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Haruldaste haiguste méératlus

Haruldased haigused on eluohtlikud voi kroonilised puuet pohjustavad haigused, mis esinevad harva ja on
viaga keerukad. Paljude haruldaste haiguste korral voib tiheldada stiimptomeid juba vastsiindinul voi
lapseeas, kuid tile 50% haruldastest haigustest ilmnevad tdiskasvanueas. Enamik, umbes 80% haruldastest
haigustest, on geneetilised haigused. Ulejiinud haiguste kategooriate puhul on need niiteks harvaesinevad
vahktoved, autoimmuunsushaigused, kaasastindinud vddrarendid, toksilised ja nakkushaigused.!

Euroopas peetakse diagnoosi haruldaseks, kui seda poeb maksimaalselt viis inimest 10 000-st ehk tiks
inimene 2000-st.> Haiguse harulduse méiratlemine oli vajalik niiteks nii harva kasutatavate ravimite
uurimis- ja arendustegevuse soodustuste viljatootamisel, kuna patsientide vidhesuse tottu tavalistes
turutingimustes on selliste ravimite arendustegevusse investeerimise vastu ravimiettevotetel piiratud
iriline huvi, kui ka hooldusteenuste kujundamisel haruldaste haigustega patsientidele.? ELi miiratluse on
tile votnud paljud Euroopa riigid, sh Eesti ja meie ldhiriigid Liti, Leedu ja Soome. ELi madratlusest kitsam
madratlus on kasutusel Rootsis, kus diagnoosi peetakse haruldaseks, kui see leitakse maksimaalselt 100
inimesel miljonist ehk tihel inimesel 10 000-st.

Diagnooside haruldus tihendab selliseid probleeme nagu teabe puudumine, haiguste tavapdrasest
keerulisema tuvastamise tottu diagnoosi hilinemine, ekspertide vahesus, ravimeetodite viahesus, vaheste
olemasolevate ravimite ja hoolduse korged kulud. Haruldase haigusega elamine mojutab patsiendi koiki
eluvaldkondi ning voib omada tosist voi viga tosist moju patsiendi igapdevaelule, tema voimele
igapdevaseid toimetusi voi enesehooldust sooritada, asetades seeldbi suure koormuse ka haruldast haigust
podeva patsiendi perele. Haruldasi haigusi iseloomustab sageli asjaolu, et neid ei saa vilja ravida, vaid
ennetada ja piirata nende tagajargi ning seelibi tagada patsiendile parem elukvaliteet ja ellujdimine.*

ELi méiratluse kohaselt on seni avastatud 5000-8000 erinevat haruldast diagnoosi, mis mojutavad 6-8%
Euroopa elanikkonnast nende eluea jooksul. Kuigi haruldasi haigusi iseloomustab igaiithe madal
esinemissagedus, siis mojutavad need ELis kokku umbes 27-36 miljonit inimest. Sama haigestumuse
maddra puhul voib olla haruldane haigus, puue voi siindroom eluea jooksul Eestis hinnanguliselt 80 000,
Latis 115 000, Leedus 160 000, Soomes 300 000 ja Rootsis 540 000 inimesel.

Edusammud haruldaste haiguste alal Euroopas

Et julgustada litkmesriike arendama oma tervisepoliitikaid tagamaks haruldasi haigusi podevate inimeste
jaoks vordne juurdepads ja voimalus haiguste ennetamiseks, avastamiseks, raviks ning rehabiliteerimiseks
andis Euroopa Noukogu 2009. aastal riikidele soovituse votta 2013. aasta 10puks vastu haruldaste haiguste
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Euroopa Komisjoni avalik arutelu ,Haruldased haigused: Euroopa ees seisvad viljakutsed”.
2 Euroopa Parlamendi ja ndukogu médrus (EU) nr 141/2000 harva kasutatavate ravimite kohta.

3 Wiss, I. (2017). Healthcare Priority Setting and Rare Diseases, 1k 14.
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riiklik arengukava voi strateegia. Esimesed valdkonna arengukavad olid neljal riigil juba 2009. aastal
(Bulgaarial, Hispaanial, Prantsusmaal ja Portugalil). 2014. aastal oli tinu arengukavade valjatdotamise
Euroopa projektile® haruldaste haiguste arengukava olemas 16 liikmesriigil ja 7 riiki olid joudnud selleks
ajaks arengukava viljatootamise 16ppetappi.® Kiesolevaks ajaks on mitmel riigil vastu voetud juba teise
perioodi arengukava ning Prantsusmaa vottis 2018. aastal vastu isegi kolmanda haruldaste haiguste
arengukava. Kuigi arengukavade ulatus ja elluviimise tase on liikmesriigiti erinev, siis valdkonna arengus
on riiklike arengukavade koostamine olnud edasiviiva tdhtsusega.

Teiseks suureks edasiminekuks voOib pidada 2017. aastal Vilniuses haruldaste haiguste Euroopa
referentshaiglaid tthendavate tugivorgustike (European Reference Networks, ERN) kdivitamist, millega on
holmatud rohkem kui 900 korgelt spetsialiseerunud tervishoiutiksust enam kui 300 haiglas 26
liikkmesriigis. Nende 24 Euroopa tugivorgustiku’ eesmirgiks on tihendada Euroopa eksperdid haruldaste
haiguste alal, kasutades patsientide haiguslugude uurimiseks virtuaalset platvormi ja telemeditsiini
vahendeid.

Lisaks peetakse haruldaste haiguste alaste teadmiste parandamisel markimisvaddrse saavutusena
rahvusvahelise teabeportaali Orphanet tegutsemist alates 1997. aastast. See holmab ulatuslikku teavet
haruldaste haiguste, harva kasutatavate ravimite kohta, patsiendiorganisatsioonide ja ekspertkeskuste
nimekirju, infot teadusprojektide ja kliiniliste uuringute kohta ning Orphaneti enda aruandeid (nditeks
haruldaste haiguste loetelu ja Euroopa registrite loetelu).

Samuti peetakse valdkonna arengus viga oluliseks kasvavat koostodd tervishoiu ja teadusuuringute vahel
ning erinevates algatustes ja projektides juhtpositsiooni omavate patsiendiorganisatsioonide (nt
katusorganisatsioon EURORDIS-Rare Diseaseses Europe) rolli.

Haruldaste haiguste arengukavad ja edusammud lahiriikides

Koikides Eesti ldhiriikides on haruldaste haiguste arengukavad koostatud, kuid nende rakendamine on
erinev. Kui Liti, Leedu ja Soome on vastu votnud juba teise perioodi haruldaste haiguste arengukavad, siis
Rootsil ja Eestil on arengukavad kiill koostatud, kuid valitsused ei ole neid kinnitanud.

Eesti haruldaste haiguste arengukava valmis Sotsiaalministeeriumi ja Tartu Ulikooli Kliinikumi koostdona
juba 2014. aastal, kuid suund on olnud diagnoosipohistest arengukavadest loobumisel ja planeeritud
tegevuste rakendamisel Rahvastiku Tervise Arengukavas.

Leedus nidhakse esimese arengukava peamiste edusammudena pddevuskeskuste rajamist
tlikoolihaiglatesse ning tilikoolihaiglate poolt diagnostika, ravi, uuringute, koolituse ja tervishoiuteenuste
pakkumist multidistsiplinaarselt. Samuti haruldaste haiguste diagnoosimiseks ja  raviks
koordineerimiskeskuse rajamist Vilniuse tilikoolihaigla Santarose kliinikusse ja haruldaste haigustega
laste koordineerimiskeskuse rajamist Vilniuse lastehaiglasse.®

Liti peamiste edusammudena haruldaste haiguste valdkonnas tostetakse esile tilikoolihaiglates haruldaste
haiguste osakondade rajamist ja neis osakondades erinevate spetsialistide (haruldaste haiguste alal
ekspertteadmistega lastearstide, sisehaiguste arstide, toitumisspetsialistide ja psithholoogide) kaasamist.
Samuti peetakse oluliseks haruldaste haiguste pdeval, 28. veebruaril 2018 Laste tlikoolihaigla juurde
haruldaste haiguste koordineerimiskeskuse rajamist, mis pakub riigi rahastatavaid meditsiiniteenuseid nii
lastele kui ka tdiskasvanutele, sealhulgas rasedatele, kelle veel siindimata lapsel on haruldane haigus.
Muuhulgas koordineerib keskus haruldaste haigustega patsientide liikumist — pakkudes diagnostika-

° Liikmesriikide aitamise eesmirgil riiklike kavade koostamisel ja rakendamisel vdeti kasutusele Furoopa Komisjoni
ELi terviseprogrammi raames haruldaste haiguste riiklike arengukavade viljato6tamise Euroopa projekt (EUROPLAN).

® Komisjoni teatise ja Ndukogu soovituse rakendamise aruanne (KOM (2014) 548), 1k 5.

7 Haruldaste luuhaiguste, pea- ja nioviirarendite ning korva-, nina- ja kurguhaiguste, endokriinhaiguste,
epilepsiahaiguste, neeruhaiguste, neuroloogiliste haiguste, hingamisteede, nahahaiguste, pdrilike ja kaasasindinud
vddrarendite, tdiskasvanuvihi, hematoloogiliste haiguste, neuromuskulaarsete haiguste, silmahaiguste, geneetilise
kasvajariski siindroomide, urogenitaalsete haiguste, sidamehaiguste, kaasasiindinud malformatsioonide ja haruldaste
vaimupuuete, pdrilike seedehdirete, pediaatrilise vdhi, hepatoloogiliste haiguste, sidekoe- ning luu- ja lihaskonna
haiguste, immuunpuudulikkuse ja autoimmuunsete haiguste, lapseeas toimuva elundisiirdamise ja multististeemsete
veresoonkonnahalguste tugivorgusukud
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voimalusi ja korraldades multidistsiplinaarseid konsultatsioone koostoos Liti tilikoolihaiglatega ja Euroopa
haruldaste haiguste tugivorgustikega, véljastab ta patsientide isikutunnistusi ja tagab haruldaste haiguste
valdkonna infovoo kaasatud asutuste (tilikoolihaiglad, ministeerium, vabatthendused, haiguste ennetamise
ja torje keskus) vahel.

Soome esimese haruldaste haiguste arengukava edusammudena ndhakse igasse {ilikoolihaiglasse
haruldaste haiguste ravi koordineerimise eest vastutavate tiksuste rajamist, haiglates haruldaste haiguste
ekspertide véiljaselgitamist ja silmapaistvat koost60d patsiendiorganisatsioonidega. Samas riikliku
koordineerimiskeskuse rajamise kava ei ole realiseerunud, kuigi vajadus erinevate sektorite (sotsiaal- ja
tervishoiuministeerium, tilikoolihaiglate haruldaste haiguste tiksused, kolmanda sektori osalejad) vahelise
koordineerimise jirele on olemas. Uue perioodi arengukava aastateks 2019-2023 toob vilja
sotsiaalhoolduse koordineerimise ja tiheda koostodvajaduse patsiendiorganisatsioonide ning sotsiaal- ja
tervishoiuteenuste pakkujate vahel, samuti rohutab Euroopa tugivorgustike pakutavate teadmiste tdhtsust
ning teabele juurdepaisu lihtsustamist internetis.’

Rootsis ei ole kill arengukava vastu voetud, kuid sellest hoolimata on haruldaste haiguste valdkonna
probleemid erilise tdhelepanu all. Juba 2012. aastal loodi valdkonna koordineerimiseks riiklik haruldaste
haiguste keskus, millel on praeguseks kuus piirkondlikku alliiksust. Keskuse t66 holmab teabe levitamist
ning kogemuste vahetamist, tihedat koostd0d sotsiaalkindlustuse, to0turu- ja sotsiaalteenuste pakkujate
vahel."

Ravi voimalused

Haruldaste haiguste erandlikkuse, mitmekesisuse ja suure hulga tottu tegelevad neid haigusi podevate
patsientidega vajalikku oskusteavet omavad nn ametlikud ja mitteametlikud ekspertkeskused (reeglina
ulikoolihaiglad), korraldades patsientide ravi kindlaksméératud piirkonnas, eelistatavalt riiklikul tasandil
ning vajaduse korral ka rahvusvahelisel tasandil. Eksperdikeskuste rolliks on tthendada voi koordineerida
multidistsiplinaarseid teadmisi ja oskusi tervishoiusektoris, et haruldast haigust podev patsient saaks oma
vajadustele sobivaima tervishoiuteenuse.

Eestis on haruldaste haiguste diagnoosimine, ravi ja teadustod koondunud peamiselt Tartu Ulikooli
Kliinikumi. Uhtegi ambulatoorset kliinikut, mis oleks tiielikult spetsialiseerunud haruldastele haigustele,
meil ei ole. Lisaks Tartu Ulikooli Kliinikumile toimub ravi veel teistes ravikeskustes nagu Tallinna
Lastehaiglas, Ida-Tallinna Keskhaiglas, Lidne-Tallinna Keskhaiglas, Pohja-Tallinna Regionaalhaiglas, et
patsient saaks ravi voimalikult lihedal tema elukohale. Litis tunnustatakse haruldaste haiguste
ekspertkeskustena Laste tlikoolihaiglat, Ida-Riia tlikoolihaiglat ja Pauls Stradinsi tlikoolihaiglat. Leedus
on haruldaste haiguste diagnostika ja raviteenused enamasti koondunud kahte tlikoolihaiglasse — Vilniuse
tilikoolihaigla Santarose kliinikusse ja Leedu terviseteaduste tulikoolihaigla Kaunase kliinikusse. Molemal
haiglal on haruldaste haiguste koordineerimiskeskused. Haruldaste haigustega lastele moeldud
koordineerimiskeskus on loodud Vilniuse lastehaiglasse. Soomes on haruldaste haiguste ennetamise,
diagnostika, ravi ja rehabilitatsiooni piirkondlik koordineerimine koondatud viide tilikoolihaiglasse, kuid
ravi osutatakse vajaduse korral ka teistes haiglatiksustes ning erahaiglates.

Koigis Eesti ldhiriikides on voimalik vajaduse korral erandlikemate haigusjuhtude puhul saada ravi
vdlismaal. Samuti on kasutusel haruldasi haigusi késitlevad Euroopa tugivorgustike konsultatsioonid, tinu
millele on ravi voimalused viimastel aastatel oluliselt paranenud. Euroopa tugivorgustike tdisliikme
staatuse alusel on Eesti ldhiriikidest mitmekesiseim pddevus Rootsi tilikoolihaiglatel, mille eksperdid
kuuluvad kahekiimnesse tugivorgustikku. Vordlusena Soome neli tilikoolihaiglat osalevad tédisliikmena 12
ERN-i, Leedu kaks ulikoolihaiglat 12 ERN-i, Eesti kaks haiglat 3 ERN-i ja Liti tiks tlikoolihaigla osaleb
taislilkmena 2 ERN-i konsultatsioonides.

Ravi rahastamine

Haruldaste haiguste ravi rahastamisel on pohiliseks rahastamisallikaks riiklik tervishoiueelarve ja kui
sellest ei piisa vOi ei saa ravi rahastada muudel pohjustel (harva kasutataval ravimil puudub mitgiluba,
ravim on veel eksperimentaalne), siis on abivoimaluseks heategevuslikud toetused.

° Internetis teabe kittesaadavamaks tegemise eesmirgil on loodud mitmeid veebisaite nii riigi kui patsiendi-
organisatsioonide poolt - Terveyskyld, Duodecim, Orphanet, Harvinaiset-verkosto, Vammaispalveluiden késikirja.
1% http:/jwww.rd-action.eu/wp-contentfuploads/2017/10/Sweden-Report-09.10.2017.pdf
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Eestis huvitab Haigekassa haruldaste haiguste raviks nii vajaminevaid ravimeid, toetavat ravi
(meditsiinilised abivahendid, fiisioteraapia, toitmisravi) kui ka vajadusel erandlikemate ja harvemate
terviseseisundite puhul ravi vilismaal,'" kui Eestis pole ekspertide voi tehnoloogia puudumise tottu ravi
kittesaadav. Ravimeid hiivitatakse patsientidele 1dbi soodusravimite loetelu, tervishoiuteenuste loetelu ja
moningal juhul 14bi erandkorras hiivitamise protseduuri.'” Omaette murekoht on patsiendi digeaegne ravi
juhul, kui vajaminevat ravimit ei ole lisatud soodusravimite ja tervishoiuteenuste loeteludesse. Nendesse
loeteludesse uute ravimite lisamise kord on koikide haiguste puhul thesugune (erisusi haruldaste haiguste
osas otseselt ei tehta) ja aeganoudev, kuna soodusravimite loetellu ravimi lisamise protseduur votab
minimaalselt aega kuus kuud® ja tervishoiuteenuste loetelu uuendamine toimub tiks kord aastas."

Litis hivitatakse ravimeid kolme peamise mehhanismi kaudu: hivitamise loetelu, individuaalne
hiivitamine ja Laste tilikoolihaigla programmi "Haruldaste haigustega laste ravi" kaudu. Hiivitamise loetelu
ja Laste tulikoolihaigla programmi kaudu pakutavaid ravimeid voib tildiselt pidada patsientidele tiielikult
Kkittesaadavateks, samas kui individuaalse hiivitise kaudu pakutavad ravimid on sageli vaid osaliselt
kittesaadavad. Individuaalsel hiivitamisel tuleb arvestada tihe patsiendi kohta kehtiva piirsummaga, mis
on 14 229 eurot patsiendi kohta aastas.

Leedus hiivitatakse haruldaste haigustega patsientide tervishoiuteenused ja ravimid haigekassa eelarvest
nii nagu teiste patsiendirithmade puhul. Ravimeid kompenseeritakse hiivitatavate ravimite loetelu (List of
Reimbursed Medicinal Products) alusel. Haruldaste haiguste raviks on harva kasutatava ravimi
kompenseerimine voimalik veel arsti taotlusel individuaalselt.

Kokkuvote

Haruldased haigused on ainulaadne rahvatervise valdkond ja suur viljakutse tervishoiustisteemidele, kuna
seda iseloomustab patsientide vihesus, diagnooside paljusus ja diagnooside madala esinemissageduse tottu
asjatundliku meditsiinilise oskusteabe nappus. EL liikmesriikides on valdkonna arengule kaasa aidanud
riiklike arengukavade vastuvotmine, Euroopa tugivorgustike loomine ja teabele juurdepdisu
lihtsustamine.
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