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Harvinaissairauksien diagnostiikan ja hoidon parantaminen edellyttda tiedon
ja osaamisen lisdamista perusterveydenhuollossa

Kohti harvinaissairauksien hoitopolkuja

rilaisia harvinaissairauksia on yli 7000, ja

niiden hoito jakautuu kaikille lddketieteen

erikoisaloille. Harvinaissairautta potevia
arvioidaan olevan Suomessa yli 300000, joten
jokainen ladkari kohtaa uransa aikana niistd
useampia (1). Yksittiisid sairauksia tulee kui-
tenkin vastaan harvoin, silld tietty harvinais-
sairaus todetaan korkeintaan yhdelld ihmiselld
kahdestatuhannesta. Suurin osa harvinaissaira-
uksista on ultraharvinaisia — potilaita on enin-
tadn yksi miljoonasta (2).

Uusi hallitusohjelma nostaa harvinaissairau-
det osaksi kansallista sosiaali- ja terveydenhuol-
lon strategiaa. Ohjelman tavoitteena on harvi-
naisten sairauksien hoidon saatavuuden ja laa-
dun parantaminen “varmistamalla osaaminen
yli hyvinvointi- ja yhteisty6aluerajojen yliopis-
tollisille sairaaloille” (3). Tavoite tuo harvinais-
sairaudet nakyviin tirkedni erityisryhmini. Se
luo myo6s painetta kansallisen tietotuotannon
kehittdmiselle sekd hoitopolkujen laatimiselle
harvinaissairauksiin.

Harvinaissairauksien diagnosointi ja hoito
on jo nyt keskitetty maamme yliopistosairaa-
loihin (582/2017, keskittimisasetus), joissa
on moniin harvinaissairauksiin liittyvéa erityis-
osaamista. Jokaisessa yliopistollisessa sairaalas-
sa on harvinaissairauksien yksikko, joka auttaa
hoidon koordinoinnissa alueella. Lisdksi nii-
den sairauksien tutkimus keskittyy yliopistosai-
raaloihin. EU-tasolla harvinaissairauksien haas-
teisiin pyritddn vastaamaan virtuaalisten osaa-
misverkostojen (ERN, European Reference
Networks for low prevalence and complex
diseases) avulla (4). Suomella on vihintiin
yksi yliopistosairaalan osaamiskeskus jisenend
jokaisessa 24 eri aihealueeseen keskittyvassi
verkostossa.

@ Artikkeli on avoin kaikille

Suurimpana haasteena harvinaissairauksien
diagnosoinnin ja hoidon parantamiselle on tie-
don ja osaamisen lisdédminen myos yliopistosai-
raaloiden ulkopuolella. Harvinaissairauden oi-
reista diagnoosiin kuluu yleensi vuosia: lapsilla
keskimaiirin kuusi ja aikuisilla 19 vuotta (5,6).
Yhteni ongelmana on potilaan ohjaaminen oi-
keaan hoitopaikkaan: vililld oikeaa erikoisalaa
el tunnisteta tai mielenkiintoisesta tapaukses-
ta halutaan pitad kiinni. Diagnoosin ja hoidon
viivistyminen lisdavit sairastavuutta ja kuol-
leisuutta seki terveydenhuollon kustannuksia.
Jos harvinaissairauksien diagnosointia ja hoitoa
halutaan parantaa, ERN-verkostojen ja yliopis-
tosairaaloiden osaamisen on oltava helpommin
perusterveydenhuollon ulottuvilla joustavien
konsultaatiokaytintdjen ja tiydennyskoulutuk-
sen avulla. Harvinaissairautta tulee osata epdilld
ja lahettdd potilas jatkotutkimuksiin yliopisto-
sairaalaan. Toisaalta harvinaissairauden diag-
noosin jilkeen my6s perusterveydenhuollossa
tarvitaan tietoja sairaudesta ja jatkohoidon to-
teutuksesta.

Harvinaissairauksien hoitopolkujen ja
-suositusten laatiminen on yksi tirkeimmistd
ERN-verkostojen ldhivuosien tavoitteista, ja
niiden toivotaan ohjaavan diagnostiikkaa ja
hoitoa EU-maissa yhdenmukaisesti ja yhden-
vertaisesti. Tavoitteena on luoda hoitopolkuja
ja -suosituksia erityisesti sairauksille ja tauti-
ryhmille, joiden diagnosointi ja hoito vaativat
keskittamistd ja vahvaa erityisosaamista. EU-
tason ohjeistukset eivit kuitenkaan vield vuo-
siin helpota ammattilaisten ty6td suomalaisessa
terveydenhuollossa. Lisiksi englanninkieliset
hoito-ohjeet ja -suositukset tuskin sellaisenaan
siirtyvit osaksi yleisladkirin tyokalupakkia.
Koska harvinaissairauden lisiksi potilaiden
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muiden sairauksien hoito ja monet arjen palve-
lut toteutuvat asuinpaikkakunnan perustervey-
denhuollosta kisin, ammattilaisten tarpeisiin
tarvitaan helposti omaksuttavaa tietoa yksittdi-
sista harvinaissairauksista.
Orphanet-tietokanta (www.orpha.net) on
EU:n rahoittama harvinaissairauksien katta-
vin tietoldhde, joka sisiltdd yli 6000 harvi-
naissairauden tautikuvaukset englanniksi (7).
Tietokannassa on my6s hakutoiminto, joka
mahdollistaa harvinaissairauden diagnoosin et-
simisen oireiden ja 16yd6sten perusteella. Koko
Orphanet-tietokanta on kiddnnetty kahdeksalle
kielelle, muun muassa ranskaksi, saksaksi ja es-
panjaksi. Osa Orphanetin tautikuvauksista on
kidannetty myos suomeksi, ja ne ovat saatavilla
sekd Terveysportin Lidkirin kasikirjan (www.
terveysporttifi) ettd Terveyskirjaston (www.ter-
veyskirjasto.fi) kautta. Yhteensi suomenkielisii
sairauskuvauksia on julkaistu noin 370. Niitd
luettiin vuonna 2022 yli 500000 kertaa. Kai-
kista lukukerroista 95 % toteutui kaikille avoi-
men Terveyskirjaston kautta, mikd kuvastanee
internetin hakukoneiden suosiota tiedonhaussa
ja myos kansalaisten tarvetta saada suomenkie-
listd tietoa harvinaissairauksista. Haetuimpien
tautikuvausten joukossa olivat esimerkiksi
Huntingtonin tauti, fragile X- eli sir6-X-oireyh-
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tymd, glioblastooma ja tyypin 1 neurofibroma-
toosi.

Harvinaissairauksien hoitopolkujen laatimi-
nen edellyttid suomenkielisen tietotuotannon
lisadmistd ja varmistamista eurooppalaisten oh-
jeiden rinnalla. Yksittdisten sairauksien tautiku-
vauksia tarvitaan kattavasti sekd ammattilaisten
ettd potilaiden kiyttoon. Terveyskyld-sivusto
(www.terveyskyla.fi) on hyvi esimerkki kansal-
lisesta yhteistydstd harvinaissairauksien tiedon
koostamisessa ja tuottamisessa. Duodecimilla
on merkittivd osa Orphanet-tekstien suomen-
kielisten tautikuvausten laatimisessa. Lisiksi
kolmannen sektorin toimijat ovat tuottaneet
arvokasta tietoa harvinaissairauksista, mukaan
lukien potilaiden tuottamaa kokemustietoa.
Kaiken timan tiedon tuottamisen koordinointi
on tirkeid, jotta tarpeettomalta paallekkiisyy-
deltd valtytadn.

Harvinaissairauksia yhdistdd vain harvinai-
suus. Jatkossa on varmistettava, ettd tihin sai-
rausryhmdin tehdyt panostukset EU-tasolla ja
yliopistosairaaloissa tukevat osaamista myds
perusterveydenhuollossa. Vain sitd kautta hoi-
don saatavuus ja laatu voivat parantua. Toivot-
tavasti tulevaisuudessa harvinaissairaan kohtaa-
minen onkin jokaiselle lddkirille positiivinen
haaste. m
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