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Terviklik vaade personaalmeditsiinile
Maris Laan

Igale inimesele endale ja meie riigile tervikuna on tihiseks eesmargiks
elanikkonna voimalikult pikk eluperiood ilma suuremate tervisemuredeta. See
on oluline, et tagada maksimaalne to6hdive, eelarvesse ja julgeolekusse
panustajad ning ka madalamad tervishoiukulud akuutsetele ja kroonilistele
haigustele. Parem iildtervis on seotud ka reproduktiivtervisega, seega tihtis meie
rahvastikupoliitilisest seisukohast.

Keskmine ennustatav eluiga on statistikaameti andmetel 2023. aastal siindinud
tiidrukutel 83,1 ja poistel 74,5 a. Tervelt elatud aastaid on neile ennustatud
keskmiselt vastavalt 59,5 ja 56,4. Seega on poiste puhul see peaaegu 10 aastat
enne tina kehtivat pensioniiga. Vanemaealine elanikkond on ka tulevikus ligi 20
aastat kKimpus oma tervisega.

Millised on inimese enda ja riigi hoovad, et pikendada tervelt elatud aastate
osakaalu? Inimene saab mojutada oma tervelt elatud aastaid eluviisi valikutega —
viltides tervist mdjutavaid riskifaktoreid nagu suitsetamine, alkohol ja muud
meelemiirgid, iilekaal ja vihene liikumine, iiletGtamine, stress ja unevolg,
intensiivne UV-kiirgus jne. Olulisel kohal on tdenduspohiste ennetusmeetmete
kasutamine, niiteks digeaegne vaktsineerimine nakkushaiguste vastu ja
soeluuringute programmides osalemine, haigusriski korrigeerivate ravimite
tarvitamine jne. Riik saab sellele kaasa aidata terviseteadlikkuse tdstmisega ja
liilkumisharrastuste toetamisega juba alates lapseeast.

Mida personaalne tervisekisitlus endast kujutab?

Viimasel kiimnendil on populaarseks teemaks saanud personaalmeditsiin, mis
on suunatud iga inimese tervisekasitluse 'peenhiilestusele’. Ka kehtiva
koalitsioonileppe iiks eesmark on, et ,terviseandmete vddrindamine ja
personaalmeditsiini potentsiaal tuleb senisest ulatuslikumalt kasutusele votta
teaduses, ettevotluses ja tervishoiuteenuste osutamisel.” Kas eesmirgi seadjatel
on personaalmeditsiini mdistest ja rakendusvoimalustest professionaalne,
ithesugune ja terviklik arusaam?

Meditsiini vaatepunktist on personaalsel tervisekésitlusel kaks 1dhtepunkti —
ithelt poolt siimptomite avaldumisel haiguste diagnostika ja sellekohane
toenduspohine raviteekond ning teiselt poolt erinevad sdeluuringud ja vajadusel
nendele jirgnevad personaalsed ennetus- voi kisitlusmeetmed. Uldjuhul votab
arst ravi plaanimisel arvesse lisaks meditsiinilistele andmetele ka inimese
individuaalseid eripérasid — néiteks vanus, sugu, muud kroonilised haigused ja
tiisistuste riskid (nt allergiad), samuti teadaolevad geneetilised haigused. Mida
pohjalikum on arsti kogutav voi varasemast tervisekasitlusest kéittesaadav
andmestik, seda personaalsemalt on véimalik efektiivseid ravivalikuid teha.

Euroopa Komisjon on sdnastanud personaalmeditsiini mdiste jargmiselt:
»Meditsiiniline mudel, mis kasutab {iksikisikute fenotiilipide ja genotiiiipide
iseloomustust (nt molekulaarne profileerimine, meditsiiniline kuvamine, elustiili
andmed), et kohandada dige ravistrateegia digele inimesele digel ajal ja/voi
madrata haiguse eelsoodumust ja/voi pakkuda digeaegset ja sihipérast
ennetustegevust. Personaalne meditsiin peaks olema pigem meditsiini areng kui



https://www.stat.ee/et/avasta-statistikat/valdkonnad/heaolu/tervis/tervena-elada-jaanud-aastad
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revolutsioon ning selle edukaks rakendamiseks tervishoiusiisteemides on veel
palju véljakutseid.*

Meditsiinigeneetika labimurre seitmekiimnendatel

Meditsiinigeneetika voidukéik algas kromosoomhaiguste
molekulaardiagnostikaga 1970. aastail. Selle rakendamine personaalmeditsiini
kontekstis on pikendanud néiteks Down'i siindroomiga inimeste keskmist
oodatavat eluiga mitukiimmend aastat (1983 — 25 a, 2020 — 60 a). Geneetika
teadmiste kasutamine tervisekésitluses sai suure hoo sisse 21. sajandi alguses,
kui esmakordselt jarjestati kogu inimese genoomi DNA. See on toonud
kliinilisse praktikasse néiteks kasvajate molekulaarse 'sdrmejélje’ pohised
ravivalikud — igal patsiendil on védhirakkudes isikupdrane DNA muutuste
komplekt.

Teine véga oluline suund on harvikhaiguste ennetus ja késitlus vastavalt
konkreetsele geneetilisele muutusele ning uute ravimeetodite arendus, sh
korrigeerivad tdppisravimid v0i geeniteraapia. Harvikhaigusi on hinnanguliselt
kuni 8000, enamik neist on tingitud tliksikust defektsest geenist. Euroopa Liidus
on harvikhaigustega patsiente kuni 36 miljonit. Tartu Ulikooli Kliinikumi
harvikhaiguste kompetentsikeskuse andmetel on Eesti rahvastikus
harvikhaigustega patsiente 6-8 protsenti, kuni 100 000 inimest. Selline diagnoos
el jita puutumata ka pere teiste litkkmete eluvalikuid.

Oluliseks tdenduspdhiseks meetmeks périlike haiguste ennetusel ja/voi
késitlusel on erinevad sdeluuringud, mille sihtriihm on uuringu hetkel
teadaolevalt terved inimesed. Sdeluuringute kriteeriumiteks on tdenduspdhisus,
kulutdhusus, kontrollitud meetodid ja iiheselt interpreteeritavad tulemused,
vordne kéttesaadavus ja esialgse haigusseoselise tulemuse kinnitamine
sOltumatu diagnostilise testiga; samuti selgelt kokkulepitud teavitusstrateegia
enne ja parast uuringut nii patsientidele kui ka arstidele.

Eestis algasid ennetavate geneetiliste haiguste sdeluuringute programmid juba
1990. aastatel ja selle tulemusena on meil néditeks maailmatasemel loote
arenguhdirete tuvastamisele suunatud siinnieelsed uuringud. Téhusad on olnud
ka ravitavate périlike ainevahetushéirete (nditeks feniiiilketonuuria)
soeluuringud vastsiindinutel, mis algasid samuti kohe Eesti iseseisvumise jérel.
Modlemad uuringud on andnud kiimnetele lastele voimaluse elada
taisvaartuslikult.

Mitmed riigid on arendanud personaalmeditsiini eesmargil ka teistele
sithtrithmadele suunatud périlike haiguste ennetusele suunatud programme.
Uheks suunaks on tuvastada enne haiguse avaldumist sellised geenivead, mis
pohjustavad périlikke kasvajaid ja stidame-veresoonkonna haiguseid. Nende
haiguste varajane diagnoos voimaldab ennetavat késitlust, pikendades inimese
tervelt elatud aastaid. Selliste geenivigadega inimesi on meie hulgas vihemalt
3-4 protsenti.

Teiseks arengusuunaks on last soovivatele paaridele suunatud DNA testid.
Nende eesmirgiks on leida partnerite haigusseoselised geenivariandid, mis
omavahel kombineerudes voivad pohjustada lapsel geneetilise haiguse
avaldumise. Juba aastakiimneid on neid teste pakutud riikides, kus on korge
sugulusabielude osakaal. Naiteks lisraelis on selle tulemusel tsiistilise fibroosiga
laste siind langenud 17 korda, vastavalt 100 000 vastsiindinu kohta 8,29 ja 0,54
aastatel 2008 ja 2018. Eestis need voimalused tdna puuduvad, kuigi on piisavat
tdoenduspdhist teavet nende mdjust iiksikisikule ja tervishoiule, sh kulutdhusus
vorreldes nende haiguste raviarvetega.



https://www.nejm.org/doi/10.1056/NEJMra1706537
https://www.kliinikum.ee/harvikhaigused/tutvustus/mis-on-haruldane-haigus-ehk-harvikhaigus/
https://www.kliinikum.ee/harvikhaigused/tutvustus/mis-on-haruldane-haigus-ehk-harvikhaigus/
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S1569199323016740
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Mida me Eestis teeme?

Eestis on kdige enam personaalmeditsiinist koneletud seoses Eesti
Geenivaramuga (EGV). Siinkohal peab nentima, et EGV ei ole tervishoiuasutus,
vaid Tartu Ulikooli juurde kuuluva teaduslikel eesmirkidel kogutud andmekogu
haldaja. EGV teadust66 tiheks suunaks on erinevate krooniliste haiguste
geneetilise eelsoodumuse uuringud, kasutades DNA-pShiste suurandmete
bioinformaatilisi analiiiise. Sellel kevadsuvel joudis EGV geenidoonoriteni
monede haiguste (teist tiilipi diabeet, siidame isheemiatdobi) avaldumise riske
ennustav tagasiside, mis pohineb nn poliigeensete riskiskooride (PRS)
arvutustel.

PRSid on statistilised riskid, mille arvutamiseks kombineeritakse rahvastikus
sagedaste geenivariantide kandlust, millest igatiks eraldiseisvalt ei ole haigusega
seotud. PRS algoritmid vdivad pohineda kiimnetel voi isegi tuhandetel DNA
variandidel ja nende arvutamiseks ei ole (veel) rahvusvaheliselt kokku lepitud
iihtseid valemeid. Tdiendav véljakutse on PRS riskiennustuste usaldusvaarne
kinnitamine v&i timberlilkkamine mdne teise sdltumatu meetodiga.

Téna on meditsiinigeneetika kogukond pigem kahtlev PRS info kliinilises
praktikas kasutamise osas. Praegu ei ole piisavalt selget ja iiheselt
interpreteeritavat tdenduspdhist teavet nende lisandvaértuse ja kulutShususe
kohta krooniliste haiguste ennetuses vorreldes juba olemasolevate
soeluuringutega (vt uuringud 1, 2, 3, 4). Peab ka silmas pidama, et sagedasemate
pikaajaliste ning tdsiste terviseprobleemide (sh kasvajad ja siidame-
veresoonkonna haigused) avaldumisel on périlike faktorite roll ainult osaline ja
statistiliselt ennustatud madal geneetiline eelsoodumus ei vilista muude
riskitegurite moju.

Personaalmeditsiini igapievased elluviijad on meie tohtrid, kes toetuvad
meetmetele, mis on iiheselt mdistetavad ja annavad kliiniliselt olulist teavet.
Selleks, et moni uus rakendus jouaks meditsiinipraktikasse, on vaja
véljatootatud kasitlusjuhendeid: millistel juhtudel ja kuidas seda meedet
kliinilises toovoos kasutada ja interpreteerida, seda nii lithi- kui ka pikas
perspektiivis. Eesti arstide tddkoormus on suur ja arvestades kasvavat meedikute
pouda, ei leevene see niipea. Seni, kuni meie meditsiinisiisteemis ei ole kaasatud
lisaks meditsiinigeneetika eriarstidele ka professionaalselt koolitatud
geenindustajaid, on tdiendavate geneetiliste andmete laiapohjaline kasutamine
personaalmeditsiini eesmargil piiratud.

Meditsiinigeneetika on viga kompleksne ja kiiresti arenev teadussuund. Teisel
erialal tootaval inimesel ei ole voimalik sellega piisavalt ssmmu pidada.
Paljudes riikides tootavad kliinikute ja tervisekeskuste meditsiinipersonali seas
ka geenindustajad, kes toetavad oma t60, ekspertiisi ja kogemustega nii eri- kui
ka perearste.

Personaalmeditsiini tdnaste voimaluste rakendamine Eestis vajab vérsket vaadet
ja oluliselt laiemat mdtestamist, kaasates meditsiinigeneetikuid ja erinevate
kliiniliste erialade esindajaid. On vaja sisulist arutelu, millised tdiendavad DNA-
pohised ja muud molekulaarsed (soel)testid ja andmed annavad olulise
lisandvaértuse ning tugevdavad personaalmeditsiini — et patsiendile lisanduks
rohkem tervelt elatud aastaid ja pikas vaates oleks meie rahvas tervem ning
ravikulud madalamad.

lImunud ajalehes Postimees 28. septembril 2024



https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S109836002300816X?via%3Dihub;%20https://link.springer.com/article/10.1007/s12687-023-00645-z
https://jamanetwork.com/journals/jamainternalmedicine/fullarticle/2802030
https://www.bmj.com/content/379/bmj-2022-071707
https://bmjmedicine.bmj.com/content/2/1/e000554
https://www.thelancet.com/journals/lanonc/article/PIIS1470-2045(23)00156-0/fulltext
https://arvamus.postimees.ee/8104231/maris-laan-kuidas-meie-koige-privaatsemad-andmed-meditsiini-personaalsemaks-muudavad
https://arvamus.postimees.ee/8104231/maris-laan-kuidas-meie-koige-privaatsemad-andmed-meditsiini-personaalsemaks-muudavad

