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Eesti Geenivaramust ja tagasisidest
geenidoonoritele

Tartu Ulikooli Eesti Geeni-
varamu on suur rahvastiku-
pohine haiguste geneetilise
tausta selgitamisele suuna-
tud prospektiivne teadus-
uuring, millesse on kaasatud
juba ligikaudu 170 000
geenidoonorit. 2019. aasta
I6puks on liitunuid téenaoliselt
juba 200 000 inimest ning
olemas on enam kui 150 000
geenidoonori geeniandmed.

Neeme Tonisson,
Triinu Temberg

aldavale osale doonoreist

koostatakse geenikiibi

andmestik (>700 000

markerit iile genoomi).

Umbes 5000 doonorile

on koostatud kas téisge-
noomi- voi eksoomijiirjestus. Geeniva-
ramu tegutseb Eesti Vabariigi inimgee-
niuuringute seaduse (IGUS) ja muude
seadusaktide alusel. Geenidoonoritelt
on voetud lai nousolek nende kaasa-
miseks teadusuuringutesse. Koik kitsa-
mad Geenivaramu andmeid kaasavad
teadusuuringud toimuvad eetikakomi-
tee lubade alusel.

Geenivaramuga saab jitkuvalt lii-
tuda, sh raviasutustes. Nousoleku-
vormi allkirjastamine ja terviseand-
mete tditmine toimub valdavalt digi-
taalselt kodulehe geenidoonor.ee
kaudu. Véetud vereproovid peavad
joudma vihemalt 48 tunni jooksul
Geenivaramu laborisse. Proovi peab
kullerile tileandmiseni ja transpordiks
hoiustama +4 kraadi juures.

Oleme 2017. aastast uurimispro-
jektide raames ning doonorite alga-
tatuna andnud geneetilist tagasisi-
det. Noustamisel on kiinud iile 1500
geenidoonori. 2019. aasta [6puks
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Farmakogeneetika

Uheks pohjuseks, miks inimesed reageerivad ravimitele erinevalt on variatsioonid geenides, mis on vajalikud
ravimi toimimiseks organismis. Praeguseks on tuvastatud mitmeid ravimivastuses olulisi geneetilisi markereid.
Kéesolevas testis maarati Teil 6 geeni markereid, mis mdjutavad 28 erinevat ravimi toimeainet.

NB! Tegemist on néidisega, mille sarnaseid koostatakse vaid osadele 2003-2017 geenidoonoriks saanud inimestele. Teistele
geenidoonoritele raportite koostamiseks ja kattesaadavaks tegemiseks tervise infoslisteemi kaudu on Eesti riik alustanud infotehnoloogiliste
lahenduste loomist koostdds teadlaste, meedikute ja haigekassaga. Ravimite personaalne geeniandmetel pohinev teave tehakse
kattesaadavaks meedikutele, kuna nemad kirjutavad vélja retsepte.

Testitud geenivariantide pdhjal on véimalik anda alljargnevad suunised:

Geen Genotiiiip Hinnang Soovitus Mbjutatud ravimi toimeained

CYP2C19 *1/%17 Tavaparasest kirem

ravimi lagundamine

Estsitalopraam, Tsitalopraam, Klopidogrel, Sertraliin, Vorikonasool,
Esomeprasool, Lansoprasool, Pantoprasool, Omeprasool, Klomipramiin,

Amitripttlin
CYP2D6 *4[*4 Aeglane ravimi o Kodeiin, Fluvoksamiin, Nortriptilin, Ondansetroon, Paroksetiin,
lagundamine Tamoksifeen
CYP3A5 *3/*3 Aeglane ravimi O Takrolimus
lagundamine,
Tavaparane muster
IFNL3 rs12979860 Vahenenud ravimi toime Alfa-2b-peginterferaon, ribaviriin
€M)
SLCO1B1 rs4149056 Tavaparasest kérgem Simvastatiin, Atorvastatiin, Rosuvastatiin
(TC) miiopaatia risk
TPMT *1S/*1S Tavaparane ravimi O Tioguaniin, Merkaptopuriin, Asatiopriin
lagundamine
© - Tarvitada tavaparaselt. (1 - Tarvitada ettevaatusega, voib vajada daosi mubtmist. @) - Tarvitada vaga ettevaatlikult, oht kérvaltoimeteks.

Statiinidest indutseeritud miiopaatia ehk lihaskahjustus on harvaesinev seisund. Selle puhul esinevad ravimi votmise
foonil lihasndrkus, -valulikkus, dised lihaskrambid, kddluste valulikkus ja vereanalliusides lihaskahjustusele viitavad
muutused.

Kui Teile on antud ravimit kirjutatud ning on esinenud vastavaid tervisekaebusi, informeerige neist oma raviarsti.

Informatsioon arstile

Geen Genotuiiip Toimeaine Genotiitibi méju Soovitused
CYP2C19 *1/*17 Esomeprasool, Kiire ravimi lagundaja. Alustada ravi tavapéarase annusega.
Lansoprasool,
Pantoprasool,
Omeprasool
CYP2C19 *1/%17 Estsitalopraam, Kiirem ravimi lagundamine Kaaluda alternatiivse ravimi tarvitamist, mida ei lagunda

Tsitalopraam vorreldes tavaparasega. CYP2C19.
Madalamad ravimi

plasmakontsentratsioonid

suurendavad ravi ebadnnestumise

vdimalust.
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plaanime néustada ca 2000 doonorit. Nn laia
tagasiside andmine on projektipdhine teadus-
uuring, mis on saanud eetikakomitee heakskiidu.
Geenivaramust viljastatavas raportis on kajasta-
tud komplekshaiguste (nt II tiilipi diabeedi ja
siidame isheemiatéve), mé6duka haigestumisris-
kiga (hetkel alfa-1 antitriiptsiini puudulikkuse,
trombofiilia, eksfoliatiivse glaukoomi ja tdiskas-
vanuea hiipolaktaasia) ning farmakogeneetilisi
(10 enstitimi ja transporterit, ligi 30 toimeai-
net) pirilikke riskifaktoreid. Voimalusel anname
infot ka korge haigusriskiga seotud tiksikute gee-
nivariantide kohta; hetkel nt périliku rinna- ja
munasarjavahi, pariliku soolevihi, perekondliku
hiiperkolesteroleemia ja ariitmogeense parema
vatsakese hiipertroofia osas. Geenikandluste info
viljastamisel oleme hetkel olnud tagasihoidli-
kud, kuna potentsiaalselt tihendab see testi-
misvajadust ka partnerile. Lisaks Geenivaramu
pilootprojektile oleme koostéos Tartu Ulikooli
Kliinikumi, Pohja-Eesti Regionaalhaigla ja pere-
arstidega alustanud riiklikust RITA meetmest
rahastatud siirdemeditsiinilist pilootprojekti rin-
navihi ja siidame-veresoonkonna haiguste per-
sonaliseeritud ennetuseks vajalike geeniandmete
ja noustamise tileviimiseks meditsiiniasutustesse.
See uuring kaasab erinevates alaldikudes kokku
samuti pea 2000 geenidoonorit.

Lihiaastatel jatkub kindlasti geenidoono-
rite néustamine projektipdhiselt, erinevate tles-
kutsete kaudu. Lisaks projektipohisele infole
piitiame jitkuvalt edastada infot ka teistes eel-
toodud valdkondades. Vaadates tulevikku on
selge, et geenivaramu oma joududega ei ole suu-
teline sadu tuhandeid geenidoonoreid néus-
tama. Meil hoitavad geeniandmed voivad ter-
vise- ja raviotsuste tegemiseks vajada tdienda-
vat kontrolli meditsiiniasutustes. Samas vii-
rib geenivaramu kogemus laiemat rakendust.
Sotsiaalministeerium on seadnud eesmiir-
giks geneetiliste riskihinnangute kittesaada-
vaks tegemise tervise infosiisteemi vahendu-
sel nii geenidoonorile kui tema soovil ka ter-
vishoiutdotajatele. Samas tuleb kokku leppida
andmete valiku ja kvaliteedikontrolli kriteeriu-
mite osas. Tegevused meditsiinisiisteemi kaudu
tagasiside andmiseks on planeeritud aastateks
2019-2022.

Loodame koostoo igakiilgsele tihenemisele
tervishoiuasutustega ning kannatlikku ja posi-
tiivset suhtumist geenidoonoritelt. Geenivaramu
olevikku ja tulevikku on eestikeelses ajakirjandu-
ses pohjalikult kisitenud prof Andres Metspalu
(vt Postimees 15.12.2018).

ELMU XIX Suvekool

ELMU XIX Suvekool toimus 30.-31. augustini 2018 Vértsjérve
aares Valma kiilas. Pika traditsiooniga urituse korraldasid
Tallinna laboriarstid ja -spetsialistid ning see toimus esimest
korda 2-paevasena. Arutati erinevatel teemadel alates
diabeedi immunoloogilistest markeritest ja jdmesoolevahi
sdeluuringu leidudest kuni 6 sigma kasutamise, kiiberhligieeni
ja agiilse tarkvara arenduseni. Aiki Jarviste fotokaamera

on tabanud aga
sotsiaalprogram-
mi tegevusi,

nagu jalutuskaik
maalilises Valma
kiilas ning hoog-
sad tantsukaared
ansambli Heldene
Aeg saatel.
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