
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10.

11.

statsionaarseid konsultatsioone). Geneetika kaasaegne areng on viinud eriala laienemisele
ning hetkel toimuvad geneetiku konsultatsioonid paljudes erinevates asutustes. Lisaks
taotluses toodutele ka veel Kuressaare haiglas (alates 2019 a.).

Kahjuks on suure osa geneetikaalase tegevuse koondumine TUK-i on toonud endaga kaasa
elukohajdrgse/lihedase teenuse kittesaadavuse halvenemise Tallinnas, mistottu alustati 2024
a. alustati uuesti geneetiliste konsultatsioonidega Tallinna Lastehaiglas.

Vajadus meditsiinigeneetiku konsultatsioonide jdirele on kasvav. Suureneb esmasdiagnooside
arv ning seoses sellega ka vajadus riskigrupi sugulaste geneetiliseks konsultatsiooniks.

Geeninoustajate rakendamine tagaks riskigrupi sugulastele kvaliteetse noustamise ja
vajadusel riskihinnangu, muudaks teenuse kittesaadavamaks ning oleks Iibiméeldud
rakendamisel toendoliselt ka kuluefektiivne.

Eestis tervishoiuteenust vajavate isikute ja tervishoiuteenuse osutamise
kordade arvu prognoos jirgneva nelja aasta kohta aastate 1dikes

Arvestades kvalifikatsiooni omavate inimeste olemasolu, saab FEestis olla lihiaastatel
geeninoustaja konsultatsioone ~1 ametikoha ulatuses. Eesti koormusnditajad vajavad veel
viilja toéotamist, kuid kirjanduses® toodud keskmine nédalas konsulteeritavate patsientide arv-
10, sobib toendoliselt ka meie oludesse. Seega taotluses toodud hinnang aastase
teenusevajaduse kohta on asjakohane.

Arvestades et Eestis hetkel puudub geeninoustajate koolitusprogramm ja geeninoustaja
vdljaope vilisiilikoolides toimub ldbi magistriprogrammi, jdrgneva paari aasta jooksul
tdiendavate spetsialistide lisandumist ette ndha ei ole.

Taotluses on toodud prognoosi aluse selgitusena ndide rinnavihi rviski hindamisest
poliigeense riskiskoori alusel (PRS). See ei ole kiesoleva taotluse raames hinnatav, kuna
tilemaailmselt ei ole PRS -de kasutamine  kliinilises riskihinnangus soovitatav (NCCN
guidelines vers 3. 2025). Vastavalt Sotsiaalministeeriumist saadud infole (minister R. Sikkut,
personaalne kommunikatsioon), on taotluses viidatud uuring teadusprojekt ning seega
peaksid isikud saama vajalikud konsultatsioonid selle projekti raames ning nende kdsitlemine
Tervisekassa poolt rahastatud teenuse saajana/vajajana on kiisitav.

Pdriliku haigusega seotud sugulaste kaskaadskriining on kindlasti niss, kus geeninoustaja
saaks viga efektiivselt vihendada meditsiinigeneetiku koormust noustades individuaalselt
meditsiinigeneetiku poolt suunatud rviskigruppi kuuluvaid sugulasi. Konsulteeritavate
sugulaste hulk on varieeruv soltuvalt perekonnast ning lisaks mojutavad seda ka asjaolu, et
koik riskigrupi sugulased konsultatsiooni ei soovi ja juhul kui nad seda soovivad poérduvad
nad konsultatsioonile monevorra hajutatult. Pdriliku rinna- ja munasarjavihi siindroomi
korral voib perekonnaanamneesi alusel olla keskmiselt 5 konsultatsiooni vajavat sugulast
nagu taotluses viidatud, kuid reaalselt konsultatsioonile péordub sageli vihem (isiklik
praktika).

Tervishoiuteenuse seos kehtiva loeteluga, ravimite loeteluga voi
meditsiiniseadmete loeteluga ning moju toovoimetusele

11.1.Tervishoiuteenused, mis lisanduvad taotletava teenuse kasutamisel ravijuhule

Geneetilised analiiiisid vastavalt vajadusele.

11.2.Tervishoiuteenused, mis  lisanduvad  alternatiivse teenuse
kasutamisel ravijuhule

Lk12/15



Meditsiinigeneetiku konsultatsioonil lisanduvad samuti analiiiisid ja uuringud vastavalt
niidustustele.

11.3.Kas uus teenus asendab monda olemasolevat tervishoiuteenust osaliselt voi
taielikult?

Kvalifitseeritud geenindustaja poolt konsulteeritud patsiendid ei peaks vajama
meditsiinigeneetiku konsultatsiooni- eeldusel, et t66 on vastavalt korraldatud. Eriarstide
toomahtu geenindustajad oluliselt ei mojuta, kuid parandavad eriarsti poolt diagnoositud
patsientide geneetilist ndustamist tehes selle ka kéttesaadavamaks.

11.4.Kui suures osas taotletava teenuse puhul on tegu uute ravijuhtudega?

Soltub tookorraldusest - eeskitt meditsiinigeneetikute ja geenindustajate omavahelisest
“rollijaotusest”. Juhul, kui geenindustaja hakkab teostama kaskaadskriiningut périliku
haigusega perekondades, on valdav osa (>90%) uued ravijuhud.
Personaalmeditsiini programmi raames on geenindustaja(te) rakendamine kiisitav, kuna
vastavalt “Personaalmeditsiini pikaajalisele programmile 2024-2034" rakendatakse selle
programmi raames genotiipiseerimiskiipidel pohinevaid geeniandmeid, millel hetkel
teadaolevalt tdenduspdhisus puudub ning sellest ldhtuvalt ei saa neid pidada
sekkumistohusateks. Samuti ei ole nendel kiipidel hinnatavad PRS-d pdranduvad - seega

sellest protsessist ei teki riskigruppi kuuluvaid sugulasi.

11.5.Taotletava tervishoiuteenusega kaasnevad samaaegselt, eelnevalt voi jargnevalt
vajalikud tervishoiuteenused (mida ei mdirgita taotletava teenuse raviarvele),
soodusravimid, ja meditsiiniseadmed patsiendi kohta iihel aastal.

Fi kaasne.

11.6.Alternatiivse raviviisiga kaasnevad (samaaegselt, eelnevalt voi jargnevalt)
vajalikud tervishoiuteenused (mida ei mdrgita taotletava teenuse raviarvele),
soodusravimid, ja meditsiiniseadmed patsiendi kohta iihel aastal.

Ei kaasne.
11.7.Tervishoiuteenuse moju toovoimetusele

Tegemist on ambulatoorselt osutatava riskihinnangut kisitleva teenusega, mis
toovoimetust ei mdjuta.

12. Hinnang patsiendi omaosaluse pohjendatusele ja patsientide valmisolekule
tasuda ise teenuse eest osaliselt voi tiielikult

Meditsiinilise ndidustuse olemasolul (ndit. individuaalne riskihinnang pdriliku haiguse
esinemisel perekonnas) ei ole omaosalus rakendatav.

Selle rakendamine tuleb kone alla olukordades, kus patsient podrdub geneetilisele
konsultatsioonile individuaalseks riskihinnanguks ilma meditsiinilise ndidustuseta, patsiendi
poolt iseseisvalt tellitud geenitestide tolgendamiseks jne. Patsientide valmisolek sellistel
Juhtudel geenindustaja konsultatsiooni eest ise tasuda on olemas.
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13. Tervishoiuteenuse viir- ja liigkasutamise tdensiosus

Vidrkasutamise  voimalus on olemas, kui el sdtestata
geeninoustajate kvalifikatsiooninoudeid.

Hetkel Euroopas kehtivate soovituste alusel on koosneb geenindustaja viljadpe jdargmistest
etappidest®:

- Bakalaureusekraad bioloogias, 6enduses voi dmmaemanduses
- Magistrikraad geneetilises noustamises
- EMBG (Euroepan Board of Medical Genetics) akrediteering

Kuna Eestis hetkel puudub geeninoustajate koolitus magistritasemel, on voimalik
teenuseosutaja kiusatus palgata geneetilisi konsultatsiooni ldbi viima ilma vastava
kvalifikatsioonita inimesi (vastavad pretsedendid on olemas meditsiinigeneetikas). Eesti
Meditsiinigeneetika Selts (EMGS) koondab TUK Geneetika- ja Personaalmeditsiini Kliiniku
téotajaid, mis voib kallutada nende hinnanguid kasvoi viljaspoolse pildi puudumise tottu-
seetottu on kindlasti objektiivsem, kui jooksev pddevuse hindamine (juhul kui see osutub
vajalikuks/noutavaks) toimub EBMG poolt. Taotluse lisas on viidatud véimalikule teoreetilisele
ja praktilisele koolitusele tileminekuperioodis- see ei ole kindlasti aktsepteeritav. Tartu
Ulikoolis kiimasoleva mikrokraadi programmi libimine geenindustaja pédevust ei anna (prof.
Maris Laan; personaalne

14. Patsiendi isikupéra voimalik mdju ravi tulemustele

Professionaalse geneetilise noustamise viljaoppe juurde kdib oskus arvestada patsiendi
eripdradega — seetottu kvalifitseeritud geeninoustaja rakendamisel patsiendi isikupdrad
noustamise tulemust ei mojuta.

15. Tervishoiuteenuse kohaldamise tingimused

Geeninoustaja teenuse loomisel FEesti tervishoiusiisteemi on oluline nouetekohase
kvalifikatsiooniga spetsialistide olemasolu. Seega teenuse kohaldamisel oluline sdtestada
kvalifikatsiooninouded tagamaks teenuse kvaliteeti ning vdihendamaks ebakvaliteetsest
konsultatsioonist/noustamisest tingitud tervishoiukulusid (korduvad konsultatsioonid,
tarbetud uuringud jt)

16. Kokkuvote

Geeninoustajatel on kindlasti koht Eesti meditsiinisiisteemis, vajadus selle teenuse
jdrele on kliinilise geneetika praktikas juba praegu tuntav.

Geeninoustaja  teenuste edukaks integreerimiseks tervishoiusiisteemi  tuleb
tapsustada nende roll kliinilises geneetikas ning tegevuste jaotus koostoos
meditsiinigeneetikutega.

Kindlasti on oluline luua vdiljadppe voimalused tulevastele geeninoustajatele-
arvestades, et Eesti vajadus nende spetsialistide jdrele pole massiline, voiks
kohapealsete opivoimaluste arendamise korval kaaluda kindlasti ka motet
vdlisriikide juba akrediteeritud oppeprogrammides osalemises nagu taotluses
viidatud (punkt

7.5).  Koolitusvoimaluste  loomine/viljatootamine on  esmatdhtis  teenuse
Jdtkusuutlikkuse tagamiseks.
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Optimaalselt rakendades on geeninoustaja teenus(ed) toendoliselt kuluefektiivsed,
kuna sama teenus osutatuna meditsiinigeneetiku poolt on toendoliselt kallim (aja- ja
voimalik, et ka palgakomponedi arvelt). Voimalus kvalifitseeritud geeninoustaja
konsultatsiooniks tagab toendoliselt pdriliku haigusega patsiendi riskigruppi
kuuluvatele sugulastele kiirema konsultatsiooni (s.o. paraneb kdttesaadavus).
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