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25 sSooVITUST



Kui tehti teatavaks uudis inimgenoomi - nn. "eluraamatu" — deSifreerimisest, ennustasid
uudistekanalid, et see teadusliku anallusi edusamm avab tee "périlike haiguste kaotamisele,
haiguste ennetavale skriinimisele, vdimalusele kavandada ravi lahtuvalt inimese geneetilisest
taustast, tuhandete uute ravimite valjatdétamisele ja inimese eluea pikendamisele" (BBC, 27.
juuni 2000). Praeguseks ajaks, ainult 4 aastat hiljiem, on vélja té6tatud terve rida geneetilisi teste
ning geneetilise testimise vdimalus muudab oluliselt meditsiiniteraapias ja tervishoius
rakendatavaid metoodikaid ja strateegiaid. Kuna neil meditsiinilistel rakendustel on ka sotsiaalne,
eetiline ja juriidiline t&hendus, on vaja hoolikalt jarele mdelda, kuidas panna paika asjakohane
strateegia, mis tagaks uute meetodite rakendamise maksimaalse tulemuslikkuse tervishoius.

Praegu on ainult véike riihm inimesi tuttavad sellega, milliste otsuste tegemist ja milliseid
tagajargi need uued tehnoloogiad kaasa véivad tuua. Need inimesed on geneetilisest testimisest
teadlikud kas oma professionaalse tausta tttu voi seetdttu, et nad ise voi nende perekonnad on
juba patsientidena selliste uute ja paljulubavate diagnostikavahenditega kokku puutunud. Peagi
saab geneetiliste testide tegemine osaks igapéevasest tervishoiususteemist ning patsientidel ja
spetsialistidel tuleb dppida vastu votma otsuseid testimise vajalikkuse kohta ja mdistma selle
tagajargi.

Nende tehnoloogiate tervishoiuslsteemi integreerimisel on oluline rakendada neid kaasnevate
meetmete ja tegevuste usaldusvéarses raamistikus. Uute testimisvdimaluste véljaarendamisel
peaksid esikohale olema seatud usaldus ja usaldusvaérsus.

Aitamaks koigi tasemete otsustetegijatel vajalikke ndudeid kiiresti sisse viia, on Euroopa
Komisjoni Teadusuuringute Peadirektoraat kutsunud kokku erineva taustaga ekspertide grupi,
et arutada geneetilise testimise eetilist, sotsiaalset ja juriidilist tihendust ning pakkuda vélja
asjakohased ja kiireloomuliselt vajalikud soovitused. Mida tuleb sellise vastutusraamistiku
loomisel arvesse votta? Mida on otsustetegijatel vaja mdista ja teha, et algatada edukalt nende
uute tehnoloogiate kasutamine mojuvéimsa diagnostilise ja teaduslikuvahendina?

Euroopa Komisjoni ekspertide grupp

Euroopa Komisjoni poolt antud kiisimuse arutamiseks Uheks aastaks kokku kutsutud ekspertide
grupp koosnes erinevate teadusharude esindajatest ja kaasas erinevaid huvigruppe, kes olid
juba teemaga seotud vai sellest isiklikult huvitatud. Esindatud oli té6stus, mis toodab voi kasutab
geneetilisi teste, valitsusvélised organisatsioonid (eriti patsientide organisatsioonid, kes on antud
teemast selgelt huvitatud) ja teadlased ning spetsialistid erinevatest akadeemilistest
institutsioonidest (Gigusteaduse, filosoofia, eetika ja meditsiini alalt). Osalejaid oli erinevatest
Euroopa riikidest ja nende seas valitses meeste ja naiste arvuline tasakaal. Grupi esimehena
tegutses Euroopa Parlamendi liige Eryl McNally, kes tagas selle, et eksperdid jduaksid vajalike ja
kokkulepitud soovitusteni, millest Euroopa otsustetegijatel kasu oleks. Arutelu grupis oli viljakas
ja lootustandev.



Toomeetodid

Keskendudes geneetilisele testimisele kui tervishoius kasutatavale vahendile, tunnustas grupp
mitmete teistegi ideede tahtsust, millele grupp oma t66s ometi ei keskendunud, néiteks
kisimused, mis seonduvad patenteerimisega, geneetilise testimise kasutamisega kindlustuses,
digusorganite poolt ja kohtumeditsiinis (nt. kriminaalasjad, politsei) ning isadustestidega, inimese
geeniteraapiaga, alusuuringutega nagu genoomi evolutsiooniuuringud, geeniekspressiooni
uuringud ning genoomika ja postgenoomika rakendused, kuigi kdiki neid kiisimusi pealiskaudselt
siiski kasitleti.

Grupp piirdus arutelus kusimuste ja arusaamadega, mis hdlmavad geneetikaalaste metoodikate
ja tehnoloogiate rakendamist terviseuuringutes, tervishoius ja sellega seotud tegevustes.

Jargneva 25 soovituse valjatdétamise juures olulist rolli manginud eetilisteks, sotsiaalseteks ja
juriidilisteks kriteeriumideks olid usaldusvaérsus, kvaliteet ja kvaliteedi tagamine, labipaistvus,
autonoomsus, haridus, isikliku valiku respekteerimine, informatsioon ja néusolek, sotsiaalselt
kaitsetute gruppide kaitse, konfidentsiaalsuse tagamine, digus teada ja mitte teada, avaldamise
kohustus ja kohustus hoiatada vastutuse eest, vorddiguslik ligipaés tervishoiule, meeste ja naise
vordsuse ja vdhemuste kiisimused, kontroll inimestelt vdetud proovide ja andmete kasutamise
ule uurimis- ja arendustegevuses, juriidiline kaitse ja juriidiline m&aramatus.

25 soovitust

Jargnevad 25 soovitust on jaotatud 3 peatuki vahel, mis kasitlevad:
e Uldist tausta,
¢ geneetilise testimise sisseviimist tervishoiusiisteemidesse ja
* geneetilist testimist kui teadusuuringutes kasutatavat vahendit.

25 esitatud soovitust on suunatud vastavate valdkondade asjatundjatele. Monikord vétavad
need ka "kéitumiskoodeksi" tooni. Nimetatud soovitused peaksidki osalt kujutama endast iga
geneetilise testimise valdkonnaga tegeleja "kaitumiskoodeksit" ja osalt "geneetilise testimise
tegevuskava", mille poliitikate kujundajad lahitulevikus sisse viivad. Kéesolevaid soovitusi
arutatakse edasi 6.-7. mail 2004 Brusselis toimuval Euroopa Komisjoni poolt korraldataval
huvitatud osapoolte konverentsil, kus ka kontrollitakse, kas soovitustest on aru saadud ja
milliseid kiisimusi pole veel piisava pdhjalikkusega kéasitletud.

Grupp pidas oma arutelu erinevate osapooltega véga viljakaks ning Uhtlasi edukaks katseks
kaivitada tulemuslik dialoog huvitatud osapoolte vahel. Seet6ttu on soovitusi tehtud ka
sotsiaaldialoogi ja selle organiseerimise kohta.

Eelméarkus

Ekspertide grupp jagas arvamust, et geneetiline testimine kujutab endast progressi tervishoius
ja vdimalust, mis vdib viia arenguteni ennetavas meditsiinis. Eksperdid tunnistasid, et edu on
voimalik Uksnes kulude ja investeeringute korral ning et igasugusel progressil on nii positiivseid
kui negatiivseid tdéhendusi. Seetdttu vajavad geneetilise testimise tingimused ja kontekst
hinnangute andmist, mille kéigus vaadeldakse iga juhtumit eraldi, et saavutada maksimaalne
kasu ja minimaalne risk. Uhiskond peab tagama, et geneetiline testimine oleks vaba tahte
kusimus ja et seda ei sunnitaks kunagi kellelegi peale.



Uldine taust



Geneetilist testimist ja geeniandmeid on defineeritud mitmeti. Vaatlusaluste kiisimuste eelnev
selgitamine on oluliseks eeltingimuseks mistahes diskussiooni voi ametliku seisukohavétu juures.
Vit. aruanne, sissejuhatus ja lisa 2.

a. lgasugune ametlik avaldus voi seisukohavott peab tapselt viitama kasutatavate
moistete vOi kasitletava teema selgesdnalisele definitsioonile;

b. geneetilise testimise kohta tuleks Glemaailmselt kdigi vastavate asjaomaste avalike
ja eradiguslike organisatsioonide (sh. Maailma Tervishoiuorganisatsiooni,
Majandusliku Koostd6 ja Arengu Organisatsiooni, Euroopa Komisjoni,
Rahvusvahelise Geneetikauhingute Féderatsiooni (International Federation of
Genetic Societies) ja Rahvusvahelise Kooskdlastamise Konverentsi (International
Conference on Harmonisation)) poolt vélja kujundada konsensuslik definitsioon;

c. Euroopa Komisjon peaks kaaluma juhtrolli votmist selles kiisimuses.

Grupi poolt kasutatavad definitsioonid on toodud aruande lisas 2. Geneetilise testimise kohta
kasutati laiemat definitsiooni, st. "igasugune test, mille tulemusel saadakse geeniandmeid.
Geeniandmed voi informatsioon seostuvad périlike ja omandatud omadustega, mis antakse
edasi rakkude jagunemisel ja mis mdjutavad jargmisi jérglaste pdlvkondasid ("périlikud
geneetilised andmed") vdi rakkusid ja kudesid ("somaatilised geneetilised andmed").

Grupp keskendus peamiselt sugurakkude tasandil edasiantavatele geneetilistele andmetele,
mis on seotud périlike haiguste voi omadustega, mitte aga somaatilistele geneetilistele
andmetele, mis seostuvad peamiselt vahi mittepérilike vormidega.

Sugavamat jarelemdtlemist ja uurimist vajaksid ka mittepariliku (somaatilise) geneetilise

testimisega seotud kiisimused. Vt. aruande ptk. 9.1.

a. Moodustada spetsiaalne t66grupp arutamaks omandatud geneetiliste omaduste
geneetilise testimisega seotud kiisimusi.



Arvamus, et geneetilised andmed erinevad muust meditsiinilisest informatsioonist ("geneetika
erandlikkus"), pole dige. Geneetiline informatsioon on osaks meditsiiniliste andmete kogumist
kui tervikust ega kujuta endast eraldiseisvat kategooriat kui sellist. Kdigile meditsiinilistele
andmetele, sh. geneetilistele andmetele, tuleb alati esitada vordselt kdrged kvaliteedi- ja
konfidentsiaalsusnduded.

Grupp tunnistab siiski, et avalikkuses on praegu levinud arusaam, et geneetiline informatsioon
on millegi poolest eriline. Sellisel arvamusel on mitmeid pdhjusi. Siia alla kuuluvad ajaloolised
pdhjused (eugeenika), praegune harvaesinevate monogeensete haiguste ennetamiseks
tehtavate geneetiliste testide domineerimine, millega voib kaasneda eriti diskreetne
informatsioon, mis mojutab patsiendi sugulasi, asjaolu, et enamikku monogeenseid haigusi

ei suudeta veel ravida, voimalik kontrolli kaotamine proovide Ule ja terve rida muid pdhjusi.

Praegusi joupingutusi, mida tehakse juhiste, soovituste, eeskirjade, regulatiivsete tekstide ja
seaduste koostamiseks spetsiaalselt geneetilise testimise ja geeniandmete késitsemise kohta,
tuleb mdista loogilise vastusena uhiskonnas valitsevale sellekohasele ebakindlusele. Siiski saab
neid pidada vaid esimeseks sammuks pdhjalikumalt l&bimdeldud ja kdikehdlmavamate juriidiliste
ja regulatiivsete kokkulepete poole, mis hdimaksid koiki meditsiinilisi andmeid ja teste ning
vOtaksid arvesse tervishoiuteenuste osutamises tehtud edusamme. Vt. aruande ptk. 3.2.

a. "Geneetika erandlikkust" tuleks rahvusvaheliselt, EL kontekstis ja selle
likmesriikide tasemel valtida. Ometi tuleb tunnistada, et avaliku arvamuse kohaselt
on geneetiline testimine teistsugune, ja sellega arvestada;

b. koik meditsiinilised andmed, sh. geeniandmed, peavad vastama vordselt kdrgetele
kvaliteedi- ja konfidentsiaalsusnduetele;

c. geneetilist testimist puudutava avaliku arvamuse arengu jalgimiseks ja edasise
diskussiooni kiisimuste méaaratlemiseks:

on vaja pohjalikumalt uurida geneetilise testimise eetilist ja sotsiaalset kilge;
seda peaksid edendama Euroopa Komisjon ja siseriiklikud organisatsioonid;
geneetilise testimisega seotud kisimused tuleks kaasata uleeuroopalistesse
uuringutesse nagu Eurobarometer.

Uusi teadmisi tuleb kiiresti levitada. Kuna teaduslik taust on keeruline ja seda pole alati lihtne
mdista, on hadavajalik organiseerida véimalused avalikkuse ja meedia harimiseks. Oluline on
tdsta avalikkuse teadlikkust, haritust ja arusaamist geneetilistest moistetest. Geneetikaalaseid
teadusuuringuid ja nende arstiteaduslike rakendusi tuleks esitada erapooletul viisil, seades
teavitustd juures eesmaérgiks realistlikult ootuspérased tulemused. Vt. aruande ptk. 3.1.2 ja 7.2.1.



a. EL, riiklikul ja kohalikul tasemel tuleks valja té6tada ja kattesaadavaks muuta
materjalid ja allikad, mis annaksid erinevate kanalite kaudu informatsiooni
geneetilise testimise, geneetilise skriinimise ja farmakogeneetika kohta;

b. koigi tasemete reaalainete 6ppekavad (algkoolist kuni likooli ja kutsedppe
tasemeni vélja) peaksid sisaldama viiteid meditsiinigeneetika valdkonna arengule
ja potentsiaalile;

c. riiklikud haridusststeemid peaksid tagama piisaval arvu asjakohase véljadppe
saanud teadlaste ja dpetajate, ka. tehnilise personali ja arstiteadlaste koolitamise,
mis tagaks selle, et geneetikaalastest teadusuuringutest ja geenitestide tegemisest
oleks reaalselt kasu ja et kdigil EL kodanikel oleks véimalik sellest osa saada;

d. tuleks 6hutada kooskdlastatud jdupingutusi edendamaks dialoogi, haridust,
informeeritust ja arutelu;

e. Euroopa Komisjoni uurimis- ja arendust6é raames tuleks “Teaduse ja uhiskonna"
osa veelgi tugevdada.

Diskussioon peaks olema kindlaksmaératud ulatusega, erinevaid teadusharusid hdlmav,
l&bipaistvalt organiseeritud ja hoolikalt I&bi mdeldud, et kdik asjasse puutuvad ja huvitatud
osapooled oleksid vordvaarsel moel kaasatud. Dialoogi osapooli tuleks dhutada olema avatud,
valmis kuulama, austama kohaliku kultuuriga seotud vé&artushinnanguid ja suhtuma dialoogi
pigem kui arvamuste vahetamisse, mitte kui vimalusse oma arvamust peale suruda.

Tohus dialoog nduab diskussiooni juhtijaid, kes tagavad, et kdigile debatis osalejatele oleks
antud vordsed vdimalused oma vastavate seisukohtade valjendamiseks ning et oleks antud
voimalus kusimiseks ja vastamiseks. Vt. aruande ptk. 3.1.2 ja 9.1.

a. Tuleks organiseerida voimalused avalikuks dialoogiks erinevate huvitatud
osapoolte vahel, kus osalejatele antaks vordsed voimalused oma seisukohtade
valjendamiseks;

b. dialooge ja debatte tuleks korraldada erinevas vormis, sest ei ole Uhte vormi,
mis sobiks koigi eesmarkide ja kdigi sihtgruppide korral.



Geneetilise testim_ise rakendamine
tervishoiususteemides



Geneetilise testimise pakkumine tervishoius néuab vastavaid protseduure informeeritud
ndusoleku saamiseks, vordseid vdimalusi testimise ja vastava ndustamise saamiseks ning
konfidentsiaalsuse ja privaatsuse kaitset. Need nduded peavad tagama, et geneetiline testimine
pakuks pigem uusi individuaalseid valikuvdimalusi, mitte aga ei tekitaks tdiendavaid piiranguid.
Grupp tunnustab Euroopa Néukogu praegust tegevust' antud kiisimustes.

Ennetaval geneetilisel testimisel on tdeline potentsiaal pakkuda individuaalseid valikuvdimalusi.
Samas peab tunnistama inimese oluliste digustena nii digust teada kui ka digust mitte teada.
Informatsioonile ja kvaliteetsetele geneetika-alastele teenustele tuleb tagada vordne juurdepaés.
Lisaks sellele tuleb rakendada meetmeid véltimaks ebasoovitavaid Uhiskondlikke tagajérgi,

mida geneetiline testimine kaasa voib tuua. Geneetilise testimise rakendamine
mittemeditsiinilistel pdhjustel vajab hoolikat 1abimbtlemist seoses potentsiaalsete tagajargedega,
mida see Uhiskonna jaoks kaasa vo6ib tuua. Vt. aruande ptk. 1.2, 3.1, 7.1.2 ja 8.1.

a. Meditsiiniliselt asjakohast geneetilist testimist tuleks pidada osaks
tervishoiuteenuse pakkumisest kui tervikust;

b. meditsiiniliselt asjakohast geneetilist testimist ei tohiks kunagi peale suruda ja see
peab alati jadma inimese isikliku vaba valiku kiisimuseks;

c. erinevatest autoriteetsetest allikatest, sh. ametivoimudelt, arstidelt ja
patsiendigruppidelt, peab olema vabalt saadaval pohjalik informatsioon
geenitestide kattesaadavuse kohta;

d. riiklikud tervishoiuststeemid peaksid tagama, et geneetiline testimine oleks vordselt
kattesaadav koigi jaoks, kes seda vajavad.

Kuigi geneetilise testimise teenused Euroopas pohinevad kdrgekvaliteetsel oskusteabel,
kalduvad need kannatama lubamatult suure hulga tehniliste vigade ja viletsa aruandluse all.
Selle pdhjuseks on struktureerimatus ja vastastikuse taiendavuse puudumine Euroopa tasemel,
aga ka see, et puudub Uhtne lleeuroopaline eesmark pakkuda kvaliteetseid teenuseid kdigile
kodanikele praegu ja tulevikus. Teenuste killustumisele on aidanud kaasa ka mitmete erinevate
kvaliteediskeemide olemasolu, etalonslisteemide puudumine ja likmesriikide seadusandluse
erinevus. Ometi seisavad geneetikaalased teenused vastamisi (iha arvukamate testimisele
esitatavate nduetega, sellal kui lahitulevikus terendavad laiaulatuslik haigustele vastuvétlikkuse
testimine ja farmakogeneetilised testid.

1 http://conventions.coe.int



Tervishoiu kontekstis peaks testi tegemise vdimalust pakutama Uksnes siis, kui on kindlaks
tehtud, et see toimib usaldusvéarselt, ja kui testi tegemise kaalumiseks on madistlik meditsiiniline
pdhjendus. Sisse tuleks viia testide valideerimise siisteem. Vt. aruande ptk. 1.4, 7.1.2 ja 8.2.

a.

Euroopa Liit peaks rajama Uhtse regulatiivse raamistiku, mis tagaks koigi
geneetilise testimise teenuste ja nende pakkujate jaoks kindlad
kvaliteedistandardid, mis peaksid hdlmama ka geneetilise testimise laborite
akrediteerimissiisteemi;

testide pakkujad peaksid tagama, et antav informatsioon on tapne ja vastab
rahvusvaheliselt kokkulepitud kvaliteedistandarditele;

riiklikud tervishoiusiisteemid peaksid esitama geenitestidele Uhtsed
kvaliteedinduded.

Geneetiline skriinimine ehk sdeltestimine, millega tehtaks kindlaks suurenenud risk mingi
haiguse suhtes, muutub Uha enam véimalikuks tavaliste haiguste korral. Seltestimise
pakkumine teatud haiguste osas vastavatele haigusgruppidele voib olla kasulik, kuid véib tuua
kaasa ka riske. Meditsiini erialaspetsialistide, patsientide ja Uhiskonna vahel peab valitsema
kokkulepe, mille kohaselt saadav kasu kaalub riskid tles. Geneetilise sdeltestimise
korraldamiseks nii populatsiooni tasandil kui ka teatud alagruppide testimiseks on vaja vastavat
informatsiooni ja regulatsiooni. V. aruande ptk. 8.4.

a.

Paika tuleks panna meetmed, mis tagaksid testide mottekuse: sdeltestimise
l&biviimise pohjus peab olema tdsine, test peab olema suure ennetusvéimega

ja voimalused testi-jargselt meditsiiniliselt sekkuda (sh. reproduktiivsed valikud)
peavad olema kéattesaadavad;

soeltestitava geneetilise tunnuse olulisust tuleks rahva tervishoiu kontekstis
valideerida ja regulaarselt hinnata (see voib EL riikide 16ikes erineda);

enne sellise sbeltestimise pakkumist peaks informatsiooni andmiseks enne
ekspertiisi ja ekspertiisi-jargseks ndustamiseks olema loodudvastav meditsiiniline
keskkond;

d. enne sodeltestimise Uldist sisseviimist tuleks viia Iabi pilootprogramme;
e. hoolikalt tuleks kaaluda kavandatavate soeltestimise programmide majanduslikku

moddet.



Teatud geenitestide korral peetakse erialast geneetilist ndustamist hddavajalikuks néudeks,

eriti kui on tegemist suure ennustusvdimega raskeid haigusi puudutavate testidega. Sellise
ndustamise pakkumine nduab spetsialiste, kes on saanud asjakohase spetsiifilise valjadppe.
Muudel juhtudel voib patsiendile asjakohast informatsiooni anda raviarst voi méni teine mitte-
spetsialiseerunud meditsiinitédtaja. Adrmiselt vaartuslikuks on osutunud lihtne triikitud
informatsioon, mida inimene saab parast ndustamiselt lahkumist ise uurida, ja sellised materjalid
peaksid olema alati kattesaadavad.

Noustamine ei tohi olla suunav. Geneetilise ndustamise peamiseks eesmargiks on aidata
inimestel ja perekondadel mdista geneetilist haigust ja sellega toime tulla, mitte aga vdhendada
geneetilise haiguse esinemist. Tuge vajavatele inimestele tuleb anda asjakohaseid selgitusi ja
leida nende jaoks piisavalt aega. Uldine informatsioon geneetilise testimise ja ndustamise kohta
on osaks tavapérasest meditsiinipraktikast ning arstidele peab antama vastav sellekohane
véljadpe. Erialast ndustamist tuleks kasutada nende Uksikjuhtude puhul, kus see on eriti oluline.

Grupp tunnistab siiski, et kuigi geneetilise ndustamise standardid peaksid péhinema Uhistel,
kdikjal Uhtmoodi rakendatavatel alustel, hakkavad need praktikas siiski erinema soltuvalt
kultuurilisest taustast ja vaartushinnangutest ning seega jaab EL-i siseselt siiski plsima teatud
heterogeensus. Vt. aruande ptk. 7.1.5.

a. Tervishoiu kontekstis peaks geneetilise testimisega kaasas kdima
votmeinformatsiooni jagamine ja seal, kus see on asjakohane, tuleks pakkuda
individuaalset ndustamist ja meditsiinilist nduannet (suure ennustusvoimega
raskeid haigusi puudutavate geenitestide korral peaks erialase néustamise
vbimaluse pakkumine olema kohustuslik ja patsientidele tuleks tungivalt soovitada
seda voimalust kasutada);

b. Euroopa tasemel tuleks organiseerida spetsiifilisi ndustamisalaseid
koolitusprogramme ja kogemuste vahetamist antud valdkonnas;

c. tuleks sisse seada ja kohustuslikuks muuta spetsiifilised kvalifikatsioonid ja
kvaliteedistandardid spetsiifilise geneetikaalase ndustamisega tegelejatele,
olgu nad siis Klinitsistid voi mitte;

d. sellise koolituse ja sellele jargneva akrediteerimise jaoks tuleks ette ndha
asjakohased finantsvahendid;

e. vastavad meditsiinispetsialistide grupid peaksid geneetikaalase ndustamise
aluspohimotete osas vélja téétama Uleeuroopalised standardid, vottes piisaval
maaral arvesse patsientide seisukohti.



Uhiskonnas levinud ebakindlus geneetilise testimise suhtes pdhineb maningal méaaral hirmul
geeniandmete véarkasutamise pérast ja kahtlusel, et nimetatud andmetele péasevad juurde
kolmandad isikud. K&igi meditsiiniliste andmete, sealhulgas geenitestide tulemusel saadud
andmete konfidentsiaalsus ja privaatsus on pohidigused ja neid tuleb austada. Inimese digus
méarata, mil maaral tema andmeid konfidentsiaalsena hoitakse, kehtib juurdepdasu kohta
isiklikule informatsioonile ja terviseandmetele ning koeproovidele kui informatsiooni kandjatele.
Juriidilise kaitse pakkumine selles valdkonnas on &armiselt tahtis ja praegune EL-i
andmekaitsedirektiiv> annab sellise isikuandmete kaitse vajaduse jaoks sobiva raamistiku.

Vt. aruande ptk. 3.2, 4.1 ja7.2.2.

a. Ravi ja perekonna kontekstis olulised geneetilised andmed peaksid olema kaitstud
samal tasemel kui muud vordvéaarselt diskreetsed meditsiinilised andmed;

b. kasitleda tuleks teiste perekonnaliikmete asjaga seotust;

c. tunnustada tuleks patsiendi digust teada voi mitte teada ning erialapraktikasse
tuleks sisse viia mehhanismid, mis seda arvesse votaksid. Geneetilise testimise
kontekstis tuleks praktikas juurutada informatsiooni andmine, geneetiline
noustamine, informeeritud néusoleku protseduurid ja ekspertiisi tulemuste
vahendamine;

d. antud kisimused on nii EL-is kui mujal maailmas eriti asjakohased sotsiaalselt
kaitsetu elanikkonna hulgas.

Soltumata konfidentsiaalsusega seotud kusimustest, ei tohi meditsiinilisi isikuandmeid,
sealhulgas geeniandmeid, kasutada inimeste ebadiglaseks diskrimineerimiseks. Grupp

tunnistab geneetilise testimise tulemusena tekkida vdivat diskrimineerimise riski, kuid méargib,

et diskrimineerimise valdkond kui selline ulatub geneetikast palju kaugemale. Selline
diskrimineerimine voib kahjustada indiviide, perekondi voi laiemaid gruppe. Seoses
diskrimineerimise véltimisega kindlustuses ja té6turul viitab grupp muude organite, nagu Euroopa
Teaduse ja Uute Tehnoloogiate Eetika Grupi (European Group on Ethics in Science and New
Technologies)?, Euroopa Néukogu* ja Euroopa Inimgeneetika Uhingu (European Society of
Human Genetics)® tegevusele. Vt. aruande ptk. 3.2 ja 3.3.

2 Direktiiv 95/46/EU

3 http://europa.eu.int/comm/european_group_ethics/index_en.htm
4 Vt. allmérkust 1

5 http://www.eshg.org/



a. Geneetilistest allikatest saadud andmeid ei tohi kasutada viisil, mis seaks inimesed,
perekonnad voi grupid kas meditsiinilises voi mittemeditsiinilises kontekstis, sh.
té6turul, kindlustuses, juurdepéésus uhiskondlikule integratsioonile ja Uldise heaolu
voimalustele, ebadiglaselt halvemasse positsiooni voi diskrimineeriks neid;

b. edendada tuleks antud kisimusi késitlevat regulatsiooni EL tasemel;

c. Oigeaegne ligipaés geneetilisele testimisele peaks pdhinema vajadusel ja selle
jaoks peaks ette ndgema asjakohased vahendid ilma diskrimineerimiseta soolisel,
etnilise péritolu, sotsiaalse vdi majandusliku positsiooni alusel.

Patsientide hulgas voib seoses geneetilise testimisega toimuda eristumine kuuluvuse alusel
etnilistesse gruppidesse. Nii EL-is kui mujal on mdned geneetilised variandid levinumad teatud
rahvaste voi inimgruppide hulgas. Erilist tdhelepanu tuleks pddrata sellistele gruppidele testide
véljatdotamise kontekstis ja nende testide kasutamise tingimuste juures, et Uhelt poolt tagada
diglane juurdepaés ja teiselt poolt valtida halvustamist voi stereotlipeerimist. Eriti tuleks silmas
pidada, et geenitestid ei ole sobivad etnilise paritolu maéramiseks ja neid ei tohi kunagi sel
eesmérgil kasutada. Vt. aruande ptk. 3.3.2.

a. Geeniteste tuleks kliiniliselt hinnata populatsioonides, kus neid kasutama
kavatsetakse hakata;

b. geneetikaalaste teadusuuringute, geenitestide ja tervishoiupoliitika
véljatdétamisega seotud inimestel tuleks votta arvesse etnilisest paritolust tuleneda
voivaid halvustamise ja stereotlpeerimisega seotud riske ning ara tunda ja
respekteerida etniliselt ja kultuuriliselt tundlikke kiisimusi;

c. etniliste vdhemusgruppide juurdepéasu neile sobivatele geenitestidele ei tohiks
piirata.

Meeste ja naiste vahel on hésti tdestatud erinevused teatud haiguste, sealhulgas geneetiliste
haiguste riski osas. Grupp on arvamusel, et geneetilise testimise kontekstis voivad ules kerkida
teatud sookUsimused. Kuid selle tdenduseks on seni siiski véhe tdendeid. Vt. aruande ptk. 3.3.1.



a. EL-i tasemel oleks vaja viia 1abi tdiendavaid uuringuid, mis késitleksid geenitestide
moju, seda eriti Uhiskondades, kus naistele ja meestele on antud erinevad digused
Vvoi privileegid;

b. valitsused ja Uhiskond peaksid olema teadlikud geneetilise testimise rakendamise
voimalikest tagajargedest reproduktiivse valiku juures tulevase lapse soo valimisel;

c. EL-itasemel peaks ndhtama ette kriteeriumid, mis tagaksid, et EL poolt
finantseeritavate teadusuuringute projektide kéigus ega nende tulemusel ei leiaks
aset vahimatki soolist diskrimineerimist.

Praegu on EL tasemel saadaval suhteliselt véhe informatsiooni geneetilise testimise moju kohta
tervishoiustisteemidele ja tervishoiudkonoomikale. Vt. aruande ptk. 8.3 ja 8.5.

a. Euroopa Komisjon peaks rahastama taiendavaid uuringuid geneetilise testimise
moju kohta tervishoiuteenuse pakkumise sotsiaalsetele, kultuurilistele ja
majanduslikele aspektidele.

Geneetilise testimise, sealhulgas farmakogeneetika arenedes laienevad esmase ja
spetsialiseeritud arstiabi andjate kohustused. See nduab vastavate muutuste sisseviimist
meditsiinikoolide dppekavadesse. Ka teised tervishoiuspetsialistid vajavad pohjalikumat
geneetikaalast erialast algettevalmistust ja peavad end selles osas pidevalt erialaselt tdiendama.
Vt. aruande ptk. 7.1.3 ja 8.1.

a. Algset ettevalmistust ja erialaseid néudeid tuleks koordineerida kdigis Euroopa
Liidu riikides;

b. tervishoiuspetsialistidele tuleks pakkuda voimalust end pidevalt erialaselt
taiendada.



Grupp on arvamusel, et kdik huvitatud osapooled, sealhulgas valitsusasutused, teadlased,
tervishoiuteenuse pakkujad, t6dstus ja patsientide organisatsioonid, peaksid partneritena tegema
koostddd, et optimeerida geenitestidest néiteks uute ravivéimaluste ja haiguste ennetamise néol
tervishoius saadavat voimalikku tulevast kasu. Uute geenitestide ja diagnostika efektiivseks
véljatddtamiseks on jatkuvalt keskse tdhtsusega tulemuslik teadmiste vahetus akadeemiliste
teadlaste ja tervishoiuga seotud té6stuse esindajate vahel. Vt. aruande ptk. 2.2.

a. Euroopa Liit peaks stimuleerima ja toetama partnerlussuhteid huvitatud osapoolte
vahel;

b. sisse tuleks seada labipaistev koostddraamistik todstuse ja akadeemiliste teadlaste
vahel.

Grupp on arvamusel, et kdikjal EL-is tuleks sisse seada tdpsemini maaratletud regulatiivne
raamistik testide valjatéétamise vajadusteks. Vt. aruande ptk 6.2.2.

a. EL-is ja teistes rahvusvahelistes organisatsioonides tuleks edasi arendada
geneetilise testimise alast korralduslikku koost66d viisil, mis tunnustab nii vajadust
uute testide jarele kui ohutuse, kliinilise valiidsuse ja usaldusvéaarsuse tahtsust;

b. enne uute valjatddtatud testide kasutusele votmist praktikas peab kindlaks tegema,
et need vastavad kehtestatud standarditele; selleks peab testi valjatédtaja suhtes
soltumatu organisatsioon vai institutsioon viima labi labivaatuse protsessi
tagamaks, et patsiendil on ekspertiisist kasu;

c. prioriteetide seadmine tapsete geenitestide véljatddtamise juures peaks juhinduma
meditsiinilisest vajadusest séltumata haiguse levikust;

d. Euroopa Komisjon peaks rakendama meetmeid lihtsustamaks juurdepééasu
geenitestidele nii harvaesinevate haiguste kui ka levinumate haiguste osas;

e. Euroopa Komisjon peaks aktiivselt edendama antud kisimustega seotud
korralduslikku koost66d.



Grupp tunnistab, et vahesed riigid on seadnud sisse skriininguprogrammid raskete
harvaesinevate haiguste jaoks. V. aruande ptk 1.4 ja 6.2.3.

a. Tuleks luua kogu EL-i kattev harvaesinevate haiguste diagnostilise testimise
vorgustik, mida peaks eelisjarjekorras finantseerima;

b. EL-i tasemel tuleks luua stimuleerimissiisteem harvaesinevate haiguste
geenitestide ststemaatiliseks edasiarendamiseks ja seda rahastada;

c. harvaesinevate, kuid tosiste haiguste osas, mille jaoks on ravi olemas, tuleks
likmesriikidel prioriteedina sisse viia uleuldine vaststndinute skriinimine.

Mdiste "farmakogeneetika” kirjeldab inimestevaheliste erinevuste uurimist ravimitele
reageerimises (efektiivne voi soovitule vastupidine reaktsioon), mis tuleneb otseselt
variatsioonidest DNA jarjestuses ja erinevustest valkude jarjestuses, struktuuris voi
geeniekspressioonis, mis on selliste DNA jarjestuse variatsioonide otseseks tagajérjeks.
Farmakogeneetika pohiliseks eesmargiks on aidata suunata ravimid neile patsientidele, kes
tdendoliselt saavad neist suurimat kasu voi kellel vahemalt ei teki soovitule vastupidiseid
reaktsioone. Kuigi farmakogeneetika on praegu veel peamiselt alles uurimisjargus, on oodata
selle tervishoius rakendamise ulatuslikumaks muutumist, ning selle arengu jaoks tuleks meetmed
juba eelnevalt ette valmistada. Vt. aruande ptk 5.

a. Riiklikud tervishoiualased institutsioonid peaksid aktiivsemalt kaasa aitama
farmakogeneetika valdkonna arengule:
pakkudes erinevaid stimuleerivaid meetmeid, et voimaldada farmakogeneetiliste
testide ja sellega seotud Kliiniliselt soovitavate, aga majanduslikult voib-olla
mittetasuvate ravivdimaluste valjatéétamisest, ja
tohustades tédstuse, patsientide ja teadlaste koostédvoimalusi antud valdkonnas.
b. EL-i tasemel tuleks farmakogeneetika jaoks vélja té6tada asjakohane Uhtlustatud
juriidiline, regulatiivne ja tervishoiupoliitikate alane raamistik, vottes arvesse
teadusuuringuid, teraapia arengut ja arstipraktikat.
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Geneetiline testimine kui
teadusuuringute toovahend



Geneetilise testimisega seotud teadusuuringud séltuvad suures osas inimeste koeproovide ja
nendega seotud andmete kasutamisest ja vahetusest, sest kdik bioloogilised proovid sisaldavad
DNA-d. Need vdivad erineval maaral véimaldada kindlaks teha nende inimeste isikuid, kes olid
proovide ja andmete allikaks. Geneetilised uuringud tuginevad ka genealoogilistele, rahvastiku-,
Kliinilistele ja isikuandmetele. Grupp on keskendunud teadusuuringu aspektidele, kuna inimestelt
parinevad proovid ja andmed on asendamatuteks vahenditeks geenitestide valjatddtamisel,
valideerimisel ja arendamisel potentsiaalse kliinilise kasutuse jaoks, muuhulgas
farmakogeneetikas, ning vastavatele eetilistele, juriidilistele ja sotsiaalsetele klsimustele.

"Biopanga" mdistet kasutatakse erinevalt, téhistamaks mitut tilpi bioloogiliste proovide
kogumeid. Grupp peab biopanga kollektsioonide all silmas bioloogilisi proove koos nendega
seotud andmebaasidega, mis voimaldavad teatud tasemel juurdepdésu ja kasutamise
teadustds. Avalikkuse usaldus geneetilise testimisega seotud uuringute suhtes soéltub

suures osas sellest, mil viisil sellistest biopankadest saadud proovide ja andmete kasutamine
on korraldatud ja kuidas sellest teavitatakse. See kehtib selliste valdkondade puhul nagu
informeeritud ndusolek, séilitamine, andmekaitse ja proovide anonimiseerituse aste,
uurimustulemustest voi vajadusel individuaalse ekspertiisi tulemustest teavitamine.
Soovitavaks peetakse kujundada EL tasemel nende kiisimuste osas vélja Uhtlustatud
l&henemine. Grupp on teadlik sellest, et Euroopa Ndukogus on véljatddtamisel tegevus seoses
bioloogilise materjali ja sellega seotud andmete séilitamise ja teadusuuringutes kasutamisega.

Soltuvalt selliste "biopankade" tegevuse ulatusest ja kontekstist, on soovitav ja voib olla ndutav
nende ametlik identifitseerimine ja registreerimine, samuti nende pikaajalise majandusliku
aratasuvuse tagamine. Eksisteerib vajadus biopankade-alase koolituse ja juhiste jérele,

mis tagaksid kontrolli kogude kvaliteedi ja taoliste hoidlate eetilise juhtimise Cle.

Geenide seotuse uurimiseks kindlate haigustega ja sellele seotusele kinnituse leidmiseks,
sealhulgas diagnostikatoodete, -seadmete ja muude té6vahendite valjatdotamiseks,

on juurdepéas hasti kirjeldatud inimese koeproovidele teadusuuringute ja arendust66
otstarbel kasutamiseks hadavajalik. Vi. aruande ptk 4.2.

a. Ule kogu EL-i tuleks vélja td6tada ja kooskélastada juhised, mis tagaksid,
et proovide, sealhulgas arhiveeritud kogudest saadavate, kasutamisel ei esineks
mottetuid viivitusi ega takistusi, eriti kui on piisaval maéral arvesse véetud nende
identifitseeritavuse taset;

b. liikmesriigid peaksid astuma samme tagamaks, et enne teadusuuringu alustamist
oleks saadud heakskiit kompetentselt jarelevalvekomiteelt;

c. luua tuleks EL-is juba olemasolevate biopankade nimistu, kus oleksid toodud
standardid ja juurdepéaasu eeskirjad ning oleks naidatud, mida seal sisalduvast voib
ja mida ei voi geneetiliste uuringute otstarbel kasutada;



d. sisse tuleks viia lle kogu EL-i rakendatav siisteem olemasolevate biopankade
praeguse kasutamise hindamiseks ja jalgimiseks;

e. Euroopa Komisjon peaks hoolikalt jalgima OECD poolt moodustatud "bioloogilise
ressursi keskuste" rakkeriilhma tegevust seoses standardite valjatédtamisega;

f.  Euroopa Komisjon peaks sellest tegevusest juhinduma.

Tuleks ara markida, et biopankadega seotud kisimused ulatuvad geneetilisest testimisest

palju kaugemale. Vaid vahestel liikmeriikidel on selles valdkonnas hasti valjatéétatud juriidiline
raamistik. Praegu ei ole Uhtegi EL-i direktiivi, mis reguleeriks kudede ja rakkude konserveerimise
kasutamist teadusuuringute eesmargil. Vt. aruande ptk 4.2.

a. Euroopa Komisjon peaks hoolikalt jalgima vastavasisulisi selles valdkonnas aset
leidvaid ettevotmisi ja arenguid liikmesriikides ja Ulemaailmses kontekstis;

b. EL-i tasemel tuleks kooskolas muude algatustega astuda samme jalgimaks ja
késitlemaks regulatiivseid kiisimusi, mis on seotud inimese bioloogilise materjali
ja sellega seotud andmete kogumitega ja nende kasutusviisidega.

Piirilene proovide ja andmete vahetus on oluline parandamaks Euroopas selle valdkonna alast
koost6dd. Sellise vahetuse juures méngivad olulist rolli eetilised kiisimused nagu naiteks
informeeritud ndusoleku kehtivus. Vt. aruande ptk. 1.4.

a. Euroopa Komisjon peaks hindama vajadust Ghtlustatud standardite
valjatdétamiseks, et kasutada inimestelt véetud proove ja nendega seotud
andmeid teaduslikus t66s (sealhulgas informeeritud ndusolekuga seotud
kusimused) ning hindama nende teostatavust, vottes arvesse vastavaid
rahvusvabhelisi piiritilest proovide vahetamist puudutavaid konventsioone.



Informeeritud ndusoleku kiisimused seoses uutesse kogudesse sisestatavate inimestelt

ja gruppidelt voetud proovidega voivad erineda praeguste kogude juures kohaldatavatest,

kus inimestega, kellelt proovid on véetud, ei ole mdnikord aastaid Uhendust olnud. Reeglina

on ndutav selgesdnaline kirjalik ndusolek, kuid proovide ja/voi andmete tulevaste kasutusviiside
kohta, mida proovi vétmise ajal ei osatud veel ette néha, ei pruugi ndusolekut olla.
HuvikUsimusteks on siin inimese ja Uhiskonna autonoomia austamine seoses nende kontrolliga
proovide kasutamise Ule, andmete ja proovide levitamisega ja riigi piiridest valjapoole
sattumisega ning meetoditega, mis Uhilduvad teadusuuringu iseloomuga ja samas
respekteerivad inimdigusi. EL-is on hetkel levinud erinevad seisukohad ja tavad. Inimgeneetika
valdkonnas td6tavad spetsialistid on vélja té6tanud soovitusi ja mitmed eetikainstitutsioonid

on votnud seisukohti.

Geneetilised andmed kujutavad endast isiku kohta kaivat informatsiooni, millel kas on voi ei

ole meditsiinilise tdhendus indiviidi jaoks vdi meditsiiniline voi kultuuriline tdhendus Uhiskonna
tasemel. Bioloogilisi proove ja nendega seotud voi neist tulenevat mistahes liiki voi péaritolu
geneetilist voi meditsiinilist informatsiooni ei tohi koguda, séilitada ega kasutada ilma,

et eelnevalt oleks selleks saadud informeeritud néusolek asjakohase protsessi voi menetluse
kaudu, mille hulka kuulub asjakohane heakskiit vastavatelt jarelevalveorganitelt, ja Ghiskondlike
aspektide arvestamine kus vajalik, s6ltumata kogumise eesmérgist ja anonimiseerituse
tasemest.

Geneetilise mitmekesisuse uurimiseks kasutatavaid proove tohiks saada Uksnes kohalike ja
riiklike "traditsioonide" ja eeskirjade vdi seaduste kohaselt. Proovide ja isikuandmete allikad ning
vastav kokkulepe nende kasutamise kohta peaks olema dokumenteeritud kdigis protokollides ja
trikistes. Kasutatavad informeeritud ndusoleku protsessid ja menetlused peavad kavandatava
teadusuuringu, sealhulgas testide tulemuste inimestele ja rahvastikule edastamise viiside ning
proovide kasitsemise ja proovide doonorite diguste osas olema téiesti labipaistvad. Grupp on
arvamusel, et patsientide ja patsiendiorganisatsioonide vaateid ning avalikku diskussiooni
biopankade teemal, eriti mis puudutab ndusolekuga seotud kisimusi, tuleks taiendavalt uurida.
Vt. aruande ptk 3.3.2,4.1,5.1.2ja 7.1.4.

a. Euroopa Komisjon peaks edendama arutelu véimalusi huvitatud osapoolte vahel, et
toetada kogemuste vahetamist proovide ja andmete teadusuuringutes
kasutamiseks Euroopas Uksikisiku, perekonna ja populatsiooni tasemel;

b. Euroopa Komisjon peaks rahastama multidistsiplinaarseid teadusuuringuid
sotsiaalsete, eetiliste ja juriidiliste klisimuste osas, mis on seotud inimgeneetika
alaste teadusuuringute juures kohaldatava informeeritud néusoleku protseduuriga
ja muude asjakohaste valdkondadega, mis on geneetikaalaste teadusuuringute
arendamise juures olulise tahtsusega.



Grupp arvamusel, et Uhe v6i enama léhisugulase arvestatava huvi korral on surnud isikutelt
proovide ja geneetiliste andmete saamine diguspéarane ka siis, kui inimene pole enne surma
ndusolekut andnud: ndusoleku puudumist ei tohi vérdsustada mitte-ndusolekuga. Lisaks sellele
peaks nende andmete kasutamine anonumiseeritud kujul olema lubatud teadusuuringute ja
geenitestide edasiarendamise eesmargil ja dppeotstarbel. Vi. aruande ptk 4.1.

a. Liikmesriigid peaksid astuma samme edendamaks ligipdasudigust surnud isikutelt
voetud proovidele ja andmetele l&hisugulase arvestatava huvi korral;

b. liikmesriigid peaksid astuma samme lubamaks surnud isikutelt voetud
anonumiseeritud proovide kasutamist geneetikaalaste teadusuuringutes, uute
geenitestide véaljatéétamisel ning dppeotstarbel.

Laste ja sotsiaalselt kaitsetute inimeste osalemise korral geneetilistes teadusuuringutes tuleb
kohaldada p6himaétet, et 1ahtuda tuleb nende parimatest huvidest, ja nagu kdigi muudegi
inimkatsete korral, tuleb reeglina rakendada selliste inimeste erilist kaitset. Lastelt voetud
proovide ja andmete pikaajalise sailitamise ja kasutamisega tdstatub oluline kiisimus, millal
tuleks nendelt vastav heakskiit voi ndusolek saada. Grupp tunnistab, et selle kohta "mida lapsed
motlevad” ja kuidas oleks kdige parem neile informatsiooni esitada, on saadaval vdhe andmeid.
Vt. aruande ptk. 7.1.2.

a. Alaealiste ja sotsiaalselt kaitsetute inimeste koeproovide ja nendega seotud
andmete kasutamine teadusuuringutes peaks olema lubatud, kui sealjuures
lahtutakse nende parimatest huvidest;

b. erilist tdhelepanu tuleks pdorata laste arvamustele, neile antavale informatsioonile
ja laste heakskiidu ja/vdi ndusolekuga seotud kisimustele.
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