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Eurooppalaiset osaamisverkostot 
harvinaisten neurologisten sairauksien 
diagnostiikassa ja hoidossa

Maailmassa noin 300 miljoonalla ihmisellä on jokin harvinaissairaus. Harvinaissairauksiin liittyy usein 
neurologisia oireita ja löydöksiä. Suurin osa harvinaissairauksista on geneettisiä, ja ne ilmenevät 
usein jo lapsuusiässä. Harvinaissairauksien diagnostiikka ja hoidon kehittäminen hyötyisivät aiempaa 
laajemmasta kansallisesta ja kansainvälisestä yhteistyöstä, systemaattisesta tiedon keräämisestä sekä 
harvinaissairauksiin liittyvästä perus- ja kliinisestä tutkimuksesta. Eurooppalaiset osaamisverkostot 
(European Reference Network, ERN) ovat tärkeitä näiden tavoitteiden edistämisessä. Neurologian ja 
lastenneurologian alalla suomalaisia yliopistollisia sairaaloita on mukana kolmessa ERN-verkostossa. 
Toiminta ERN-verkostoissa pitää kytkeä tiiviisti neurologisten harvinaissairauksien diagnostiikan 
ja hoidon kehittämiseen. Kansallista yhteistyötä niin varsinaisesti ERN-verkostoihin osallistuvien 
sairaaloiden kuin kaikkien harvinaissairauspotilaiden hoitoon osallistuvien terveydenhuollon toimijoi-
den kin välillä on aiheellista tiivistää.

Maailmanlaajuisesti arviolta 300 miljoo­
nalla ihmisellä on harvinaissairaus, ja 
arviolta kuudella suomalaisella sadas­

ta on harvinainen sairaus, vamma, oireyhtymä 
tai epämuodostuma (1,2). EU:n määritelmän 
mukaan harvinaissairauden yleisyys väestössä 
on enintään 5:10 000 (3) Harvinaissairauk­
sien esiintyvyys eurooppalaisissa väestöissä on 
5–8 %, ja niiden hoito vaatii merkittäviä tervey­
denhuollon resursseja. Yksittäisiä harvinaissai­
rauksia on kaikkiaan jopa 5 000–8 000. Noin 
puoleen harvinaissairauksista liittyy neurologi­
sia oireita ja löydöksiä, ja jopa 90 %:iin lapsuus­
iän harvinaissairauksista liittyy neurologinen 
oirekuva. Suurin osa (80 %) harvinaissairauk­
sista on geneettisiä, ja sairaus ilmenee usein jo 
lapsuusiässä (1,4,5).

Harvinaissairauksia on paljon: yksin neu­
roalojen piirissä on satoja harvinaissairauksia, 
joiden takana on tuhansia eri geenimuutoksia 
tai muita syitä. Käytännön potilastyötä teke­
villä lääkäreillä on usein vain vähän tai ei lain­
kaan omaa kokemusta yksittäisten harvinais­

sairauksien diagnosoinnista ja hoidosta (6). 
Harvinaissairauksien esiintyvyys eri väestöissä 
voi vaihdella merkittävästi. Eräitä harvinaissai­
rauksia esiintyy maailmanlaajuisesti eri väes­
töissä, kun taas joitakin perinnöllisiä sairauksia 
esiintyy vain tietyissä väestöissä; suomalainen 
tautiperintö on esimerkki tästä ilmiöstä (7,8). 
Pääasiassa Suomessa tavattavista sairauksista 
kertyvä tieteellinen tieto onkin vahvasti koti­
maisen tutkimuksen varassa.

Diagnostiikan ja hoidon haasteet

Harvinaissairauksien diagnostinen matka on 
usein pitkä. Monet harvinaissairauksia sairas­
tavat kokevat, että terveydenhuollon ammatti­
laiset eivät tunne heidän sairauttaan, lisäksi tie­
don saanti omasta sairaudesta voi olla vaikeaa 
ja tietoa sairauden koko oirekuvasta, ennustees­
ta sekä vaikutuksista työ­ ja toimintakykyyn voi 
olla niukasti (9). Myös vertaistuen saaminen 
koetaan ymmärrettävästi vaikeammaksi kuin 
väestössä yleisempien sairauksien osalta. Tilan­
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netta mutkistaa se, että harvinaisten sairauksien 
oirekuvat ja kliiniset piirteet voivat olla potilail­
la hyvin erilaisia.

Lääkehoitojen kehittäminen harvinaissai­
rauksiin on vaativaa, mutta biolääketieteen ja 
geeniteknologian edistysaskeleet ovat synnyt­
täneet mahdollisuuksia tarjota lääkehoitoja 
moniin sellaisiin sairauksiin, joihin aiemmin 
oli tarjolla ainoastaan oireenmukaista hoitoa. 
Useimmat näistä uusista hoidoista ovat erit­
täin kalliita, mikä luo paineita arvioida niiden 
hyötyjä ja vaikuttavuutta. Tällainen arviointi 
edellyttää riittävän hyvää kuvaa sairauksien 
luonnollisesta kulusta sekä mahdollisuutta seu­
rata hoidon tehoa ja potilaiden toimintakykyä 
pitkäaikaisesti.

Eurooppalaiset osaamisverkostot ja 
muu kehittämistyö

Euroopan unioni suositti jo 2009 toimenpitei­
tä harvinaisten sairauksien hoidon kehittämi­
seksi, ja harvinaissairauksien eurooppalaisista 
osaamisverkostoista (European Reference 
Network, ERN) säädettiin EU­direktiivissä 
2011 (10,11). Ensimmäiset 24 ERN­verkostoa 
perustettiin vuonna 2017, ja EU4Health­ohjel­
massa vuonna 2021 päätettiin osaamisverkos­
tojen laajentamisesta (12). Suomessa sosiaali­ 
ja terveysministeriön (STM) kansallisessa oh­
jelmassa vuosille 2014–2017 esitettiin samoin 
toimenpiteitä harvinaissairauksien hoidon 
kehittämiseksi (13). Myös vuosina 2019–2023 
on ollut käynnissä STM:n harvinaissairauksien 
kansallinen ohjelma (2).

Yliopistollisiin sairaaloihin perustetut har­
vinaissairausyksiköt ovat käytännön esimerkki 
kansallisesta hoidon kehittämisestä. Potilail­
le ja heidän omaisilleen käyttökelpoista tie­
toa harvinaissairauksista on saatavilla myös 
muun muassa Terveyskylän Genetiikan ja 
harvinaissai rauksien talon sekä Harvinaiset­
verkoston kautta (14,15). Harvinaissairauksien 
hyvä hoito, potilasohjaus ja hoidon edelleen ke­
hittäminen hyötyvät merkittävästi laajemmasta 
kansallisesta ja kansainvälisestä yhteistyöstä, 
systemaattisesta tiedon keräämisestä sekä har­
vinaissairauksiin liittyvästä perus­ ja kliinisestä 
tutkimuksesta. ERN­verkostoilla on tärkeä ase­

ma näiden tavoitteiden edistämisessä.
Eurooppalaisissa osaamisverkostoissa on ny­

kyään yli 300 sairaalaa 26 EU­maasta. Kaikissa 
ERN­verkostoissa on mukana myös suoma­
laisia sairaaloita. ERN­verkostojen tavoitteet 
keskittyvät etenkin harvinaissairauksien diag­
nostiikan ja hoidon kehittämiseen. Ne eivät ole 
ensisijaisesti tutkimustoiminnan verkostoja, 
vaikka harvinaissairauksien perus­ ja kliininen 
tutkimus onkin ensiarvoisen tärkeää muun 
 muassa hoitojen kehittämisessä.

ERN­toiminnan tavoitteisiin kuuluu edistää 
Euroopan laajuista terveydenhuollon yhteis­
työtä ja parantaa potilaille tarjottavan pitkälle 
erikoistuneen terveydenhuollon saatavuutta, 
kehittää harvinaissairauksien diagnostiikkaa 
ja edistää terveydenhuollon laatua, saavutetta­
vuutta ja kustannustehokkuutta, vahvistaa tut­
kimusta ja epidemiologista seurantaa ja tarjota 
koulutusta sekä kehittää, jakaa ja levittää tieto­
ja, tietämystä ja parhaita käytänteitä. Tavoittei­
siin kuuluvat myös hoitopolkujen ja toimivien 
lähetekäytänteiden kehittäminen (11,16). Har­
vinaissairaat potilaat arvostavat erikoistunutta 
hoitoa. Tämä liittynee muun muassa harvinais­
sairauksien parempaan tuntemukseen, tietoon 

Ydinasiat
 8 Harvinaissairauksien diagnostiikkaa 

ja hoitoa kehittämään on perustet-
tu eurooppalaisia osaamisverkostoja 
(European Reference Network, ERN).

 8 Suomalaisia yliopistollisia sairaaloita ja 
niiden muodostamia konsortioita on 
mukana kaikkien ERN-verkostojen toi-
minnassa.

 8 Harvinaissairauksien diagnostiikkaa ja 
hoitoa voidaan edistää ERN-verkostojen 
tarjoamilla konsultaatiomahdollisuuksil-
la, koulutuksella ja kansainvälisellä yh-
teistyöllä.

 8 Kansallisella tasolla ERN-toimintaan on 
syytä liittää myös harvinaisten neurolo-
gisten sairauksien sujuvien hoitoketjujen 
kehittäminen.
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eri hoitovaihtoehdoista ja kehittyneempään 
moniammatilliseen hoitoon (17).

STM:n harvinaissairauksien kansallisessa 
ohjelmassa on asetettu ERN­toiminnalle pää­
määriä (2). Näitä ovat ajantasaisen tiedon vä­
littäminen ERN­keskusten toiminnasta sosiaa­
li­ ja terveydenhuollon toimijoille yhteistyössä 
harvinaissairauksien yksiköiden kanssa, ERN­
keskusten valtakunnallisen integroitumisen ja 
muun toiminnan arvioinnista ja seurannasta 
sopiminen kansallisesti sekä ERN­keskusten 
pohjoismainen yhteistyö ja eurooppalaisten 
rekisterien kehittämiseen osallistuminen yh­
teistyössä THL:n ja harvinaissairauksien yksi­
köiden kanssa.

Neurologian ja lastenneurologian alalla 
suomalaisia yliopistollisia sairaaloita ja nii­
den konsortioita on mukana kolmessa ERN­
verkostossa. Nämä ovat tiettyihin harvinaisiin 
neurologisiin sairauksiin keskittyvä ERN­RND, 
neuromuskulaaritauteihin keskittyvä ERN EU­
RO­NMD sekä harvinaisten ja vaikeiden epi­
lepsioiden ERN EpiCARE. ERN­RND:ssä 
Suomea edustaa konsortio, jossa ovat mukana 
OYS, Tays ja HUS. EURO­NMD­verkostossa 
ovat mukana sekä Tays että NMDFIN­kon­
sortion jäsenet HUS, OYS ja Tyks. EpiCARE­
verkostossa ovat mukana KYS sekä HUS:n ja 
OYS:n konsortio. Näin kaikki suomalaiset yli­
opistolliset sairaalat ovat mukana neurologisten 
sairauksien ERN­verkostoissa (TAULUKKO).

ERN-RND

ERN­RND­verkosto keskittyy tiettyihin har­
vinaisiin neurologisiin sairauksiin, joita ovat 
monijärjestelmäsurkastuma (multiple system 
atrophy, MSA), etenevä supranukleaarinen 

halvaus (PSP) ja geneettinen Parkinsonin tau­
ti, pikkuaivoataksiat ja perinnöllinen spastinen 
parapareesi (HSP), dystoniat, tyvitumakkeiden 
raudankertymätauti (neurodegeneration with 
brain iron accumulation, NBIA), kohtauksel­
liset (ei­epileptiset) häiriöt, aivojen valkean 
aineen rappeumasairaudet eli leukodystrofiat, 
otsa­ohimolohkorappeumat sekä Hunting­
tonin tauti ja muut koreat (18). Tässä varsin 
moninaisessa joukossa on sairauksia, joilla on 
tunnettu geneettinen mekanismi ja kliiniset 
piirteet (Huntingtonin tauti), sairauksia, joiden 
geneettinen mekanismi on monimuotoinen 
mutta kliininen kuva suhteellisen yhdenmu­
kainen (perinnöllinen spastinen parapareesi, 
perinnölliset pikkuaivoataksiat) ja sairauksia, 
joiden etiologia ja kliiniset piirteet ovat mo­
nimuotoisia (leukodystrofiat, kohtaukselliset 
häiriöt).

ERN­RND­verkosto tarjoaa erilaisia työ­
kaluja harvinaissairauksien hoidon kehittämi­
seen. Verkosto tarjoaa säännöllisiä verkkokou­
lutuksia (webinaareja), lyhyitä koulutusvaih­
toja sekä säännöllisesti toistuvan, vaihteleviin 
aihealueisiin painottuvan koulutuksen (Winter 
School) (19). Verkkosivuilla (www.ern-rnd.
eu) on luettelo kaikista verkostoon kuuluvista 
keskuksista. Saatavilla on myös hyödyllistä ma­
teriaalia, kuten diagnostisia ja hoitoon liittyviä 
vuokaavioita, vakioituja arviointityökaluja sekä 
hoitosuosituksia. Tarjolla on myös linkkejä 
hoitotutkimusten ja potilasjärjestöjen verkko­
sivuille. ERN­RND­verkostossa on selvitetty 
neurologisten harvinaissairauksien tutkimuk­
seen liittyviä prioriteetteja ja sairauksien hoi­
don tilannetta Euroopassa (20,21).

EU­rahoitteisen SOLVE­RD­lippulaivapro­
jektin (www.solve-rd.eu) tavoitteena on ratkais­
ta molekyylimekanismeiltaan tuntemattomia 
harvinaissairauksia hyödyntämällä erilaisten 
omiikkamenetelmien yhdistelmiä. SOLVE­RD 
on useamman ERN­verkoston yhteishanke, 
jossa ovat mukana kaikki kolme neurologista 
ERN­verkostoa (ERN­RND, EURO­NMD ja 
ERN­EpiCARE), synnynnäisten epämuodos­
tumien ja harvinaisten kehitysvammaoireyh­
tymien verkosto ITHACA sekä perinnöllisiin 
syöpäriskeihin liittyvä GENTURIS­verkosto 
(22).

TAULUKKO. Suomalaiset sairaalat neurologisten har-
vinaissairauksien eurooppalaisissa osaamisverkostois-
sa (ERN).

ERN-RND ERN EURO-NMD ERN EpiCARE

HUS + + +

KYS – –   +1

OYS + + +

Tays +   +1 –

Tyks – + –
1ERN-verkoston itsenäinen jäsen

M. H. Martikainen ym.
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ERN EURO-NMD

Kaikki neuromuskulaaritautien ryhmään kuu­
luvat taudit ovat harvinaissairauksia, joille yh­
teisenä piirteenä on tahdonalaisen lihaksiston 
etenevä heikkeneminen. Yli 20 000 suoma­
laisella arvioidaan olevan toimintakykyä hait­
taava lihasongelma. Neuromuskulaaritautien 
diagnosointi on ongelmallista ja vaativaa, sillä 
diagnoosien ja tautien ilmiasujen lukumäärä on 
valtava. 

EURO­NMD­verkostossa taudit jaetaan 
omiin ala­ ja asiantuntijaryhmiinsä: primaari­
set lihastaudit (myopatiat), ääreishermoston 
taudit (neuropatiat), hermo­lihasliitoksen 
taudit (myasteniat), mitokondriotaudit sekä 
motoneuronitaudit kuten amyotrofinen late­
raaliskleroosi (ALS). Lisäksi oman asiantunti­
jaryhmänsä muodostavat genetiikka, neuropa­
tologia, neurofysiologia ja kuvantaminen. Tau­
teihin sisältyy sekä hankinnaisia että geneettisiä 
sairauk sia, mutta varsinkin myopatioista yli 
90 % on taustaltaan geneettisiä.

Lihastautipotilaan oikea diagnoosi on hy­
vän hoito­ ja kuntoutussuunnitelman tärkein 
lähtökohta. Monet sairauksista diagnosoidaan 
lapsuusiässä, mutta myös useita vasta aikuisiäs­
sä alkavia perinnöllisiä lihastauteja tunnetaan. 
Suomessa on panostettu lihastautipotilaan su­
juvaan siirtymiseen lastenneurologialta aikuis­
neurologialle klinikoiden ja sairaaloiden välisel­
lä hyvällä yhteistyöllä. 

Käytännön työkalut neuromuskulaaritautien 
diagnostiikassa vaihtelevat paljon Euroopan 
maiden välillä ja maiden sisälläkin. Jatkuvasti 
kehittyvä geenidiagnostiikka tarvitsee tuekseen 
diagnostiikan erikoistekniikoita, muun  muassa 
lihaskudoksen proteiinitason tutkimista tai 
mRNA­transkriptin tutkimuksia. Tällainen eri­
tyistason diagnostiikka on järkevää keskittää. 
EURO­NMD­verkoston eräänä tavoitteena 
onkin turvata diagnostiikan infrastruktuuri ja 
tuottaa moniammatillisia, tutkimukseen perus­
tuvia diagnosointi­ ja hoitosuosituksia (23).

ERN EpiCARE

Vaikeassa epilepsiassa esiintyy merkittäviä ar­
kielämää haittaavia kohtauksia tai muita epi­

lepsiaan liittyviä oireita asianmukaisesta lääke­
hoidosta huolimatta. Noin 30 % epilepsioista 
on vaikeita. Merkittävä osa erityisesti vaikeista 
epilepsioista on harvinaissairauksia, joiden 
taustalta löytyy harvinaisia geenivirheitä, aivo­
jen rakennepoikkeavuuksia tai immunologisia 
tai tulehduksellisia sairauksia.

ERN EpiCARE ­verkostoon (www.epi-care.
eu) kuuluu 50 sairaalaa tai konsortiota. Ver­
kosto työskentelee vaikeiden ja harvinaisten 
epilepsioiden tunnistamisen, hoidon ja tutki­
muksen edistämiseksi. Sen alaisuudessa toimii 
17 työryhmää, jotka keskittyvät eri diagnostis­
ten menetelmien käytön tai hoidon alueisiin, 
kuten epilepsioiden harvinaisiin geneettisiin 
tai immunologisiin taustasyihin, neuroradio­
logiaan, neuropatologiaan, neuropsykologiaan, 
vastasyntyneisyysiän kohtauksiin ja vaativiin 
epilepsiakirurgisiin toimenpiteisiin. Verkosto 
kehittää harvinaisten ja vaikeiden epilepsioi­
den kansainvälistä rekisteriä, tuottaa aktiivisesti 
koulutusta ja hoitosuosituksia ja tukee tutki­
mustyötä. 

Keskeinen toimintamuoto myös EpiCAREssa 
ovat useamman kerran kuukaudessa kokoontu­
vat potilastapauskokoukset, joita järjestetään 
erikseen niin, että ne liittyvät sekä kirurgi­
siin tapauksiin että vaativiin diagnostisiin ta­
pauksiin. Viimeksi kuluneen vuoden aikana 
EpiCAREssa on erityisesti korostettu sitä, että 
ERN­keskusten toiminnan yksi tärkeä tavoite 
on kehittää kansallisia hoitopolkuja ja kansal­
lista yhteistyötä, joka sitten kytkeytyy myös 
ERN­verkoston toimintaan. Tätä varten on pe­
rustettu oma työryhmä, jonka vetäjänä toimii 
professori Reetta Kälviäinen KYS:stä.

Suomessa kansallista yhteistyötä on syste­
moitu jo useiden vuosien ajan vaikean epilep­
sian koordinaatiotyöryhmän kautta. Pohjois­
Savon sairaanhoitopiirin tehtäväksi annettiin 
valtioneuvoston asetuksella vaikean epilepsian 
diagnostiikan ja hoidon valtakunnallista suun­
nittelua ja toiminnan yhteensovittamista koske­
vat tehtävät vuonna 2017. Työtä varten perus­
tettiin koordinaatiotyöryhmä, jossa on lasten­
neurologi­ ja neurologijäsenet kaikista yliopis­
tosairaaloista sekä edustus Epilepsialiitosta. 
Koordinaatiotyöryhmä on yhdenmukaistanut 
epilepsian termistöä, diagnostiikan ja hoidon 
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ohjeistuksia ja hoitoketjuja yhteistyössä Käy­
pä hoito ­työryhmien kanssa sekä organisoinut 
kansallisia palavereja vaativien potilastapausten 
käsittelyyn. Suomen mallia käytetään yhtenä 
esimerkkinä aktivoitaessa kansallisten hoitoket­
jujen ja verkostojen muodostumista ERN Epi­
CAREn jäsenvaltioissa (KUVA).

Viiden seuraavan vuoden aikana kaikkien 
ERN­verkostojen on tärkeää edesauttaa kansal­
listen hoitoketjujen muodostumista ja eri ERN­
verkostojen yhteistyötä niin kansainvälisesti 
kuin kansallisestikin. Kansallisten potilasrekis­
terien kehittäminen hyödyttäisi harvinaissai­
rauksien diagnosointia ja hoitoa. Kansallisten 
rekisterien käyttöönottoa hankaloittavat nykyi­
seen tietoturvalainsäädäntöön liittyvien rajoi­
tusten lisäksi harvinaissairauksien suuri määrä 
ja ICD­10­järjestelmän puutteet harvinaissai­
rauksien kirjaamisessa. THL on aktivoimassa 
harvinaissairauksille määritettyjen tarkkojen 
ORPHA­koodien käyttöönottoa kotimaisissa 
potilaskertomusjärjestelmissä.

ERN­verkostojen jäsenillä on käytössään 
etäkonsultointijärjestelmä, clinical patient 
management system (CPMS) (18,24). Se 
mahdollistaa tietoturvallisesti potilastapaus­
ten esittelyn eurooppalaisten asiantuntijoiden 
ryhmälle, jossa voidaan hyödyntää laajasti kol­
legoiden kokemusta ja osaamista harvinaisten 

sairauksien diagnosoinnissa ja hoidossa. Suo­
malaiset asiantuntijat voivat jakaa osaamistaan 
näissä konsultaatiotilaisuuksissa. Kuvaamme 
INTERNET OHEISAINEISTOSSA esimerkin tämän 
konsultaatiomahdollisuuden hyödyntämisestä.

Suurien kustannusten ja järjestelmän tie­
tynlaisen kankeuden vuoksi nykyinen CPMS 
korvataan uudella järjestelmällä vuonna 2024. 
ERN­verkostojen etäkonsultointijärjestelmä 
soveltuu sellaisten tapausten käsittelyyn, joissa 
tarvitaan laajempaa osaamista tai kokemusta 
erityisen hankalien tai hyvin harvinaisten on­
gelmien ratkaisuun. Tavoitteena on myös kan­
sallisen tason asiantuntijaverkoston vahvistami­
nen ja aktiivinen hyödyntäminen, mistä epilep­
siassa onkin jo hyviä kokemuksia. Paikallisten 
resurssien, toimintatapojen ja lääkityskäytän­
teiden tuntemus on kotimaassa parempaa, ja 
näillä käytännön seikoilla voi olla merkitystä 
etenkin hoidollisten konsultaatioiden tuloksek­
kuudessa.

ERN­työskentelyssä myös potilasjärjestöillä 
on tärkeä asema. Kansallisella tasolla on hyö­
dyllistä kehittää yhteistyötä ja parantaa vuo­
ropuhelua harvinaissairauspotilasjärjestöjen 
kanssa, jotta terveydenhuolto voisi osaltaan 
parhaalla tavalla edistää potilaiden ja heidän 
omaistensa tärkeitä tavoitteita.

Taso 1 Taso 2 Tasot 3 ja 4

Tasot 3 ja 4Taso 4Taso 5

Perusterveydenhuolto Erikoissairaanhoito Yliopistollinen sairaala,
epilepsiapoliklinikka

Yliopistollisten sairaaloiden
epilepsiapoliklinikoiden yhteistyö

Erikoissairaanhoidon
palveluja tarvitsevan

potilaan tunnistaminen,
lähete

Diagnoosi
Hoito
Seuranta
Kuntoutus

Vaikeahoitoisen
epilepsian
diagnostiikka
ja hoito

Pitkäaikaisseuranta

Lähete konsultaatioon
ERN-verkostoon

ERN EpiCare -keskus, kattavimmat
diagnostiikan ja hoidon palvelut

Vaikeahoitoisen epilepsian
diagnostiikka ja hoito

EpiCare-keskusKonsultaation käsittely ERN-
keskusten yhteistyössä

KUVA. Kuvaus ERN EpiCARE -verkoston asemasta vaikeahoitoisen epilepsian hoitoketjussa.
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Lopuksi

Suomalaisia yliopistosairaaloita on laajasti mu­
kana neurologisten harvinaissairauksien ERN­
verkostoissa, mutta siitä huolimatta tämän kan­
sainvälisen yhteistyön hyödyntämisessä neuro­
logisten harvinaissairauksien diagnosoinnin ja 
hoidon kehittämisessä on vielä paljon tehtävää. 
Olisi järkevää tiivistää ERN­verkostoihin kuu­
luvien sairaaloiden ja kaikkien harvinaissairaus­
potilaiden hoitoon osallistuvien terveyden­
huollon toimijoiden kansallista yhteistyötä. 
Tämä tavoite on linjassa harvinaissairauksien 
hoitoketjujen luomisen ja muun kansallisen 
yhteistyön kehittämisen kanssa. Luonteva pit­
kän aikavälin tavoite olisi, että jokaiseen ERN­
verkostoon kuuluvat suomalaiset sairaalat muo­
dostaisivat yhteisen ERN­konsortion.

Suurten etäisyyksien tuottamia esteitä voi­

daan nykyisin osittain ylittää teknologiaa hyö­
dyntämällä: etäkokoukset ja videovälitteiset 
vastaanototkin ovat nykyisin käytössämme. 
Hyvin toimivat harvinaissairauksien hoitopo­
lut alkavat harvinaissairauden mahdollisuuden 
tunnistamisesta sekä diagnostisten perusselvi­
tysten tekemisestä lähellä potilasta. Tilanteen 
vaatiessa voidaan konsultoida erityisosaajia 
niin kansallisesti kuin kansainvälisestikin ja 
yhteistyössä lisätä osaamista sekä kokemuksia 
harvinaisten sairauksien diagnosoinnista ja hoi­
dosta. Yhteen hiileen puhaltaminen sekä kaik­
kien innostuksen ja osaamisen hyödyntäminen 
on ollut monien suomalaisten menestystarinoi­
den taustalla. Näitä samoja vahvuuksia tarvit­
semme, jotta harvinaissairauksien hoidon ke­
hittäminen maassamme jatkuu pitkäjänteisesti 
ja tuloksekkaasti. ■
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