KULUTOHUSUSE JA RAVIKINDLUSTUSE EELARVE MOJU HINNANG

Teenuse nimetus GALAKTOSEEMIA SOELUURUNG
Taotluse number 1138
Kuupiev 28.06.2017

1. Liihikokkuvdte taotlusest

Uue teenuse ,,Galaktoseemia soeluuring” lisamise ettepaneku Eesti Haigekassa
tervishoiuteenuste loetellu tegi Eesti Meditsiinigeneetika Selts.
Périlikud ainevahetushaigused (a/v haigused) avalduvad enamuses vastsiindinu- ja/voi
imikueas.
Klassikalise galaktoseemia skriininguks kuivatatud vereplekist voetakse igalt vastsiindinult
umbes 36 tundi parast siindi (koigis Eesti keskhaiglate, iildhaiglate ja regionaalhaiglate juures
olevates siinnitusosakondades ja lastehaiglates) kannast moned veretilgad, mis tilgutatakse
seejarel Guthrie kaardile (spetsiaalne filterpaber verepleki kogumiseks), kuivatatakse ja
saadetakse spetsiaalsesse laborisse (TU Kliinikumi Uhendlabori geneetikakeskus). Testkaardid
saabuvad laborisse vidhemalt kaks korda nédalas. Laboris sisestatakse vastsiindinu andmed
analiilisi saabumise pédeval labori infoslisteemi ning seejirel 1-3 pdeva jooksul tehakse
kvalitatiivne GALT aktiivsuse madramine kuivatatud vereplekist kasutades modifitseeritud
Beutleri skriiningtesti. Positiivse testi tulemuse korral korratakse sama analiiiisi hiljemalt iihe
o0opdeva jooksul. Juhul kui korduv test on ka positiivne (nditab GALT aktiivsuse puudumist)
kutsutakse laps koos vanematega tdiendavate uuringute tegemiseks pediaatri Vo1
meditsiinigeneetiku vastuvotule. Ravi (laktoosivaba dieet) alustatakse kohe, enne kinnitavate
analiiiiside tulemuste saabumist kuna haiguse kulg voib olla fataalne. Juhul kui tdiendavad
analiiiisid siiski ei kinnita galaktoseemia diagnoosi, laktoosivaba dieet 10petatakse.

2. Teenuse kulude (hinna) pohjendatus

Tabel 1. Teenuse kirjeldus ,,Galaktoseemia sdoeluuring*

Ressursi . Uhiku Kulu v
kood Ressursi nimetus | Kaitur Kogus hind Kokku Mirkused
Laboriarst/
PERO0117 spetsialist min. 1, 0,4711 0,47
PER0201 Hooldustootaja min. 0,5 0,1438 0,07
Laborant/
PER0506 bioanaliititik min. 5, 0,2416 1,21
PER0509 Ode min. 5, 0,2416 1,21
Seade proovide
UusS kéitlemiseks protseduur 1 0,0939 0,09
Labor V -
molekulaar-
PIN103000 diagnostika min. 5 0,0452 0,23

Protseduurituba
PIN993001 (vere vdtmine) min. 5 0,0368 0,18
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YKMZ10REO5 Eeakkt""'dle ” Eur
aaskomple 5 0,068 0,34
Uhekordsete
YKM10AB04 | vahendite Eur
komplekt 18 0,068 1,22
0ST4413 Patsiendi haldus madratlemata 0,10 0,924 0,09
0ST4403 Med. Transport EUR 5,50 0,064 0,35
KOKKU 5,47

Tabelis 1 on vilja toodud taotluse ja sarnaste teenuste Kirjelduste pdhjal uue teenuse kirjeldus
ja piirhind, milleks esialgselt kujuneb 5,47 EUR.

Uue teenuse lisamisel tervishoiuteenuste loetellu on vajalik erialaseltsiga 1dbi arutada

testkaartide transport laborisse ja tervishoiuteenuse nimetus.

3. Kulude vordlemine alternatiivsete teenuste kuludega
3.1. Teenuse kulude vordlus alternatiivse teenusega

Alternatiivseks teenuseks ,,Galaktoseemia sdeluuringule* kuivatatud vereplekist on teenus
,,2Ainevahetushaiguste sdeluuringud* ( kood 66138) piirhinnaga 9,32 EUR.

Ressursi Ressursi nimetus Kiitur Uhiku Kulu

kood kogus hind kokku
PER0117 Laboriarst/spetsialist min. 5 0,4711 2,36
PER0201 Hooldusto6taja min. 0,3 0,1438 0,04
PER0506 Laborant/bioanaliiiitik min. 10 0,2416 2,42
PER0509 Ode min. 5| 02416 1,21
PIN103001 Labor I protseduur 1 0,206 0,21
PIN993001 Protseduurituba - teraapia min. 5 0,037 0,18
SDM101074 | Spektrofotomeeter protseduur 1 0,690 0,69
YKM10AB04 | Uhekordsete vahendite komplekt Eur 9,6 0,068 0,65
YKM10REOQ5 | Reaktiivide baaskomplekt Eur 19,8 0,068 1,35
YKM99ABO02 | Protseduuri abivahendite komplekt tiikk 0,09 1,360 0,13
0ST4413 Patsiendi haldus mairatlemata 0,1 0,924 0,09
KOKKU 9,32

Alternatiivne teenus on 3,85 curot kallim taotletava teenuse hinnast.

Eestis on 1dbi viidud klassikalise galaktoseemia valikskriiningut 1996. aasta algusest alates.
Antud projekt juurutati kui tihel 2 kuu vanusel maksatsirroosiga vastsiindinul diagnoositi
vahetult peale surma galaktoseemia. Valikskriiningu kdigus tehakse igale vastsiindinule, kellel
on Kkliiniline kahtlus galaktoseemiale, uriinist skriiningtest suhkrutele (Benedickti test)
tervishoiuteenus koodiga 66138 (,,Ainevahetushaiguste soeluuringud®). Kahtluse korral
alustatakse kohe galaktoosi vaba dieeti. Lapsele ei anta rinnapiima ega piimasegusid. Positiivse
testi korral tehakse tdpsustav analiilis uriinist . monosahhariidide GCMS analiiiis (teenuse kood
66139) mille alusel on vdimalik kinnitada vai vélistada klassikalise galaktoseemia diagnoos.
Reeglina kulub selleks 1-2 péeva.

3.2. Patsiendi poolt tehtavad kulutused

Kulutused puuduvad.

3.3.Tulemuste hindamine ja vordlemine alternatiivsete teenuste tulemustega
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Alternatiivse teenuse korral on analiiiisi tulemused samad. Alternatiivne teenus koodiga
66138 on kallim 3,85 euro vorra.

Ajavahemiku 1996-2015 on alternatiivse skeemi (valikskriining kliinilise kahtluse puhul)
alusel diagnoositud 11 klassikalise galaktoseemia haigusjuhtu. Selle pdhjal on haiguse
esinemissagedus Eestis 1:19 700. See tulemus on iiks kdrgemaid Euroopas. Kahjuks on selle
aja jooksul ikkagi surnud 2 vastsiindinut (1996. ja 2012. aastal) galaktoseemia tottu (liks
haigusjuht on olnud ka arutusel ravikvaliteedi komisjonis).

Klassikalise galaktoseemia haiguse siimptomid kujunevad varakult, sageli enne
skriiningutulemuste laekumist. Seetdttu on galaktoseemia skriiningu korral oluline analiiiisi
tulemuste kiire laekumine ning efektiivne logistika. Klassikalise galaktoseemia diagnoosi
korral saavutatakse loodetav suremuse vahenemine, kui skriiningu tulemused on haiglatele
kittesaadavad esimese elunéddala 10puks. Praecgu saabuvad vastsiindinute skriiningu tulemused
stinnitusmajadele lapse 12.-16.elupdeval (ITK Naistekliiniku andmetel).

Oluliseks diskussiooni kohaks galaktoseemia skriiningu korral on ka suur valepositiivsete
testide osakaal.

Taotluse esitaja eeldab, et seoses galaktoseemia skriiningu juurutamisega diagnoositakse
iiks haigusjuht 1-2 aasta jooksul

3.4. kulutdhususe uuringud taotletava teenuse kohta

Kulutohususe uuringuid taotletava teenuse kohta ei otsitud.
4. Teenuse liihi- ja pikaajaline méju ravikindlus kulude eelarvele

Tabel 3.Taotluse andmete alusel prognoositakse uuringu mahud aastate 16ikes jargmiselt:

Teenuse nimetus 2017 2018 2019 2020

Galaktoseemia sdeluuring 13 500 13 500 13 500 13500
Tabel 4. Moju ravikindlustuse eelarvele 1dhtuvalt prognoositud mahtudest

Teenuse nimetus 2017 2018 2019 2020

Galaktoseemia sdeluuuring 70 740 70 740 70 740 70 740

Ainevahetushaiguste sdeluuringud 119 610 119 610 119610 119 610

Kokku -48 870 -48 870 -48 870 -48 870

Galaktoseemia soeluuringu lisamisel tervishoiuteenuste loetellu on ravikindlustuse kulu
eelarvele 70 740 eurone lisakulu. Samas on see 48 870 eurone kokkuhoid vdrreldes
alternatiivse teenuse kasutamisega.

5. Teenuse moju teenust osutavatele erialadele planeeritavatele rahalistele mahtudele ja
seos teiste erialadega

Teenuse osutamine kuulub meditsiinigeneetika laborimeditsiini ja pediaatria eriala
valdkonda. Teenust osutatakse ambulatoorselt.

6. Teenuse viir- ja liigkasutamise majanduslikud méjud

Viir ja/voi liigkasutust antud teenuse osutamisel ei ole. Kdiki elussiindinud vastsiindinuid
koheldakse vordselt. Vanematele pakutakse voimalust nende vastsiindinu testimiseks antud
skriininguprogrammi raames. Igal lapsevanemal jddb oigus antud skriiningprogrammis
osalemisest keelduda.

7. Teenuse optimaalse kasutamise tagamise voimalikkus lébi kohaldamise tingimuste.
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Kohaldamise tingimused on vajalikud, et tagada skriiningu tulemuste kéttesaadavus
esimese elunddala jooksul. Teenuse lisamisel tervishoiuteenuste loetellu vajalik erialaseltsiga
1abi arutada.

8. Kokkuvéte

Klassikalise galaktoseemiaga vastsiindinud surevad esimese elu kuu jooksul kui ravi ei
alustata digel ajal.

Klassikalise galaktoseemia sdeluuringuks kuivatatud vereplekist on olemas modifitseeritud
Beutleri skriiningtest, mis on iiks koige lihtsamaid ja odavamaid skriiningteste ning
libiviimiseks ei vajata keerulist aparatuuri. TU Kliinikumi Uhendlabori geneetikakeskuses on
vajalik aparaat olemas.

Kvalitatiivne GALT aktiivsuse mddramine kuivatatud vereplekist kasutades modifitseeritud
Beutler skriiningtest on SA TUK iihendlabori geneetikakeskuses juurutatud oktoobris 2015.a.
Samal ajal alustati ka tile Eestilist pilootprojekti galaktoseemia skriinimiseks teadusprojekti
PUTO0355 raames (TU eetikakomitee luba 252/T-17 19.10.2015). Pilootprojekti planeeritakse
1dbi viia vdhemalt 2016.a. 10puni.

Taotluse esitamise hetkeks oli galaktoseemia skriining tehtud 1442 vastsiindinule, kelledest 14
(0,97%) on esimene test olnud positiivne, kuid kordustest niitas normaalset tulemust. Uhel
juhul on ka kordustest olnud positiivne ja vastsiindinu kutsuti vélja tdiendavatele uuringutele,
kus galaktoseemia diagnoos ei kinnitunud

Eksperdi hinnangul oleks Eestis mdistlik teha pohjalik analiiiis alustatud pilootprojekti
tulemuste pohjal ning selle alusel otsustada uue teenuse ,,Galaktoseemia skriining* liilitamist
tervishoiuteenuste loetellu
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Vastus

Selgitused

Teenuse nimetus

GALAKTOSEEMIA SOELUURING

Ettepaneku esitaja

Eesti Meditsiinigeneetika Selts

Teenuse alternatiivid

Ainevahetushaiguste sdeluuringud (66138)

Kulutéhusus Kulutohususe uuringuid taotletava teenuse kohta ei otsitud.

Omaosalus Eiole

Vajadus Prognoosi kohaselt 13 500 analiiiisi aastas

Teenuse piirhind 5,47EUR

Kohaldamise Vajalikud Kohaldamise

tingimused tingimused on
vajalikud, et
tagada skriiningu
tulemuste
lkéttesaadavus

esimese elunddala
jooksul. Teenuse
lisamisel
tervishoiuteenuste
loetellu vajalik
erialaseltsiga 14bi
arutada.

Muudatusest tulenev

Uue teenuse korral 73 863 EUR

Uue teenuse

hinnatava teenuse
kohta

lisakulu Alternatiivse teenuse korral 125 820 lisamisel TTL — i
ravikindlustuse kokkuhoid 51 957
eelarvele aastas eurot vorreldes
kokku alternatiivse
teenusega.
Liihikokkuvote Klassikalise galaktoseemiaga vastsiindinud surevad  [Eksperdi hinnangul

esimese elu kuu jooksul, kui ravi ei alustata digel ajal.
Klassikalise galaktoseemia sdeluuringuks kuivatatud

vereplekist libiviimiseks TUK iihendlaboris aparatuur
olemas.

Olemas on modifitseeritud Beutleri skriiningtest, mis
on iiks koige lihtsamaid ja odavamaid skriiningteste.
Kaaluda lisamist tervishoiuteenuste loetellu.

on Eestis
otstarbekas teha
alustatud
pilootprojekti
(teadusprojekti
PUTO0355 raames)
tulemuste pdhjalik
analiilis ning selle
alusel otsustada
klassikalise
galaktoseemia
vastsiindinute
skriiningprogrammi
Lilitamine
tervishoiuteenuste
loetellu.
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28.06.2019

Punkt 1. MTH andmetel viiakse viimastel aastatel (2016-2017) galaktoseemia skriiningut 1dbi
koigis USA osariikides, iile poolte Kanada provintsides, 2/3 Ladia-Ameerika riikides ning
ligikaudu kolmandikus Euroopa ja Aasia riikides. Euroopas skriinitakse galaktoseemia suhtes
Austrias, Saksamaal, Ungaris, lirimaal, Rootsis, Sveitsis, Hollandis ning pilootskriininguga
Tiirgis, Itaalias, ja Belgias. Osades riikides on otsustatud haigust mitte skriinida véikese haiguse
esinemissageduse tottu (Norra 1:96 000) ning panustatakse haiguse dra tundmisele kliiniliste
stimptomite kaudu.

Punktis 2 on kaasajastatud teenuse kirjeldus vastavalt kehtivale metoodikamaarusele.

Punktis 3.1. on kaasajastatud alternatiivse teenuse ,,Ainevahetushaiguste sdeluuringud* ( kood
66138) piirhind. Teiseks alternatiiviks on haiguse dra tundmine kliiniliste siimptomite kaudu, mis
ei ole vdga spetsiifilised: toitmis-ja imemisprobleemid, oksendamine, kohulahtisus, halb kaaluiive,
unisus, loidus, hiipotoonia, maksafunktsiooni héired. Selle tottu ei ole lihtne haigust diagnoosida
koheselt kliiniliste simptomite avaldumisel.

Punkti 3.4. Kulutdhususe uuringud taotletava teenuse kohta tidiendada vastavalt 2017. aastal
esitatud lisaandmete.

C. Carruthers, R. Scott, M. Glass, J. Thompson; Washingtoni osariik — 2007 : Galaktoseemia
skriiningu lisamine Washingtoni osariigis annab ligikaudu 14 miljonit USA dollarit kasumit 10
aasta jooksul.

Austria 2014: Vastsiindinute skriiningu rahastamine sddstab raha ja on kulutdhus Austria
tervishoiu siisteemis. Kogu siinnikohordis vdhenesid kulud 14,07 miljoni euro ulatuses aastas.
Skriiningu tulemusena pikenes eluiga 6,744 kvaliteetse eluaasta (QALY) vorra ja lisandus enam
kui 5,482 eluaastat (LYG).

Camelo, J.S., Fernandes, M.l.M., Maciel, L.M.Z. et al.. Brasiilia 2009: Antud t60s niidati, et
vastsilindinute skriiningu lisamine riiklikusse programmi toob majanduslikku kasu.

Punkt 4. Tabel 4. Mgju ravikindlustuse eelarvele ldhtuvalt prognoositud mahtudest. Tabelit on
uuendatud seoses taotletava teenuse piirhinna kaasajastamisega.

Teenuse nimetus 2018 2019 2020 2021

Galaktoseemia sdeluuuring 73 863 73 863 73 863 73 863
Ainevahetushaiguste soeluuringud 125 820 125 820 125 820 125 820
Kokku -51 957 -51 957 -51 957 -51 957

Galaktoseemia sdeluuringu lisamisel tervishoiuteenuste loetellu on ravikindlustuse eelarvele
lisakulu 73 863 eurot. Samas on see 51 957 eurone kokkuhoid vorreldes alternatiivse teenuse
kasutamisega.

Kokkuvaotepiloot projektist.

Pilootprojekti raames on 28.02.2017 seisuga vastsiindinute galaktoseemia suhtes labinud
skriiningu 17 602 vastsiindinut 246 to6lehe alusel. Nendest on laborisisene kordustestimine
sooritatud 88 juhul; kuuel korral on kordustestimine andnud positiivse tulemuse ja laps on vélja
kutsutud meditsiinigeneetiku voi pediaatri vastuvdtule kordustestimiseks. Uhelgi kdnealusel
juhul klassikalise galaktoseemia diagnoos ei kinnitunud.

Perioodil 15.11.2015 — 15.03.2016 testitud 4202 vastsiindinust esines esmase vereproovi
analiiisimise jargselt 51 juhul positiivne tulemus. Nendest kahel korral andis ka samast proovist
testi kordamine positiivse tulemuse ning laps kutsuti meditsiinigeneetiku voi pediaatri poolt
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vastuvdtule. Uuest vereproovist tehtud Beutleri test andis negatiivse tulemuse. Seega oli
vaadeldud perioodil esmapositiivsete proovide osakaal 1,21%.

Skriiningu esimese nelja kuu viltel esinenud korge esmaste valepositiivsete tulemuste osakaalu
poOhjus oli preanaliilitiline, mis koostd0s vereproovivotjatega sai korvaldatud. Kokkuvotvalt on
kogu perioodi viltel olnud kordusproovide osakaal 0,5% ja perioodil 15.03.2016 kuni 28.02.2017
vaid 0,28%. MTH andmetel on see vdga hea tulemus.

MTH-s tuuakse vilja ,et Galaktoseemia skriining on kohane Eesti oludes, sest vastavalt Eesti
galaktoseemia patsientide uuringule on galaktoseemia kui haiguse sagedus 1:19 700, mis on
suurem kui keskmiselt maailmas 1:16 000-60 000. Haigus on sagedasem vaid lirimaal 1:16 000
vastsiindinu kohta. Hetkel kasutusel olev galaktoseemia valikskriining uriinist on voimalik vaid
Kliinilise geneetikakeskuse Tallinna ja Tartu filiaalides. Maakondades pole tiheski haiglas
valikskriiningut olnud voimalik teostada. Kirjanduse andmetel voib uriini skriiningtest (nn.
Benedickti test) olla ebainformatiiivne, sest on madala sensitiivsusega ja spetsiifilisusega ning
vOib anda valepositiivseid tulemusi fruktosuuria, laktosuuria, maksahaiguste voi antibiootikumi
ravi tagajarjel.

2017 aasta mirtsis on avaldatud Euroopa Liidus loodud galaktoseemia vorgustiku rahvusvahelised
juhised klassikalise galaktoseemia késitluse kohta — diagnoosimine, ravi ja jalgimine. Euroopa
juhendis on dra toodud soovitus, klassikalise galaktoseemia diagnoosi kinnitamine peaks toimuma
GALT ensiiiimi aktiivsuse modtmise teel eriitrotsiiiitides ja/voi GALT geeni anaiiiisi teel.

Ei kommenteerita kas GALT aktiivsus peab olema mdddetud vastsiindinute skriiningu kdigus voi
kliinilise kahtluse alusel.
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