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Eesti geenivaramu kavandab tagasiside
andmist geenidoonoritele

Liis Leitsalu, Helene Alavere, Annely Allik - TU Eesti geenivaramu

Erialastes ringkondades kdib rahvusvahe-
liselt aktiivne arutelu selle iile, kas, kuidas
ja millist informatsiooni peaks biopank
doonoritele nende geeniandmete kohta
andma. Eesti inimgeeniuuringute seaduse
(IgUS) kohaselt on geenidoonoritel digus
isiklikult tutvuda tema kohta geenivaramus
hoitavate andmetega (1). Eesti biopangaga
sarnaselt on ka Jaapani biopangaga liitunud
isikutel digus teada, milliseid andmeid
on nende kohta teadusuuringute tulemu-
sena biopanga andmebaasi laekunud (2).
Enamikul biopankadel pole kiill selliseid
kohustusi, kuid geenidoonorite surve sunnib
ka seal iiha rohkem kaaluma tagasiside
andmise vdoimalusi. IgUS sdtestab ka, et
geenidoonoril on digus mitte teada enda
geeniandmeid (1). TU Eesti geenivaramu
ees seisab tilesanne libi moelda, kuidas
tagasisidet anda, nii et sellest oleks doono-
rile kdige rohkem kasu ning tema digused
oleks kaitstud.

Millist tagasisidet geenidoonoritele
anda?
Esimene probleem tuleneb sellest, et uurin-
gute tulemusena saadud geeniandmed on
arusaadavad vaid vdhestele vastava etteval-
mistusega spetsialistidele. Enamasti peavad
andmeid koosto0s analiiisima mitme
valdkonna teadlased. Komplekshaiguste
geneetiliste determinantide analiitisimisel
tehtavad jareldused ei kehti tiksikisiku,
vaid inimriithmade kohta. Et neid andmeid
saaks kohandada konkreetse inimese
jaoks, tuleb omakorda veel arvesse votta
hulka asjaolusid. Nditeks on vaja arvesse
vOtta teisi geneetilisi variatsioone, mis
voivad mojutada sama haiguse ilmnemist,
samuti keskkonnategureid ja loomuli-
kult ka inimese tervisekditumist. Selline
anallilis ja informatsiooni ettevalmistus
on tédmahukas protsess ning eeldab tépset
geenidoonorite fenotiilipide kirjeldamist.
Uuringutest saadavaid juhuslikke klii-
nilise tihendusega leide iseloomustatakse

selliste mdistetega nagu “eluliselt oluline” ja
“kohese kliinilise vadrtusega informatsioon”,
“potentsiaalse ja mddduka kliinilise vaar-
tusega informatsioon” ja “reproduktiivse
vaartusega informatsioon”. Iga nimetatud
kategooria rakendamine eeldab geenidoo-
norile teatud tagasiside andmise plaani
olemasolu (3). Samas on selgunud, et erine-
vate haiguste sidumine selliste mdistetega
on keeruline ning spetsialistidel on praegu
selle suhtes erinevad arvamused (4). USAs
on selle probleemi lahendamiseks loodud
Ameerika Meditsiinigeneetika ja Genoomika
Kolleegiumi juurde spetsiaalne toorithm,
mille ilesandeks on koostada haiguste
nimekiri, mille puhul on soovitatav teavi-
tada doonoreid voimalikest haigusriskidest.

Kas valida individuaalne voi
rahvatervisepohine ladhenemine?
IgUS-es loetletakse Eesti geenivaramu
eesmidrkidena geeniuuringute arengu
edendamist; Eesti rahvastiku tervise ja
péarilikkuse informatsiooni kohta teabe
kogumist; geeniuuringute tulemuste raken-
damist rahva tervise parandamiseks.
Viimane punkt toetab geenivaramusse
kogutud terviseandmete rahvatervise-
keskset kasitlust. Sellisel juhul moeldakse
esmalt 1dbi, millistele kriteeriumidele peaks
informatsioon vastama, et geenidoonoritele
tagasiside andmine oleks pdhjendatud.
Lisaks sellistele kriteeriumitele nagu riski
ennustatavus ja ravi olemasolu oleks oluline
arvestada ka haiguse levimust populat-

sioonis, sest levinumad haigused kujutavad |

endast summaarselt suuremat moju rahva
tervisele. Kui tagasiside andmiseks valida
konkreetsed mirkimisvairse geneetilise
taustaga haigused, mille geneetilised
ning keskonnamojurid on hasti uuritud
ja mille suhtes on véimalik ennetavalt
kaituda, on potentsiaalne kasu nii rahva
kui ka iiksikisiku tervisele suurim. Sellisel
juhul on lihtsustatud ka informatsiooni
véljastajate ettevalmistamine ning viidud
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miinimumini selle télgendamisel véimalus
vaddrarusaamadeks.

Kui tagasisidet otsustatakse anda vaid
piiratud arvu haiguste riskide kohta, siis
voib juhtuda, et mdnele doonorile ei olegi
midagi olulist teatada. See aga ei tdhenda,
et sellel inimesel ei voiks olla suurenenud
geneetilist riski mingite teiste haiguste
suhtes, mis jdid valikust vélja. Rahvatervise
aspektist on olulised sagedased komp-
lekshaigused, mille tekkepdhjusena on
geneetiline komponent tunduvalt vdiksema
osakaaluga kui teised riskitegurid (nditeks
suitsetamine, lilekaalulisus).

Harva esinevate haiguste puhul on
haigestumise riskitegurina oluline just
périlikkus ning seega saab informatsiooni
esitada personaalsemalt. Individuaalne lahe-
nemine tdhendab, et igale inimesele antakse
tagasisidet, mis on oluline just temale. Kuna
vbimalikke inimestel esinevaid haigusi on
vdga palju, siis oleks vaja ette valmistada ja
13bi tootada informatsioon paljude erinevate
haiguste riskide kohta. Lisaks ei ole paljude
komplekshaiguste geneetiliste markerite
kohta tinapaeval veel piisavalt usaldusvaar-
seid teaduslikke andmeid.

Kes peaks andma tagasisidet?
Lisaks tagasisidena vidljastatava andmehulga
ettevalmistamisele vajab lahendamist ka
kiisimus, kuidas korraldada personaalse
tagasiside andmine doonoritele. IgUS-e
kohaselt on geenidoonoril digus geneetili-
sele ndustamisele tema kohta geenivaramus
hoitavate andmetega tutvumisel (1). TU
Eesti geenivaramu méiratleb end teadus-
asutuse, mitte kliinilise institutsioonina.
Noustamisel inimesele antav tagasiside
voib aga kaasa tuua vajaduse tema edasi-
seks suunamiseks meditsiinisiisteemi.
Seetdttu peab kaaluma voimalust kaasata
ndustamisprotsessi meditsiinitodtajaid
erinevatelt aladelt (perearst, eriarst, medit-
siinigeneetik, psiihholoog). Samas on koigis
ndustamise etappides seadusest tulenevalt
vaja jalgida, et doonori digus privaatsusele
ja konfidentsiaalsusele ei oleks ohus.
Kindlasti oleneb ndustaja roll ndusta-
misel teabest, mida geenidoonorile jaga-
takse. Komplekshaiguste riskidest teavi-
tamisel tuleb silmas pidada, et geneetiliste
markerite ennustusvéime on suhteliselt
piiratud. Nditeks II tiilipi diabeedi voi

hiipertooniatéove puhul seisneks nousta-
mine peamiselt soovitustes muuta oma
tervisekditumist voi glaukoomi puhul
kédia regulaarselt eriarsti juures haiguse
vdimalikult varajasemaks avastamiseks ja
ravi digeaegseks alustamiseks. Sellisel juhul
saaksid informatsiooni pakkuda ja vajaduse
korral soovitada arsti poole p6érdumist
nditeks geenivaramu andmekogujad pérast
spetsiaalse koolituse ldbimist. Juhuslike
leidude puhul on aga geneetilise tausta
teadasaamisel oluline kliiniline vdartus ning
seetdttu ka eriarsti ja meditsiinigeneetiku
roll véga tahtis.

Kokkuvottes vdib 6elda, et geenidoonorite
adekvaatseks ndustamiseks tuleb lahendada
veel palju erinevaid probleeme. TU Eesti
geenivaramu tegeleb nendega aktiivselt, et
peatselt oleks voimalik geenidoonoritele
olulise ja paddeva informatsiooni edastamine
viisil, mis tagab nende huvide ja diguste
igakiilgse kaitse ning aitaks kaasa nii rahva
kui ka tiksiku inimese tervise parandamisele.

Vaadates kaugemasse tulevikku, voib
geenivaramu poolt geenidoonoritele tagasi-
side andmist votta kui katseprojekti perso-
naalsema meditsiini suunas. Et geneetika
siseneb tdnu kogu genoomi sekveneerimisele
kiiresti meditsiini koikidesse valdkonda-
desse ja sekveneerimine saab lihtsalt tiheks
diagnostikameetodiks teiste hulgas, siis
hakkabki loodetavasti iga arst tulevikus
arvestama patsientide ravis geneetilist infot.
Kirjeldatud arengusuundade valguses on
tédnapdeva arstiteaduses viga tahtsale kohale
tousnud biopangad. Heade biopankade abil
on vdimalik teha assotsiatsioonianaliiiise
ning kontrollida erinevate markerite seotust
haigustega, samuti on neis sisalduva infor-
matsiooni kdttesaadavus erialateadlastele
ja arstidele personaalse meditsiini arengu
oluliseks mootoriks.
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