TERVISEKASSA TERVISHOIUTEENUSTE LOETELU MUUTMISE TAOTLUS

KOOS TAITMISJUHISTEGA

Juhime tdhelepanu, et Tervisekassa avalikustab taotlused kodulehel. Konfidentsiaalne
informatsioon, mis avalikustamisele ei kuulu, palume tdhistada taotluse tekstis markega

,,konfidentsiaalne®.

1. Taotluse algataja

1.1 Organisatsiooni nimi (taotleja)
Tervishoiuteenuste loetelu muutmise
ettepaneku (edaspidi taotlus) esitava
organisatsiooni (edaspidi taotleja) nimit. Kui
taotlus esitatakse mitme erialatihenduse poolt,
margitakse taotluse punktis 1.1 taotluse
algatanud erialathenduse nimi ning seejarel
kaasatud erialatihenduse ehk kaastaotleja nimi
punktis 1.6.

Eesti
80378942)

Meditsiinigeneetika

Selts  (registrikood

1.2 Taotleja postiaadress

L.Puusepa 2, Tartu 51014

1.3 Taotleja telefoninumber

7319488

1.4 Taotleja e-posti aadress

1.5 Kaastaotleja

1.6 Kaastaotleja e-posti aadress

1.7 Kontaktisiku ees- ja perekonnanimi

Dr. Sander Pajusalu

1.8 Kontaktisiku telefoninumber

53319537

1.9 Kontaktisiku e-posti aadress

sander.pajusalu@Kkliinikum.ee

2. Taotletav tervishoiuteenus

2.1. Tervishoiuteenuse kood
tervishoiuteenuste loetelus olemasoleva
tervishoiuteenuse korral

Kui muudatus ei ole seotud loetelus kehtestatud
konkreetse teenusega v6i on tegemist uue
teenuse lisamise ettepanekuga, siis teenuse
koodi ei esitata.

2.2 Tervishoiuteenuse nimetus

Taotleme 4 teenuskoodi
1. Geeninfustaja

2. Geenindustaja

vastuvott (60 min

kontaktvastuvGtuna ja 120 min ettevalmistav
ja dokumenteeriv t60)

vastuvott (30 min

kontaktvastuvott ja 30 min dokumentatsioon
ja ettevalmistus)

Geenindustaja kaugvastuvott (30 min video
vOi telefoni teel ja 30 min dokumentatsioon ja
ettevalmistus)

Geneetiline ndustamine statsionaarsel ravil
olevale patsiendile (120 min, sisaldab
tavapérase geenindustaja vastuvotu

! Vastavalt Ravikindlustuse seaduse § 31 Idikele 5 vdib taotluse esitada tervishoiuteenuste osutajate Gihendus,

erialatihendus voi Tervisekassa.
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komponente, dokumenteerimist
statsionaarsesse  ravilukku,  geneetiliste
uuringute  ja/vdi  geneetilise leiu osas
ndustamist)

2.3. Taotluse eesmérk
Markida rist Uhe, kbige kohasema taotluse eesméargi juurde. Risti lisamiseks vajutada sobilikul ruudul
parempoolsele hiireklahvile ning avanenud meniiiist valida ,,P  roperties “ — ,, Default value*“ — ,, Checked

D] Uue tervishoiuteenuse lisamine loetellu

[_] Uue ravimiteenuse lisamine loetellu

[_] Uue ravimikomponendi lisamine olemasolevasse ravimiteenusesse

[_] Uue tehnoloogia lisamine loetelus olemasolevasse teenusesse

[] Olemasolevas tervishoiuteenuses sihtgrupi muutmine (sh. laiendamine v&i piiramine)

[] Eriala kaasajastamine (terve iihe eriala teenuste {ilevaatamine)

[ Loetelus olemasoleva tervishoiuteenuse piirhinna muutmine, mis ei tulene uue ravimikomponendi
vOi tehnoloogia lisamisest olemasolevasse teenusesse (nt. teenuses olemasoleva kulukomponendi
muutmine)?

[] Loetelus olemasoleva tervishoiuteenuse kohaldamise tingimuste muutmine, mis ei tulene uue
ravimikomponendi vdi uue tehnoloogia lisamisest olemasolevasse teenusesse ega teenuse sihtgrupi
muutmisest (nt. teenuse osutajate ringi laiendamine, teenuse kirjelduse muutmine)?®

[] Loetelus olemasoleva tervishoiuteenuse kindlustatud isiku omaosaluse méara, Tervisekassa poolt
kindlustatud isikult tilevoetava tasu maksmise kohustuse piirmaara muutmine*

[] Loetelus olemasoleva tervishoiuteenuse nimetuse muutmine>

[] Tervishoiuteenuse véljaarvamine loetelust®

[ ] Uldkulude iihikuhindade muutmine vastavalt miiruse ,,Kindlustatud isikult tasu maksmise
kohustuse Tervisekassa poolt Ulevotmise kord ja tervishoiuteenuse osutajatele makstava tasu
arvutamise metoodika“ § 36 15ikele 2’

2.4 Taotluse eesmargi kokkvatlik selgitus
Esitada luhidalt taotluse eesmérgi kokkuvotlik selgitus, mida taotletakse ja millistel péhjustel.

2 Vajalik on taita taotluse punktid 1-2 ja 6

3 Vajalik on taita taotluse punktid 1, 2 ja 12 ning kui on kohaldatav, siis ka 7 ja 8

4 Vajalik on taita taotluse punktid 1, 2, 5.1, 11.4 ja 12.

® Vajalik on taita taotluse punktid 1-2

6 Vajalik on taita taotluse punktid 1-2 ja 5.1

" Vajalik on taita taotluse punktid 1 ja 2 ning seejarel esitada kuluandmed metoodika maaruse lisades 12 ja 13
toodud vormidel: ,,Tervishoiuteenuse osutaja kulud ressursside kaupa“ ja ,,Tervishoiuteenuse osutaja osutatud
teenuste hulgad*
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Geenindustaja teenuse lisamine tervishoiuteenuste loetellu ambulatoorse raviteenusena kas koos
eriarsti  vastuvdtuga vOi iseseisva teenusena ning geneetilise ndustamise teenuse lisamine
statsionaarsel ravil olevatele patsientidele.

Geenindustaja teenuse lisamine tervishoiuteenuste loetellu on vajalik ja arvestab patsientide
ravivajadusi, tehnoloogia arenguid, Eestis tehtud investeeringuid geneetilise meditsiini taristu
loomisesse ning Sotsiaalministeeriumi Personaalmeditsiini pikaajalise programmi (2024-2034)
eesmarke. Eesti personaalmeditsiini pikaajalise programmi (2024-2034) iheks selgeks eesmargiks on
geenindustaja teenuse ja kutse loomine ning reguleerimine.

Geenindustaja on rahvusvaheliselt tunnustatud kutse. Geenindustajad on magistrikraadi tasemega
tervishoiu valdkonnas t66tavad spetsialistid, kellel on haridus ja padevused geneetikas (genoomikas),
millele lisanduvad ndustamisoskused. Euroopas on loodud geenindustajate kutsestandard ja
sertifitseerimine. Paljudes riikides on loodud geenindustajate véljadppeks magistriprogramme.

Geneetilist ndustamist on 2006 a. defineerinud USA geenindustajate riiklik tihing (Resta et al.,2006)
jargnevalt: Geneetiline néustamine on protsess, mille eesmark on aidata tksikisikutel ja peredel
mdista ning kohaneda haiguse geneetiliste tegurite meditsiiniliste, psiihholoogiliste ja perekondlike
mdojudega. See holmab mitmeid votmeelemente:

1. Tolgendamine: Haiguse esinemise voi kordumise tden&osuse hindamine perekonna ja anamneesi
pohjal.

2. Informeerimine: Teabe jagamine geneetiliste seisundite, pdrilikkuse mustrite, geneetiliste
testimisvdimaluste, jalgimise ja ennetamise vOimaluste osas.

3. Noustamine: Toe pakkumine tksikisikutele ja peredele teadlike valikute tegemisel ning riski voi
seisundiga kohanemisel, tegeledes geneetilise teabega seotud emotsionaalsete ja pstihholoogiliste
aspektidega.

Sisuliselt aitab geneetiline ndustamine inimestel mdista, kuidas geneetika mdjutab tervist, juhendal
neid geneetiliste testide ja riskipOhiste valikutega seotud otsustusprotsessides ning pakul
emotsionaalset ja psuhholoogilist tuge kogu selle teekonna valtel.

Oviedo konventsiooni artikkel 12 satestab, et geneetiliste eelsoodumuste madramine peab tuginemg
asjakohasele geneetikaalasele ndustamisele. Geneetilist ndustamist pakuvad hetkel Eesti
meditsiinigeneetikud, kes on vastava residentuuri I6petanud eriarstid. Eesti tervishoiutdttajate registri
on kokku 14 praktiseerivat meditsiinigeneetikut. Meditsiinigeneetikud on spetsialiseerunud eelkdigg
parilike haiguste, millest paljud on ka harvikhaigused, diagnostikale, jalgimisele ja vbimalusel ravile.

Eestis on personaalmeditsiini teenuste kontekstis suur puudus geneetikaalaste teadmisteg
tervishoiutdotajatest, eelkdige geenindustajatest - spetsialistidest, kes ei ole arstid, kuid suudavag
patsiente péadevalt ndustada geenitestide osas nii enne testi kui ka pdarast tulemuste selgumist
Geenindustajate jaoks hetkel tervishoiutdotajate registris registreerimise voimalust ei ole. Ei olg
mdoeldav eeldada, et Gldrahvastikule suunatud personaalmeditsiini teenuste puhul suudaksid juba praegt
taiskoormusel tootavad meditsiinigeneetikud votta enda kanda lisakoormuse, mis kaasneks tdiendavats
isikute ndustamisega.

Lk 3/22



Valmisolek teenuse pakkumiseks on olemas juba praegu. Tartu Ulikooli Kliinikumi geneetika j
personaalmeditsiini kliiniku koosseisus on ks USAs geneetilise nGustamise magistrikraadi ja Euroop
kutsetunnistuse omandanud geenindustaja, kes on koos meditsiinigeneetikuga osalenud vastuvottudel

3. Tervishoiuteenuse meditsiiniline naidustus

3.1 Tervishoiuteenuse meditsiiniline naidustus
(ehk sdnaline sihtgrupi kirjeldus)

Esitada Uiksnes teenuse need naidustused, mille korral
soovitakse teenust loetellu lisada, ravimikomponendi

Teenuse osutamise meditsiiniliseks néidustuseks
on parilike haiguste esinemine, vdi geneetilise
eelsoodumuse korral kdrgenenud haigusrisk.

Noustamise kaigus hinnatakse isiku ja tema
perekonna anamneesi ja geenitestide tulemuste
moju tervisele ja haiguse tekkele. Hetkel pakuvad
teenust meditsiinigeneetikud (eriarstid).
Personaalmeditsiini tegevuste raames kasvab
vajadus teenuse jarele markimisvaarselt.

osas ravimiteenust taiendada, tehnoloogia osas
tervishoiuteenust téiendada vdi teenuse sihtgruppi
laiendada.

NB! Kui erinevate naidustuste aluseks on erinev
kliiniline tdendusmaterjal, palume iga naidustuse
osas eraldi taotlus esitada, vélja arvatud juhul, kui
teenust osutatakse kull erinevatel ndidustustel, kuid
ravitulemus ja vordlusravi erinevate naidustuste
I6ikes on sama ning teenuse osutamises ei ole olulisi
erisusi.

Geenindustajad leiaksid rakendust to6tades kas
iseseisvalt vOi koostots meditsiinigeneetikuga
vOi teiste eriarstidega.

Uhest meditsiinigeneetiku konsultatsioonist vdib
tekkida vajadus mitmete pereliikmete uurimiseks
jaigale neist arsti visiidi teenuse pakkumine ei ole
6konoomne, eriti kui nditeks geeniuuringu vastus
ei kinnita diagnoosi, kuid ka nn negatiivne vastus
vajab selgitustdod.

3.2 Tervishoiuteenuse meditsiiniline naidustus -
RHK-10 diagnoosikoodi alusel (kui on kohane)

3.3 Néidustuse aluseks oleva haiguse vdi terviseseisundi iseloomustus
Kirjeldada haiguse voi terviseseisundi levimust, elulemust, simptomaatikat jm asjasse puutuvat taustainfot.

Geenindustaja tegeleb patsientidega, kellel on parilike haiguste esinemise risk vdi kdrgenenud
haigusrisk ehk geneetiline eelsoodumus haiguse tekkeks v6i on planeeritud muul pdhjusel geneetiline
uuring, mille osas patsient sooviks ja vajaks rohkem selgitusi.

Geneetiline ndustaja ei diagnoosi ega maara ravi, kuid saab olla abiks patsiendile tulemuste
selgitamisel, vdimaluste tutvustamisel, teadlike otsuste langetamisel, riskiga toimetulekul ja
kohanemisel, ning pereliikmete kaasamisel kaskaaduuringusse.

Néited:

-Perekondliku huiperkolesteroleemia autosoom-dominantselt paranduv haigus, mille esinemissagedus
Euroopas on 1/217 (Benn et al., 2016). Mdjutatud on organismi v6ime eemaldada LDL-kolesterooli
verest, mistdttu on markimisvaarselt suurenenud varajaste stidame-veresoonkonnahaiguste, naiteks
infarkti voi insuldi risk. Patsient vajab jalgimist ja vajadusel ravi kardioloogi poolt. Soovituslik on
lahisugulaste kaskaaduuring peres tuvastatud geenileiu suhtes. Geenileiu tdéhenduse selgitustéo ja
pereliikmete kaasamise poolelt saaks abiks olla geenindustaja ja nii saaks korraldada kogu pariliku
hlperkolesteroleemia patsienditeekonna thtses lipiidkabineti siisteemis kardioloogide juhtimisel.
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-Perekondliku rinna ja munasarjavéhiga seotud BRCA1/2 leidude esinemissagedus on 1/400, ning
Geenivaramu andmetel lausa 1/124 (Leitsalu et al., 2021). Geenileiu kandjatel on markimisvaarselt
kdrgem risk teatud kasvajate tekkeks, mistdttu on neil tavapopulatsioonist erinevad jalgimisoovitused
(Roht et al., 2021). Geenileiu tdhenduse selgitustdo ja pereliikmete kaasamise poolelt saaks abiks olla
geenindustaja. Néaide sellest kuidas tegevused saaksid jaotuda on allpool.

- Statsionaarsel ravil oleval patsiendil ilmneb vajadus teha geeniuuringuid, kuid raviarstil puudub
ekspertiis erinevate geenitestide valikul ning patsiendi ndustamisel enne testi tegemist ja testi
tulemuse selgumisel. Siin saab geenindustaja osutada ka statsionaarsel ravil olevale isikule vajalikku
tervishoiuteenust.

Jargnevalt toome ndite vdimalikust meditsiinigeneetiku ja geenindustaja koostodst ning nn task-
shiftingu rakendamisest, arvestades, et hetkel teostab kdoiki allnimetatud tegevusi eriarst-
meditsiinigeneetik.
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| Meditsiinigeneetik (MG) | Geeninbustaja (GN)
Vastuvoétule tuleb noor naine, suunatud naistearsti poolt perekonnas esinenud korduvate
véhidiagnooside tottu.

Patsiendiga kohtub esmalt GN, kes kogub pereloo, isiku
anamneesi, analliisib perelugu ja hindab geneetilise
riskiteguri esinemise tdenéosust, ning kas testimine vaiks
olla péhjendatud. GN tutvustab rinnavahiga seotud
geneetiliste riskifaktorite loogikat, testimise vdimalusi ja
piiranguid, vdimalikke tulemusi, samuti, mida geneetilise
riskifaktori tuvastamine/mitte tuvastamine tdhendab
patsiendi jélgimisel tulevikus.

Vastuvbtule lisandub MG. GN tutvustab perelugu ja anamneesi MG'le,

MG kinnitab edasise plaani
st. mis uuring tellida.
Uuringu tulemused kaes, patsient tuleb korduvale vastuvotule. Patsiendil ei ole leidu tuvastatud.
GN selgitab uuringu tulemuse tdhendust sh. piiranguid ja
pereloole vastavalt isiku edasist jalgimisplaani.
VOI...Uuringu tulemused kées, patsient tuleb korduvale vastuvatule. Patsiendil tuvastati leid.

GN vbi MG selgitab patsiendile leiu tAhendust haigusriskile ja kuidas sellest tulenevalt on
soovituslik jalgimisplaan muutunud.

GN vaatab patsiendiga koos pereloo uuesti (ile,
véimalusel téiendab seal olevat informatsiooni kui
patsiendil on parast esimest vastuvottu mingit uut
informatsiooni. Selgitades geneetilise leiu/riskifaktori
périlikkuse mehhanismi kéib GN sugupuu (le néidates,
kes lahisugulastest voiks samuti podrduda vastuvétule
(kaskaaduuring).

Vastuvétule jérgnevad tegevused
MG teeb patsiendile sobivad
saatekirjad.

GN valmistab ette kokkuvétte.

MG vaatab epjkriisi ule ja

kinnitab selle.
Patsiendi sugulane (kaskaad patsient) vétab Gihendust ja tuleb esmasele vastuvotule.

GN vétab isiku anamneesi ja tdiendab olemasolevat
sugupuud, veendub, et ei esine teisi klisimusi, mis
vajaksid eraldiseisvalt geneetiku tdhelepanu. GN
tutvustab peres tuvastatud leiu olemust, mju
haigusriskidele ja edaspidistele soovitustele. GN tellib
geenitesti (peres tuvastatud leid).

Uuringu tulemused kées: Kaskaad patsiendil ei ole perekonnas tuvastatud leidu.

GN selgitab uuringu tulemuse tdhendust patsiendile ja
tema lahisugulastele ja edasist jalgimisplaani.

VOl Kaskaad patsiendil tuvastati leid.

GN vbi MG selgitab patsiendile leiu tAhendust haigusriskile ja kuidas sellest tulenevalt on
soovituslik jdlgimisplaan muutunud.

4. Tervishoiuteenuse tdenduspdhisus

4.1 Teaduskirjanduse otsingu kirjeldus

Selgitada lihidalt taotluse aluseks olevate kliiniliste uuringute jm teadusp6histe kirjandusallikate otsimis- ning
valikukriteeriume: millistest andmebaasidest otsiti, milliste marksdnade ning tapsustavate kriteeriumidega. Nt.
uuringuid otsiti PubMed-ist (http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/). Otsingu mdrksonad olid ,, diabetes in
pregnancy “, valikukriteeriumiks oli insuliinravi enne rasedust ning tdistekstina kidttesaadavad inglisekeelsed
artiklid, mis on avaldatud alates 1. jaanuarist 2000. Otsingu tulemusel leiti 10 uuringut, millest on kajastatud
taotluses 3 uuringu tulemused, kuna teiste uuringute valimi maht oli vaike (véhem kui 20 isikut).

Teenuse tdenduspdhisuse Kirjeldamiseks kasutati PubMed-i andmebaasis

otsingusonu “Genetic Counselling Profession”. Kokku leiti
416 teadusartiklit, mis on avaldatud aastatel 1973-2024. Nendest omakorda 165 (peaaegu pooled) on
ilmunud viimase viie aasta jooksul. Viimaste aastate jooksul avaldatud teadusartiklite seast oleme
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valja toonud kuus, toomaks esile geneetilise ndustamise teenuse vajadust ja olulisust
tervishoiususteemis.

Catapano et al., 2023

Euroopa meditsiinigeneetikute seas 2022 aastal l&biviidud kusitlusele vastasid 200
meditsiinigeneetikut Gle euroopa. Tulemuste pdhjal on geneetilise nBustaja roll hasti tuntud ning ule
poole vastanutest teeb v6i on teinud koostddd geeninbustajaga. Tihe koostdd geneetilise ndustajaga
suurendab teadlikkust nende olulisusest ning vajadust veelgi enam koost6dd teha. Keskmiselt
hinnatakse geenindustaja tahtsust kdrgemalt nende seas, kes on selle spetsialistiga koostood
teinud.

Skirton et al., 2015

Geneetiliste ndustajate todga seotud erinevate aspektide hindamiseks analliusiti ajavahemikul 2000-
2013 avaldatud teadusartikleid (kokku 419). Anallusikriteeriumitele vastas 7 teadusartiklit, mille
tulemusel leiti, et geneetikakeskustes tdoOtavad geenindustajad votavad enda kanda olulise
koormuse patsiendiga otseses suhtluses, mida omakorda vaartustavad ka patsiendid. Kuna
paljudes riikides suureneb vajadus geneetilise ndustamise teenuse jarele, siis on vajalik rohkem
kasutada geenindustajate abi.

Paneque et al., 2017

Antud uuringu eesmérk oli kirjeldada geeninBustajate t60 lisandvaartust Kliinilise geneetika
meeskonnas ja nende toodilesandeid erinevates Euroope riikides. Uuringus osales 143 geenindustajat.
Suurima tugevusena on véja toodud voime luua kvaliteetne usaldussuhe konsulteeritavaga ja terviklik
patsiendikeskne ldhenemine toetades patsientide emotsionaalseid ja psuhhosotsiaalseid vajadusi.
Antud uuring néitas, et geenindustajad integreeruvad vaga hasti meeskonnatddsse ja koostoos
meditsiinigeneetikutega tdiustavad ja parandavad tervishoiuteenuse kvaliteeti. Artiklis
rohutatakse vajadust selgelt maaratleda geenindustaja roll ja ametlik tunnustamine kogu Euroopas.

Attard et al., 2019

Kirjeldab uuringut, kus ksitleti USA geenindustajaid patsiendi vastuvdtule ja teiste tegevuste peale
kuluva aja osas. Keskmiselt on vastuvotu pikkus 47 minutit. Teiste vastuvotuga kaudselt seotud
tegevuste peale kulub samas pea kolm korda nii palju. Arutleti kuidas vahendada vastuvdtuga
kaudselt seotud tegevustele kuluvat ajaressurssi, et geenindustajad saaks keskenduda otsesele
suhtlemisele patsientidega.

Madlensky et al., 2017

Ulevaateartiklis keskenduti uuringutele, mis kirjeldavad geneetilise ndustamise tulemusi. Analuiisiti
23 artiklit, kus ndustatavaid uuriti enne ja peale ngeneetilist ndustamist. Enamus késitles onkoloogilist
ndustamist ja enamasti hinnati teadmiste, &revuse ja distressi taset, rahulolu ndustamisega, riski
hindamist, geneetilist testimist (huvi ja ké&ttesaadavust), tervisekaitumist ja otsustusprotsessiga seotud
konflikte. Tulemused viitavad sellele, et geneetiline ndustamine v@ib tdsta patsiendi teadmiste
taset, tajutud isiklikku kontrolli, positiivset tervisekditumisit ja parandada riskitaju tapsust.
Samuti voib see vahendada arevust, vahiga seotud hirmutunnet ja otsustusprotsessi konflikte.

McCrary et al., 2024

Artikkel tutvustab “Challenges and legislation influencing genetic counselling practice in EU Member
States” projekti raames koostatud Ulevaadet geneetilise ndustamise praktikast, valjakutsetest ja
seadusandlusest Euroopa Liidu riikides eesmérgiga luua alus Euroopa Liidu Uhistele soovitustele, et
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tagada jatkusuutlik ja Oiglane geneetiline ndustamine. Hetke teadmise kohaselt on geneetilist
ndustamist puudutav seadusandlus olemas 22 liikmesriigis 27-st. NGustamist kéasitlev sGnastus on
markimisvaérselt erinev, holmates “kes, mida, millal ja kuidas” aspekte. Samuti erineb geneetilise
ndustamise praktika riigiti. Tervishoiu td6tajad toovad valja, et suurimad takistused on patsientide ja
mittegeneetikutest tervisetdotajate kehv geneetiline kirjaoskus, t66jou suutlikkus. Suurim ootus, mis
soodustaks geneetilise ndustamise teenuse pakkumist, on geenindustajate tunnustamine ja
integratsioon ning seadusandluse ajakohastamine.

4.2 Tervishoiuteenuse tdenduspdhisuse andmed ravi tulemuslikkuse kohta Kliiniliste uuringute ja
metaanaltlside alusel

4.2.1 Uuringu sihtgrupp ja uuritavate arv uuringugruppide
I0ikes

Markida uuringusse kaasatud isikute arv uuringugrupi 1dikes
ning nende lUhiiseloomustus, nt. vanus, sugu, eelnev ravi jm.

4.2.2 Uuringu aluseks oleva ravi/ teenuse kirjeldus

4.2.3 Uuringus vordlusena kasitletud ravi/teenuse Kirjeldus

4.2.4 Uuringu pikkus

4.2.5 Esmane tulemusnditaja
Uuritava teenuse esmane mdddetav tulemus /aljund

4.2.6 Esmase tulemusnditaja tulemus

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

4.2.8 Teiste tulemusnaitajate tulemused

Kui soovite kirjeldada mitut erinevat kliinilist uuringut, siis palume kopeerida véljad 4.2.1-
4.2.8. Maksimaalselt palume kajastada kuni 5 teaduslikku uuringut.

4.3 Tervishoiuteenuse tdenduspdhisuse andmed ravi ohutuse kohta

4.3.1. Kdrvaltoimete ja tusistuste iseloomustus

Korvaltoime/ tlsistuse esinemissagedus Korvaltoime/ tlsistuse nimetus

Viga sage (=>1/10)

Sage (>1/100 kuni <1/10)

Rasked kdrvaltoimed

Voimalikud tisistused

4.3.2 Kdrvaltoimete ja tusistuste ravi
Kirjeldada, milliseid teenuseid ja ravimeid on vajalik patsiendile osutada ning millises mahus, et ravida
tekkinud korvaltoimeid ning tisistusi.
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Nt: Perifeersete dopamiinergiliste toimete pdhjustatud kdrvaltoimeid (iiveldus,
oksendamine ja ortostaatiline hiipotensioon) saab kontrolli all hoida domperidooni manustamisega kuni
tolerantsuse tekkimiseni 3-6 nadala jooksul parast subkutaanse apomorfiinravi alustamist, mille jarel vdib

domperidooni manustamise I6petada.
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4.4. Tervishoiuteenuse osutamise kogemus maailmapraktikas
Kirjeldada publitseeritud ravi tulemusi maailmapraktikas, kui puuduvad tervishoiuteenuse tGendusp6hisuse
andmed ravi tulemuslikkuse ja ohutuse kohta avaldatud kliiniliste uuringute ja metaanaliiiiside alusel.

Geenindustaja kutse sai alguse USA-st 1969. aastal. Nudseks on geenindustajaid vahemalt 45. riigis
ja kui 2017 aasta andmetel oli geenindustajaid globaalselt kuskil 7000 siis 2022 seisuga on see
hinnanguliselt 10 250 (Abacan et al., 2019; Ormond et al., 2024).

Geenindustajatest ja praktikast maailmas on koostatud vaga pdhjalik tlevaade 2017. ja 2022. aasta
seisuga (Abacan et al., 2019; Ormond et al., 2024). Kohandatud kokkuvéte siin tabelis:

Riik Rahvaarv GNarv | GNarv | GN dpe Oppe- Oppe- Lopetajaid | Riiklik Eriala-
Miljonites 2017a. 2022a. alates programme programme | aastas regulatsioon organisatsioon,
(2022) 2017a. 2022a. sertifitseerimine

USA 333 4000 >6500 1969 39 56 591 Puudub Olemas

Kanada 40 350 600 1984 5 5 54 Puudub Olemas

UK 67,5 310 322 1992 3 2 50 Olemas Olemas

Austria 9 - 2 2019 - 1 7 Puudub Olemas

Belgia 11,5 - 25 2020 - 1 5 Puudub Puudub

Taani 5,9 24 43 - 0 1 loomisel - Puudub Puudub

Prantsus- 68 >175 227 2004 1 3 40 Puudub Olemas

maa

Hispaania 47,6 70 53 2008 1 1 6 Puudub Olemas

Norra 5,5 40 47 2001 1 1 5 Puudub Puudub

Rootsi 10 30 40-50 2021 0 1 20 Puudub Olemas

Austraalia | 26 220 350 1995 2 2 51 Olemas Olemas

Suures osas tootavad kdik geeninBustajad neis riikides patsientide ja nende peredega Kliinilises
keskkonnas, tehes nii esmaseid, korduvaid, kui ka kaugvastuvdtte.

Juba 80ndate 16pus oli USAs ligikaudu 15 geneetilise nGustamise magistriprogrammi (tana ule 56
programmi), sealt ajas edasi on Oppekavasid, kliinilise koolituse ndudeid ja kutse standardeid
muudetud tdpsemaks ja kvaliteetsemaks. USA ja Kanada geenindustajate véljadpet ja akrediteerimist
korraldab organisatsioon - Accreditation Council for Genetic Counseling (ACGC). ACGC
geenindustajate magistridppe programm sisaldab nii teadusliku kui ka praktilise konsultatsiooni alaste
teadmiste kombinatsiooni, st vajalik on véhemalt 50 juhendatud Kliinilist praktilist juhtu ja teadusliku
projekti esitamine. Kutsetunnistuse annab eksami edukal sooritamisel vastavalt, kas American Board
of Genetic Counseling (ABGC) vdi Canadian Association of Genetic Counselling (CAGC)
sertifitseeritud eksamiga (Abacan et al., 2019).

Euroopas on geenindustajad kaasatud tervishoiuteenuste osutamisse vdhemalt 19. riigis (Ormond et
al., 2024). Geenindustajad kuuluvad tervishoiuasutuste meeskondadesse. Iga riik on
arendustegevustes, koolitamise ja registreerimisprotsessi arengutes erinevatel tasemetel.
Geenindustaja kutse Uhtse standardi loomine EL-s on olnud keeruline kuna riigid erinevad emakeelelt,
tervishoiustisteemi Ulesehituselt, kultuuriliselt ja samuti on geenindustaja roll erinevates riikides
erinevalt sdnastatud.

Mdned néited geenindustajate olukorrast naaberriikidest (Abacan et al., 2019):

Rootsis to6tab ~40 geenindustajat. Enamus neist tootab kliinilise geneetika teenistuse juures jamoned
stnnitusabi, kardioloogia vdi onkoloogia Kkliinikus. Varasemalt on labi viidud 2-aastane
osakoormusega Oppeprogramm geeninfustajatele, mis sisaldas kliinilise geneetika, eetika ja
ndustamise alast valjadpet.
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Norras to6tab 40 geeninbustajat. Bergeni Ulikooli juures on olemas riiklik geenindustajate
magistridppe programm, mis sisaldab nii praktilist véljadpet kui ka teadustodd. Peamine kliiniline
valjabpe on praktikap6hine. Enamus véljadppe labinud Glidpilasi omas eelnevalt meditsiinide voi
bioanaltdtiku kutset. Moned tiksikud geenindustajad on omandanud ka doktorikraadi.

Taanis tootab lle 20 geenindustaja ja puudub riiklik véljadppe programm. Enamusel Taani
geenindustajatel on denduse, geenitehnoloogi vdi meditsiiniadministraatori kutse. Geneetilise
ndustamise véljadppe on nad saanud kohalikus Kkliinilise geneetika osakonnas. Kdik Taani
geenindustajad tootavad riiklikus tervishoiustisteemis ja peamiselt onkogeneetika valdkonnas. Nende
kliiniline roll seisneb teiste geneetika spetsialistide korval to6tades haigusjuhtude ettevalmistamises,
geneetiliste testide tulemuste edastamises.

Geenindustajad tootavad spetsialiseerunud geneetikakeskustes ja vOi muudes erialastes ksustes,
naiteks osalevad patsiendi ravis mitme eriala spetsialistidest koosneva meeskonna liikmena
onkoloogia, oftalmoloogia, kardioloogia, ainevahetushaiguste Kkliinikutes ja mujal. Euroopa
Meditsiinigeneetika NGukogu kohaselt hdlmavad nende lesanded néiteks olulise geneetilise teabe
edastamist, ndustamist ning psihhosotsiaalse toe pakkumist, et aidata patsientidel kohaneda
valjakutsetega, mis vdivad tuleneda geneetilisest eripérast.

Tegevuste jaotuvus geenindustaja ja meditsiinigeneetiku vahel on kokkuvdtlikult esitatud joonisel ja
pdhineb UK, USA ja Euroopa geneetikute kogemustel (Middleton et al., 2022; Schaaf 2021;
Catapano et al., 2022).

MEDITSIINIGENEETIK GEENINOUSTAJA
e Patsiendi eelistuste

* Diagnoosimine ., - @\ B ceeeennns R

e Suunamine
Ravi ma: : e Tugi otsuselangetamisel
e Ravi madramine
e |ndividuaalsed strateegiad

riskiga kohanemiseks

o |siklik- ja pereanamnees, sugupuu anallids

* Geneetilise riski hinnang, kérge riskiga pereliikmete identifitseerimine
o Parilikkuse mustrite ja geneetika moistete selgitamine

e Testimise pohimotete, valikute ja voimalike tulemuste tutvustamine

¢ Individuaalse riskihinnangu ja testi tulemuste tdhenduse selgitamine

e Analtuside tellimine

* Dokumentatsioon arstide vahel ja patsiendile

5. Téenduspdhisus vorreldes alternatiivsete tdenduspdhiste raviviisidega

5.1 Ravikindlustuse poolt rahastatav alternatiivne t6enduspOhine raviviis tervishoiuteenuste,
soodusravimite voi meditsiiniseadmete loetelu kaudu
Maksimaalselt palume kirjeldada 3 alternatiivi.

Alternatiivi liik | Alternatiiv | Lisaselgitus / méarkused
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Markida, millise loetelu | Markida alternatiivse raviviisi | Vajadusel lisada siia tulpa
(tervishoiuteenused, teenuse kood, ravimi toimeaine | tapsustav info

soodusravimid, nimetus vdi meditsiiniseadme
medltsunlseadmeql_) kaud_u on | rithma nimetus.
kohane alternatiiv patsiendile

kattesaadav

1.

2.

3.

5.2 Taotletava teenuse ja alternatiivse raviviisi sisaldumine Euroopa riikides aktsepteeritud
ravijuhistes

Kui teenus ei kajastu ravijuhistes voi antud valdkonnas rahvusvahelised ravijuhised puuduvad, lisada vastav
selgitus lahtrisse 5.2.3. Maksimaalselt palume kirjeldada 5 ravijuhist.

Ravijuhise nimi Ravijuhise Soovitused ravijuhises Soovituse tugevus ja
ilmumise aasta | Soovitused taotletava teenuse osas | soovituse aluseks
Soovitused alternatiivse raviviisi | oleva tdendusp8hisuse
osas tase
1.
2.

5.3 Kokkuvote tbenduspbhisusest varreldes alternatiivsete tbenduspdhiste raviviisidega

Esitada kokkuvdtvalt teenuse oodatavad luhi- ja pikaajalised tulemused tervisele. nt. surmajuhtumite
vahenemine, haigestumisjuhtude vahenemine, elukvaliteedi paranemine, korvaltoimete sageduse
vahenemine, tusistuste sageduse vahenemine.

Lisaks selgitada, kas uus teenus on samavadrne alternatiivse raviviisiga. Vaites uue teenuse paremust, tuleb
vélja tuua, milliste tulemuste osas omab taotletav teenus eeliseid.

6. Tervishoiuteenuse osutamiseks vajalike tegevuste kirjeldus

6.1 Teenuse osutamise kirjeldus

Kirjeldada tervishoiuteenuse osutamiseks vajalikud tegevused (sh. ettevalmistavad tegevused), nende
esinemise jarjekorras, kaasatud personal ja nende rollid, teenuse osutamise koht (palat, protseduuride tuba,
operatsioonituba) ning kasutatavad seadmed ja tarvikud. VGimalusel lisada ka tegevuste sooritamise
keskmised ajad. Ravimiteenuste korral kirjeldada raviskeem: ravi pikkus, patsiendil kasutatavate annuste
suurus.

Geenindustaja teenust (v.a. kaugvastuvott) osutatakse ambulatoorses vastuvotu kabinetis, mis
vastab kehtestatud néuetele:

1. Vastuvotukabinet koos vajalike tarvikute ja infomaterjalidega.

2. Infotehnoloogiliste vahendite/programmide jms olemasolu. Sh on iseiseval to6tamisel vajalik
ligipdés tervise infoslisteemi, et tutvuda anamneesi ja uuringute tulemustega ning edastada
kokkuvote tervise infostisteemi.

3. Vajalik on ka téiendav protseduuride tuba ja 6de, st juhul kui on vajalik vere vm proovimaterjali
vOtmine tdiendavateks geneetilisteks analtitsideks.

Geenindustaja esmane vastuvott kestab 60 minutit, millest kdige tobmahukam on anamneesi, sh
pereanamnees (sugupuu) kogumine ja ndustamine. Dokumenteerimisele ja haigusspetsiifilise
informatsiooni kogumisele, arvestades geneetiliste haiguste suurt hulka ja spetsiifilisust, tuleb
arvestada 120 minutit vastuvdtu kohta lisaks esmase vastuvotu kontaktajale. Geneetilise ndustaja
korduv vastuvott kestab 30-60 minutit, s6ltuvalt uuringu tulemustest. Aja planeerimise kogemus
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pohineb meditsiinigeneetikute téokogemusel Eestis ja Kirjanduses raporteeritu pdhjal (Attard et al.,
2019).

Geenindustaja teenusega seotud tegevused:

1.Visiidieelne ettevalmistus

2.Anamneesi kogumine (isiklik- ja pereanamnees koos sugupuu analiilisiga)

3.Individuaalsete riskide kaardistamine ja hindamine, selgitamine (geneetilised jm riskid,
parilikkusmustrid ning empiirilised riskid geenileiu puudumisel, riskihinnangud spetsiifilisest
geneetilisest haigusest/juhtumist/konditsioonist)

4.Geenindustaja tutvustab geneetilise testimise vdimalusi, riske ja piiranguid

5.Teostatud geneetilise analtlsi tulemuste interpreteerimine patsiendi jaoks individualiseeritud
viisil

6.Geenindustaja on patsiendile toeks otsuste tegemisel, mis puudutavad analtdsi tulemusi
(vajadusel lisainfo andmine, ndustamine, varasema info kordamine)
7.Testimisjargne  tegevus  (geenindustaja  suhtleb  pereliikmetega,
tervishoiutdotajatega)

vajadusel  teiste

Kéesoleval hetkel puudub Eesti tervisekassa tervishoiuteenuste loetelus kood geneetilise
ndustamise teenuse osutamiseks. Antud teenust osutavad TUK Geneetika ja personaalmeditsiini
kliinikus peamiselt meditsiinigeneetikud, kes kasutavad vastavalt eriarsti esmase vastuvotu (3002)
ja/voi eriarsti korduva vastuvotu koodi (3004).

Meie ettepanek, oleks, et geenindustaja konsultatiivne vastuvott voiks toimuda eriarsti suunamisel
analoogselt toitumisterapeudi vastuvdtuga (kood 7087, 7088, 7099), aga vajalik oleks vdimalus
suunata ka pereliikmeid otse, mitte 1&bi eriarsti visiidi, et thustada kaskaadskriiningut. Samuti
vOiks aktsepteerida eriarsti ja geenindustaja teenuste kodeerimist (he ravijuhu osana nii
ambulatoorselt kui ka statsionaarsel teenusel. Tépsed rakendusnduded tuleks l&bi arutada.

7. Tingimused ja teenuseosutaja valmisolek kvaliteetse tervishoiuteenuse osutamiseks

7.1 Tervishoiuteenuse osutaja

Nimetada kohased teenuse osutajad (nt. piirkondlik
haigla, keskhaigla, uldhaigla, kohalik haigla,
valikupartner, perearst)

Koos meditsiinigeneetikutega piirkondlikes ja
keskhaiglates, koos teiste arstidega ja iseseisvalt
potentsiaalselt lisaks ka tldhaiglates, kohalikes
haiglates, tervisekeskustes. Esmalt rakendataks
ilmselt piirkondlikes ja keskhaiglates.

7.2 Kas tervishoiuteenust osutatakse
ambulatoorselt, statsionaarselt, jalvdi
péevaravis/paevakirurgias?  Loetleda  sobivad

variandid.

Tuginedes maailmapraktikale, siis teenus peaks
olema  kattesaadav ~ ambulatoorsete  ja
statsionaarsete  ravijuhtude o0sana  ning
iseseisvalt teenust osutades.

7.3 Raviarve eriala
Nimetada, milliste erialade raviarvete peal antud
teenus sisaldub l&htudes ravi rahastamise lepingust.

Geenindustajat vdib vaja minna praktiliselt
enamuse erialade juures. Uheks sagedamini
esinevaks  juhuks on tootamine  koos
meditsiinigeneetikuga, kus raviteenuse erialaks
on meditsiinigeneetika. Teised sagedamini
geenindustamist rakendavad erialad oleksid
gunekoloogia, viljatusravi, onkoloogia,

hematoloogia ja kardioloogia, aga Kka
neuroloogia, psuhhiaatria, pediaatria,
silmahaigused, sisehaigused, reumatoloogia,
nefroloogia.
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7.4 Minimaalne tervishoiuteenuse osutamise
kordade arv kvaliteetse teenuse osutamise
tagamiseks

Esitada teenuse minimaalne osutamise kordade arv,
mille puhul oleks tagatud teenuse osutamise
kvaliteedi sailimine. Lisada selgitused/p&hjendused,
mille alusel on teenuse minimaalne maht hinnatud.

1-2

Enamasti on soovituslik vajalik
geenindustamine enne testi ja seejarel parast
tulemuste saabumist. VVahel piisab ka tihest
vastuvatust (kui naiteks analtts on tellitud
eelnevalt ning vajalik on vaid ndustamine).

7.5 Personali (tdiendava) valjadppe vajadus

Kirjeldada, millise kvalifikatsiooniga spetsialist (arst vajadusel eriala tépsusega, 6de, flisioteraput vm)
teenust osutab ning kas personal vajab teenuse osutamiseks véaljadpet (sh. téiendavat koolitust teatud
intervalli tagant). Valjadppe vajadusel selgitada, kes koolitab, kus valjadppe labiviimine toimuks ning kes
tasuks koolituskulud (kas koolituse garanteerib seadme mudija vdi teenuse osutaja ja kulu on arvestatud
teenuste hindadesse jm).

Euroopasiseste kutsestandardite Uhtlustamiseks koostati 2013. aastal EBMG geenindustajate
tooriahm (Genetic counsellors and genetic nurses branch board, EBMG GCGN branch). EBMG
GCGN akrediteerib geneetilise nGustamise magistriprogramme ja geenindustajaid.

EBMG poolt on koostatud ka Euroopa geenindustajate kutse-eetikakoodeks ja véljadppe
standardid (https://www.ebmg.eu/897.0.html). EBMG geenindustaja kutsestandardi taotlemine
eeldab, kas riikliku kutsestandardit véi EBMG GCGN akrediteeritud magistrikraadi geneetilises
ndustamises (https://www.ebmg.eu/471.0.html). EBMG (European Board of Medical Genetics)
akrediteeringuga geneetilise ndustamise magistridppe programme on 2024 seisuga 9 (kolm UKs,
Prantsusmaal, Portugalis, Hispaanias, Itaalias, Austrias, Rootsis).

Hetkel on see Uks USAs geneetilise ndustamise magistrikraadi omandanud ja EBMG
kutsetunnistusega geenindustaja TUK Geneetika ja personaalmeditsiini kliiniku koosseisus ja Eesti
Meditsiinigeneetika Seltsi liige. Teenuse osutamiseks suuremas/kasvavas mahus on vajalik
geenindustajate koolitamine — huvi ja valmisolek Gppeprogrammi vastu on Tartu Ulikoolis olemas,
kuid on mdeldav valjabppe saamine ka valisriikide akrediteeritud geenindustamise dppekavadel
dppides. Oppeprogrammi oluline osa on praktika ja supervisioon praktiseeriva geenindustaja ja/voi
meditsiinigeneetiku poolt.

7.6 Teenuseosutaja valmisolek

Kirjeldada, milline peaks olema tervishoiuteenuse osutaja tookorraldus, vajalikud meditsiiniseadmed,
taiendavate osakondade/teenistuste olemasolu ning kas on pdhjendatud 66péaevaringne valmisolek, et oleks
tagatud soovitud tulemus. Anda hinnang, kas teenuseosutaja on valmis koheselt teenust osutama v6i on
vajalikud taiendavad investeeringud, koolitused, ruumide loomine vms.

Teenuse osutamiseks on vastav infrastruktuur ja spetsialistid TUK Geneetika ja
personaalmeditsiini kliinikus olemas. Kaesoleval hetkel on TUK Geneetika ja personaalmeditsiini
Kliiniku koosseisus Uks valismaal eriala omandanud EBMG kutsetunnistusega geenindustaja.

8. Teenuse osutamise kogemus Eestis

8.1 Kas teenust on varasemalt Eestis
osutatud?

Geneetilise ndustamise teenust on siigni osutatud
arstlike meditsiinigeneetiku teenustena. TUK geneetika
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ja personaalmeditsiini kliinikus t6é6tav geenindustaja on
abistanud meditsiinigeneetikuid vastuvottudel, kuid
teenuse puudumise tottu ei ole geeninBustajate
potentsiaali saanud tdies mahus rakendada.

8.2 Aasta, millest alates teenust Eestis
osutatakse

Parilikkusndustamisi on Eestis osutatud alates
1960ndate I6pust pediaatrite ja meditsiinigeneetikute
poolt. Hetkel on suurimaks meditsiinigeneetika
keskuseks Tartu Ulikooli Kliinikumi geneetika ja
personaalmeditsiini kliinik, millel on ambulatoorne
vastuvotutiksus Tartus ja Tallinnas ning teenuseid
osutatakse koigile Eesti elanikele.

8.3 Eestis teenust saanud isikute arv ja
teenuse osutamise kordade arv aastate
16ikes

TUK geneetika ja personaalmeditsiini kliinikus osutati
2023. aastal 7146 arsti vastuvottu, neist 5500
kontaktvastuvdttu. Vastuvottude arv on kasvanud, nt
aastal 2019 tehti kokku 4860 vastuvottu. Ndudlust oleks
veelgi rohkem arvestades geneetiliste laboriteenuste
kasvavat kasutust erinevatel arstlikel erialadel.

8.4 Eestis teenust osutanud raviasutused

Erinevate komponentidega on meditsiinigeneetilist
teenust osutanud ja osutavad Eestis néiteks:

Tartu Ulikooli Kliinikum,

Pdhja-Eesti Regionaalhaigla,

Ida-Tallinna Keskhaigla,

Antegenes, Confido Meditsiinikeskus, Next Fertility
Nordic.

8.5. Tervishoiuteenuste loetelu koodid,
millega tervishoiuteenuse osutamist on
raviarvel kodeeritud

Eriarsti esmane vastuvott 3002,
Eriarsti korduv vastuvott 3004,
Eriarsti kaugvastuvott 3201,
Eriarsti videovastuvott 3222,
Geneetilise ekspertiis kood: 7040

8.6 Ravi tulemused Eestis

Tegemist pole raviga.

9. Eestis tervishoiuteenust vajavate isikute ja tervishoiuteenuse osutamise kordade arvu
prognoos jargneva nelja aasta kohta aastate 16ikes

9.1 Keskmine teenuse osutamise kordade
arv ravijuhu (thele raviarvele kodeerimise)
kohta

Uks kuni kaks - geenindustamine enne ja/vdi parast
testimist. Juhul kui testimist on tutvustanud ja
algatanud eriarst (nt onkoloog, kardioloog) vdib olla
vajalik vaid testimisjargne néustamine.

Keskmine 1,5

9.2 Tervishoiuteenust vajavate isikute arv ja tervishoiuteenuse osutamise kordade arvu prognoos

jargneva nelja aasta kohta aastate 16ikes

9.2.1 Aasta 9.2.2 Isikute arv 9.2.3 Ravijuhtude arv 1 isiku | 9.2.4 Teenuse
arvestades nii kohta aastas arvestades asjaolu, | osutamise kordade
lisanduvaid isikuid kui et kdik patsiendid ei pruugi arv aastas kokku
ravi jargmisel aastal lisanduda teenusele aasta
jatkavaid isikuid algusest

1. aasta 500 1 750

2. aasta Soltub permed
teenustest ja
geenindustaja
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kutsestandarditele
vastavate spetsialistide
arvust

3. aasta

4. aasta

9.3 Prognoosi aluse selgitus
Esitatakse selgitused, mille pdhjal on teenust vajavate patsientide arvu hinnatud ning selgitused patsientide
arvu muutumise kohta aastate 16ikes.

Rinnavahi poliigeense riskiskoori (PRS) teenuse néitel:
Personaliseeritud rinnavéhi séeluuringu riiklik teenus, mis peaks kaivituma kas 2025. aasta keskel
vOi 2026. aasta alguses, kuhu kutsutakse kdik 40a naised. St. Kuskil 10 000 naist saavad kutse

(

). Pdhinedes varasemalt raporteeritud rinnavéhi
sbeluuringu osalusmaérale voOiks eeldada, et kuskil 63% (st. 6300) kutsututest osalevad
(https://www.tai.ee/et/uudised/tai-2022-aastal-oli-vahi-soeluuringule-kutsutute-osalusmaar-
korgem-kui-varem).

Rinnavahi PRSi arvutamise jargne noustamine toimuks praeguste plaanide kohaselt
rinnakabinettides @ammaemandate poolt. Kuid monogeense kasvajasindroomi kahtlusega isikud
tuleks suunata meditsiinigeneetiku (voi tulevikus geenindustaja) vastuvotule. Senised andmed on
naidanud, et isiku poolt raporteeritud pereanamneesi andmetel voiks see olla kuni 19% naistest,
kes vajaksid geneetilist ndustamist pereloo andmete pdhjal (Tamm et al., 2024).

Seega vOiks hinnanguliselt uue planeeritud rinnavéhi PRS teenuse raames 19% 6300st ehk 1197
isikut aastas vajada testimiseelset ndustamist ja testimisjargset ndustamist.

Teine uuring nditas, et Uhe isiku kohta, kellel on tuvastatud perekondlik rinna- ja
munasarjavahisindroomiga seotud leid, on keskmiselt 5 (varieeruvalt 1-8 s6ltuvalt pere suurusest
ja pereloo kohta raporteeritud andmetest) l&hisugulast, kellel on soovituslik osaleda
kaskaaduuringus (Leitsalu et al., 2021). Kaskaaduuringu vajadus praeguse geenitestide kohta
ulatub  tuhandetesse  patsientidesse  aastas,  t06koormust on  vOimalik  jagada
meditsiinigeneetikutega.

Teenuse kujunev maht sBltub 18plikest valikutest/otsustest uute personaalmeditsiini teenuste
juurutamisel sh. vdimalike vanusevahemike jark-jargulise kaasamise 0sas.

9.4 Tervishoiuteenuse mahtude jagunemine raviasutuste vahel
Tabel on vajalik tdita juhul, kui tervishoiuteenuse ravijuhud tuleb planeerida konkreetsetesse
raviasutustesse, st. tegu on spetsiifilise tervishoiuteenusega, mida hakkaksid osutama vahesed raviasutused.

9.4.1Raviasutuse nimi 9.4.2 Raviarve eriala 9.4.3 Teenuse osutamise
raviasutuste 16ikes kordade arv raviarve erialade
16ikes
Sihtasutus Tartu Ulikooli Meditsiinigeneetika jt
Kliinikum

Teised vastavalt kui palju on
kutsestandarditele vastavaid
spetsialiste ja millistes
valdkondades saab neid td6le
rakendada.
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10. Tervishoiuteenuse seos kehtiva loeteluga, ravimite loeteluga vOi meditsiiniseadmete

loeteluga ning mdju téovdimetusele

10.1 Tervishoiuteenused, mis lisanduvad taotletava teenuse
kasutamisel ravijuhule

Loetleda samal raviarvel kajastuvate tervishoiuteenuste koodid ja teenuse
osutamise kordade arv sellel raviarvel.

Ei ole, kui tehakse ainult
iseseisvat konsultatsiivset
vastuvottu.  Koos  arstiga
(meditsiinigeneetikuga) vastu
vottes  lisanduks ka  arsti
vastuvdtukood, geneetiline
ekspertiis  (kui  tehakse),
vajalikud laboratoorsed
uuringud.

10.2 Tervishoiuteenused, mis lisanduvad alternatiivse teenuse
kasutamisel ravijuhule

Loetleda alternatiivse tervishoiuteenuse samal raviarvel kajastuvate
tervishoiuteenuste koodid ning teenuse osutamise kordade arv sellel
raviarvel.

10.3 Kas uus teenus asendab mdnda olemasolevat tervishoiuteenust
osaliselt voi taielikult?

Kui jah, siis loetleda nende teenuste koodid ning selgitada, kui suures
osakaalus asendab uus teenus hetkel loetelus olevaid teenuseid (tuua
valja asendamine teenuse osutamise kordades).

Jah, potentsiaalselt vdimaldab
osaliselt asendada eelkdige
meditsiinigeneetiku aga mingil
madral ka teiste erialaarstide
(onkoloog, kardioloog jt.)
tdomahtu ning kasutada
eriarstide ressurssi
optimaalsemalt.

10.4 Kui suures osas taotletava teenuse puhul on tegu uute
ravijuhtudega? Kas teenuse kasutusse votmine téhendab uute
ravijuhtude lisandumist v6i mitte? Kui jah, siis mitu ravijuhtu lisandub?

Kui kaivituvad
personaalmeditsiini uued
teenused (alustades rinnavéhi
personaliseeritud
sBeluuringust), siis saaks
geenindustaja olla abiks
eelkdige nende uute
ravijuhtudega, mis positiivse
pereanamneesi tottu
suunatakse edasisele
uurimisele monogeensete
variantide aspektist
meditsiinigeneetikule. Samuti
saab geenindustaja
meditsiinigeneetikute
koormust vahendada
kaskaaduuritavate esmaste ja
osaliselt ka testimisjargsete

10.5 Taotletava tervishoiuteenusega kaasnevad samaaegselt,
eelnevalt vdi jargnevalt vajalikud tervishoiuteenused (mida ei
mérgita taotletava teenuse raviarvele), soodusravimid, ja
meditsiiniseadmed isiku kohta Ghel aastal.

korduvvastuvottudega.
Ei.
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Kirjeldatakse taiendavad teenused, ravimid ja/vGi meditsiiniseadmed, mis
on vajalikud kas teenuse maaramisel, teostamisel, edasisel jalgimisel:
kuidas kasutatakse (ravimite puhul annustamisskeem), ravi
kestus/kuuride arv, ravi alustamise ja |opetamise kriteeriumid.
Diagnostilise protseduuri puhul esitatakse andmed juhul, kui protseduuri
teostamise jarel muutub isiku edasises ravis ja/vdi jalgimisel kasutatavate
tervishoiuteenuste ja ravimite kasutus. Juhul kui muutust ei toimu, esitada
sellekohane selgitus.

10.6 Alternatiivse raviviisiga kaasnevad (samaaegselt, eelnevalt voi | Ei.
jargnevalt) vajalikud tervishoiuteenused (mida ei margita taotletava
teenuse raviarvele), soodusravimid, ja meditsiiniseadmed isiku
kohta tihel aastal.

Vastamisel Iahtuda punktis 10.5 toodud selgitustest.

10.7 Kas uus tervishoiuteenus omab teaduslikult tdendatult erinevat | Ei.
mdju todvBimetuse kestvusele vorreldes alternatiivse raviviisiga?
Kas toovOimetuse kestuse osas on publitseeritud andmeid
teaduskirjandusest ning kas raviviiside vahel saab vdita erinevust?

10.8 Kui jah, siis mitu pdeva viibib isik toovdimetuslehel taotletava | Ei.
teenuse korral ning mitu pédeva viibib isik todvdimetuslehel
alternatiivse raviviisi korral?

11. Kulud ja kulutbéhusus

11.1 Taotletava tehnoloogia vai ravimi maksumus

Esitada taotletavatehnoloogia maksumus. Ravimi maksumuse info palume edastada juhul, kui ravimil puudub
Eestis mudgiluba ja/vdi mutgiloahoidja esindaja. Sellisel juhul palume esitada ravimi maksumuse koos
tapsustusega, millise hinnaga on tegu (ravimi maaletoomishind, hulgimidgi valjamutgihind, 16plik hind
haiglaapteegile koos k&ibemaksuga).

Vali on kohustuslik kui taotluse eesmargiks on ,, Uue tehnoloogia lisamine loetelus olemasolevasse teenusesse “

Tegemist on spetsialisti - geenindustaja téo hinnaga, mis ei ndua eriaparatuuri. Vastuvottu
iseloomustab suurem ajakulu ettevalmistusele, kokkuvotete tegemisele, pereliikmetega tegelemisele
(kaskaadskriiningu korraldamine), dokumenteerimisele. Seega taotleme koode:
- Geenindustaja vastuvdtt (60 min kontaktvastuvdtuna ja 120 min ettevalmistav ja
dokumenteeriv t60)
- Geenindustaja vastuvott (30 min kontaktvastuvott ja 30 min dokumentatsioon ja
ettevalmistus)
- Geenindustaja kaugvastuvott (30 min video voi telefoni teel ja 30 min dokumentatsioon ja
ettevalmistus)
- Geneetiline nbustamine statsionaarsel ravil olevale patsiendile (120 min, sisaldab tavapérase
geenindustaja vastuvotu komponente, dokumenteerimist statsionaarsesse ravilukku,
geneetiliste uuringute ja/voi geneetilise leiu osas ndustamist)

Geenindustaja ajakomponendi hind voiks olla vastav logopeedile / kliinilisele psiihholoogile voi
fusioterapeudile (magistriharidusega mittearstidest spetsialistid).

Geneetiline ndustamine statsionaarsel ravil olevale patsiendile peaks olema kodeeritav nii
geenindustaja kui ka meditsiinigeneetiku poolt teostatavana. Kuigi eriarsti konsultatsioonid
kuuluvad statsionaarse ravi voodipéeva hinda, siis antud teenus Uletab ajalises mahus tavapérased
konsultatatsioonid ja on oma spetsiifikaga. Hetkel on probleemiks, et meditsiinigeneetikud, kes
kaivad konsulteerimas teistes osakondades voi ka haiglates (Tallinnas tutpiline olukord) ei saa oma
t60d raviarvetele kodeerida.
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11.2. Tervishoiu6konoomilise analutsi kokkuvote

Juhime tahelepanu, et vastavalt maaruse® §9lg4 peab ravimi midgiloa hoidja tihe kuu jooksul péarast
ravimiteenusega seotud taotluse avaldamist Tervisekassa veebilehel esitama ravimi kasutamise
farmakookonoomilise analtiiisi, mis on koostatud vastavalt Tervisekassa veebilehel avaldatud Balti riikide
juhisele ravimi farmakookonoomiliseks hindamiseks®, valja arvatud juhul, kui on mdjuv pdhjus jatta see
esitamata. Seega kui taotluse eesmdrgiks on ,, Uue ravimiteenuse lisamine loetellu” voi , Uue
ravimikomponendi lisamine olemasolevasse ravimiteenusesse “, tervishoiuékonoomilist analiitisi taotlejal vaja
esitada ei ole. Majandusliku analiiisi kokkuvdtte esitamine on soovituslik uue tehnoloogia lisamisel loetellu.

11.3 Rahvusvahelised kulutéhususe hinnangud taotletava teenuse (v.a ravimid) naidustuse l8ikes
Maksimaalselt palume kajastada 6 hinnangut.

11.3.1 Kulutbhususe 11.3.2 Hinnangu 11.3.3 Luhikokkuvdte kulutdhususest
hinnangu koostanud avaldamise aasta Kas raviviis on hinnatud kulutdhusaks? Palume vélja
asutuse nimi tuua, milline on taotletavast teenusest saadav

lisakasu. Naiteks mitu tdiendavat eluaastat (life year
gained, LYG) vdi kvaliteedile kohandatud eluaastat
(quality adjusted life year, QALY) vdidetakse
taotletava teenusega voi kui palju tusistusi voi
meditsiinilise probleemi taasteket voimaldab uus
teenus ara hoida. Milline on téiendkulu tdhususe
maar (ICER) vdidetud tervisetulemi kohta?

11.4 Hinnang isiku omaosaluse pohjendatusele ja isikute valmisolekule tasuda ise teenuse eest
osaliselt voi taielikult

Esitatakse isiku omaosaluse vajalikkus ja maksmise vdimalused. Omaosaluse vajadusel lisatakse omaosaluse
%.

Omaosaluse valmisoleku esitamisel arvestada Ravikindlustuse seaduse § 31 I6ikes 3 sétestatut ning selgitada:
1) kas teenuse osutamisega taotletav eesmark on saavutatav teiste, odavamate meetoditega, mis ei ole seotud
oluliselt suuremate riskidega ega halvenda muul viisil oluliselt kindlustatud isiku olukorda;

2) kas teenus on suunatud pigem elukvaliteedi parandamisele kui haiguse ravimisele voi kergendamisele;

3) kas kindlustatud isikud on tldjuhul valmis ise teenuse eest tasuma ning millest nende otsus sdltub.

12. Tervishoiuteenuse vaar- ja liigkasutamise tdendosus ning kohaldamise tingimused

12.1 Tervishoiuteenuse vaérkasutamise | Geenindustaja on rahvusvaheliselt kokkulepitud
tdenéosus kutse vastavate standarditega. Meie hinnangul
Esitatakse ~ andmed  teenuse  voOimaliku | yajab geenindustaja kutse reguleeritust. See on
vaarkasutamise kohta (kas on vgimalik, mil moel). | o js; o1line ja aktuaalne arvestades, et riik plaanib
Nt. risk, et tervishoiuteenust kasutatakse valel ~ . .

patsiendil, mitte piisavat erialast kompetentsi omava kasutusele votta personaalmeditsiini  teenuseid,
tervishoiutdétaja voi tugispetsialisti poolt. mis  suurendavad  ndustamise  vajadust.
Reguleerimata olukorras vdivad patsiendid saada
ebakvaliteetset teenust, on oht, et adekvaatne abi

hilineb.

8 Vabariigi Valitsuse méirus* Tervisekassa tervishoiuteenuste loetelu kriteeriumide tapsem sisu ning
kriteeriumidele vastavuse hindajad, tervishoiuteenuste loetelu hindamise tingimused ja kord, tervishoiuteenuste
loetelu komisjoni moodustamine ja téokord ning arvamuse andmise kord*

° Kattesaadav
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Geenindustaja  kutsestandardi  loomine  on
Sotsiaalministeeriumi personaalmeditsiini
pikaajalisse programmi sisse Kirjutatud, sest
personaalmeditsiini rakenduste laienedes on vaja
tagada suure hulga inimeste professionaalne
ndustamine. Kuna see on tervishoiuteenus siis see
eeldab reguleeritust.

12.2 Tervishoiuteenuse liigkasutamise tdendosus | Ei ole tdenéoline.
Esitatakse andmed teenuse vdimaliku liigkasutamise
kohta (kas on vdimalik, mil moel). Nt. ravi ei I0petata
progressiooni ilmnemisel, ravi alustatakse varem, kui
eelnevad ravimeetodid on &ra proovitud.

12.3 Patsiendi isikupara ja eluviisi v@imalik | Ei mdjuta.
mdju ravi tulemustele

Kas patsiendi sugu, vanus, eluviis vms omab mdju
ravi tulemustele? Kui jah, tuua valja faktor ja tema
maju.

12.4 Kas tervishoiuteenuse ohutu ja optimaalse | Jah, vajaks tapsustamist, kes on padevad teenust
kasutamise tagamiseks on vajalik kohaldamise | osutama.
tingimuste satestamine

12.5 Tervishoiuteenuse kohaldamise tingimused
Kui 12.4 on vastatud jaatavalt, palume sdnastada teenusega seotud rakendustingimused, mis aitaksid tagada
tervishoiuteenuse ohutut ja optimaalset kasutust.

Hetkel Eestis GN kutset registreeritud ei ole, aga Euroopa siseste kutsestandardite thtlustamiseks
koostati 2013 aastal EBMG geenindustajate téorahm ( ). EBMG
akrediteerib geneetilise ndustamise magistriprogramme ja geneetilisi ndustajaid. EBMG poolt on
koostatud  Euroopa geenindustajate  kutse-eetikakoodeks ja  kutse haritus-standardid

(
).

EBMG geneetilise ndustaja kutsestandardi taotlemine eeldab, kas riikliku kutsestandardit voi EBMG
akrediteeritud magistrikraadi geneetilises ndustamises (https://www.ebmg.eu/471.0.html). Kutse
nduded sisaldavad miinimumi 2a praktikat, 50 vastuvotu Kirjeldust, 2 kinnituskirja Kliinilise praktika
juhendajatelt (meditsiinigeneetik voi geenindustaja).

Meiepoolne ettepanek: teenust osutavad geenindustajad, kes on EBMG kutsetunnistusega vai on
Eesti Meditsiinigeneetikas Seltsi padevuskomisjonilt saanud vastava padevustunnistuse
(https://www.kliinikum.ee/emgs/et/ueldist). Riiklikud padevuse nduded oleks kooskdlas EBMG
poolt koostatud Euroopa geenindustajate kutse-eetikakoodeksi ja kutse haritus-standarditega

( ).

13. Kasutatud kirjandus

Kasutatud kirjandusallikate viide esitatakse jargmiselt:

Esimene autor. Artikli nimetus. Valjaandja (artikli puhul ajakirja, -lehe nimi; raamatu puhul kirjastuse nimi),
ilmumise aasta, kuu ning ajakirja puhul selle number, lehekiilgede numbrid.

Nt: Pouwer F et al. Association between symptoms of depression and glycaemic control may be unstable across
gender. Diabetic medicine: a journal of the British Diabetic Association, 2001, Jul;18(7), 595-598.
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Voimalusel esitatakse lisaks veebilink. Kui elektroonilisi viiteid ei ole v8imalik esitada, esitatakse taotlusega
koos viidatud materjalidest elektroonsed voi paberkandjal koopiad.
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Taotleja esindusBigust omava isiku nimi ja
allkiri

Elektroonsel esitamisel allkirjastatakse dokument
digitaalselt ning nime alla lisatakse jargmine tekst
"(allkirjastatud digitaalselt)".
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Kui taotlus esitatakse mitme erialalihenduse poolt,
tuleb taotlus allkirjastada ka kaastaotleja poolt.
Elektroonsel esitamisel allkirjastatakse dokument
digitaalselt ning nime alla lisatakse jargmine tekst
"(allkirjastatud digitaalselt)".
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