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Harvikhaigus on harva esinev haigus.
Ometi mojutab see igapdevaselt miljoneid
inimesi maailmas, Eestis kiitiindib nimetatute
arv saja tuhandeni. Hetkel tuntud umbes
8000 haruldasele haigusele lisandub igal
aastal kiimneid uusi haruldasi seisundeid.
Vaatamata meditsiini ja teaduse arengule
ei osata koigile tervisehddadele alati diagnoosi
panna, lisaks vOib esineda probleeme odige
ravi leidmisel.

Eesti Puuetega Inimeste Koda ja SA Eesti
Agrenska Fond on harvikhaiguste teemaga
tegelenud juba alates 2001 . aastast, mil asuti
suhtlema Euroopa harvikhaiguste katus-
organisatsiooniga EURORDIS ning algas Eesti
Agrenska keskuse teenuste arendamine.
Oleme Eesti Puuetega Inimeste Koja esindaja-
tena osalenud aktiivselt harvikhaiguste
arengukava vdljato6tamisel ning panustanud
harvikhaiguste-teemaliste timarlaudade korral-
damisse, millest esimene toimus 17. aprillil

2014. Tianavu 26. veebruaril toimub juba

tiheteistkiimnes iimarlaud.

Ajakirja Sinuga selles erinumbris
vOotamegi fookusesse haruldased haigused
ning vaatame, mida olulist siin Eestis ja mujal
toimub. Erinumbri eesmark on tdita ka
harvikhaiguste-teemalise kdsiraamatu rolli
— selgitame, mis on harvikhaigused, vaatleme
lidhemalt moénda diagnoosi, otsime koos asja-
osalistega ravivoimalusi ning jagame vaja-
likke viiteid, kust harvikhaiguste teema kohta
tdiendavat lisainfot ammutada.

Uurime poliitikakujundajatelt, kuidas
toetab praegune siisteem harvikhaigeid ning
nende lihedasi. Tutvustame peredele paku-
tavat tuge, kiisime Haigekassa esindajalt,
milline on harva esinevate haigustega
inimeste ravi rahastamine ning millised
vdljakutsed riigil ees seisavad. Uurime
geneetikult dr Tiia Reimandilt, kuidas
toimub harvikhaiguste diagnoosimine.
Geenivaramu ja geneetikakeskuse osalusest
harvikhaiguste ennetamisel, avastamisel
ning ravis riigib professor ja meditsiini-
geneetik Neeme Tonisson. Heidame pilgu
heategevusele ning tutvustame TU Kliini-
kumi Lastefondi.

Mida tdhendab igapdevaelu harva esineva
haigusega, selgitavad keerulise diagnoosiga
inimesed ise. Pereloomine on vastutusrikas
otsus igaiihe jaoks, ent mida toob emadus
kaasa siis, kui poed ainsa naisena Eestis
iiliharuldast Gaucher' tobe? Eestis ainsana
skeletilihaste noérkust pohjustavat Pompe’i
tobe podev mees avab ausalt kaks aastat ja
kaks kuud kestnud eluperioodi lootusetu
voodihaigena ning kirjeldab, kuidas tal
onnestus uuesti naasta aktiivse elu juurde.
Haruldane ja ravimatu haigus muudab elu
kahtlemata keeruliseks, kuid see ei takista
kdimast tool voi tulemast nditeks purjeta-
mises maailmameistriks.

Suur tdnu Sanofi Genzyme'ile toetuse eest
ajakirja vdljaandmisel. Suur aitdh koigile,
kes ajakirja valmimisse panustasid! @

Toimetuse nimel
Helen Kask
Meelis Joost



OLULINE

Miks peame ra

akima

harvikhaigustest?

Anneli Habicht | EPIKoja tegevjuht, harvikhaigusega noore tdiskasvanu ema

Tiina Stelmach | SA Eesti Agrenska Fondi pereteenuste juht, juhatuse liige

» Euroopa Liidu tasandil defineeritakse
haruldast haigust ehk harvikhaigust kui
haigust, mis esineb kuni viiel inimesel
10 000st. Haruldasi haigusi iseloomustab
nende viaga vdike esinemissagedus, kuid
samas on erinevaid haruldasi haigusi palju
ja sellest tulenevalt on haruldast haigust
podevate inimeste arv suhteliselt suur.

Hinnanguliselt arvatakse eksisteerivat
5000-8000 haruldast haigust, mis mdjutab
6-8% kogu elanikkonnast nende eluperioodi
jooksul. Absoluutarvudes viljendudes moju-
tavad harvikhaigused 27-36 miljonit inimest
EL tasandil — Eestis oleks siis arv seega
70 000-1 00 000 inimest.

201 4. a valmis Eestis harvikhaiguste arengu-
kava 2015-2017. Arengukava koostamiseks
andis téuke Euroopa Liit. Euroopa Liidu
noukogu soovitus tegevuse kohta haruldaste
haiguste valdkonnas (2009/C 151 /02) eeldab,
et liikmesriigid panustavad harvikhaiguste-
alase teabe paranemisele ja patsientide
toetamisele. Harvikhaiguste arengukava tekst
on tdies mahus saadaval sotsiaalminis-
teeriumi kodulehel www.sm.ee alarubriigis
“Tervishoid”, sealt edasi klopsates “Eriarsti-
abi” ja “Harvikhaigused”.

Harvikhaiguste termin vdeti esimest
korda kasutusele 1980. aastatel. Harvik-
haigused on tavaliselt eluiga liithendavad
haigusseisundid, mida iseloomustab viike
levimus. Nad on vihem tuntud ja uuritud kui
sagedamini esinevad haigusseisundid ning
sageli puudub neil ka dige ravi.

Harvikhaigustest radkides kasutatakse
paralleelselt ka vidljendeid “haruldased
haigused” voi “harvaesinevad haigused”.

Harvikhaigused voib jagada kolme
suurde kategooriasse:

® geneetilised haigused on tingitud iihe

vOi mitme geeni defektist ehk mutat-
sioonist (monogeensed haigused) voi
ithe kromosomaalse piirkonna koopia-
arvu muutustest (kromosoomihaigused);

multifaktoriaalsed haigused on tingitud
keskkonnafaktorite ja erinevate geenide
mutatsioonide koostoimest (kaasasiin-
dinud vairarendid, niiteks Fallot’ tetraad
vOi diafragmaalsong, autoimmuun-
haigused ja kasvajad);

keskkonnatekkelised haigused — siia
kuuluvad niiteks harvaesinevad infekt-
sioonhaigused ja miirgistused.

Miks me peame sellest radkima?

Meditsiini arenedes on ilmnenud, et tihti-
peale on ka sarnaste siimptomitega, iihe ja
sama diagnoosiga patsientide tegelik toime-
tulek diagnoosiga lipris erinev. SeetOttu on
tdhtis, et sama harvikhaigusega inimesed
saaksid vahetada omavahel infot ja kogemusi.
Harvikhaiguste puhul on see aga keeruline,
kuna monda haigust on Eestis diagnoositud
vaid iihel-kahel inimesel.

Mis on harvikhaigused?

Haigus, mis esineb
viiel 10 000-st

inimesest*

80%

harvikhaigusi
on geneetilised

Majutab 27-36 milj. inimest
Euroopa Liidus,
70 000-100 000 Eestis

5000-8000

haruldast haigust,
nendest ainult 5%
jaoks leidub sobiv ravi

Harvikhaiguste paeva tahistatakse 29.02**
Esimest korda tahistati seda 2008. aastal.
2020. aastal toimus juba 497 uritust 103 riigis

* EL definitsioon. Harvikhaigustega paralleelselt on kasutusel termin "haruldased haigused" vdi "harvaesinevad haigused".

** Tava-aastal nimetatud kuupdeva vahetusse lahedusse jadval paeval. Kbik, kes soovivad enda korraldatava

Urituse kohta infot jagada, saavad seda teha leheklljel www.rarediseaseday.org. Eestis toimunud Gmarlaudade

lUlevaate saab Eesti Agrenska Fondi kodulehelt www.linktr.ee/sinuga (valida: Harvikhaigused ja kompetentsikeskus).

Meditsiinis on suund patsiendikesksele
lahenemisele, kus inimesel endal on vaga
suur roll — oma diagnoosist tasub teada
voimalikult palju, rakendada neid meetmeid,
mis on tulemuslikud ning osata selgitada,
mis juhtub, kui iiks voi teine tingimus pole
taidetud. Harvikhaigus eeldab kogu siisteemis
tildse teistsugust loogikat vorreldes diagnoosi-
dega, mis on laialt levinud ning mille kohta
on avalikkusel suhteliselt palju infot. Harvik-
haiguse puhul on peamine infoallikas avalik-
kuse teavitamisel patsient ja tema ldhedased
tihedas koost6os meditsiinispetsialistiga.

On tahtis, et sama harvikhaigusega

inimesed saaksid vahetada omavahel
infot ja kogemusi.

Esimesed harvikhaigusi puudutavad
kohtumised ja arutelud toimusid Eestis juba
pdris ammu — aastatel 2003-2004. Tdnaseks on
regulaarselt tdhistatud harvikhaiguste pdeva

iga aasta veebruarikuu viimasel kuupdeval.
Eesti Puuetega Inimeste Koda koostdos SA Eesti
Agrenska Fondiga on alates Harvikhaiguste
arengukava vastuvotmisest 2014. a viinud
regulaarselt 1abi Harvikhaiguste timarlaudu.

Oma diagnoosist tasub teada véimali-

kult palju, rakendada neid meetmeid,
mis on tulemuslikud.

Viimane neist, jarjekorras kiimnes, leidis
aset 2020. aasta 2. martsil, ning 2021. aasta 26.
veebruaril on kavas pidada juba iiheteist-
kiimnes timarlaud. Umarlaudade kontsept-
sioon on olnud kutsuda iiks voi kaks korda
aastas kokku harvikhaiguste teemaga seotud
huvilised, sealhulgas patsiendid ja lapse-
vanemad, ning tiheskoos arutada vahepeal
toimunud arenguid. Tdhtis on ka vastastikune
toetus. Lisaks on iga timarlaua fookuses iiks
konkreetne diagnoos, mille kohta osalejatele
siivendatud teavet jagatakse. @



ARVAMUS

Harvikhaigustest tervishoiu-
ja sotsiaalsusteemi vaates

Tanel Kiik | Tervise- ja téominister

» Teema on iitha aktuaalsem, sest neid
haiguseid suudetakse tinu tihenevale piiri-
iilesele koosttole iiha paremini diagnoosida
ja juurde tuleb ka ravivoimalusi. Muuhulgas
on meie juhtivad haiglad liitumas voi
juba liitunud Euroopa Referentsvorgustikega
(European Reference Networks ehk ERN).
Oiguslik alus piadevuskeskuste tugivorgustike
loomisele tuleneb Euroopa Parlamendi ja
noukogu direktiivist 2011 /24/EL patsiendi
oiguste kohaldamise kohta rahvusvahelises
tervishoius. Selle alusel sidtestati iihtsed
reeglid vorgustikele ja sinna kuuluda soovi-
vatele haiglatele; need pakuvad iiksteisele
vOoimalust saada abi ja tuge haruldaste ning
harva esinevate haiguste diagnostika ja ravi
osas ka piiriiileselt. Padevuskeskuste tugi-
vorgustike loomise lisavddrtuseks viike-
riikide arstidele ja patsientidele, kelle koost66
oli seni s6ltunud suuresti isiklikest kontakti-
dest, on parema ligipdasu voimaldamine teabele
ning voimalus saada vajadusel ekspertide nou
ja abi varasemast lihtsamalt.

Harvikhaigused puudutavad arvestus-

likult kuni 100 000 inimest Eestis.

Alates 1. martsist 2017 alustas t66d 24
esimest Euroopa referentstugivorgustikku,
kes tinaseks teevad juba reaalset koost6od
— igaiiks mingis kindlas haruldaste haiguste
valdkonnas. Vorgustikesse kuulub kindel ja
kontrollitud ring oma eriala parimaid ekspert-
keskuseid. Vorgustike koost66 holbustamiseks

loodi toetav IT-lahendus terviseandmete turva-
liseks vahetamiseks arstide vahel.
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Tervise- ja t6ominister Tanel Kiik. Foto: erakogu

Eestist tihinesid loodud vorgustikega
tiislilkmena esialgu kaks haiglat — Tartu Ulikooli
Kliinikum haruldaste endokriinhaiguste (ERN
ENDO) ja haruldaste luuhaiguste (ERN BOND)
vorgustikega ning Ida-Tallinna Keskhaigla
haruldaste silmahaiguste vorgustikuga (ERN
EYE). Lisaks on Eesti haiglad assotsieerunud
liilkmetena saanud ligipdasu enamusele iile-
jadnud vorgustikele ning pooleli on uus liitu-
misvoor.

Seega, olukord harvikhaiguste diagnostika
voimaluste valdkonnas on kiirelt muutumas,
ka ravivoimalused arenevad tinu kogemuste
laiemale jagamisele ja intensiivsele teadus-
arendust6ole joudsalt.
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Kiiresti arenev diagnostika ja ravi esitavad
uusi valjakutseid ka ravi rahastamisele

Kiiresti muutuvas olukorras tuleb meil
moelda, kuidas kompenseerida harvik-
haiguste raviteenuseid ja ravimeid, ning
leppida siin kokku uued paindlikud reeglid,
mis arvestaksid valdkonna eriparaga. Hetkel
toimiv juhis on kahjuks osutunud kohmakaks,
kui tegu on iiliharva seisundiga ning ravi on
kiill olemas, aga valjaspool kehtivaid reegleid.
Haigekassal aga puudub 6igus astuda seadustest
iile ning arusaadavalt tuleb arvestada ka avaliku
raviraha piiratusega.

Ravi kompenseerimisega seoses on meil
praegu kahte tiiiipi olukordi. Uks on selline,
kus uue miiligiloaga voi hetkel meie ravi-
kindlustuse paketti mitte kuuluva ravimi
puhul on kehtiv ravikindlustusseadus ja
kord takistuseks erandite tegemisel ning
kompenseerimise osas otsuse tegemise protsess
ravimi ravikindlustuse paketti lisamiseks
vOib osutuda monede haigete jaoks liiga
pikaks. See olukord puudutab miiiigiloaga
ravimeid ja haiglaravimeid.

Teine on voimalus rahastada miitigiloata
ravimeid erandkorras, kus riik ei saa ravimit
alati rahastada haigekassa eelarve piirangute
tottu. Paraku tuleb rahastajal piiratud eel-
arveliste voimaluste tottu teha eetiliselt
vaga raskeid valikuid ja keerulisi otsuseid,
mis haigete ja nende lahedaste jaoks voivad
arusaadavalt olla valulikud ja raskesti moiste-
tavad. Aeg-ajalt jouavad sellised diskussioonid
ka meediasse. Veelgi keerulisemad on olu-
korrad, kus eksperdid hindavad iilikalli ravimi
moju vaga raskele haigusele ebapiisavalt
toendatuks voi tagasihoidlikuks. Inimlikult
on see moistetav, et patsient ja tema ldhe-
dased soovivad iga voimalust kasutada.

Heategevus kui hooliva iihiskonna abikasi,
mitte hdbiasi riigile

Heategevuslik toetus olukordades, kus
avalik rahastamine mingil pohjusel ei ole

voimalik, on igati teretulnud ning me ei peaks
seda dilsat voimalust kritiseerima suhtumisega,
et miks haigekassa rahastust pole andnud.
Heategevus on arenenud riikides oluline
lisavoimalus, aitamaks olukordades, kus
avalikust rahast ei piisa vdi ei saa ravi
rahastada muudel pohjustel, nditeks on
ravim veel eksperimentaalne, sel puuduvad
miitigiload voi ei vdoimalda kehtiv digusruum
teatud haigusjuhtumeid rahastada.

Sotsiaalteenused harvikhaigustega peredele
Kui harvikhaiguse tagajarjel on lapsel
kujunenud puue, tuleb appi sotsiaalsiisteem
oma teenustega. Paljud pered on abi leidnud
Tammistu perekeskusest, mis on loodud
Eestis tegutseva, 2003. aastal asutatud
SA Eesti Agrenska Fondi poolt. Idee asutada
perekeskne konsultatsiooni- ja rehabilitat-
sioonikeskus puuetega lastele piarineb Gote-
borgi lihedal asuvast Agrenska keskusest.
Asutajad on Tartu Ulikool, Tartu Ulikooli
Kliinikum, Eesti Puuetega Inimeste Koda,
Agrenska keskus Rootsis ja Stenstréms
Skjortfabrik Eesti OU. Missiooniks véeti luua
haruldaste haigustega perede toetuseks
Tammistu Perekeskus ning selle kaudu toimida
noustamis- ja tugikeskusena puuetega
lastele, noortele ja nende peredele. Keskus
asub Tartu linnasiidamest 17 kilomeetri
kaugusel ning seal pakutakse tuge peredele,
samuti erinevaid teenuseid nagu nditeks
lastehoidu, rehabilitatsiooni ning igapdeva-
elu toetamise ja tootamise toetamise teenust.
Riigi iilesanne on luua lastele kasvamiseks
ja arenguks voimalikult head tingimused ja
ennetada terviseprobleemide siivenemist. See-
tottu on oluline voimaldada harvikhaigusega
lastele ja nende peredele kindel tugi, mis
aitaks katta lapse haigusest tingitud lisa-
kulusid ja ennetada puude tekkimist.
Kdesoleva aasta 1. maist joustus eriolukorra
ajal sotsiaalministeeriumi algatatud puuetega
inimeste sotsiaaltoetuste seaduse muudatus,



millega loodi erisus, et puudega lapse toetust
oleks voimalik maksta teatud juhtudel ka neile
lastele, kellel pole puuet tuvastatud. Eesmark
on toetada peresid, kelle laste harvikhaigusega
kaasnevad olulised lisakulud ning aidata kaasa
piisivate tervisekahjustuste ja puude tekkimise
ennetamisele. Toetust saavad niilid sotsiaal-
kindlustusameti kaudu ka feniiiilketonuuria
diagnoosiga lapsed, kellel pole puuet tuvas-
tatud, ent kes vajavad tuge ravitoidu ostmisel.
Kuigi iga haruldast haigust péeb vordlemisi
viike osa tihiskonnast, on erinevaid harvik-
haigusi palju ning iga juhtum mdjutab
omakorda markimisvaarset hulka teisigi inimesi
alates lahimast pereringist ning lopetades
hooldajate, 6petajate, arstide ja tlilejadnud
spetsialistidega. Harvikhaiguste osas on tervis-

hoiu- ja sotsiaalsiisteemi vaates Eestis mondagi
juba dra tehtud, kuid kindlasti ei saa me tehtut
pidada piisavaks. Meil tuleb veelgi tohustada
molema nimetatud valdkonna koost66d ning
luua juurde sihtgrupi vajadustest lahtuvaid
teenuseid ja toetusi.®

Loe veebis!

Kuidas toetab Eesti sotsiaalhoolekanne
harvikhaigustega laste peresid? Kui
efektiivhe on praegune korraldus?
Pikemat intervjuud sotsiaalministeeriumi
laste heaolu osakonna juhataja Hanna
Vsevioviga loe meie veebiajakirjast:
ajakiri.epikoda.ee

L

Ravimid. Foto: Pexels
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Harva esinevate haigustega inimeste
ravi rahastamine — valjakutsed ja

voimalused

Erki Laidmade | Eesti Haigekassa ravimite ja meditsiiniseadmete osakonna juhataja

» Kuidas jouda harva esinevate haigustega inimeste ravimite rahastamiseni?
Eesti Haigekassa ravimite ja meditsiiniseadmete osakonna juhataja Erki Laidmae
annab iilevaate, kuidas haigekassa ravimite rahastamise vallas toimetab.

Haigekassa iiks viimaste ja kindlasti ka
ldhiaastate viljakutse on leida koost60s riigiga
uus ravi rahastamise viis. Nagu viitas ka
Arenguseire Keskuse p6hjalik analiiiis, ootab
senist sotsiaalmaksu ravikindlustuse osast
iilal hoitavat tervishoiustisteemi rahastuspoud
juba iisna pea. Ehk siis — kui inimesed ei maksa
makse voi maksumaksjaid leidub vihe, on ka
tervishoius raha napilt. Samas, aja jooksul on
meditsiiniteenuste ehk seadmete, palkade,
ravimite ja muu summad vaid kasvanud.

Kolm valjakutset

Kui vaatleme kitsamalt ravimeid, siis on
meie jaoks siin valjakutseid laias laastus
kolm. Esimene on ravimitootjate soov tulla
Eestisse, sest mitte koik tootjad ei ole meie
riigi vaikest turgu arvestades sellest huvitatud.
See tihendab, et mitmete ravimite puhul
pole haigekassal partnerit ehk tootjat, kellega
ravimite kattesaadavuse teemal rdadkida.
Teiseks tuleb uurida ravimitest saadavat
kasu — mitte kodik turule tulevad ravimid
ei anna vajalikku raviefektiivsust, kuigi
sellist muljet piilitakse teadlikult jatta.
Ja kolmandaks on viga tosine valjakutse
ravimite korge hind - viimane teeb muret
mitte ainult meile, vaid ka maailma jouka-
matele riikidele.

Haigekassa lisab soodusravimite, mida
inimene saab retsepti ja haigekassa soodus-

tusega apteegist osta, loetellu uusi ravimeid
neli korda aastas. Selleks, et ravim nimekirja
jouaks, on vaja mitut osapoolt. Esmalt, nagu
iilal 6eldud, ravimitootjat, kes soovib oma
ravimit meie riigis miilia, samuti arste, kes
titlevad, et haigetele on seda ravimit tdesti
vaja ja see ravim suudab haigeid ka pdariselt
aidata. Seejarel on vaja haigekassa juures
tegutsevat ravimikomisjoni, kuhu kuuluvad
vidga erinevad oma ala eksperdid alates
patsientide esindajast kuni arstideni vilja.
Ehk siis — haigekassa ei tee ravimite rahastus-
otsuseid iiksi. Seejdrel teeb komisjon
pohjalike materjalide alusel otsuse, kas
seda ravimit on 0ige soodusravimite sekka
soovitada voi ei.

Otsuse aluseks on nditeks ka see, kas
ravimist saadava abi kohta on piisavalt
t0enduspoOhiseid andmeid. Samuti on oluline,
kas selle haiguse raviks on olemas teisi, juba
haigekassa poolt kompenseeritavaid ravimeid
(sageli ka on). Hinda vaadatakse iihe viimase
asjana ja seejuures arvestatakse, kas ravimi
vOime inimest aidata on tasakaalus selle eest
kiisitava hinnaga. On palju juhuseid, kus uus
ravim pole parem kui juba rahastatavad
ravimid ja monel juhul on kasutegur pea
olematu. Uued ravimid, eriti kui need
maksavad kiimneid tuhandeid eurosid,
peaksid ju siiski inimesele andma ka senisest
oluliselt suuremat tervisekasu.
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Oleme aastate jooksul vastavalt meie
ravi-rahakoti voimalustele lisanud soodus- voi
haiglaravimite sekka palju ravimeid, arvestades,
et uhise ravikindlustuse jaoks on solidaarses
siisteemis koik patsiendid vaatamata haigusele
vordsed. Kui lisame ravimi loetellu, on see
hiljem iihtemoodi kittesaadav koikidele seda
vajavatele patsientidele. See eristab meid ka
suuresti heategevusfondidest, kes saavad osta
ravimit iihele inimesele voi soetada seda siis,
kui ravimiuuringud alles kidivad ning téendus-
pohisus on veel napp. Monikord on fondid
meile sillaks, nemad saavad aidata inimesi
varem ja iisna sage on seegi, et hiljem,
kui ravimile esitatud ndudmised on tdidetud,
oleme votnud rahastuse fondidelt iile.

Niitid jouamegi harva esinevate haigusteni
vOi ka ultraharvikhaigusteni, mille podejaid
on Eestis ehk vaid moni tiksik patsient. Tana-
pdevane meditsiin areneb kiiresti ning selle
tulemusena suudavad arstid iitha tdpsemalt
haigusi diagnoosida ning ravimitoostus
jarjest individuaalsemalt patsiendile liheneda.
See omakorda on esitanud viljakutse tervis-
hoiusiisteemi rahastajatele iile maailma,
sest viikesele patsientide arvule toodetud
ravim voib olla viaga kallis, voimaldamaks
ravimitootjal kulutusi tasa teenida. Lisaks
puuduvad selliste ravimite puhul tihti ammen-
davad teadusandmed, mis lubaks selle tervise-
kasus kindel olla.

Probleemid on mujalgi

Eesti Haigekassa ei ole selle teemaga tiksi
— ravimite hind pole ammu enam vaesemate
vaikeriikide teema, vaid kujutab endast vilja-
kutset ka suurtele ning joukamatele riikidele.
Osaleme rahvusvahelisi ravikindlustusseltse
tihendava organisatsiooni toos ja too ithendus
on tostatanud ravimite hinna kiisimuse ka
Euroopa Parlamendis. Uhendus on vilja
pakkunud hinnamudeli, mida kajastasime
mone aja eest ka haigekassa blogis. Peamine
teema on Oiglase rahastusmudeli loomine
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tootjatele, sest aastatega on siivenenud
kahtlused, et harvikhaiguste ravimite vélja-
tootamise kulu pole sedavdérd suur nagu
vdidetakse ning ravimite tilikorge maksumus
on seega pohjendamata.

Ravimite hind pole ammu enam

vaesemate vaikeriikide teema.

Ravimite vaates peab kindlasti kiisima,
kas Eestis on haiguseid, mille ravi haigekassa
ei suuda ildse ravimitega katta. Vastus on,
et kui homme diagnoositakse ultraharvik-
haigus (vdga-viga harva esinev haigus), siis ei
pruugi ravimit meie rahastusel toesti kohe olla
(voi pole ravimit veel iildse olemas).

Haigekassal on teatud juhtudel véimalik
toetada ravimite ostu erandkorras, seda just
juhul kui ravimil pole Eestis miiligiluba.
Erandkord pole aga kestlik lahendus selle
tottu, et ei voimalda haigekassale mingi-
sugustki hinnakontrolli ega hinnaldbiraakimisi
ravimitootjaga. Tuleb aktsepteerida kiisitavat
hinda. Voiks ju méelda, et kui haigus on
harva esinev, siis voiks seda taluda, kuid
arvestama peab, et erinevate harvikhaigustega
patsiente on Eestis siiski sadu ja tuhandeid
ning selliste ravimite hinnad ulatuvad pigem
kiimnetesse ja sadadesse tuhandetesse.
Erandkorras kiirete otsuste tegemine ei ole
piisilahendus, sest meie eesmirk on hinna-
labirddkimiste kaudu kiisida tootjalt sood-
samat hinda. Ainult seeldbi saame saasta
raha, mida panustatakse meil Eestis tervis-
hoiusiisteemi tunduvalt vihem kui jouka-
mates riikides.

Kokkuvottes saame Oelda, et ravimite
lisamine loetellu on iisna pohjalik tegevus.
Selle kdigus anname parima, et see nouaks
vOoimalikult vihe aega, samas tuleb siin
arvestada meie ravi-rahakoti sisuga, millest
peab jaguma raha koéikide haiguste ehk
koikide inimeste jaoks. @

HUVIKAITSE

Oma toidukarbiga kooli ehk
Pariselu, mis ei mahu paberi-

patakasse

Kristi Kallaste | ajakirja Sinuga kaasautor

> Eesti Feniiiilketonuuria Uhing loodi 1994. aastal ning algul oli eesmérk liita vaid
feniililketonuuria ja galaktoseemia diagnoosiga inimesi ja nende peresid. Kuid 2020. aasta
suvel otsustas lihing votta oma tiiva alla teisteqgi harvaesinevate kaasasiindinud
ainevahetushaigustega patsiendid ja nende pereliikmed, kes seda soovivad.
Uhe harvikhaiguse teemat tutvustab Ann Oun, kes on feniiiilketonuuriaga lapse ema

ning Eesti Feniiiilketonuuria Uhingu juht.

Kuidas too haigus avastatakse ja milline
néeb valja ravi?

Eestis tehakse 1993. aastast koigile vast-
siindinutele feniiiilketonuuria séeluuring,
milleks voetakse kolme pdeva vanusel beebil
varbast verd. Uldjuhul 28 pieva on see
kriitiline piir, millest alates hiljemalt tuleb
minna rangele valguvaesele dieedile. Ravi kui
sellist pole, kiill aga aitab kahjustusi valtida
Oige ravitoidu (valguhiidroliisaadi) ja valgu-
vaese dieedi kombinatsioon kogu elu jooksul.

Samas pole dieeti lihtne korraldada, sest
teatavasti tikski organism ilma valguta toime
ei tule. Paraku sisaldab igasugune valk ka iiht
aminohapet nimega feniiiilalaniin, mis on
feniitilketonuuriku jaoks miirk. Just see teeb
talle palju kurja, ladestudes ajusse ja tekitades
seal poordumatuid kahjustusi. Sisuliselt voib
feniitilketonuuria patsient tdiesti rahuliku
siidamega siitia vaid kurki ja duna. Kogu muu
toidu puhul tuleb viga hoolega jdlgida
valgusisaldust, mis peab olema nii madal
kui voimalik. Valistatud on praktiliselt koik,
mis tundub tavainimesele normaalne: liha,
kala, muna, piim, vo6i, koik jahud, teraviljad,
tangud, soja... Tugevalt piirama peab ka
monede puu- ja kéogiviljade tarbimist.

Milline ndeb vdlja feniililketonuuriaga
inimese ja tema pere argipéev?

Pohiline erisus puudutab toitu. Toidu-
mure tekib kohe, kui beebi on siindinud,
kuna ema rinnapiim sisaldab ju samuti valku.
Onneks tinapieval on infot selle haiguse
kohta juba rohkem ja emasid julgustatakse
oma lapsele rinnapiima andma, kombinee-
rides seda spetsiaalse seguga. Lastel voetakse
napu otsast proove, et nditu jilgida. Samas
voib viimase ekslikult iiles liitia ka muu,
nditeks vdike nohu.

Suurimaks mureks on varjatud pahalased
ehk roogadesse peidetud sobimatud ained.
Halvim neist on magusaine nimega aspar-
taam, mis on tegelikult puhas feniiiilalaniin.
Feniiiilketonuuriaga inimene ei tohiks aspar-
taami iildse tarbida. Kahjuks on péris suhkur
kallis, magusained aga odavad ja nii peide-
takse viimaseid iitha rohkem sinna, kus
kahtlustadagi ei oska: ketSupisse, siirupisse
—nendega omakorda valmistatakse muid toite.

Roogade valmistamisel kasutame palju
asendustoiduaineid. Meil on oma makaronid,
oma riis, oma jahu, oma munaasendaja
— enam-vahem koigel on asendaja. Feniiiil-
ketonuurikule sobivad makaronid ei ole iildse

13



need, mis tavapoes miiiigil, ja samamoodi
erineb ka nende hind. Nditeks iiks tavaline
poolekilone pakk meie lapsele sobivaid maka-
rone maksab kaheksa eurot. Utleme siin vahel
poolnaljaga, et meil on toeliselt kallid lapsed.
Omaette teema on eritoiduainete katte-
saadavus. MoOistagi ei miiii neid Eestis mitte
tikski toidukauplus. Olime sunnitud tellima
toiduaineid Saksamaalt ja Poolast ning iga
postipaki maksumusele tuli lisada veel kulleri-
tasu, mis oli umbes 35-40 eurot. Onneks on
niitiid ka Eestis olemas iiks ravitoitu maale
toov ettevote, kes on votnud oma siidame-
asjaks feniililketonuuriaga patsientide aita-
mise ja tinu neile on Eestis saadaolevate
toiduainete valik lisna joudsalt laienenud.

B _

Toiduvalmistamise t66toa korraldustoimkond — Maarja
Utno, kokk Antti Utno, Ann Oun ning PKU lapsed Mattias
Utno ja Aleksander Oun. Foto: erakogu
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Kui Eestis on tavalise koolitoidu paevane
maksumus 1 euro ja 34 senti, siis minu lapsele
sobiva toidu lisamaksumus paevas oleks
4,67. Nii tootavad feniiiilketonuuriaga lapse
vanemad lapse koolis66kla varustajatena.
Toitlustajaga lepitakse kokku, et vanem toob
eritoiduained kohale ja toitlustaja valmistab
neist roa. Osa omavalitsusi maksavad vahe
kinni, monel pool tellitakse koguni ise
koolik6oki vajalikud toiduained. Viimsi vallas
tellitakse eritoit isegi lasteaeda. Tallinna linn
teatas aga, et nemad koolitoidu lisamaksu-
muse katmist vajalikuks ei pea, kuna pole
selleks kohustatud. Onneks sain 2020. aasta
16pus vastuse diguskantslerilt, kelle sonul
tuleb lapsele siiski tagada diagnoosile

ja vanusele vastav toit ka koolis ning kelle

argitusel piuiiiame peagi leida lahenduse
ka Tallinnas. Siiski leidub lapsi, kes kdivad
koolis oma toidunduga ja teinekord juhtub,
et supp on vihikute vahel laiali.

Kuidas selgitada feniiililketonuuriaga

lapsele, et ta peab terve elu jargima
kindlat dieeti?

Laps eakaaslaste seas ja ahvatlused?

Kuidas selgitada feniiiilketonuuriaga
lapsele, et ta peab terve elu jargima kindlat
dieeti? Mida vdiksem laps, seda rohkem me
vanematena muretseme. Ikka ju kutsutakse
rithmakaaslase siinnipdevale, kus laud head-
paremat tdis ja siinnipidevalapse vanemad
pakuvad lahkelt snakke, kartulikropse, ketsu-
piga viinereid. Ka teismelised iiritavad piire
nihutada — tihti soprade mo6jul — lootes,
et ehk ei juhtu midagi.

Uhekordne valguga patustamine piisivat
ajukahjustust ei tekita, aga kui dieeti rikkuda
pikema aja valtel, muutub asi ohtlikuks.
Tulemuseks on vaimne mahajadmus, arengu

pidurdumine, voivad tekkida krambid ja
vilistatud pole kiirabiga haiglasse soit.
Muuseas, ka haiglas on feniiiilketonuuria
patsiendil keeruline — olles kiill meedikute
kontrolli all, ei taga seal eritoitu ega ravitoitu
mitte keegi. Feniiiilalaniini kuhjumine ajus
pohjustab psiitihilise tervise probleeme,
tasakaaluhdireid, meeleoluhiireid, paanika-
hooge jne. Kuna aju kujuneb vilja esimese
18 eluaasta jooksul, on just lapseiga see
kriitiline aeg, mil valk tuleb organismis hoida
voimalikult madalal.

Nii me Opetamegi oma lastele maast
madalast peale, et igal inimesel on oma toit.
Onneks tinapieval on see suhteliselt lihtne,
sest igasugu talumatusi ja erisusi on niigi palju.

Ainevahetushaigusega lapsed s6ovad
palju puu- ja koogivilju, mis tekitab jillegi
mure, et koht jaab tiithjaks. Tiihi koht aga
hdirib 6ppetddle keskendumist ja tekitab
halba enesetunnet. Lahendus on oma toidu-
pakk kaasa anda, samas osa lapsi hibeneb
teiste ees siilia. Vahel hdbenetakse oma
haigust — koike tuleb ette. Nii et pere toetus
on siin ilioluline ja mitte ainult lapseeas,
vaid see peaks kestma terve elu. Elukestvat
tuge harvikhaigustega inimestele piiiiab
pakkuda ka meie iihing.

Millega tegeleb feniililketonuuria lihing?
Olen alati pidanud vaga oluliseks, et sarnase
diagnoosiga laste voi noorte vanemad vahetak-
sid infot, suhtleksid omavahel. VGib kiill Google’i
lahti votta ja ise uurida, samuti jagab teavet arst.
Kuid praktilisi ndpunaditeid, koge-musi — mis
konkreetselt meie puhul ongi need koige
vaartuslikumad — saab ikka teiselt vanemalt.
Feniiiilketonuuria ithing korraldab laagreid,
kus pohirohk on toidutegemisel ja selles
osalevad ka lapsed. Laagrites Opitakse,
kuidas ja mida valmistada nii, et feniiiil-
ketonuuriku meniiii oleks maitsev ja mitme-
kesine, samuti dpetatakse arvestama tarbi-

tavas toidus esinevat feniiiilalaniini kogust.
Viimasel ajal oleme korraldanud isegi eraldi
toiduvalmistamise to6tubasid ja kaasanud
neisse erinevaid maaletoojaid ja tootjaid,
kes tutvustavad oma tooteid ning annavad
neid kohapeal maitsta. Eritoidud on, nagu
mainitud, vaga kallid ja koik ei julge osta
toiduainet, mille osas pole iildse kindel,
kas laps seda so0b. Nditeks joudis Eestisse
hiljuti valguvaba kanapihvi pulber. Kana
ennast seal pole, aga kanamekiga kotlette
saab sellest teha umbes 20 tiikki. Kui niitid
laps otsustab seda isegi mitte proovida,
siis on paki hinnaks olev ligi 40 eurot sama-
hésti kui maha visatud.

Peale info jagamise ja kogemuste vahe-
tamise on iithingu eesmiark ka suhtlus amet-
nikega, riigiga. Vajadusel aitame suhelda
omavalitsustega, lahendamaks diagnoosi
saamisega vOi tugiteenuste hankimisega
seotud muresid.

Kui jutt on ainult eritoidust, siis tuleks
feniililketonuuriaga laps jdarelikult lugeda
terveks?

Nii arvavad tihtipeale ametnikud, kuid
ithing selle vaatepunktiga ei noustu. 2019.
aasta detsembris valiti uus juhatus, mille
etteotsa sattusin. See langes paraku kokku
ajaga, mil feniiiilketonuuriaga lapsed
hakkasid dakki saama Sotsiaalkindlustus-
ametist oma puudetaotlusele eitavaid vastuseid
ja seda ilma pohjenduseta. Olime sunnitud
reageerima — jargnesid pikad vasitavad
diskussioonid, samuti koostasime margukirja
peaministrile, sotsiaalministrile, digus-
kantslerile, riigikontrolorile...

Keegi kusagil oli lihtsalt otsustanud
feniiiilketonuuriaga inimesed nii-6elda
terveks tunnistada, jattes nad ilma puudest
ja sellega seoses ka puuderahast ning koiki-
dest muudestki puudega kaasaskdivatest
teenustest ja toetustest.
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Vdikese korvalepdikena meenutaks
siinkohal, et feniiiilketonuuriku ravi koosneb
kahest komponendist: esiteks on dieet ja
teiseks tarvitavad nad valguasendust ehk
valguhiidroliisaati. Viimane on samuti viga
kallis, mistottu seda rahastab Haigekassa.

Sotsiaalkindlustusametnikud olid asjast
aru saanud sisuliselt ndnda, et kuna haige-
kassa ju maksab ravitoidu ja vanemad enne-
tavad puude tekkimist, siis ongi need lapsed
jarelikult terved. Kuid ametnikud, kes polnud
meiega konsulteerinud, ei teadnud, palju
eritoiduained tegelikult maksavad. Parast
pikki vestlusi ja Riigikogu sotsiaalkomisjoni
kaasamist tipnes asi seadusemuudatusega,
mis vOeti vastu mai alguses. Viimasega loodi
eraldi toetus — Puude ennetamise toetus
— jaseda saab Sotsiaalkindlustusamet maarata
teatud harvikhaigustega patsientidele,
sh feniiiilketonuuria ja galaktoseemiaga
inimestele. Paraku puudutab too seaduse-
muudatus ainult kuni 1 6-aastaseid.

Loomulikult teeb pere omalt poolt koik
selleks, et lapsel kahjustust ei tekiks. See eeldab
vanematelt iga pdev ressursside panustamist
ja riigi toetus puude sdilitamise niol oleks
siin tilimalt oodatud. Seni on meid aga
aktiivselt toetanud EPIKoda, EPIFond, TUK
Lastefond ja mitmed eraettevotted, kellele
oleme siidamest tanulikud.

Miks kuulub teie ilihingusse teistegi
harvikhaigustega inimesi?

Kirjeldatud arvukate diskussioonide
valguses tuli lagedale veel iiks pikalt varjus
olnud teema. Nimelt joudis laiema tildsuse
teadvusse harvikhaigus kui selline. Ka meil
Eestis on patsiente, kelle haigus on nii harul-
dane, et Eestis on selle podejaid voib-olla iiks
ja kogu maailmas sadakond voi vahemgi.

Nad on jdetud tdiesti liksi, sest ainsana
ju thingut, mis kaitseks ja toetaks, moodus-
tada ei saa. Seega otsustas EFU 2020.
aastal votta vastu teisedki harvikhaigus-

16

tega inimesed ja nende lihedased, kes
seda soovivad.

Just eile vottis minuga iithendust iiks
harvikhaigusega lapse ema. Toda haigust
pOeb maailmas tildse kuskil 50 inimest. Ema
kirjeldas olukorda, kuidas nad geneetikuga
kahekesi lihtsalt istusid maha ja motlesid,
et mis siis niitid edasi teha. Eestis ei tunne
toda tobe Oieti keegija vanemad on jaetud tiksi.

Kas pdriselu ikka mahub paberipatakasse?

Suur probleem ongi see, kuidas anda
otsustajatele korrektset infot, tekitada talle
nii-6elda pilt silme ette elust, mida harvik-
haigusega lapse pere tegelikult elab. Kuidas
seda koike digilukku kirja panna? Puuet
taotleva inimese kidtte antakse tditmiseks
paks klade v6i on sama kiisitlus veebiver-
sioonis, ent samas puuduvad seal sageli
lahtrid, kus saaks kirjeldada tdpselt neid
probleeme, mis kdige enam muret teevad.

Ka digilugu ei kajasta alati pdris olukorda.
Seal voib olla kirjas, et pere saab hakkama,
kuid miskipdrast on jaetud mainimata
nditeks, et konealune laps ei saa iseseisvalt
riidesse ega kii ise tualetis. Digilukku peaks
kirja saama voimalikult tipselt kogu see
olukord, millega puudega inimene ja tema
pere igapdevaselt rinda peavad pistma, nii,
et see ka ametnikele kohale jouaks.

Milline on praeguste harvikhaigusega
laste tulevik?

Feniililketonuuriaga lapsed, kes on
saanud Oigel ajal diagnoosi ja ravi peale,
kasvavad iildiselt kenasti ja kdivad tava-
koolis, hiljem astuvad iilikooligi. Haiguse
vdljaravimise voimalust oodatakse muidugi
pikisilmi. Osa inimesi on pannud lootused
geneetikale — usutakse, et ehk areneb too
teadusharu lopuks nii kaugele, et suudetakse
istutada puuduolev ensiiim organismi.
Samas on Ameerikas juba kasutusel ravim,
mis voimaldab feniililketonuuriaga inimesel

stitia endisest rohkem valku, aga kahjuks on
sel ravimil ka tugevad korvaltoimed. Nii ongi
seni ainsaks lahenduseks jargida eluaeg

valguvaest dieeti ja loota eritoiduainete
taskukohasele hinnale ning kittesaada-
vusele, kindlasti ka riigi toele. @

Fenlililketonuuria

Feniiiilketonuuria on ainevahetushaigus, mille korral organismis kuhjub aminohape
feniitilalaniin. Hilisel avastamisel voi ravita jidmisel ei saa inimene tekkinud vaimse
alaarengu tottu oma eluga iseseisvalt hakkama. Seevastu varase avastamise ja dige
dieediga on vo6imalik hoida haigus kontrolli all. Teine sarnane haigus on galaktoseemia,
mille korral rinnapiimas v6i piimasegus sisalduvaid siisivesikuid ei muundata gliikoosiks.
Eestis elab praegu 85 feniiiilketonuuria voi galaktoseemiaga inimest ja igal aastal siinnib
1-3 feniiiilketonuuriaga last.

Loe rohkem Eesti Feniiiilketonuuria Uhingu kodulehelt www.pku.ee

Feniiiilketonuuria iihingu talvelaager vihendatud koosseisus Narva-Joesuus 27.-29.11.2020.
Foto: erakogu
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HUVIKAITSE

Eesti Harvikhaiguste Uhingu asutaja:
+Kui kogu raha tuleb "uhest pajast’,
ei ole meie lastel mingit voimalust.*

Maarja-Liis Mélder | ajakirja Sinuga kaasautor

» Kaks ema on leidnud oma siigava puudega laste kérvalt tahet ning jaksu asutada
Eesti Harvikhaiguste Uhing. "Keegi lihtsalt pidi seda tegema,” s6nab veendunult

Liis Aavik, liks eestvedajatest.

Kuidas saab iiksikisik piiliida muuta
maailma meile koigile elamiseks paremaks
paigaks? Liis ei pidanudki selle iile kaua
juurdlema, kuna vastuseandjaks ja iithingu
loomise algimpulsiks sai tema poeg Ranar.
Viimane poeb haruldast geneetilist haigust
nimega spinaalne lihasatroofia, mille tottu
poiss ei konni ega tdsta kasi 6lavootmest
kérgemale. Ka pea hoidmine on keeruline.

Mistahes raske haigusega lihedase
poetamine tihendab Liisi sonul voitlust
voitluse jarel — koik tuleb omal kael vilja
uurida ja kitte taotleda. ,, Kogu selle biirok-
raatia sees leidub muidugi ka erilisi parleid,“
muigab Liis kibedalt. Niiteks taotles ta pojale
kohimisaparaati. Nimelt ei suuda Ranar ise
kohida ning saherdune masin on talle viga
vajalik, et iga kiillmetusega mitte haiglasse
sattuda. Taotlusele saabus sotsiaalkind-
lustusametilt Liisi jaoks absurdne vastus
— amet vaitis lihtsalt, et antud abivahend
ei ole nende nimekirjas. ,,Mis vastus see veel
on?! Pangu siis ometi!“ teatab naine. Ta teab
aga hasti sedagi, kui kaua niisuguste
taienduste sisseviimine aega votab.

Rohkem siivenemist

”Mul on vahel tunne, et nii monelgi
ametnikul pole 6rna aimugi, mida tdhendab
puudega lapse kasvatamine, endiselt imestan
nende pinnapealset suhtumist,” sdnab ema

Eesti Harvikhaiguste Uhingu asutaja Liis Aavik ning
tema harvikhaigust péodev poeg Ranar. Foto: erakogu
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ning meenutab iileolevaid ja vohiklikke
kiisimusi, mida tal on tulnud kuulda.

»Aga miks teil iildse seda abivahendit
vaja laheb?” iiritas nditeks iiks karsitu haal
viieminutilises kones vilja uurida, ja lisas,
et kui ikka riik on otsustanud, et saab ilma,
akki siis saabki. Samas ei jata Liis mainimata,
et igal pool on ka neid, kes oma t66d kogu
hingega teevad.

Kohimisseade saadi 16puks suures
osas tinu Lastefondile, kelle suure to60
ja pihendumise eest on Liis kogu siida-
mest tanulik.

»Ma tahaks vdga ndiha rohkem sedalaadi
siivenemist, nagu on Lastefondil,“ iitleb ta.
»Isegi lihe ja sama diagnoosiga lapsi ei saa

Ranar veetmas aega sopradega. Foto: erakogu
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votta sama mooduga, vaid tuleb lidheneda
individuaalselt.*

Ent pinnapealsust ning rutakat sildis-
tamist kohtab ka viljaspool ametiasutusi.
»Tihti kiputakse kohe arvustama, teadmata
olukorra tausta,“ nendib ta. , Niiteks on mul
iiks tuttav, kelle laps ei konni, ainult roomab.
Kuna laps on juba titeeast viljas, peavad
moned korvalseisjad sellist kditumist veidraks
ja hakkavad nditeks poes halvustama. Vooras
inimene enamasti ei tea, mis lapsel viga on
ja kui suur labimurre voib olla see, et ta selgi
viisil iildse liigub,“ raagib Liis ja todeb,
et moni oskab ikka kohe tipris kehvasti 6elda.
,Kui ei tea, mis on asja taga, tasub suu pigem
kinni hoida,“ on naisel lihtne soovitus.

Aratame arengukava ellu?

Tugeva naisena ei taha Liis niisama kurta,
vaid piitiab omalt poolt midagi dra teha.

Harvikhaiguste Uhing siindis esmajoones
soovist voidelda ravi saamise eest. ,,Tuleb viia
riigini sbnum, et midagi peab muutuma,”
rohutab Aavik. ,,Harvikhaigusi tuleks kasitleda
kuidagi teistest eraldi.”

Kusjuures arengukava erinevate eesmarki-
dega on isegi olemas, kuid paraku ammu
aegunud, ilma et midagi oleks joutud ellu viia.

Nonda 16idki siidikad naised iihingu,
taotlesid rahastuse ning kiisisid abi ka tihelt
agentuurilt, et jouda oma motete ja vajadus-
tega vdlja sotsiaalkomisjoni.

»0leme pojale kolm aastat ravimit
(Spinraza) taotlenud ja tulemus on null.
Kuna harvikhaiguste ravimid on tohutult
kallid, siis niisuguse rahastamismeetodiga
nagu praegu ei saa me kunagi sealt positiivset
vastust,” moonab Liis. ,,Lihtsalt ei kulutata
nii palju raha tihele lapsele, kui sama raha
eest voiks aidata voib-olla sadu,” votab Aavik
kokku tinase rahastamise pohimotte.

Ometi ei tundu emale inimlik jatta laps
ravita ja lasta tal lihtsalt hdabuda pohjusel et
»see ei ole kulutéhus.”

”Jagatakse miljoneid igale poole. Kdigeks
muuks justkui jagub, aga kuidas on voimalik,
et lapse ravimiseks raha ei leita?”

Riskantne lotovéit voi hadbumine?

Mis puudutab konkreetselt Ranari ravimit,
siis selle tihe doosi hind on 100 000 eurot ja
poiss vajaks seda regulaarselt mitu korda
aastas. ,,See ei ole mingi imerohi, ei tee tiiesti
terveks, aga aeglustab progresseeruva haiguse
kulgu,“ tddeb ema.

Paris ilma ravita poiss praegu siiski pole
— juba pool aastat on Ranar osalenud uue
ravimi uuringus, kuhu ta imekombel tinu
dr Talvikule valiti.

”Seal siistitakse Ranarile seljaajju seda-
sama Spinrazat, kuid suuremas koguses,

et ndha, kas nii on tulemuslikum,” selgitab
Liis. Juba praegu nieb Liis, et poja kopsud
on muutunud palju tugevamaks, koha-nohuga
pole kordagi selle aja jooksul tulnud haiglas
olla ning ka kdtesse on margatavalt joudu
juurde tekkinud. ,,Ta jaksab isegi pildi l6puni
varvida, varem ei oleks see kone allagi tulnud
— lihtsalt kritseldas natuke,” ro6mustab ema,
kelle suur soov on olnud, et hetkel kuuene laps
hakkaks koolimineku ajaks pastakat hoidma.

”Uuringusse valitigi maailmast vist ainult
kuus last ning Baltikumist tiks,” raagib Liis,
kui 6hkoérna voimalusega oli tegu.

Samas teeb uuringus osalemine vapratest
lastest katsejanesed. ,,Me saame mingisugust
ravi, mida mitte keegi kunagi varem saanud
pole — muidugi kaasnevad sellega kovad
riskid. Keegi ei tea, mida see Ranariga nditeks
kiimne aasta parast teha voib,” mainib Liis.
Seega ei saa ka niisuguste uuringute peale
jaagitult lootma jaada.

Kuidas siis saaksid ka harvikhaigusi
podevad lapsed voimaluse tarvitada monda
juba kaigusolevat ravimit? Liisi hinnangul
oleks lahenduseks see, kui raha ei peaks
tulema n-6 tihisest pajast. ,Hetkel me votame
iihest katlast koigi haiguste tarbeks, aga viga
eriliste juhtude jaoks peaks olema hoopis
eraldi rahastus. Voiks olla niiteks koosto6
riigi ja mingi fondi vahel — just selleks,
et toetada neid iilikalleid ravimeid,“ arvab ta.

Kuhu minna murega?

Lisaks rahastamisloogikale tahab iihing
tihelepanu juhtida ka sellele, et harvik-
haiguste puhul on Eestis abi iisna reguleeri-
mata ja ei ole kohta, kuhu voéiks poorduda.
Liisi sonutsi on arstidel sedalaadi eriliste
haiguste kohta infot nii vihe, et positiivne on
juba seegi, kui saad teada, mis diagnoosiga
iildse tegemist.

”Voib juhtuda, et inimene kdib kill
uuringutel dra, aga parast keegi ei oska sulle
oelda, kuhu voi kuidas siis edasi.”
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Naine leiab, et kui keegi haruldase
haiguse diagnoosi saab, siis voiks olla mingi
kompleksne siisteem voi keegi koordinaator,
kes aitaks kogu sellest paberimajandusest
1dbi ndrida, suunaks ja noustaks.

Teiseks vOiks ka Eestis olla nagu Inglis-
maal, kus haige jaoks on iiks kindel meditsiini-
line tiim, kuhu kuuluvad ortopeed, pulmono-
loog, fiisioterapeudid ja mitmed teised
spetsialistid, kes jalgivad inimese tervislikku
seisundit ja konsulteerivad omavahel, mida
edasi teha.

22

Ehkki eestlast peetakse pigem kinniseks,
kinnitab Liis omast kogemusest, et siidant
julgetakse avada kiill.

,Olen saanud konesid, kus inimene
titlebki, et tal on mure, millega ei ole kusagile
poorduda. Tahab ennast tiithjaks raakida.
Inimesed otsivad sarnase probleemiga
ligimest, kes oma kogemust jagaks. Eks selle
jaoks need iihingud ju ongi, et kedagi sellist
leida,” arvab Liis. Ta rohutab, et sellest on
tohutult abi, kui leidub keegi, kes sind
moistab ning saab aru, millest oled pidanud
labi minema.

Alles 2020. aasta kevadel asutatud
ithingul on juba ette ndidata ka vidikeseid
voite. Harvikhaiguste teema on leidnud
suuremat kolapinda meedias ning kevadel,
vahetult enne koroonalainet, jouti kohtuda
ka sotsiaalkomisjoni juhi Tonis Molderiga.

”Mo6lder lubas meie teema iiles votta ja
arutada terve sotsiaalkomisjoniga, kas teha
uus arengukava voi kuidagi teisiti edasi
minna,” sonab Aavik lootusrikkalt.

Parast eriolukorrast tingitud seisaku
moodumist ootab Liis tihingusse astuma
lisaks tavaliikmetele ka neid, kes oleksid
valmis hddasolijaid aitama ja aktiivselt
tegevusse panustama. @

Eesti Harvikhaiguste Uhing

Mittetulundusiihing, mis koondab harva
esinevaid haiguseid pddevaid inimesi ja
nende pereliikmeid. Meie MTU soov on
poorata tihelepanu harvikhaigusega
inimeste probleemidele ning iiheskoos
neile lahendusi leida.

Rohkem infot leiab Facebookist:
Eesti Harvikhaiguste Uhing

INTERVJUU

Gaucher' tovega pereema: ,Kunagi
oeldi, et voib-olla tuleb lapsesaamis-
motted maha matta."

Maarja-Liis Mélder | ajakirja Sinuga kaasautor

» Pereloomine on vastutusrikas otsus igaiihe jaoks. Mida aga toob elu ja emadus kaasa siis,
kui poed ainsa naisena Eestis liliharuldast Gaucher' tobe? Kolmekordne ema Mariliis

Himanen (33) teab radakida.

Valgusta natuke lugejat, mida see haigus
endast kujutab?

See on geneetiline ainevahetuse hdire,
mille tulemusel puudub teatud ensiiiim kehas
ning inimene peab saama ensiiiimasendus-
ravi. Vastasel juhul ladestuvad jaakained
valedesse kohtadesse. Nditeks, kui minul
lapsena haigus avastati, olid mul ninavere-
jooksud, halb verepilt ning pisted kdhus.
Viimane vaevus tekkis seepdirast, et teatud
ained ladestusid porna ning see oli kasvanud
vdga, vaga suureks. Kui sa ravi ei saa, siis
ladestuvadki Gaucher' rakud igale poole sinu
kehasse, kasvoi liigeste vahele voi organitesse
— tavaliselt siis porna ja maksa.

Missuguseks see stsenaarium voib
kujuneda, kui haigust piisavalt kiiresti ei
avastata?

Osal on tulnud eemaldada nditeks porn
vOi maks, et nad ei rebeneks, kuna on
muutunud eluohtlikult suureks. Ilma ravita
halveneb inimese elukvaliteet aastatega,
jatkuvad valud ning verejooksud ja 16puks...

Oled ilmselt ka oma nahal tunda saanud,
mis juhtub, kui ravi pooleli jatta.

Jah. Natuke rohkem kui aasta enne
esimese lapse siindi tegin hulljulge otsuse
minna aastaks Austraaliasse. Tahtmine maailma
avastada oli suur.

-
il 9 1y
\

Lapsed on toonud Mariliis Himaneni ellu palju ré6mu.
Foto: erakogu

Arst iitles mulle, et jumal tdnatud, et sa
Inglismaad ei valinud — kuna ka kliima pidavat
tervist palju mojutama. Pidikeseline ja kuiv

23

[FiRg ™ -
t, ,;!a v T b
W8



kliima annab meeletult reipust juurde. Ma ei
ole elus nii energiline olnud kui Austraalias
veedetud aja jooksul. Alles 16pu poole
hakkasin tundma, et midagi on valesti.
Mairkasin, et jalgadele tekivad hasti kergelt
sinikad ja tervis hakkab imelikuks muutuma.
Lopptulemusena oli Eestisse joudes kliima-
muutus nii suur, et kaks kuud hiljem kukkus
tervis tditsa kokku ja pidin Tartu haiglasse
minema. Selgus, et igale poole mu kehasse
oli kuhjunud meeletult Gaucher' rakke.

Milles see tervise kokkukukkumine
valjendus?

Kehale tekkis palju sinikaid ja kui muidu
tundsin end justkui normaalselt, siis tihel
pdeval tool olles kais peas justnagu proks,
algas suur surin ja pilt kippus eest kaduma.
Pdrast seda surises pool pead kogu aeg ja
samuti kdis pea pidevalt ringi. Kaisin EMO-s,
aga ei suudetud leida pohjust ega nahtud
probleemi. Votsin oma Tartu raviarstiga
ithendust ja ta palus, et ma ldheksin haig-
lasse. Olin paar pdeva haiglas ja analiitiside
tulemusel selguski, et Gaucher' rakke oli
aastaga palju tekkinud: kolded olid igal pool
kehas. Soovitati paar kuud rahulikult votta
ja mitte to06d teha. Pidin puhkama ja kosuma.
Raviga taasalustades muutus tasapisi koik
jalle normaalseks.

See oli ka ainus kord 20 aasta jooksul,
kus tagasilook on olnud nii suur. See nditas
minu jaoks tdpselt dra, mida tdhendab aasta
ilma ravita.

Kuidas ja kui palju haigus sinu elu hetkel
mojutab?

Hetkel tegelikult viga ei mojutagi. Meie
haigus jaguneb viga mitmetesse kate-
gooriatesse ja mina olen veel leebekujuline
ndide - iks tugevamaid ja kergemate
simptomitega, vorreldes sama tiiiibi teiste
patsientidega. Nditeks minu Soome sdbrannal
on minuga tdpselt sama tiilip, mis avastati
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kill natuke hiljem, aga isegi ravi saades
on tal meeletud komplikatsioonid, valud
liigestes ja muud probleemid. Hoolimata
sellest, et oleme ometi iihe tiiiibi kandjad...

See on huvitav haigus, millel on just-
kui mustmiljon versiooni. Uhel patsiendil
vOib olla probleeme, millest teine ei tea
mitte midagi.

Lugesin kusagilt, et vahel pead naiteks
bussis istet paluma?

Aeg-ajalt kimbutab mind mingi roiete-
vaheliste nirvide valu, mida ei ole suudetud
seletada. Rindkeresse tekib jarjest kasvav
valu, tahad rahulikult hingata ja motled,
et kui survet kusagil pole, voiks ju paremaks
minna, aga lopuks ldheb valu nii talumatuks,
et void pildi tasku visata. Vidlismaal teiste
patsientide voOi arstidega radkides olen kuul-
nud, et ma pole ainus, kes on seda kurtnud.

Teiseks tekivad vaatamata ravile umbes
kord kuus haigusest tingitud vasimuse lained.
See on niddal-paar kestev periood, kus
tunnen, et olen rohkem viasinud, ehkki ise
ma seda enam jooksvalt nagu ei teadvustagi,
et oh, see on niiiid jille haigusest. Olen
niimoodi iiles kasvanud ja vahel, kui kusagilt
valutab, siis ei teagi enam, kas see on teiste
jaoks normaalne voi ei.

Nooremana oli sul ka liks psiilihiliselt
raskem periood.

Jah, teismeeas tekkis depressioon, kuna
pidin kogu aeg — iile nadala — ravil kiima ega
tohtinud sporti teha nagu sébrad. Tundsin,
et tahaks olla nagu teised. Tihti métlesin
kusimusele, et miks just mina pean olema
sellise saatusega. Tahtsin votta oma elu sama
vabalt kui teised, mitte pidevalt moelda,
et olen haige. Mingil hetkel isegi hakkasin
valtima ravil kdimist, puudusin palju, kdisin
heal juhul korra kuus. Varjasin seda oma
vanemate eest seni, kuni tikskord vottis arst
mu emaga lihendust ja ma jdin vahele.

See tekitas minus piinlikkust — tekkis tunne,
et olen vedanud oma arsti ja vanemaid alt.
Tegelikult aga oli ju ravil kdimine vajalik
eeskitt minu enda jaoks. Pirast seda votsin
end katte ja hakkasin ilusti ravil kdima.

Mis Sind depressioonist ldabi aitas?

Moned kuud parast kirjeldatud juhtumit
sain kutse Rootsi Gaucher' ithingu koosviibi-
misele. Alates sellest leidsin endas iiles
teistsuguse suhtumise. Tundsin, et pole ainus
ega iksi kogu selles Gaucher' maailmas, on
teisigi — nii noori kui ka vanemaid inimesi —,
kes on tidpselt samal teekonnal. Tunne,
et keegi mind moistab, ilma et peaks oma
motteid 16puni rddkima, oli himmastav.
Kogu see tutvusringkond, mis aastatega ja
rahvuste kaupa kasvas — voin neid julgelt

kutsuda oma Gaucher' perekonnaks. Isegi kui

kohtume mitme aasta tagant korra, on ikkagi
tunne, nagu oleksime koos iiles kasvanud.

Tunne, et keegi mind méistab, ilma et

ma peaks oma motteid 16puni radkima,
oli hammastav.

Koik see piihkis minu depressiooni
jaddavalt minema. Olen pigem 6nnelik ja oma
eluga rahul. Oskan ndha fakti, et minul on
isegi vedanud - on palju tdésisemategi
hiadadega inimesi. Vahel tundub juba
endalegi, et diagnoos ise kdlab hullemini kui
reaalsus, mis mind terve elu saatnud on.
Nii et vOti on saatusekaaslaste leidmises,
aga kindlasti peab ka iseendaga rahu tegema.

Millal julgesid emakssaamisest esimest
korda unistada?

Kunagi viga ammu, mil olin alles laps ega
teatud veel, mis saama hakkab — kas iildse
rohi on olemas ja nii edasi, siis 6eldi kiill mu
emale, et vOib-olla peab tulevikus minu

lapsesaamise motted maha matma. Aga kui
hakkasin ravi saama ja suuremaks kasvasin,
siis 0eldi juba, et tegelikult takistusi ega
probleeme pole, soltub, kuidas ise end
tervise mottes tunnen.

Kuskil kahekiimnendate aastate paiku
tekkiski soov, et loomulikult tahaks peret
ja elada normaalselt nagu teised. Ka tervis
oli tolleks ajaks stabiliseerunud ega tundunud
enam probleemina.

Miks pereloomine Sinu jaoks téahtis oli?

Eks ikka igatsesin, et elu jadks kestma
ja majas oleks rodmu — mitte nii, et elad
vaikselt omaette oma elu dra. Tahtsin,
et oleks, kellega koos aega veeta ning roome-
kurbusi jagada. Ja r66mu on lapsed toonud
mulle palju!

Enne selle suure soovi teostamist eelnes
muidugi korralik eelt66. Alates 19. eluaastast
olen kdinud vidlismaal konverentsidel
ja seal oli mul alati voéimalik kdik oma
kiisimused esitada monele asjast veelgi
teadlikumale professorile voi nditeks ravimi-
firmadega suhelda.

Kui see teema rohkem pdevakorda tuli,
pani arst mulle ka geneetiku juurde aja,
et saaksin tdiendavaid vastuseid ja ei
muretseks iile. Geneetik seletas koik nii ilusti
lahti, et see andis mulle siidamerahu. Minu
koige suurem mure oli see, kas tohin samal
ajal rohtu saada, kui last ootan. Geneetik tegi
mulle puust ja punaseks selgeks, kas ja
kui palju haigus mu lapsi ohustab.

Kuivord Sinu haigus lapsi mojutab?

Reaalselt saavad nad olla ainult
edasikandjad ning toendosus sellekski on
vaid 25%.

Minu emal ja isal on mdlemal olemas
see haige geen. Isegi kui mdélemal on
geen olemas, on avaldumiseks vaja veel,
et molemad annaksid selle geeni ka lapsele
kaasa. Nii et haigestumise voimalus on
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vaga vaike. Kui nditeks ainult isa oleks andnud,
oleksin olnud vdimalik kandja nagu mu
lapsedki. Aga kui nad oleks olnud rohkem kui
kandjad ja oleks olnud tdiesti kindel, et ka mu
lapsed pédrivad sama haiguse, siis oleksin oma
unistusest luua pere loobunud.

Kui riskantne rasedus selle haigusega on?

Rasedus ise ei ole riskantne, kui oled
stabiilselt ravi saanud ning koik nditajad on
korras — siis sujub koik hasti.

Esimese raseduse ajal iitles ammaemand,
et ma virisen vihem kui n-0 terved rasedad.
Ma olevat vapram kui paljud teised.

Ainus asi, mida markasin ja mille
pOhjustajaks peeti mu haigust, oli trombo-
tstititide langus koikide rasedustega. Kui
trombotsiilitide tase on liiga madal, siis on
verd raske pidama saada, mistottu voib
siinnituse ajal olla verekaotus viaga suur.
Seda esineb kiill vahel ka tavarasedatel,
aga tkskord oli nii, et andsin &mmaemanda
jaoks vereanaliilise vahetult pdrast ravi
saamist, ja nait oli sel hetkel kévasti parem.
Nii et seda jalgiti minu puhul kdigi rasedustega,
muud véga ei pidanudki teistmoodi tegema.

Koik on siiski kulgenud viperusteta ning
juba oledki kolme lapse ema. Mida teed
kolmanda lapsega teistmoodi kui tegid
esimesega? Ja kas oled pidanud haiguse
tottu emana ka millestki loobuma?

Neid teisititegemisi on palju! Alguses ei
osanud iildse, muretsesin ja motlesin
meeletult iile. Randmed on minu iiks nork
koht. Seepdrast pole ma saanud oma lapsi
pikalt siiles kanda nagu moni, kes koristab
terve maja dra, laps siiles. Minu lapsed on
koik harjunud olema mu lihedal, naiteks
beebipesas, aga siilelapsed pole nad olnud.
Teistpidi on see jallegi positiivne: nad pole
liiga minu kiilge klammerdunud ega éara
hellitatud.

Ma pole saanud oma lapsi pikalt

siiles kanda.

Kas mone uusaastalubaduse ka annad?

Lubadust ei oskagi oelda, aga suur
muutus on see, et saan lopuks tilgutiravist
lahti. Uus ravim tuli Eestisse juba 2 aastat
tagasi, aga kui selgus, et meil on plaanis ka
kolmas laps, siis 6eldi, et parem on ravi
vahetada siis, kui perekomplekt on koos.
Arstidel lihtsalt ei ole veel piisavalt teadmisi
tabletiravi voimalikest mdjudest.

Aga niiiid olen sealmaal, et sain analiiiisid
ara anda ja ootan jaanuari, et ravi vahetada.
Usun, et see teeb elu hulga lihtsamaks péarast
20 aasta pikkust kaks korda kuus noeltega
torkimist - mu sooned on juba betoonist vist!
(Naerab.) @

Meelis Joost | EPIKoja peaspetsialist vdlissuhete valdkonnas, SA Eesti Agrenska Fond juhatuse liige

Anders Olauson on pikaajaline Agrenska keskuse juht, Gunilla Jaeger juhib keskuse
teenuste arendamist. Mélemad viibisid 1989. aastal avatud Agrenska keskuse loomise
juures. Uurisime, kuidas keskus siindis ning millised on tulevikuplaanid.

Olete kaks aktiivset inimest, kes asusite
Rootsis 1980ndate aastate keskpaigas
puudega lastele ja nende peredele
suunatud teenuseid uuendama. Aitate
jouliselt kaasa sarnaste teenuste aren-
damisele ka Eestis. Mis teid selle tege-
vuseni viis?

Anders Olauson (Anders): Mind toi
puudega lapse ja tema pere juurde see,
et olin tthele Rogeri-nimelisele poisile
tugiisikuks. Nagin, kuidas ta haiglast sisse-
vdlja soelus, ilma et tema seisund paranenud
oleks. Tundsin, et laheneda tuleb kogu perele
— sellest meie perekeskne kontseptsioon
alguse saigi.

Oleme algusest peale teinud koost6od
erinevate haiglate ja keskustega, mis piitidsid
harvikhaiguste teemat hallata. Olla kursis,
mis toimub — see pdhimdte on Agrenska
keskuse jaoks alati vaga tdahtis olnud.
Mis puudutab kontseptsiooni juurutamist
teises tihiskonnas, siis meie seisukoht on,
et harvikhaigusega lapse ja tema pere
vajadused on samad koikjal.

Pirast paari aastat meie pohiprogram-
miga seotud teenuste osutamist saime
hulganisti positiivset tagasisidet: inimesed
kiitsid, et meie teenused on neid pariselt aida-
nud, nad said abi igapdevaeluga toimetulekul.

Eestisse t0i meid juhus — iiks kohtumine
lennukis. Sattusime lendamise ajal vestlema
Elvas tegutseva Stenstroms Skjortfabrik Eesti
OU omaniku Anders Bengtssoniga puuetega

laste ja perede teemal ning huvi Rootsis juba
toimiva kontseptsiooni toomise vastu
Eestisse oli vastastikune.

Gunilla Jaeger (Gunilla): Usume oma
peamise idee kasulikkusse, ehkki loomulikult
pole me seisnud paigal, vaid oleme saadud
tagasisidele toetudes aastate jooksul 6ppinud
ja arendanud oma lapsehoiu- ja perendus-
tamisteenuseid. Tinu meie keskuse teenusel
kdivatele peredele oleme saanud viga palju
infot perede vajaduste kohta ja teame, keda
ithiskonnas mojutada, et olukord harvikhai-
guste patsientide jaoks paraneks.

Meie kontseptsioon on lihtne. Oma
pereprogrammide raames kutsume viieks

Anders Olauson ja Gunilla Jaeger. Foto: erakogu
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pdevaks ehk siis esmaspdevast reedeni kokku
umbes kiimme peret, kelle lapsel on iiks
ja sama harvaesinev diagnoos. Pakume vane-
matele koige virskemat ekspertinfot nende
lapsel oleva harvikhaiguse kohta koos
voimalusega vestelda, kogemusi vahetada
ning tiksteiselt 6ppida. Asjaosalised lapsed
ja nende 0ed-vennad osalevad just nende
vajaduste jargi kujundatud koolitundides,
koolieelsetes vdi vaba-aja tegevustes. Ajutine
hoiuteenus nadalavahetustel ning koolivahe-
aegadel koondab erineva diagnoosiga lapsed
— monel neist on harvikhaigus, monel mitte.

Nagu Anders iitles — meie meelest on
inimeste vajadused, sh puudega lapse ning
tdiskasvanu vajadused, koéikjal sarnased.
Seetdttu leidsime, et meie kontseptsioon
voiks liikuda ka véljaspoole Rootsi riigi piire.
See ndis loomuliku sammuna.

Kaua te juba olete harvikhaiguste
teemaga tegelenud? Kas mingid arengud
selles valdkonnas vadriks eraldi esile
toomist ja kui, siis millised?

Anders: Uks oluline muutus on iileminek
“ekspertide poolt juhitud patsiendi” motte-
maailmast arusaamisele, et patsient juhib
suuresti protsesse, on aktiivne osapool ehk
joustatud patsient.

Meie pereprogramm ning harvikhaigus-
tega tdiskasvanutele suunatud tegevused
keskenduvad sihtgrupile harvikhaiguste-
alase info jagamisele, sealhulgas jagame infot
haiguse mojudest. Jagatava info sisuks on
harvikhaiguse meditsiiniline iseloom, samuti
sotsiaalse ja haridusliku arengu valdkonnad.
Eesmark on varustada inimene n-6 tooriista-
dega, mille abil iseseisvalt oma igapdeva-
eluga toime tulla, ehk siis — kuidas suhelda
otsustajatega, teenuseosutajatega tervishoiu-
siisteemis, koolis, hoolekandes, sotsiaal-
kindustuses jne. Siia kuulub ka inimeste
voimekuse arendamine, et vOtta ise vastu
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teadlikke otsuseid, mis puudutavad inimese
elu-olu pikas perspektiivis.

Vahel, kui teemaks on mitte-vaga-iga-
pdine teema, tundub, et midagi ei ole
muutunud. Kuidas suhtutakse harvikhaigus-
tesse Rootsis?

Gunilla: Palju on kiill paranenud, aga
Rootsi seadusandluses kindlustatud vordseid
voimalusi ja tthiskonda taielikku kaasamist
ei ole veel saavutatud. Harvikhaigustega
inimestel on sageli viga erinevad, keerulised
toimetulekuvajadused, vahel on need
silmaga ndhtavad, vahel mitte. Otsustajate ja
teenuseosutajate teadlikkus on tdusnud, kuid
endiselt valitsevad suured liingad harvikhai-
guste-alastes teadmistes. Eriti puudutab see
harvikhaigusega tdiskasvanuid. Tanapaeval
saavad paljud tdiskasvanud oige diagnoosi
ning vaga paljud lapsena diagnoosi saanud
saavad tdiskasvanuks tanu teadusuuringutele
ning ravi ja rehabilitatsiooni arengule.

Agrenska keskus koordineerib Rootsis
harvikhaiguste-alase info kogumist ja
levitamist. Kuidas see siisteem tapsemalt
toimib, kuidas seda rahastatakse ning
teisiti toetatakse?

Anders: Agrenska juures tegutseb alates
2020. aasta algusest Harvaesinevate tervis-
like seisundite alase info keskus. See on
201 3. aastal loodud iileriigilise harvikhai-
guste infokeskuse jarglane. Harvikhaiguste
infokeskus tegutses samuti Agrenska keskuse
juures. Agrenska keskus voitis Rootsi tervis-
hoiu ja heaolu ameti hanke, mis oli korral-
datud selle teenuse osutaja leidmiseks.
Infokeskus koostab ning tutvustab avalik-
kusele rohkem kui 300 harvaesinevat
terviseseisundit. Infot uuendatakse pidevalt
ning samuti lisatakse uusi diagnoose.
Keskusel on lai harvikhaiguste valdkonna
spetsialistide ning teadlaste vorgustik.

Milliseid algatusi Euroopa v6i maailma
tasandil véiks harvikhaiguste vallas esile
tuua? Olen kuulnud RareResourcelNet
algatusest — mida see endast kujutab?

Anders: RareResourceNet on Euroopa
harvikhaigustega tegelevate infokeskuste
vorgustik, mille eesmargiks on terviklike
hoolekandelahenduste pakkumine ning
arendamine, nn one-stop-shop mudeli juuruta-
mine inimestele, kes peavad igapdevaselt
oma elus harvikhaigusega toime tulema.
Eesmark on tosta hoolekande ja tugimeetmete
taset. Praegu peab harvikhaiguse pddeja
olema sageli ise koikide sekkumiste koordi-
naator — ta peab teadma, mis tiilipi medit-
siinilist abi on vaja ning millal. Muude teenuste
ja tugimeetmete tase on samuti kéikuv, inimene
ise peab viga palju pingutama, saamaks
teenuseid — kui see iilelildse dnnestub.

Piiritilese koost60 algatus on viartuslik,
kuna sedasi saab inimene ja tema pere abi
koikjal Euroopas, elukohariigist olenemata.
Loomulikult eksisteerivad majanduslikud
ning kultuurilised erinevused, kuid vaadates,
mis on need viis suurt teemat (tervishoid,
sotsiaalteenused, haridus, sotsiaalkindlustus
ning t6ohoive), on arenguvajadused sarnased.

Vorgustikku kuuluvad keskused on
Agrenska keskus Rootsis, Centro de Refe-
rencia Estatal de Atencion a Personas con
Enfermedades Raras Hispaanias, Debra
Centre Horvaatias, Eesti Agrenska keskus
Eestis, Frambu Norras ja NUoRo Rumeenias.
Liikmete sekka kuulub ka Euroopa harvik-
haiguste katusorganisatsioon EURORDIS,
mis esindab patsiente.

Rahvusvahelisel tasandil on viaga suureks
sammuks edasi Harvikhaiguste MTU-de
Komitee (The NGO Committee for Rare
Diseases, CfRD) asutamine New Yorgis 201 6.
a novembris. MTU-de komitee asutajateks
olid Agrenska Sihtasutus ja Euroopa harvik-
haiguste katusorganisatsioon EURORDIS ning

nende eesmadrk oli muuta harvikhaiguste
teema nihtavaks maailma tasandil. CfRD
on tditnud vaga olulist rolli, koondades
patsientide organisatsioone iile kogu
maailma ning samuti toonud arutelulaua taha
URO enda iiksused nagu Maailma Tervishoiu
Organisatsiooni WHO. Harvikhaiguste teema
ei olnud URO struktuurides varem esindatud,
kuid niiid on see voetud Universaalse
tervisekaitse ning kogu WHO tegevustesse.
URO peakontoris New Yorgis toimunud
asutamistseremoonia ettevalmistamisele
aitas vdaga palju kaasa Eesti saatkond ja
suursaadik Sven Jiirgenson.

Teine oluline tegija harvikhaiguste
valdkonnas Euroopas on Euroopa harvik-
haiguste katusorganisatsioon EURORDIS.
See on ainulaadne mittetulunduslik liit,
kuhu on koondunud 932 harvikhaiguste
patsientide organisatsiooni 73 riigist.
Omavahel tehakse koost66d eesmdirgiga
parandada iile 30 miljoni harvikhaigusega
eurooplase elu. Agrenska keskus Rootsis on
EURORDIS tdisliige alates 1998. aastast.
Uhendades patsiente, peresid ja patsientide
rithmi, tuues kokku erinevad osapooled ning
pannes harvikhaigustega kokku puutujad
omavahelisele koost66le, on EURORDIS vald-
konna kajastaja, mojutades teadusuuringuid,
poliitikaotsusi ning teenuste osutamist.

Euroopa Patsientide Akadeemia EUPATI
on loodud eesmirgiga kaasata sobivaid
patsiente ravimite viljatootamise protsessi.
EUPATI sai alguse aastal 2008 koostoo-
projektina, kus osalesid Euroopa Patsientide
Foorum EPF, paljud teised patsientide
organisatsioonid, ravimifirmad, korgkoolid
ja ravimiametid. Rahastajaks oli Innovatiiv-
sete ravimite algatus Innovative Medicines
Initiative ehk IMI.

Eesti Agrenska keskuses on hetkel kisil
kahe uue arenduse elluviimine. Euroopa Liit
rahastab noorte tdiskasvanute intervall-
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hoiuteenuse kohtade rajamist, samuti kerkib
Eesti riigieelarveliste vahenditega majutus-
kompleks puuetega lastele ja nende
peredele, kusjuures viimases on ka tegevus-
ruumid pereprogrammides osalejatele. Agrenska
keskuses Rootsis valmis moned aastad tagasi
uus tegevus- ja majutuskompleks.

Kuidas on vastne tegevuskeskkond teie
teenuseid méjutanud, eelkéige mis moju on
sellel olnud harvikhaigusega teenusesaa-
jatele?

Gunilla: Tanu laialdasele kontaktvorgus-
tikule ning voimekale lobit6ole, mis t6i meile
helde annetuse, on meil niiiid olemas kaas-
aegne suurepdraselt varustatud maja, kus
saab viia 1dbi tegevusi, koolitusi, kogeda
virtuaalreaalsust, majutada osalejaid ning
viia 1dbi uuringuid. Hoone on hasti 1dbi
moeldud, selle funktsioone on lihtne
kohandada kasutajate vajadustele. See on
meie uus “kodu” pereprogrammis osale-
jatele, harvikhaigusega tdiskasvanutele ning
ajutise hooldeteenuse saajatele. Majas on
mugavaid vdikseid nurgakesi, kus on monus
juttu vesta ja motteid vahetada, aga ka
suuremaid ruume, kus méangida, 6ppida,
viibida suuremas rithmas. Maja on rahuliku
olekuga, kaunistused on tagasihoidlikud,
porandad on miirasummutava kattega,
moobel kasutajatele histi sobiv, treppidel on
kdsipuud kahel korgusel, pesuruumid on
mugavad ja tunnete toas on voimalik oma
erinevaid aistinguid voimendada. Talveaed
iihendab sise- ja vilisruume.

Nii harvikhaigusega kui ka levinumate
puuetega kiilastajate jaoks on ehk tihtsaim
see, et saame korraga ja iihtaegu meeldivates
tingimustes votta vastu rohkem osalejaid.
Maja on pdevasel ajal elust tulvil, kuid pakub
hiid voimalusi ka puhkuseks ning omaette
olemiseks. Eriti oodatud on l66gastumine
parast aktiivseid pdevategevusi, mis sisal-
davad lastele koolit6ode tegemist, vane-
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matele loengutel osalemist ning omavahelisi
arutelusid. Keskkond innustab panustama ka
harvikhaiguste valdkonna uuringutesse.

Ehkki uus maja on mugav, kasutame oma
vanemaid hooneid ikka aktiivselt edasi: meie
vana peahoone on endiselt Agrenska siida,
samuti nagu Tammistu moisa peahoone jaib
Eesti Agrenska keskuse siidameks ka parast
uute voimaluste kasutuselevottu.

Liitpuude pohjuseks on sageli harvik-
haigus. Tanaseks on meil olemas ettekujutus,
missugused hakkavad vidlja nidgema
tdiskasvanud liitpuudega ja intellekti-
puudega noorte intervallhoolduse teenus-
kohad. Uues keskkonnas on vdimalik tohusa-
malt aidata neid noori, kes varsti astuvad
iseseisvasse ellu, kuid vajavad selleks
tileminekuperioodi. Keskkonna modernisee-
rimist toetab Euroopa Liidu Struktuuri-
fondide meede.

Meil on tdeliselt hea meel, et Eesti riigi
toetusel ning Alexela AS tdiendaval toel
valmib Eesti Agrenska Tammistu keskuses
peremaja, kus on Oige pea loodud suure-
pdrased tingimused harvikhaigusega laste ja
nende perede jaoks. ®

Agrenska keskuse uus hoone Rootsis. Foto: erakogu

GENEETIKA

Dr Tiia Reimand: ,,Koik on voimalik,

kui me uhiselt selle nimel tootame!”

Meelis Joost | EPIKoja peaspetsialist valissuhete valdkonnas, SA Eesti Agrenska Fond juhatuse liige

» Doktor Tiia Reimand on arstiteadlane, pediaater ja geneetik ning Eesti Inimgeneetika
Uhingu asutajaliige. Oma t66s uurib ta kromosoomhaigusi ning tegeleb ka siinnieelse
diagnostikaga. Tema on iiks neist, kes drevil vanematele helistavad ja tulemuse teatavad

- vahel heaq, ent vahel ka mitte nii viiga hea.

Dr Tiia Reimand — puutute igapdevatoos
kokku harvikhaigustega. Milliste Eestis
eriti harva esinevate diagnooside tuvas-
tamisel olete oma panuse andnud?

Minu igapdevatoo koosnebki vaid harvik-
haigustest, sest koik geneetilised haigused on
harva esinevad. Praeguse seisuga on nditeks
sagedasim kromosoombhaigus, Downi siindroom,
mille esinemissagedus on umbes 1:500
viljastumise kohta, muutunud paljudes
riikides, ka Eestis, siinni hetkeks haruldaseks
haiguseks ja seda tdnu meie diagnostika
jarjest parematele voimalustele.

Seega ma ei saa tuua siin védlja iiht-kaht
konkreetset haigust. Olen olnud haruldasi
haigusi kisitlevate erinevate teadusprojektide
iiheks pohitditjaks, liks neist oli nditeks
professor Vallo Tillmanni juhitud "Lapse
arengut, krooniliste haiguste patogeneesi,
diagnoosimist ja ravi kaugtulemusi mairavad
tegurid lastel: uued voimalused nende
mojutamiseks ja raviks." Samuti olen olnud
pohitiitjaks professor Katrin Ounapi eest-
vedamisel ldbi viidud erinevates projektides,
mille kdigus oleme uurinud pariliku kurtuse
levimust ja geneetilisi pohjuseid, kaasa-
siindinud diismorfsete tunnuste ja samuti
kasvu- ja arenguhadirete geneetilisi pohjuseid
lastel. Hetkel uurime haruldaste kaasa-
sindinud lihashaiguste ja neurometa-
boolsete haiguste levimust ning diagnostika
voimaluste parandamist.

Sageli ei saa geneetik edastada patsiendile
ja tema ldhedastele roomustavat teadet
— et ravi on olemas ja kéik saab korda.
Kuidas nende olukordadega toime tulla?

Me saame hdid uudiseid anda tdesti
kahjuks vdga harva. Neid edastame peamiselt
stinnieelselt, kui me ei ole tulevasel lapsel
leidnud perekonnas juba teadaolevat parilikku
haigust ja voime perele anda kindluse
viahemalt tihegi konkreetse haiguse osas.
Enamasti on meie vastused aga kahesugused.
Esiteks me saame 6elda, et ei leidnud teada-
olevalt haigusseoselist muutust, mis aga ei
tihenda, et seda muutust isiku pdarilikus
informatsioonis ei oleks. Lihtsalt momendi
teadmiste valguses me ei leidnud seda.
Igal inimesel on périlikkuse materjali sadade
tuhandete muutuste piires ja enamus neist
muutustest ei pohjusta haigusseisundit.
Ko6iki haigusega seotud muutuseid me aga
momendil veel ei tea. MOnes mottes voib
pidada ka selliseid vastuseid natuke halvaks,
kuigi enamik perekondi ohkab neid kuuldes
kergendatult. Aga kuni me ei tea, mis on
pohjustanud selle konkreetse haiguspildi, on
meil kindlasti ka oluliselt raskem tulevikus
peret aidata prognoosi ja kordustdendosuste
osas, ravist raakimata.

Teist tiilipi vastused on aga juba konk-
reetsemad - me iitleme, et isiku vaevused on
tingitud sellest teatud muutusest. Aga kui me
itleme patsiendile diagnoosi, reeglina pika
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Doktor Tiia Reimand. Foto: erakogu

ja voora nimetuse, tundub see jillegi perele
alguses negatiivse uudisena. Kuidas saab
minul voi mu lapsel olla midagi, mis ei kao
mitte kuhugi? Mis mottes olen mina andnud
oma lapsele haiguse? Uks ema iitles, et pirast
diagnoosi saamist tundis ta, kuidas tema otsa
ees pOleb koigile ndhtav silt: 1dbikukkunud!
Kuidas sellega toime tulla? Siin ei ole iihest
retsepti. Need pered vajavad kindlasti nous-
tamist, ja korduvalt. Vajadusel ka psiihholoogi,
mone teise spetsialisti noustamist, sest raske
on tulla tagasi inimese juurde, kes on
purustanud lootuse. Esimesel korral kuuled
sa paratamatult vaid iiksikuid lausekatkeid,
sest ehmatus eluaegsest haigusest lihtsalt
halvab igasuguse mottetegevuse. Kindlasti on
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vaja leida mingi positiivne kild, millest
patsient saaks kinni votta. Olgu voOi nditeks
see, et laps hakkab ridkima hiljem,
aga rohutada, et ta siiski hakkab raakima.
Kuid loomulikult on paratamatult haiguseid,
mille puhul me oleme sunnitud iitlema,
et prognoositav eluiga ei ole pikk. Seda
sOnumit on vaga raske positiivses votmes
edastada ja ainsaks positiivseks ivaks voib
siin olla voimalus teisi pereliikmeid varakult
kontrollida ja hakata siimptome ennetama.

Uks ema iitles, et pérast diagnoosi
saamist tundis ta, kuidas tema otsa

ees poleb koigile ndhtav silt:
labikukkunud!

Eestis on meditsiinialane teave koondunud
eelkoige suurtesse keskustesse, Tallinnasse
ja Tartusse. Millised muljed on jadanud
omavahelise koost66 osas, mis puudutab
harvikhaiguste diagnoosimist? Mil maaral
teete koost66d kolleegidega piiri tagant?

Vottes definitsiooni, et harvikhaigus on
haigus, mida esineb inimese kohta harvem
kui 1:2000 ning meil siinnib aastas
ca 13 000-14 000 last, siis iihe harvikhaiguse
diagnoosiga lapsi peaks aastas siindima
eeldatavalt 6-7. Enamasti siinnib neid
onneks vihem. Samas aga diagnoositakse
rohkem erinevaid haiguseid. Seega voib
meditsiinigeneetiku igapdaevatood vorrelda
noela otsimisega heinakuhjast. Uksi on seda
noela raske leida. Me to6tame meeskonnana
ja kiisime pidevalt noéu kolleegidelt nii
Eestis kui ka vdlismaal. Kui Eestis on nditeks
kaks patsienti iithe konkreetse geneetilise
diagnoosiga, siis on selge, et iilejdanud
1 0 meditsiinigeneetikut ei ole seda haigust
isiklikult kunagi ndinud ning ilmselt v6ib neil
haiguse dratundmisega tekkida raskusi,
kui kolleeg appi ei tule. Selleks saame

regulaarselt mitu korda aastas kokku,
et arutada diagnoosihiipoteese ja edasisi
uuringuid.

Me koéik kdaime pidevalt rahvusvahelistel
koolitustel voi teistes keskustes teadmisi
tdiendamas. Euroopa Inimesegeneetika
Seltsi aastakonverentsil on igal aastal
vihemalt kaks to6tuba piihendatud just
sellistele, meie keeles ebaselgetele juhtu-
mitele. Seal saab arst radkida patsiendi
haiguslugu teistele arstidele ja teadlastele
ning koik piitiavad iihiselt lahendust leida.
Koostoo koigi kolleegidega on vidga tihe ja
pidev. Enda praktikas ei ole veel siiani
kohanud kolleegi, kes ei oleks vajadusel oma
teadmiste ja oskustega appi tulnud.

Sama diagnoos kditub erinevate geeni-
kombinatsioonide puhul erinevalt. Kui
suuri erinevusi olete oma praktikas
kohanud?

Ega geneetilised haigused ei kditu siin
kuidagi teistmoodi kui nditeks infektsioon-
haigused. Hetkel radgitakse palju COVID-19
puhul ilma siimptomiteta isikutest, kes
voivad haigust edasi kanda enese teadmata.
Voib 6elda, et kogu inimese organism on iiks
tootav masin. Kui histi ta tootab, soltub
kindlasti peamisest ehitusmaterjalist ehk
geneetikast, aga sama oluline on keskkond,
kus masin to6tama peab, masina hooldus ja
kulumise eripdrad. Seega on erinevused ka
meie haiguste korral viga laiad.

Kas harvikhaiguste diagnoosimise ja ravi
puhul véib 6elda, et tunneli 16pus paistab
valgus?

Enamiku geneetiliste haiguste korral
pohjuslikku ravi veel ei ole. Me suudame vaid
simptome leevendada vOi nende teket
aeglustada. Samas on siiski ka haiguseid,
mille korral me saame nditeks asendada
puuduva ensiiiimi; mone haiguse korral aitab
uue elundi voi luuiidi siirdamine. Geeni voi

tema funktsiooni parandada saab hetkel vaid
loetud haiguste puhul. Kuid me viga looda-
me, et nii nagu on viimase kiimne aasta
jooksul teinud tohutu hiippe edasi geneeti-
liste haiguste diagnostika, siis jirgneva
1 0 aasta jooksul arenevad sama joudsalt edasi
nende haiguste ravivoimalused.

Geeniteadus on suhteliselt noor distsip-
liin. Mida toob tulevik geeniteadusesse?
Kas ees on ootamas murranguid?

Meil on juba olemas vaga head
voimalused geenihaiguste diagnostikas.
Arvan, et ldhitulevikus saabki kdige murran-
gulisemaks parilike haiguste ravi. Kui
maailmas on 10 isikut iihe haigusega, siis
ravimi viljato6tamine tundub esmapilgul
voimatu. Olen siiski veendunud, et tegelikult
on koéik voimalik, kui me tihiselt ja pithendu-
nult selle nimel t66tame. @

¥

Geneetika. Foto: Pexels
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TEADUS

Me koik voime olla mone
harvikhaiguse kandjad

Kristi Kallaste | ajakirja Sinuga kaasautor

» Geenivaramu ja geneetikakeskuse osalusest harvikhaiguste ennetamisel, avastamisel
ning ravis réégib professor Neeme Tonisson, Tartu Ulikooli genoomika instituudi vanem-

teadur ja meditsiinigeneetik.

Professor Neeme Tonisson. Foto: erakogu
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Kui keeruline on uurida inimese geene
harvikhaiguste seisukohalt?

Viga oluline erinevus on see, kui palju
meil on reaalselt haigeid ja sootuks teine
teema on kandjasagedus. Paljudel inimestel
esineb mingi haigus retsessiivsel kujul
— st nad kannavad seda, ent ise on terved.
Retsessiivne haigus on selline haigus, mille
koik geenid on kahes koopias. Kui see haiguse
geenivariant on iihes geenikoopias, siis voib
inimene ise olla tdiesti terve, aga ta on selle
haiguse kandja. Enamasti ei tea inimene ise
sellest midagi. Kui niiiid see inimene loob
suhte kaaslasega, kes juhtumisi on samuti
selle haiguse kandja ja neil stinnib laps, ning
see laps saab molemalt vanemalt kaasa selle
geenivariandi, siis tema vo0ib olla juba haige.
Statistiliselt on haigusekandjatest vanemate
paari lastest haigeid umbes iiks neljandik.
Samas on siin tegu ikkagi koigest statistikaga
— haigus ei pruugi tingimata avalduda, voib
juhtuda ka nii, et lastestki saavad lihtsalt
haigusekandjad.

Mida haruldasem haigus, seda vihem me
seda pohjustavaid geenivariante tunneme.
Kuna Eestis siinnib vaid paar inimest aastas
mingi kindla haigusega, polegi eriti valimit,
kelle peal uurida. On kiill méned erandid
— nditeks tstistilist fibroosi on uuritud tisnagi
pohjalikult. Too tébi on suhteliselt sage

retsessiivne mudelhaigus, mida pohjustav
geen on meile teada juba aastakiimneid.

Voime kiill teada geeni, aga me ei tea veel
kaugeltki koigi geenivariantide tahendust.
Palju on haruldasi geenivariante, mille
tdhendus on ebaselge. T66 toimub geeni-
varamu rahvastikupohise biopanga andmes-
tikega. Harvikhaiguste puhul on kliinilises
toos vaga pikk tee joudmaks diagnoosini ja
suur osa jadbki diagnoosimata. Me otsime
haigusi diagnoosikoodide abil, kuid viimased
voivad olla vdga varieeruvad. Nditeks ei
onnestu meil tavaliselt leida otse Fabry tove
diagnoosi, kiill aga voime heal juhul leida
vihjena mone kroonilise neeruhaiguse ja
sealtkaudu jouda vialja Fabry toveni. See-
tottu on diagnooside alusel harvikhaiguseni
joudmine keeruline.

Geenivaramu biopank pakub selleks
paremaid voimalusi ja seda oleme ka
puidnud kasutada. See annab piris hea
ilevaate, millised voiksid Eesti kontekstis
olla harvikhaigusi pohjustavad geeni-
variandid. Kuid selleks vajame voimalikult
suurt hulka valimit ja mitte ainult haigete,
vaid ka tervete oma, tuvastamaks, kui palju
voiks Eestis olla mingi haiguse varjatud
kandjaid. Kui geenivaramu andmebaasidega
on liitunud sajad tuhanded inimesed,
siis see juba annab vdimaluse hakata hai-
guste osas mingit pilti looma ja vastavaid
geene kaardistama.

Geenivaramu tegeleb laiade masside
geeniuuringutega, mitte niivord peredega.
Kliiniline t66 toimub teistmoodi. Nditeks
antakse meile lahendada ebaselge haigus-
juhtum. Uhe véimalusena tekib kiisimus, et
kas sellel patsiendil voiks olla mingi harvik-
haigus, ja seda hakatakse otsima. Varem otsiti
iiksikute geenide kaupa, tinapdeval reeglina
alustatakse otsimist geenipaneelidest. Kliini-
kumis on kasutusel suured sekveneerimise

paneelid, kus on peal tuhanded geenid. Need
vaadatakse ldabi teatud gruppide kaupa
— mingite haiguste kontekstis on need geenid
kokku grupeeritud ja sealtkaudu piitiamegi
leida haiguse pohjust. Monikord on juba
teada, et selle pere sees esineb teatud
haiguse geenivariant. Eelinfo olemasolul on
otsimine lihtsam.

Hetkel on Geenivaramul olemas 200 000
eestimaalase geenikaardid. Oleme katsetanud
teatud harvikhaiguste osas, et kas suudaksime
neid geenivaramust iiles leida. Siia kuuluvad
moned liisosomaalsed ainevahetushaigused,
samuti oleme katsetanud, kas leiaksime iiles
geenid, mis pohjustavad nditeks Pompe’i tdbe
- too haigus pohjustab skeletilihaste norkust,
mis voib avalduda ka hilisemas elueas.

Kuna harvikhaiguseid on tuhandeid, on
see sisuliselt ndela otsimine heinakuhjast.
Lootused on rajatud eeskitt geeniandme-
baaside tdiustamisele — mida rohkem on meil
eelnevalt andmeid, seda lihtsam on geene
otsida. Suur osa geene on endiselt tuvastamata,
seda isegi lihe konkreetse haiguse piires.

Geenivaramu teeb koost66d klinitsistidega
(s.o kliinikus t66tav arst). Geenivaramu andme-
baasi satub rohkem terveid vdi kergemate
haigustunnustega isikuid, seevastu kliinilises
t00s puututakse kokku raskemate vormidega.
Muidugi on neidki inimesi, kes on andnud
oma geeniproovi nii Geenivaramusse kui
sattunud ka klinitsisti juurde. Pooldan viga
seda, et Geenivaramust voiks perekond teha
paringuid laadis, et kas teil iiht voi teist
haigust on uuritud. Kliinilises t66s on
voimalik kasutada meilt saadud andmes-
tikku, kui see konkreetse haiguse kohta juba
loodud on.

Geenivaramu on iuldjoontes siiski
teadust60 andmebaas. Otseste perekonda
puudutavate terviseprobleemidega tegeleb
kliinikus arst.
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Kas Eesti Geenivaramu andmebaas on vaid
Eesti riigi piires? Kuidas on rahvusvahelise
koosté66ga?

Eesti andmebaasid on ikka Eesti geeni-
doonoritest. Kiill aga me saame neid vorrelda
rahvusvaheliste andmebaasidega.

Meil on teada tervete isikute geeni-
variandid. Kui leitakse moéni haruldane
geenivariant, siis alati vaadatakse esiteks, et
kui palju seda tervetel isikutel iildse on.
Saame arvutiprogrammi abil ennustada,
kuidas see geenivariant geeni mdjutab, aga
teine pool selle haigusseose hindamisel on
see, et vaadata, kui palju esineb seda varianti
tervetel inimestel.

Kui on nt dominantne haigus, siis
eeldame, et geenivariant on seotud haigus-
riskiga ja sel juhul voibki meil tegemist olla
harvikhaigusega — ehk sellisega, mida tervetel
tuleb viga harva ette.

Teeme tihedat koost60d teiste riikide
uuringukeskustega. Uks tuntumatest on
Suurbritannia biopank, mis oma andmeid
meiega aktiivselt jagab. Teiseks voib valja
tuua koost66 soomlaste FinnGen projektiga,
mis on analoogne meie Geenivaramuga. Kui
tiks pool on avastanud mingid leiud, siis voib
ta paluda teha koostoopartneril kordus-
uuringuid, kontrollimaks, kas leiud ka teisel
pool paika peavad.

Lihtsam on rdaidkida keskmise sagedusega
haigustest, kuna neid on Geenivaramus tanu
suuremale valimile suudetud rohkem libi
tootada. Siia kuuluvad iihe kindla geeniga
seotud haigused nagu nditeks perekondlik
hiiperkolesteroleemia voi perekondlik rinna-
vOi munasarjavahk, samuti Lynchi siindroom,
mis oma olemuselt on perekondlik soole-
vahk. Geeniuuringutega on juba tuvastatud
sadu ja sadu nende haiguste kandjaid,
kusjuures inimesed ise tundsid end tervena.
Paljudel inimestel voib olla mo6ni harvik-
haigus, ent kuna see esineb kergel kujul,
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ei minda sellega arsti juurde voi ei oska arst
seda diagnoosida.

Eestis on kdimas riiklik pilootprojekt,
mida rahastatakse Eesti Teadusagentuuri
poolt Euroopa Regionaalarengu Fondi
programmi RITA vahenditest. Tolle projekti
kliinilises etapis saadetakse kutsed rohkem
kui tuhandele Eesti Geenivaramu geeni-
doonorile, kes on geeniandmete alusel vilja
valitud, kuna neil on leitud soodumus rinna-
vOi munasarjavdhile. Selline on iiks mudel,
kuidas biopanka kogutud andmetest on
inimesele kasu.

!

Labor. Foto: Pexels

Kas geene saab ravida?

Mingil mddaral jah, ehkki geenide
mojutamine on keeruline. Siin peaks appi
tulema suunatud ravimid ehk siis personaalsed,
konkreetselt just sellele inimesele vdi pere-
konnale disainitud ravimid. Ent see on viaga
kallis ja jaab kalliks ilmselt ka tulevikus.

Osa geneetiliste haiguste puhul on kiill
olemas ravimeid, mis suudavad mingite
vdikeste molekulidega voi ka lihtsalt mingit
ainevahetuse rada mojutades niisuguse
geenidefekti olemasolu voi moju vihendada.
Geeni enda ravimine on kiill keeruline, aga
geenidefekti moju ravimine ei ole utoopia.

Vahiravis on juba turule joudnud konk-
reetsele inimesele suunatud ravimid...

Jah. Poéhimotteliselt on iga vahi taga
geenimuutused. Aga need voivad olla kas
parilikud vdi elu jooksul omandatud.

Parilik foon voib olla iiks paljudest
markeritest. Rddgitakse poliigeensest
parilikkusest, poliigeensetest riskiskoo-
ridest. See voib olla vaid iihe geeni defekt,
nagu ka juba mainitud perekondlik rinna- voi
munasarjavahk voi Lynchi siindroom. Aga
kindlasti on vahi puhul ka koes tekkinud
muutused. Teatud parilike geenidefektide
puhul v6ib olla oma suunatud ravi ja on ka
ravimid selliste omandatud geenidefektide
jaoks.

Kas ka elu jooksul tekkinud geeniviga voib
jarglastele pdaranduda?

Vahikoes tekkinud geenivead reeglina ei
ole pdrilikud. See mojutab ikkagi vaid seda
iihte kudet. Rakud vdivad kiill metasta-
seeruda, levides erinevatesse kohtadesse
kehas, aga sugurakke see iildiselt ei mojuta.

On teine liik muutusi, de novo ehk
y2uusmuutused“, mis voivad toimuda elu
jooksul sugurakkudes. Vanema sugurakus
tekkinud muutus jouab jiarglaseni ja laps voib

stindida haigena. Ka harvikhaiguste taga on
pdris palju selliseid uustekkelisi muutusi. Kui
vanem on terve, aga tema sugurakkudes on
toimunud muutus ja see on kandunud iile
jarglasele, siis vOib see pdranduda veelgi
edasi, ka lapselastele. Kui laps on selle
geenimuutuse tottu haige, siis on tdéendoliselt
ka tema sugurakud haaratud ja sel juhul vdib
haigus kanduda omakorda edasi. Usna palju
on selliseid vdikeseid genoomseid
muutuseid, mis voivad tekkida spontaanselt,
vaid teatud genoomi piirkondades ja samas
nende kandjad voivad neid edasi parandada
oma lastele.

Aga kui paar on mélemad vigase geeni
kandjad ja on oht, et neil siinnib haige
laps, kuidas soovitate neil talitada?

Siin on vahe, kas me juba teame, on nad
kandjad voi ei tea. Me kdik kanname tegeli-
kult mingit arvu vigaseid geenivariante, aga
puhtstatistiliselt satub inimene teise samasu-
guse partneriga kokku harva - seepdrast ongi
tegu harvikhaigustega.

Me koéik kanname tegelikult mingit

arvu vigaseid geenivariante.

Aga kui me juba teame paari geenikand-
lusest, siis loomulikult on vanematele
voimalik pakkuda informeeritud valikuid. On
olemas siinnieelse diagnostika véimalused
ning viimasel ajal on juurde tulnud ka
embriiodiagnostika. Viimast rakendatakse
tasapisi juba ka Eestis, haigekassa on nende
uuringute teostamiseks loa andnud.

Mones riigis toimuvad koikidele koda-
nikele modeldud suured kandjate
soeluuringud. Eestis on hetkel selline
praktika, et kandlust uurime vaid nende
paaride puhul, kus iihel vanematest on juba
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teada mingi haiguse geenikandlus - siis
uuritakse ka tema partnerit sama haiguse
kandluse suhtes. Seda teeme ka siis, kui
suguvosas on siindinud haige laps.

Nditeks Iisraelis uuritakse koiki paare
teatud haiguste kandluse osas ja nende laial-
dased kandlusuuringud on joudnud siinni-
eelse pereplaneerimise ja -ndustamise
programmi. See koik on neil tervishoiusiis-
teemi poolt kinni makstud ja positiivse leiu
korral pakutakse koikvoimalikke protseduure:
siinnieelne diagnostika, embriiodiagnostika
jm. Minu arvates on see iiks suund, kuhu-
poole ka Euroopa voiks liikuda.

Eesti suur pluss on, et meil ei ole viga
palju sugulusabielusid. ASkenazi juutidel on
olnud kombeks sugulastevahelised abielud ja
see on neile kaasa toonud teatud haiguste
oluliselt suurema sageduse. Tdnu tihedale
labikdimisele teiste rahvastega nii ajaloos kui
ka olevikus piisib eestlaste seas harvik-
haiguste sagedus suhteliselt madal.

Arvan, et iseenesest ei takista miski ka
Eestis juba ldhiajal hakata pakkuma kandlus-
uuringuid, kasvoi nditeks tsiistilise fibroosi
puhul. Uks vdimalus on teha vastsiindinute
sOeluuringuid. Teine moodus on pakkuda
kandjate uuringut teatud sagedaste geeni-
variantide suhtes, need testid ei ole viaga kallid.

Suurte geenipaneelide uuring on kallis,
tdisgenoomi vOi eksoomi uuringu hinnad kliini-
lises t66s kdiguvad 1 000-2000 euro vahel.
Kuid alati ei peagi tegema tdisuuringut,
saame otsida ka ainult kindlaid geenivariante.

Kui inimesed soovivad teha geeniuuringuid
konkreetse haiguse suhtes, kas Eestis on
selleks voimalus?

Kliinilises t60s tuleb lihtuda eeskatt
niidustustest, mistottu Eestis hetkel seda
vaga ei tehta - kui just suguvdsas pole iihtegi
haiget voi teadaolevat haigusekandjat ega
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sugulusabielu. Kui inimene ise on viga-viga
huvitatud, siis oleme teatud kandlusi uurinud
kiill, kuid viaikeses mastaabis.

Muidu on koéik voimalused Eestis pohi-
motteliselt olemas. Kui tahaksime juurutada
kandlusuuringuid laiemas mastaabis, eeldab
see koigi osapoolte — geneetikute, patsiendi-
organisatsioonide, rahastajate, haigekassa -
koosto6d. Loomulikult tooks see geneetiku-
tele kaasa uusi viljakutseid, eeskatt hulga
inimeste ndustamise sujuva organiseerimise
vallas. Samas vajadus selle jarele kasvab.

Sellist ,garaaZigeneetikat“ on ka juba
tulemas, et inimesel on mingid geeniandmed
ja ta palub mones firmas neid tolgendada
stiilis, et mul on iiks huvitav geenivariant ja
kas saaksite selgitada, mida see tihendab.

Biopanga poolelt vaadates ndaeme,
et sama geenivariant voib esineda paljudel
inimestel ja enamus ei ole ju reaalselt haiged.
See on geneetikutele suur viljakutse — piitida
moista, miks nii. Kas lisaks geenileiule
eksisteerivad veel muud faktorid, mis anna-
vadki kokku raske haigusjuhu? Siin on
COVID-19 ndide viga hea iseloomustamaks
olukorda - kandjaid on palju, reaalselt
haigestunuid vahe ja raskelt podejaid,
kes intensiivi jouavad, on veelgi vihem.
Miks see nii on?

Meie t60 on moista, mida teatud
geenivariant inimesega teeb. Kui tekib pohjus
suunata perekond meditsiinigeneetiku
juurde, siis sellist voimalust me ka pakume.

IImselt saab tulevikus vdga oluline olema
meditsiinivaldkonna, meditsiinigeneetika ja
biopanga omavaheline koost60. Haiguste
geneetika laieneb erinevate valdkondade
kasutusse. Meditsiinigeneetikutel voiks olla
ligipaas sellistele geeniandmetele, mis
iseloomustavad leide rahvastiku tasandil ja
vastupidi — meie Geenivaramus sooviksime
teada, mida on leitud haigetel peredel. ®

Elu harvikhaigusega:

taiesti okei on alla anda

Grete Landson | TU ajakirjanduse ja kommunikatsiooni magistrant

» Indrek Kaigas (40) vantab téopdaeva jdarel velotrenazéoril. Ta hingeldab kergelt,
radkides, kuidas lihaste toonuses hoidmine ja kehakaalu jalgimine on Eestis ainsana
skeletilihaste norkust pohjustavat Pompe'i tobe podevale mehele eluliselt vajalik
— nagu ka ravimi manustamine iga kahe néadala jarel.

Indrek Kaigas ja pere bicone frisé tougu koer Nummi.
Foto: erakogu

Kaigase elust enam kui pool on mo6du-
nud raskete haigustega voideldes. Liimfoomi
ehk verevahki haigestus ta kdigest 1 7-aastaselt.
Jargnesid viis aastat korduvalt surmaga
silmitsi seismist. Kahekiimnendate elu-
aastate alguses tunnistasid arstid ta kiill
terveks, kuid jouvarude nappus takistas
noormeest jalgadele tdusmast. Kui esialgu
ei joudnud Kaigas toolilt tousta, siis haiguse
arenedes pidi teda piisti tostma ning l6puks
laks olukord nonda hulluks, et tualetipotilt
voodisse joudmiseks vajas priske mees kuue
inimese abi. Tema hapnikunditajad langesid
normist allapoole ja Kaigas nuttis lootusetusest,
kui Tartus masinad tema eest hingama
hakkasid. Algul kahtlustasid arstid tal aju-
verejooksu, kuid hiljem nimetati diagnoosiks
haruldane progresseeruv ravimatu narvi-
haigus (ALS). Notra kehasse vangistatud selge
moistusega noor mees kuulis arste oma-
vahel kurtmas, et iiks surija hoiab siin
voodikohta kinni.

Radgime Indrek Kaigasega kaks aastat ja
kaks kuud kestnud lootusetu voodihaige
perioodist, tema harvikhaigusest ja ravist.
Mees jagab oma motteid elust, toost ja
surmast. Ta jutustab ldbielatust kergelt ja
tabuhirmuta.
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Mis tunne on olla voodisse aheldatud?

Olin meeleheitel ja keeldusin nii s6ogist
kui joogist. See ei olnud protest, koht lihtsalt
ei olnud tiithi. Lihaste kahjustuste tottu
ei saanud liigutada kasi ega jalgu. Sain vaid
nigu siigada. Uks headest arstidest iitles,
et mind tuleb viia iile toruga toitmisele.
Viidigi.

Mis edasi sai?

Stisihappegaasi vdljutas kehast masin,
funktsioonid taastusid, aga ise pissida ma
ikka ei saanud. Tehti ka trahheostoom.
Viimane on hingamisteede hingetoru ehk
trahhea iilaossa loodud hingamisava, mille
lahtihoidmiseks on vajalik trahheakaniiiil.
Kaelised tegevused paranesid ja sain telefoni
katte votta, kuid trahheostoomi tottu tuli
rddkimise asemel suust vaid kohmakas urin.
Oppisin kasutama poskede mahtu ja ema
suutis mind paari nddala jarel juba moista.
Muutusin radkides osavamaks ja peatselt said
minust aru teisedki. Trahheostoomi kasutasin
kokku kaks aastat ja kaks kuud.

Kuidas peaksid kaituma lootusetuks
tunnistatud haige lahedased?

Haigena ei tahtnud ma haletsust ega
lilereageerimist. Paar sopra litlesid, et mida
ma virisen. Oluline on lihtsalt olemine
ja inimlikkus. Lahedane ei tohiks ehmuda
haige soovidest stiilis, et palun aidake mul
ara surra. Lootusetusel on erinevad
staadiumid — sinna mahuvad nii enesetapp,
lootus kui ka hirm. Ma ei iitleks, et ei tohi
alla anda. Haigel on 6igus tunda koéiki tundeid
ja kui tema otsustab, et aeg on lahti lasta, siis
tulebki voib-olla lahti lasta. Kui muutus iildse
toimub, toimub see inimese sees, mitte
kellegi teise pdrast. Ka lihedaste soojus ja
headus kaovad koos palatiukse sulgumisega
nende jarel. Haige peab ise otsustama
— kas voidelda, edasi minna vo6i alla anda.
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Siin ei peaks olema normi. Kui lasedki kdigest
lahti, kui tuleb koige hullem, siis kas see on
koéige hullem sulle voi lahedastele?

Kas pere toetas?

Olen parit keerulistest oludest. Kaaslased
kiusasid mind koolis ja hakkasin sellele ka
vastu. Minu isa oli halb inimene, kurjategija,
kes suri samal viisil nagu elas. Ema hoolis
minust vaga, kuid kandis suurt murekoormat
ja minu haigus laastas teda veelgi. Oega ma
teismeeast kuni haigestumiseni ei suhelnud.
Ta elas vdlismaal ja naasis minu haigestumise
jarel, tuues endaga kaasa viarskemad tuuled
javottes kanda perepea rolli. Diagnoosi ooda-
tes lootsin iga pdev, et see oleks vihemalt
ravitav haigus.

Mida avastati?

Esmalt tegid arstid mulle plasmafereesi.
See tihendab, et tsentraalsesse veeni pandi
kaniiiil, mille iiks pool votab verest plasma
ja teine pool siistib tehisplasmat. Hullemaks
ei lainud, aga ka mingit hurraa-paranemist
see ravi kaasa ei toonud.

Arst suunas mind iihes aparaatidega
lootusetutele haigetele modeldud Viljandi
Haigla Oendus-hoolduskeskusse. Seal votsid
mu vastu ema tuttavad, head 6ed. Trahheos-
toomi kaudu tuli tithjendada hingamisteid
kateetriga rogast iga paari tunni jarel,
vahetada trahheostoomi ja hingamisaparaadi
filtreid ning muidugi valtida lamatisi. Mul oli
paar hingamise seiskumise episoodi,
sest trahheostoomi filtreid ei olnud saada.
Minu hoolduskulud olid suured, iile
1000 euro kuus, ema aga ei saanud t66l
kdia, et neid maksta. Levis igasuguseid
kuulujutte, et linn votab meie korteri endale
ja ema siida ei pidanud murele vastu.
Ta suri. Mul oli sellest teada saades iiksainus
soov — ema veel enne matuseid naha. Nagin
ara. Leinasin ja nutsin.

Mis aitas lootusetusest valja rabeleda?
Hooldusdde ja iilemo6de soovisid mu
vaimu ergutada ja utsitasid mind liigutama
vdikeste hantlitega. Nad investeerisid
minusse aega ja armastust ning moistsid,
et haigus ei progresseerugi (nagu ennist
kardetud oli). Nad palusid Tartu haiglalt
kordusteste ja seadsid sealse diagnoosi
kahtluse alla. Keegi soovitas poorduda
Tallinna sclerosis multiplex’i (noori inimesi
tabav pea- ja seljaaju haigus) keskusesse.
Noor arst Karin Kannel vottis mu uurida:
kompuutrid, seljaajuvedeliku ja lihaskiu
proovid, lisaks nirvitestid, mille kaigus
lihastesse pandi elektroodid ja anti impulsse...
Lopuks saadeti proovid vdlismaale. Haiglasse
laksin veebruari algul. Suvel sain diagnoosi
- skeletilihaste noérkust pohjustav Pompe’i
tobi. Olen Eestis selle ainus podeja. Olen oma
haiguse teekonna viltel 16pmatult tanulik
hooldajatele - headus ei ole kuhugi kadunud,
kui sa oskad seda vastu votta ja vdlja anda.

Kas Pompe'i tobi on ravitav?

Esimeseks ravikuuriks lennutas ravimi-
firma Eestisse terve meeskonna Taanist koos
ravimiga. Panin imeks, kui Taani ravidde
iitles, et Pompe’i tovega inimesed voiksid
osata ise ravimit lahustada ja tilgaaparaati
kasutada. Niiiid moistan teda, sest ainuiiksi
ravimi lahustamine votab aega kaks ja pool
tundi. Selle jarel lisandub neli tundi ravimi
manustamiseks. Ode andis rohu kohta palju
teavet ja tema korval 6ppisin ka manustamis-
aparaati kasutama - tean, mis kiirused
sisestada ja kuidas. Minu haigus ja selle ravi
on ainulaadne.

Missugune ravi see on?

Saan ravi alates 201 6. aastast iga kahe
nddala tagant ja nii jadb see terveks eluks.
Ma ei suuda kuidagi tinada oma raviode.
Ruth Raadik kontrollib vereprooviga, ega

poletikku pole, ja hakkab siis ravi ette
valmistama. Hamstrite jahvatatud neerudest
saadav pulber on pakitud pisikestesse pude-
likestesse. Vajan igal ravikorral 50 pude-
likest, millesse tuleb loksutamata ja rapu-
tamata lisada destilleeritud vett. Ravipdaev on
kurnav, sest kestab 4-5 tundi parast toopideva.
Jouan koju 6htul peale kella iiheksat ja jarg-
misel hommikul ldahen jidlle t66le. Vahel
kaasneb raviga peavalu voi tohutu energia-
so0st, kuid monikord pole midagi.

Indrek Kaigas loojangut vaatamas. Foto: erakogu

Mis juhtuks, kui ravi 16peks?

Toimuks aeglane tagasiminek aparaatide
kiilge. Pompe’i haiged surevad ilma ravita
5-10 aastaga. Mul on vedanud — ravimifirma
esindaja, raviarst ja haigekassa teevad koos-
to0d ning ndevad minu nimel suurt vaeva.

Nii voib ju saja-aastaseks elada?

Ma ei usu, et voin saja-aastaseks elada,
kuid suudan sailitada liikumise ja jou. Minu
haigusega patsiendid on tavaliselt histi
kohnad, mina aga olen 189 cm pikk ja oma
aeglase ainevahetusega 130 kilo raske.
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Peaksin tegema rohkem trenni, kuid olen
valikute ees, sest mul on elukaaslane ja tema
lapsed ning kdin t66l. Kui ma saaksin valida
ja palka makstaks trenni eest, siis oleksin
paremas vormis.

Surm. Kas see kolab hirmutavalt?

Ei. See vOib kdlada imelikult, aga
kroonilise haigena on alati mingid valud.
Matan need endasse, need on minu osa.
Vahel istume sOpradega, vaatame pdike-
seloojangut ja arutame — kui dra sureme, siis
kas kusagilt ei valuta ja tdused ratastoolist
piisti. Surm on osa elust. Kui see tuleb,
siis saab kehast vabaks.

Kas jumal on olemas?

Ei. Kindlasti mitte. Kui ma surivoodil olin,
siis taheti pihiisa kutsuda. Kui jumal oleks
olemas, ei oleks inimestel selliseid kannatusi.

Kas eutanaasia peaks olema lubatud?

Oleme poistega (need on sdbrad ja
kolleegid, samamoodi puuetega inimesed)
arutanud, et Eestis peaks olema eutanaasia
lubatud. Sellele peaks eelnema vaimu-
seisundi ekspertiis ja arstlik komisjon. Kui
oleme joudnud eluga sinnamaale, siis kelle
standardite jargi peaksime elama? Kaotatud
Oigus fiiiisilisele kehale ei tdhenda veel vaimse
suutlikkuse puudumist. Eutanaasia on loodud
selleks, et inimesed ei peaks kannatama. See
oleks inimlik ja heasoovlik — anda inimesele
lihtne surm, et ta ei peaks piinlema.

Kui eutanaasia oleks lubatud, oleks sa
selle valinud?

Jaa, ma oleks selle valiku teinud. Kaks
aastat ja kaks kuud iiksikpalatis iseendaga
tott vaadata on kohutav. Joulud, uusaasta,
jaanipidev, siinnipiev ja jille joulud... Uks
aparaat hingab, teine tombab vedelikku
vdlja, sa ei kontrolli ise midagi ja oled samas
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tdie moistuse juures. Korvalpalatis ro6gib
90-aastane vene naine ja insuldihaige ulub nagu
hunt. Ja varasemas elus direktorina to6tanud
patsient sdimab hooldajat pdevast pideva...

Kas téna tagasi vaadates kahetsed?
Ei.

Mida 6elda inimestele, kes on kaotanud
lootuse?

Okei on anda alla. Aga alla anda v6ib ka
nii, et sa proovid jargmisel pdeval uuesti. Kui
see jargmisel pdeval kordub, on véimalus
muutuseks 1dbi pisarate ja eneseiiletuse.
Minus piisis uudishimu — mis saab jargmisel
pdeval? Vaatan, elan veel iihe kuu ja vaatan,
mis siis saab. Ldabi nutu ja naeru piirgisin
edasi. Inimesel tuleb lasta olla ja mitte teda
villja kangutada. Uhel hetkel tiidinesin augus
olemisest. Nigin, et ei ela ega sure. Kui surm
ka ei tule, ei saa jadda igavesti — kas leiad
rakenduse — hakkad ise vett votma voi teed
hooldajale midagi kergemaks, niiteks kohen-
dad ennast. Viikestest asjadest algavad ime-
lised muutused maailmavaates. Mul on sober,
kes kaelast allapoole ei liigu, aga ta on
majanduslikult kindlustatud tarkvaraarendaja.
Teine on heade vaimsete voimetega ja suudab
ka ise kondida, kuid uputab end alkoholi,
sest talle meeldib selles mullis olla. See on nagu
must auk, kuhu ei suuda enam headust panna.

Mis teeb ro6mu?

Inimesed, kes minusse jddgitult usuvad.
Sobrad. Inimestel on tohutu voime headust
edasi anda. Hooldus on iihelt poolt 6udne ja
samas on hiid inimesi, kes elasid mulle kaasa
nagu oma pojale voi sugulasele. Sain enne
15. eluaastat karmi elukooli ja elasin elu, kus
luges vaid fiiiisis. Niitid olen aheldatud tooli
ja moistan, et pole motet olla kuri ja vastik.
Lahkust jagades see paljuneb. Olen hoolda-
jatele vdga tanulik. Ravidde ja -arst on toeks,

annavad lootust ja kdituvad patsientidega
héasti. Miits maha nende koigi ees.

Mulle teeb r66mu, et suudan saavutusi jagada
— olen hinnatud kolleeg ja saanud mitu korda
hea t60 eest tunnustuse. See rajab tulevikku
teistele erivajadustega inimestele. Joudu annab
puhas r66m elukaaslase silmis, kui mul on olnud
edukas pdev ja olen saanud trenni teha. Pisi-
asjades peitub onn. See on pidev vditlus, et suuta
vdikestest asjadest ro6mu tunda — ongi raske
trenni teha, kui midagi valutab. See on tugevus,
et hindad headust ja roomu.

Oled ikkagi ratastoolis?

Jah, ma ei saa kondida, aga saan trenni
teha ega ole haiglavoodis. Mul on imeline
naine, kes suudab fiiiisilisest kehast iile
vaadata. Ta ndeb minus head meest ja kui ta
mulle naeratab, siis see ongi 6nn.

Mis t66d sa teed?

Olen Elisas tehniline tugi — aitan lahendada
probleeme internetiga. Mulle annab see
palju, kui saan teisi aidata. Samas tunnen
kurbust, kui nditeks vanainimene raagib,
et on kolmandat pdeva ilma televiisorita,
sest ei julgenud helistada. Aitamises peitub
minu jaoks ro06m, mis ei tahenda t66lt saadud
autasu, vaid loeb aidatute ehe emotsioon.
Abisaaja ro6m ongi minu réom.

Elisa on erivajadustega inimese jaoks
imeline to6andja, sest lihtsad asjad nagu
tooruumid, sensoritega uksed, toovahendid,
tualettruumid — koik kohandused on olemas.

Miks peaks vihenenud té6voéimega inimesi
toole votma? Mida see t66andjale annab?

Puudega inimene pingutab, panustab ja
toestab end rohkem. Seda markavad vahe-
tilemused kuni omanikeni vilja. Puudega
inimene ei ole puudulik — ta on kiill fiitisiliselt
puudulik, aga t606l voib ta olla vigagi edukas.
Viahenenud t66voimega inimesed piitiavad

rohkem ja on lojaalsemad kui tavalised
tootajad. Kuigi t60 on kurnav, siis ma ei
jookse dra. Mu to0 ja kolleegid on toredad.

Spekuleerime. Mis siis saanuks, kui elu
oleks léainud nagu tihel tavalisel poisil?
Haigus on palju votnud, aga on ka palju
andnud. Ratastooli jadmata oleksin ma voib-
olla rohkem isa moodi, kes reageeris ebameeldi-
vatele olukordadele dkiliselt ja vdib-olla alati
mitte koige moistlikumal moel. Kasvasin tiles
koolivdgivallaga ja pidin enda eest voitlema.
Olen elukaaslasele vanu jutte rdadkinud ja ta
titleb, et sellise minuga ei tahaks ta koos elada.
Paris kindlasti ei oskaks ma nii nagu praegu
hinnata headust ja siidamlikkust. Oleksin
tavaline kalk inimene, drimees voi t6otaja.
Mul on isa iseloom, mis on nii needus kui ka
onnistus — mul on jaksu kanda olukordi, kus
ei saa tOusta ja dra minna, kui keegi teeb
haiget. Pean need alla neelama ja labi
protsessima. Ma ei pea heaks jidma, vaid
tahan hea olla, sest mulle meeldib olla hea.

Aga ikkagi — mis siis kui...

Maéngida tuleb elu antud kaartidega — kas
votta nad omaks ja otsida positiivset ning
muutuda paremaks voi... Elu on andnud mulle
need kaardid ja seda ei saa muuta. Tundsin iiht
noormeest sama haigustiivega. Ta ei kdinud
diskol, naine ei ole teda kunagi kallistanud...
Ta suri. Tundsin tema iile r66mu, sest ta
paadses... liikus edasi. Tema oppetund selles
elus sai ldabi. Usun, et ka minul on see 6ppimata
jadnud O6ppekdigu jatk ja muutus toimub ainult
elu raputavate siindmustega. @

Kéesolev artikkel on siindinud koost6os
Tartu Ulikooli ajakirjanduse ja kommuni-
katsiooni magistrantidega. Artikkel ilmub
ka Tartu Ulikooli iihiskonnateaduste
instituudi veebiajakirjas Peegel.
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Maailmameistriks
rohkete sinikate kiuste

Raul Vinni | TU ajakirjanduse ja kommunikatsiooni magistrant

» Martin Kaal (29) elab pealtndha taisvadartuslikku elu: kdaib t661, teeb trenni ja on
purjetamises tulnud koguni maailmameistriks. Tema kehvemal pdeval voib kérvalt-
vaataja tdhele panna, et ta veidi lonkab. Asi on tunduvalt karmim: tegelikult elab

noormees koos ravimatu haigusega.

Verehiilibimise vaegust tihendav hemo-
fiilia on haruldane haigus. Martin selgitab
lihtsalt, et kui tavalisel inimesel jadb nditeks
ninaverejooks kohe kinni, siis hemo-
fiiliahaigel mitte.

Veri hiiiibib inimesel seetdttu, et keha
hakkab kohe pdrast verejooksu algamist
tootma hiiiibimist soodustavat faktorit ja koik
soltub sellest, kui aktiivselt ta seda teeb.
Hemofiiliat pddeval inimesel vdib see aktiivsus-
faktor olla kuni paarsada korda viiksem.

Martin poeb hemofiilia B-d, mis tihendab
iiheksanda faktori ehk hiiiibimisnaditaja
puudujddki. Olemas on ka sagedamini esinev
hemofiilia A, mille kulg on veelgi raskem.

Peamiselt meestel esinev parilik haigus
diagnoositi Martinil kolmandal eluaastal.
Tema lahisugulastel pole sama haigust olnud
ja oodata seda ei osatud. Ometi peab see
olema suguvosast tulnud, sest geenimutat-
sioonina tekib hemofiilia vaga harva.

Hemofiiliahaigel on verejooksud kerged
tekkima. Enamasti on need sisemised vere-
jooksud, millest saab aimu nahale tekkinud
verevalumi jargi voi paistetab liiges iiles.
Tavainimene ei pane oma sinikaid enamasti
iildse tdhele, sest tinu vere Kkiirele hiiibi-
misele ei too nad kaasa erilisi vaevusi. Martin
aga teab hasti, kuhu verevalumid enamasti
tekivad: hiippe- ja puusaliigeses vidndumise
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tottu, draloodud polvedes voi neile kukkudes,
kiitinar- ja Olaliigeses kas siis neid ise dra
liities voi 160ki saades. Sisemised vere-
jooksud on tema sonul isegi ohutumad, kuna
veri ei voola vdlja. Ohtlikud on suured
lahtised verejooksud ja operatsioonid.

Elu 6petab hakkama saama

Elavaloomulise lapsena, kellele meeldis
palju ringi joosta ja turnida, olid Martinil
verevalumid kerged tulema. Verejooksu saab
kinni ravimiga, mida tdnapdeval tuleb
stistida. Toona toimus ravi aegandoudva
vereplasma tilekandega. Esmalt oli tund aega
veeni tilgutamist ja seejdrel tuli Martinil
veeta mitu pdeva haiglaravil. Haiglaskdigud
ja koolist puudumised olid sagedased.
Onneks olid dpetajad moistvad.

Elu hemofiiliaga pani Martini juba
lapsepOlves iga tegevuse juures Oppima
nippe, kuidas ennast véimalikult palju
sddsta. Kuni Martin kiimneaastaselt purjeta-
jast isa pojana purjetamistrenni laks. Nimelt
on iroonilisel kombel just purjetamine selline
ala, kus enda millegi vastu dral66mine on
tilimalt téendoline.

Pirital esialgu noorteklassi kuuluva
Optimistiga soites Oppis ta lisna kiiresti dra,
milliseid liigutusi valtida tasuks. Kuid mida
vdgevam oli tuul, seda suurem oli oht ennast

kuhugi dra liitia voi poomiga piki pead saada.
»,Tugevama tuulega ei lubanud ema mind siis
veel merele minna,” meenutab Martin. See
tegi muret, kuna niigi tuli hulk trenne ja
voistlusi verevalumite tottu dra jatta. Onneks
olid ravimid vahepeal paremaks ldinud
— niitid kestis ravimi siistimine haiglas vaid
viis minutit ja kohe sai koju tagasi. Paari
pdeva parast tuli korra veel siist teha.

Meri kui hemofiiliahaigele {lipris ebasobiv
keskkond polnud Martini jaoks purjeta-
misega lopparve tegemiseks piisav pdhjus.
Kasvades kolis ta suurema paadi peale ja siis
tuli hakata sagedamini kaugemal voistlustel
kaima. Tuli ette, et mooduvotud leidsid aset
erinevates Euroopa riikides, mis tdhendas,
et ravimid tuli kiilmakastis kaasa votta.
Vajadusel tuli otsida kohalik haigla ja lasta
endale stist teha.

Koéige valusamad olid jala kerge vdina-
mise tagajarjel tekkinud verevalumid hiippe-
liigestes, mis andsid tunda, kui jalga liigu-
tada. Vahel aga ei pruukinudki verevalumis
liiges alati valutada, kuna oli verd lihtsalt nii
tdis, et liigutamine polnudki enam véimalik.

Valud jaavad igaveseks

Elu ldks veidi kergemaks 1 6-aastaselt, kui
Martin Oppis selgeks ise enda siistimise.
Niiiid ei pidanud ta enam iga kord haiglasse
minema. Muutus oli seegi, et siisti ei tarvit-
senud enam teha juhtumipdhiselt, vaid
ennetavalt kord nadalas. Hiljem tuli sagedust
tosta kahele korrale ning kui vahel vaja, siis
torgata ka sagedamini. Verevalumeid hakkas
tekkima endisest vihem.

Paraku olid Martini hiippeliigesed saanud
juba sedavord kahjustada, et 16petada tuli
purjetamise ildfiiiisilise trennina mdeldud
jooksmise ning korvpallimdnguga. Palli-
manguga oli seegi oht, et verevalumid voisid
tekkida sdrmedesse, kui pall otse vastu sormi
ldks. Alles jdi ujumistreeningu voimalus,

mis on hemofiiliahaigele vigastuste saamise
suhtes tiks riskivabamaid spordialasid.

»,Nuldseks ei ole juba iile viie aasta iihtegi
liigese verevalumit tekkinud,” mainib Martin.
Kahjuks on verevalumid asendunud liigese-
valudega. Varasemalt liigesesse valgunud
liigne veri kahjustas liigesepinda ning liigese
vahel olev kdhr on ajapikku hakanud lagunema.
Seetdttu puutuvad kaks luupinda omavahel
kokku, hakkavad kuluma ja neisse tekivad
mikropraod. ,,See omavaheline h66rdumine
tekitabki valu,” selgitab Martin.

Valu hiippeliigestes on saanud igapae-
vaseks. ,,Piisab 5-1 O minutist piisti seismisest
vOi pikemast jalutamisest, et hiippeliigesed
hakkaksid kovasti valutama,” ohkab mees.

Purjetamisele antud sorme ja voetud katt
pole Martin veel tagasi saanud: iihemehe-
paadist on saanud suur kiimnemehelise
meeskonnaga jaht Forte, millega on purjetaja
tulnud nii maailma- kui ka Euroopa meistriks.

Nagu tiiksi seilates, nii teab ta ka suures
jahis olles tapselt, kus kohas viibida ei maksa.
Naiteks jahi kokpitis, kus on palju inimesi
korraga askeldamas. Tema t66 on jahi ninas
(kus ruumi rohkem) purjedega tegeleda.
Moni sinikas saareluule tuleb vahel ette, kuid
need ei ole ohtlikud.

Purjetamisega pole Martin seotud vaid
vee peal olles. Igapdevaselt joonestab ta
purjekate 3D mudeleid.

Liigutama peab palju

Martin teab, et enda vati sisse pakkimine
ja voimalikult vahe liigutamine elu lihtsamaks
ei tee.

Liigesed peavad vaatamata koigele
liitkuma. Kui jatta liiges seisma, hakkavad
tekkima juurdekasvud, mis piiravad liigese
liikuvust. Loppeb see sellega, et liiges enam
ei liigu ja kasvab kokku.

»Minu hiippeliigestes on tekkinud vaike
juurdekasv, mis piirab liikuvust,” iitleb ta.
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Niiteks ei saa ta teha kiikki, ilma et kannad ei
touseks maast tiles. Sellises olukorras on ratta-
sOit ja ujumine tema so6nul viga head spordi-
alad, kus liigesed saavad piisavalt liikuda ilma,
et neil oleks kogu keha raskus peal.

Martin sonutsi on ta haiguse kulg olnud
justkui tousud laineharjale ja sealt alla.
Noorena tuli palju haiglas olla, kuid samas

sai ta sellegipoolest ennast tunda tdisvairtus-
liku lapsena. Niilid on ravi ldinud paremaks
ja elu sellevorra kergemaks. Siiski mojutavad
liigesekahjustused edasist elu. Vaatamata
sellele votab ta enda sonul riske ega jaa
niisama istuma, ehkki teadvustab, et iga
asjaga kaasneb valu suurenemine. ,Et elada,
tuleb valu kannatada,” nendib ta tdsiasja.

Martin Kaal (esiplaanil) purjetamas Tallinna lahel. Foto: Berit Hainoja / Kalevi Jahtklubi
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Meditsiin areneb iiha ning Martin loodab,
et temani jouavad peagi uue pdlvkonna
leiutised, mis hetkel on veel katsetusjargus.
Uued ravimid tdotavad tulla pikematoime-
lised ja kohtusiistitavad, sarnaselt diabeeti-
kute ravimitele.

Martini sonul on praegune meetod
— iseendale veeni siisti tegemine — vaimne

Kiesolev artikkel on siindinud koost66s
Tartu Ulikooli ajakirjanduse ja kommuni-
katsiooni magistrantidega. Artikkel ilmub
ka Tartu Ulikooli iihiskonnateaduste

instituudi veebiajakirjas Peegel.

eneseiiletus. Paljud ei suudagi endale ise
stisti teha ja peavad kdima haiglas seda
saamas. Martin siistib ennast kiitinarliigese
veenidesse, sinna, kust tavaliselt verd
vOetakse. Pidev siistimine tihendab paraku,
et veresooned ja nahk lihevad paksemaks ja
stistimine muutub sellevorra keerukamaks.
»Monikord lihtsalt ei saa 1dbi veresoone. Kui
proovida mitu korda jirjest, ldhen narvi.
Sellega tavaliselt mul katse 16ppeb ja proovin
jargmine pdev uuesti,” kirjeldab ta. Kéhtu
siistides on ala suurem ja see teeb protseduuri
lihtsamaks. Geeniravi on nii kauge unistus,
et Martini arvates tema seda dra oodata ei joua.

Ravimite kdttesaadavusega vOib Eestis
rahule jddda. Martin on nditeks Ukrainat
kiilastades ndinud, et seal peab ravimi
saamiseks ootama pikalt jarjekorras. ,Seal
on inimestel ka viga suured liigesekahjus-
tused,” nendib ta.

Paremate ravimite tulek tihendab hemo-
fiiliahaigele seda, et viljavaated pikemale elu-
eale paranevad. Veel kuuekiimnendatel, mil
puudus igasugune ravi, oli keskmise hemo-
fiiliahaige eluiga vaid iiksteist aastat.

»Muidugi ei ole eeldatav eluiga ehk paris
sama mis tervel inimesel, aga kui korralikult
ravi saada, siis 70-80 aastat tuleb ehk ira,”
arvab Martin ja tipsustab, et vanemas eas on
trombide ja ajuverejooksude oht monevorra
kiill suurem.

Kui end hoida, piisavalt liikuda ja moist-
likult sportida, siis ndeb hemofiiliahaige
tema sOnul vilja nagu tavaline inimene.
»Tanaval hemofiiliahaigest m6oda kondides
ei pruugi arugi saada, et tal midagi viga on.
Tosi, monel halvemal pdeval ei pruugi ta
valude tottu voodistki vidlja pddseda ja
veidike paremal pdeval voib tdheldada,
et ta nditeks lonkab, aga muidu ndib ta
tdiesti tavaline.“ @

47



HEATEGEVUS

Uks miljonist ehk meie haruldased
lapsed — kas toome talendid koju
ja saadame haiged lapsed voorsile?

Siiri Ottender-Paasma | Lastefondi strateegiajuht, juhatuse liige

» Lastefondis usutakse, et vdikesed veepiisad, kui neid on palju, suudavad 16puks
uuristada augu ka kdéige kivisemasse pinnasesse. Fondi strateegiajuht Siiri Ottender-
Paasma avab Lastefondi igapaGevatééga seotud tagamaid ja radagib valjakutsetest.

Cassandra

8-aastane Cassandra, voi Cassu, nagu ema
teda kutsub, on vdaga haruldane laps. Muu-
hulgas on ta haruldaselt 6rn tiidruk, lausa nii
orn, et kui vastu minna, siis liheb katki.
Cassandra poeb iiliharuldast geneetilist
haigust — bulloosset epidermoliiiisi. Selle
haigusega ilmuvad lapse nahale eri suurusega
villid, nende purunemisel tekkivad erosioonid
paranevad viga vaevaliselt ning pohjustavad
pidevat valu. Villid omakorda tekitavad tihti
veel ka sekundaarset infektsiooni ning 16puks
armistumist, mis mojutab omakorda erinevate
kehaosade liikuvust. Lisaks vaevab Cassandrat
kurgus vohav sidekude, mille tottu on laps
pidevas lambumisohus. Selliseid lapsi nagu
vdike habras Cassandra on maailmas veel vaid
tiks miljoni elaniku kohta. Eesti on aga
selle tove osas saanud justkui ,jackpot’i“
— teadaolevalt poeb toda iiliharuldast
nahahaigust lausa kaks eesti last. Teise lapse
pere on aga tdnaseks Eestist lahkunud.

Miks lahkunud? Sest ainuiiksi ravimitele ja
nahahooldustoodetele — puhastusvahenditele,
sidemetele, haavakreemidele ja salvidele
— kulub pool tuhat eurot kuus. Need on
tooted, mida Eesti haigekassa ei kompen-
seeri. Tavalisel inimesel kulub keskmiselt ehk
1-2 rulli sidet kuus, kuid hapra Cassandra
tarbeks ldheb vaja kuus tervelt 175 rulli.
Sidemerullid on vaid iiks pisiasi, iiks vdike

48

niide kuludest, mis haruldase haiguse
p6demisega kaasnevad. Lastefond on
Cassandrale abiks olnud juba seitse aastat.
Lisaks nahahooldusvahenditele peab viike
vapper tiidruk kdima aeg-ajalt ka Inglismaal
operatsioonil ning tema aastased ravikulud
ulatuvad pea 10 000 euroni.

Merilin

Merilin on neiu, kes oma haruldasest
verehaigusest tingituna elas iile raske-
kujulise insuldi, ja selleks, et insult
ei korduks, vajab tiidruk niiiid terve elu
kestvat ravi kallihinnalise, enam kui 300 000
eurot maksva ravimiga. Ajal, mil Merilin
haigestus, Eesti haigekassa seda ravimit
ei kompenseerinud, ka erandkorras mitte.
»,Liiga kallis, pole kulutdohus,“ tuli vastus
sotsiaalministeeriumi juures asuvalt ravimi-
komisjonilt. Lisaks kulub iga uue ravimi
tervishoiuteenuste loetellu liilitamiseks
vihemalt kaks aastat, Merilinil aga aega
senikaua oodata polnud. Lastefondi heade
annetajate toel sai Merilin 17 ravimidoosi,
mis kokku maksid 255 714 eurot. Kui kaua
aga Lastefondi heategijad sellise hinnaga
ravimi ostul aidata suudaksid voi mis saab
siis, kui Merilin suureks kasvab? Uksinda
kahte last kasvatava ema kannatus katkes
ning selleks, et padsta esiklapse elu, pakkis
ta asjad ja vahetas oma siinse kodu sugulaste

Aita meil aidata A
haruldaste haigustega Iupi
kelle kallist ravi %k ei foet

a.

-

900 5025 5 €
900 5100 10 €
900 5500 50 €

Laste -~ fond (/

lastefond.ee

PEREROD

Lastefondi kampaaniate eesmérk on tihelepanu dratada
ja ehk pisut ka drritada. Foto: Lastefond

toanurga vastu Soomes. Nii sai Merilin
elupddstva ravimi Soome ravikindlustus-
stisteemi kulul.

Meriliniga juhtunu osas andsid aru nii
sotsiaalministeeriumi ametnikud kui ka Eesti
haigekassa toonane virske juht Rain Laane.
Haruldased haigused ja nende ravi rahas-
tamine — Oigem oleks kiill 6elda mitte-
rahastamine — tousid paevakorda ning meedia-
kisa saatel kinnitas Vabariigi Valitsus Eesti
haigekassa ja ravimikomisjoni ettepanekul
Merilinile eluks vajaliku Eculizumabi
tervishoiuteenuste nimekirja tipselt neli
kuud pirast pere lahkumist Eestist. Koik olid

pealtndha rahul, ainult et Merilini pere pole
tanini Eestisse naasnud. Pealegi teadsid vaid
toonased otsustajad, et sidudes ravimi
saamise Oiguse kindla diagnoosiga, jaetakse
elupdistvast ravist ilma veel vihemalt kolm
inimest. Uks neist oli raske neeruhaigusega
1 6-aastane Katerina.

Katerina

Algas uus voitlus. Katerinal ja tema perel
ei olnud voimalik Eestist pogeneda. Lapse
elu paastmiseks tulid jalle appi Lastefondi
annetajad, Katerina pdases kalli ravimi toel
neerusiirdamisele ja jii ellu. Aru andsid nii
Eesti haigekassa juhid kui ka tollane
sotsiaalminister Riina Sikkut ning aasta
hiljem sai sama ravim tervishoiuteenuste
nimekirjas kiilge ka teise diagnoosi. Praegu
saab Oelda, et raskelt haige Katerina vditles
selle ravimi kitte tihtlasi koigile oma saatuse-
kaaslastele, sealhulgas kahele naisele,
kes Katerinaga paralleelselt kallihinnalist
Eculizumabi vajasid.

Aimar

Samal ajal pidas oma voitlust liikumatu
26-aastane Aimar, haruldase ainevahetus-
haigusega noormees, kes koos oma noorema
vennaga on vanimad AACD ehk aromaatsete
aminohapete dekarboksiilaasi podejad
Euroopas. Vanimad seetdttu, et mitte koigil
sama diagnoosi saanutel ei 6nnestu kahjuks
tdiskasvanuikka jouda. ,Nad on oma keha
vangid,“ on raske pariliku ainevahetushai-
guse kohta kokkuvotvalt 6elnud Aimari
raviarst, Tartu Ulikooli Kliinikumi kliinilise
geneetika keskuse juhataja, meditsii-
nigeneetika professor Katrin Ounap. Haigus
avaldus poistel esimesel eluaastal, diagnoosi
said nad kiimnendaks eluaastaks ja ravini
jouti alles 16 aastat hiljem.

Sellega aga probleemid iiksnes jatkusid.
Mida ise tunneksite, kui olete endale voi oma
lapsele oodanud elupidistvat ravimit tervelt
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26 aastat ja siis jaad sellest 16puks ikkagi
ilma, kuna seda pole (otsustajate meelest)
patsientide peal veel piisavalt palju katse-
tatud? See aga polegi voimalik, sest sobivaid
katsealuseid ei ole — 6nneks voi kahjuks —
votta mitte kusagilt: kogu maailmas on sama
haigus diagnoositud koigest 123 inimesel.
Aimar kdis oma pere ja Lastefondi annetajate
toel 44 000 eurot maksnud geeniravil 201 9.
aasta septembris. Tanaseks tostab 26 aastat
liikumatuna elanud noormees kolm kilo
kaaluvaid hantleid ning teeb esimesi samme
iseseisva kondimise suunas. ,,See on ime!“
kiidavad Aimarit tundvad inimesed. Paraku
headest tulemustest ei piisa, et sama ravivoi-
malus nii Aimari vennale kui ka tulevastele
abivajajatele tdnapdeval kdttesaadav oleks.

Ravi on ja jaab kalliks

Harva esinevate haiguste ravi on ja jiab
kalliks — eredamaks nditeks siin on maailma
kalleimat ravi vajanud vdikese Annabeli lugu.
»See on padstetud elu!“ votavad USA-s geeni-
ravil kdinud ja 2,2 miljonit maksma ldinud loo
tagantjarele kokku Annabeli raviarstid. Need
lood on piisavaks tdestuseks, et meditsiini
areng toob ja loob uusi, samas paraku iisna
kalleid ravivoimalusi. Kas ja milline saab
olema Eesti laste voimalus neist osa saada?

Iga uue ja haruldase loo ilmsikstulek toob
teema lauale — arutatakse reservfondiloomise
iile, siitidistatakse ravimitootjaid krobedates
hindades, ndidatakse nipuga seadusand-
lusele, mis ei luba koosto6d erasektori, riigi-
ressursside ja heategevuse vahel, kuid siis
jalle koik sumbub.

Harvikhaigused ja nende rahastamine
oligi pohjuseks, miks Tartu Ulikooli Kliini-
kumi Lastefond oma 2020. aasta pohi-
kampaania ,,Eesti kalleimad lapsed“ sellele
teemale piihendas. Eesmdrk tdhelepanu
dratada ja ehk pisut ka drritada tditus kiiresti
— Lastefond sai kaela Tarbijakaitse ja
Tehnilise Jirelevalve Ameti menetluse.
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Et Lastefondi kampaaniaid hiirivaks peetakse,
pole iillatav. Kaebajate probleemiks on aastate
valtel olnud ikka seesama haige laps
— aparaadid ja abivahendid, teistsugune nahk,
liitpuue, hinnasilt elu kiiljes voi triipkood
otsaesisel — mugavam oleks, kui need teemad
ei tungiks keskmise inimese igapdevaellu.

Uks asi on see, kui inimene tidnavalt
nouab endale digust ebamugavust mitte
tunda, kuid hoopis teine tera on, kui ametnik
otsustab seda ka kehtestama hakata. Onneks
on Lastefondi meeskond ajas tublisti karastunud
janiilihtsalt alla ei anna. Menetlus 16petati juba
jargmisel paeval.

Ent mis saab edasi? Kas ootame jargmist
juhtumit ja rdagime jille, miks me midagi teha
ei saa? Riagime sellest, kui tore on solidaarne
ravikindlustussiisteem ning kui mitu tasuta
vaktsiini v0i pimesooleoperatsiooni saab
teha iihe ravitud harvikhaiguse eest? Kas sel
viisil erinevaid inimesi vastandades menet-
leme probleemi uksest viljaja mure lahenebki?

Meie Lastefondis usume, et viaikesed vee-
piisad, kui neid on palju, suudavad 16puks uuris-
tada augu ka koige kivisemasse pinnasesse.
Seni aga oleme abiks — mitte iikski laps ei peaks
surema pohjusel, et tema ravi on liiga kallis! @

Lastefond

2000. aastal 26 eraisiku poolt asutatud
SA Tartu Ulikooli Kliinikumi Lastefond on
tiks suurimatest ja vanimatest laste-
haiglate juures tegutsevatest heategevus-
fondidest Eestis. Fond toetab sadu eriravi
vOi -hooldust vajavaid lapsi ja nende
peresid ning seadmete soetamist haiglatele.
Ligi kahekiimne tegevusaasta jooksul
on kogutud ligi 10 miljoni euro jagu
annetusi ning aidatud 2000 last iile Eesti.

Lisainfo www.lastefond.ee ja Facebookist:
lastefond

UKS PAEV

Uks todpaev harvikhaigustega

laste peredega

Leeni Tammevdili | SA Eesti Agrenska Fondi eripedagoog ja laste tugiteenuste koordinaator

» Leeni Tammevadli to6tab Sihtasutuses Eesti Agrenska Fond ning tegeleb igapaevaselt
harvikhaigustega laste ning erinevate puuetega laste ning nende perede abista-
misega, korraldades vajalikke tugiteenused, et pere saaks normaalselt toimida.
Leeni t66tab Agrenskas alates 2006. a suvest.

6.52 heliseb dratuskell. Aratus heliseb
taas 7.02 ning ka 7.12. Varsti kuulen, kuidas
mulle hiilitakse: ,Kiireks laheb!“ Ajan end
voodist vilja.

Teen hommikused toimetused, s66n
ja hoikan koerale: ,Tere!“ Istun autosse ning
votan suuna mooda kurvilist Postiteed
Tartu poole.

Jouan Tartu lastekliiniku parklasse 8.20
ning suundun hoone kolmandale korrusele,
kus asub meie Eesti Agrenska Fondi linna-
kontor. Olen taas esimesena kohal. 8.30
avan meilikasti ning vastan esmalt kiire-
loomulistele kirjadele, iilejddnud votan
ette jarjekorras.

E-kirja kirjutamine jaiab pooleli, kuna
saan telefonikone iihest vallast. Teemaks on
lapsehoiuteenuse jatkamine 2021. aastal —
ehk siis, kuidas ja kas jatkub koost66 meiega
Euroopa Sotsiaalfondi (ESF) projekti iile-
minekuperioodil. Kasutan véimalust ning
uurin, kuidas liheb kahel nende vallas
elaval lapsel lapsehoiuteenuse taotlemisega.
Vald todeb, et kuna uusi ESF suunamisi sel
aastal Sotsiaalkindlustusameti poolt enam
ei vdljastata, siis teenust nad kahjuks ei saa.
Nad alustavad sellega uuest aastast, mil
rahad on taas kdttesaadavad. Avaldan oma
motteid kohalikust omavalitsusest (KOV)
kui esmasest abiandjast, kel on voimalus
ning kohustus teenus tagada.

Leeni Tammevdli tegeleb harvikhaigustega ja puuetega
laste ning nende perede abistamisega. Foto: erakogu

Meil on pere valmis, hoidja olemas, paberid
korras, puudu on vaid rahastus. Enne ESF-i pidi
tagama kogu mahu KOV. KOV-i esindaja lubas,
et vaatavad oma rahastusjiddkidele otsa. Oleme
pere ning t6otajaga ootel.
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Enne 10.00 helistab iiks teine KOV minu
eilse kirja peale. Perel ei jitku elumuutuste
tottu teenusetunde aasta l0puni — vajatakse
juurde. Vald votab teema kohe ette ja hakkavad
tegutsema! Taas tuleb pdevakorda ESF iile-
minekuperioodi korraldus — kas ja kuidas.

12.20 pidin kohtuma kolleegiga, kuid ta
oli kohal juba 12.00. See oli tore iillatus!
Lounasoogi korvale kuulsin, kuidas ldaheb
temal ta mitmel rindel ja kasutan muidugi
voimalust, et meie {ihiste laste tegevusi
planeerida ja tagasisidestada. 12.30stardime
linnast valja, ldheme {ihe harvaesineva diag-
noosiga lapse vorgustikukohtumisele. Kuna
lasteaia rithma jaoks on esmakordne dpetada
ja kaasata niivord vahvat harvikhaigusega
last, on tulnud kokku kogu lapse tugi-
vorgustik. Kohtumisel on esindatud nii
haridusasutus, rehabilitatsioonimeeskonna
spetsialistid, pere kui ka KOV spetsialist.
Kaardistame hetkeseisu, toome vilja edu-
sammud, lapse ja tootajate lisatoe vajadused
ning s6lmime kokkulepped.

Lahkudes jouan kiirelt visata pilgu
laste kunstitoodele, mis seinu kaunis-
tavad, lootusega leida just selle lapse t60.
Kahjuks ei dnnestu seda silmata. Lapse pere
pakub kiiiiti ning saame kolleegiga tagasi
linna. See on iihtlasi hea vdimalus teha
omakeskis kokkuvote kohtumisest ning
arutada muud vajalikku. 14.50 jouan tagasi
kontorisse, avan sahtliboksi teise sahtli ja
varustan end magusaga.

Votan taas ette meilikasti ning vahepeal
tekkinud vastamata koned.

16.20 valmistan ette meie laste tegevus-
ruumi — panen valmis vajalikud mangud
ning tostan eest dra ebavajaliku. Otsin vilja
PCS-pildid ja jarjestan tunni tegevused.

16.28 katan suu maskiga ja siirdun hoone
esimesele korrusele. Eripedagoogi tundi
tuleb seesama vahva laps, kelle vorgustiku-
kohtumisel kdisin. Riitmid, laulud, klotsid,
pildid, sobitusalused ja erinevad loomad.
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17.30 suundume tagasi esimesele
korrusele, ikka ,Tipa-tapa, tipa-tapa ja
hops-hops-hops!“ Vestleme lapsevanemaga
jargmistest vajalikest sammudest ja ilitleme
iiksteisele head aega. Pdev liheb pikaks,
kuid annab rahulolu- ning r66mutunde
— pdev on ldainud korda!

18.00 lippan taas kolmandale korrusele,
korrastan tegevustoa, desotan ruumi. Pakin
asjad kontoris kokku, haaran peotdie
magusat sahtliboksi teisest sahtlist ning
tottan sisehoovi, kus mind juba oodatakse.

18.08 stardin poodi ning seejarel s6idan
mooda looklevat teed tagasi P6lvamaa
stigavustesse. Jouan koju 19.25. Koogipliidi
alla saab tuli, toas siiiitan kiitinla ning naudin
Ohtusooki. Sellele jargneb 166gastav kuum
duss, mis osutub muusika saatel paris
pikaajaliseks. Vahepeal muusika kiill katkeb,
kuna s6brad Maarja Kiilast avaldavad soovi
teha Skype'is vestlust ja lasevad mul mdnda
aega nautida Skype'is helinat. Moni minut
hiljem jatkub valitud muusika.

Napilt enne 21 teeme Skype'is kiirevest-
luse Maarja Kiila sdpradega ara. Viime end
taas kurssi liksteise tegemistega ning lope-
tame, soovides roomsalt vastastikku koike
head ja ilusat.

21.30 votan horisontaalse asendi ja olen
ekraani vahendusel seltsiks ,Selgeltnagijate
tuleproovi“ fannile. Kasutan véimalust ja
vaatan iile pereliikmete vestlused, mida nad
pdeva jooksul on joudnud pidada. Piitian
toomeili ohtuti mitte piiluda, kuid tihti eksin
selle vastu — nii ka tdna.

23.20 kustuvad tuled ja sulgen silmad. ®

Eesti Agrenska Fond

Meie tegemiste kohta saab lugeda
www.agrenska.ee voi Facebookist:
Eesti Agrenska Fond

In Memoriam

Prof. Emeritus PhD MD Tiina Talvik
21.04.1938-09.02.2021

Tiina Talvik joudis teha vaga palju. Sellise
energiaga ei ole 6nnistatud enamikku inimes-
test. Eesti lasteneuroloogiale alusepanijana,
Eesti meditsiinigeneetika iihe rajajana, Tartu
Ulikooli pediaatria dppetooli ja lastekliiniku
toosse pikaajalise panustajana oli igati loomulik,
et 1990ndatel aastatel, mil algas taas suhtle-
mine vaba maailmaga, leidis Professor Talvik
aega ja indu, et moelda kaasa, kuidas paran-
dada puuetega inimeste ja eriti puuetega
laste ning nende perede olukorda. Harvik-
haigustest ei rddgitud tollal veel kuigi palju.

2000. a suvekuudel sai mitmeaastase
mottevahetuse tulemusena kaante vahele
idee asutada Eesti-Rootsi iihine sihtasutus,
eesmargiga pakkuda tuge ja abi puuetega
laste peredele. 2003. a sai Sihtasutus Eesti
Agrenska Fond asutatud ning Tiina asus
vastloodud fondi juhatuse etteotsa. Unistati
juba algusest peale suurelt — Eesti Agrenska
Fond asusrestaureerima Tartu vallas unustuse-

Mu juurde voogas sinu suurest sdarast
helk laias voos

ja lamp ei kustunud vaid sinu pdrast
mu vaikses toas.

Ma ootan, kuni vdiksed térud sirgund
on suureks puuks.

Mu pilk on mdrg. Mu salajoud on virgund.
Mu hing jddb truuks...

Betti Alver

hélma vajunud Tammistu médisasiidant,
et rajada sinna koigile tinapdeva tingimustele
vastav keskus, kus puuetega lapsed saaksid
lapsehoiuteenust, pered professionaalset infot
ning abi. Unistati ka tditsa uuest majast — mis
algse idee jargi pidanukski valmima esimesena,
ent siis otsustati liikkuda edasi sammbhaaval.
Aastal 201 5 avati perekeskuse ajalooline pea-
hoone uues kuues. 201 8. a tuli r66musoénum,
et uue maja jaoks on Eesti riik 16puks valmis
toetust andma. Seda, et Eesti riik ei ole nii vaene,
et ei suudaks oma puuetega laste peredele appi
tulla, oli Tiina alati toonitanud. Ja tal oli 6igus.
Alles see oli — moned pdevad tagasi,
4.veebruaril 2021 —, kui asetasime nurgakivi
Tammistu uue peremaja vundamenti. Professor
Talviku iiks paljudest viikestest torudest on
sirgumas suureks puuks. Armas Tiina, Sa ei
joudnud selle puukese paris suureks kasva-
mist dra oodata. Kuid suureks kasvab seegi,
nagu kasvasid ka koik varem istutatud. @



Tammistu uue peremaja 3D vaated. Arhitekt Uko Kiinnap.

Olulist lisalugemist harvikhaiguste kohta

Infot harvikhaiguste kohta ei ole alati lihtne leida. Oleme koondanud veebilehed, kust leida
vajalikku lisalugemist haruldaste haiguste kohta nii Eestis, Euroopas kui ka mujal maailmas.
Harvikhaiguste diagnoose on tuhandeid ja see muudab pohjaliku info pakkumise vaga
keeruliseks, kuid mitmed vilja toodud viited pakuvad tuge harvikhaigusega inimestele ning
nende ldhedastele. Vaata lidhemalt: linktr.ee/sinuga

i

¢ESH,

ISSN 1736-826X

9 “7717

3618260

EESTI PUUETEGA INIMESTE KODA
THE ESTONIAN CHAMBER OF DISABLED PEOPLE v a3

€PIK



