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2. Teenuse nimetus, kood ja kohaldamise tingimus(ed)

2.1. Teenuse nimetus Galaktoseemia soeluuring

2.2. Teenuse kood Puudub
tervishoiuteenuste loetelus
(edaspidi loetelu) olemasoleva
teenuse korral

2.3. Kohaldamise tingimus(ed)

[X] Uue tervishoiuteenuse (edaspidi teenuse) lisamine loetellu?
[] Loetelus olemasoleva teenuse piirhinna muutmine?

[ ] Teenuse kohaldamise tingimuste muutmine®

[ ] Teenuse nimetuse muutmine*

[ ] Teenuse kustutamine loetelust®

[ ] Teenuse omaosaluse méiira muutmine

[ ] Muu (selgitada)

2.4. Ettepaneku eesmark

6

kus | [_]Uldarstiabi

[ JAmbulatoorne eriarstiabi

[ IMeditsiiniseadmed ja ravimid

[ ]Statsionaarne eriarstiabi

[ JUuringud ja protseduurid

[]Operatsioonid

DX Laboriuuringud, lahangud ja kudede transplantaadid
[ |Veretooted ja protseduurid veretoodetega

[ JHambaravi

[ ]Kompleksteenused

[ |Ei oska miirata/ Muu (selgitada)

2.5. Peatiikkk loetelus,
teenus peaks sisalduma

! Téidetakse kéik taotluse viljad véi tuuakse selgitus iga mittetiidetava vilja kohta, miks seda
ei ole voimalik/vajalik tdita.

2 Kui teenuse piirhinna muutmise tingib uue meditsiiniseadme, ravimi vm lisamine teenuse kirjeldusse,
tdidetakse taotluses uue ressursi kohta koik viljad voi tuuakse selgitus iga vastava mittetdidetava
vilja juurde, miks seda ei ole voimalik/vajalik tdita. Kui piirhinna muutmise tingib ressursi
maksumuse muutus, tdidetakse vihemalt viljad 1- 2 ning 8.1.

3 Tiidetakse koik allpool esitatud viljad voi tuuakse selgitus iga vastava mittetdidetava viilja kohta,
miks seda ei ole voimalik/vajalik tdita.

4 Tiidetakse punktid 1-2 ning esitatakse vaba tekstina pohjendus teenuse nimetuse muutmise
vajalikkuse kohta.

® Téidetakse taotluse punktid 1-2 ning esitatakse vaba tekstina pohjendus teenuse kustutamise kohta.

® Téidetakse punktid 1-2, 4.6, 9 ning esitatakse vaba tekstina pohjendus omaosaluse muutmise kohta.
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3. Toenduspdhisus ja ndidustused

3.1. teenuse osutamise meditsiinilised ndidustused ja vajadus teenuse osutamiseks;

Parilikud ainevahetushaigused (a/v haigused) avalduvad enamuses vastsiindinu- ja/voi
imikueas. Nende esinemissagedus vastsiindinutel skriininguuringute alusel on kokku keskmiselt
1:2907 kohta (uuring teostati Saksamaal ajavahemikul 1999-2009) [1]. Selle alusel peaks Eestis
stindima vihemalt 6-7 uut pdriliku a/v haigusega last aastas. Kuni 2013.a. lopuni skriiniti Eestis
koiki vastsiindinuid tihe pdriliku a/v haiguse — feniiiilketonuuria (FKU) [2] ja kaasasiindinud
endokriinhdire — hiipotiireoosi suhtes [3]. Selle tulemusena diagnoositakse igal aastal 1-3 uut
FKU ja 1-4 kaasastindinud hiipotiireoosi haigusjuhtu.

2014.a. algusest alates on Eestis tdiendavalt kasutusel laiendatud vastsiindinute skriining 18
pdriliku ravitava a/v haiguse suhtes (2014.a. toimus pilootprojekt ja alates 2015.a. on tegemist
riikliku programmiga). Selleks mddratakse tandem mass-spektromeetria (MS) meetodil
aminohapete  ja  atsiiiilkarnitiinide  profiil. ~ Uuritakse  jdargmisi  ainevahetushaigusi:
aminoatsiduuriad — FKU, vahtrasiirupi tobi (MSUD), tiirosineemia, homotsiistinuuria,
arginineemia, tsitrullineemia titip I, orgaanilised atsiduuriad — metiitilmalonaatatsiduuria,
vitamiin B12 puudulikkus, propionaatatsiduuria, isovaleriaatatsiduuria, glutaaratsiduuria tiiiip 1
ja Il ning rasvhapete beeta-oksiidastiooni defektid — keskmise ahelaga atsiiiil-CoA
dehiidrogenaasi puudulikkus (MCAD), pika ahelaga hiidroksiiatsiiiil-COA dehiidrogenaasi
puudulikkus (LCHAD), iilipika ahelaga atsiiiil-CoA dehiidrogenaasi puudulikkus (VLCAD),
karnitiini transporteri puudulikkus, karnitiin palmitoiiiiltransferaas I ja Il puudulikkus (CPT I ja
I1) ja karnitiin-atsiiiilkarnitiin translokaasi puudulikkus (CACT).

2014.a. algusest alates on tdnu laiendatud vastsiindinute skriiningule saanud 17 last
kinnitatud diagnoosi: iiks biopteriintundlik FKU, iiks madala vaba karnitiini, iiks
glutaraatatsiduuria tiiip I, 9 kaasasiindinud vitamiin B12 defitsiitsuse ja 5 kaasasiindinud
hiipotiireoosiga vaststindinut (kuni 28. detsembrini 2015.a. on soeltestitud 27 369 vastsiindinut).

Eesti viimase 2 aasta laiendatud skriiningu tulemused on viga head, samas kui vorrelda Eesti
andmeid skriinitavate haiguste loeteluga teistes Euroopa Liidu (EL) erinevates liikmesriikides,
siis on meil veel arenguruumi. Detailsed andmed on toodud Loeberi jt. [4] ning Bugard jt.
2012.a. artiklites [5].

Vastsiindinute skriiningu edasiseks laiendamiseks FEestis oleme votnud aluseks 2

alusdokumenti:

1) Wilson & Junger skriiningu kriteeriumid [6].

e Haigus, mida testitakse, peaks populatsioonis esinema suhteliselt suure
sagedusega;
e Haigust saab testida varakult st. enne haiguse kliinilist avaldumist;
o Test, mida teostatakse, on kiire, usaldusvddrne ja majanduslikult oigustatud,
e Haigusele on olemas spetsiifiline ravi.
St. skriinima peaks haigusi, mis on lihtsalt testitavad, hdsti ravitavad ning seetottu On
oigeaegse diagnoosi ja ravi alustamise korral pikaajaline elukvaliteet viga hea [1, 7].

2) EL vastsiindinute skriiningu téégrupi (EUNENBS) poolt 2012.a. vilja antud soovitused
[5], mille alusel jagatakse skriinitavad haigused 2 kategooriatesse haiguse
esinemissageduse, testi lihtsuse ja ravi efektiivsuse alusel. Korge esinemissagedusega,
lihtsalt testitavate ja hdsti ravitavate haiguste hulka kuuluvad 8 haigust: EKU,
kaasastindinud hiipotiireoos, MCAD, MSUD, glutaaratsiduuria tiitip I, tstistiline fibroos,
kaasasiindinud adrenaalne hiiperplaasia ja klassikaline galaktoseemia. Kdesoleval hetkel
skriinitakse nendest 5 esimest haigust FEestis (allajoondus). Tsiistilist fibroosi,
kaasasiindinud adrenaalset hiiperplaasiat ja klassikalist galaktoseemiat ei ole senini
soeltestitud kuna nende testimiseks vastsiindinutel on vaja juurutada iga haiguse jaoks
eraldi testsiisteem.
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Kdesoleval hetkel oleme valinud nende hulgast esimesena klassikalise galaktoseemia ja seda
kolmel pohjusel:

1.

2.

Klassikalise galaktoseemia esinemissagedus Eestis on korge 1:19,700-le [8] vorreldes
teiste riikide andmetega. Lddne-Euroopas on klassikalise galaktoseemia esinemissagedus
keskmiselt 1:23 000 kuni 1:100 000 vastsiindinu kohta [9, 10].

Klassikalise galaktoseemiaga vastsiindinud surevad esimese elukuu jooksul kui ravi ei
alustata oigel ajal [9]. Seda oleme kahjuks juba ndinud ka Eestis, kus klassikalise
galaktoseemia diagnoosimine on senini toimunud valik-skriininguna. 1996. aastast alates
on Kkliinilise kahtluse korral tehtud vastsiindinule uriinist skriiningtest (Benedickti
reaktsioon) galaktoseemia diagnoosimiseks. Kahjuks on selle aja jooksul ikkagi surnud 2
vastsiindinut (1996 ja 2012. aastal) galaktoseemia tottu kuna skriiningtest tehti liiga hilja
[11]. Ka on teised autorid ndidanud, et uriini Benedickti test ei ole piisav galaktoseemia
skriinimiseks [12].

Klassikalise galaktoseemia skriininguks kuivatatud vereplekist on olemas modifitseeritud
Beutleri skriiningtest [13, 14], mis on iiks kdige lihtsamaid ja odavamaid skriiningteste ja
el_vaja ldbiviimiseks spetsiifilist aparatuuri. Spetsiifilist aparatuuri on vaja ainult
kinnitavate testide tegemiseks ja need on SA TUK iihendlabori geneetikakeskusel olemas.

3.2. teenuse tdenduspdhisus avaldatud kliiniliste uuringute alusel taotletud ndidustuste 16ikes;

Uuringud otsiti PubMed-ist http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/ mdrksona alt ,, galactosemia
newborn screening “. Vilja on toodud just osade riikide pikaajalised iilevaated, EL riikide tihine
kokkuvote ja meie naaberriikide kogemused.

Nr | Uuringu Uuringu Uuringusse Uuritava Esmane tulemus, Muu(d) Alternatiiv | Jalgimi
autorite kvaliteet” holmatud isikute teenuse mida hinnati/ tulemus(ed), millega se
nimed arv ja kirjeldus Jjéareldused mida vorreldi perioo

lithiiseloomustus méadeti/ d
hinnati

1 2 3 4 5 6 7 8 9

1 Loeber JG, EL poolt 40 riiki, mis Vastsiindinute Konsensus on Skriining USA 2009.
Burgard P, | korraldatud | kuuluvad EL ja skriiningu erinevates EL galakto- tulemused aasta
Cornel MC, | uuring potentsiaalsete labiviimise riikides vdike seemia
etal [4] kiisimustiku | tulevaste EL tingimused igas | informeeritud (GAL) suhtes

abil liikmesriikide erinevas riigis noéusoleku, toimub 10 EL
hulka skriinitavate liikmesriigis
haiguste, testi
tegemise aja ja
skriiningu meetodite
0sas

2 Porta F, Retrospek- 1123909 Vastsiindinute Skriiningtesti Vaatamata Teiste 25
Pagliardini | tiivne vastsiindinut, kes skriining GAL tulemuse saabumine | korrektsele maade aastat
S, andmete on siindinud suhtes 5 elupdevaks ravile esineb kogemus
Pagliardini | analiiiis Itaalias 1982. ennetab kliinilise 77%-I raske
F, etal [15] aastast alates dekompensatsiooni alavormiga

teket GAL-ga GAL-ga
vaststiindinul patsientidest
kaugtiisistusi

3 Pyhtila BM, | Retrospek- 50 aasta jooksul Vaststindinute >2500 vaststindinul | Duarte Erinevate 50
Shaw KA, tiivne USA-s siindinud GAL skriiningu | kinnitus GAL galakto- osariikide aastat
Neumann andmete vaststindinud tulemused 51-s diagnoos. Enamusel | seemia tulemused
SE et al analiitis USA skriining- GAL skriining esinemissage
[16] keskuses ennetas raske dus erines

kliinilise tildseisundi | USA-S

" Mérgitakse jargmiselt:
A — tugevalt tdenduspdhine (pdhineb siistemaatilisel iilevaatel kdigist asjakohastest randomiseeritud kliinilistest
uuringutest ja/voi metaanaliilisil);
B — tdenduspdhine (pohineb vihemalt tihel korralikult disainitud randomiseeritud kliinilisel uuringul),
C — kaheldav vdi ndrgalt tdenduspdhine (juhul, kui pole A ega B, aga tGenduspdhisus on kirjeldatud kirjanduse
p&hjal);

D — muu, selgitada.
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teket ja on elus tdnu | osariigiti
vastsiindinute kuna kasutati
skriiningule skriinimiseks
erinevaid
meetodeid
4 Ohlsson Retrospek- | Ajavahemikul Vastsiindinute Skriiningul GAL Teiste 34
A,Guthenbe | tiivne 1967 kuni 2011 GAL skriiningu | valepositiivsete laste | esinemissage maade aastat
rg C, van andmete Rootsis siindinud tulemused hulk langes 0,01% dus Rootsis kogemus
Débeln U analiitis vaststindinud Rootsi tdnu tdiendava testi on 1:100 000-
[10] skriining- lisamisele le, mis on
keskuses madalam kui
keskmiselt
Euroopas
5 Coss KP, Retrospek- Ajavahemikul Vastsiindinute GAL Vaatamata Teiste 40
Doran PP, tilvne 1972 kuni 2012 GAL skriiningu | esinemissagedus korrektsele ja | maade aastat
Owoeye C, andmete lirimaal siindinud | tulemused lirimaal on 1: oigeaegsele kogemus
etal [17] analiitis vastsiindinud lirimaa 16 476-le tinu nn ravile esineb
skriining- liri rdndrahva seas GAL-ga
keskuses olevale korgele patsientidel
esinemissagedusele kaugtiisistusi
— kognitiivsed
ja
endokriinseid
hdired

3.3. teenuse sisaldumine punktis 3.1 esitatud ndidustustel Euroopa riikides aktsepteeritud
ravijuhistes;

USA-s on vilja todtatud galaktoseemia ravijuhis [18] ning selle alusel on galaktoseemia
diagnostika kuldstandard haiguse varajane diagnoosimine (esimese 14 elupdeva jooksul)
vastsiindinute skriiningu abil ja oigeaegne ravi alustamine. EL-s on loodud galaktoseemia
vorgustik (http://www.galactosemianetwork.org/), mille iiks eesmdrk on luua EL ja USA iihtsed
diagnostika  ja ravijuhised. Eesti  on ka antud  koostodprojekti  liige
(http://www.galactosemianetwork.org/medewerkers/galnet-european-country-representatives).
Antud t66 on joudnud loppfaasi ja koostatud materjal esitatakse publitseerimiseks 2016.a.
jaanuaris (K. Ounapi personaalne info). Koostatud ravijuhise alusel on galaktoseemia
diagnoosimiseks vaja kindlasti mddrata galaktoos-1 fosfaat uridiitiltransferaasi (GALT) enstitimi
aktiivsus ja/voi geenianaliiis.

3.4. teenuse osutamise kogemus maailmapraktikas ja Eestis punktis 3.1 esitatud ndidustuste
16ikes;

Vastsiindinute soeltestimise metoodika galaktoseemia suhtes on olnud kasutusel 1963. aastast
alates ja juurutati esmakordselt osades USA osariikides [19]. Paljudes EL riikides (nditeks
Austria, Belgia, Holland, Saksamaa, Kreeka, Ungari, lirimaa, Hispaania, Rootsi, Sveits) ning
USA-s osariigis on galaktoseemia  skriining  lilitatud  vaststindinute  riiklikusse
soeluuringuprogrammi  juba iile 30 aasta tagasi, hoolimata haiguse harvemast
esinemissagedusest vorreldes nditeks FKU-ga [4, 10, 15, 16]. Balti riikidest alustati Leedus
2015. aastal riiklikku skriiningprogrammi klassikalise galaktoseemia suhtes (K. Ounap
personaalne info).

Vastsiindinutelt kogutakse esimestel elupdevadel Guthrie (spetsiaalne filterpaber verepleki
kogumiseks) kaardile vereplekk, millest mddratakse kas kvalitatiivselt voi kvantitatiivselt
galaktoos-1 fosfaadi uridiiiltransferaasi (GALT) aktiivsus, kasutades modifitseeritud Beutleri
skriiningtesti [13]. Paljud vastsiindinute skriiningu laborid mddravad kvantitatiivselt ka
galaktoosi  kontsentratsiooni vereseerumis (galaktoos + GALT test) kuna paljudel
galaktoseemiaga vastsiindinutel, kes on saanud rinnapiima on veres galaktoosi kontsentratsioon
tousnud [16].

Kirjanduses on ndidatud, et kui vastsiindinute soeltestimine viiakse ldbi enne viiendat
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elupdeva, on sellega voimalik viltida haiguse akuutsust ning vihendada sellega suremust
galaktoseemiasse. Saksamaal ldbi viidud uuringu pohjal arvatakse, et vastsiindinute
soeltestimine galaktoseemia suhtes voiks aset leida viiendal elupdeval, kuid tulemused oleksid
veelgi paremad, kui soeltestimine toimuks vaststindinu kolmandal elupdeval [20].

Mbonedes riikides nagu nditeks Norra ja Poola, aga ei tehta vastsiindinute séeltestimist
galaktoseemia suhtes, kuna galaktoseemia esinemissagedus antud riigis on madal. Nendes
riikides piuititakse hoida Kliinilised teadmised haigusest korgel, et galaktoseemiaga vastsiindinuid
tunda dra haiguse dgedas faasis [20].

Eestis on senini libi viidud klassikalise galaktoseemia valikskriiningut 1996. aasta algusest
alates. Antud projekt juurutati kui iihel 2 kuu vanusel maksatsirroosiga vastsiindinul diagnoositi
vahetult peale surma galaktoseemia. Valikskriiningu kdigus tehti igale vastsiindinule, kellel oli
kliiniline kahtlus galaktoseemiale, uriinist skriiningtest suhkrutele (Benedickti reaktsioon).
Ajavahemikul 1996-2015 on diagnoositud 11 uut klassikalise galaktoseemia haigusjuhtu - mille
alusel on esinemissagedus Eestis viga korge, st 1:19 700 vastsiindinu kohta [8]. Kahjuks on selle
aja jooksul ikkagi surnud 2 vastsiindinut (1996. ja 2012. aastal) galaktoseemia tottu (iiks
haigusjuht on olnud ka arutusel ravikvaliteedi komisjonis). Seetottu peame vajalikuks
vaststindinute skriiningu alustamist galaktoseemia suhtes. Samuti on teised autorid ndidanud, et
uriini Benedickti test ei ole piisav galaktoseemia skriinimiseks [12].

3.5. Meditsiinilise tdenduspdhisuse vordlus Eestis ja rahvusvaheliselt kasutatavate alternatiivsete
tervishoiuteenuste, ravimite jm,

Hetkel skriinitakse Eestis koiki vastsiindinuid 19 alv haiguse ning kaasasiindinud
endokriinhdire — hiipotiireoosi suhtes. Ajavahemikul 2014-2015 diagnoositi skriiningu raames
kassasiindinud voi pdrilikke haigusi 17vaststindinul.

Eestis ei ole senini tehtud vastsiindinute skriiningut klassikalise galaktoseemia suhtes. Tehtud
on ainult uriini valikskriiningut haigete vastsiindinute hulgas 1996.a. alates. Ajavahemikul 1996-
2014 on diagnoositud 11 galaktoseemia haigusjuhtu, kellest kaks on surnud vaatamata valik-
skriiningu tegemisele. Samuti on meile teada vihemalt 2 vastsiindinut, kes on surnud enne
1996.a. varajases imikueas galaktoseemia tottu. Kirjanduses on samuti ndidatud, et
galaktoseemia korral pohjustab ravimata jétmine nende laste surma [9, 11].

Me eeldame, et #inu galaktoseemia skriiningu juurutamisele diagnoosime tulevikus iike
galaktoseemia haigusjuhu 1-2 aasta jooksul.

3.6. teenuse seos kehtiva loeteluga, sh uue teenuse asendav ja tdiiendav moju kehtivale loetelule;

2015. aastal kasutatakse vastsiindinute skriiningprogrammi raames 2 teenuse koodi:

1) Aminohapete ja atsiiiilkarnitiinide kvantitatiivne mddramine kuivatatud vereplekist

tandem MS meetodil — kood 66147 (hind 12,24 Eur);

2) Soeluuringud, hormoonuuringud immuunmeetodil —kood 66706 (hind 5,83 Eur).
Laiendatud vastsiindinute skriiningu korral lisandub galaktoseemia skriiningu teenuse kood.
Samas vdiheneb skriininguga holmatud laste arvelt pikemas perspektiivis kindlasti patsientide
hulk, kellel tehakse ainevahetushaiguste séeluuringud (kood 66138, hind 8,37 Eur). Hetkel teeme
aastas ainevahetushaiguste séeluuringud 3200 patsiendile.

Galaktoseemia diagnoosi kinnitamiseks tehakse tdiendavalt jargmised analiitisid:

1) Ainevahetushaiguste eriuuringud: aminohapped, suhkrud, puriinid ja piirimidiinid,
orgaanilised happed, pika ahelaga rasvhapped, kreatiin, guanidinoatsetaat — kood 66139
(hind 67,01 Eur);
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2) DNA analiitis PCR-meetodil — kood 66608 (hind 14,26 Eur) ja ligikaudu 1/4 juhtudest
tdiendavalt mutatsioonianaliiis sekveneerimisega — kood 66618, ( hind 257,72 Eur).

3.7. teenuse seos erinevate erialade ja teenuse tiilipidega;
Antud teenuse osutamine kuulub meditsiinigeneetika, laborimeditsiini ja pediaatria eriala
valdkonda.

4. Teenusest saadav tulemus ja korvaltoimed

4.1. teenuse oodatavad ravitulemused ning nende vordlus punktis 3.2 esitatud alternatiividega
(ravi tulemuslikkuse liihi- ja pikaajaline prognoos):

Laiendatud vastsiindinute skriiningu tulemusena vihenevad surmajuhtumid klassikalise

galaktoseemia tottu ja paraneb klassikalise galaktoseemiaga isikute elukvaliteet ning pikaajaline

prognoos kuna haiguse ravi on alustatud éigeaegselt [9, 11, 12, 16].

4.2. teenuse korvaltoimed ja tilisistused, nende vOrdlus punktis 3.2 esitatud alternatiivide
korvaltoimetega:

Tegemist on laboriteenusega. Antud uuringu kdigus kogutakse koigilt vastsiindinutel 3-5

elupdieval kannast veri filterpaberile. Sellist vereanaliitisi kogumist koigile Eesti vastsiindinutele

on tehtud juba 1993.a. alates ja see ei ole seotud korvaltoimete ning tiisistustega.

4.3. punktis 4.2. ja 3.5 esitatud kdorvaltoimete ja tiisistuste ravi kirjeldus (kasutatavad
tervishoiuteenused ja/voi ravimid (k.a ambulatoorsed ravimid));
Ei ole.

4.4. taotletava teenuse osutamiseks ja patsiendi edasiseks jélgimiseks vajalikud
tervishoiuteenused ja ravimid (s.h ambulatoorsed) vm iihe isiku kohta kuni vajaduse
1dppemiseni ning vordlus punktis 3.5 nimetatud alternatiividega kaasnevate teenustega;

Vastsiindinute laiendatud skriiningust leitud galaktoseemia kahtlusega vastsiindinu edasine

uurimine ning jdlgimine toimub analoogselt hetkel kehtivale vastsiindinute skriiningprogrammi

néuetele. Tdiendava uurimise korraldavad ja/véi Viivad libi SA TU Kliinikumi iihendlabori
geneetikakeskuse arstid kas Tartus voi Tallinna filiaalis.

45. teenuse voimalik véadr-, ala- ja liigkasutamine; teenuse optimaalse ja ohutu kasutamise
tagamiseks teenusele kohaldamise tingimuste seadmise vajalikkus;

Vidr-, ala- voi liigkasutust antud teenuse osutamisel ei ole. Koiki elussiindinud vastsiindinuid

koheldakse vordselt, st nende vanematele pakutakse véimalust, et nende vastsindinut antud

skriininguprogrammi  raames  testitakse.  Igal  lapsevanemal  jddb  oOigus  antud

skriiningprogrammis osalemisest keelduda.

4.6. patsiendi isikupdra voimalik moju ravi tulemustele;
Ei ole.

5. Vajadus

5.1.  Eestis teenust vajavate patsientide arvu hinnang (iihe aasta kohta 4 aasta ldikes), kellele
on reaalselt voimalik teenust osutada taotletud ndidustuste 1dikes:

Teenuse maht on aastate loikes samasugune. Keskmiselt siinnib Eestis ligikaudu 13 500-14 500

last (2014.a.stindis Eestis 13 551 last). Antud teenuse mahtu mojutab ootamatult suurenev voi

viheney siindide arv.
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Teenuse ndidustus Patsientide arv Patsientide Patsientide arv Patsientide arv
aastal 2016 arvaastal 2017 aastal 2018 aastal 2019
1 2 3 4 5
Elusalt siindinud 13500 13 500 13500 13500
vaststindinu vaststindinut vaststindinut vastsiindinut vastsiindinut

5.2.  teenuse mahu prognoos lihe aasta kohta 4 jargneva aasta kohta ndidustuste 15ikes:
Sama punkt 5.1. all toodud arvude ndol.

6. Taotletava teenuse kirjeldus

6.1.  teenuse osutamiseks vajalik koht (palat, protseduuride tuba, operatsioonituba, vm);
Sihtasutus TU Kliinikumi Uhendlabori geneetikakeskus, Puusepa 2, ainevahetushaiguste labori
ruumid (4 ruumi).

6.2. patsiendi ettevalmistamine ja selleks vajalikud toimingud: premedikatsioon, desinfektsioon
vO1 muu;

Igalt elusalt vastsiindinult kogutakse 3-5 elupdeval kannast veri filterpaberile. Vereanaliiiis

kogutakse koigis Eesti Keskhaiglate, Uldhaiglate ja Regionaalhaiglate juures olevates

stinnitusosakondades ja Lastehaiglates. Sellist vereanaliitisi kogumist koigile Eesti vastsiindinutele

on tehtud juba 1993.a. alates Haigekassa ennetusprojekti raames. Vereproovide kogumise siisteemi

muutust ei toimu.

6.3. teenuse osutamise kirjeldus tegevuste 16ikes;

Vastsiindinute skriiningprogrammi raames kogutud testkaardid saabuvad vihemalt 2 korda nddalas
SA TUK iihendlabori geneetikakeskuse ainevahetushaiguste laborisse. Laboris sisestatakse
vaststindinu andmed analiitisi saabumise pdeval labori infosiisteemi ning seejdrel 1-3 pdeva jooksul
tehakse kvalitatiivne GALT aktiivsuse mddramine kuivatatud vereplekist kasutades modifitseeritud
Beutleri skriiningtesti. Positiivse testi tulemuse korral korratakse sama analiiiisi hiljemalt 1
oopdeva jooksul. Juhul kui kordustest on samuti positiivne (nditab GALT aktiivsuse puudumist)
kutsutakse antud laps oma vanematega tdiendavate uuringute tegemiseks pediaatri voi
meditsiinigeneetiku vastuvorule geneetikakeskusesse voi Lastehaiglasse kas Tallinnasse voi
Tartusse. Kordusuuringute koha mddramisel arvestatakse patsiendi elukohta ning valitakse
patsiendile sobivaim konsultatsiooni koht. Galaktoseemia kahtlusega lapsel tehakse tdiendavad
uuringud. vereseerumi ja uriini suhkrute analiitis gaaskromatograafia/MS meetodil ning GALT
geenitest (PCR reaktsioon p.QI88R pohimutatsiooni suhtes ja vajadusel GALT geeni
sekveneerimine). Ravi (laktoosivaba dieet) alustatakse kohe, enne kinnitavate analiiiiside tulemuste
saabumist kuna haiguse kulg véib olla fataalne. Juhul kui tdiendavad analiiiisid siiski ei kinnita
galaktoseemia diagnoosi, siis laktoosivaba dieet lopetatakse.

7. Nouded teenuse osutajale

7.1.  teenuse osutaja (regionaalhaigla, keskhaigla, iildhaigla, perearst, vm);
Regionaalhaigla

7.2.  infrastruktuur, tervishoiuteenuse osutaja tdiendavate osakondade/teenistuste olemasolu
vajadus;
SA TUK iihendlabori geneetikakeskusel on olemas hetkel tootav ainevahetushaiguste labor, mis
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viib libi iile-eestilist séeltestimist 19 erineva ainevahetushaiguse (tandem MS) ja kaasasiindinud
hiipotiireoosi 0Sast.

Kvalitatiivne GALT aktiivsuse mddramine kuivatatud vereplekist kasutades modifitseeritud

Beutler skriiningtesti [13] on S4 TUK iihendlabori geneetikakeskuses juurutatud oktoobris 2015.a.
keemik K. Kiinnapase ja doktorant H. Lillevilja poolt. Samal ajal alustasime ka iile-eestilist
pilootprojekti galaktoseemia skriinimiseks teadusprojekti PUT0355 raames. Meil on olemas ka
pilootprojekti sooritamiseks TU eetikakomitee luba 252/T-17 (19.10.2015). Pilootprojekti on
plaanis libi viia vahemalt 2016.a. [opuni.
Kdesoleval hetkel on galaktoseemia skriining tehtud 1442 vastsiindinule, kelledest 14 (0,97%) on
esimene test olnud positiivne, kuid kordustest nditas normaalset tulemust. Uhel juhul on ka
kordustest olnud positiivne ja vastsiindinu kutsuti vilja tdiendavatele uuringutele, kus
galaktoseemia diagnoos ei kinnitunud.

7.3.  personali (tdiendava) véljadppe vajadus;
Kvalifitseeritud personal on olemas, oskuste tdiendamine toimub pidevalt.

7.4.  minimaalsed teenuse osutamise mahud kvaliteetse teenuse osutamise tagamiseks;
Minimaalne teenuse maht on 13 500 vastsiindinut aastas.

7.5.  teenuse osutaja valmisoleku voimalik moju ravi tulemustele.

Vastsiindinute skriiningu korraldaja peab tagama galaktoseemia kahtlusega lapsele tdiendavate
uuringute tegemise ja ravi alustamise voimalusel vihemalt esimese 3 elunddalakuni 1 kuu jooksul.
Oigeaegse ravi alustamisest séltub antud lapse elukvaliteet ja surma ennetamine.

8. Kulutohusus

8.1.  teenuse hind; hinna pdhjendus/selgitused;
Antud teenuse meie poolt prognoositav hind on ligikaudu 4,25 Eur iike vastsiindinu kohta.

8.2.  teenuse osutamisega kaasnevate teenuste ja soodusravimite, mis on nimetatud p 4.4, isiku
kohta kuni vajaduse 10ppemiseni esitatud kulude vordlus alternatiivsete teenuste kuludega isiku
kohta kuni vajaduse 16ppemisent;

Ei ole

8.3. ajutise toovOimetuse hiivitise kulude muutus iihe raviepisoodi kohta tuginedes
toenduspohistele uuringutele vorreldes alternatiivsete teenustega;
Ei ole

8.4. patsiendi poolt tehtavad kulutused vdrreldes alternatiivsete teenuste korral tehtavate
kuludega
Juhul, kui klassikalist galaktoseemiat ei ole diagnoositud digeaegselt, siis iildjuhul need
vastsiindinud surevad, pohjustades suurt kaotust ja leina antud perekonnale. Meile ei ole Eestis
teada tihtegi elusat galaktoseemia haiget, kes oleks siindinud enne 1995.a., mil alustati valik-
skriininguga Eestis. Ka valikskriiningu ajal on surnud 2 galaktoseemiaga last liiga hilise
diagnoosi tottu.
Oigeaegselt diagnoositud galaktoseemiaga patsient elab vaatamata teatud juhtudel esinevatele
kaugtiisistustele (kognitiivsed ja hormonaalsed hdired) tdisvddrtuslikku elu ja tdiskasvanu ikka
Jjoudes hakkab tihiskonnale kasumit tagasi tooma.

9. Omaosalus

9.1. hinnang patsientide valmisolekule tasuda ise teenuse eest osaliselt voi tdielikult
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Teenus vajalik meditsiinilistel ndidustustel, omaosalus pole rakendatav.
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