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Uus harvikhaiguste kompetentsikeskus

TU Kliinikumis

Katrin Ounap®2

Tartu Ulikooli Kliinikumis alustas
5. novembril 2021 t66d harvik-
haiguste kompetentsikeskus, kus
keskendutakse haruldaste haiguste
ehk harvikhaiguste diagnoosimi-
sele, jalgimisele ja ravile. Keskuse
meeskonna eesmirk on aidata
harvikhaigusega patsiendil ja
tema pereliikmeil leida parim tee
tervisemuredega toimetulekuks.
Keskuse loomisel on kliinikumi
arstkonna uue erialase ja juhtimis-
alase karjaarimudeli jargi raken-
datud uudset, erialadetilest hori-
sontaalset vorgustikstruktuuri,
kuhu on kaasatud esindajad pea
koikidest kliinikutest ja teenistus-
test. Kompetentsikeskuse toosse
on kaasatud ka patsientide esin-
dajad, kellega koos soovime koguda
teavet, mis aitab paremini saada
tilevaadet patsientide ja nende
perede vajadustest.
HARVIKHAIGUSED JA
NENDE KOMPETENTSI-
KESKUSED
Harvikhaiguseks nimetatakse
haigust, mis esineb kuni viiel
inimesel 10 000-st. Neid iseloo-
mustab viga vdike esinemissagedus,
kuid samas on erinevaid haruldasi
haigusi palju, mistottu on harul-
dast haigust pddevate inimeste
arv suhteliselt suur. Praeguseks on
teada vdhemalt 7000-8000 harul-
dast haigust, mis mojutavad elu
jooksul 6-8% rahvastikust. Uusi
harvikhaigusi kirjeldatakse igal
aastal vihemalt 250-300 ja loetelu
pikeneb pidevalt.

Eestis vaib ligikaudu 70 000 kuni
100 000 inimest pddeda ise harvik-

LTU kliinilise meditsiini instituudi kliinilise
geneetika keskus,

ZTU Kliinikumi Ghendlabori kliinilise
geneetika keskus

haigust voi puutuda nendega kokku

oma perekonnas voi suguvdsas. 80%

haruldastest haigustest on geneeti-

list paritolu, kuid esineb ka naiteks
kasvajaliste haiguste haruldasi
vorme ja autoimmuunse geneesiga
haruldasi haigusi.

Harvikhaigused voib jagada
kolme suurde rithma:

o geneetilised haigused, mis
on tingitud the véi mitme
geeni defektist ehk muutusest
(monogeensed haigused) voi
iihe kromosomaalse piirkonna
koopiaarvu muutustest (kromo-
soomihaigused);

e mitmetegurilised haigused,
mis on tingitud keskkonna-
tegurite ja erinevate geenide
muutuste koostoimest (kaasa-
stindinud vairarendid, niiteks
Fallot’ tetraad voi diafragmaal-
song, autoimmuunhaigused ja
kasvajad);

o keskkonnatekkelised haigused,
mille hulka kuuluvad niiteks
harva esinevad infektsioonhai-
gused, miirgistused ja kiiritus.
Euroopa Liidu haruldaste

haiguste ekspertkomitee (EUCERD,

European Union Committee of

Experts on Rare Diseases) on juba 18.

novembril 2012 vilja andnud soovi-

tused liikmesriikide harvikhaiguste
kompetentsikeskuste (HHKK) kohta.

Kokkuvétvalt on need soovitused

jargmised:

a) HHKK tegeleb haiguste voi
haigusseisunditega, mille puhul
on diagnoosimise keerukuse
téttu vaja eritdhelepanuy;

b) HHKK on oskusteabekeskus,
mis tegeleb harvikhaigusi pdde-
vate patsientidega ja korraldab
nende ravi kindlaksmaaratud
piirkonnas;

¢) HHKK tegevus hélmab kéikide
harvikhaigusi pddevate patsien-
tide vajadusi;

d) HHKK iihendab ja koordineerib
multidistsiplinaarseid teadmisi
ja oskusi konkreetses tervishoiu-
asutuses;

e) HHKK-1 on sidemed spetsia-
liseerunud laborite ja muude
diagnostikaasutustega;

f) koostoos patsientide tihendus-
tega kogub HHKK teavet konk-
reetsete patsientide ja nende
perede vajaduste kohta;

g) HHKK aitab kaasa teadustdole,
mille eesmérk on siivendada tead-
misi haigustest ning tohustada
diagnoosimisvdimalusi, hooldust
ja ravi;

h) HHKK teeb koosto6d Euroopa
tasandil ja Euroopa referents-
vorgustikes (ERN, European
Reference Network).
Kliinikumis loodud harvikhai-

guste kompetentsikeskus (HHKK)
koosneb ndukogust ja pohitooko-
haga tootajatest. HHKK ndéukogu
lilkmed on kliinikute ja organisat-
sioonide esindajad. Igast ERNist, kus
kliinikum on kas tdis- voi assotsiee-
runud liige, nimetatakse néukogusse
iiks esindaja. Kui méni kliinikumi
kliinik ei ole ERNis esindatud, siis
saab see nimetada HHKK nouko-
gusse tihe esindaja. Lisaks kuulub
noukogusse kaks patsiendiorgani-
satsioonide esindajat ja kliinikumi
lastefondi esindaja. Noukogu t66d
juhib prof Katrin Ounap.

HHKKs on praegu to6l kaks
pohikohaga tootajat: sotsiaaltdo
koordinaator Heili Piho-Arna ja
denduskategooria koordinaator Kaia
Liiv. T60sse on olnud kaasatud ka 4.
aasta meditsiinigeneetika resident
dr Kristi Tael, kes alustas 01.10.2022
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to0d kliinilise t66 koordinaatorina.
Sotsiaalto6 koordinaatori ameti-
kohta rahastab kliinikumi lastefond.

KLIINIKUMI
KOMPETENTSIKESKUSE
EESMARGID JA
TEGEVUSSUUNAD

1. Multidistsiplinaarne
lahenemisviisi korraldamine
ja tagamine harvikhaigustega
patsientidele

HHKK plaanib korraldada multidist-
siplinaarseid konsiiliumeid keeru-
lisemate haigusjuhtude aruteluks
vdhemalt kord kuus. Konsiiliumil
saab etteregistreerimisel osaleda
nii kohapeal kui ka veebis. Ankeet
konsiiliumisse suunamiseks on
kattesaadav nii HHKK kodulehel
kui ka kliinikumi sisevorgus. Multi-
distsiplinaarsel konsiiliumil osaleb
vahemalt kolm erineva eriala eriarsti
ja vihemalt tiks muu tervishoiut66-
taja voi kérgharidusega tugispet-
sialist. Oluliseks alameesmairgiks
on patsiendi sujuvama teekonna
tagamine kliinikumis erinevate
erialade vahel.

2. Haruldasi haigusi kasitleva
veebipohise infokeskkonna
loomine

HHKK kodulehekiilg on loodud
ja kattesaadav aadressil https://
www.kliinikum.ee/harvikhaigused,.
Kodulehekiiljel on ankeet, mille abil
saavad harvikhaigust pddevad isikud
voi nende pereliikmed pdorduda
HHKK ekspertide poole. Meie poole
saab poorduda ka telefoni ja e-kirja
teel. Esimese kahe kuu jooksul oli
poordumisi ligi 50 ja sagedasemad
pdhjused olid harvikhaiguse ravi
(25%), tugiteenused ja/voi reha-
bilitatsioon (21%), majanduslik
toimetulek (17%) ja psiithholoogiline
ndustamine (13%).

Harvikhaiguse ravi kiisimuste
lahendamiseks oleme suunanud
isiku vastava eriala spetsialisti vastu-
votule kliinikumis. Sotsiaaltoo kiisi-
mustes noustab HHKK sotsiaalt6o
koordinaator. Psitihholoogilise ndus-
tamise teenust toetab kliinikumi

lastefond. Samuti on olnud méned
poodrdumised sooviga minna teise
Euroopa Liidu kompetentsikesku-
sesse ravile. Nendel juhtumitel oleme
korraldanud multidistsiplinaarse
konsiiliumi. Kodulehel on infoma-
terjalide alaldik, kuhu on HHKK-1
plaanis vajaduse korral tolkida eesti
ja vene keelde erinevate harvikhai-
guste infomaterjale.

Uheks oluliseks alameesmir-
giks on ldhiajal harvikhaiguste
registri loomine. Kliinikumi elekt-
roonse haigusloo (eHL) juurde tuleb
lisada teave patsiendil diagnoositud
harvikhaiguse kohta ning ORPHA
kood (haruldaste haiguste unikaalne
rahvusvaheliselt kasutuses olev
kood), mille voib leida rahvusva-
heliselt harvikhaigusi késitlevalt
kodulehelt Orphanet: www.orpha.
net. Juhul kui patsiendil on tehtud
geneetilised uuringud, tuleb ka
nende tulemused eHL-i lisada.

3. Koost66 kliinikumi
lastefondiga
Kliinikumi lastefond on olnud
aastaid tunnistajaks, kui keeruline
on harvikhaiguste diagnoosi saanud
lastega peredel leida abi ja ravivoi-
malusi, saada infot ning murda labi
sotsiaalsiisteemiga kaasnevast biiro-
kraatiast. Seetdttu on lastefondil
olnud oluline roll kliinikumi HHKK
to0 kdivitamisel ning fond rahastab
sotsiaaltoo koordinaatori ameti-
kohta ja pstihholoogilise ndustamise
teenust abivajavatele peredele.
Harvikhaiguste kompetentsikes-
kuses on niiiid kdik teenused lihes
kohas ning lisaks keskuse toetamisele
on lastefond valmis peredele appi
tulema, kui laps vajab haigusest tingi-
tuna ravi, ravimit voéi abivahendit,
mida riik ei rahastata, samuti siis, kui
lapsel tuleb ravile minna ménda vélis-
riiki. Lastefond ja HHKK vahetavad
aktiivselt infot abivajavate patsientide
janende perede kohta. HHKK to6tajad
ja lastefondi juhatus kohtuvad vdhe-
malt tiks kord kuus. HHKK néukogu
saab omakorda esitada lastefondile
uusi abiprojektide visioone ja jagada
teadusndu konkreetsetel haruldastel
juhtudel.
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4. Uhtse inforuumi loomine
Euroopa referentsvorgustike
(ERN, European Reference
Network) kohta
Kliinikum on téisliige viies Euroopa
referentsvorgustikus: haruldased
endokriinhaigused (Endo-ERN, esin-
daja prof V. Tillmann, prof V. Volke),
haruldased luuhaigused (ERN-BOND,
esindaja kaasprofessor K. Maasalu),
haruldased silmahaigused (ERN-EYE,
esindaja dr L. Mauring), haruldased
intellektipuude ja arengulised hidired
(ERN Ithaca, esindajad dr K. Muru ja
prof K. Ounap) ja haruldased meta-
boolsed hdired (Metab ERN, esindajad
prof K. Ounap ja dr K. Reinson).
Lisaks on kliinikum 15 Euroopa
referentsvorgustiku assotsiee-
runud liige: haruldased epilep-
siad (ERN EpiCare, esindaja dr
U. Vaher), haruldased neeruhai-
gused (ERKNet, esindaja prof
M. Rosenberg), haruldased genee-
tilised kasvajalised stindroomid
(ERN GENTURIS, esindaja dr
T. Kahre), haruldased kaasastindinud
anomaaliad (ERNICA, esindaja dr
J. Nerman), haruldased hingamis-
teede haigused (ERN-LUNG, esin-
daja prof A. Altraja), haruldased
hematoloogilised haigused (ERN
EuroBloodNET, esindaja dr A. Kaare),
haruldased neuromuskulaarsed
haigused (ERN EURO-NMD, esindaja
kaasprofessor L. Sabre), haruldased
sidamehaigused (ERN HUARD-
Heart, esindaja dr R. Ermel), harul-
dased pediaatrilised onkoloogilised
haigused (ERN PAEDCAN, esindaja
dr L-T. Korgvee), haruldased soliid-
tuumorid (ERN EURACAN, esindaja
kaasprofessor P. Padrik), haruldased
sidekoe ja lihasluukoe haigused (ERN
ReCONNET, esindaja dr C. Pruun-
sild), haruldased immunoloogilised
haigused (ERN RITA, esindaja dr
T. Voor), pediaatrilised transplan-
tatsioonid (ERN Transplant-Child,
esindaja dr I. Vainumaée), haruldased
neuroloogilised haigused (ERN RND,
esindaja prof P. Taba) ja haruldased
maksahaigused (ERN RARE-LIVER,
esindaja kaasprofessor R. Salupere).
HHKK eesmiark on avalikus-
tada asjakohast infot Euroopa refe-
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rentsvorgustike kohta eesti keeles
kliinikumi kodulehel, korraldada
koostodd erinevate vorgustike vahel,
koordineerida teadustdéod ning
edastada infot ning dokumente
uutele liitujatele. Vajaduse korral on
vdimalik multidistsiplinaarse konsii-
liumi otsusega suunata patsient
ravile monda teise Euroopa refe-
rentsvorgustiku ravikeskusesse.

5. Koostodsidemete
tugevdamine
patsiendiorganisatsioonidega
jajarjepidevuse hoidmine
HHKK plaanib teha aktiivset koos-
to0d patsiendiorganisatsioonidega.
Praegu on HHKK néukogu liikmete

hulgas kaks nende esindajat. Koos-
to0s nende organisatsioonidega
on plaanis harvikhaiguste paeval
korraldada iga-aastane konverents
vOi seminar tthele voi mitmele
harvikhaigusele suunatud teemal.
Koostoos on plaanis koostada ka
erinevate harvikhaiguste infoma-
terjale ja avaldada neid kliinikumi
veebikeskkonnas.

6. Koost6o Eesti Haigekassa
ja Sotsiaalministeeriumiga
haruldaste haigustega
patsientide paremaks
ravikorralduseks

Seoses aktiivse osalusega Euroopa
referentsvorgustikes ja vajadusega

patsiente noustada teistes Euroopa
Liidu keskustes on vajalik digitaalne
andmevahetus. Sotsiaalministeerium
ning Tervise ja Heaolu Infosiisteemide
Keskus osalevad Euroopa riikide
thisprojektis X-eHealth (http://
www.x-ehealth.eu/), mis véimaldab
Euroopa Liidu riikide vahel digi-
taalset andmevahetust. Samuti
loodame, et HHKK abil luuakse
haigekassa juures ekspertnoukogu,
mis véimaldaks muu hulgas kasu-
tada kliinikumi ekspertide néu uute
harvikhaiguste ravimite soodustuste
madramisel nii individuaalsete taot-
luste kui ka konkreetsete haruldaste
haiguste kaupa.
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