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1 Mita arvioitiin?

Arviolta yli 300 000 suomalaista kérsii harvinaissairaudesta. Niitd tunnetaan noin 8000 ja arviolta
80 prosenttia niistd on perinnoéllisid. Suomalaisen tautiperinnon yli 40 sairautta luetaan harvinais-
sairauksiin.! Eurooppalaisen méaritelman mukaan sairaus on harvinainen, kun siti sairastaa enin-
tdan 5 ihmistd 10 000 ihmisesti. Ultraharvinaiseksi maaritellaan sairaus, joita sairastaa enintdan 1
ihminen miljoonasta. Kaikkiaan harvinaissairauksia sairastavia on 6—8 prosenttia viestosti.2

Arvioinnin tavoite ja arviointikysymykset

Arvioinnin tavoitteena oli tunnistaa harvinaissairauksien hoidon jiarjestimiseen liittyvia hyvia kay-
tantoja seka kehittamistarpeita HUS-alueella. Arviointi siséltyi tarkastuslautakunnan arviointi-
suunnitelmaan 2023—2025 ja vuoden 2024 tyoohjelmaan. Arvioinnissa selvitettiin

e miten harvinaissairauksien hoito on organisoitu ja resursoitu HUSissa

¢ miten perusterveydenhuollon ja erikoissairaanhoidon integraatio ja yhteistyo toteutuvat har-
vinaissairauksien hoidossa

e miten HUS hyodyntia eurooppalaisia harvinaissairauksien osaamisverkostoja.

Arviointi perustui harvinaissairauksien yksikosta vastaavan viranhaltijan Ulkoisen tarkastuksen yk-
sikolle pitamaan toiminnan esittelyyn, asiakirja-aineistoihin ja tietopyyntoihin. Lisaksi tehtiin kysely
Uudenmaan hyvinvointialueiden ja Helsingin kaupungin perusterveydenhuollossa toimiville 1aaka-
reille ja kirjallisuuskatsaus potilaskokemuksista. Arvionnissa oli tarkoitus tehda kirjallisuuskatsaus
harvinaissairauksien hoidon parhaista jarjestamistavoista, mutta tutkimustietoa ei loytynyt. Arvi-
oinnissa kuultiin my6s HUSin kokemusasiantuntijaa.

Arvioinnin toteuttivat tuloksellisuustarkastaja Jaana Isojarvi ja arviointipaallikké Jenni Hamalai-

nemn.

! Wedenoja S, Kiirifiinen H. Seppinen M. Harvinaissairauksien kirjo on laaja ja monialainen. Suom Laikiril 2023;78(47-48):1919—
1922.; Harvinaisten sairauksien kansallinen ohjelma 2019—2023 (valtioneuvosto.fi). Helsinki: Sosiaali- ja terveysministerio, 2019. Sosi-
aali- ja terveysministerion raportteja ja muistioita 2019:49.

2 Wedenoja S, Kaaridinen H. Seppanen M. Harvinaissairauksien kirjo on laaja ja monialainen. Suom La&karil 2023;78(47—-48):1919—
1922.
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2 Harvinaissairauksia hoidetaan yliopistosairaaloissa

Harvinaissairauksien diagnostiikka ja hoito on lainsdddannolla keskitetty yliopistosairaaloihin,
joissa kaikissa on harvinaissairauksien yksikko. Yliopistosairaalat ovat jisenini 24:ssd eurooppa-
laisessa harvinaissairauksien virtuaalisessa osaamisverkostossa (ERN). ERN-verkostot mahdollis-
tavat kansainvilisen tiedonvaihdon ja tiedon kerddamisen harvinaissairauksista. HUS on mukana
23 verkostossa.3 Suomi toimii my0s pohjoismaiden harvinaissairauksista vastaavien viranomaisten
ja potilasjarjestojen edustajien Nordic Network of Rare Diseases (NNRD) - yhteistyoverkostossa.
Terveyden ja hyvinvoinnin laitos (THL) toimii kansallisena koordinaattorina, jonka tehtavana on
lisita tietoa harvinaissairauksista ja kehittda palvelujarjestelmia seka harvinaistoimijoiden verkos-
toa.4

Harvinaissairauksien hoitoa on kehitetty kansallisten ohjelmien avulla. Kolmannen, vuodet 2024—
2028 kattavan ohjelman strategisina tavoitteina ovat muun muassa hoito- ja palvelupolkujen laati-
minen seka tiedon keraaminen harvinaissairauksien oman tautiluokituksen, Orpha-koodiston
avulla. Koodistosta 16ytyy yli 6 000 harvinaissairaudelle omat erityiset diagnoosikoodinsa. Aiem-
pien, vuodet 2014-2017 ja 2019-2023 kattaneissa ohjelmissa tavoitteina oli muun muassa tiedon
lisadminen harvinaissairauksista, yliopistosairaaloiden harvinaissairauksien yksikoiden perustami-
nen, niiden tehtavien ja aseman vakiinnuttaminen ja resurssien varmistaminen, seka osallistumi-
nen ERN-verkostoihin. Lisdksi tavoiteltiin harvinaissairaiden osallisuuden turvaamista omassa
hoidossa ja palveluissa, tutkimuksen edistamista ja harvinaissairauksien kansallisen koordinaation
ja tyonjaon selkeyttamista.s

HUSin Harvinaissairauksien yksikko kuuluu Naisten, Lasten ja nuorten palvelut -tulosalueeseen ja
toimii Uudessa lastensairaalassa. Henkilokuntaa yksikossa on 2, osastonyliladkari ja sairaanhoi-
taja. Yksikon tehtiavana on organisoida hoitoa HUS-alueella niin, ettid se on mahdollisimman katta-
vaa ja tasalaatuista kaikenikaisille. Yksikko toimii verkostomaisesti. Silla ei ole omaa vastaanotto-
toimintaa, mutta se auttaa oikean hoitopaikan ja hoitavan tahon loytamisessa ja HUS-alueen julki-
sen terveydenhuollon laakarit voivat konsultoida sita.® Puhelinkonsultaatioiden méaara vaihtelee, ja
niita tulee HUSIn sisalta ja ulkopuolelta yhteensa noin 3-8 viikossa. Lahetteita saapuu viikossa
noin 2-3, ja niista 9o prosenttia ohjataan eteenpain HUSin eri yksikoihin ja erikoisaloille. Poliklini-
koiden sisille on perustettu erityisvastaanottoja, joilla tuetaan asiantuntijaryhmien syntya ja yllapi-
toa, mutta erityisvastaanottojen resurssit eivit riitd hoitamaan kaikkia harvinaissairaita, jolloin po-
tilaita hoidetaan my®0s tavallisilla poliklinikoilla. Harvinaissairauksiin keskittyneita erityisvastaan-
ottoja on yli 40 aihealueessa, esimerkiksi ALSissa, verisuonipoikkeavuuksissa, perinnollisissa ja
harvinaisissa ihosairauksissa, perinnollisissa sydanlihassairauksissa, harvinaisissa

3 HUS ei ole jasen luuston sairauksia kasittelevissa ERN BOND-verkostossa.

4 THL. Harvinaissairauksien kansallinen koordinaatio (thl.fi). Viitattu 13.5.2024. Valtioneuvoston asetus erikoissairaanhoidon tyonja-
osta ja erdiden tehtdvien keskittamisesta (finlex.fi). 582/2017, 4 §; Terveyskyld, Genetiikan ja harvinaissairauksien talo. Eurooppalaiset
harvinaissairauksien osaamisverkostot (terveyskyla.fi). Viitattu 29.5.2024; 1.10.2024.

5 Harvinaisten sairauksien kansallinen ohjelma 2014-2017 (valtioneuvosto.fi). Helsinki: STM, 2014. Harvinaisten sairauksien kansalli-

nen ohjelma 2019-2023 (valtioneuvosto.fi). Helsinki: STM, 2019.; Wedenoja S. Harvinaisten sairauksien kansallinen ohjelma 2024 —
2028 (julkari.fi). Helsinki, Terveyden ja hyvinvoinnin laitos, 2024. Ohjaus 1/2024. Viitattu 2.8.2024.; THL. Harvinaissairauksien
Orpha-koodit (thl.fi). Viitattu 1.10.2024.

6 HUS. Harvinaissairauksien yksikko, toimintakertomus 2023-toimintasuunnitelma 2024.



https://thl.fi/tutkimus-ja-kehittaminen/tutkimukset-ja-hankkeet/harvinaissairauksien-kansallinen-koordinaatio
https://www.finlex.fi/fi/laki/alkup/2017/20170582
https://www.finlex.fi/fi/laki/alkup/2017/20170582
file://///husnasabe/Yhteiset/8960_Ulkoinen_Valvonta/Arviointikertomus%202024/Harvinaissairaudet/erveyskyla.fi/genetiikkajaharvinaiset/tietoa/eurooppalaiset-harvinaissairauksien-osaamisverkostot
file://///husnasabe/Yhteiset/8960_Ulkoinen_Valvonta/Arviointikertomus%202024/Harvinaissairaudet/erveyskyla.fi/genetiikkajaharvinaiset/tietoa/eurooppalaiset-harvinaissairauksien-osaamisverkostot
http://urn.fi/URN:ISBN:978-952-00-3402-3
http://urn.fi/URN:ISBN:978-952-00-4094-9
http://urn.fi/URN:ISBN:978-952-00-4094-9
https://www.julkari.fi/handle/10024/148190
https://www.julkari.fi/handle/10024/148190
https://thl.fi/tutkimus-ja-kehittaminen/tutkimukset-ja-hankkeet/harvinaissairauksien-kansallinen-koordinaatio/harvinaissairauksien-orpha-koodit
https://thl.fi/tutkimus-ja-kehittaminen/tutkimukset-ja-hankkeet/harvinaissairauksien-kansallinen-koordinaatio/harvinaissairauksien-orpha-koodit
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reumasairauksissa ja harvinaisissa epilepsioissa. Erillisten harvinaissairauksien poliklinikoiden pe-
rustaminen ei ole tiukassa taloudellisessa tilanteessa mahdollista.”

HUSissa on kiynnistetty lisdksi moniammatillisia harvinaissairauksien ohjelmia, jotka koostuvat
ERN-verkostoissa toimivista asiantuntijoista. Ohjelmien tehtdviana on vastata harvinaissairauksien
diagnostiikasta, hoidosta ja seurannasta, osallistua aktiivisesti hoitamiensa harvinaissairauksien
tutkimukseen ja hoitosuositusten laatimiseen seka tuottaa tietoa Terveyskyldn Genetiikan ja harvi-
naissairauksien talon verkkosivuille. Ohjelmien johtajat ja varajohtajat kuuluvat Harvinaissairauk-
sien yksikon johtoryhméiin.8

Tutkimuksen mukaan vuosina 2015—2020 harvinaispotilaiden osuus kaikista yliopistosairaaloiden
hoitokdynneista tai hoitojaksoista syntyneistia kustannuksista oli 15 prosenttia. Harvinaispotilaan
hoitokaynnin tai hoitojakson keskikustannus oli 882 euroa, joka oli 16 prosenttia muiden potilai-
den keskikustannusta korkeampi. Arviolta 18 prosenttia HUSin budjetista kiaytetdan harvinaissai-
rauksien hoitoon.°

Tekodly avuksi harvinaissairaiden varhaiseen tunnistamiseen

HUSin koordinoiman CleverHealth Networkin Harvinaissairaudet -tutkimuksessa analysoidaan
potilaspolkua ja diagnoosikoodistoa tekoalyn avulla. Tavoitteena on tunnistaa kolmea harvinaissai-
rautta eli verisuoni-, munuaiskerasen- ja lihastulehduksia sairastavat potilaat varhaisessa vai-
heessa. Tekoalyn havaitessa potilaan, jota mahdollisesti olisi hyva tutkia tarkemmin, erikoislaakari
arvioi havainnon. Jos viela monialaisen asiantuntijaryhman mielesta kyseessa saattaa olla harvi-
naissairaus, potilaaseen otetaan yhteytta. Tutkimukseen valitut sairaudet ovat sellaisia, joihin on
hoito, mutta joiden diagnoosi usein viivastyy ja potilaspolut ovat pitkia.:

Orpha-koodit helpottavat tiedon keruuta harvinaissairauksista

Terveydenhuollon tietojarjestelmissa ei pystyta tunnistamaan harvinaissairaita eika keraamaan tie-
toa harvinaissairauksista, silla kaytossa oleva ICD-10-tautiluokitus ei sisalla omaa, tarkkaa diag-
noosikoodia kuin vain pienelle osalle harvinaissairauksia. Harvinaissairauksien oman Orpha-koo-
diston kayttoonotto yliopistosairaaloissa alkoi vuonna 2023 ja se on ollut kaytossa Apotissa maalis-
kuusta 2023. HUS oli maailmassa kolmas, Pohjoismaissa toinen ja Suomessa ensimmaéinen koodis-
ton kayttoon ottanut sairaala. Koska koodit ovat kaytossa myos THL:n Hoitoilmoitusrekisterissa,

7 Osastonylilaakari, Harvinaissairauksien yksikko, sahkoposti 27.9.2024, 14.10.2024 ja 29.10.2024.

8 HUS.fi. Harvinaissairauksien yksikko, Uusi lastensairaala (hus.fi).; Seppanen M. Harvinaissairaudet ja niiden hoito — Harvinaissai-
rauksien yksikko. Henkilokohtainen tiedonanto, 21.3.2024.; HUS. Harvinaissairauksien yksikon konsultaatio-ohje (hus.fi). Viitattu
28.5.2024; HUS. Harvinaissairauksien yksikko, toimintakertomus 2023-toimintasuunnitelma 2024.

9 Wedenoja S, Kaaridinen H, Gissler M, Seppanen M. Voiko harvinaissairauksien esiintyvyytta tutkia ICD-10-koodien avulla? Suom Laa-
karil 2023;78: e38439 www.laakarilehti.fi/e38439 (Julkaistu 2.11.2023).

1o HUS. Harvinaissairauksien yksikko. Toimintakertomus 2023 — toimintasuunnitelma 2024.; Kirontech. Rare Disease Patient Path
Optimization. Dec 16, 2015.

1 Seppanen M. Harvinaissairaudet ja niiden hoito — Harvinaissairauksien yksikko. Henkilokohtainen tiedonanto, 21.3.2024.; Clever-
Health Network. Harvinaissairauksien diagnostiikka (cleverhealth.fi). Viitattu 27.5.2024; Seppéanen A. Tekoily tulee vasta kun ehtii.
Suom Ladkaril 4.3.2024. Viitattu 27.5.2024.



https://www.hus.fi/potilaalle/sairaalat-ja-toimipisteet/uusi-lastensairaala/harvinaissairauksien-yksikko-uusi
https://www.hus.fi/ammattilaiselle/harvinaissairauksien-yksikon-konsultaatio-ohje
https://www.cleverhealth.fi/fi/harvinaissairauksien-diagnostiikka/
https://www.laakarilehti.fi/terveydenhuolto/tekoaly-tulee-vasta-kun-ehtii/
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pystytdan potilastietojarjestelmien tiedot kokoamaan yhteen ja tuottamaan kansallisen tason tietoa
harvinaissairauksista. Kertyneen tiedon pohjalta voidaan kehittda palveluita ja varmistaa, ettd har-
vinaissairauksien diagnoosi ja hoito toteutuvat asianmukaisesti.’2 Potilas- ja asiakastietojarjestel-
madn tarvitaan vield muutoksia, jotta tietojen siirto THL:n jarjestelmiin on mahdollista.3

12 HUS. Harvinaissairauksien Orpha-koodit otettiin kdytt6on Apotti-jarjestelméssa (hus.fi). Viitattu 28.5.2024.; THL. Harvinaissairauk-
sien Orpha-koodien kédytt6 mahdollistaa harvinaissairauksien tietopohjan rakentamisen (thl.fi). Viitattu 3.10.2024.
13 Osastonylilaakari, Harvinaissairauksien yksikko, sahkoposti 14.10.2024.



https://www.hus.fi/ajankohtaista/harvinaissairauksien-orpha-koodit-otettiin-kayttoon-apotti-jarjestelmassa
https://thl.fi/-/harvinaissairauksien-orpha-koodien-kaytto-mahdollistaa-harvinaissairauksien-tietopohjan-rakentamisen
https://thl.fi/-/harvinaissairauksien-orpha-koodien-kaytto-mahdollistaa-harvinaissairauksien-tietopohjan-rakentamisen
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3 Harvinaissairauksien mutkikas potilaspolku lisaa kustannuksia

Harvinaissairauksien tunnistaminen on haastavaa. Aikuisilla diagnoosin saaminen kestéa arviolta
keskiméaarin 5 vuotta tai jopa 19 vuotta, ja lapsilla 6 vuotta. Diagnoosin ja hoidon viivistyessa sai-
rastavuus ja kuolleisuus lisddntyvit ja terveydenhuollon kustannukset kasvavat. 4

HUSissa analysoitiin yli 60 000 harvinaissairaan potilaspolkua ja kustannuksia ennen kuin poti-
laalle 16ytyy oikea diagnoosi. Tyypillinen potilaspolku esitetdan kuviossa 1 ja sille on tunnus-
omaista, ettd potilaalla on paljon hoitokontakteja eri yksikoihin. Kuvassa pallot esittavit osastoja ja
numerot pallojen sisilla ovat osaston koodeja. Viivat esittavit ldhetteita tai konsultaatioita, ja nu-
merot sitd monesko potilaskdynti on kyseessa. Punaiset pallot esittavit osastoja, jotka ovat polun
pullonkauloja ja johon potilas toistuvasti palaa. Diagnosoinnin ja hoidon lisdksi kustannuksia ai-
heuttivat tukihoidot ennen diagnoosiin paasemisti.'s

Kuvio 1. Harvinaissairaan tyypillinen potilaspolku

Lahde: HUS Harvinaissairauksien yksikkd (by KironTech).

14 Wedenoja S, Kaaridinen H. Seppanen M. Harvinaissairauksien kirjo on laaja ja monialainen. Suom Lazkaril 2023;78(47-48):1919-
1922.; Nevalainen PI, Jormanainen V, Seppanen M. Tie harvinaissairauden epiilysta diagnoosiin voi olla mutkikas. Suom Laakéaril
2023;78(47-48):1925-1928.; Wedenoja S, Aaltonen K, Kadridinen H. Kohti harvinaissairauksien hoitopolkuja (duodecimlehti.fi). Laa-
ketieteellinen aikakauskirja Duodecim 2024;140(1):9-10.

15 Seppanen M. Harvinaissairaudet ja niiden hoito — Harvinaissairauksien yksikko. Henkilokohtainen tiedonanto, 21.3.2024


https://www.duodecimlehti.fi/duo18045
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3.1 Miten HUS on pystynyt tukemaan perusterveydenhuoltoa harvinaissairauksissa?

Diagnosoinnin ja hoidon parantamiseksi harvinaissairauksia koskevaa tietoa ja osaamista tarvitaan
lisda myos muualla kuin yliopistosairaaloissa.’® Arvioinnissa tehtiin syyskuussa 2024 kysely perus-
terveydenhuollon ladkireiden kokemuksista harvinaissairauksien hoidosta ja harvinaissairauksiin
liittyvaa tiedontarvetta. Pyynto valittaa kyselya lahetttiin Helsingin kaupungin ja ja Uudenmaan
hyvinvointialueiden johtaville ylilddkareille. MyoOnteisesti pyyntoon vastasivat Iti-Uudenmaan,
Lansi-Uudenmaan ja Vantaan ja Keravan hyvinvointialueiden johtavat ylildakarit.

Kyselyyn vastasi 23 ladkaria.

e Vastaajista 7 (32 %) kertoi kohtaavansa silloin tilloin harvinaissairauksia sairastavia poti-
laita, ja 14 harvoin (64 %).

e Vastaajat kokivat olevansa melko (N=16; 70 %) tai erittain heikosti (N=7; 30 %) perehty-
neita harvinaissairauksiin.

e 13 vastaajaa (61 %) ei osannut ottaa kantaa siihen, tuottaako HUS riittavasti tietoa harvi-
naissairauksista, 3 vastaajan (13 %) mielesta tietoa tuotetaan riittavasti ja 6 vastaajan (26
%) mielesta tietoa ei tuoteta riittavasti.

e 13 vastaajaa (56 %) ei osannut sanoa, tarjoaako HUS riittavasti koulutusta harvinaissai-
rauksista, 2 vastaajan (9 %) mielesta koulutus on riittavaa, 6 vastaajaa totesi, ettei koulu-
tusta tarjota riittavasti ja 2 vastaajaa (9 %) ei kokenut tarvetta koulutukselle.

¢ Yli puolet vastaajista (56 %) ei tiennyt, mihin lahettaa potilas, jolla epaillaan harvainaissai-
rautta. Vastaavasti 8 vastaajalle (35 %) asia oli selked ja 2 (9 %) ei osannut sanoa.

e Vastaajista 11 (48 %) oli tyytyvainen HUSin tarjoamaan konsultaatiotukeen, 1 vastaaja oli
tyytymaton (4 %) ja 11 vastaajaa (48 %) ei osannut sanoa. 16 vastaajalla (70 %) oli kaytos-
saan eKonsultaatio-jarjestelma.

e HUSin lahetekaytantoja toimivana piti 7 vastaajaa (31 %), 9 vastaajaa (39 %) ei osannut sa-
noa ja 7 (30 %) naki niissa kehittamisen tarvetta.

Avovastauksissa toivottiin mahdollisuutta liittaa lahetteeseen kuva ja vastata lahetepalautteeseen
myos ilman virallista taydennyspyyntoa, seka korjausta siihen, ettei lahetteeseen annettu palaute
aina tule nakyviin lahettaville ladkarille ilman, ettd han kay erikseen potilaan tiedoissa uudelleen.
Yhdessa avovastauksessa todettiin, etta lihete ei aina mene lapi silloin, kun potilaan tilanne on mo-
nimuotoinen ja haastava.

HUSilta toivottiin koulutusta siitd, milloin epiilld harvinaissairautta, ohjeistusta mihin lahetteet
toimitetaan, tietoa siitd missa diagnoosi lopulta tehdain ja konsultaatiotukea. Lisdksi toivottiin hy-
via epikriiseja, konsultatiivisia erikoissairaanhoidon kaynteja ja hoitojaksoja. Koettiin myos, etta
erikoislaakarin olisi tarked epailla harvinaissairautta, vaikka perusterveydenhuolto ei sairautta
osaisi epiilld, sekd luottamusta perusterveydenhuollossa nousseeseen epiilyyn. Toisaalta HUSin

16 Wedenoja S, Aaltonen K, Kadridinen H. Kohti harvinaissairauksien hoitopolkuja (duodecimlehti.fi). Ladketieteellinen aikakauskirja
Duodecim 2024;140(1):9-10.


https://www.duodecimlehti.fi/duo18045
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nakokulmasta koulutusta on tarjottu, mutta osallistumisaktiivisuus ja kiinnostus ottaa vastaan
koulutusta siti tarjottaessa on ollut vahaista.!”

Vastauksissa toivottiin, etta tietoa harvinaissairauksista olisi helpommin loydettavissa. Kaivattiin
tietopankkia, josta loytyisivat oireet, laakityksen vaikutukset ja tietoa miten muut sairaudet vaikut-

tavat.

17 Osastonylilddkari, Harvinaissairauksien yksikko, sahkoposti 14.10.2024 ja 17.10.2024.
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4 Harvinaissairaiden kokemuksia terveydenhuoltojarjestelmasta

Suomessa on tehty joitakin ammattikorkeakoulututkintoon johtavien hoitotyon ja sosiaalialan kou-
lutusohjelmien opinnaytetoita, jotka kasittelevit harvinaissairauksia sairastavien kokemuksia sosi-
aali- ja terveydenhuollosta. Valon kyselytutkimuksessa (380 vastaajaa) selvitettiin, saavatko poti-
laat tarvitsemansa palvelut seka sairauden edellyttimé&a hoitoa sekia onko hoidon ja palvelujen saa-
tavuudessa alueellisia eroja. Opinndytetyon mukaan harvinaissairauksista on olemassa erityisesti
suomenkielista tietoa usein liian vihin tai ei ollenkaan. Terveydenhuoltojarjestelmén tiedon puute
vaikuttaa palvelujen saatavuuteen, ja potilas tai laheinen voi joutua ottamaan vastuuta kaytannon
asioiden hoitamisesta. Lisdksi diagnoosin saaminen voi kestiaa jopa vuosikymmenia, ja vastuulaa-
karia kaivattiin ottamaan vastuu hoidon kokonaisuudesta, koska hoito on pirstaloitunut usean hoi-
tavan yksikon vastuualueelle. Potilaita on saatettu kohdella jarjestelméssa epaasiallisesti. Maakun-
tien vililla oli alueellisia eroja hoidon ja palvelujen saannissa.'8

Tiedon riittamattomyys ja heikkous kavi ilmi myos Hildénin kyselytutkimuksessa (24 vastaajaa).
Hoitotakuu ei toteudu taysin, kiireellisen hoidon saaminen oli ongelmallista ja palvelut eivit ole
yhdenvertaisesti saatavilla ja saatavuudessa on alueellisia eroja. Vastauksista nousi kehittamiskoh-
teiksi potilaan kuunteleminen, tietoisuuden lisadminen sairaudesta, terveydenhuollon ammattilais-
ten kouluttaminen potilaan kohtaamiseen seki terveydenhuollon resurssien kehittaminen. Lisaksi
esiin nousivat terveydenhuollon ammattihenkil6iden huonot kaytostavat.»9

Pesonen, Kylma, Onnela ja Sarnola selvittivat haastattelututkimuksella (20 haastateltua) harvinais-
sairautta sairastavien kokemuksia laakehoidosta Suomessa. Kokemukset ladkehoidosta olivat paa-
osin hyvia, mutta tietoa harvinaissairauksista ja niiden hoidosta kaivattiin lisaa. Tutkimuksessa tuli
esiin ladkareiden tiedon puute, joka harvinaissairauksien vaikean tunnistettavuuden ohella hidasti
ladkehoidon saamista. Koettiin, ettd potilaan on osattava paljon lddkehoidostaan ja oltava itse ak-
tiivinen oikean hoidon saamiseksi, oikean ladkehoidon selvittimiseksi ja uusien ladkkeiden saa-
miseksi kayttoon. Huolta kannettiin ladkehoidon katkeamisesta, ja vastuu omasta ladkehoidosta
koettiin toisinaan raskaaksi.2°

Harvinaissairaiden kokemuksia on selvitetty myos kansainvalisessa tutkimuskirjallisuudessa. Lip-
pen, Diesenin ja Feragenin jarjestelmallisessa kirjallisuuskatsauksessa tuli ilmi terveydenhuollon
ammattilaisten tiedon puute, joka saattoi johtaa viivastyneeseen diagnoosiin, huonoon kohteluun
tai sosiaalihuollon palveluiden epaamiseen ja potilaiden luottamuksen vihenemiseen terveyden-
huollon ammattilaisia kohtaan. Kirjallisuuskatsauksessa ilmeni myos tarve kokonaisvaltaiselle hoi-
dolle ja hoidon koordinoinnille, seka potilaiden oma aktiivisuus ja erdanlainen asiantuntijapotilaan
rooli.>

18 Valo P. Harvinaissairaat sosiaali- ja terveydenhuollossa (theseus.fi). Opinnéytetyd, AMK. Sosiaalialan koulutusohjelma, sosionomi.
Satakunnan ammattikorkeakoulu, 2020.

19 Hildén M-M. Terveydenhuollon laatu hereditaarista angioddeemaa sairastavien kokemana (theseus.fi). Hoitotyon tutkinto-ohjelma,
sairaanhoitaja. Oulun ammattikorkeakoulu, 2020.

20 Pesonen H, Kylma J, Onnela K, Sarnola K. Haastattelututkimus harvinaissairautta sairastavien kokemuksista lddkehoidostaan Suo-
messa (dosis.fi). Dosis 2023;39(4):422—437.

2t yon der Lippe C, Diesen PS, Feragen KB. Living with a rare disorder: a systematic review of the qualitative literature (onlineli-
brary.wiley.com). Mol Genet Genomic Med. 2017 Nov;5(6):758-773.
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Arvioinnissa haastateltu HUSin kokemusasiantuntija toi esille samoja, tutkimuksissa esiin nous-
seita asioita. Terveydenhuollon henkilGstoltd puuttuu tietoa harvinaissairauksista, potilaan tai la-
heisten taytyy itse olla aktiivisia, mutta heill4 ei aina ole uskottavuutta ammattilaisten silmissa ja
ladakarin auktoriteetti on vahva. On haastavaa joutua todistelemaan potilaan erityistarpeita esimer-
kiksi paivystystilanteissa, ja Apotissa tulisikin olla merkinta potilaan tilanteesta ja tarpeista. Lia-
kiri, joka ei tunne tilannetta, voi paattaa siirtda potilaan perusterveydenhuoltoon, jossa ei ole sa-
manlaista asiantuntemusta potilaan sairaudesta kuin erikoissairaanhoidossa eiki aikaa perehtya
harvinaissairauksiin. Aikuispotilaan kohdalla potilasta hoidetaan usein vain oman erikoisalan na-
kokulmasta harvinaissairauden kokonaisvaltaisen hoidon sijaan. Haasteena on myos tiedon kulku
potilaan hoitoa koskevista asioista erikoisalojen valilla.22

Kokemusasiantuntijan ndkokulmasta HUSissa oli saatu myos erinomaista hoitoa. Lasten puolella
potilaalla oli nimetyt 1d4kari ja sairaanhoitaja, joihin saattoi ottaa suoraan yhteytta tarvittaessa
myos silloin, kun potilas ei ollut sairaalassa hoitojaksolla. Nimetty laakari koordinoi potilaan hoi-
toa, mika oli hyva asia. Aikuisten puolella vastaavaa kaytantoa ei ole.23

Tiedon lisidaminen harvinaissairauksista ja tiedon saaminen helposti kaikkien hoitavien tahojen
saataville on keskeista, ja helpottaisi myos potilaan ja laheisten asemaa. Jos potilaan hoidossa tar-
vitaan usean erikoisalan asiantuntemusta, tulisi hoito koordinoida HUSin sisalla siten, etta valty-
taan potilaan lahettamista valilla perusterveydenhuoltoon. Kokemusasiantuntijan mukaan tarvit-
taisiin oma harvinaissairauksien poliklinikka, tai vahintdan hoidon koordinaattori, joka saannolli-
sesti kavisi lapi potilaan tilanteen, laakityksen ja tarpeet. Tallaisia yksikoita ja koordinaattoreita on
useassa Euroopan maassa ja mallia on kehitetty myos Kanadassa ja Yhdysvalloissa. Harvinaissai-
rautta sairastavan potilaan kokonaisvaltaisessa hoidossa my6s omaiset huomioidaan hyvin.24

Muissa maissa harvinaissairauksien hoitoa annetaan niihin keskittyneilld klinikoilla

Arviointia varten etsittiin tutkimustietoa parhaista tavoista jarjestaa harvinaissairauksien hoito,
mutta tietoa ei loytynyt. Internet-hakujen perusteella harvinaissairauksien hoitoa on kansainvali-
sesti organisoitu erilaisin tavoin. Esimerkiksi Toronto General Hospital -sairaalassa on perustettu
tiettyjen harvinaissairauksien hoitoon keskittyvia klinikoita, joihin potilaat ohjataan lahetteella. 25
Englannissa Guy’s and St Thomas’ -sairaalan Rare Diseases Centre ottaa vastaan potilaita yleislaa-
karin lahetteelld. Kaynnin jalkeen sairaala on yhteydessa potilasta hoitavaan yleisladkariin ja mui-
hin ammattilaisiin, ja jarjestaa tarvittavat jatkokaynnit.2¢ Hollantilaisen Radboudin yliopiston 1aa-
ketieteellisessa keskuksessa on 19 harvinaisen sairauden klinikkaa, joihin tullaan ldhetteella ja
joissa potilas tapaa yhden tai useamman erikoislaakarin.>” Yhdysvalloissa on lukuisia harvinaissai-
rauksien hoitoa tarjoavia keskuksia, joilla jokaisella on omat kaytannot palveluihin

22 Kokemusasiantuntija, haastattelu 26.9.2024.

23 Kokemusasiantuntija, haastattelu 26.9.2024.

24 Kokemusasiantuntija, haastattelu 26.9.2024.

25 GoodHope Ehlers-Danlos Syndrome Clinic (uhn.ca); The Dalglish Family 22q Clinic (22q.ca). Viitattu 27.9.2024.

26 Guy’s and St Thomas NHS Foundation Trust. Overview. Rare Diseases Centre (guysandstthomas.nhs.uk).Viitattu 30.9.2024.

27 Radboud university medical center. Centers of clinical expertise for rare diseases (radboudume.nl). Viitattu 30.9.2024.
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hakeutumiseksi.2® Esimerkiksi Cleveland Clinic -sairaalan National Consultation Program -palve-
lun konsultaatioon potilas voi hakeutua itsendisesti tai terveydenhuollon ammattilaisen kautta. En-
sikdynnilla potilas tapaa sisitautien erikoislddkarin, jonka jialkeen hinet lahetetdan sopivan eri-
koisladkarin vastaanotolle. Jatkokaynnilla potilas saa hoitosuunnitelman.29

28 NORD Rare Disease Centers of Excellence (rarediseases.org). Viitattu 27.9.2024.
29 Cleveland Clinic. National Consultation Program. Your consultation at Cleveland Clinic (clevelandclinc.org). Viitattu 27.9.2024.
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5 Johtopaatokset ja tarkastuslautakunnan suositukset

HUS on laajasti verkostoitunut seka kansallisesti ettd kansainvilisesti muiden harvinaissairauksia
hoitavien sairaaloiden kanssa. Lisdksi HUS on kansainvilisesti ja kansallisesti edelldkévija harvi-
naissairauksien Orpha-koodiston kdyt6ssa. Tama mahdollistaa jatkossa tiedon keruun harvinais-
sairauksista, ja sen my6ta palveluiden kehittdmisen.

Harvinaissairauksien yksikon resurssit ovat pienet. Yksikossa toimii 2 terveydenhuollon ammatti-
laista, jotka auttavat oikean hoitopaikan l6ytdmisessd. Hoitovastuu jakautuu eri erikoisaloille eika
sitd koordinoida keskitetysti. HUSissa on eriytyneitd vastaanottoja poliklinikoiden sisélld, mutta
niiden resurssit eivét riitd hoitamaan kaikkia harvinaissairaita, jolloin potilaita hoidetaan tavalli-
silla poliklinikoilla.

Harvinaispotilaan hoitokdynnin tai hoitojakson keskikustannukset ovat korkeammat kuin muiden
potilaiden.

Kyselyyn vastanneet Uudenmaan hyvinvointialueiden perusterveydenhuollon laakarit kokivat tar-
vitsevansa lisai tietoa harvinaissairauksista ja mihin potilas lahetetdan, kun epaillaan harvinaissai-
rautta. Vastaukset HUSin lahetekaytantojen toimivuudesta olivat jakautuneet. Vastaajat kayttivat
laajasti eKonsultaatio-jarjestelmaa.

Harvinaissairaan potilaspolku on usein mutkikas, eika yksittdisen potilaan hoitoa koordinoivaa ta-
hoa ole. Tiedonkulku erikoissairaanhoidon ja perusterveydenhuollon seka erikoissairaanhoidon
erikoisalojen valilla voi olla puutteellista.

Tarkastuslautakunnan suositus harvinaissairauksien hoidon kehittédmiseksi

HUSIin tulee yhdessa hyvinvointialueiden ja Helsingin kaupungin kanssa edelleen kehittaa harvi-
naissairaiden potilaiden hoidon koordinaatiota seka selkiyttaa potilaiden hoitopolkua ja tiedonkul-
kua.
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