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INFOLEHT

“Retsessiivsete ja X-liiteliste pirilike haiguste haigusseoseliste geenivariantide
kandlustestid pereloome eas noortele- tinased voimalused ja seisukohad maailmas”

Kandlustest on sdeluuring, mille kdigus on voimalik tuvastada, kas pealtndha terve inimene
on haigusseoselise geenivariandi kandja. Haigusseoseline geenivariant voib kombinatsioonis
teiselt vanemalt paritud geenivariandiga pohjustada rasket périlikku harvikhaigust, mis
pOhjustab tulevase lapse elukvaliteedi halvenemist. Antud bakalaureusetod esimeseks
eesmérgiks on anda kirjanduse iilevaade retsessiivsete ja X-liiteliste périlike haiguste
haigusseoseliste geenivariantide kandlustestide pdohimdtetest ning kaardistada praegu
olemasolevad ja rakendatavad kandlustestide programmid maailmas. Teine eesmérk on
koostada sotsioloogiline uuring ning selle pohjal selgitada vélja, kuidas suhtuvad Tartu
Ulikoolis korgharidust omandavad pereloome eas noored kandlustestidesse ja millised on

nende arvamused.

Mirksonad: kandlustest, kandja, autosomaal retsessiivne haigus, X- liiteline haigus

CERCS kood: B220 Geneetika, tsiitogeneetika; B790 Kliiniline geneetika

“Preconception carrier screening in individuals of reproductive age- today’s
opportunities and opinions in the world”

Preconception carrier screening is a screening test to determine if a healthy person is a carrier
of a mutated allele. Mutated allele, in combination with other mutated allele inherited from
other parent, can cause severe hereditary disease, which causes deterioration in future childs’
quality of life. The aim of this bachelor’s thesis is to provide a review of the principles of
preconception carrier screening and to map currently existing and implemented programs in
the world. The second aim is to conduct a sociological survey to find out what attitudes and
opinions do people of reproductive age in University of Tartu have towards preconception

carrier screening.

Keywords: preconception carrier screening, carrier, autosomal recessive disease, X- linked
disease

CERCS code: B220 Genetics, cytogenetics; B790 Clinical genetics
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KASUTATUD LUHENDID

ACMG- Ameerika Uhendriikide meditsiinigeneetika ja genoomika kolledZ (ingl American
College of Medical Genetics)

ACOG- Ameerika Uhendriikide siinnitusarstide ja giinekoloogide kolled? (ingl American
College of Obstetricians and Gynecologists)

AR- autosomaalne retsessiivne haigus (ingl autosomal recessive disorder)

BT- beeta talasseemia (ingl beta thalassemia)

BRCA2- rinnavihi geen 2 (ingl breast cancer 2)

CBAVD- kaasasiindinud bilateraalne vas deferens-i puudumine (ingl congenital bilateral
absence of vas deferens)

CF- tsiistiline fibroos (ingl cystic fibrosis)

CFTR- tsiistilise fibroosi transmembraanse juhtivuse regulaatorgeen (ingl cystic fibrosis
transmembrane conductance regulator)

DMD- duchenne lihasdiistroofia (ingl duchenne muscular dystrophy)

DMD- diistrofiini geen (ingl dystrophin gene)

DTC- otse tarbijale suunatud (ingl direct to consumer)

FDA- Ameerika Uhendriikide toidu- ja ravimiameti (ingl The United States Food and Drug
Administration)

FMRI- fragiilse X vaimse mahajaamuse geen (ingl fragile X mental retardation)

FXS- fragiilse X siindroom (ingl fragile X syndrome)

F8- hiiiibimisfaktor VIII geen (ingl coagulation factor VIII)

F9- hiitibimisfaktor IX geenil (ingl coagulation factor IX).

HBB- hemoglobiini subiihik beeta geen (ingl hemoglobin subunit beta)

HbA- hemoglobiin A (ingl hemoglobin A)

HbS- hemoglobiin S (ingl hemoglobin S)



HEMA- hemofiilia A (ingl hemophilia A)

HEMB- hemofiilia B (ingl hemophilia B)

HEXA- heksoosaminidaas A geen (ingl hexosaminidase A)

ISCED- rahvusvaheline tlihtne hariduse liigitus (ingl International Standard Classification of
Education)

IVF- kehaviline viljastamine (ingl in vitro fertilization)

NGS- jargmise pdlvkonna sekveneerimine (ingl next generation sequencing)

OECD- majanduskoostdd ja Arengu Organisatsioon (ingl Organization for Economic
Co-operation and Development)

PGT-M- implantatsioonieelne geneetiline testimine monogeensete haiguste suhtes (ingl
preimplantation genetic testing for monogenic disorders)

SA- sirprakuline aneemia (ingl sickle cell anemia)

SMA- spinaalne lihasatroofia (ingl spinal muscular atrophy)

SMN- motoneuroni ellujddmisgeen (ingl moto neuron survival gene)

SNV- iihenukleotiidne geneetiline variant (ingl single nucleotide variant)

TSD- tay sachs haigus (ingl tay-sachs disease)

XL- X-liiteline haigus (ingl X-linked disease)



SISSEJUHATUS

Tihti ei ole inimesed teadlikud, et nad on mdne raske périliku harvikhaigust pdhjustada vdiva
geenivariandi kandjad, kuna peres ei ole teadaolevalt neid haiguseid esinenud (Nijmeijer et
al., 2019). Paraku saadakse sellest sageli teada alles peale haige lapse siindi ning selliste
haiguste jaoks kahjuks ravi tdnapédeval veel puudub voi on déretult kallis. Retsessiivsete ja X-
liiteliste périlike haiguste haigusseoseliste geenivariantide kandlustestide abil saab tuvastada,
kas pealtniha terve inimene on iihe vO0i mitme haigusseoselise geenivariandi kandja
(McGowan et al., 2013). Kui mdlemal vanemal on sama haigusseoseline geenivariant, on
autosomaalse retsessiivse parandumise puhul 25% tdendosus haige lapse siinniks (Gulani ja
Weiler, 2020). X- liitelise péarandumise korral, kui ema on X- kromsoomil asuva
haigusseoselise geenivariandi kandja, on 25% tdendosus saada haige poeg. (X- linked

recessive inheritance, i.a).

Kandlustesti eesmirk on informeerida paare, voimaldades neil teha autonoomseid ja teadlikke
reproduktiivseid valikuid, sealhulgas soovi korral ennetada raske pariliku haigusega lapse
stindi (Zlotogora, 2019). Kui selgub, et inimene on haigusseoselise geenivariandi kandja ja tal
on suurenenud risk haige lapse slinniks, on edasisi voimalusi mitmeid, nditeks loomulikul teel
rasestumine ja sellele jargnev siinnieelne diagnostika (Siinnieelne diagnostika, i.a) voi
kehaviline viljastamine implantatsioonieelse geneetilise diagnostika vdi doonor sperma- voi

munarakkudega (Wang & Sauer, 2006).

Antud bakalaureuset6o kirjanduse iilevaates kirjeldatakse retsessiivsete ja X- liiteliste parilike
haiguste haigusseoseliste geenivariantide kandlusteste ja nende pdhimdtteid. Antakse
ilevaade kandlustestide ajaloost ja praecgu olemasolevatest ja rakendatavatest kandlustestidest
maailmas. Too lildeesmirgiks on koostada sotsioloogiline uuring ning selle pohjal selgitada
vilja Tartu Ulikoolis korgharidust omandavate pereloome eas noorte suhtumine ning
arvamused kandlustestidesse. Uuring viiakse 14bi kasutades kvantitatiivset uurimismeetodit,
kus andmeid kogutakse struktureeritud kiisimustikega, ollakse huvitatud pdhjuslikest seostest

ning 1dpptulemusena soovitakse saada iildistavad andmed (Ounapuu, 2014).

Kiesolev bakalaureusetdd on tehtud Tartu Ulikooli bio- ja siirdemeditsiini instituudis inimese

geneetika uurimisgrupis.



1. KIRJANDUSE ULEVAADE

1.1. Kandlustestid
Kandlustestiks nimetatakse haruldaste périlike haiguste geenivariantide kandluse sdeluuringut
(ingl preconception carrier screening). Sdeluuring on uuring, mis on modeldud tervetele, ilma
kaebuste ja siimptomiteta inimestele haiguse varaseks avastamiseks (Soeluuring, i.a).
Soeluuringu ldbiviimist nimetatakse ka skriinimiseks. Kandlustest on sdeluuring, mille abil on
voimalik tuvastada, kas terve inimene on {ihe vdi mitme haigusseoselise geenivariandi kandja
(McGowan et al., 2013). Tihti ei ole inimesed teadlikud, et nad on mdne raske périliku
harvikhaigust pohjustada voiva geenivariandi kandjad. Harvikhaigus on raske haruldane
haigus, mille esinemissagedus on vidiksem kui 5 : 10000 inimese kohta (Harvikhaiguste
arengukava, 2014). Enamasti saadakse sellest teada alles peale haige lapse siindi. Raskete
parilike harvikhaiguste jaoks on ravi sageli vdga kallis vOi tdnapédeval veel puudub.
Kandlustesti eesmirk on informeerida paare, voimaldades neil teha autonoomseid ja teadlikke
reproduktiivseid valikuid, sealhulgas soovi korral ennetada raske périliku haigusega lapse
siindi (Zlotogora, 2019). Uks viise on vilja selgitada haigusseoseliste geenivariantide kandlus,
et seda pere planeerimisel arvestada ning vajaduse korral kasutada tinapdeva meditsiinis
kéttesaadavaid nii silinnieelse diagnostika kui ka monedel juhtudel embriioselektsiooni
voimalusi. Téanapdeval pakutakse kandlustestide paneele paljuski erafirmade poolt, kus
testisoovijal tuleb selle eest ise maksta (Henneman et al, 2016). Samuti pakutakse

populatsioonipdhist testimist ja lisaks sellele on olemas ka riiklikud programmid.

1.1.1. Kandlustestide ajalugu

Esimesi kandlusteste tutvustati 1970. aastatel, eesméargiga voimaldada inimestel teada saada
nende vOimalustest oma tulevastele lastele haigusseoseline geenivariant edasi kanda (Kraft et
al., 2019). Tollal oli vdimalik testida ainult hemoglobinopaatiaid (beeta talasseemia ning
sirprakuline aneemia) ja Tay-Sachs-i haigust, kuna nende haiguste puhul on kandja
verenditajad erinevad terve inimese nditajatest (Delatycki et al, 2019). Algselt olid
kandlustestid suunatud etnilistele rithmadele, kelle seas on teatud haiguste esinemissagedus
korgem voi inimestele, kellel on peres varasemalt harvikhaigusi esinenud (Bajaj ja Gross
2014). Naiteks esineb beeta-talasseemiat rohkem Vahemere iimbruses elavate rahvaste seas
(De Sanctis et al, 2017) ning sirprakulist aneemiat afroameeriklaste seas (Solovieff et al.,
2012). 1971. aastal loodi Ameerika Uhendriikides kandlustestide programm ennetamaks

Tay-Sachsi haigust aSkenazi juutide seas (Zlotogora et al., 2015).



Peale 1989. aastat, kui identifitseeriti geen, mis on seotud tsiistilise fibroosi (CF) tekkega,
muutus CF-1 kandlustesti paneel kittesaadavaks ning 1990. aastate 16puks jouti iihisele
konsensusele, et CF-i kandlustesti tuleks pakkuda kdigile soovijatele (Ionnau et al., 2014).
Ameerika Uhendriikide siinnitusarstide ja giinekoloogide kolledz (ingl American College of
Obstetricians and Gynecologists- ACOG) ja Ameerika Uhendriikide meditsiinigeneetika ja
genoomika kolledz (ingl American College of Medical Genetics- ACMG) soovitasid, et CF-i
skriinimist tuleb pakkuda koigile askenazi juutidele ning Kaukaasia péritolu inimestele,
samuti tuleb CF skriinimine muuta kéttesaadavaks kdigile inimestele olenemata nende
paritolust. 2001. aastal sai USA-s CF-ist esimene haigus, mida soovitati rutiinseks

skriinimiseks. (Lazarin ef al., 2013)

Uued tehnoloogiad, nagu jargmise pdlvkonna sekveneerimine (ingl Next Generation
Sequencing- NGS), vdimaldavad kandlustesti paneelidesse kaasata aina rohkem haiguseid
ning neid koiki holpsasti iiheaegselt testida (Kraft ef al., 2019). Kui varasemalt oli voimalik
testida levinumaid mutatsioone, siis NGS-i abil saab tuvastada ka véga haruldasi mutatsioone
(Delatycki et al., 2019). Ténu sellele on olemas paneele, kus on vdimalik skriinida sadu
erinevaid haiguseid, seda palju kiiremini ning odavama hinnaga (van der Hout et al., 2016).
Sellist skriinimist nimetatakse laiendatud/universaalseks kandlustestiks (ingl expanded
carrier screening), see voimaldab testi teha kdigil inimestel, sdltumata nende péritolust ning
see on laialdaselt kittesaadav (Henneman ef al., 2016). Inimesed on muutunud kandlustestide
suhtes teadlikumaks ning viimase kiimne aasta jooksul on testide pakkumine ning nende

tegemine pereloome eas olevate inimeste hulgas pidevas tousutrendis.

1.1.2. Testi Libiviimine

Ideaalis viiakse kandlustest 14bi enne rasestumist, kuna see annab laiemad valikuvéimalused
(raseduse véltimine vOi rasestumine tdnapdevaste reproduktiivtehnoloogia voimaluste abil).
Kuigi kandlustesti on vdoimalik teha ka raseduse ajal, on valikuvariante vihem ning otsus
raseduse jitkamise voi katkestamise osas tuleb langetada liihikese aja jooksul. (Kraft et al,

2019).

Tavaliselt on geneetikalabori kodulehel koigile kittesaadav info kandlustesti kohta voi on

tehtud brosiiiirid, mida jagatakse tervishoiuteenuse pakkujatele patsientide informeerimiseks.



Kui patsiendid soovivad rohkem ning detailsemat infot kandlustesti kohta, suunatakse nad
kliinilise geneetiku konsultatsioonile. (Delatycki et al., 2019) Kandlustesti saab teha nii
individuaalselt kui paarina. Partnerit, kellel on suurema tdendosusega haigusseoseline
geenialleel, testitakse tavaliselt esimesena. Kui selgub, et esimesena testitud osapool on
kandja, tuleb testida ka tema partnerit ja vajadusel suunata paar geneetilisele ndustamisele
nende tulevaste valikute osas. (Rink et al.,, 2017) Juhul, kui esimesena testitud inimene ei ole

kandja, pole vajalik ka tema partnerit testida.

Kandlustest teostatakse périlikkuse materjali ehk DNA analiiiisil, mis on saadud kas vere- voi
stiljeproovist (McGowan et al., 2013). Tervishoiuteenuse pakkuja votab vajaminevad
analiiiisid ning saadab need otse laborisse, kus eraldatakse DNA ja seejérel detekteeritakse,
kas ja millistes geenides esineb mutatsioone. Teine voimalus on teha test ilma meediku
vahenduseta, selleks tuleb endale koju tellida testi tegemise komplekt, ise analiiiis votta ja see

saata geneetika laborisse uuringule. (Delatycki et al., 2019)

1.1.3. Kes on kandja?

Kandja on inimene, kellel on olemas haigusseoseline geenivariant ehk mutantne alleel, kuid
simptomid ei avaldu voi avalduvad vdga vihesel mééral (Carrier, i.a). Kandja voib alleeli
edasi kanda oma lapsele, kellel vdivad stimptomid avalduda kombinatsioonis teiselt vanemalt
paritud geenivariandiga (Zlotogora, 2018). Kui paar on sama mutatsiooni kandja ja neil on
suurenenud risk raske périliku haigusega lapse siinniks, kutsutakse neid “kandja-paariks”. Kui
inimene on mdne mutantse alleeli kandja, on ka tema perel kdrgem risk olla sama alleeli
kandja, seetdttu on oluline, et kandja informeeriks pereliikmeid nende korgenenud riskist ning
voimalusel suunaks neid kandlustesti tegema. (The American College of Obstetricians and

Gynecologists, 2017)

1.1.4. Testitulemused

Kandlustesti tegemisel on testitulemus positiivne voi negatiivne, monikord voib tulemus olla
ka valeposititvne vOi valenegatiivne (vt tabel 1). Positiivse tulemuse korral on inimesel
mutatsioon teatud geenis, mida testitakse. Negatiivse tulemuse puhul ei tuvastata mutatsiooni
testitavas geenis. Iga geneetilise testiga kaasneb viike voimalus, et testitulemus on ebatépne.

Valepositiivne tdhendab, et testi tulemus oli positiivne, kuid tegelikult inimesel mutantset
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geenialleeli ei ole. Valenegatiivse tulemuse puhul on inimesel mutante geenialleel olemas,

kuid test oli negatiivne. (What do the results of genetic tests mean, 2020)

Tabel. 1 Kandlustesti tulemused

Testitulemus Patsiendil on mutantne Patsiendil ei ole mutantset
geenialleel geenialleeli

Positiivne Korrektne tulemus Valepositiivne

Negatiivne Valenegatiivne Korrektne tulemus

Testitulemuste puhul on vdimalik, et tulemusi arutatakse mdlema osapoolega individuaalselt
(mdlemad osapooled saavad oma kandluse kohta teada) vdi paaripdhiselt, ehk et tulemusi
arutatakse paariga ainult juhul, kui nad on mdlemad kandjad ja neil on suurem risk saada
haige laps (Henneman et al, 2016). Holtkamp et al., viisid 2016. aastal Hollandi juudi
kogukonnas 14bi uuringu, millest selgus, et 46% eelistaksid teada saada paaripdhiseid

tulemusi ning 39% sooviks enda kohta rohkem teada saada ja tahaks individuaalseid tulemusi.

Lazarin et al., 2013. aasta uuringus skriiniti kokku 23453 naist ja haigusi, mida testiti, oli
kandlustesti paneelis kokku 108 ning ~24% naistest kandis iiht mutantset alleeli ja ~5,2%
testitutest oli kahe vOi enama haiguse kandja. Populatsioonigeneetikud on juba pikka aega
teadnud, et iga inimene kannab keskmiselt 4—5 retsessiivset letaalset alleeli (Scott et al.,
2010). Arvatakse, et iildpopulatsioons on iihel kuni kahel paaril sajast (1-2 : 100) suur risk

saada raske périliku retsessiivse haigusega laps (Henneman et al., 2016).

Kraft et al., 2018. aasta uuringus loeti kandlustesti tulemus negatiivseks, kui patsiendi
genoom sekveneeriti ning selle tulemus néitas, et indiviidil on vihem kui 25% tdendosus
saada laps, kellel on raske parilik haigus. Sinna hulka kuulusid indiviidid voi paarid, kus
molemad osapooled olid testitud, kuid ei olnud sama autosomaalse retsessiivse (AR) mutantse
geenialleeli kandjad voi testiti ainult naist. Samuti loeti tulemus negatiivseks, kui kummalgi
paarilisel ei tuvastatud autosomaalset dominantset sekundaarleidu ja naispartner ei olnud
ithegi X- liitelise (XL) haiguse kandja. Positiivne tulemus tdhendas, et mdlemad partnerid olid
sama AR haiguse kandjad, kummalgi partneritest esines sekundaarne patogeenne juhuleid
autosomaalse dominantse avaldumisega geenis vOi naispartner oli XL haigusseoselise

geenivariandikandja. (Kraft ef al., 2018)
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1.1.5. Kandlustest soeluuringuna

Geneetiline sdeluuring on tervishoiuteenus, mida pakutakse spetsiifiliste populatsioonide
asiimptomaatilistele inimestele, tdnu millele on voimalik tuvastada périlik haigus varases
staadiumis vOi anda riskihinnang haiguse edasikandumise kohta tulevastele jérglastele.
Geneetilise skriinimise peamisteks eesmarkideks on haiguste ennetamine voi selle varajane
ravi ning pereplaneerimine. (Andermann ja Blancquaert, 2010) Kandlustest on iiks osa
geneetilistest soeluuringutest ja selle abil on voimalik tuvastada, kas terve inimene on iihe voi
mitme haigusseoselise geenivariandi kandja (McGowan et al., 2013). Kandlustesti peamisteks
eesmarkideks on teavitada vanemaid vdimalusest saada raske périliku haigusega laps ning

informeerida tulevasi vanemaid teadlikest reproduktiiv valikutest (Zlotogora 2019).

1.2. Autosomaalsed retsessiivsed haigused

EURODIS-i andmetel on 3,5 %-5,9 % kogu populatsioonist mdjutatud harvikhaiguste poolt
(What is a rare disease, 2020) ning suurema osa nendest moodustavad AR haigused. Enamik
nendest haigustest ei mdjuta ainult indiviidi enda tervist ja elukvaliteeti, vaid ka tema pere
oma (Lew et al.,2012). Pered, kus juba kasvab haige laps, peavad tihti toime tulema vaimse ja
finantsilise stressiga ning seetdttu vilditakse olukorda, kus perre siinniks teine laps sama

haigusega (Goudie et al., 2014)

Inimesel on iihest geenist kaks koopiat, millest iiks on pirit isalt ja teine emalt. Geenides
voivad toimuda viikesed muudatused, mis geeni normaalset t66d ei mdjuta. Selliseid
muudatusi kutsutakse iithenukleotiidseteks geneetilisteks variantideks (ingl single nucleotide
variant- SNV) (What are single nucleotide polymorphisms, 2020). Muutuseid, mis mdjutavad
geeni t00d ning voivad viia haiguse tekkeni, nimetatakse haigusseoselisteks geenivariantideks
ja ajalooliselt ka mutatsioonideks. Selleks, et autosomaalne retsessiivne haigus indiviidil
avalduks, peavad geeni molemad koopiad olema mutantsed. Kui mdlemad vanemad on
haigusseoselise geenivariandi kandjad, on 25% tdendosus, et laps on terve, 25% tdenéosus, et
laps on haige ja 50% tdendosus, et laps on samuti kandja (vt joonis 1). (Gulani ja Weiler,

2020)
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Joonis 1. Autosomaalne retsessiivne parilikkus

1.2.1. Niited AR haigustest

Tsiistiline fibroos

Tsiistiline fibroos (ingl cystic fibrosis, CF) on multisiisteemne AR haigus, mille pohjustavad
mutatsioonid CF-1 transmembraanse juhtivuse regulaatorgeenis (Cystic fibrosis
transmembrane conductance regulator, CFTR), mille tulemusel muutub diisfunktsionaalseks
CTREF valk. (Al Sinani et al., 2018). Kloriidioonide transport on héiritud ja tekib viskoosne
sekreet, mis pohjustab kopsudes hingamisteede ummistust ning bakterite hulga suurenemist,
tekivad pdletikud ja hingamispuudulikkus (About Cystic Fibrosis, i.a). Lisaks sellele esineb
CF-i patsientidel pankrease eksokriinne puudulikkus ja suurenenud kloriidioonide hulk higis
(Moor et al., 2013). Meestel, kellel on CF, on kaasasiindinud bilateraalne vas deferens-i
puudumine (ingl congenital bilateral absence of vas deferens, CBAVD), mis vodib
puberteedijargselt pdhjustada obstruktiivset azoospermiat. CFTR geeni haigusseoseliste
geenivariantide testimine on aastaklimneid kuulunud obstruktiivse azoospermiaga viljatute

meeste kliinilise késitluse juhendisse just seetdttu, et ennetada haiguse edasikandmist lapsele
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juhul, kui paar otsustab teha kunstlikku viljastamist enda sperma- ja munarakkudega. (Bieniek

etal., 2021)

CF on koige sagedamini geneetiliselt péritav haigus valge rassi seas (1 : 2500 elussiinni
kohta) (Davies et al., 2007). Eestis on CF-i keskmine esinemissagedus 1 : 7500 elussiinni
kohta (Moor et al., 2013). 1950. aastal oli CF-i keskmine elulemus paar kuud, tdnapdeval on
see 40 eluaastat voi rohkemgi (Naehrig et al., 2017). Hetkel ei eksisteeri ravimit, mis
voimaldaks inimese tdiesti terveks ravida, kuid on erinevaid ravivoimalusi siimptomite
leevendamiseks ja raskemate komplikatsioonide drahoidmiseks. Naditeks kasutatakse
antibiootikume hingamisteede infektsioonide raviks ja puhastatakse rutiinselt hingamisteid
viskoossest sekreedist. On olemas erinevad ravimeid, mis aitavad viskoosset sekreeti
vedeldada, muutes selle vilja kohimise lihtsamaks ning samuti on oluline infektsioonide

viltimiseks ennast vaktsineerida. (About Cystic Fibrosis, i.a)

Spinaalne lihasatroofia

Spinaalne lihasatroofia (ingl Spinal muscular atrophy, SMA) on AR haigus, mis mojutab
seljaaju eessarve motoorseid neuroneid. Selle tagajirjel toimub seljaaju nédrvirakkude
jarkjarguline kahjustumine ning sellest tulenevalt iiha slivenev skeletilihaste atroofia, samuti
on  sliimptomiteks  piiratud  liikumisvoime,  hingamispuudulikkus, s60mis-  ja
neelamisprobleemid. SMA fenotiilip soltub motoneuroni ellujddmisgeenidest (ingl survival
moto neuron, SMN), mis asuvad SMA regioonis ning eksisteerivad telomeerse (SMNI) ja

tsentromeerse (SMN2) vormina. (Kolb ja Kissel, 2015)

Umbes 95% SMA juhtudest on pohjustatud 7. eksoni homosiigtoose deletsiooni voi
mutatsiooni tottu SMNI geenis (Al Dakhoul, 2017). Nii SMNI kui SMN2 on vdimelised
tootma SMN valku, kuid SMNI deletsiooni korral ei suuda SMN2 seda tiielikult
kompenseerida, kuna suuremal osal SMN2 transkriptidel puudub 7. ekson ja tulemuseks on
kdrbitud, vihem stabiilne SMN valk (Kashima et al., 2007; Lefebvre et al., 1995). Haiguse
avaldumise aeg ning tiiiip (tiilip 1-4) on korrelatsioonis SMN2 geeni koopiaarvuga- kui neid
on kolm voi rohkem, siis avaldub haigus hiljem ning palju kergemal kujul (Feldkotter et al.,
2002). SMA esinemissagedus on 1:10000 elussiinni kohta (Al Dakhoul, 2017). See tdhendab,
et Eestis siinnib iga aasta 1-2 last, kellel on SMA diagnoos. Olenevalt SMA tiiiibist soltub

haiguse avaldumise aeg ning elulemus, tiilip 1 SMA on kdige raskem, see avaldub esimese
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kuue elukuu jooksul ning selle korral on elulemus kuni 2 eluaastat. Teised vormid (2-4) on

leebemad, avalduvad hiljem ning elulemus on palju kdrgem. (Spinal Muscular Atrophy, i.a)

On olemas geeniteraapial pohinevad ravimid, nditeks nagu Zolgensma, kus asendatakse
defektne voi puuduolev SMN1 geen uuega (Mendell et al., 2017) ja Nusinersen (Finkel et al.,
2017), mille puhul kasutatakse antisense oligonukleotiidide SMN2 geeni splaissimiseks, see
aitab rohkem toota SMN valku, mis on vajalik motoneuronite normaalseks tooks. Tegu on
vordlemisi uute ravimitega ning paraku on need enamikele inimestele kdttesaamatud oma

meeletult kalli hinna t3ttu. (Spinal Muscular Atrophy, i.a)

Tay-Sachsi haigus

Tay-Sachsi haigus (ingl Tay-Sachs disease, TSD) on AR haigus, mis on pdhjustatud
mutatsiooni tottu heksoosaminidaas A geenis (ingl hexosaminidase A, HEXA), mis kodeerib
enstiiimi  B-heksoosaminidaas A. Selle ensiilimi defitsiidi tdttu tekib gangliosiidide
akumulatsioon ning neid pole voimalik enam nérvirakkude liisosoomides lagundada.

(Solovyeva et al., 2018)

TSD-d esineb kolme erinevat vormi- imikueas avalduv, noores eas avalduv ning hilisemas
elus/ tdiskasvanu eas avalduv (Lew ef al., 2015; Tay Sachs Disease, 2017). Kdige sagedasem
on imikueas avalduv TSD, iildjuhul avaldub haigus 3-6 elukuu jooksul ning esmasteks
simptomiteks on kerge lihasndrkus ja tdmblused, akustiline iilitundlikkus, hiljem tekivad
kone- ja vaimsed hdired, jarkjarguline nigemise kadu, taandareng varasemalt omandatud
oskuste osas (nt istumine ja roomamine), kuulmise kadu, krambid ning neelamisraskused
(Jarnes Utz et al., 2017; Tay Sachs Disease, 2017). Enamik selliseid TSD patsiente ei ela
kauem kui 4 -eluaastat ning tihti on suremise pdhjuseks kopsupdletikust tingitud
komplikatsioonid (Solovyeva et al., 2018). TSD on sagedamini esinev azkenasi juutide seas
(esinemissagedus 1 : 3500) (Rozenberg ja da Veiga Pereira, 2001), kuid teistes
populatsioonides on selle haiguse esinemissagedus 1 : 320000 elussiinnikohta (Lew et al.,
2015). Hetkel pdhineb TSD ravi ainult siimptomite leevendamisel- kdne- ja fiisioteraapia,
rohud krambihoogude vastu, nasogastraalsond toitmiseks ning antibiootikumid infektsioonide
vastu. Saavutamaks terapeutilist efekti TSD ravis, on vaja puuduoleva ensiilimi, HexA,

olemasolu kesknérvi siisteemis, praegu arendatakse geeniteraapia meetodeid, kasutades
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viraalseid vektoreid cDNA transpordiks, mis kodeeriks o ja B HexA subiihiku geene

(Solovyeva et al., 2018).

Beeta talasseemia

Beeta talasseemia (ingl Beta thalassemia, BT) on AR verehaigus, mis on pdhjustatud
mutatsiooni tottu 11. kromosoomil asuvas hemoglobiini subiihiku beeta geenis (ingl
hemoglobin subunit beta, HBB) mille tottu viheneb (beeta+) voi puudub tdielikult (beetal)
B-globiini ahela siintees. Tavaline hemoglobiin (HbA) on tetrameer ning koosneb kahest
a-globiini ja kahest B-globiini ahelast, BT puhul jddvad o ahelad ilma paariliseta, seonduvad
v-globiini vdi o-globiini ahelatega voi hoopis kuhjuvad ning sadenevad vilja luuiidi
eriitrotsiiiitides, selle tulemusena tekivad ebanormaalsed globiini molekulid ja tekib aneemia.

(Galanello ja Origa, 2010)

Peamiselt esineb BT kahe vormina- keskmine ja raske ning olenevalt vormist sdltub haiguse
avaldumise aeg ning simptomite tosidus. Keskmise vormi puhul avaldub BT iildiselt
hilisemas elus ning patsient vajab vihem voi ei vaja iildse vereiilekandeid. Rasket vormi
teatakse ka kui Cooley aneemia, see avaldub 6-24 elukuu jooksul, puudub eriitropoees,
tekivad kasvuhiired ja arengupeetus, nahk ning silmavalged muutuvad kollakaks voib tekkida
ka pdrna ja maksa suurenemine. Kuna raske talasseemia vormi puhul tehakse patsientidele
tihti veretlilekandeid, hakkab regulaarse transfusiooni tottu raud elundites kuhjuma ja vdib
tekkida sekundaarne hemokromatoos. Paraku 16peb raske vorm tihti hemokromatoosist
tingitud stidameprobleemide tottu surmaga enne 30-ndat eluaastat. (Muncie ja Campbell,

2009)

Haiguse esinemissagedus maailmas on ligikaudu 1 : 100000 elussiinni kohta (Galanello ja
Origa, 2010). Praegune peamine ravi on punaliblede vereiilekanded ja sellest tingituna liigse
raua eemaldamine kehast ravimitega. Uhe ravivdimalusena saab kasutada allogeenset
vereloome tiivirakkude transplantatsiooni, kuid probleemi valmistab graft-versus host haigus
ning teised toksilised korvalmojud mis raviga kaasnevad. Seda tehakse ainult noortele
patsientidele, kellel on identse koesobivuse antigeeniga 0de voi vend doonor. (Fibach ja

Rachmilewitz, 2017)
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Sirprakuline aneemia

Sirprakuline aneemia (ingl sickle cell anemia, SA) on AR haigus, kus on toimunud
homosiigootne mutatsioon beeta globiini geenis (HBB). HbA on tetrameer ning koosneb
kahest a-globiinist ja kahest B-globiinist, SA puhul asendab hemoglobiin S (HbS) mdlemad
B-globiiniid, madalatel hapniku kontsentratsioonidel HbS poliimeriseerub ning pdhjustab
eriitrotslilitide muutumist sirbi-kujuliseks (Kjellander er al, 2015). Sirbikujulised
eriitrotsiitidid on kleepuvad, jdigad ning tihti ummistavad viiksemaid veresooni, tuues kaasa
hulga erinevaid probleeme, samuti on need hapramad ning keha peab tootma vereliblesid
rohkem kui tavaliselt. SA avaldub enamasti esimese eluaasta jooksul, sageli umbes 6. elukuu
ajal ja progresseerub jirgnevate kuude ning aastatega (Quinn, 2013). Haigust iseloomustab
hemoliiiis, krooniline aneemia, &dgedad wvaluepisoodid, vastuvotlikkus infektsioonidele,
verevarustuse hdired, kite ja jalgade paistetus ning trombide teke, 10puks kaasneb haigusega
progresseeruv organite halvenemine (Kjellander er al., 2015). SA esinemissagedus on
populatsiooniti varieeruv, kuid keskmiselt on see 1-5 : 10000 inimese kohta (ORPHA:232).
SA patsientide keskmine elulemus on 42-47 eluaastat. SA ravina saab kasutada tliviraku- voi
luuiidi siirdamist, kuid nende protseduuride korge riski tottu viiakse neid 14dbi véga harva.
Selleks, et patsiendi elukvaliteeti tdsta on olemas mitmeid ravimeid, mis leevendavad valu ja
aitavad viltida haigusega seotud tiisistusi- antibiootikumid, vereiilekanne, hemodialiiiis.

(Sickle cell disease, 2019).

1.3. X-liitelised haigused

Meestel on ainult iiks X-kromosoom ning selle saavad nad oma emalt. XL pirilikkus esineb
siis, kui ema on X-kromosoomil asuva haigusseoselise geenivariandi kandja. Sellisel juhul on
perel 25% tdendosus saada haige poeg, 25% tdendosus saada kandjast tiitar ning 50%
toendosus saada terve laps (vt joonis 2). Kui perre siinnib tiitar, siis haigus ei avaldu. Kui
mees on kandja ja saab lapse terve naisega, on kdik pojad terved, kuid kdik tiitred kandjad.

(X- linked recessive inheritance, i.a)
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Joonis 2. X-liiteline périlikkus.

1.3.1. Niited X-liitelistest haigustest

Fragiilse X siindroom

Fragiilse X-i siindroom (ingl Fragile X syndrome, FXS) on XL dominantne haigus ning kdige
sagedasem pdriliku intellektuaalse puude vorm. Haigus tekib, kui fragiilse X vaimse
mahajdidmuse geenis (ingl fragile X mental retardation, FMRI) toimub trinukleotiidse CGG
jarjestuste suurenemine iile normi piiri, mistottu muutub FMRI inaktiivseks. (Lozano et al.,
2016) Uldjuhul on tervel inimesel ligikaudu 640 CCG jirjestust, kuid tdismutatsiooni korral
ulatub see korduste arv iile 200 (Puusepp et al., 2008). Tdismutatsioon toob kaasa FMRI
geeni metiilatsiooni, mille tulemuseks on FMR valgu transkriptsiooni parssimine ning valgu
taseme langus ajus. FXS-iga kaasneb piklik ndgu, eemalehoidvad korvad, paindlikud sdrmed,
silmapaistev  1dualuu, vaimse arengu mahajddmus, hiiperaktiivsus ning meestel
makroorhidism ehk suuremunandilisus (Lozano et al, 2016). FXS-i esinemissagedus
varieerub maailmas suuresti, kuid meeste hulgas on see umbes 1 : 7000 ja naiste hulgas 1 :
11000 ning naistel avalduvad siimptomid kergemalt kui meestel (Hunter et al, 2014).

Uuringu kohaselt on keskmine aeg FXS-i diagnoos panemiseks poisslastele 35-37. elukuu
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jooksul ning tiitarlastele umbes 42. elukuu jooksul (Bailey et al., 2009). Enamuste FXS-i
patsientide keskmine eluiga on iildiselt nagu tavainimestel ning elatakse aktiivset elu, kuid
esineb ka patsiente, kelle tervis on kehvem ja neil on kaasuvaid tervisemuresid. Tehakse
kliinilisi katseid erinevate ravimitega, kuid hetkel pole iikski veel heakskiidetud. Seega
kasutatakse siimptomite, niiteks vaimse arengu mahajddmuse ja hiiperaktiivsuse,

leevendamiseks kdne- ja fiisioterapeutide ning psiihholoogide abi. (Protic et al., 2019)

Hemofiilia A ja B

Hemofiilia A ja B (ingl Hemophilia A, B- HEMA, HEMB) on XL retsessiivsed vere
hiitibimisstisteemi haigused. HEMA on pdhjustatud mutatsioonide tdttu hiiiibimisfaktor VIII
geenil (ingl coagulation factor VIII, F§) ja HEMB mutatsioonide tottu hiitibimisfaktor IX
geenil (ingl coagulation factor IX, F9). Mutatsioonide tottu on puudu hiiiibimisfaktor VIII-st
(HEMA) voi hiitibimisfaktor 1X-st (HEMB) (Franchini ja Manucci, 2012). Haigus esineb
erinevate vormidena, olenevalt hiilibimisfaktori tasemest veres- kerge vormi puhul on
patsiendil 5-50%, keskmise vormi puhul 1-5% ja raske vormi puhul vihem kui 1%
normaalsest hiilibimisfaktori kogusest (Hemophilia, 2020). Raske vormi puhul esineb
verevalumite teket, verd uriinis vOi véljaheites, iseeneslike verejooksu teket, palju sinikaid,
paistetust ning valu liigestes. HEMA esinemissagedus meeste seas on 1 : 5000 (Franchini ja
Manucci, 2012). HEMB esineb harvemini ning selle esinemissagedus meeste seas on 1 :
25000 (Hemophilia B, 2018). Uldjuhul diagnoositakse haigus esimese eluaasta jooksul- raske
vormi puhul esimestel elukuudel, kuid kerge vormi puhul v3ib patsient diagnoosi saada alles
tdiskasvanueas. Tiisistuste ennetamiseks on vdimalik teha intravenoosseid VIII voi IX

hiilibimisfaktori kontsentraadi siiste, mis aitavad asendada defektset hiiiibimisfaktorit.

(Hemophilia, 2020)

On juba tehtud moningaid edukaid katsetusi geeniteraapiaga, kasutades adeno-assotsieerunud
viirusvektoreid, mille abil viiakse hiilibimisfaktori geen patsiendi maksarakkudesse, et seal
toota hiiibimisfaktorit (Rangarajan et al., 2017). 1960. aastal elas HEMA-t pdodev patsient

keskmiselt 23 aastaseks, kuid tdnapdeval on elulemus peaaegu normaalne (Street ef al, 2008).
Duchenne lihasdiistroofia

Duchenne lihasdiistroofia (ingl Duchenne muscular dystrophy, DMD) on XL retsessiivne

haigus ja kdige sagedamini esinev lihasdiistroofia vorm, mis on pdhjustatud mutatsioonide
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tottu diistrofiini geenis (ingl dystrophin, DMD) (Duan et al., 2021). DMD geen on
teadaolevalt inimese genoomis kdige suurem geen ning kodeerib valku nimega diistrofiin
(Nowak ja Davies, 2004). Diistrofiin asub skeleti- ja siidamelihaskoe tsiitoplasmaatilisel
plasmamembraanil ja {ihendab tsiitoskeletti ekstratsellulaarse maatriksiga, see aitab dra hoida
membraanikahjustusi lihaskokkutdmbel. DMD puhul on diistrofiin puudub ning kui toimub
lihaskontraktsioon, tekivad membraani viikesed rebendid, Ca*" ioonid liiguvad lihaskoe sisse
ning kdrge Ca** tase aktiveerib proteaasid, mis 16hustavad olulisi valke ning 10puks héivitavad

lihaskoe. (Lovering et al., 2005).

Haiguse esinemissagedus meeste seas on 1 : 3500 (Nowak ja Davies, 2004). Enamasti
pannakse haiguse diagnoos lastele vanuses 2—4 eluaastat, kui ilmnevad esimesed stimptomid-
hiline motoorne areng, varvastel kondimine sddrelihaste liihenemise tottu, Goweri siimptom
(kéte abil maast tdusmine vOi kéte abil kdndimine). Teisteks siimptomiteks on progresseeruv
lihasndrkus, kdndimisvoime kadu teismeeas ja kardiomiiopaatia. DMD elulemus on 2040

eluaastat ja peamine surma pohjus on siidame- vo1 hingamispuudulikkus. (Duan ef al., 2021)

Stimptomite leevendamiseks ja haiguse slivenemise aeglustamiseks kasutatakse fiisio- ja
kdneteraapiat, ortopeedilist ravi, neuro- ja pulmonoloogide abi ning erinevaid ravimeid (Duan
et al., 2021). Ameerika Uhendriikide toidu- ja ravimiameti (ingl The United States Food and
Drug Administration- FDA) poolt on heakskiidu saanud neli siistitavat geeniteraapial
pohinevat ravimit ja {iks tabletikujul ravim - eteplirsen (firma Exondys 51, 51. eksoni
skipping), golodirsen (firma Vyondys 53, 53. eksoni skipping), viltolarsen (firma Viltepso, 53.
eksoni skipping), casimersen (firma Amondys 45, 45. eksoni skipping) ja emflaza, mis on
gliikokortikoidravim (What are the new drugs for Duchenne muscular dystrophy, 2021). Need
ravimid on véga kallid ning sobivad haigusvormi puhul, kus on konkreetne pikem deletsioon

DMD geentis.

1.4. Kandja edasised voimalused

Kui selgub, et last saada soovival paaril on korge risk raske périliku haigusega lapse siinniks,
on edasisi vdimalusi lapse saamiseks mitmeid. Uheks variandiks on loomulikul teel
rasestumine ning sellele jargnev siinnieelne diagnostika (amniotsenteesi voi koorionbiopsia
abil saadud loote materjali testimine), mille kdigus on voimalik tuvastada, kas loode vaib olla

haigusseoselise geenivariandi kandja voi mitte. Kui selgub, et loode on haige, on Eesti

20



seadusandluse jirgi meditsiinilistel néidustustel lubatud raseduse katkestamine 21.

rasedusnidala Idpuni. (Siinnieelne diagnostika, i.a)

Teiseks voimaluseks on kehavéline viljastamine (ingl in vitro fertilization- IVF). IVF-1 puhul
on tegemist laboritingimustes munaraku viljastamisega seemnerakkudega. IVF-i tegemisel on
voimalik kasutada terve doonori sperma- voi munarakke. Kui paar otsustab teha IVF-i enda
seemne- ja munarakkudega, on vdimalus kasutada implantatsioonieelset geneetilist
diagnostikat (ingl preimplantation genetic testing for monogenic disorders- PGT-M), mille
eesmérk on tuvastada embriiol haigusseoselise geenivariandi olemasolu voi puudumist. Kui
laboritingimustes on munarakkude viljastamine toimunud, kontrollitakse embriioid ning ainult

terved embriiod siirdatakse emakasse. (Wang ja Sauer, 2006)

Lisaks eelpool mainitud voimalustele, voivad moned inimesed pidada 25% tdendosust saada
haige laps liiga korgeks ja seega otsustatakse bioloogilisi lapsi lildse mitte saada. Inimesed,
kes mingil pdhjusel bioloogilisi lapsi ei saa voi ei taha, on voimalus ka lapsendada. (De Wert

etal., 2021)

Mones kultuuris, kus kandlustesti fookus on suunatud partneri valimisele, on partneri
vahetamine haige lapse slinni ennetamiseks iiks vOimalus (Plantinga et al, 2016). Osad
inimesed aktsepteerivad fakti, et on voimalus saada haige laps ning valmistavad end selleks

ette.

1.5. Kandlustestid Eestis

Infot Eestis pakutavate kandlustestide koha Ileiti kasutades Google-i otsingumootorit.
Teadaolevalt vahendab praegu Eestis kandlustesti programme 3 asutust- Elite erakliinik ja
Asper Biogene Tartus ning Loote ultraheliskriining Tallinnas (vt tabel 2). Paneelide suurused

on varieeruvad ning sellest sdltuvalt erinevad ka hinnad.
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Tabel 2. Kandlustestid Eestis

Teenuse- Testifirma Paneel Haigus; Hind Koduleht
pakkuja geen (iihele
inimesele)
Elite kliinik ~ Igenomix CGT Bank 34; 34 575 eurot  http:/www.elit
CGT Plus 352; 306 650 eurot  ekliinik.ee/elite

CGT Exome >1600; 1577 1000 eurot /viljastamine/g

eneetilise-sobi

vuse-test/
Loote Natera Horizon 274 275;274 1100 eurot  https://www.ult
ultraheli- raheli.ee/et/hin
skriining nakiri?product
id=129
Asper [llumina TrueSight 550 geeni 859 eurot  https://www.as
Biogene One perbio.com/asp

er-reprogenetic

g

1.6. Naiteid riiklikest programmidest

1.6.1. Iisrael

1980. aastal 101 lisraeli terviseministeerium riikliku programmi tuvastamaks ning ennetamaks
stinnidefekte (ingl National Program for the Detection and Prevention of Birth Defects) ning
see hdlmas siinnieelset ja vastsiindinu skriinimist ning ka geneetilist testimist kdrge riskiga
rahvastele. Esimeste kandlustestidena rakendati biokeemilist TSD testimist ning hemoglobiini
elektroforeesi talasseemiate tuvastamiseks, kusjuure mdlema haiguse esinemissagedus on tdnu
sellele kdvasti langenud (Singer ja Sagi-Dain, 2020). lisraeli CF-i kandlustesti paneel hdlmab

endas ainult 22 mutatsiooni tuvastamist CFTR geenis. Ténu sellele on CF-i esinemissagedus
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rohkem kui poole vorra vihenenud- 1990. aastal oli lisraelis haiguse esinemissagedus 100
000 elaniku kohta 14,5 ning 2011. aastal 6. (Zlotogora et al., 2015; Zlotogora ja Israeli,
2009).

lisraelis on tdnapdevalgi viga populaarsed sugulusabielud, nditeks Pohja lisraeli araabide seas
on sugulusabielusid 24,4%. Majanduskoostod ja Arengu Organisatsiooni (OECD) riikidest on
lisraelis koige suurem siindimuskordaja naise kohta (3,04) (OECD kodulehekiilg, 2019) ning
Iisraeli siseselt on nditeks ultraortodokssete juutide siindimuskordaja 6,9. Korgete
stindimuskordajate ning sugulusabielude tdttu levivad spetsiifilised autosomaalsed
retsessiivsed geneetilised haigused teatud kogukondades laialdasemalt. (Singer ja Sagi-Dain,

2020)

Alates 2013. aastast on lisraelis esimesena maailmas kasutusel riiklik kandlustestide
programm, mis on riigi poolt tdielikult hiivitatav. Kandlustesti paneeli on kaasatud haigused,
mille kandjasagedus on 1 : 60 voi kdrgem ja/voi haiguse esinemissagedus on korgem kui 1 :
15000 elussiinni kohta. (Zlotogora et al,, 2015) Programm on unikaalne, pakkudes tasuta
CF-i, FXS-i ja SMA testi kogu populatsioonile ning samuti kohandatakse testitavaid
haiguseid vastavalt usule, rahvusele ja pédritolule (Zlotogora, 2014). Testi on vdimalik teostada
13 riigihaigla geneetikalaboris ning neljas tervishoiuasutuses (Singer ja Sagi-Dain, 2020).
Tegemist on individuaalse kandlustestiga, kus iga testitud inimene saab oma tulemustest
teada. Esmalt testitakse naispartnerit (FXS-i tottu) ning meespartnerit testitakse juhul, kui
naine osutub kandjaks. (Zlotogora et al., 2015)

Paarid, kes on sama harvikhaiguse kandjad voi kus naine on FXS-i kandja, suunatakse
geneetilisele ndustamisele ja neil on vdimalus teha siinnieelseid voi loote diagnostilisi
uuringuid, mis on rahastatud lisraeli terviseministeeriumi poolt. lisraeli seadus lubab rasedust
katkestada olenemata gestatsiooniajast, kui lootel esineb raske letaalne geneetiline haigus voi
vadrareng. Kergemate haiguste korral on lubatud raseduse katkestamine kuni 22+6 nidalal,
kuid peale seda on vdimalik rasedus katkestada ainult mairatud komisjoni loaga, kes hindab

loote seisundi tdsidust. (Singer ja Sagi-Dain, 2020)

2013. aasta 10pus oli lisraelis 8 13 4500 elanikku, kellest 6 104 500 olid juudid (75,1%), 1
420 300 moslemitest araablased (17,5%), 160 900 kristlastest araablased (2%) ja 134 00
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druusid (1,6%). Riikliku programmi esimese aasta jooksul (01.02.2013-31.01.2014) testiti
rohkem kui 62 000 indiviidi kogu lisraeli populatsioonist ning arvutati kandjasagedused- CF

1:45; SMA 1:57; FXS 1:149. (Zlotogora et al., 2015)

Nelja aasta jooksul (2014-2017) tehti lisraelis kokku 246 908 SMA kandlustesti. Kokku oli
4650 (1,9%) inimest, kes osutusid SMA kandjaks, mis teeb haiguse esinemissageduseks 1:53.
lisraelis siinnib aastas keskmiselt 177 000 last, mis tdhendab, et nelja aasta jooksul oleks
pidanud SMA diagnoosi saama umbes 63 last. 266 paari, kus molemad osapooled oli SMA
kandjad, soovisid ldbida invasiivse siinnieelse diagnostika, mille kdigus tuvastati 33 (12,4%)
SMA diagnoosiga loodet ning rasedus katkestati. See, et ainult 12,4% oli haigeid looteid (AR
parilikkuse korral on 25% tdendosus saada haige laps), annab aimu sellest, et osad
kandja-paarid rasestusid PGT-M abil. Kokku siindis 2014-2017. aastal 27 SMA diagnoosiga
last ehk 42,9% eeldatust ning 25/27 haiget last siindis perekonda, kus vanemad otsustasid
kandlustesti mitte teha. (Singer ja Sagi-Dain, 2020)

Riikliku kandlustesti programmi edendamiseks on vilja pakutud moningaid soovitusi. Néiteks
tuleks skriinida geenivariante, mis pOhjustavad teatud populatsioonides raskeid pirilikke
haiguseid, arvesse vOotmata nende esinemissagedust (praegu kaasatakse ainult haigusi, mille
esinemissagedus on 1 : 15000 vd&i kandjasagedus 1 : 60). lisraeli meditsiinigeneetikute ithing
(ingl the Assosiation of Israeli Medical Geneticists) on soovitanud kaasata haigused, kus AR
haiguse kandjasagedus on 1 : 100 vdi korgem. Selleks, et vihendada drevust inimestes, voiks
individuaalsete tulemuste asemel kasutusel olla paari-pdhine testimine, kus tulemustest
teavitatakse ainult siis, kui paaril on kdrgenenud risk haige lapse siinniks. Kuna kandlustestid
on lisraelis kasutusel juba aastakiimneid ning seni on koik inimesed saanud individuaalsed
tulemused, oleks raske seda muudatust sisse viia. Selle asemel oleks oluline selgitada
paari-pohise testimise eeliseid ning seda vdoimaldada soovijatele. Kuna lisraelis teavitatakse
konstantselt uutest geenivariantidest, mis pdhjustavad raskeid périlikke haigusi, tuleks

kandlustesti paneeli uuendada vihemalt kord aastas. (Zlotogora, 2019)

1.6.2. Saudi Araabia
Saudi Araabias esineb hemoglobinopaatiaid palju, lisaks sellele esinevad teatavad kultuuri
omapdrad- sugulusabielud, suured pered ning saadakse korges eas lapsi, mis voib kaasa aidata

SA ja BT laialdasele levikule. Selleks, et vdhendada tervishoiuasutuste ja verekeskuste
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koormust, loodi 2004. aastal riiklik abielueelne kandlustesti programm Healthy Marriage

program. (Memish ja Saeedi, 2011)

Abielueelse testimise peavad ldbima koik paarid enne abielu ning testimise jargselt, negatiivse
tulemuse korral, saavad nad sertifikaadi, mis voimaldab neil abielluda. Positiivse tulemuse
korral suunatakse paar edasi geneetilisele ndustamisele ning neile selgitakse koiki voimalike
riske, millega nad peavad arvestama, kui soovivad tulevikus siiski koos lapsi saada. Testi on

voimalik teha 131 tervishoiuasutuses ning see on koigile tasuta. (Gosadi, 2019)

Programmi esimese aasta jooksul oli néha, et ndustamisest ei olnud palju kasu, kuna 89,6%
paaridest, kes olid kandjad, otsustasid siiski abielluda (Alhamdan et al., 2007). Aastatel
2004-2009 otsustas 73% kandja-paaridest abielluda, kuid 27% paaridest seda ei teinud.
Kokkuvottes on abielueelsete kandlustestide ja ndustamise tulemusena méarkimisviérselt
vihenenud riskiabielude arv ja jirgnevate kiimnendite jooksul voib see kaasa aidata rasketest

parilikest haigustest tingitud tervishoiukoormuse vihenemisele. (Memish ja Saeedi, 2011)

1.6.3. Kiipros

Kiiprosel on BT kandja umbes iiks inimene kaheksast ning see on {iks korgemaid maailmas.
1973. aastal loodi Kiiprosel esimene BT kandlustest ning see oli viga edukas- 1974. aastal oli
BTS-i haigestunud laste arv 51 ja 1979. aastal oli ainult haigestunud 8 last. Kui 1980. aastate
alguses muudeti testimine kohustuslikuks, langes haiguse esinemissagedus veelgi. 2002-2007

aastal ei siindinud Kiiprosel iihtegi BT haiget last. (Cousens et al., 2010)

Alates 2011. aastast on lisaks hemoglobinopaatiate testimisele kasutusel ka Friedreich ataxia
kandlusprogramm ning need on mdlemad valitsuse poolt rahastatud (Delatycki et al., 2020).
Kui kreeka kiiproslased soovivad abielluda on neile hemoglobinopaatiate kandlustesti
tegemine kohustuslik ning saadakse vastav sertifikaat, mis tdestab testi tegemist (Cousens et
al., 2010). Kui selgub, et lootel on raske parilik haigus on voimalik teha PGT-M, mis on
osaliselt valitsuse poolt rahastatud. (Delatycki et al., 2020
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1.7. Kommertspaneele pakkuvad firmad maailmas

Sarnaselt Chokoshvili et al., 2018 uuringule, kasutati antud bakalaureusetods kandlustesti
pakkujate leidmiseks Google-i otsingumootorit ja marksonu: “(carrier OR preconception OR
reproductive) AND (screening OR test OR testing) AND (buy OR purchase OR order)”.
Teiseks tugineti varasemalt loetud artiklitele ning uuringutele ja vaadati, kas need firmad veel
tegelevad ja pakuvad kandlusteste. Otsing tuvastas ka firmasid/kliinikuid, kes vahendasid
mone teise pakkuja testpaneele ning neid ei kaasatud. Samuti ei kaasatud testi pakkujaid, kelle
kodulehed puudus informatsioon testitavate haiguste vOi geenide kohta. Paljud firmad
pakuvad eraldi lihe haiguse skriinimist, ka neid ei kaasatud. Kokku tuvastati 26 firmat, kelle
kodulehel oli info kandlustestide kohta (vt tabel 3; lisa 1). Paneelide hulk ja suurus varieerub
suuresti. Firmad on erinevates riikides, kuid tilekaalukalt kdige rohkem kandlustesti pakkujaid

paikneb USA-s.

Kommertspaneele on vdoimalik tellida kas meediku vahendusel voi otse tarbijale (ingl direct to
consumer, DTC). Meediku vahendusel tellimine tdhendab seda, et on tervishoiutddtaja
miirab sobiva testi, tellib selle laborist, votab patsiendilt vajalikud analiiiisid ning selgitab
kandlustesti tulemusi. DTC teenuse tellimine tdhendab seda, et inimene saab ise interneti teel
koju testimiseks modeldud komplekti tellida ning selleks pole vaja arsti saatekirja voi

heakskiitu. (What is direct-to-consumer genetic testing, 2020)

Negatiivseks pooleks DTC testimise puhul on see, tarbijatel puuduvad tulemuste

interpreteerimisel piisavad teadmised ning professionaalne tugi (Rowe ja Wright, 2020).

Tabel 3. Kokkuvdte kommertspaneele pakkuvatest firmadest

Riik Firma DTC Meediku Geenid Haigused
vahendusel (min;max) (min;max)

7 26 4 22 (3:1577)  (3;>1600)
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1.7.1. Austraalia pilootprojekt Mackenzie’s mission

Aastal 2016 loodi Austraalia Genoomika Terviseliit (ingl The Australian Genomics Health
Alliance), eesmérgiga tdestada genoomika integreerimise olulisust tervishoiuteenustega.
Koostood tehakse 80 asutusega, kuhu hulka kuuluvad Austraalia haiglad, teadusasutused,
iilikoolid ning ka moned rahvusvahelised partnerid. Uks projektidest, mida Austraalia

Genoomika Terviseliit haldab on Mackenzie s mission. (Stark et al., 2019)

Mackenzie’s mission sai alguse Austraalias, kui pealtnidha tdiesti terve laps sai 10 nddala
vanuselt SMA diagnoosi, uudis tuli ootamatult, kuna kumbki vanem polnud teadlik oma
kandjastaatusest ning perekonnas polnud ka teadaolevalt harvikhaigusi esinenud. Paraku suri
Mackenzie Casella 2017. aastal vaid 7 kuu ja 11 pdeva vanuselt. Vanemad algatasid
kampaania, mille eesmidrk on muuta kandlustestid tavapéraseks, kéttesaadavaks koigile
tulevastele lapsevanematele ja tOsta kandlustestide tegemise osas teadlikkust. (MacKenzie's

Mission, i.a)

Mackenzie’s mission pilootprojekti pikaajaline eesmérk on teha selgeks, kuidas tuleks
kandlusteste pakkuda riikliku programmina ning voimaldada koikidele Austraalia elanikele
kandlusteste tasuta. Enne, kui on vdimalik seda riikliku programmina teha, tuleb uurida
inimeste arvamust testimise suhtes, psithholoogilisi aspekte ja eetilisi kaalutlusi. Samuti peab
selgeks tegema, millist véljadpet vajaksid meditsiinitootajad, et nad oleksid kompetentsed
testi pakkuma ning ka hiljem tulemusi arutama ja geneetilist ndustamist l&bi viima.

(MacKenzie's Mission kodulehekiilg, 2019)

2018. aastal eraldas Austraalia Foderaalvalitsuse Meditsiiniuuringute Tuleviku Fond (ingl
Australian Federal Government Medical Research Future Fund) 20 miljonit dollarit
Mackenzie's missioni jaoks, tdnu millele saab viia ellu pilootprojekti, mille kdigus testitakse
10 tuhat paari, kes soovivad saada lapsi vOi kelle rasedus on vdga varases staadiumis
(MacKenzie’s Mission, i.a). Kutse programmis osalemiseks saavad paarid kas perearstilt,
dammaemandalt, naistearstilt, geneetikult vo&i viljatuskliinikust, omaalgatuslikult ei ole

voimalik sellest projektist osa votta (Mackenzie’s Mission kodulehekiilg, 2019).
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Komiteesse, kes tegelesid testpaneeli koostamise ja geenide valimisega, kuulusid kliinilised
geneetikud, geneetilised ndustajad, geneetiline patoloog, teadlased, naistearst, eetik ning
Mackenzie ema (Kirk ef al., 2020). Testpaneeli koostamisel 1dhtuti mitmest kriteeriumist-
haigus pidi olema lapseeas avalduv, mojutama voi piirama patsiendi elukvaliteeti, samuti pidi
geeni skriinimine olema tehniliselt vdimalik ning geen pidi teadaolevalt olema geneetilise
seisundi pohjustajaks. Geenid, mida kaasata, identifitseeriti OMIM andmebaasi ja teiste
kandlustesti pakkujate paneelide kaudu. Esialgu voeti hindamisele 2397 geeni, mis on seotud
AR ja XL haigusseisunditega ning Kkliiniliste geneetikute analiilis jagas geenid nelja
kategooriasse: roheline- kaasata (991 geeni); punane- vélja jitta (564 geeni); sinine- tuleb
kontrollida geen-fenotiilip suhet (480 geeni); oranz- konsulteerida tuleb geeni valimise
komiteega (355 geeni). 480 “sinisest” geenist 155 kaasati ning 325 jdeti vilja geen-fenotiiiip
suhte ebapiisavate toendite tottu , 355 “oranzist” geenist 154 kaasati ja 201 otsustati vilja
jatta. Heterosiigootsed rinnavidhigeenid (ingl breast cancer 2, BRCA2) variandid on seotud
mitmesuguste vihkide, eelkdige kdrge rinna- ja munasarjavihi riskiga ning kuna Mackenzie's
mission keskendub eelkdige teadlikute reproduktiivotsuste langetamisele, otsustati see geen
paneelist vilja jatta. Lopptulemusena kaasati Mackenzie's mission paneeli 1300 geeni, mis on

seotud 750 haigusega. (Kirk et al., 2020)

Suuremate kategooriate jargi on paneel jaotatud seitsmeteistkiimneks: vaimupuudega
stindroomid, vaimupuudeta siindroomid, mitokondriaalsed seisundid, liisosoomide séilitamise
hdired, metaboolsed haigused, endokriinsed haigused, neuroloogilised haigused,
nahahaigused, respiratoorsed haigused, immunoloogilised haigused, gastrointestinaalsed
haigused, hematoloogilised haigused, kardiovaskulaarsed haigused, neeruhaigused,
neuromuskulaarsed haigused, luuhaigused ning sidekoehaigused. Paaridele, kellel on suurem
risk raske périliku haigusega lapse siinniks, pakutakse ndustamist ning informeeritakse neid

edasiste reproduktiiv voimaluste kohta. (MacKenzie's Mission kodulehekiilg, 2019)

1.7.2. Dor Yeshorim programm

Ultraortodokssete juutide kogukonnas on noorte sundabielu tavaline, kuid tulenevalt usulistest
reeglitest ei ole isegi raske pariliku haigusega loote puhul lubatud raseduse katkestamine ega
diagnostilised invasiivsed uuringud (Singer ja Sagi-Dain, 2020). Raseduse katkestamine tuleb
kone alla juhul, kui raseduse jitkamine ohustab ema elu (Zlotogora, 2014). Rabi Josef Ekstein

kaotas oma neli last, kellel oli TSD ja soovis, et keegi teine ei peaks midagi sellist 1dbi elama
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ning tdnu sellele loodi 1983. aastal abielueelne kandlustesti programm “Dor Yeshorim”, mis
on spetsiaalselt vélja tootatud ja suunatud ultraortodokssetele juutidele (Ekstein ja
Katzenstein, 2001). Testitakse ravimatuid retsessiivseid haiguseid, mis pdhjustavad
elukvaliteedi halvenemist ning surma ja on levinud juudi elanikkonna seas. Testpaneele
tdiendatakse koostoos ACMG, lisraeli terviseministeeriumi ja Dor Yeshorimi meditsiinilise

nduandekomisjoniga (Dor Yeshorim kodulehekiilg, i.a).

Programmis osalemine on anoniilimne, peale vereanaliiiisi andmist saab iga inimene endale
unikaalse ID numbri, mida hiljem potentsiaalsed partnerid kasutavad geneetilise sobivuse
kontrollimiseks (Singer ja Sagi-Dain, 2020). Programm on paari-pdhine ehk tulemusi
jagatakse paarile kui tervikule, kumbki osapool individuaalseid tulemusi teada ei saa
(Zlotogora, 2019). Kui kumbki partner pole kandja vdi on iiks nendest kandja, on nad
geneetiliselt sobivad ning paarile antakse nn “roheline tuli” pere loomiseks. Sellisel juhul ei
saa kumbki osapool teada, kas tal leiti haigusseoseline geenivariant vdi mitte. Programmi
koostamisel otsustati, et kandjale oleks see teadmine suur emotsionaalne koorem ning vdib
kaasa tuua hdbimargistamist, mistottu otsustati kandjastaatus rangelt konfidentsiaalseks jétta.
Kui aga leitakse, et mdlemad partnerid on sama haiguse kandjad, teavitatakse neid nende
mittesobivusest, tehakse kontrolltestid ning pakutakse paarile geneetilist ndustamist edasiste

valikute osas. (Ekstein ja Katzenstein, 2001)

Téieliku anoniilimsuse tdttu on programmi saatnud suur edu (Zlotogora, 2014). Testi
maksumus USAs on 225-500 dollarit (Dor Yeshorim kodulehekiilg, i.a). Aastatel 1983-2000
testiti programmi raames 120 019 inimest, kellest 59 700 helistas geneetilise sobivuse
kontrollimiseks ning nendest 295 said teada geneetilisest mittesobivusest (Ekstein ja

Katzenstein, 2001).

1.8. Sotsiaalsed ja eetilised aspektid

Selleks, et kandlustestid muutuksid laialdaseemalt kasutatavaks, peab moistma, milline on
selle tehnoloogia mdju patsientidele, arstidele, tervishoiusiisteemile ning ka {ihiskonnale.
Olenemata kandlustestide eelistest, vdivad sellega kaasneda ka potentsiaalsed kahjulikud

tagajirjed ning viljakutsed. (Kraft et al., 2019)
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Kuni 1980. aastani peeti kandlustesti tegemise peamiseks eesmirgiks raskete périlike
haigustega laste siinni ennetamist, kuid selline seisukoht tdi kaasa palju kriitikat (De Wert et
al., 2021). Puuetega inimeste diguste eest seisjate sonul annab see edasi arusaama, et raske
périliku geneetilise haigusega inimene on vihem vaartuslikum, kui terve inimene (Kraft et al.,
2019). Sellise arusaama véltimiseks ei ole tinapédeval rohk haige lapse siinni ennetamisel, vaid
kandlustesti peamine eesmérk on informeerida paare, vdimaldades neil teha autonoomseid ja
teadlikke reproduktiivseid valikuid, sealhulgas soovi korral ennetada raske pariliku haigusega
lapse siindi (Zlotogora, 2019). Eriti oluline on autonoomia ja see, et inimesed mdistaksid
kandlustesti eesmirki ja oma valikuid tdielikult ning langetaksid endale kodige sobivama
otsuse, tundmata end kellegi teise poolt (nditeks arsti voi perelilkme) mojutatuna (Kraft et al.,

2019).

Ajaloolise nditena vOib tuua 1970-ndate USA, kus SA kandlustesti programmi eelselt ei
informeeritud inimesi piisavalt testi olemusest ja sellega seonduvast geneetikast. Arvati, et SA
kandja (heterosiigoot) vordub haige inimesega (homosiigoot). Infopuudus ja valearusaamad
viisid selleni, et kandjaid diskrimineeriti ja hdbimairgistati tooandjate, kindlustusfirmade ja
valitsusasutuste poolt. (American Academy of Pediatrics, 2001; De Wert, 2021) See oli ka
peamine pohjus, miks Dor Yeshorim programm otsustati teha tiielikult anoniitimseks (Ekstein
ja Katzenstein, 2001). Tanu laialdaselt kittesaadavale infole ja teaduse arengule, ei toimu

enam ténapdeval taolist diskrimineerimist.

Moraalne kiisitavus tekib, kui IVFi ja PGT-M kéigus tuvastatakse haige embriio, mida sellisel
juhul ei siirata naise emakasse voi kui siinnieelse testimise kdigus leitakse, et lootel on raske
périlik haigus ning otsustatakse aborti teha. On seinast-seina seisukohti, et embriiosse voi
lootesse peaks suhtuma kui inimesse ja neil on digus kaitsele, teisalt tuuakse vilja, et embriiod
ja looted on alles koed ja rakud ning neil puudub moraalne staatus. Nende kahe seisukoha
vahele jaidb enamiku arvamus, et lootel ja embriiol on moraalne staatus, kuid see on suhteliselt
madal ja selle voib iiles kaaluda moraalselt olulisem pdhjus, niditeks vanema soov véltida

raske geneetilise haiguse edasikandmist oma lapsele. (De Wert et al., 2012)
Inimeste hulgas, kes aktsepteerivad, et raseduse arenedes suureneb embriio ja loote moraalne

staatus, peetakse embriio selektsiooni sobivamaks valikuks, kui abort ning eelistatakse

varasemat aborti hilisemale (Knoppers et al., 2006).
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Inimestele, kelle kandlustesti tulemus on negatiivne, on oluline selgitada testimise erinevaid
aspekte. Negatiivse tulemuse saanud inimesed, on kindlad, et nemad pole haigusseoselise
geenivariandi kandjad, kuid see vdib olla ekslik turvatunne. Alati on véike risk, et testimise
tundlikkus pole téielik ja seetdttu voib tulemus olla vale. Sellistel paaridel voib ootamatult
siindida raske périliku haigusega laps, kuna kandlustest ei tuvastanud vanemate kandlust.
Tervishoiutdotajad peavad seega késitlema potentsiaalset vddrarusaama, et kandlustest tagab

tdiesti terve lapse. (Henneman et al., 2016)

Uks murekohtadest puudutab kandlustesti tegemise vabatahlikust, eriti noorte seas, kes vdivad
end tunda iihiskonna voi eakaaslaste poolt mojutatuna. Suurbritannia Inimesegeneetika
Komisjon (ingl Human Genetics Commission) on soovitanud, et noortele kandlustesti
pakkumine on aktsepteeritav ainult rangetes tingimustes, mis kaitseksid nende autonoomseid
oiguseid (Human Genetics Commission, 2011). Noortele kandlustesti pakkumise korral tuleb
arvestada ka sellega, et ka vanemaid tuleb harida kandlustesti kohta ja positiivseks kiiljeks on

see, et see viib kogu elanikkonna suurema teadlikkuseni (Kraft et al., 2019).

Inimestele valmistab oma kandlusest rddkimine raskuseid, kuid teatud tingimustes on neil
moraalne kohustus jagada isiklikku geneetilist infot, nditeks juhul, kui see aitab viltida
voimalikku kahju. Tervishoiutodtaja, kes ndustab potentsiaalset kandlustesti tegijat, peab
selgesonaliselt radkima testitulemuste jagamise olulisusest oma pereloome eas perelitkmetega.
Haigusseoselise geenivariandi kandja pereliikmetel on kdrgenenud risk olla samuti kandja ja
sellisel juhul oleks oluline, et ka nemad kaaluksid kandlustesti tegemist. (Human Genetics

Commission, 2011)

Kui kandlustesti hakatakse rutiinselt ja laialdaselt pakkuma, siis vdivad inimesed tunda
survestatust ning testist keeldumine ei tundu enam olevat vabatahtlik (Kraft et al., 2019).
Holtkamp et al, 2016 aastal ldbiviidud uuringus ndustus 26% vastajatest véitega
“Kandlustesti pakkumine voib tekitada inimestes tunde, et nad on selleks kohustatud.”. Samas
teised uuringud ei ole ndidanud, et nii suur protsent inimesi tunneks survet- Plantinga et al.,
2016 aasta uuringus ndustus 10% osalenutest viditega “Arvan, et minul ja mu partneril

(tulevaste) lapsevanematena on vastutus teha kandlustesti.”. Oluline on, et kandlustesti
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peamine eesméirk, vOimaldada inimestel teha teadlike ja autonoomseid reproduktiivseid

valikuid, ei muutuks ja kandlustest on, oleks ja jadks alati vabatahtlikuks.

1.9. Ekspertide arvamus

Selleks, et kandlustestide tegemist saadaks edu, on vaja, et potentsiaalsed testi pakkujad
suhtuksid sellesse positiivselt. Uldiselt suhtuvad tervishoiutdotajad kandlustestidesse
heakskiitvalt, kuid potentsiaalseteks murekohtadeks ja takistusteks peetakse jargmisi aspekte-
testimise psiihholoogiline mdju, vdhesed teadmised ja juhised testi tegemise, tulemuste
interpreteerimise ja geneetilise ndustamise osas (De Wert ef al., 2021). Poppelaars et al., 2004
uuringus ndustus 89% uuringus osalenud perearstidest tdielikult véitega, et paare tuleb
kindlasti informeerida vOimalusest teha CF-i kandlustesti ja sellejirgselt saavad nad ise
otsustada, kas soovivad seda teha v4i mitte. Samas ei paku paljud perearstid oma patsientidele
kandlustesti, kuna neil puuduvad laialdased geneetilised teadmised ja seetdttu ei ole nad

enesekindlad seda pakkuma (Briggs ef al., 2018).

Kandlustesti suure eelisena siinnieelse testimise ees peetakse seda, et on rohkem
reproduktiivseid valikuid ning aega nende valikute langetamiseks (Poppelaars et al., 2004).
Kuid mitmed arstid tdid vélja, et erinevad inimesed vodivad selleks valmis olla erinevatel
eluetappidel- kes rasedust planeerides, kes raseduse ajal (McClaren et al., 2008). Briggs et
al., 2018 uuringus toi iile poolte arstide vilja, et kandlustesti tuleks pakkuda alles siis, kui
koikide testpaneelis olevate haiguste kliiniline tdhtsus on selgeks tehtud. Samas leidis 26%
arstidest, et see ei méngi olulist rolli ja testi tuleks sellest olenemata pakkuda. (Briggs et al.,

2018).

Selleks, et vdhendada vdimalikke negatiivseid psiihholoogilisi tagajirgi on vajalik viga
pohjalik testile eelnev ja jdrgnev geneetiline ndustamine, mis nduab omakorda
tervishoiutdotajatelt vastavat haridust voi erinevate koolituse ldbimist (Briggs et al., 2018).
Mitmes uuringus on tervishoiutdootajad vélja toonud, et kandlustestide pakkumine ja
sellejdrgne geneetiline ndustamine oleks tavatod korval liiga aegandudev (McClaren et al.,
2008; Poppelaars et al., 2004). Tervishoiutdotajad peavad suureks takistuseks kandlustesti
hinda ja hiivitiste puudumist (Henneman et al., 2016; Nijmeijer et al, 2019). Samuti
puuduvad paljudes riikidest selged suunised ja riiklikud eeskirjad kandlustesti ldbiviimiseks

ning tihti pakutakse teste pilootprojektidena, mistdttu saavad vaga védhesed tervishoiutootajad
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pakkuda kandlustesti tegemise vdimalust oma patsientidele (Darcy et al., 2011). USAs on
ACMG/ACOG poolt mitmeid suuniseid kandlustestide labiviimiseks erinevate haiguste kohta
ning neid uuendatakse pidevalt. Niiteks ACOG koostas 2001. aastal CF-i kandlustesti
suunised, kuid ka kiimme aastat hiljem pole suur hulk arste sellest teadlikud. (Henneman et

al., 2016)

Olenevalt kandlustesti tulemusest (negatiivne; positiivne) teavitatakse patsienti erineval viisil-
personaalne konsultatsioon (32,2% ; 44,3%), telefonikdnega arsti poolt (23% ; 29,6%), de
poolt (28,8% ; 9,6%), geneetilise ndustaja poolt (15,4% ; 25,4%) voi saadetakse e-mail
(14,4% ; 2,7%). Positiivsete tulemuste teavitamisel patsientidele kasutati oluliselt rohkem
geneetilise ndustaja abi. Seni tehtud wuuringute pdhjal voib viita, et ildiselt on
tervishoiutdotajate suhtumine kandlustestidesse positiivne, kuid on kitsaskohti, mis vajavad

laialdasemat arutelu ja tipsemaid suuniseid (Briggs ef al., 2018).

1.10. Uldise elanikkonna arvamus ja eelistused testi pakkumisel

Uldisel elanikkonnal on tihti vihesed geneetilised teadmised kandlustestide kohta, mistdttu
tekivad védrarusaamad, nditeks arvatakse, et kandlustesti pole vaja teha, kui peres ei esine
raskeid périlikke haiguseid (Conjin et al., 2020; Nijmeijer et al., 2019). Naiteks selgus Conjin
et al., 2020 uuringust, et 77,3% osalenutest polnud varem kunagi kuulnud kandlustestidest.
Uuringus, mis viidi 1dbi 521 naise seas, e1 omanud kandlustestide kohta varasemaid teadmisi

49,4% osalenutest (Pereira ef al., 2019).

Samas populatsioonides, kus AR haiguste esinemissagedus on kdorge (nt askenazi juudid),
ollakse teadlikumad AR haigustest ning nende kandluse testimisest (Holtkamp et al., 2016).
McClaren et al., 2008 aastal ldbiviidud uuringus selgus, et inimesed on kandlustestist
huvitatud, kuid nad ei oskaks ilma varasemate teadmisteta seda ise oma arstilt kiisida. Lisaks
sellele, et ollakse positiivselt meelestatud tdiskasvanute testimise osas, suhtutakse histi ka
noorte testimisse keskkoolides (Gason et al., 2005). Inimesed, kellel on kokkupuude raskete
périlike haiguste vdi kandlustestide tegemisega, rOhutavad histi mdistetava informatsiooni
kittesaadavuse olulisust. Seda saab saavutada kasutades infovoldikuid, tehes ndost-nikku
konsultatsioone voi luues informeerivaid videosid. Viimane annab vdimaluse inimestel (ka

piiratud kirjaoskusega inimestel) ette kujutada raskeid, périselulisi olukordi, mis kaasnevad
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raskete pdrilike haigustega ning samuti anda ilevaate kandlustesti kontseptsioonist.

(Ferguson, 2012)

Plantinga et al., 2016 uuringus osalenud tdid vilja, et info kdttesaadavus internetis on viga
oluline ja infovoldikud peaksid olema kéttesaadavad kohtades, mida rasedust planeeriv/rase
inimene kiilastab- perearstikeskus, haigla ja @mmaemand. Enamik inimesi eelistaksid
potentsiaalse testi pakkujana niha oma perearsti (Nijmeijer et al., 2019; Plantinga et al.,
2016). On ka inimesi, kes ei oma {ihtegi eelistust testi pakkuja osas (19% uuringus
osalenutest) ja lipris vdhesed (3%) sooviksid teha testi ilma meediku vahenduseta. (Plantinga

etal, 2016)

Naiteks Hollandis on inimesed iildiselt ndidanud kandlustesti tegemise osas positiivset
meelestatust- rohkem, kui pooled uuringus osalejad olid testi tegemisest huvitatud ning '3
kavatseks testi kindlasti teha, kui selleks vdimalus avaneks (Plantinga et al., 2016). Kdige
suuremat huvi testimise vastu on nididanud reproduktiivses eas inimesed, kellel veel lapsi pole
(Henneman et al., 2016). Eelistatakse kandlustesti pakkumist enne rasedust, sest see annab
rohkem motlemisaega erinevate valikute osas voi hetkel, mil inimene seda ise eelistab teha

(Ioannou et al., 2014; Nijmeijer et al., 2019).

Conijn et al., 2020 uuringus vaadeldi, kuidas erinevad informeerivat videot vaadanud ja
informeerivat teksti lugenud inimeste arvamused kandlustestide kohta, niitena kasutati AR
haigust mukopoliisahharidoos tiitip III. Inimesed, kes vaatasid videot, olid kandlustesti
tegemise osas positiivsemalt meelestatud, kui tekstilugejad. Lisaks selgus, et videot vaadanud
inimesed omasid paremaid teadmisi, kui neile esitati geneetikat puudutavaid kiisimusi ja

samuti nditasid nad suuremat huvi ise testi tegemise vastu. (Conijn ef al., 2020)

Hollandis, Groningeni Ulikooli meditsiinikeskuse geneetika osakonnas (ingl The Genetics
Department of the University Medical Centre Groningen) korraldatud pilootprojekti kdigus
selgus, et tildpopulatsiooni peamised pdhjused kandlustesti tegemiseks olid- “Tahan oma last
sddsta kannatustest, mis kaasnevad raske pariliku haigusega.” ja “Arvan, et minul ja partneril
(tulevaste) lapsevanematena on vastutus testi teha.”. Kandlustesti mittetegemise kaks kdige

populaarsemat argumenti olid- “Testitulemused ei mdjuta minu ja partneri lapse saamise
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plaani.” ja “Ma ei nie lihtegi pOhjust, miks mitte testipakkumist aktsepteerida.”. (Schuurmans

et al., 2020)

Sama selgus ka teistes uuringutes, et peamine, kdige enam mainitud pdhjus kandlustesti
tegemiseks on see, et vanemad soovivad oma last sddsta kannatustest, mis kaasnevad raske
pariliku haigusega (Conjin et al, 2020, Nijmeijer et al, 2019; Plantiga et al, 2016).
Kandlustesti mittetegemise peamiseks pohjuseks toodi vilja argumendid “Minu peres ei esine
raskeid périlikke haiguseid.” (Conjin et al., 2020; Nijmeijer et al., 2019) ja “Ma ei soovi teada

saada meie korgenenud riskist saada raske périliku haigusega laps.” (Plantinga ef al., 2016).

Kandlustesti {iheks barjddriks peetakse kandlustesti hinda ning sellega seotud hiivitiste
puudumist (Nijmeijer et al., 2019). Enamik (tulevasi) vanemaid eelistaksid, et kandlustest
oleks kindlustuse poolt kaetud (Pereira et al., 2019; Plantiga et al., 2016). Uuringus osalenud
inimestest, kes oleksid ise valmis rahaliselt testi tegemisse panustama, rohkem kui pooled
maksaksid kandlustesti eest 50-100 dollarit (Pereira et al., 2019). Plantiga et al., 2016
uuringus varieerus summa, mida inimesed oleksid ndus maksma, 5-5000 eurot, kuid

keskmiselt oli see summa 75 eurot.

Seniste uuringute pdhjal voib viita, et reproduktiivses eas olevad inimesed on kandlustesti
osas viga positiivselt meelestatud (Nijmeijer et al., 2019). Kandlustesti tegemine annab
vanematele meelerahu, teades, et nad tegid koik endast oleneva oma lapse heaks (Pereira et
al., 2019). Kandlustestidest osavott sdltub suuresti riigist ning rahvast, néiteks kdige rohkem
tehakse teste Liahis-Ida ja Vahemere &dérsetes riikides, kus BT skriinimine on kohustuslik

(Delatycki et al., 2020).
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2. EKSPERIMENTAALOSA
2.1. T66 eesmargid

Antud bakalaureusetdo eesmérkideks on:

1) Anda kirjandusiilevaade retsessiivsete ja X-liiteliste périlike haiguste haigusseoseliste
geenivariantide kandlustestide pohimdtetest ning kaardistada praegu olemasolevad ja
rakendatavad kandlustestide programmid maailmas.

2) Koostada sotsioloogiline uuring ning selle pdhjal selgitada vilja Tartu Ulikoolis
korgharidust omandavate pereloome eas noorte suhtumine ning arvamused

kandlustestidesse.

To66 eesmérkide saavutamiseks piistitati kolm uurimiskiisimust:
1) Millised on korgharidust omandavate pereloome eas noorte varasemad kokkupuuted
raskete périlike haigustega ning haigusseoseliste geenivariantide kandlustestidega?
2) Millised on korgharidust omandavate pereloome eas noorte arvamused ja suhtumine
kandlustestidesse?
3) Mida peavad uuringus osalejad kandlustesti pakkumise, teostamise ja tulemuste

analiilisimise erinevate aspektide puhul oluliseks?

2.2. Materjal ja metoodika

2.2.1. Uuringu disain

Uuringu ldbiviimiseks koostati koost6ds juhendajatega infoleht ning kiisimustik (vt lisa 2 ja
lisa 3). 2020. aasta novembris viidi 1ibi pilootuuring Tartu Ulikooli inimese geneetika
uurimisgrupis, eesmargiga kiisimustiku kvaliteeti hinnata. Saadud tagasiside pohjal viidi sisse
moningad muudatused ja parandused kiisimustikus. Novembri jooksul kogus autor kuue eriala
meililistid ning peale seda sisestati kiisimustik Limesurvey keskkonda ja infoleht TU bio- ja
siirdemeditsiini kodulehele. Esimene kutse (vt lisa 4) saadeti vélja 08.12.20 seejérel koguti
andmeid ning korduskutse saadeti 11.01.21. Aine “Loote ja vastsiindinu fiisioloogia ning
kditumine, rinnaga toitmine” raames saadeti kutse uuringusse 11.02.21 ja anti uuringuga
liitujatel nédal aega kiisimustiku tditmiseks. Uuring suleti vastamiseks 18.02.21. Kokku vastas

kiisimustikule 202 iilidpilast ning nende vastuste pdhjal teostati andmeanaliiiis. (vt joonis 3)
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Uuringu ettevalmistamine Andmete kogumine Kokluvdte ja analiiis

Kiisimustiku ja infolehe Kutse mringus osalemiseks

koostamine (n= 1198) Uuringu sulgemine

Pilootuuring Tartu Ulikooli
mimese geneetika

Andmete kogumine

Meililistide hankimine Korduskutse (n= 1198}

Andmete analiiiis (n= 202)

Kutse uuringus osalemiseks
(n=90)

Kiisimustiku sisestamine
Limesurvey keskkonda

Infolehe sisestamine TU bio-
ja stirdemeditsiini instituudi
kodulehele

Kokkuvitte tegemine

Korduskutse (n= 20)

Joonis 3. Uuringu disaini kirjeldus.

2.2.2. Uuringusse kutsutute valim

Loputdd raames viidi 1dbi sotsioloogiline uuring “Eesti noorte arvamus haruldaste parilike
haiguste kandlustestidest. Esimeses etapis kaasati uuringusse Tartu Ulikooli kuue erineva
eriala pohi- voi magistridoppe tudengid, kes esindasid kolme valdkonda- meditsiiniteadus,
loodus- ja tdppisteadus ning sotsiaalteadus. Nendeks erialadeks olid arstiteadus (530
iilidpilast), bioloogia ja elustiku kaitse (143 {ilidpilast), geenitehnoloogia (119 {iilidpilast),
ajakirjandus ja kommunikatsioon (162 iilidpilast), arvutitehnika (111 {ilidpilast) ning
riigiteadused (133 {lidpilast). Koikidest eelmainitud erialadest kutsuti meili teel uuringusse
1-3. kursuse tudengid, keda oli kokku 1198 (Tartu Ulikooli iilidpilaste arv seisuga
01.03.2021). Uuringu valimi koostamisel eeldati, et kolme eriala (arstiteadus, bioloogia ja
elustiku kaitse ning geenitehnoloogia) tudengid on kandlustestide kohta mingil méaaral
kuulnud voi koolis Oppinud ning teised kolm eriala (ajakirjandus ja kommunikatsioon,
arvutitehnika ja riigiteadused) ei oma suuri varasemaid teadmisi. Lisaks kaasati aine lektori,

Kristiina Rulli, kaudu tdiendavalt uuringusse Oppeaines “Loote ja vastsiindinu fiisioloogia
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ning kiditumine, rinnaga toitmine (ARLA.01.034)” kevadsemestril 20/21 osalenud tudengid,
nende eeldatava huvi tottu slinnieelse meditsiini vastu. Kokku osales dppeaines 90 1-4.
kursuse meditsiinieriala (69 {iilidpilast), farmaatsia (13 {ilidpilast) ja hambaarstiteaduse (8
iiliopilast) tudengit. Seega kokkuvottes saadeti uuringus osalemise kutse kokku 1288

tilidpilasele.

Kutse veebipohises uuringus osalemiseks saadeti tudengitele e-posti aadresside kogumite ehk
listide teel, mis voimaldas kiiresti ja lihtsamalt edastada infot kdigile tudengitele. Listide
saamiseks poordus autor iga Oppekava juhiabi v0i kommunikatsioonijuhi poole.
Meditsiiniteaduste tudengite meililistid on vabalt kittesaadavad Mv {ilidpilaskogu kodulehel.
Ainsad, kelle poole ei olnud véimalik péorduda meili listi kaudu, olid arvutitehnika tudengid,
kuid MAT-INF tudengiselts oli ndus jagama kiisimustikku organisatsioonisiseselt ning

facebooki lehekiiljel

2.2.3. Kiisitluse ankeet

Autor kasutas wuuringu ldbiviimiseks kvantitatiivset uurimismeetodit. Kvantitatiivse
uurimismeetodi puhul kogutakse andmeid struktureeritud kiisimustikega, ollakse huvitatud
pohjuslikest seostest ning Idpptulemusena soovitakse saada iildistavad andmed (Ounapuu,
2014). Antud uurimisviisi kasutades saame uurida, kuidas suhtuvad kandlustestidesse Tartu

Ulikoolis kdrgharidust omandavad pereloome eas noored.

Veebipohise uuringu jaoks koostati 26 kiisimusest koosnev kiisimustik (vt lisa 3), millele
vastamise eeldatav aeg oli ligikaudu 15-20 minutit. Lisaks tehti infoleht (vt lisa 2), mis
sisaldas infot retsessiivsete ja X- liiteliste périlike haiguste haigusseoseliste geenivariantide
kandlustestide ning harvikhaiguste kohta ja millega paluti enne kiisimustiku tditmist tutvuda.
Infoleht oli kittesaadav Tartu Ulikooli bio- ja siirdemeditsiini instituudi biomeditsiini
osakonna inimese geneetika uurimisrithma kodulehe kaudu. Kiisimustiku koostamiseks ja

vastuste kogumiseks kasutati veebipdhiste kiisimustike koostamise keskkonda Limesurvey.

Kiisimustikus kasutati valikvastuseid ning Likert-tiilipi skaalat, kus vastaja sai markida oma
arvamuse- ‘“‘ei noustu iildse; pigem ei ndustu; nii ja naa; pigem nodustun; ndustun téiesti; ei
oska oelda”. Likerti skaala on kdige levinum ning usaldusvédrsem skaala, mdotmaks inimeste

hoiakuid millegi suhtes (Joshi et al., 2015).
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Uuringus osalemine ja andmete to6tlemine toimus anoniitimselt ning vastuseid ei ole vdimalik

isikustada.

Esimesest uurimiskiisimusest ldhtuvalt, et teada saada tudengite varasemaid kokkupuuteid
raskete pdrilike haiguste ning nende kandlustestidega, esitati uuringus viis kiisimust
(kiisimused 1-5). Léhtuvalt teisest uurimiskiisimusest, selgitamaks vélja korgharidust
omandavate pereloome eas noorte suhtumine ja arvamused kandlustestidesse, koostati viis
kiisimust (kiisimused 6-10), kus esitati erinevaid véiteid ning vastajatel paluti mirkida, mil
médral ollakse antud véidetega ndus. Viidetele vastamiseks kasutati Likerti tiitipi skaalat.
Viimasest uurimiskiisimusest ldhtuvalt esitati kaks kiisimust, mille eesméirk oli uurida
vastajate eelistusi testi pakkumise osas. Kiisimustele 11-13 ja 15-17 paluti vastajatel markida
koik voimalikud valikuvariandid, mistottu valis mdni inimene iihe ja teine inimene koik

variandid.

Selleks, et kiisimusi paremini mdista ja nendele vastata, paluti uuringus osalejatel esialgu
tutvuda infolehega. Ule poolte vastanutest, 141 tudengit (69,8%) luges infolehte enne
kiisimustiku tditmist, kuid 61 (30,2%) tudengit seda ei teinud.

2.2.4. Andmeanaliiiis

Andmeanaliilis teostati MS Excel tarkvaraprogrammis. Kiisitluses osalenute haridustase
kategoriseeriti rahvusvahelise {ihtse hariduse liigituse ISCED (ingl International Standard
Classification of Education) alusel (ISCED, 2020). Kuna uuring viidi 1dbi korgharidust
omandavate inimeste seas, jdeti valikuvariantides vélja jargmised haridustasemed ISCED 0
(alusharidus/koolieelne haridus), ISCED 1 (pdhiharidus pdhikooli 1.-6. klass) ja ISCED 2
(pdhiharidus pdhikooli 7.-9. klass) ja kutseharidus pohihariduse baasil. Ulejiinud
haridusastmed kategoriseeriti jargnevalt- keskharidus (ISCED 3), kutsekeskharidus (ISCED
4), kutseharidus keskhariduse baasil (ISCED 5), bakalaureus vdi sellega vordsustatud haridus
(ISCED 6), magister voi sellega vordsustatud haridus (sh 5 ja enam aastat akadeemilist

haridust) (ISCED 7) ning doktor voi sellega vordsustatud haridus (ISCED 8).
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2.3. Tulemused

2.3.1. Uuringusse kaasatute vastamisméaar
Uuringus osalemisega ndustus 202 uuringusse kutsutud 1288 iiliopilasest ning vastamisméaar

oli 15,7% (vt joonis 4).

1400 1288
1200

599

202

162 143

W Uuringusse kutsutud tlidpilased W Uuringus osalenud tlidgpilased

Joonis 4. Uuringusse kutsutud {ilidpilased vs. uuringus osalenud iilidpilased. Sulgudes on

vilja toodud vastamisméidr iga eriala kohta eraldi.

Vorreldes uuringusse kutsutud ja uuringus osalenud iilidpilaste arvu, oli kdige suurem
vastamismadr geenitehnoloogia tudengite (46,2%), proviisoridppe tudengite (30,8%),
bioloogia ja elustiku kaitse tudengite (25,2%) seas (vt joonis 3.). Vastamismiir oli sama
hambaarsti- ja arstiteaduse iiliopilaste seas (12,5%) ning riigiteaduse {iilidpilaste seas oli see
11,3%, ajakirjanduse ja kommunikatsiooni tudengite hulgas 9,9%. Koige korgemate
vastamismaidradega erialade (geenitehnoloogia, proviisoriope, bioloogia ja elustiku kaitse)
puhul voib eeldada, et nemad on kandlustestide kohta kuulnud vdi koolis dppinud, mistottu
huvitas kiisimustikule vastamine neid rohkem. Kdige madalama vastamismééiraga erialad olid

riigiteadused ning ajakirjandus ja kommunikatsioon ning nendel erialadel ilmselt pole
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iliopilased kandlustestide kohta koolis dppinud voi varasemalt kuulnud, seetdttu ei olnud neil

suuremat huvi kiisimustikule vastata.

2.3.2. Uuringus osalenute sotsiodemograafiline iildprofiil

Vastajatest 165 olid naised (81,7%) ja 37 mehed (18,3%) (vt tabel 4). Osalejate vanus jii
vahemikku 18-47 eluaastat ja mediaanvanus oli 21 eluaastat. Kdige suurem osa vastanutest,
127 inimest omas keskharidust (67,8%), 43 inimest olid omandanud bakalaureusekraadi
(21,3%) ning 18 vastajat omas magistrikraadi (8,9%). Ule poolte vastanutest, 102 inimest,
mirkisid enda perekonnaseisuks “vallaline” (50,5%). 18 inimest valis ka vastusevariandi
“muu”, kellest 14 inimest kirjeldas oma perekonnaseisu kui “suhtes” (6,9%) ja 4 inimest kui
“kihlatud” (6,9%). Enamikel tudengitel (93,7%) veel lapsi pole ja vastajaid, kes ise voi kelle

partner kiisimustiku tditmise ajal oli lapseootel, oli kolm (1,5%).
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Tabel 4. Vastajate sotsiodemograafilised parameetrid

Omadus n=202 (100%)
Sugu

Naine 165 (81,7%)
Mees 37 (18,3%)
Vanus (aastates)

Noorim 18
Vanim 47
Keskmine vanus 22,2

Haridustase
Keskharidus
Kutseharidus
Kutseharidus keskhariduse baasil
Bakalaureus
Magistrikraad
PhD
Perekonnaseis
Vallaline

Vaba kooselu
Abielus

Muu:

Suhtes

Kihlatud

Lapsed

Eiole

Uks laps

Kaks last

Kolm ja enam last

Teie olete/ teie partner on hetkel
rase

Ei
Jah

127 (67,8%)
1 (0,5%)

1 (0,5%)

43 (21,3%)
18 (8,9%)

2 (1%)

102 (50,5%)
63 (31,2%)
19 (9,4%)

14 (6,9%)
4 (2%)

189 (93,6%)
4 (2%)

8 (4%)

1 (0,5%)

199 (98,5%)
3 (1,5%)
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B Arstiteadus
W Ajakirjandus ja
kom munikatsioon
w Bioloogia ja elustiku kaftze
B Geenitehnoloogia
B Hambaarstiteadus

B Proviisoridpe

W Riigiteadused

Joonis 5. Uuringus osalejate erialade jaotus

Kokku osales uuringus 202 tudengit- 75 arstiteaduse tudengit (37,1%), 55 geenitehnoloogia
tudengit (27,2%), 36 bioloogia ja elustiku kaitse tudengit (17,8%), 16 ajakirjanduse ja
kommunikatsiooni tudengit (7,9%), 15 riigiteaduse tudengit (7,4%), 4 proviisoridppe tudengit
(2%) ja 1 hambaarstiteaduse tudeng (0,5%) (vt joonis 5). Kdige vdiksema osa vastanutest
moodustasid proviisoridoppe ja hambaarstiteaduse tudengeid, kuna nemad kaasati alles uuringu
teises etapis aine “Loote ja vastsiindinu fiisioloogia ning kditumine, rinnaga toitmine” raames

ning nende kahe eriala tudengeid ongi vihe.
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B Esimene kursus
B Teine kursus
W Kalmas kursus

m MNeljas kursus

Joonis 6. Uuringus osalejate kursuste jaotus

Kodige rohkem vottis uuringust osa esimese kursuse iiliopilasi (38,6%), seejdrel kolmanda
kursuse iilidpilasi (35,1%) ning veidi vihem osales teise kursuse iiliopilasi (21,8%) (vt joonis
6). Neljanda kursuse iilidpilaste osakaal oli kdige vdiksem, kuna neid kaasati ainult uuringu
teises etapis aine “Loote ja vastsiindinu fiisioloogia ning kditumine, rinnaga toitmine” raames

ning selles aines osales 28 neljanda kursuse iilidpilast.

2.3.3. Pereloome eas noorte varasemad kokkupuuted raskete pirilike haiguste ning

kandlustestidega

Uurides varasemate kokkupuudete kohta raskete périlike haigustega, selgus, et 35 tudengit
(17,3%) omasid varasemat kokkupuudet, seevastu suurem osa, 142 tudengit (70,3%) ei ole
raskete périlike haigustega oma elu jooksul kokku puutunud ning 25 tudengit (12,4%) valis
variandi “ei oska Oelda”. 186 osalejat kinnitas, et on varasemalt kuulnud périlike haiguste
riski testimise vOimalusest ja enim oldi teavet saadud kooli, interneti voi meedia kaudu.
Samuti oldi vastavat infot saadud perelitkmelt, meedikult vdi mdnest muust allikast (3
tudengit), nagu nditeks raamatust, kliiniliselt geneetikult voi to6kohalt. Ainult 15 tudengit ei
olnud varasemalt kuulnud périlike haiguste riski testimise vdimalustest ning tihel juhul ei
osatud kiisimusele vastata.

Tudengite suhtumist perspektiivi, et Eestis oleks vdimalik koigil rasedust planeerivatel

paaridel teha kandlustesti, uuriti selle vajalikkuse kui ka eetilisuse kontekstis. Uuringus
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osalejad olid selle vdimaluse osas pigem positiivselt meelestatud- 98 tudengi arvates on see
viga vajalik (48,5%), 78 arvates pigem vajalik (38,6%), 19 osalejat olid neutraalsel
seisukohal (9,4%) ja 6 {liopilast leidis, et see on pigem ebavajalik (3%). Arvamused
kandlustesti eetilisuse suhtes olid kiillaltki sarnased- 93 tudengit leidis, et see on viga eetiline
(46%), 70 tudengit arvas “pigem eetiline” (34,7%), 35 tudengit oli neutraalsel seisukohal
(17,3%) ning 3 tudengi arvates on see pigem ebaeetiline (1,5%). Vajalikkuse ja eetilisuse

kohta ei arvanud iikski tudeng “védga ebavajalik” voi “védga ebaeetiline”.
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2.3.4. Pereloome eas noorte hoiakud kandlustestide suhtes

Uuringus osalejatele esitati erinevaid véited eesmirgiga selgitada vélja korgharidust
omandavate pereloome eas noorte suhtumine ja arvamused kandlustestidesse (vt tabel 5-10).
Tulemused arvutati sdltumatult iga vastusevariandi kohta, mistottu protsente kokku liites tuleb
summa suurem kui 100%. Ehk et kui 187 inimest arvab, et testi tuleks pakkuda last
planeerivatele paaridele, tehti tehe (187/202)*100= 92,6%. Samamoodi, kui vastusevariandi
“muu” valis 7 inimest, siis tehti tehe (7/202)*100= 3,5%.

Tabel 5. Viited kandlustesti kasu ja kittesaadavuse kohta

Kandlustesti Kandlustesti Kandlustesti  Voimalus teha  Kandlustest

abil saab dra tulemused abil saab kandlustesti peab olema
hoida raskete  aitaksid mul véltida peab olema kohustuslik
périlike langetada voimalikke kattesaadav koigile, kes
haigustega laste edasisi otsuseid kulutusi haige  kdigile, kes  soovivad saada
stindi laste saamise  lapse raviks ja soovivad saada lapsi
koha pealt hoolduseks lapsi
Noustun tdiesti 73 (36,1%) 100 (49,5%) 99 (49%) 133 (65,8%) 6 (3%)
Pigem ndustun 82 (40,6%) 65 (32,2%) 71 (35,1%) 49 (24,3%) 15 (7,4%)
Nii ja naa 36 (17,8%) 23 (11,4%) 16 (7,9%) 16 (7,9%) 42 (20,8%)
Pigem ei 8 (4%) 9 (4,5%) 10 (5%) 2 (1%) 79 (39,1%)
noustu
Ei ndustu iildse 1 (0,5%) 3 (1,5%) 2 (1%) 2 (1%) 60 (29,7%)
Ei oska 6elda 2 (1%) 2 (1%) 4 (2%) 0 (0%) 0 (0%)

Viitega, et kandlustesti abil saab &dra hoida pirilike haigustega laste siindi, on tdiesti ndus
36,1%, pigem nodustuvad 40,6% ja ainult 0,5% vastanutest arvab vastupidist. Ligi pooled
iliopilased (49,5%) arvavad, et kandlustesti tulemus oleks abiks langetamaks edasisi otsuseid
laste saamise koha pealt, samuti on tudengitest 49% nous, et tehes kandlusesti on voimalik
véltida kulutusi haige lapse raviks ja hoolduseks. 65,8% vastanutest leiab, et voimalus teha
kandlustesti peab olema kéttesaadav koigile, kes soovivad saada lapsi, kuid samas suurem osa

uuringus osalejatest arvab, et kandlustest ei tohiks olla kohustuslik. (vt tabel 5)
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Tabel 6. Testi tegemine hindamaks riski pariliku haigusega lapse saamiseks

Kasutaksin Eipeaks seda  Peaksinndu  Otsiksin enne Sooviksin
seda vajalikuks lahedastega otsuse enne otsuse
voimalust tegemist tegemist
kindlasti tdiendavat ndou  meditsiinilist
ndustamist
Noustun tdiesti 117 (57,9%) 3 (1,5%) 41 (20,3%) 43 (21,3%) 73 (36,1%)
Pigem ndustun 62 (30,7%) 10 (5,0%) 72 (35,6%) 76 (37,6%) 84 (41,6%)
Nii ja naa 12 (5,9%) 18 (8,9%) 28 (13,9%) 30 (14,9%) 20 (9,9%)
Pigem ei
ndustu 8 (4,0%) 62 (30,7%) 37 (18,3%) 33 (16,3%) 14 (6,9%)
Ei nGustu tildse 0 (0%) 108 (53,5%) 19 (9,4%) 14 (6,9%) 7 (3,5%)
Ei oska oelda 3 (1,5%) 1 (0,5%) 5(2,5%) 6 (3%) 4 (2,0%)

Ule poolte vastanutest (57,9%) kasutaks kindlasti vdimalust teha kandlustesti, mitte {iksi
tudeng ei valinud varianti “Ei ndustu {ildse” ning viitega “Ei peaks seda vajalikuks.” ei ole
tildse ndus 53,5% tudengitest- see annab aimu {ilidpilaste huvist kandlustesti tegemise osas.
Suur osa vastanutest sooviks sellise otsuse eel pidada ndu oma ldhedastega. Tdiendavat ndu
sooviks 58,95% vastanutest ja 77% tudengitest tahaks kindlasti voi pigem tahaks
meditsiinilist ndustamist. Selgus, et enamik tudengid sooviksid enne otsuse langetamist olla

voimalikult teadlikud ning informeeritud. (vt tabel 6)
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Tabel 7. Kandlustesti tegemisega seotud hirmud

Kardan, et kandlustesti tulemus  Kardan, et kui jitan kandlus-

vOib héirida minu edasist testi tegemata ja lapsel esineb
meelerahu moni raske parilik haigus, siis
kahetsen seda viga
Noustun téiesti 23 (11,4%) 88 (43,6%)
Pigem ndustun 49 (24,3%) 68 (33,7%)
Nii ja naa 54 (26,7%) 20 (9,9%)
Pigem ei ndustu 49 (24,3%) 10 (5,0%)
Ei nSustu iildse 24 (11,9%) 9 (4,5%)
Ei oska 6elda 3 (1,5%) 7 (3,5%)

See, kas kandlustesti tulemus edaspidist meelerahu héiriks, soltub suuresti inimesest. Néiteks
24,3% tudengitest arvab, et pigem hiiriks ja sama palju tudengeid arvab, et pigem ei héiriks
nende meelerahu, 26,7% vastas “Nii ja naa”. Vastanutest 43,6% on kindlad, et nad

kahetseksid kandlustesti tegemata jatmist, kui lapsel esineks raske périlik haigus. (vt tabel 7)
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Tabel 8. Kandlustesti tulemuste mdju eraelule

Kardan, Kardan, Mul oleks Arvestan Arvan, et Soovin, et Otsus-
et teised et pere- kandlus- minu ja minu taksin
saavad minusse  liikkmetele testi partneri  (tulevane) (rohkem)
sellest hakatakse raske tulemust suhe partner lapsi
teada teisiti teatada pere- kannataks teeks mitte
suhtuma nende planeerim kandlus- saada
suurene- isel testi
nud
riskist
olla
périliku
haiguse
kandja
Noustun
taiesti 1(0,5%) 2(1,0%) 7(3,5%) 102(50,5%) 5(2,5%) 65(32,2%) 22(10,9%)
Pigem
ndustun 12 (5,9%) 17 (8,4%) 42 (20,8%) 75 (37,1%) 31 (15,3%) 84 (41,6%) 30 (14,9%)
Niijanaa 24 (11,9%) 28 (13,9%) 42 (20,8%) 19 (9,4%) 45 (22,3%) 30 (14,9%) 54 (26,7%)
Pigem ei
ndustu 72 (35,6%) 58 (28,7%) 50 (24,8%) 3 (1,5%) 56(27,7%) 10 (5,0%) 31 (15,3%)
Ei ndustu
tildse 90 (44,6%) 94 (46,5%) 56 (27,7%) 1(0,5%) 33(16,3%) 3(1,5%) 21(10,4%)
Ei oska
oelda 3(L,5%)  3(1,5%) 52,5%) 21,0%) 32(15,8%) 10(5,0%) 44 (21,8%)

Vastanutest 44,6% ei heidutu sellest, kui teised saaksid nende kandjastaatusest teada ning

46,5% ei usu, et seetottu hakataks nendesse teisiti suhtuma. Tudengitest 27,7% arvab, et neil

el oleks raske pereliitkmetele teatada nende suurenenud riskist olla périliku haiguse kandja.

Olles ise piriliku haiguse riski kandja, arvestaksid pooled uuringus osalejatest (50,5%)

kindlasti kandlustesti tulemusi pereplaneerimisel ning ainult iiks inimene ei teeks seda. Osa

tudengitest (15,8%) ei oska kommenteerida, kas sellise olukorra tottu kannataks suhe

partneriga, kuid 27,7% arvab, et suhe pigem ei kannataks. Rohkem kui pooled vastajatest on

tdiesti ndus voi pigem nous, et sellises olukorras sooviksid nad, et partner teeks kandlustesti.

Viitele “Otsustaksin (rohkem) lapsi mitte saada.” vastas “Nii ja naa” 26,7%, kuid 21,8%

tudengitest vastasid “Ei oska delda”. Voib jireldada, et sellist hiipoteetilist olukorda on raske

ette kujutada ja ennustada, kuidas keegi sellises olukorras périselt kéituks. (vt tabel 8)
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Tabel 9. Hoiakud seoses korgenenud riskiga saada pariliku haigusega laps

Tunnen Rasedust Votan riski Kaalun Kasutan
drevust planeerides pariliku kunstliku vOimalust
pean nou haigusega viljastamise raseduse ajal
meditsiini- lapse siinniks, voimalusi teha loote
ekspertidega loodan, et geneetilisi
meil 1dheb uuringuid
histi
Noustun tdiesti 86 (42,6%) 153 (75,7%) 5(2,5%) 48 (23,8%) 143 (70,8%)
Pigem nSustun 85 (42,1%) 42 (20,8%) 35(17,3%) 79 (39,1%) 42 (20,8%)
Nii ja naa 18 (8,9%) 3 (1,5%) 45 (22,3%) 23 (11,4%) 8 (4,0%)
Pigem ei
ndustu 8 (4,0%) 1 (0,5%) 57 (28,2%) 17 (8,4%) 1 (0,5%)
Ei nGustu iildse 5(2,5%) 1 (0,5%) 31 (15,3%) 12 (5,9%) 1 (0,5%)
Ei oska 6elda 0 (0%) 2 (1,0%) 29 (14,4%) 23 (11,4%) 7 (3,5%)

Olukorras, kus molemad partnerid on périliku haiguse riski kandjad, tunneksid pea koik
vastajad drevust, ainult 2,5% tudengitest arvab, et nemad ei tunneks iildse drevust. Vastanutest
75,7% peaks rasedust planeerides ndu meditsiiniekspertidega ja 70,8% kasutaks voimalust
raseduse ajal teha loote geneetilisi uuringuid. Viitega “Kaalun kunstliku viljastamise
voimalusi.” ndustub téiesti 23,8% ja pigem ndustub 39,1% tudengitest. Vastajaid, kes votaksid
kindlasti riski pariliku haigusega lapse siinniks, lootes, et neil ldheb kodik hasti, oli ainult 2,5%

ning 28,2% vastas sellele viitele “Pigem ei ndustu”. (vt tabel 9)
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Tabel 10. Périliku haiguse diagnoos lootel raseduse ajal

Kaalun tdiendavat Kaalun raseduse Ei soovi raseduse
meditsiinilist katkestamist katkestamist isegi, kui
ndustamist stindival lapsel on
raske périlik haigus
Noustun tiiesti 158 (78,2%) 78 (38,6%) 5(2,5%)
Pigem ndustun 40 (19,8%) 61 (30,2%) 5(2,5%)
Nii ja naa 2 (1,0%) 30 (14,9%) 23 (11,4%)
Pigem ei ndustu 0 (0%) 8 (4,0%) 68 (33,7%)
Ei nSustu iildse 0 (0%) 4 (2,0%) 70 (34,7%)
Ei oska Gelda 2 (1,0%) 21 (10,4%) 31 (15,3%)

Tulemustest selgus, et 78,2% tudengitest kaaluks sellises olukorras meditsiinilist ndustamist.

Kui juhtub, et raseduse ajal diagnoositakse lootel périlik haigus, kaaluks 38,6% kindlasti

raseduse katkestamist. Sellist olukorda on raske ette kujutada ning tegelikkuses voib siis

mottelaad hoopis teine olla. Ilmselt sellest tingituna vastas 10,4% inimestest ka “ei oska

oelda”, kuna ei teata, kuidas sellises olukorras toime tullakse. Tudengitest tudengit 34,7% ei

ndustu iildse vditega “Ei soovi raseduse katkestamist isegi, kui siindival lapsel on raske périlik

haigus.”. (vt tabel 10)
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2.3.5. Kandlustestide libiviimise ja tulemustest teavitamisega seotud aspektid

Uuringus osalejatest enamik (92,6%) eelistas kandlustesti pakkumist last planeerivatele
noortele. Raseduse ajal lootele kandlustesti tegemise vdimalust pidas sobivaks 76,2%
vastanutest ja ligi pooled tudengitest (49,5%) arvasid, et test peaks olema kittesaadav kdigile
lapsesaamise eas olevatele inimestele, sdltumata partneri olemasolust ning sellest, millal lapsi
kavatsetakse saada. Vdhemus (20,8%) arvas, et kandlustesti voiks pakkuda paaridele enne

kihlumist/abielu ja 0,5% kdigist vastanutest leidis, et sellist testi poleks iildse vaja.

Vastusevariandi “muu” valis 3,5% ning tdpsustuseks toodi vélja: “Kui iiks partner on kandja
aga teise kohta ei tea,”, “Mittetraditsioonilistele peredele.”, “Peaks olema kittesaadav koigile,
kuid inimene peaks ise maksma.”, “Riigi poolt neile, kel on peres esinenud rasked
geneetilised haigused. Kui meditsiiniliselt ja geneetiliselt pole test pohjendatud, siis peaks
olema test enda kulul voi vihemalt maksma pool.”, “Testi soovivale inimesele.”, “Test voiks
olla kittesaadav nendele, kes last planeerivad, kuid kindlasti ei tohiks see muutuda
pereloomise propaganda tdoriistaks, mida kdigile noortele peale surutaks, viidates riigi

ootusele, et inimesed lapsi saaks.”, “Paaridele, kelle suguvdsas on teada juba périliku haiguse

kandlus.”.

Kandlustest voiks olla kéttesaadav meeste- vOi naistearsti (86,6% vastanutest),
meditsiinigeneetiku (78,7%), perearsti/tervisekeskuse (72,8%) ja @mmaemanda (55%)
vahendusel. 26,7% vastanutest teeks testi ilma meediku vahenduseta, tellides kandlustesti otse
testi pakkuvalt firmalt. Vaid moned tudengid (1%) wvalisid vastusevariandi “Muu” ja
tapsustasid “Ei oska delda.” ja “Ei nde vahet, juhul kui on tagatud andmete anoniitimsus (va

tegelev arst) ja toetav ning teaduspohine testitegija/ tulemuste selgitaja.”.

Suurim osa vastanutest (74,3%) peab kdige olulisemaks kandlustesti tegemise pohjuseks seda,
et soovitakse oma last sddsta kannatustest, mis kaasnevad raske périliku haigusega.
Kandlustesti tegemise muud olulised pohjused olid- soovimatus saada raske pariliku
haigusega laps (37,6% vastanutest), perekonnas teadaolevad pirilikud haigused ja vdimalus
olla ise haigusseoselise geenivariandi kandja (29,2%), kartus pariliku haigusega lapse saamise
ja kasvatamise ees (21,8%). Samas on ka neid, kes valiks kandlustesti tegemise, et olla teadlik
ja end voimaliku haige lapse siinniks ette valmistada (10,9%) ja oli ka neid, kes tahaks enda

kohta lihtsalt rohkem teada saada (17,3%). Vaid 1% vastanutest teeks testi partneri soovil ja
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0,5% kellegi teise soovitusel. Ainult 1% vastajaid leidis, et neil ei ole iihtegi pdhjust
kandlustesti tegemiseks. Lisaks valis 0,5% vastusevariandi “Muu” ning tipsustas: “Tean, et

olen kandja.”.

Uuriti, kui palju oleksid inimesed ndus kandlustesti eest maksma (vt joonis 7). Selgus, et
1,5% vastanutest teeks kandlustesti ainult juhul, kui see oleks tasuta. Seevastu 9,9%
tudengitest oleksid ndus maksma testi eest kuni 25 eurot, 37,6% kuni 50 eurot, suurem osa
vastanutest (45,5%) oleks valmis tasuma kuni 200 eurot. Ule 200 euro maksev test oli
enamikele vastuvdetamatu, ainult 5,9% vastanutest oleks ndus tasuma kuni 500€ ja 1% tile
500€. Vastusevariandi “muu” valis 1% ning selgituseks toodi vilja: “Kuna suguvdsas pole
teadaolevalt raskeid péarilikke haigusi, oleksin huvi pirast ndus maksma, aga pigem kuni
100€. Kui usuksin end eos kuuluvat riskigruppi, oleksin ilmselt ndus rohkem maksma (voi

toetama partneri testi).” ja “Kuni 100€.”
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Joonis 7. Testi maksumus

Koigist vastanutest 35,6% arvas, et neil pole iihtegi pohjust kandlustestist loobumiseks. Ent
kandlustest ei pruugi olla atraktiivne, kui peres ei ole teada périlike haiguste eelsoodumust
(41,6%) voi osutub kandlustesti hind liiga korgeks (40,6%). Leidub ka tudengeid, kes
kardavad teada saada oma tulevaste laste haigusriskidest (12,4%), jargiksid pigem partneri

soovi testi mitte teha (4,5%), ei sooviks enda kohta rohkem teada saada (2%) vdi leiavad, et
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parilikud haigused ei olegi nii tdsised (1,5%). Osalejatest 3,5% arvab, et nad ei teeks nende
tulemustega midagi ja saaksid ka raske périliku haigusega lapse kasvatamisega hakkama. 1%
vastanute jaoks ei iihti kandlustesti tegemine nende toekspidamisega. Vastusevariandi “muu”
valis 4% vastanutest ning selgitati jirgnevalt: “Ei soovi lapsi, seega pole ohtu kellelegi
périlikku haigust edasi anda.”, “Isegi kui inimene kannab geeni, ei tdhenda see, et jareltulijad
kindlalt antud geeni ka saavad. Seetdttu leian, et kandlustest ei ole alati vajalik ning voib
teatud inimestel pohjendamatut drevust ning hirmu tekitada.”, “Minu peres kiill raskeid
parilikke haigusi ei esine, kuid vastan eeldusega, et nt tulevasel partneril (pere) voib/ei voi
moni haigus esineda perekonnas.”, “Ilmselt on teadmatus lihtsam viis, sest tulemuste saamisel
pean langetama jirgnevaid otsuseid, mis vOivad olla véga rasked. Selles mottes on voib olla
parem mitte teada.”, “Kardan suhte muutumist partneriga.”, “Kandlustestil vilja tulevad riskid
ei ole 100% tdendolised ning seetdttu voivad tulemused mojutada edasist elu (drevus, hirm)
nii, et lapse saamine osutub {iildse psiihholoogiliselt vOimatuks iletuseks.”, “Kui siinnib
selline laps, siis stinnib. Tuleb hakkama saada. Lisaks ei ole kdik kuld, mida meditsiinis sulle
ette ennustatakse, selle kohta on lugusid kiill. Ma ei pea kartma ja last mitte saama, kuna
kardan kellegi tdenédosus testi.”, “Pole vdimalust partneriga loomulikul teel lapsi saada, seega

pigem lapsendaks nii v0i naa”.

Enne kandlustesti tegemise osas otsustamist soovib partneriga ndu pidada 82,2%,
meditsiinigeneetikuga 71,8%, oma perearstiga 48%, modne teise erialaarstiga 39,1%,
vanematega 38,1%, sOpradega 11,4% ja muu perelitkmega 10,9% vastanutest. Kuid 7,9%
tudengitest soovib otsustada iseseisvalt, arvestamata teiste arvamustega. Valikuvariante “Lébi
veebi teiste inimestega” ja “Muu” ei valinud {iksi vastaja. Tulemustest jareldub, et inimesed
peavad oluliseks sellise suure otsuse eel pidada ndu pereringis ning usaldatakse ka meedikute

professionaalset teavet.

Kandlustesti tulemused soovib enda teada jétta 24,5% vastanutest ja 17,8% eelistaks, et
andmed ldheksid otse digitaalsesse haiguslukku. Oma partneriga soovib testi tulemusi jagada
26,6%, perearstiga 20%, muude pereliikmetega 9,8% ja sOpradega 1,5% vastanutest. 0,6%
valis variandi “muu” ning tipsustuseks kirjutati: “Ilmselgelt ka koht, kust kandlustest on
tellitud, et oleks keegi, kes selgitaks testi tulemusi ja vdoimalusel teeks ka viikese ndustamise.
Edasi on juba oma asi, kellele infot jagada.”, “Minu naistearst/dgmmaemand (néiteks raseduse

planeerimise hetkel).”, “Eriala arst/ meditsiini geneetik/naistearst”.
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Uuringu 16pus uuriti ka osalejate suhtumist véitesse “Lapsevanemaks saamine/olemine on
minu jaoks oluline.”. 110 tudengit on sellega tdiesti ndus (54,5%), 43 inimest on pigem nous
(21,3%), 18 tudengit vastas “nii ja naa” (8,9%), 15 tudengit pigem ei ndustunud véitega
(7,4%), 8 tudengit ei ndustunud iildse (4%) ja 8 tudengit valisid “ei oska delda” (4%).
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2.4. Arutelu

Too eesmérkideks oli kirjeldada retsessiivsete ja X-liiteliste parilike haiguste haigusseoseliste
geenivariantide kandlustestide pdhimdtteid ning kaardistada praegu olemasolevad ja
rakendatavad kandlustestide programmid maailmas. Teiseks eesmérgiks oli koostada
sotsioloogiline uuring ning selle pdhjal selgitada vilja Tartu Ulikoolis kdrgharidust
omandavate pereloome eas noorte suhtumine ning arvamused kandlustestidesse. T66

eesmérkide saavutamiseks piistitati kolm uurimiskiisimust.

Esimesest uurimiskiisimusest “Millised on korgharidust omandavate pereloome eas noorte
varasemad kokkupuuted raskete périlike haigustega ning haigusseoseliste geenivariantide
kandlustestidega?” selgus, et ainult 17,3% tudengitest on varasemalt pere voi sdprusringkonna

kaudu kokku puutunud raskete périlike haigustega ning enamik, 70,3%, kokkupuudet ei oma.

Conjin et al., 2020 uuringust selgus, et ainult 22,7% osalenutest on varem kuulnud
kandlustestidest ning Pereira et al., 2019 uuringus omas 47,9% inimestest varasemaid
teadmisi kandlustesti kohta. Enim oldi infot saadud siinnitusarst-giinekoloogilt, meediast ja
viljatusarstidelt (Pereira ef al., 2019). Kéesoleva bakalaureuset66 raames 1abiviidud uuringus
oli kandlustestidest kuulnud 186 inimest ehk 92% ning enim oldi sellest kuuldud koolist,
internetist vO0i meediast. Taoline lahknevus teadmistes ja infoallikates voib olla tingitud
valimite erinevusest- eelmainitud uuringutesse kaasati iildine elanikkond, kuhu hulka kuulusid
inimesed erineva haridustaseme ning religiooniga, kuid selles uuringus moodustasid enamiku
arstiteaduse, geenitehnoloogia, bioloogia ja elustiku kaitse tudengid, kes omavad varasemaid
teadmisi tdnu loengus vOi praktikumides Opitule. Pereira et al., 2019 kaasas uuringusse
rasedaid, tulevikus rasedust planeerivaid inimesi ning patsiente, kes plaanivad voi juba saavad

viljatusravi- mistottu oldi enim infot saadud arstidelt.

Teiseks uurimiskiisimuseks oli “Millised on kdrgharidust omandavate pereloome eas noorte
arvamused ja suhtumine kandlustestidesse?”. Kdesolevas bakalaureusetdos selgus, et tudengid
on kandlustestide osas viga positiivselt meelestatud. Vastajate meelest on kandlustesti puhul
tegemist vajaliku geneetilise testiga, mis vastab ka iihiskondlikele eetikanormidele. Rohkem
kui pooled tudengid (57,9%) kasutaksid kindlasti vdimalust teha kandlustesti ja olles ise
pariliku haiguse riski kandja, arvestaks 50,5% tudengitest kindlasti kandlustesti tulemusi

pereplaneerimisel.
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Kolmandast uurimisikiisimusest “Mida peavad uuringus osalejad kandlustesti pakkumise,
teostamise ja tulemuste analiilisimise erinevate aspektide puhul oluliseks?” tuli vilja, et
tudengid peavad oluliseks, et kandlustest oleks kéttesaadav koigile lapsesaamise eas olevatele
inimestele ja seda olenemata partneri olemasolust voi ajast, millal kavatsetakse lapsi saada.
Enamik tudengitest sooviks kandlustesti teha meeste- vOi naistearsti (86,6%),

meditsiingeneetiku (78,7%) voi perearsti (72,8%) kaudu.

Suurim osa vastanutest (74,3%) pidas koige olulisemaks kandlustesti tegemise pohjuseks
seda, et soovitakse oma last sdésta kannatustest, mis kaasnevad raske périliku haigusega. See
on korrelatsioonis varasemate uuringutega, kus peamiseks kandlustesti tegemise pohjuseks

toodi vidlja sama argument (Schuurmans et al., 2020; Conjin et al., 2020).

Tartu Ulikooli tudengitest 41,6% tdi kandlustesti mittetegemise peamiseks pdhjuseks, et peres
el ole teada raskete pirilike haiguste eelsoodumust. Varasemad uuringud on samuti ndidanud,
et peamine pohjus, kandlustesti mittetegemiseks on see, et peres ei esine raskeid parilikke
haiguseid (Conjin et al., 2020; Nijmeijer et al., 2019). See annab aimu sellest, et tuleb teha
laialdasemat teavitustodd kandlustestide ning raskete périlike haiguste ja nende parandumise

kohta.

Ligi pooled uuringus osalejatest (45,5%) oleksid valmis kandlustesti eest maksma kuni 200
eurot. Ka varasematest uuringutest selgus, et inimesed panustaksid 500-100 dollarit (Pereira

et al., 2019) voi keskmiselt 75 eurot kandlustesti tegemiseks (Palantiga et al., 2016).

2.4.1. Kiisimustikule vastamine

Uuringus osalemisega ndustus 202 uuringusse kutsutud 1288 iiliopilasest ning vastamisméaar
oli 15,7%. Upris viike vastamisviir vdib olla tingitud sellest, et kdiki tudengeid (niiteks
arvutitehnikuid voi riigiteadlasi) antud teema ei koneta, kuna pole seotud nende erialaga.
Niiteks voib tiheks pohjuseks olla ka see, et kiisimustik oli pikk ning ndudis siivenemist ja

tudengitel oli raske leida oma tegemiste kdrvalt acga vastamiseks.
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Paraku ei laekunud arvutitehnika tudengitelt mitte tihtegi vastust, liks vOimalustest on, et
kiisimustik ei joudnud MAT-INF tudengiseltsi siseseselt iilidpilasteni ning seda ei kajastatud

ka nende facebooki lehekiiljel.

Kuna vastajatest enamiku moodustasid erialad, kes omavad varasemaid teadmisi geneetikast

ja isegi kandlustestidest, on tulemused kindlasti mingil mairal mojutatud vastajate profiilist.

2.4.2. Uuringu tugevused ja kitsaskohad
Uuringu tugevuseks oli kiisimustiku anoniilimsus, mis tagab inimestele kindlustunde oma
arvamusi vabalt ning ausalt jagada. Teadaolevalt on tegu esimese taolise sotsioloogilise

uuringuga Eestis, mis uurib inimeste arvamust seoses haigusseoseliste geenivariantidega.

Kitsaskohtadena voib vilja tuua, et veebipdhises uuringus, mis viidi 1dbi Tartu Ulikoolis
korgharidust omandavate noorte hulgas, paluti tudengitel ette kujutada hiipoteetilist olukorda
ja selle pdhjal avaldada oma arvamust. Seetdttu vdivad tulemused reaalses elus hoopis
erineda. Samuti viidi uuring 1dbi ainult inimeste seas, kes omandavad kdrgharidust Tartu

Ulikoolis, mistdttu ei pruugi tulemused peegeldada kogu Eesti elanikkonna arvamust.

Teiseks, ei olnud vdimalik kontrollida, kas osalejad tutvusid enne kiisimustiku tditmist
infolehega, et vastata kiisimustele voimalikult informeerituna. Infolehega tutvumise olulisus
toodi vélja kiisimustikku selgitavas tekstis ning samuti esimese kiisimusena uuriti, kas
infolehega on tutvutud ja lisati kiisimuse juurde infolehe link, et soovi korral sellega veel
tutvuda. Uuringus ei vorreldud, kuidas erinevad infolehte lugenud ja mittelugenud tudengite

vastused, kuid voib eeldada, et infolehega tutvunud tudengid olid mingil mééral teadlikumad.

2.4.3. Olemasolevad ja rakendatavad kandlustestide programmid maailmas

Loput6d esimese eesmadrgi tditmiseks uuriti olemasolevat kirjandust ning kasutades Google-i
otsingumootorit tuvastati 26 erafirmat, kes pakuvad kandlustestide tegemise vdimalust.
Firmad asuvad seitsmes erinevas riigis, kuid kodige enam on neid USA-s. Ainult 4 firmat
pakub DTC vdimalust ning iilejadnud 22 toimuvad meediku vahendusel. Erinevad firmad
pakkusid erinevate suurustega testpaneele, kus varieerus nii testitavate geenide (3—1577

geeni) kui haiguste hulk (3—>1600 haigust).
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2.4.4. Tulevikuvaated ja kandlustestide perspektiiv Eestis
Kokkuvdtvalt kinnitab kiiesolev bakalaureusetd, et Tartu Ulikoolis kdrgharidust omandavad

noored suhtuvad kandlustestiesse darmiselt positiivselt.

Kuna antud t66s viidi uuring 1ibi ainult Tartu Ulikoolis kdrgharidust omandavate noorte seas
ja seetdttu oli ka uuringus osalenute valim iipris véike, siis tulevikus vdiks sellise uuringu viia
ldbi noorte seas laialdasemalt. Lisaks Tartu Ulikoolile kaasata teised Eesti iilikoolid,
rakenduskorgkoolid, kutsehariduskeskused ja glimnaasiumid. Samuti voiks kaasata haridustee
pooleli jitnud noored ja todtavad noored. Taoline laiahaardeline uuring annaks parema
iilevaate kogu Eesti pereloome eas noorte suhtumise ning arvamuste kohta kandlustestidesse.
Kuna Tartu Ulikoolis dppivate tudengite suhtumine kandlustestidesse oli &irmiselt positiivne,
siis ndeb td0 autor potentsiaali, et tulevikus, kui kandlustestid on veelgi laialdasemalt
kittesaadavad ja odavama hinnaga, otsustab iiha rohkem noori teha kandlustesti ja lébi selle

langetatakse teadlikumaid reproduktiivseid valikuid.
Bakalaureusetod raames ldbiviidud uuringut voib pidada pilootprojektiks, mille pdhjal

planeerida rahvastikupdhist uuringut Eestis. Rahvastikupdhine uuring annaks voimaluse teha

otsuseid ning soovitusi riikliku strateegia kujundamiseks.
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KOKKUVOTE
Bakalaureusetod eesmérk oli kaardistada olemasolevad ja rakendatavad kandlustestide
programmid maailmas ning seejdrel viia 1dbi sotsioloogiline arvamusuuring. Piistitatud

eesmargid said tdidetud ning uurimiskiisimused leidsid vastused.

Kirjanduse iilevaates tutvustati retsessiivsete ja X-liiteliste périlike haiguste haigusseoseliste
geenivariantide kandlustestide pohimotteid, ajalugu, vOimalusi ning kirjeldati, milliseid
programme pracgu maailmas rakendatakse. Selle t60 tulemusena leiti, et teadaolevalt
eksisteerib hetkel maailmas 26 erafirmat, kes pakuvad kandlustestide tegemise vOimalust.
Ainult 4 nendest pakubb DTC vdimalust ja ilejddnud 22 toimuvad meediku vahendusel.

Geenide arv erinevates paneelides varieerub suuresti (3—1577 geeni).

Seejirel koostati sotsioloogiline uuring Tartu Ulikoolis kdrgharidust omandavate pereloome
eas noorte seas, selgitamaks vélja nende suhtumine ja arvamused kandlustestidesse. Autor
kasutas uuringu ldbiviimiseks kvantitatiivset uurimismeetodit, andmete kogumine toimus lébi

veebipdhise kiisimustiku. Valimisse kuulusid Tartu Ulikooli kaheksa erineva eriala tudengid.

Sotsioloogilises arvamusuuringus selgus, et olenemata {ilidpilaste viheste kokkupuudetega
raskete parilike haigustega, suhtuvad nad kandlustestidesse &irmiselt positiivselt ning
voimaluse korral teeksid seda isegi. Tudengite meelest on kandlustesti ndol tegemist darmiselt

vajaliku geneetilise testiga, mis vastab ka iihiskondlikele eetikanormidele.

Antud t66 annab hea iilevaate Tartu Ulikoolis dppivate pereloome eas noorte arvamustest
kandlustestide kohta. Eestis pole varasemalt sellist sotsioloogilist uuringut tehtud ning
kdesolevat t60d voiks kisitleda kui pilootprojekti, mille pdhjal tulevikus plaanida

rahvastikupdhist uuringut Eestis.
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Preconception carrier screening in individuals of reproductive age- today’s
opportunities and opinions in the world

Eliise Lall

SUMMARY

The aim of this bachelor's thesis was to map existing and implemented preconception carrier
screening programs in the world and to conduct a sociological survey to find out what
attitudes and opinions do people of reproductive age in University of Tartu have towards
preconception carrier screening. The goals were achieved and the research questions were

answered.

The review of literature introduced the principles, history and possibilities of preconception
carrier screening and described which programs are currently implemented in the world. As a
result of this work, it was found that there are currently 26 commercial companies in the
world that offer the possibility to perform preconception carrier screening. Only 4 of them
offer a DTC option and other 22 are mediated by a healthcare professional. The number of

genes in different panels varies greatly (3—1577 genes).

Then, a sociological survey was conducted among people of reproductive age in University of
Tartu to find out their attitudes and opinions towards preconception carrier screening. The
author used a quantitative research method to conduct the survey, data collection was done
through a internet based questionnaire. The study sample included students of University of

Tartu from eight different programmes.

Despite the fact that students have low exposure to severe hereditary diseases, they are
extremely positive about preconception carrier screening and would like to undergo the test as
well. According to the students, preconception carrier screening is a necessary genetic test

that also meets social ethical norms.

This bachelor's thesis gives a good overview of what attitudes and opinions do people of

reproductive age at University of Tartu have towards preconception carrier screening. No such
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sociological survey has been conducted in Estonia before. The present bachelor’s thesis could

be considered as a pilot project to help conduct a population-based survey in Estonia.

Téanusonad
Soovin tdnada oma juhendajaid, Maris Laan, Kristiina Rull ja Mare Ainsaar, heade nduannete

ja podhjaliku tagasiside eest 1dputdd kirjutamisel. Suur tinu Tartu Ulikooli tudengitele, kes
osalesid uuringus ja andsid panuse minu bakalaureuset6d valmimisse. Samuti soovin tdnada

perekonda ja ldhedasi moistva suhtumise ja moraalse toe eest.
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https://medlineplus.gov/genetics/understanding/dtcgenetictesting/directtoconsumer/

X- linked recessive inheritance. (i.a). Kasutatud 19.10.2020,

nheritance

75


https://www.drugs.com/medical-answers/new-drugs-duchenne-muscular-dystrophy-3172658/
https://medlineplus.gov/genetics/understanding/genomicresearch/snp/
https://medlineplus.gov/genetics/understanding/testing/interpretingresults/
https://www.eurordis.org/content/what-rare-disease
https://medlineplus.gov/genetics/understanding/dtcgenetictesting/directtoconsumer/
https://www.cancer.gov/publications/dictionaries/genetics-dictionary/def/x-linked-recessive-inheritance
https://www.cancer.gov/publications/dictionaries/genetics-dictionary/def/x-linked-recessive-inheritance

LISAD

Lisa 1. Kandlustesti pakkuvad firmad

Tabel 11. Kandlustesti pakkuvad firmad

Firma Riik Paneelide hulk ja suurus Testi tellimise Koduleht
viis
Australian | Austraalia | 1) Gene Access (3 haigust) Meediku https://antenatal.clinicallab
Clinical 2) Comprehensive ( >100 vahendusel m.a tor/carrier-scr
Labs haigust) eening
3) Ashkenazi Jewish (8
haigust)
BGI Hiina 1) Mini (10 haigust) Meediku https://www.bgi.com/gl
Genomics 2) Targeted (129 haigust) vahendusel al/molecular-genetics/vista
3) Comprehensive (626 -reproductive-health/vista-
haigust) carrier-screening/
Baylor USA 1) Basic (8 haigust; 7 geeni) | Meediku https://baylorgenetics.com
Genetics 2) ACMG and ACOG (16 vahendusel /geneaware/
haigust; 15 geeni)
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https://antenatal.clinicallabs.com.au/doctor/carrier-screening
https://antenatal.clinicallabs.com.au/doctor/carrier-screening
https://antenatal.clinicallabs.com.au/doctor/carrier-screening
https://www.bgi.com/global/molecular-genetics/vista-reproductive-health/vista-carrier-screening/
https://www.bgi.com/global/molecular-genetics/vista-reproductive-health/vista-carrier-screening/
https://www.bgi.com/global/molecular-genetics/vista-reproductive-health/vista-carrier-screening/
https://www.bgi.com/global/molecular-genetics/vista-reproductive-health/vista-carrier-screening/
https://baylorgenetics.com/geneaware/
https://baylorgenetics.com/geneaware/

3) Ashkenazi jewish (40
haigust; 39 geeni)

4) Complete (161 haigust;
158 geeni)

Centogene | Saksamaa | 1) Advantage (330 haigust; | Meediku https://www.centogene.co

331 geeni) vahendusel m/diagnostics/centoscreen
-carrier-screening.html

Circle Hiina 1) Family planning (163 DTC https://circledna.com/famil

DNA haigust) y-planning

CTCG USA 1) Common (18 geeni) Meediku https://ctgt.net/carrier-scre

Genetics 2) Extended (47 geeni) vahendusel ening-tests

Eugene Austraalia | 1) Carrier screening (301 Meediku https://eugenelabs.com/car

Labs haigust; 301 geeni) vahendusel rier/diseases/

Fulgent USA 1) ACOG/ACMG (6 Meediku https://www.fulgentgeneti

Genetics haigust; 6 geeni) vahendusel cs.com/products/carrierscr

2) Ashkenazi Jewish (43

eening/panels.html

77



https://www.centogene.com/diagnostics/centoscreen-carrier-screening.html
https://www.centogene.com/diagnostics/centoscreen-carrier-screening.html
https://www.centogene.com/diagnostics/centoscreen-carrier-screening.html
https://circledna.com/family-planning
https://circledna.com/family-planning
https://ctgt.net/carrier-screening-tests
https://ctgt.net/carrier-screening-tests
https://eugenelabs.com/carrier/diseases/
https://eugenelabs.com/carrier/diseases/
https://www.fulgentgenetics.com/products/carrierscreening/panels.html
https://www.fulgentgenetics.com/products/carrierscreening/panels.html
https://www.fulgentgenetics.com/products/carrierscreening/panels.html

haigust; 43 geeni)

3) Focus (10 haigust; 30
geeni)

4) Expanded (> 400 haigust;
401 geeni)

5) Expanded + Opt (> 400
haigust; 410 geeni)

Gene by | USA 1) Comprehensive (253 Meediku https://genebygene.com/ca
gene haigust) vahendusel rrier-screening/#get-starte
d
Genpath USA 1) SMA, FXS and CF (3 Meediku https://www.genpathdiagn
Diagnostic haigust; 3 geeni) vahendusel ostics.com/patients/wome
S 2) Ashkenazi jewish (AJ) ns-health/carrier-screening
(18-47 haigust)
3) Inherigen (180 haigust)
4) Inherigen plus (183
haigust)
Igenomix | Hispaania 1) CGT Basic (8 haigust; 8 Meediku https://cgt.igenomix.com/
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https://genebygene.com/carrier-screening/#get-started
https://genebygene.com/carrier-screening/#get-started
https://genebygene.com/carrier-screening/#get-started
https://www.genpathdiagnostics.com/patients/womens-health/carrier-screening
https://www.genpathdiagnostics.com/patients/womens-health/carrier-screening
https://www.genpathdiagnostics.com/patients/womens-health/carrier-screening
https://cgt.igenomix.com/

geeni)

2) CGT Essential (20
haigust; 19 geeni)

3) CGT Plus (352 haigust;
306 geeni)

4) CGT Exome (>1600
haigust; 1577 geeni)

vahendusel

Integrated

Genetics

USA

1) Core (3 haigust; 3 geeni)
2) Society-Guided (13
haigust; 13 geeni)

3) Ashkenazi jewish (40
haigust)

4) Comprehensive (110
haigust; 114 geeni)

5) 500 PLUS (>500 haigust;
>500 geeni)

Meediku https://www.integratedgen

vahendusel etics.com/patients/pre-pre

gnancy

Invitae

USA

1) Core- (3 haigust; 3 geeni)
2) Broad- (47 geeni)
3) Comprehensive- (302

DTC USA-s, | https://www.invitae.com/e
mujal  meediku | n/individuals/reproductive

vahendusel -genetic-testing/carrier-scr
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https://www.integratedgenetics.com/patients/pre-pregnancy
https://www.integratedgenetics.com/patients/pre-pregnancy
https://www.integratedgenetics.com/patients/pre-pregnancy
https://www.invitae.com/en/individuals/reproductive-genetic-testing/carrier-screening/
https://www.invitae.com/en/individuals/reproductive-genetic-testing/carrier-screening/
https://www.invitae.com/en/individuals/reproductive-genetic-testing/carrier-screening/

geeni)

eening/

Medical Saksamaa | 1) Carrier Screening (617 Meediku https://www.mgz-muenche
Genetics geeni) vahendusel n.com/test-catalog/product
Center -detail/p/carrier-screening-
couple
Myriad USA 1) Fundamental- (3 haigust; [ Meediku https://myriadwomensheal
Genetics 3 geeni) vahendusel th.com/patient-foresight/
2) Fundamental plus- (14
haigust; 14 geeni)
3) Universal panel- (176
geeni)
Natera USA 1) Horizon 4 (4 haigust) Meediku https://www.natera.com/w
2) Horizon 14 (14 haigust) vahendusel omens-health/horizon-adv

3) Horizon 27 (27 haigust)

4) Horizon 106 (106 haigust)
5) Horizon 274 (274 haigust)

6) Horizon Basic (4 haigust)

anced-carrier-screening/
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https://www.invitae.com/en/individuals/reproductive-genetic-testing/carrier-screening/
https://www.mgz-muenchen.com/test-catalog/product-detail/p/carrier-screening-couple
https://www.mgz-muenchen.com/test-catalog/product-detail/p/carrier-screening-couple
https://www.mgz-muenchen.com/test-catalog/product-detail/p/carrier-screening-couple
https://www.mgz-muenchen.com/test-catalog/product-detail/p/carrier-screening-couple
https://myriadwomenshealth.com/patient-foresight/
https://myriadwomenshealth.com/patient-foresight/
https://www.natera.com/womens-health/horizon-advanced-carrier-screening/
https://www.natera.com/womens-health/horizon-advanced-carrier-screening/
https://www.natera.com/womens-health/horizon-advanced-carrier-screening/

NIPD Kiipros 1) Focus (6 haigust; 7 geeni) | Meediku https://nipd.com/products/
genetics 2) Guideline based (19 vahendusel repr tive/adventia-pati
haigust; 21 geeni) ents/
3) Comprehensive (229
haigust; 231 geeni)
NxGen USA 1) Essential (3 haigust; 3 Meediku https:/nxgenmdx.com/gen
geeni) vahendusel etic-screening/panels-and-
2) Universal (22 haigust) screens/
3) Super (113 haigust)
4) Hematological (4 haigust)
5) Ashkenazi Jewish (19
haigust)
Otogenetic | USA 1) Basic (6 haigust; 5 geeni) | Meediku https://www.otogenetics.c
S 2) ACOG/ACMG (14 vahendusel om/products/clinical-genet
Corporatio haigust; 15 geeni) ic-testing/carrier-screening
n 3) Ashkenazi Jewish (39 /
haigust; 38 geeni)
4) Pan Ethnic (167 geeni)
Paternity UK 1) PCS (>700 haigust; >300 | DTC https://www.paternityforlif
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https://nipd.com/products/reproductive/adventia-patients/
https://nipd.com/products/reproductive/adventia-patients/
https://nipd.com/products/reproductive/adventia-patients/
https://nxgenmdx.com/genetic-screening/panels-and-screens/
https://nxgenmdx.com/genetic-screening/panels-and-screens/
https://nxgenmdx.com/genetic-screening/panels-and-screens/
https://www.otogenetics.com/products/clinical-genetic-testing/carrier-screening/
https://www.otogenetics.com/products/clinical-genetic-testing/carrier-screening/
https://www.otogenetics.com/products/clinical-genetic-testing/carrier-screening/
https://www.otogenetics.com/products/clinical-genetic-testing/carrier-screening/
https://www.paternityforlife.co.uk/services/clinical-tests/preconception-carrier-screening/

for Life geeni) e.co.uk/services/clinical-te
ts/preconception-carrier-
creening/
Progenity [ USA 1) Exon trio (3 haigust; 3 [ Meediku https://www.progenity.co
geeni) vahendusel m/products/preparent#basi
2) Exon select (13 geeni ) cs
3) Exon standard (24 geeni)
4) Exon (150 geeni)
5) Exon global ( >280 geeni)
6) Ashkenazi Jewish 35
geeni)
Quest USA 1) ECS (22 haigust; 24 [ Meediku https://testdirectory.questd
Diagnostic geeni) vahendusel iagnostics.com/test/test-de
S tail/94372/gherit-expande
d-carrier-screen?cc=MAS
TER
Sema 4 USA 1) ECS (> 280 haigust; 283 | Meediku https://sema4.com/product
geeni) vahendusel s/expandedcarrierscreen/

2) Comprehensive Jewish
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https://www.paternityforlife.co.uk/services/clinical-tests/preconception-carrier-screening/
https://www.paternityforlife.co.uk/services/clinical-tests/preconception-carrier-screening/
https://www.paternityforlife.co.uk/services/clinical-tests/preconception-carrier-screening/
https://www.progenity.com/products/preparent#basics
https://www.progenity.com/products/preparent#basics
https://www.progenity.com/products/preparent#basics
https://testdirectory.questdiagnostics.com/test/test-detail/94372/qherit-expanded-carrier-screen?cc=MASTER
https://testdirectory.questdiagnostics.com/test/test-detail/94372/qherit-expanded-carrier-screen?cc=MASTER
https://testdirectory.questdiagnostics.com/test/test-detail/94372/qherit-expanded-carrier-screen?cc=MASTER
https://testdirectory.questdiagnostics.com/test/test-detail/94372/qherit-expanded-carrier-screen?cc=MASTER
https://testdirectory.questdiagnostics.com/test/test-detail/94372/qherit-expanded-carrier-screen?cc=MASTER
https://sema4.com/products/expandedcarrierscreen/
https://sema4.com/products/expandedcarrierscreen/

(100 geeni)

3) Ashkenazi Jewish (64
geeni)

4) Sephardi-Mizrahi Jewish
(54 geeni)

5) East Asian (95 geeni)

6) High frequency
pan-ethnic (11 geeni)

7) Standard pan-ethnic panel

(4 geeni)

Sonic Austraalia [ 1) CS- (3 haigust; 3 geeni) Meediku https://www.sonicgenetics.

Genetics vahendusel com.au/our-tests/all-tests/r
eproductive-carrier-screeni
ng-panel-cf-sma-and-fragi
le-x/

The Center | UK Carrier Match- (>600 [ Meediku https://crgh.co.uk/carrierm

for haigust) vahendusel atch-testing-genetic-disord

Reproducti ers/

ve &
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https://www.sonicgenetics.com.au/our-tests/all-tests/reproductive-carrier-screening-panel-cf-sma-and-fragile-x/
https://www.sonicgenetics.com.au/our-tests/all-tests/reproductive-carrier-screening-panel-cf-sma-and-fragile-x/
https://www.sonicgenetics.com.au/our-tests/all-tests/reproductive-carrier-screening-panel-cf-sma-and-fragile-x/
https://www.sonicgenetics.com.au/our-tests/all-tests/reproductive-carrier-screening-panel-cf-sma-and-fragile-x/
https://www.sonicgenetics.com.au/our-tests/all-tests/reproductive-carrier-screening-panel-cf-sma-and-fragile-x/
https://crgh.co.uk/carriermatch-testing-genetic-disorders/
https://crgh.co.uk/carriermatch-testing-genetic-disorders/
https://crgh.co.uk/carriermatch-testing-genetic-disorders/

Genetic

Health

23andMe

USA

Health + Ancestry (45
haigust)

DTC

https://www.23andme.com
/dna-reports-list/
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Lisa 2. Kiisimustiku infoleht

Uuring ,,Eesti noorte arvamus haruldaste pirilike haiguste

kandlustestidest

Mina olen Eliise Lall, Tartu Ulikooli (TU) geenitehnoloogia bakalaureusedppe tudeng.
Kirjutan oma 16putdod teemal “Retsessiivsete ja X-liiteliste périlike haiguste haigusseoseliste
geenivariantide kandlustestid pereloome eas noortele - praegused voimalused ja seisukohad
maailmas”. Uurimistoéo eesmirk on vilja selgitada Eesti noorte suhtumine haruldaste

périlike haiguste testimisse.

Raske pirilik harvikhaigus on parilikul teel iilekantav haigus, mis esineb harvem kui iiks
juhtum 2000 inimese kohta. Enamikele neist haigustest puudub spetsiifiline ravi vdi on see

viga kallis ja seetottu tavameditsiinis kittesaamatu.

Kandlustestiks nimetatakse haruldasi parilikke haigusi pdhjustavate geenivariantide kandluse
soeluuringut (ingl genetic screening test for carrier status). Soeluuringu raames tuvastatakse,

kas terve inimene on {ihe vdi mitme haigusseoselise geenivariandi kandja.

Kiisimustik koosneb 26 kiisimusest ja selle tditmine votab aega ligikaudu 15 minutit.
Kiisimused puudutavad kandlustesti teostamise pdhjendatust ja eetilisust teie arvates. Teie
osalus on oluline, et saada teada Eesti noorte, kui tulevase lastevanemate, arvamust raskete
parilike haiguste ennetamise uudsetesse voimalustesse. Andmeid kogutakse anoniitimselt.

Kiisimuste korral votta tihendust: Eliise Lall, geenitehnoloogia bakalaureusedppe tudeng,

Tartu Ulikool (TU), eliiselall@gmail.com.

Rohkem infot pdrilikest haigustest ja nende testimisest saab lugeda siin:

ndlustestidest.

Juhendajad
professor Maris Laan, Bio- ja Siirdemeditsiini Instituut (BSMI), TU
dotsent Kristiina Rull, naistearst, SA TUK Naistekliinik ja vanemteadur, BSMI, TU

Dr. Mare Ainsaar, vanemteadur, Uhiskonnateaduste instituut, TU
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Lisa 3. Kiisimustik

1. Kas olete infolehega tutvunud?
e Jah
e Ei

2. Kas Teil on varasemaid kokkupuuteid raskete pirilike haigustega (peres voi

soprusringkonnas)?

e Jah
e FEi

e Fioska delda
3. Kas olete eelnevalt kuulnud périlike haiguste riski testimise voimalusest?

e Jah
1. Jah, pereliikmelt/sdbralt
Jah, meedikult
Jah, meediast
Jah, internetist

Jah, koolist

S

Jah, aga ei méleta
7. Jah, muu..
e Ei ole kuulnud

e FEioska oelda

4. Oletame, et paaridele, kes plaanivad rasedust, voimaldataks Eesti riigi poolt teha
vabatahtlik test hindamaks riski saada raske pariliku haigusega laps. Kuidas suhtute

sellesse voimalusse? Palun mirkige oma arvamus.
Ma leian, et see...
On viéga ebavajalik, pigem ebavajalik, neutraalne, pigem vajalik, véga vajalik

5. Oletame, et paaridele, kes plaanivad rasedust, voimaldataks Eesti riigi poolt teha
vabatahtlik test hindamaks riski saada raske pariliku haigusega laps. Kuidas suhtute

sellesse voimalusse? Palun mérkige oma arvamus.
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Ma leian, et see...
On viga ebaeetiline, pigem ebaeetiline, neutraalne, pigem eetiline, véga eetiline

6. Mil maéiral olete nous jirgnevate viidetega? Iga viite kohta valida iiks kast, mis

esindab teie arvamust koige paremini.

Kandlus-
testi abil
saab dra
hoida
raskete
parilike
haigustega

laste stindi

Ei noustu

iildse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda

Kandlus-
testi
tulemused
aitaksid
mul
langetada
edasisi
otsuseid
laste
saamise

koha pealt

Ei noustu

ildse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda

Kandlus-
testiabil
saab
véltida
voimalikke

kulutusi

Ei noustu

iildse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda
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haige lapse
raviks ja

hoolduseks

Véimalus
teha
kandlus-
testi peab
olema
kattesaada
v koigile,
kes
soovivad

saada lapsi

Ei noustu

iildse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda

Kandlus-
test peab
olema
kohustuslik
koigile, kes
soovivad

saada lapsi

Ei noustu

iildse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda

7. Oletame, et teil on voimalus testida ennast riski suhtes saada périliku haigusega laps.

Mil méiral olete nous jirgnevate viidetega? Iga viite kohta valida iiks kast, mis esindab

teie arvamust koige paremini.

Kasutaksi | Einoustu | Pigem ei [ Nii ja naa Pigem Noustun Ei oska
n seda iildse noustu noustun taiesti oelda
vOimalust

kindlasti

Ei peaks Ei noustu | Pigem ei | Nii ja naa Pigem Noustun Ei oska
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seda

vajalikuks

ildse

noustu

noustun

taiesti

oelda

Peaksin
ndu lahe

dastega

Ei noustu

uldse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda

Otsiksin
enne
otsuse
tegemist
tdiendavat

ndustamist

Ei noustu

uldse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda

Sooviksin
enne
otsuse
tegemist
meditsiini
list

ndustamist

Ei noustu

uldse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda

Kardan, et
kandlus-
testi
tulemus
voib
héirida
minu
edasist

meelerahu

Ei noustu

uldse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda

Kardan, et
kui jatan

kandlus-

Ei noustu

uldse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

tiiesti

Ei oska

oelda
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testi
tegemata
ja lapsel

esineb

parilik
haigus,
siis
kahetsen

seda viga

moni raske

8. Oletame, et olete pariliku haiguse riski kandja. Mil méiral olete nous jargnevate

viidetega? Iga viite kohta valida iiks kast, mis esindab teie arvamust kéige paremini.

Kardan, et
teised
saavad
sellest

teada

Ei noustu

iildse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda

Kardan, et
minusse
hakatakse
teisiti

suhtuma

Ei noustu

ildse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda

Mul oleks
pere-
litkkmetele
raske
teatada

nende

Ei noustu

iildse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda
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riskist olla
pariliku
haiguse

kandja

Arvestan
kandlus-
testi
tulemust
pere-
planeerimi

sel

Ei noustu

iildse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda

Arvan, et
minu ja
partneri
suhe

kannataks

Ei noustu

iildse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda

Soovin, et
minu
(tulevane)
partner
teeks
kandlus-

testi

Ei noustu

iildse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda

Otsustaksi
n (rohkem)
lapsi mitte

saada

Ei noustu

iildse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda
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9. Oletame, et te molemad partneriga olete péariliku haiguse riski kandjad ja teil on

korgem risk saada haige laps. Kuidas see teid mdjutaks? Iga viite kohta valida iiks kast,

mis esindab teie arvamust koige paremini.

Tunnen

arevust

Ei noustu

iildse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda

Rasedust
planeerides
pean ndou
meditsiini-
ekspertide-
ga

Ei noustu

ildse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda

Votan riski
pariliku
haigusega
lapse
siinniks,
loodan et
meil 1dheb

hésti

Ei noustu

iildse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda

Kaalun
kunstliku
viljastamis
e

vOimalusi

Ei noustu

iildse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda

Kasutan
vOimalust
raseduse
ajal teha
loote

geneetilisi

Ei noustu

iildse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda
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uuringuid

10. Oletame, et raseduse ajal diagnoositakse lootel périlik haigus. Mil méiral olete nous

jirgnevate viidetega? Iga viite kohta valida iiks kast, mis esindab teie arvamust koige

paremini.

Kaalun
tdiendavat
meditsiini-
list

ndustamist

Ei noustu

uldse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

tiiesti

Ei oska

oelda

Kaalun
raseduse
katkesta-

mist

Ei noustu

uldse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda

Ei soovi
raseduse
katkesta-
mist, isegi
kui
stindival
lapsel on
raske
parilik

haigus

Ei noustu

uldse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda

11. Kellele tuleks teie arvates kandlustesti voimaldada? Miirkige koik sobivad variandid.

e [ootele raseduse ajal
e Last planeerivatele inimestele

o Paaridele enne kihlumist/abielu
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Koigile lapsesaamise eas olevatele inimestele, sdltumata partneri olemasolust ning
sellest, millal lapsi kavatsetakse saada
Arvan, et sellist testi ei ole iildse vaja

Muu... (palun tipsustada)

12. Kus peaks saama kandlustesti teostada? Mirkige koik sobivad variandid.

Perearsti juures/ tervisekeskuses

Naiste- vOi meestearsti juures

Ammaemanda juures

Meditsiinigeneetiku juures

Kandlustesti tellimine otse testi pakkuvalt firmalt, ilma meediku vahenduseta

Muu... (palun tipsustada)

13. Mis oleks teie jaoks koige olulisem(ad) pohjus(ed) kandlustesti tegemiseks? Valige

maksimum 2 pohjust.

1.

A e A

Minu peres esineb raskeid périlike haiguseid ja arvan, et vOin olla périliku haiguse
kandja

Kardan saada last, kellel on raske périlik haigus

Ma ei taha saada raske périliku haigusega last

Soovin oma last sddsta kannatustest, mis kaasnevad raske pariliku haigusega

Tahan end ette valmistada vdoimaliku haige lapse slinniks

Soovin enda kohta rohkem teada

Partner soovib testi teha

Mulle soovitati testi teha

Ei ole iihtegi pdhjust testi tegemiseks

10. Muu... (palun tdpsustada)

14. Kui palju oleksite ndus maksma kandlustesti eest?

0€

Kuni 25 €
25-50 €
50-200 €
200-500 €
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e Rohkem kui 500 €

15. Mis oleks teie jaoks koige olulisem(ad) pohjus(ed) kandlustesti mittetegemiseks?

Valige maksimum 2 pohjust.

1. Minu peres et esine raskeid périlikke haiguseid

2. Ma ei teeks nende tulemustega midagi, saan ka raske périliku haigusega lapse
kasvatamisega hakkama
Kandlustesti tegemine ei iihti minu tdekspidamistega
Kardan teada saada oma tulevaste laste haigusriskidest

Minu partner ei soovi testi teha

3

4

5

6. Ma ei soovi enda kohta rohkem teada

7. Ma arvan, et need périlikud haigused ei ole nii tdsised
8. Testi voimalik korge hind

9. Ei ole iihtegi pohjust testi mittetegemiseks

10. Muu... (palun tépsustada)

16. Kellega sooviksite nou pidada enne, kui otsustate testimise vajalikkuse iile? Mirkige

koik sobivad variandid.

f—

Oma perearstiga
Meditsiinigeneetikuga
Mbone teise erialaarstiga
Partneriga

Vanematega

Muu pereliikmega
Sopradega

Lidbi veebi teiste inimestega

Ao A A o

Ei soovi konsulteerida, see on minu isiklik otsus

10. Muu... (palun tdpsustada)

17. Kes peaksid teada saama teie kandlustesti tulemustest? Mirkige koik sobivad

variandid.

1. Ainult mina ise

2. Minu perearst
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N kW

Partner

Pereliige

Sobrad

Andmed ldhevad otse minu digitaalsesse haiguslukku

Muu.. (palun tipsustada)

18. Vanus

Lahter, kuhu ise kirjutada

19. Sugu
e Mees
e Naine

20. Haridustase

Keskharidus

Kutsekeskharidus

Kutseharidus keskhariduse baasil

Bakalaureus voi sellega vordsustatud haridus

Magister voi sellega vordsustatud haridus (sh 5 ja enam aastat akadeemilist haridust)

Doktor voi sellega vordsustatud haridus

21. Mis eriala te opite?

Arstiteadus

Ajakirjandus ja kommunikatsioon
Arvutitehnika

Bioloogia ja elustiku kaitse
Geenitehnoloogia
Hambaarstiteadus

Proviisor

Riigiteadused

22. Mitmendal kursusel te opite?

Esimesel

Teisel
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e Kolmandal

e Neljandal

23. Milline on teie perekonnaseis?

e Vallaline

e Vaba kooselu

e Abielus

e Muu... (palun tipsustada)

24. Kas teil on lapsi?

e Fiole

e Uks laps

e Kaks last

e Kolm ja enam last

25. Kas teie voi teie partner on kiisimustiku tiditmise ajal lapseootel?

e FEi
e Jah

26. Kuidas hindate lapsevanemaks saamise/olemise olulisust?

Lapse-
vanemaks
saamine/
olemine
on minu
jaoks

oluline

Ei noustu

uldse

Pigem ei

noustu

Nii ja naa

Pigem

noustun

Noustun

taiesti

Ei oska

oelda
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Lisa 4. Kutse uuringusse

Hea tudeng!

Mina olen Eliise Lall, geenitehnoloogia 3. kursuse tudeng. Viin oma bakalaureuset66 raames

1dbi uuringu “Eesti noorte arvamus haruldaste périlike haiguste kandlustestidest®.

Palun Sind vastama 26 kiisimusele, mis puudutavad kandlustesti teostamise pohjendatust ja
eetilisust Sinu arvates. Sinu osalus uuringus on oluline, et teada saada Eesti noorte, kui
tulevaste lastevanemate, arvamust raskete parilike haiguste ennetamise uudsetesse

voimalustesse. Kiisimustiku tditmine on anoniilimne ning votab aega ligikaudu 15 minutit.

Kiisimustiku ja infolehe leiad siit: https://survey.ut.ee/index.php/445917?lang=et

Oleksin daarmiselt tdnulik, kui leiaksid oma pdevast 15 minutit ning aitaksid sellega kaasa

minu [0putd6 valmimisele!

Ette tdnades
Eliise Lall

TU geenitehnoloogia bakalaureusedppe tudeng
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