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1. Taotluse algataja

Organisatsiooni voi tthenduse nimi

EESTI LABORIMEDITSIINI UHING, reg. nr. 80055481

Postiaadress

Juhatuse esimees Karel Tomberg
Puusepa 8, 51014 Tartu

Telefoni- ja faksinumber

+372 7318 312; +372 7318 313

E-posti aadress

sekretdr Katrin Reimand, katrin.reimand@Kkliinikum.ee

Kontaktisiku ees- ja perekonnanimi
ning kontaktandmed

Anu Tamm, SA TUK Uhendlabori direktor, Puusepa 1a, Tartu 50407,
tel: +372 7319 322, email: gnu.tamm@®@kliinikum.ee

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

2.1. Teenuse nimetus

Aminohapete ja atsiitilkarnitiinide kvantitatiivne Mddramine kuivatatud
vereplekist tandem MS meetodil

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

2.3. Kohaldamise tingimus(ed)

2.4. Ettepaneku eesmérk

DX] Uue tervishoiuteenuse (edaspidi teenuse) lisamine loetellu®

] Loetelus olemasoleva teenuse piirhinna muutmine?

[] Teenuse kohaldamise tingimuste muutmine®

] Teenuse nimetuse muutmine*

[] Teenuse kustutamine loetelust®

[ ] Teenuse omaosaluse méira muutmine®

(] Muu (selgitada)

Ettepanek on esitada uus teenus loetellu, mis hakkab asendama iile-
Eestilises  vaststindinute  skriiningus  feniitilalaniini  kvantitatiivset
mddramist flurormeetrilisel meetodil (kood 66137)

2.5. Peatiikk loetelus, kus teenus
peaks sisalduma

[ ]Uldarstiabi

[ ]JAmbulatoorne eriarstiabi
[IMeditsiiniseadmed ja ravimid
[]Statsionaarne eriarstiabi

[]Uuringud ja protseduurid

[ |Operatsioonid

X Laboriuuringud, lahangud ja kudede transplantaadid
[ ]Veretooted ja protseduurid veretoodetega
[ ]JHambaravi

[]Kompleksteenused

[ ]Ei oska méirata/ Muu (selgitada)

! Tiidetakse kéik taotluse viljad voi tuuakse selgitus iga mittetdidetava viilja 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- 3 ning 10.1.

¥ Tiidetakse kéik allpool esitatud viljad véi tuuakse selgitus iga vastava mittetdidetava vilja kohta,
miks seda ei ole voimalik/vajalik tdita.

* Tiidetakse punktid 1-3 ning esitatakse vaba tekstina pohjendus teenuse nimetuse muutmise

vajalikkuse kohta.

® Téidetakse taotluse punktid 1-3 ning esitatakse vaba tekstina pohjendus teenuse kustutamise kohta.
® Tiidetakse punktid 1-3, 7, 11 ning esitatakse vaba tekstina pohjendus omaosaluse muutmise kohta.
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3. Toenduspdhisus ja nididustused

3.1. teenuse osutamise meditsiinilised nididustused ja vajadus teenuse osutamiseks;

Périlikud ainevahetushaigused (a/v haigused) avalduvad enamuses vastsiindinu- ja/voi imikueas. Nende
esinemissagedus skriiningud vastsiindinute hulgas on keskmiselt 1:2907 kohta (uuring teostati Saksamaal
ajavahemikul  1999-2009) [1]. Sealhulgas pdrilike rasvhapete oksiidatsiooni (FAO) defektide
esinemissagedus on ligikaudu 1:9300 vastsiindinu kohta vastavalt Austraalia, Saksamaa ja USA skriiningu
koondandmetele (ligikaudu 5 miljonit testitud vastsiindinut) [2]. Selle alusel peaks Eestis siindima vihemalt
6-7 uut pdriliku a/v haigusega last aastas. Ainevahetushaiguste diagnostika andmetel on pdrilike a/v haiguste
levimus Eestis 1:5000 elusa lapse kohta, millest voib jdreldada, et iga teine patsient jddb meil senini
diagnoosimata voi saab diagnoosi liiga hilja. Arvestades nende haiguste mittespetsiifilist kliinilist pilti, on
uute juhtude avastamisel votmekohal laboratoorsete voimaluste olemasolu ja kdttesaadavus.

Hetkel skriinitakse Eestis koiki vaststindinuid tihe pdriliku a/v haiguse — feniiiilketonuuria (FKU) [3] ja
kaasasiindinud endokriinhdire — hiipotiireoosi suhtes [4]. lgal aastal diagnoositkase 1-3 uut FKU ja 1-4
kaasastindinud hiipotiireoosi haigusjuhtu.

Enamuses EL riikides, USA-s ja Austraalias on iile mindud koikide vastsiindinute tandem MS skriiningule
(aminohapete ja atsiiilkarnitiinide profiil), mille abil on voimalik testida tihest vereplekist kuni 29 pdrilikku
alv haigust [1, 5]. Riigiti on uuritavate haiguste arv erinev: alates USA-st kus uuritakse 29 pdrilikku haigust
ja 25 sekundaarset seisundit kuni nditeks Saksamaa uuringupaneelini, mis hélmab 12 haigust. Euroopa Liidu
(EL) riikides on 2012.a. kirjanduse seisuga laiendatud tandem MS skriining kasutusel vihemalt 12 riigis
(Austria, Belgia, Kreeka, Tsehhi, Taani, Ungari, Island, Holland, Portugal, Hispaania, Sveits ja
Suurbritannia) [6]. Rootsis ja Norras alustati tandem MS skriiningut 2011.aastal. Ménedes EL riikides
laiendatud protokoll sisaldab ainult kbige sagedasemat rasvhapete okstidatsiooni defekti - keskmise ahelaga
atsiitil-CoA dehiidrogenaasi puudulikkust (MCAD) [7]. MCAD haigust testitakse 13 riigis kuna tema
esinemissagedus on viga korge — ligikaudu 1:6000 vastsiindinu kohta Hollandis [8] ja 1:10,000 vastsiindinu
kohta Inglismaal [9]. Detailsed andmed skriinitavate haiguste kohta EL erinevates liikmesriikides on toodud
Loeberi jt. [6] ning Bugard jt. 2012.a. artiklites [7]. Laiendatud vastsiindinute skriiningu abil on voimalik
alustada suurema arvu pdrilike a/v haigustega lastel digeaegse raviga, tagades neile oluliselt parema
elukvaliteedi ja tervise.

Meie arvates peaks Eestis laiendama vaststindinute skriiningut vastavalt Wilson & Junger kriteeriumi
Jjdrgi. St skriinima peaks haigusi, mis on hdsti ravitavad ning seetéttu digeaegse diagnoosi ja ravi alustamise
korral on pikajaline elukvaliteet viga hea [1, 5].

Koik Eestis stindinud vastsiindinud tuleks uurida tandem MS meetodil jdrgmiste haiguste suhtes. Selleks
mddratakse tandem MS meetodil aminohapete ja atsiiiilkarnitiinide profiil. Uuritakse jdrgmisis
ainevahetushaigusi:

I. Aminohapete ainevahetuse hiired (6 haigust):

1) Feniiiilketonuuria (FKU) — esinemissagedus on Eestis 1:6010-le [10];

2) Vahtrasiirupi tobi (MSUD) — Eestis on diagnoositud 20 aasta jooksul 2 patsienti vahtrasiirupi
tovega, tiks peale lapse surma ja teine digeaegselt; esinemissagedus Eestis teadmata;

3) Tiirosineemia tiip I — Eestis ligikaudu 20 aastat tagasi diagnoositud 1 haige (surnud);
esinemissagedus Eestis teadmata;

4) Homotsiistinuuria — esinemissagedus Eestis teadmata; esinemissagedus maailmas 1:58,000-
100,000 vastsiindinu kohta;

5) Arginino suktsinaat atsiduuria —esinemissagedus teadmata;

6) Tsitrullineemia #iiip I —esinemissagedus Eestis teadmata; esinemissagedus maailmas 1:100,000
vaststindinu kohta.

1. Orgaanilised atsiduuriad (6 haigusseisundit)

1) Metiiiilmalonaat atsiduuria — esinemissagedus teadmata;

2) Vitamiin B12 puudlikkus — esinemissagedus Eestis sage. Tallinna Lastehaigla andmetel diagnoositi
2012.aastal iile 50 vastsiindinul antud seisundit (Eesti Lastearstide Seltsi aastakonverentsi
materjalid);

3) Isovaleriaat atsioduuria (IVA) — esinemissagedus teadmata;

4) Propionaat atsiduuria — esinemissagedus teadmata;

5) Glutaaratsiduuria I tititp (GA I) — esinemissagedus teadmata.
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6)

Glutaaratsiduuria I #iiip (GA 11) — esinemissagedus teadmata.

II1. Rasvhapete oksiidatsiooni defektid (7 haigust)

1)

2)

3)

4)
5)
6)
7)
Lisaks

Keskmise ahelaga atsiiiil-CoA dehiidrogenaasi puudulikkus (MCADD) — Eestis hetkel diagnoositud
1 haige; esinemissagedus Eestis teadmata; esinemissagedus Hollandis ja Suurbritannias 1:6000
vastsiindinu kohta [8, 11];

Pika ahelaga hiidroksiiatsiiiil-CoA dehiidrogenaasi puudulikkus (LCHADD) — Eestis hetkel 2
elusat ravil olevat patsienti ja 4 surnud patsienti. LCHADD esinemissagedus Eestis on 1:91,670
[12];

Ulipika ahelaga atsiiiil-CoA dehiidrogenaasi puudulikkus (VLCADD) - esinemissagedus
teadmata,;

Karnitiini transporteri defitsiit — esinemissagedus teadmata;

Karnitiin palmitoiiiil transferraas I puudulikkus (CPT I) — esinemissagedus teadmata;

Karnitiin palmitoiiiil transferraas II puudulikkus (CPT II) — esinemissagedus teadmata;

Karnitiin atsiiiilkarnitiin translokaasi puudulikkus (CACT) — esinemissagedus teadmata;
teostatakse igale vastsiindinule fluoromeetrilisel meetodil 1996.a. alates kasutusel olev test

kaasasiindinud hiipotiireoosi suhtes (haigekassa kood 66706), mille skriiningut on vaja jdtkata eraldiseisva
testina.

Meie arvates peaks klassikalise galaktoseemia (esinemissagedus Eestis 1:19,700-le [13]) skriinimine jddma
esialgu valik-skriininguks kuna haigus manifesteerib nii varajases eas, et laps hospitaliseeritakse enne
skriiningu tulemusi.

3.2. teenuse tdenduspohisus avaldatud kliiniliste uuringute alusel taotletud ndidustuste 15ikes;
Uuringud otsiti PubMed-ist http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/ mdrksona alt ,, expanded newborn
screening “ ajavahemikul 2010-2012:

Jr Uuringu Uuringu Uuringusse Uuritava Esmane tulemus, Muu(d) Alternatiiv(id) millega
k autori(te) kvaliteet’ hélmatud teenuse mida hinnati tulemus(ed), mida vérreldi
nr. nimed isikute arv ja kirjeldus maoodeti/
liihiiseloo- hinnati
mustus
1 2 3 4 5 6 7 8
1 Tiwana SK, Laiendatud Terved Koigi Majanduslik Laiendatud Vorreldi laiendatud
Rascati KL, vaststindinute Vaststindinud vaststindinute efektiivsus vaststindinute vaststindinute
Park H. [14] skriining 7-27 Texase skriining skriining on skriiningu eelse
haiguse suhtes osariigis, kes seotud kasvavate perioodiga
alates 2007.a. stindisid kulutustega
Texas, USA ajavahemikul tervishoius, kuid
2007-2012 oluliselt parandab
patsientide
kaugtulemust
vdltides haigete
suremust

" Mirgitakse jargmiselt:

A — tugevalt tdenduspohine (pdhineb siistemaatilisel iilevaatel kdigist asjakohastest randomiseeritud
kliinilistest uuringutest ja/vdi metaanaliiiisil);

B — tdenduspohine (pohineb vahemalt iihel korralikult disainitud randomiseeritud kliinilisel uuringul),
C — kaheldav voi ndrgalt tdenduspShine (juhul, kui pole A ega B, aga tdenduspohisus on kirjeldatud
kirjanduse pohjal);

D — muu, selgitada.
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2 Lindner M, Laiendatud 1,084,195 Koigi Piriliku a/v alv haiguste Vorreldes laiendatud
Gramer G, et | vastsiindinute vastsiindinut vastsiindinute haiguse diagnoos | levimus 1/2907 skriiningu eelse ajaga,
al [1] skriining ~ 1999- skriining kinnitus 373 juhul | vastsiindinu oli patsientide

2009 Saksamaal kohta; fiitisilise ja kognitiivse
MCAD defektiga arengu tulemused
patsientidel esines | head, kuna haigused
oluliselt vihem diagnoositi
elupuhust presiimptomaatilises
dekompensatsioon | faasis
i

3 Lund AM, Laiendatud 504,049 Koigi Pdrilike a/v Vastsiindinute Vorreldi laiendatud
Hougaard vastsiindinute vastsiindinut 9 | vastsiindinute haiguste skriiningu raames | vastsiindinute
DM, et al[15] | skriining 2002.a. | aasta jooksul skriining esinemissagedus diagnoositud a/v skriiningu eelse

alates Taanis, 1/4942 haigetest 94% ei perioodiga

Fddri saartel ja vastsiindinu esinenud

Groonimaal kohta, Tcheldati hilisemaid

mdrgatavat a/v haiguse dgenemisi
haiguste

esinemissageduse

tousu

4 Couce ML, Vaststindinute 199,943 Koigi MCAD Vale-negatiivsed -
Castifieiras skriining MCAD vastsiindinut vastsiindinute esinemissagedus tulemused - 0;

DE, et al. defekti suhtes skriining 1/18,134 dekompensatsioon
[16] Hispaanias vaststindinu kohta | i puudumine

Galiitsias alates 10/11-st

2000.a.

5. Vilarinho L, Laiendatud 316,243 Koigi Pdrilike a/v Laiendatud
Rocha H, et vastsiindinute vastsiindinut vastsiindinute haiguste skriining annab
al.[17] skriining 2004.a. skriining esinemissagedus kiirema diagnoosi

alates Portugalis 1/2396 ja ennetab

vastsiindinu kohta | haiguste tiisistusi

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

Tandem MS on Saksamaal, Austraalias ja USA-s rakendatud juba iile 10-15 aasta [1, 18]. Euroopa Liidu
(EL) riikides on 2012.a. seisuga laiendatud tandem MS skriining kasutusel vihemalt 12 riigis (Austria,
Belgia, Kreeka, Tsehhi, Taani, Ungari, Island, Holland, Portugal, Hispaania, Sveits, Suurbritannia, Rootsi ja
Norra) [6]. Ménedes EL riikides laiendatud protokoll sisaldab ainult kéige sagedasemat rasvhapete
oksiidatsiooni defekti - keskmise ahelaga atsiiiil-CoA dehiidrogenaasi puudulikkust (MCAD) [7]. Detailsed
andmed skriinitavate haiguste kohta EL erinevates liikmesriikides on toodud Loeberi jt. [6] ning Bugard jt.
2012.a. artiklites [7].

3.4. teenuse osutamise kogemus maailmapraktikas ja Eestis punktis 3.1 esitatud ndidustuste 15ikes;

Hetkel skriinitakse Eestis koiki vastsiindinuid iihe pdriliku a/v haiguse — feniitilketonuuria (FKU) [3] ja
kaasasiindinud endokriinhdire — hiipotiireoosi suhtes [4]. lgal aastal diagnoositkase 1-3 uut FKU ja 1-4
kaasasiindinud hiipotiireoosi haigusjuhtu. Lisaks skriinitakse siimptomaatilisi vaststindinuid 1995. aastast
alates ka klassikalise galaktoseemia suhtes. Klassikalise galaktoseemia esinemissagedus on valikskriiningu
tulemusena vastsiindinute hulgas 1:19,700-le [13]. Sellise valikskriiningu tulemused nditasid meile, milline
on tegelik situatsioon harva esinevate a/v haiguste korral. Enne 1996 aastat siindinud laste hulgas ei tea me
tihtegi elusalt stindinud galaktoseemia haiget, kuna puudus diagnostiline test ja koik lapsed surid selle
haiguse fottu- ametlikeks surmapojusteks teised sarnase kliinilise avaldumisega seisundid (sepsis,
grupi/reesuskonflikt, asfiiksia jt). 1996 aastast alates on meil onnestunud edukalt ravida 9 galaktoseemia
haiget, kes on koik kliiniliselt terved [19]. Sama situatsioon valitseb meil ilmselt rasvhapete oksiidatsiooni
(FAQ) defektide suhtes. Enne 2008. aastal alustatud FAO valik-skriiningut siimptomaatilistel patsientidel, ei
olnud meile teada iihtegi elusat keskmise ahelaga rasvhapete oksiidatsiooni defektiga (MCAD) ja pika
ahelaga rasvhapete oksiidatsiooni defekti (LCHAD) patsienti. MCAD defekti esinemissagedus on aga
ligikaudu 1:6000 vastsiindinu kohta Hollandis [8] ja 1:10,000 vastsiindinu kohta Inglismaal [9]. 2010 aastal
aga diagnoosisime siimptomaatiliste haigete hulgas iihel juhul MCAD ja kahel juhul LCHAD defekti; koigil
neil lastel alustati 6igeaegselt raviga [12]. Retrospektiivselt diagnoosime veel 2 perekonnas 4 lapsel LCHAD
puudulikkust, kuid kahjuks peale laste surma [12].

Eestis on alustatud tandem MS pilootskriiningut haigete laste hulgas alles 2008.a., mis on 10-15 aastat
hiljem vorreldes teiste arenenud riikidega [12]. FKU skriiningut alustati enamus arenenud riikides 60ndate
aastate alguses, aga Eestis iile 30 aasta hiljem — 1993. aastal [3]. Seetéttu me peame viga oluliseks, et
vaststindinute tandem MS skriiningu algus Eestis vorreldes teiste arenenud riikidega ei paisuks taas
mitmekiimne aasta pikkuseks. Peame hddavajalikuks ldhiaastatel vaststindinute tandem MS skriiningu
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alustamist Eesti Haigekassa ennetusprojektide raames.

2012.a. mdrtsikuust alates teostasime 1 aasta jooksul atsiiiilkarnitiinide tandem MS skriiningut koigile
SA TU Kliinikumi Lastekliiniku ja SA Tallinna Lastehaigla vastsiindinute patoloogia osakonda ning
intensiivravi osakonda hospitaliseeritud vastsiindinutele Eesti Teadusfondi GARLA 8175 raames .Uuringu
tulemusena selgus, et ligikaudu 48% haigetel vastsiindinutel esineb madal vaba karnitiini tase (Pddrson jt,
publitseerimata andmed).

2014.aasta jaanuarist plaanime alustada iile-Eestilist iihe aasta pikkust koikide vastsiindinute tandem MS
pilootskriiningut. Antud uuring tehakse SA TU Kliinikumi finantseerimisel ja nende uuringute tulemustega on
voimalik jooksvalt tutvuda antud taotluse arutamise kdigus 2014.aasta jooksul.

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

Hetkel skriinitakse Eestis koiki vastsiindinuid tihe pdriliku a/v haiguse — feniitilketonuuria (FKU) [3] ja
kaasasiindinud endokriinhdire — hiipotiireoosi suhtes [4]. FKU esinemissagedus Eestis on 1:6010
vaststindinu kohta (1-3 juhtu aastas). Laiendatud vastsiindinute skriiningul diagnoositud a/v haigusega laste
esinemissagedus on maailmapraktikas keskmiselt 2x korgem, s.o. 1:2907 kohta [1]. Seega Eestis jddb
oigeaegselt diagnoosimata iga teine laps, kellel esineb ravitav a/v haigus.

3.6. teenuse seos kehtiva loeteluga;

Kdesoleval hetkel kasutatakse vastsiindinute skriiningprogrammi raames 2 teenuse koodi:

a) Feniitilalaniini kvantitatiivne mddramine fluoromeetrilisel meetodil — kood 66137 (hind 6,74 Eur)

b) séeluuringud, hormoonuuringud immuunmeetodil — kood 66706 (hind 5,54 Eur)

Laiendatud vastsiindinute skriiningu korral hakatakse kasutama samuti 2 teenuse koodi:

a) Aminohapete ja atsiiiilkarnitiinide kvantitatiivne mddramine kuivatatud vereplekist tandem MS meetodil —
planeeritav hind ca 11-12 Eur

b) séeluuringud, hormoonuuringud immuunmeetodil — kood 66706 (hind 5,46 Eur)

Senini kasutuses olev kood 66137 - Feniitilalaniini kvantitatiivne mddramine fluoromeetrilisel meetodil peaks
tervishoiuteenuse loetelusse alles jidda kuna selle uuringu abil on koige odavam teostada FKU haigete
dieetravi kontrolli.

Laiendatud vastsiindinute skriiningprogrammi raames touseb tihele vastsiindinule tehtavate uuringute hind
tihtekokku ca 40% vorra. Samas testitavate haiguste hulk suureneb 2 haiguselt — 20 testitavate ja ravitavale
haigusele.

Samas skriininguga hélmatud laste arvelt viheneb pikemas perspektiivis kindlasti patsientide hulk, kellel
teostatakse rasvhapete oksiidatsiooni defektide kahtlusel plasma atsiitilkarnitiinide analiiiis (kood 66139).
Hetkel teostame aastas atsiiiilkarnitiinide analiiiisi ~400 patsiendile.

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

4. Teenusest saadav tulemus ja kérvaltoimed

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

Laiendatud vastsiindinute skriiningu tulemusena vihenevad surmajuhtumid pdrilike a/v haiguste tottu [12,

19], vihenevad antud haiguse dgenemised kuna haiguse ravi on alustatud oigeaegselt ning paraneb a/v

haigustega isikute elukvaliteet ning pikaajaline prognoos [1, 2, 5, 7, 14-17].
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4.2.teenuse korvaltoimed ja tiisistused, nende vordlus punktis 3.2 esitatud alternatiivide kdrvaltoimetega:
Tegemist on laboriteenusega. Antud uuringu kdigus kogutakse koigilt vaststindinutel 3-5 elupdeval kannast
veri filterpaberile. Sellist vereanaliiiisi kogumist koigile Eesti vastsiindinutele on tehtud juba 1993.a. alates ja
ei ole seotud korvaltoimete ning tiisistustega.

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

4.4 taotletava teenuse osutamiseks ja patsiendi edasiseks jalgimiseks vajalikud tervishoiuteenused ja ravimid
(s.h ambulatoorsed) vm iihe isiku kohta kuni vajaduse 16ppemiseni ning vordlus punktis 3.5 nimetatud
alternatiividega kaasnevate teenustega;

Vastsiindinute laiendatud skriiningust leitud a/v haiguse kahtlusega vastsiindinu edasine uurimine ning

Jélgimine toimub analoogselt hetkel kehtivale vastsiindinute skriiningprogrammi néuetele. Tdiendav uurimine

korraldatakse ja/voi teostatakse SA TU Kliinikumi geneetikakeskuse arstide poolt.

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

Vddr-, ala- voi liigkasutust antud teenuse osutamisel ei ole. Koiki elusaid siindinuid vastsiindinuid koheldakse

vordselt, st nende vanematele pakutakse voimalust et nende siindinud last antud skriininguprogrammi raames

testitakse. Igal lapsevanemal jddb digust antud skriiningprogrammis osalemisest keelduda.

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

5. Vajadus

5.1.Eestis teenust vajavate patsientide arvu hinnang (ithe aasta kohta 4 aasta 16ikes), kellele on reaalselt
vOimalik teenust osutada taotletud néidustuste 16ikes:

Teenuse maht on aastate loikes samasugune. Keskmiselt siinnib Eestis ligikaudu 14,5000 last (2012.a.stindis

Eestis 14,056 last). Antud teenuse mahtu mojutab ootamatult SUUrenev véi vihenev siindide arv.

Teenuse ndidustus Patsientide arv Patsientide Patsientide arv Patsientide arv
aastal 2014 arvaastal 2015 aastal 2016 aastal 2016
1 2 3 4 5
Elusalt stindinud 14,500 vastsiindinut | 14,500 vastsiindinut | 14,500 vastsiindinut | 14,500 vastsiindinut
vaststindinu

5.2.teenuse mahu prognoos iihe 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. Vastsiindinute skriiningu labori ruumid
(3 ruumi).

6.2. patsiendi ettevalmistamine ja selleks vajalikud toimingud: premedikatsioon, desinfektsioon v&i muu;
Igalt elusalt vastsiindinult kogutakse 3-5 elupdeval kannast veri filterpaberile. Vereanaliitis kogutakse koigis
Eesti Keskhaiglate, Uldhaiglate ja Regionaalhaiglate juures olevates siinnitusosakondades ja Lastehaiglates.
Sellist vereanaliitisi kogumist koigile Eesti vastsiindinutele on tehtud juba 1993.a. alates Haigekassa
ennetusprojekti raames.

Vereproovide kogumise siisteemi muutust ei toimu.
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6.3. teenuse osutamise kirjeldus tegevuste 10ikes;

Vastsiindinute skriiningprogrammi raames kogutud testkaardid saabuvad igandidalaselt SA TUK iihendlabori
geneetikakeskuse skriininglaborisse. Uute analiiiiside sisseviimisel peaks testkaardid saabuma 2 korda
nddalas, kuna analiitis tuleb teostada 14 pdeva jooksul. Vajadus rakendada kullerteenust. Laboris analiiiisi
saabumise pdeval sisestatakse vastsiindinu andmed labori infostisteemi ning Seejdrel (1-3) pdeva jooksul
teostatakse aminohapete ja atsiiiilkarnitiinide analiiiis kuivatatud vereplekist tandem MS meetodil. Positiivse
testi tulemuse korral kontakteerutakse analiitisi votnud haiglaga ja kutsutakse antud laps oma vanematega
kordustesti ning vajadusel tdiendavate uuringute tegemiseks pediaatri voi meditsiinigeneetiku vastuvotule
geneetikakeskusesse kas Tallinnasse voi Tartusse. Kordusuuringute koha mddramisel arvestatakse patsiendi
elukohta ning valitakse patsiendile sobivaim konsultatsiooni koht. Pdriliku a/v haiguse diagnoosi
kinnitumisel alustatakse kohese raviga. Ravi alustatakse hiljemalt 1. elukuu jooksul.

7. Nouded teenuse osutajale

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

7.2. infrastruktuur, tervishoiuteenuse osutaja tdiendavate osakondade/teenistuste olemasolu vajadus;

SA TUK iihendlabori geneetikakeskusel on olemas hetkel téétav skriiningulabor, kes teostab iile-Eestilist
FKU ja kaasasiindinud hiipotiireoosi skriiningut.

Aminohapete ja atsiitilkarnitiinide tandem MS spektromeetria meetod on juurutatud geneetikakeskuse arsti
Dr. K. Joosti poolt tema doktorito6 raames [12]. Hetkel toimub antud analiiiisi tegemine ainult
siimptomaatilistele patsientidele. Pikka aega on selleks kasutatud 7U biokeemia instituudi tandem MS
aparatuuri. 2013.a. septembrist alates on tandem MS aparatuur olemas SA TUK iihendlabori
geneetikakeskuses. Toimunud on sellealane viljaope ning aminohapete ja atsiiiilkarnitiinide mddramise
meetod on juurutatud kuivatatud vereplekist mddramiseks.

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

7.4. minimaalsed teenuse osutamise mahud kvaliteetse teenuse osutamise tagamiseks;
Minimaalne teenuse maht on 14,500 vastsiindinut aastas.

7.5.teenuse osutaja valmisoleku vdimalik mdju ravi tulemustele.

Vastsiindinute skriiningu korraldaja peab tagama a/v haiguse kahtlasega lapsele tdiendavate uuringute
teostamise ja ravi alustamise 1 elukuu jooksul. Oigeaegse ravi alustamisest soltub antud lapse elukvaliteet ja
kaugtiisistuste puudumine.

8. Kulutohusus

8.1.teenuse hind; hinna pdhjendus/selgitused;
Antud teenuse meie poolt prognoositav hind on 11-12 Eur iihe 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
16ppemiseni;

Eiole

8.3.ajutise toovOimetuse hiivitise kulude muutus {ihe raviepisoodi kohta tuginedes tdenduspdhistele
uuringutele vOrreldes alternatiivsete teenustega;
Ei ole.

8.4. patsiendi poolt tehtavad kulutused vorreldes alternatiivsete teenuste korral tehtavate kuludega

Juhul kui a/v haigust ei ole diagnoositud digeaegselt, siis voivad tekkida tiisistused ja invaliidsus, mille tottu
oluliselt suurenevad kulutused antud indiviidi iilalpidamiseks. Oigeaegselt diagnoositud a/v haigusega
patsient elab tdisvddrtuslikku elu ja tdiskasvanud ikka joudes hakkab iihiskonnale kasumit tagasi tooma.

9. Omaosalus

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

10. Esitamise kuupdev 10.detsember 2013.a.
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