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Tiivistelma

Euroopan unionin maidritelmdn mukaan harvinaissairauksiksi katsotaan sairaudet, joita sairastaa
enintddn viisi ihmistd 10 000 ihmistd kohti. Suomessa sosiaali- ja terveysministerié asetti vuonna
2012 tyéryhman, joka laati ehdotuksen harvinaisten sairauksien kansalliseksi ohjelmaksi vuosiksi
2014-2017. Yksi toimenpide-ehdotuksista on harvinaislddkkeiden saatavuuden parantaminen. Kela
otti vastuulleen selvittdd harvinaissairauksien hoidossa kiytettdvid ladkehoitoja ja niiden korvatta-
vuutta. Tamdén tutkimuksen tarkoitus on kuvata, millaisia lddke- ja ravintovalmistehoitoja harvi-
naissairauksien hoidossa Suomessa kaytetddn ja kuinka usein ladkkeet kuuluvat avohoidossa kéytet-

tdessd ladkekorvausjérjestelmaan.

Tutkimusaineisto koottiin sdhkoiselld kyselylld, joka lahetettiin 129:lle harvinaissairauksia hoitavalle
ladkarille henkilokohtaisessa sahkopostiviestissda maaliskuussa 2014. Kyselyyn vastasi 43 ladkaria eli
33 % niist4, joille kysely ldhetettiin. Ladkarit mainitsivat kyselyssa 145 ladkeainetta ja 55 ravintoval-
mistetta, joita kdytetddn harvinaissairauksien hoidossa. Ladkérien mainitsemista ladkkeistd 86 % ja
kolmannes ravintovalmisteista oli korvattavia. Varsinaisista harvinaisldakkeistd yhta lukuun otta-

matta kaikki olivat korvattavia.

Vaikka valtaosa harvinaissairauksien hoidossa kaytettavista lddkkeistd on korvattavia, osalla potilais-
ta kustannukset voivat kuitenkin kasvaa suuriksi, jos sairauden hoidossa tarvitaan useita valmisteita,
jotka eivdt ole korvattavia. Nykyinen ladkekorvausjdrjestelmad ei riittdvasti huomioi harvinaissai-
rauksien ladkehoitoja, koska jarjestelmé perustuu ladkeyritysten tekemiin hakemuksiin ja korvatta-

vuuden edellytyksend on, ettd valmisteen kédyttoaihe sisdltdd harvinaissairauden.



1 Johdanto

Euroopan unionin (EU) médritelmén mukaan harvinaissairauksiksi katsotaan sairaudet, joita sairas-
taa enintddn viisi ihmistd 10 000 ihmistd kohti. Suurin osa harvinaissairauksista on periytyvid, mutta
my0s esimerkiksi infektiosairaudet ja syOpdsairaudet voivat olla harvinaissairauksia (Orphanet
2015). Harvinaissairauksia arvioidaan olevan 5 000-8 000, ja jossain eliménsd vaiheessa niita sairas-
taa 6-8 prosenttia vaestosta (Neuvoston suositus toimista ... 2009/C 151/02). Tétéd prosenttiosuutta

kayttden harvinaissairaita olisi Suomessa 300 000-400 000.

EU:n alueella on katsottu, ettd yksittdisten harvinaissairauksien alhaisen esiintyvyyden, erityisluon-
teen ja harvinaissairaiden suuren kokonaismairdn vuoksi unionin alueella tarvitaan yhteinen toi-
mintamalli sairastuvuuden, lasten kuolleisuuden seka sairastuneiden eldménlaadun ja sosioekono-
misen aseman heikkenemisen ehkiisemiseksi. Unionin neuvosto antoikin vuonna 2009 suosituksen
toimista, joita jasenmaiden tulisi tehdd ndiden tavoitteiden saavuttamiseksi (Neuvoston suositus
toimista ... 2009/C 151/02). Neuvosto suositteli muun muassa, ettd jasenvaltiot laatisivat vuoden
2013 loppuun mennessd strategian, joka ohjaa ja organisoi harvinaisten sairauksien hoitoa ja huo-

mioimista kansallisissa terveydenhuolto- ja sosiaalijarjestelmissa.

Suomessa sosiaali- ja terveysministerio asetti vuonna 2012 tyéryhmin, jonka tehtdvdni oli muun
muassa suunnitella ja ohjata EU:n suosituksen toimeenpanoa Suomessa sekid tehdd ehdotus toimen-
piteiden seurannasta. Ehdotus harvinaisten sairauksien kansalliseksi ohjelmaksi vuosina 2014-2017
valmistui vuonna 2013 (Sosiaali- ja terveysministerio 2014a). Asiakirja sisdltdad kaikkiaan 13 toi-
menpide-ehdotusta. Yksi ndistd on harvinaislddkkeiden saatavuuden parantaminen (tietolaatikko 1,
s. 6). Tydoryhma arvioi raportissaan, ettéd ldhes kaikilla Suomessa kaupan olevilla ja avohoidossa kay-
tettdvilla varsinaisilla harvinaisladkkeilldi on korvattavuus. Harvinaissairauksien ladkehoidon on-
gelmana ovatkin muiden sairauksien hoitoon tarkoitetut lddkkeet, joilla ei ole korvattavuutta harvi-

naissairauteen. Siitd, kuinka laajasta ongelmasta on kyse, ei kuitenkaan ole tietoa.



Tietolaatikko 1. Harvinaisldadkkeet

Harvinaislddkkeelld tarkoitetaan harvinaissairauden hoitoon tarkoitettua lddkettd, jolle Euroopan ladkevi-
rasto (European Medicines Agency, EMA) on mydntanyt harvinaisldakestatuksen (Orphan Drug Designation).
Vuonna 2000 Euroopan unionissa voimaantulleen harvinaisladkeasetuksen (Euroopan parlamentin ja neu-
voston asetus harvinaislddkkeistd 141/2000) mukaan harvinaislddkestatuksen voi saada ladke, jota kehi-
tetddn harvinaissairauden hoitoon. Edellytyksena tdlle on se, ettd sairaus tai tila tayttaa harvinaissairaudel-
le asetetun esiintyvyysmddritelman, on hengenvaarallinen tai kroonisesti invalidisoiva. Edellytyksend on
my0s, ettei sairauteen ole hyvda ladkehoitoa tai uusi hoito on teholtaan, siedettavyydeltdan tai kayttoomi-
naisuuksiltaan huomattavasti parempi kuin olemassa olevat hoidot. Harvinaislddkestatuksen saaneille
lddkkeille EMA tarjoaa tieteellistd ja hallinnollista neuvontaa sekd helpotuksia myyntilupamaksuista. Myyn-
tiluvan myontamisen jdlkeen valmisteelle taataan harvinaissairaudessa kymmenen vuoden suoja rinnak-
kaisvalmisteilta.

Vuosina 2000-2010 Euroopan komissio mydnsi harvinaisldadkestatuksen kaikkiaan 812 lddkkeelle (Kallio
ja Saano 2011). Ndistd 60 oli saanut myds myyntiluvan ja myyntiluvan saaneista 70 % oli kaupan Suomes-
sa. Vuoden 2013 loppuun mennessd Euroopan laajuisen myyntiluvan oli saanut 85 harvinaislddkettd (Aymé
ja Rodwell 2014).

2 Ladke- ja ravintovalmisteet harvinaissairauksien hoidossa
2.1 Ladkkeiden, perusvoiteiden ja ravintovalmisteiden kustannusten korvaaminen
laakekorvausjarjestelmasta

Harvinaissairauksien ladkehoito on moninaista. Vaikka osaan harvinaissairauksista on kehitetty
nimenomaan kyseiseen sairauteen tarkoitettuja lddkehoitoja, useimpia harvinaissairauksia hoide-
taan muiden, yleisempien sairauksien lddkkeilld. Harvinaissairauksien hoidossa voidaan joutua tur-
vautumaan myos valmisteisiin, joilla ei ole myyntilupaa tai joiden hyvéksytyt kdyttoaiheet eivat kata
harvinaissairautta (Mellor ym. 2012). Usein harvinaissairauksien hoidossa tarvitaan myds ravinto-

valmisteita.

Suomessa laitoksissa kaytetyt ladkkeet kuuluvat potilaan maksamaan hoitopdivimaksuun ja avohoi-
dossa kéytettdvien ladkkeiden kustannuksia korvataan potilaille sairausvakuutuksen ladkekorvaus-
jarjestelmastd (Sairausvakuutuslaki 1224/2004; tietolaatikko 2, s. 8). Ladkkeiden lisdksi korvausta voi
saada myos vaikeaan sairauteen madrdtyn kliinisen ravintovalmisteen tai perusvoiteen kustannuk-
sista. Korvausta voi saada my®s niin sanottujen erityislupavalmisteiden (tietolaatikko 3, s. 8), aptee-

kissa valmistettujen lddkkeiden ja perusvoiteiden sekd ladkkeellisen hapen ja veren kustannuksista.

Avohoidossa kdytettdvin ladkkeen, kliinisen ravintovalmisteen tai perusvoiteen korvauksen edelly-

tyksend on, ettd sosiaali- ja terveysministerion yhteydessa toimiva Ladkkeiden hintalautakunta



(Hila) on vahvistanut valmisteelle korvattavuuden ja korvauksen perusteena kaytettavin tukkuhin-
nan (Sairausvakuutuslaki 1224/2004). Korvattavuushakemuksen tekee lddkkeen myyntiluvan haltija.
Erityislupavalmisteiden korvattavuutta voivat hakea valmistaja, maahantuoja, lddketukkukauppa,

apteekki tai potilas (Sosiaali- ja terveysministerion asetus ... 201/2009).

Korvattavuudesta péddttdessadn hintalautakunta arvioi lddkkeen hoidollista arvoa (Sairausvakuutus-
laki 1224/2004). Tukkuhinnan kohtuullisuutta arvioidessaan lautakunta ottaa huomioon muun mu-
assa valmisteen kaytostd koituvat hoitokustannukset ja kdytolld saatavat hyodyt huomioiden muista
hoitovaihtoehdoista koituvat kustannukset ja hyodyt. Harvinaissairauksien hoidossa kéytettdvien
valmisteiden korvattavuudesta ja hinnasta péadtettdessd noudatetaan samoja periaatteita kuin paitet-
tdessd yleisempien sairauksien hoidossa kdytettivien valmisteiden korvattavuudesta. Kaytinnossa
tutkimusndytto harvinaissairauksien hoidossa kdytettavistd lddkkeistd on usein vahdistd verrattuna
yleisempien sairauksien ladkkeisiin muun muassa sen vuoksi, ettd harvinaislaakkeilld tehtaviin klii-

nisiin tutkimuksiin saadaan mukaan vain vahan potilaita.

Ladkkeiden hintalautakunta voi vahvistaa ldakkeelle korvattavuuden enintddn sen vahvistetussa
valmisteyhteenvedossa oleviin kayttdaiheisiin (Sairausvakuutuslaki 1224/2004). Valmisteyhteenve-
don kéyttoaiheet perustuvat ladkeyrityksen myyntilupaviranomaiselle esittiméan tutkimusnaytt6on.
Erityisen kalliiden ladkkeiden korvattavuus voidaan rajoittaa kayttoaiheita suppeammaksikin. Naita
ovat niin sanotut rajoitetusti korvattavat ladkkeet. Samoin voidaan toimia tilanteissa, joissa ladk-
keestd aiheutuisi laajassa kdytossda kohtuuttomia kustannuksia saavutettavaan hyotyyn ndhden. Ta-
vallisimmin rajoitetusti korvattavan lddkkeen korvaaminen potilaalle edellyttda, ettd Kela on myén-
tanyt potilaalle oikeuden tdhdn korvaukseen. Oikeudesta pédtettdessd arvioidaan hoitavan ladkarin
kirjoittamaan B-lausuntoon perustuen, tdyttiviatko potilaan sairaus ja/tai sen oireet korvauksen
edellytykset. Joissain tilanteissa korvauksen saamiseksi riittdd lddkdrin reseptiin tekemd merkinta

potilaan sairaudesta.



Tietolaatikko 2. Ladkekorvausjdrjestelma

Laakekorvausjdrjestelmdssa korvausta voi saada lddkkeistd, kliinisistd ravintovalmisteista ja perusvoiteista,
jotka on maaratty lddkemadraykselld sairauden hoitoon (Sairausvakuutuslaki 1224/2004). Korvauksen edel-
lytyksend on, ettd sosiaali- ja terveysministerion yhteydessa toimiva Ladkkeiden hintalautakunta (Hila) on
vahvistanut valmisteelle korvattavuuden ja korvauksen perusteena olevan tukkuhinnan.

Ladkekorvausjarjestelmadssa on kolme korvausluokkaa (Sairausvakuutuslaki 1224/2004). Peruskorvaus on
35 prosenttia peruskorvattavaksi hyvaksyttyjen lddkkeiden, kliinisten ravintovalmisteiden ja perusvoiteiden
kustannuksista. Tietyilld erityisen kalliilla lddkkeilld peruskorvaus on rajoitettu madrdttyihin kdyttéaiheisiin.
Alempi erityiskorvaus on 65 prosenttia alemman erityiskorvausluokan lddkkeiden ja kliinisten ravintovalmis-
teiden kustannuksista ja ylempi erityiskorvaus 100 prosenttia 3 euron lddkekohtaisen omavastuuosuuden
ylittavalta osalta.

Erityiskorvattavat sairaudet mdardtdan valtioneuvoston asetuksella (Valtioneuvoston asetus lddketieteellisin
.. 25/2013) ja ne on porrastettu sairauden vaikeusasteen ja lddkehoidon valttamattomyyden mukaan.
Alemman erityiskorvausluokan lddkkeeltda edellytetddn, ettd se on vdlttdmaton lddke vaikean ja pitkdaikai-
sen sairauden hoidossa (Sairausvakuutuslaki 1224/2004). Ylemman erityiskorvausluokan ladkkeen on li-
sdksi oltava vaikutustavaltaan korvaava tai korjaava. Kela tekee pdatéksen potilaan oikeudesta erityiskor-
vaukseen tai rajoitettuun peruskorvaukseen lddkdrin laatiman B-lausunnon perusteella. Jos potilaan makset-
tavaksi jadaneet kustannukset korvausten piiriin kuuluvista lddkkeistd, kliinisistd ravintovalmisteista ja pe-
rusvoiteista ylittavat kalenterivuodessa tietyn euromdaran (vuotuinen omavastuuosuus eli lddkekatto, 612
euroa vuonna 2015), on potilas loppuvuoden ajan oikeutettu lisdkorvaukseen. Tall6in potilas maksaa osta-
mastaan korvattavasta valmisteesta vain 1,50 euron omavastuun ja tdmdn omavastuun ylittdvat kustannuk-
set korvataan kokonaisuudessaan sairausvakuutuksesta.

Tietolaatikko 3. Erityislupavalmisteet

Laakkeiden turvallisuus- ja kehittamiskeskus Fimea voi sairaanhoidollisista syista yksittdistapauksissa
myontdd luvan sellaisen lddkevalmisteen kayttoon, jolla ei ole myyntilupaa Suomessa (Lddkelaki
395/1987). Nditd ns. erityislupavalmisteita voidaan kayttda tilanteissa, joissa muuta hoitoa ei ole kdytettd-
vissd tai hoidolla ei ole saatu toivottua tulosta (Lddkeasetus 693/1987). Avohoitoon lupa my6nnetdan poti-
laskohtaisena ja sairaanhoitolaitoksille laitoskohtaisena, jolloin yhtd lupaa kohden voi olla useita ladkkei-
den kayttdjid. Erityislupa voi olla myds madrdaikainen, mikd tarkoittaa, ettei kulutukseen luovuttamiseen
tarvita erityislupahakemusta (Ladkeasetus 693/1987). Vuonna 2013 Fimea mydnsi noin 21 500 erityislupaa
(Suomen ladketilasto 2013, 2014). Naistd puolet mydnnettiin yksittdisille potilaille ja 38 % sairaaloille ja
laitoksille. Siitd, miten usein lupa koskee harvinaisen sairauden hoitoa, ei ole tietoa. Erityislupavalmisteet
voivat olla korvattavia ja korvattavuutta voi hakea valmistaja, maahantuoja, ladketukkukauppa, apteekki tai
potilas (Sosiaali- ja terveysministerion asetus ... 201/20009).




2.2 Hoitokustannusten korvaaminen muun lainsdadannén perusteella

Vammaiset ja pitkdaikaisesti sairaat voivat olla oikeutettuja vammaistukeen (Laki vammaisetuuksis-
ta 570/2007). Vammaistukien tavoitteena on tukea mm. jokapdiviistd selviytymistd, kotona asumis-
ta, kuntoutusta ja hoitoa. Alle 16-vuotiaiden, yli 16-vuotiaiden ja eldkkeensaajien tukien kriteerit
ovat erilaiset ja ne on lisdksi porrastettu rasituksen, sidonnaisuuden, avun tai tuen tarpeen mukaan
perusvammais-/hoitotukeen, korotettuun vammais-/hoitotukeen ja ylimpddn vammais-/hoito-
tukeen. Aikaisemman lainsddddnnén mukaan yli 16-vuotiaan perusvammaistukea on voinut saada,
jos sairaus, vika tai vamma aiheuttaa olennaista haittaa ja jatkuvia erityiskustannuksia. Erityiskus-
tannuksia tuli olla vahintddn perusvammaistuen verran kuukautta kohden eikd perusvammaistukea
maksettu pelkkien erityiskustannusten tai pelkdn haitan perusteella. Korotettua tai ylintd yli 16-
vuotiaan vammaistukea ja elakettd saavan hoitotukea voitiin maksaa pelkkien erityiskustannusten
perusteella, jos niitd oli vahintddn tuen maérdn verran kuukaudessa. Alle 16-vuotiaan vammaistu-
keen eivit erityiskustannukset vaikuta. Vuonna 2015 ylin mahdollinen tuen mééra on 422,06 euroa
kuukaudessa ja sitd voivat saada sekd alle ettd yli 16-vuotiaat. Eldkettd saavan hoitotuet ovat pie-
nempié kuin alle 16-vuotiaiden tai yli 16-vuotiaiden tuet ja niiden saanti edellyttdd saannollisempaa
avun, ohjauksen tai valvonnan tarvetta kuin yli 16-vuotiaiden vammaistuki. (Kela 2015c.) Lainmuu-
tos, joka tuli voimaan 1.6.2015 (Laki vammaisetuuksista annetun ... 1352/2014), yhteniisti vam-
maistukien myontokriteerejd, mutta samalla mahdollisuus saada tukea pelkastddn erityiskustannus-

ten perusteella poistui.

Toimeentulotuki on kuntien vastuulla oleva, sosiaalihuoltoon kuuluva viimesijainen taloudellinen
tuki. Sen avulla turvataan vilttimiton toimeentulo. Toimeentulotukilain (Laki toimeentulotuesta
1412/1997) mukaan toimeentulotuen maaraa maaritettdessi otetaan huomioon vahdistd suuremmat
terveydenhuoltomenot. Esimerkiksi Helsingin kaupungin sosiaalivirasto on linjannut, ettd nditd va-
héistd suurempia menoja ovat mm. terveyskeskusmaksut ja ladkarin madrayksellda hankitut ladkkeet

(Raty 2007). Perustoimentulotuen maksatus siirtyy Kelalle vuoden 2017 alusta.

2.3 Harvinaisladakkeiden saatavuus

Habl ja Bachner (2011) mairittelevdt harvinaislddkkeiden saatavuutta koskevassa raportissaan laak-
keen tosiasiallisen saatavuuden (accessibility) edellytyksiksi, ettd ladkkeelld on myyntilupa, se on
tuotu kauppaan ja ettd ladkkeen kayttd on potilaalle mahdollista ilman taloudellisia tai hallinnollisia

esteita.
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Tosiasiallisen saatavuuden ndkokulmasta avohoidossa kaytettavit harvinaisten sairauksien ladke- ja

ravitsemushoidot voidaan Suomessa jakaa seuraavanlaisiin hallinnollisiin ryhmiin:

- myyntiluvalliset ja korvausjdrjestelmidn kuuluvat lddkkeet, joiden korvattavat kiyttoaiheet si-
sdltavit harvinaisen sairauden hoidon

- myyntiluvalliset ja korvausjirjestelmdan kuuluvat ladkkeet, joiden korvattavat kdyttoaiheet
eivit sisdlld harvinaisen sairauden hoitoa

- myyntiluvalliset, korvausjarjestelméddn kuulumattomat ladkkeet

- ladkkeet, joilla ei ole myyntilupaa Suomessa, mutta jotka ovat korvattavia

- ladkkeet, joilla ei ole myyntilupaa Suomessa ja jotka eivit ole korvattavia

- korvausjérjestelmain kuuluvat ravintovalmisteet

- korvausjérjestelmain kuulumattomat ravintovalmisteet.

3 Harvinaissairauksien lddkehoidot Euroopassa

Tavat, joilla Euroopan maat jakelevat ja rahoittavat harvinaislddkkeitd vaihtelevat. Vuonna 2010
tehtyyn EMINet-tutkimukseen osallistuneista 22 maasta kaikissa harvinaislddkkeiden kustannuksia
korvattiin potilaille kokonaan tai osittain, mutta vain viidessd maassa harvinaisladkkeet korvattiin
poikkeuksetta (Habl ja Bachner 2011). Tyypillisesti ladkkeitd toimitettiin potilaille sekd sairaaloista
ettd avohoidon jakelukanavien kautta. Neljassatoista maassa harvinaislddkkeitd korvattiin yleisen
ladkekorvausjarjestelmdn kautta, kuten Suomessakin, ja yhdeksdssd maassa niitd koskivat erityisjar-
jestelyt. Nditd erityisjdrjestelyjd ei yleensd ollut luotu yksin harvinaisladkkeitd varten, vaan ne koski-
vat myOs muita erityisid hoitotilanteita. Usein ladkekorvausjdrjestelmédn ulkopuolella olevien ladk-
keiden kustannusten korvaaminen edellytti sairauskassan (esimerkiksi Belgia ja Itdvalta) tai muiden
viranomaisten, kuten Tanskassa Laegemiddelstyrelsenin, Ruotsissa landstingetin ja Norjassa Hel-
sepkonomiforvaltningenin potilaskohtaista paatostd. Korvaamisen edellytyksena saattoi olla esimer-
kiksi se, ettd ladke on maératty harvinaisten sairauksien osaamiskeskuksessa tai ettd ladkkeen maa-
rannyt ladkari muutoin tuntee harvinaisten sairauksien hoitoa. Ranskassa osa kalliista avohoidossa
kaytettavista ladkevalmisteista toimitetaan potilaille sairaala-apteekeista, vaikka ladkkeen kustan-
nukset maksetaan sairausvakuutuksesta. Belgiassa ja Italiassa harvinaisten sairauksien hoitojen kus-

tannuksia rahoitetaan erillisesta rahastosta.

EMINet-tutkimuksessa selvitettiin myds eurooppalaisen keskitetyn myyntiluvan saaneiden harvi-
naislddkkeiden kuulumista lddkekorvausjdrjestelmddn 14:ssdé Euroopan maassa (Habl ja Bachner

2011). Tutkimusajankohtaan mennessd EU:n keskitetyn myyntilupamenettelyn kautta myyntiluvan
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oli saanut 61 harvinaislddkettd. Tanskassa ja Norjassa ndiden ladkkeiden saatavuus oli paras: valmis-
teista 47 (77 %) kuului ladkekorvausjarjestelmédan. Suomessa valmisteista oli korvattavia 25 (41 %).

Kaikkien maiden keskiarvo oli 29 (48 %) ladketta.

Harvinaissairauksien hoidossa kdytettyjen lddke- ja ravintovalmisteiden kirjoa ja saatavuutta Suo-
messa ei tunneta. Tdmian tutkimuksen tarkoitus on kuvata, millaisia lddke- ja ravintovalmistehoitoja
harvinaisten sairauksien hoidossa Suomessa kéytetdin ja kuinka usein lddkkeet kuuluvat avohoidos-

sa kaytettdessd lddkekorvausjdrjestelmadn.

4 Tutkimusaineisto ja menetelmat

Tutkimusaineisto koottiin sahkoiselld kyselylld, joka lahetettiin harvinaissairauksia hoitaville ladka-
reille. Kyselyn ensimmaéinen versio pilotoitiin joulukuussa 2013, jolloin se ldhetettiin kuudelle ladka-
rille. Pilottikyselyyn vastasi kolme ladkaria. Pilottikyselyssd kysyttiin vastaajan hoitamia harvinais-
sairauksia, hoidettavien potilaiden lukumaaraa ja sairauksien hoidossa kaytettyjd ladkkeitd. Lisdksi
kysyttiin eri ladkkeitd kdyttivien potilaiden mairaa, ladkkeiden tehoon liittyvad tutkimusndyttod ja
hoidosta hyotyvien potilaiden maédrad. Avoimilla kysymyksilld kysyttiin my6s, mitd muita olennaisia
hoitoja sairauksiin on ja miten harvinaisten sairauksien lddkehoitoa tulisi kehittid Suomessa. Saa-
dun palautteen perusteella kyselyd yksinkertaistettiin, silld kyselyyn vastanneet kokivat vastaamisen

tyoladksi.

Uusi versio kyselysta pilotoitiin helmikuussa 2014 jdlleen kuudella ladkarilld, joista kolme oli osallis-
tunut myos ensimmadiseen kyselyyn. Kyselyyn saatiin kolme vastausta, ja saadun palautteen perus-
teella kyselylomakkeeseen tehtiin endd muutamia selkeyttdvid teknisid muutoksia. Koska muutokset

olivat vahdisid, tamén pilottikyselyn vastaukset otettiin mukaan tulosten analyysiin.

Varsinainen kysely lahetettiin ladkéreille henkilokohtaisessa sdhkopostiviestissd maaliskuussa 2014.
Kysely sisdlsi suoran linkin sahkoéiseen kyselylomakkeeseen (ks. liite). Muistutusviesti kyselysté ldhe-

tettiin huhtikuussa 2014.

Kyselyn kohderyhminé olivat sosiaali- ja terveysministerion Harvinaiset sairaudet -ohjausryhmén
jasenet, sosiaali- ja terveysministerion maaliskuussa 2013 jdrjestimddn Harvinaiset-seminaariin
osallistuneet lddkarit, sosiaali- ja terveysministerion vuonna 2012 tekemin harvinaissairauksien ti-
lannetta koskevan kyselyn kohderyhman ladkarit sekd harvinaisiin ja perinndllisiin sairauksiin eri-

koistuneen Norio-keskuksen lddkarit ja erddt Fimean harvinaissairauksien asiantuntijaldakarit. Ky-



12

sely lahetettiin myos harvinaissairauksista vuosina 2010-2014 Lédketieteellisessd aikakauskirja
Duodecimissa ja Suomen Ladkarilehdessé kirjoittaneille erikoisladkareille. Artikkeleiden hakusana-
na kaytettiin "harvinainen” ja kustakin artikkelista kohderyhmaan otettiin yksi ladkari, joka yleensa
oli artikkelin viimeinen kirjoittaja. Lisdksi kysely lahetettiin erdille tutkimusryhmin tuntemille har-
vinaissairauksia hoitaville lddkareille. Vastaanottajia valittaessa pyrittiin varmistamaan, etta eri kes-
kussairaalat ja erikoisalat olisivat edustettuina aineistossa. Kyselyn vastaanottajiksi pyrittiin valitse-

maan kliinista tyota tekevid ladkareita.

Vastaanottajista suljettiin pois henkil6t, joille ei 16ydetty voimassa olevia yhteystietoja, jotka olivat
elakkeelld tai jotka hoitivat pddasiassa syopdsairauksia. Syopien hoidon kansallista kehittimistd on
kasitelty Kansallisen syopédkeskuksen perustamista selvittdneen tydryhman loppuraportissa (Sosiaa-
li- ja terveysministerié 2014b), minka vuoksi tdima tutkimus pddtettiin rajata muihin harvinaissaira-

uksiin kuin syopdsairauksiin. Kaikkiaan kysely lahetettiin 129 ladkérille.

Analyyseihin otettiin mukaan kaikki vastauksissa mainitut sairaudet ja sairausryhmat, myds syopa-
sairaudet, riippumatta siitd, tayttivitko ne Suomessa harvinaissairauden maaritelmén. Sairaudet ja

sairausryhmat luokiteltiin ICD-10-luokituksen (International Classification of Diseases) mukaisesti.

Samaa sairautta koskevat vastaukset yhdistettiin analyyseissé ja lisdksi erditd yksittdisia sairauksia
koottiin sairausryhmiksi. Jos saman sairauden potilasmaérasta oli useita arvioita, potilaiden luku-

madariksi kirjattiin suurin saatu arvio.

Ladkkeet luokiteltiin anatomis-terapeuttis-kemiallisen luokituksen (ATC-luokitus) mukaan (WHO
Collaborating Centre for Drug Statistics Methodology 2015). Laakkeiden myyntilupatiedot ja val-
misteyhteenvedot haettiin Fimean ladkehausta (Ladkealan turvallisuus- ja kehittimiskeskus Fimea
2015). Ladkkeet luokiteltiin myyntiluvallisiksi, mikdli niilld oli Fimean tai Euroopan komission
myontima myyntilupa elokuussa 2014. Muissa tapauksissa ladkkeet luokiteltiin myyntiluvattomiksi.
Laakkeet, jotka olivat Euroopan komission julkaisemassa harvinaislddkkeiden luettelossa elokuussa
2014, madriteltiin harvinaisladkkeiksi (European Commission 2015). Kaikki vitamiinivalmisteet

luokiteltiin ravintovalmisteiksi riippumatta siitd, olivatko ne rekisterdity ravintolisiné vai ladkkeina.

Ravintovalmisteet luokiteltiin edelleen kliinisiin ravintovalmisteisiin, vitamiini- tai hivenainevalmis-
teisiin, aminohappovalmisteisiin ja muihin erikoisruokavaliovalmisteisiin. Ladkareiden valmis-

tenimilld ilmoittamat valmisteet raportoitiin niiden siséllon mukaisesti.
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Ladkkeiden ja ravintovalmisteiden korvattavuustiedot saatiin Kelan tietokannoista (Kela 2015a; Kela
2015b). Ladkevalmisteiden korvattavuustiedot ovat elokuulta 2014 ja ravintovalmisteiden tammi-

kuulta 2015.

Avoimille vastauksille tehtiin sisdllonanalyysi ja vastaukset teemoiteltiin.

5 Tulokset
5.1 Kyselyyn vastanneet

Kyselyyn vastasi 43 ladkdrid 129:std, joten vastausprosentti oli 33 prosenttia. Vastaajista valtaosa
(88 %) tyoskenteli yliopistollisessa sairaalassa ja loput keskussairaalassa (taulukko 1). Vastaajien
yleisimmait erikoisalat olivat lastentaudit (21 % vastaajista), neurologia (19 %) seka lastenneurologia
ja sisdtaudit (molemmat 16 %). Suurin osa (60 %) vastaajista tyoskenteli Helsingin ja Uudenmaan

sairaanhoitopiirissd. Vastaajista kolme ilmoitti kaksi erikoisalaa.

Taulukko 1. Kyselyyn vastanneiden ladkareiden (n = 43) sairaanhoitopiirit, tydskentelypaikat ja erikoisalat.
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5.2 Sairaudet

Vastaukset sisdlsivat yhteensd 171 sairautta tai sairausryhmaa (taulukko 2; liitetaulukko 1'). Ilmoi-
tettujen sairauksien maara ladkarid kohti vaihteli yhdestd 18 sairauteen (mediaani = 3, moodi = 1).
Sairauksista 49 kuului umpieritys-, ravitsemus- ja aineenvaihduntasairauksiin (ICD-pééluokka E),
48 hermoston sairauksiin (ICD-péddluokka G) ja 33 synnynndisiin epimuodostumiin, epamuotoi-

suuksiin ja kromosomipoikkeavuuksiin (ICD-péddluokka Q).

Taulukko 2. Ladkadreiden ilmoittamat harvinaissairaudet (171 sairautta) ICD-pdaluokittain.

ICD- Sairauksien Osuus
paddluokka | Sairausryhma maard sairauksista (%)
B Tartunta- ja loistaudit 1 1
C Pahanlaatuiset kasvaimet 3 2
D Veren ja verta muodostavien elinten sairaudet seka

eradt immuunimekanismin hairiot 16 9
E Umpierityssairaudet, ravitsemussairaudet

ja aineenvaihduntasairaudet 49 29
F Mielenterveyden ja kdyttaytymisen hairiot 2 1
G Hermoston sairaudet 48 28
H Silmédn ja sen apuelinten sairaudet sekd korvan

ja kartiolisdkkeen sairaudet 2 1
I Verenkiertoelinten sairaudet 5 3
J Hengityselinten sairaudet 5 3
M Tuki- ja liilkuntaelinten sekd sidekudoksen sairaudet 7 4
Q Synnynndiset epdmuodostumat, epamuotoisuudet

ja kromosomipoikkeavuudet 33 19

Vastauksissa oli mukana 34 sellaista sairautta (20 % kaikista sairauksista), joille ei ollut mainittu mi-
tadn ladke- tai ravintovalmistehoitoa (liitetaulukko 1). Nama sairaudet olivat padasiassa umpieritys-,
ravitsemus- ja aineenvaihduntasairauksia sekd synnynnéisid epamuodostumia, epdmuotoisuuksia ja

kromosomipoikkeavuuksia.

Vastausten mukaan kuuden sairauden hoito oli keskitetty valtakunnallisesti yhteen hoitopaikkaan ja
42 sairauden hoito 2-5 hoitopaikkaan. Yhteen hoitopaikkaan oli keskitetty Alagillen oireyhtymin,
Fabryn taudin, H-ABC-taudin, myokloonisen lihasdystonian, retinoblastooman ja Shwachmanin

oireyhtymdn hoito.

1 Liitetaulukot 1-3 l6ytyvadt taman tiedoston linkeistd seka erillisind pdf-tiedostoina osoitteesta http://hdl.handle.net/10138/155626.



https://helda.helsinki.fi/bitstream/handle/10138/155626/Liitetaulukko1.pdf?sequence=1
https://helda.helsinki.fi/bitstream/handle/10138/155626/Liitetaulukko1.pdf?sequence=1
http://hdl.handle.net/10138/155626
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5.3 Sairauksien hoidossa kdytettavat ladkkeet

Ladkkeiden kéytto kuvattiin 122 sairauden hoidossa. Erilaisia lddkkeita tai ladkeryhmii ilmoitettiin
yhteensd 145 (liitetaulukko 2). Monia niistd kdytettiin usean sairauden hoidossa. Sairautta kohti oli
kaytossd 1-10 ladkettd (mediaani = 2 ja moodi = 1). Epilepsialddkkeet (73 mainintaa), immunosup-
pressantit (43 mainintaa) ja systeemisesti kaytettdvit kortikosteroidit (24 mainintaa) olivat useim-

min sairauksien hoidossa mainittuja ladkkeita.

Sairauksien hoidossa kaytetyistd ladkkeistd 13 oli harvinaisladkkeitd, ja niitd kdytettiin 15 eri sairau-

den hoidossa (taulukko 3).

Taulukko 3. Ladkdreiden ilmoittamat harvinaissairauksien hoidossa kadytetyt harvinaisldakkeet.

Lddkeaine Kdyttoaihe aineistossa Korvattavuus
3,4-diaminopyridiini Myastenia gravis, Lambert-Eatonin Peruskorvattava
myasteeninen oireyhtyma
Betaiini Homokystinuria Peruskorvattava
Ikatibantti Hereditddrinen angioedeema Rajoitetusti peruskorvattava perinndllisessa

angioedeemassa

Meksiletiini (erityislupa-
valmiste)

Myotonia congenita

Peruskorvattava, erityiskorvattava
kroonisissa sydamen rytmihdiridissa

Miglustaatti

Niemann-Pickin tauti

Peruskorvattava

Natriumfenyylibutyraatti

Ureasyklitaudit, lysinurinen
proteiini-intoleranssi, opsoklonus-
dysartria-ataksia

Peruskorvattava, erityiskorvattava
synnynndisissd aineenvaihduntahdiridissa

Nintedanibi (erityislupa-

Idiopaattinen keuhkofibroosi

Ei korvattava

valmiste)

Nitisinoni Tyrosinemia tyyppi | Peruskorvattava, erityiskorvattava
synnynndisissd aineenvaihduntahdiridissa

Pirfenidoni Idiopaattinen keuhkofibroosi Rajoitetusti peruskorvattava idiopaattisessa
keuhkofibroosissa

Rufinamidi Lennox-Gastaut’n oireyhtyma Peruskorvattava, erityiskorvattava Lennox-
Gastaut’n oireyhtymadssa

Sildenafiili Pulmonaalihypertensio Peruskorvattava, erityiskorvattava
kroonisessa verenpainetaudissa

Stiripentoli Dravet’n oireyhtymd, myoklonis- Peruskorvattava,

astaattinen epilepsia erityiskorvattava epilepsiassa ja siihen

verrattavissa kouristustiloissa

Treprostiniili Pulmonaalihypertensio Rajoitetusti peruskorvattava vaikea-

hoitoisessa pulmonaarihypertensiossa

Laakkeista 19:114 ei ollut myyntilupaa (taulukko 4, s. 16). Nitd ladkkeita kaytettiin 25 eri sairauden
hoidossa. Eniten myyntiluvattomia lddkkeitd kéytettiin hermoston sairauksien (13 sairautta) seka

umpieritys-, ravitsemus- ja aineenvaihduntasairauksien (5 sairautta) hoidossa.


https://helda.helsinki.fi/bitstream/handle/10138/155626/Liitetaulukko2.pdf?sequence=2

Taulukko 4. Ladkdrien ilmoittamat harvinaissairauksien hoidossa kadytetyt myyntiluvattomat ladkkeet.
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Lidkeaine

Kdyttoaihe aineistossa

Korvattavuus

3,4-diaminopyridiini

Myastenia gravis, Lambert-Eatonin
myasteeninen oireyhtyma

Peruskorvattava

Asetatsoliamidi

Hypokaleminen periodinen paralyysi

Ei korvattava

Brivarasetaami Unverricht-Lundborgin tauti Ei korvattava

Danatsoli Hereditddrinen angioedeema Peruskorvattava

Deflatsakorti Duchennen lihasdystrofia Peruskorvattava, erityiskorvattava hajapesak-
keisissd sidekudostaudeissa, reumaattisissa
niveltulehduksissa ja vastaavissa tiloissa

Diatsoksidi Hyperinsulinismi, synnynndinen hy- Peruskorvattava, erityiskorvattava synnynndi-

perinsulinismi, ureasyklitaudit sissd aineenvaihduntahdiridissa

Distigmiini Myastenia gravis Peruskorvattava, erityiskorvattava myastenia
graviksessa

Etosuksimidi Myoklonis-astaattinen epilepsia Peruskorvattava, erityiskorvattava epilepsias-

sa ja siihen verrattavissa kouristustiloissa

Fenobarbitaali

Alagillen oireyhtymd, inflammatori-
seen tai autoimmuunietiologiaan
assosioituva epilepsia

Peruskorvattava, erityiskorvattava epilepsias-
sa ja siihen verrattavissa kouristustiloissa

Flunaritsiini

Lapsuusidn alternoiva hemiplegia

Ei korvattava

Kaliumbromidi

Epilepsia

Ei korvattava

Klorokiinifosfaatti

Porphyria cutanea tarda

Ei korvattava

Meksiletiini Myotonia congenita Peruskorvattava, erityiskorvattava kroonisissa
syddmen rytmihdiridissd

Modafiniili Narkolepsia, primaari hypersomnia Peruskorvattava, erityiskorvattava
narkolepsiassa

Nintedanibi Idiopaattinen keuhkofibroosi Ei korvattava

Penisillamiini

Wilsonin tauti

Peruskorvattava, erityiskorvattava
synnynndisissd aineenvaihduntahdiridissa ja
hajapesdkkeisissd sidekudostaudeissa,
reumaattisissa niveltulehduksissa ja vastaa-
vissa tiloissa

Propranololi, depot-

Katekoliamiiniherkka polymorfinen

Peruskorvattava, erityiskorvattava kroonisessa

valmiste kammiotakykardia verenpainetaudissa, kroonisessa sepelvalti-
motaudissa ja krooniseen sepelvaltimotautiin
liittyvdssa rasva-aineenvaihdunnan hadiriéssa
ja kroonisissa syddmen rytmihdiridissa
Sisapridi Sentraalinen uniapnea, bronkiektasiat | Ei korvattava

Tetrakosaktidi

Infantiilispasmit (Westin oireyhtyma)

Ei korvattava

Suurin osa kaikista sairauksien hoidossa kaytetyista ladkkeistda kuului korvausjarjestelmdan (tauluk-

ko 5, s. 17; liitetaulukko 2). Harvinaislaakkeista kaikki paitsi nintedanibi olivat korvattavia (tauluk-

ko 3). Harvinaisladkkeistd kolme oli rajoitetusti peruskorvattavia ja neljalla oli erityiskorvattavuus.

Myyntiluvattomista lddkkeistd 11 oli korvattavia ja yhdeksidn ndistd oli myos erityiskorvattavia (tau-

lukko 4).


https://helda.helsinki.fi/bitstream/handle/10138/155626/Liitetaulukko2.pdf?sequence=2

Taulukko 5. Vastauksissa mainittujen harvinaissairauksien hoidossa kaytettdvien lddkkeiden korvattavuus.

17

Korvattavien Korvattavien
Ladkkeiden ladkkeiden’ lddkkeiden osuus
lukum&ara lukum&ara (%)
Kaikki 145 124 86
Harvinaisldakkeet® 13 12 92
Myyntiluvattomat valmisteet® 19 11 58
Myyntiluvalliset valmisteet, jotka
eivat olleet harvinaisldadkkeita 115 102 89

2pineistossa oli kaksi ladkeainetta, jotka olivat harvinaislazkkeits ja joilla ei ollut Suomessa myyntilupaa.

bImmunoglobuliinivalmisteet on taulukossa luokiteltu korvattaviksi. Osassa sairauksia kdytettiin kuitenkin immunoglobuliinia infuusiona.
Immunoglobuliinin infuusiovalmisteet eivat ole korvattavia.

Kahdenkymmenen sairauden (sairauksista 12 prosentin) hoitoon kaytettiin ainoastaan sellaisia
laakkeitd, jotka eivit olleet korvattavia. Suurinta osaa ndistd sairauksista (12 sairautta) hoidettiin

pelkilld immunoglobuliinilla.

Korvausjérjestelmadn kuulumattomista 24 ladkkeestd kuusi oli infuusioita. Kéytettdvissa olevien tie-
tojen perusteella ei voitu tietdd, hankkivatko potilaat ndmé valmisteet avohoidon apteekista, jolloin
kustannukset jdivit heidin maksettavikseen, vai annosteltiinko valmisteet julkisessa terveydenhuol-

lossa, jolloin ne kuuluvat hoitopéiva- tai poliklinikkamaksuun.

Korvattavista ladkkeistd kaksitoista oli rajoitetusti peruskorvattavia eli niistd oli mahdollista saada
korvausta vain tietyt kriteerit tayttdvissd sairaustiloissa ja korvauksen saaminen edellytti Kelan
myontdmad korvausoikeutta. Vastauksissa nama ladkkeet mainittiin kaikkiaan 17 kertaa, joista yh-
deksdn oli sellaisia, ettd hoidettava sairaus todenndkdisesti taytti korvattavuuden kriteerit (tauluk-
ko 6, s. 18).
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Taulukko 6. Ladkdrien ilmoittamat harvinaissairauksien hoidossa kaytetyt rajoitetusti peruskorvattavat ladakkeet,

niiden kdyttdaiheet aineistossa ja korvattavuus.

Korvattavuus
ICD- aineiston
Ladke Sairaus koodi | kayttoaiheessa | Korvattavuuden rajoitus
Adalimumabi Iritis rheumatica chronica | H22 Ei° Reumasairaudet, psoriaasi,
suolistosairaudet
Agalsidaasialfa Fabryn tauti E75.2 Kylla Fabryn tauti
Agalsidaasi-beeta | Fabryn tauti E75.2 Kylla Fabryn tauti
Anakinra Aikuisten Stillin tauti M06.1 | Kylla Reumasairaudet
Atomoksetiini Sotosin oireyhtyma Q87.31 | Ei° ADHD
Kasvuhormoni Kasvuhormonin puutos E23.0 Kylla Lasten vaikeat kasvuhairiot,
Lysinuurinen proteiini- E72.3 Ei° aikuisten kasvuhormonin puutos
intoleranssi
Transaldolaasin puutos E Ei°
Septo-optinen dysplasia | Q04.4 | Eif
Prader-Willin oireyhtyma | Q87.15 | Kylld
Turnerin oireyhtyma Q96 Kylla
Pankreatiini Shwachman-Diamondin D61.0 | Ei Vaikea haiman vajaatoiminta
oireyhtyma
Pirfenidoni Idiopaattinen keuhko- 184.1 Kylla Idiopaattinen keuhkofibroosi
fibroosi
Sunitinibi Multippeli endokriininen | D44.8 | Ei° Haiman neuroendokriiniset
neoplasia, tyyppi 1 kasvaimet, levinneet GIST-kasvai-
met, levinnyt munuaissyopd
Tosilitsumabi Iritis rheumatica chronica | H22 Ei° Reumasairaudet
Aikuisten Stillin tauti M06.1 | Kylla
Treprostiniili Keuhkoverenpainetauti 127.0 Kylla Pulmonaalihypertensio

aKyseiselléi diagnoosilla eivat korvauksen edellytykset tayty. On kuitenkin mahdollista, ettd yksittdisessa tapauksessa potilaalla on korvauk-
sen edellytykset tayttdava oire tai sairaus.

5.4 Sairauksien hoidossa kdytettdvit ravintovalmisteet

Sisdlloltadn erilaisia ravintovalmisteita mainittiin 55 kappaletta 42 eri sairauden hoidossa (tauluk-

ko 7; liitetaulukko 3). Eniten erilaisia ravintovalmisteita, 16, oli kdytdssi LCHAD:n (long chain

3-hydroxyacyl-CoA dehydrogenase deficiency) hoidossa. Lahes puolessa (19) sairauksista, kéytettiin

vain yhtd ravintovalmistetta.

Taulukko 7. Laakdrien ilmoittamien harvinaissairauksien hoidossa kaytettyjen ravintovalmisteiden jakautuminen
alaryhmiin (n = 54, yht& valmistetta ei voitu luokitella).

Valmisteryhmi Lukuméara Osuus ravintovalmisteista (%)
Aminohappovalmisteet 11 20
Kliiniset ravintovalmisteet 10 19
Vitamiini- tai hivenainevalmisteet 22 41
Muut erikoisruokavaliovalmisteet 11 20
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Kaikista ravintovalmisteista 36 prosenttia (20 valmistetta) oli korvattavia (liitetaulukko 3). Naista
suurin osa, 15 valmistetta, oli rajoitetusti korvattavia. Rajoittamattoman peruskorvattavuuden pii-
rissd oli 1dhinnd vitamiini- tai hivenainevalmisteita. Muut erikoisruokavaliovalmisteet -ryhmaén
luokitelluista valmisteista yksikddn ei ollut korvattava. Vastauksissa mainittiin yksi apteekissa val-

mistettu valmiste, sitrulliini.

5.5 Lddkehoidon kehittdaminen

Kyselyyn vastanneista ladkéreistd 35 (81 %) teki ehdotuksia harvinaisten sairauksien lddkehoitojen
kehittamiseksi. Yleisimmin ehdotettiin kansallisen toimintamallin vahvistamista yliopistosairaaloi-
den tyonjaosta sopimalla ja hoitoa keskittamalld seké lddkkeiden ja hoitojen saavutettavuuden pa-
rantamista korvauskdytiant6ja yksinkertaistamalla ja selkeyttamalld (taulukko 8). Myds tiedon ke-
rddamisen sekd jakamisen edistiminen kokoamalla valtakunnallisia sairauskohtaisia potilasrekisterei-

td ja koulutusta lisadmalld olivat yleisesti ehdotettuja toimia.

Taulukko 8. Kyselyyn vastanneiden lddkadreiden ehdotukset harvinaissairauksien ladkehoidon kehittdmiseksi
teemoittain (suluissa ehdotusten madard).

Teema Ehdotukset

Saavutettavuus Selkeammat ja yksinkertaisemmat korvauskaytannét (8)

Valmisteiden jatkuvan saatavuuden turvaaminen (5)

Tasavertainen mahdollisuus eri hoitoihin asuinpaikasta riippumatta (3)
Harvinaissairauksien hoito korvattavaksi (2)

Ravintovalmisteiden merkityksen tunnustaminen paremmalla korvattavuudella (2)
Selked madrittely ladkkeille ja ravintovalmisteille (2)

Harvinaissairauksien hoitoon erillinen budjetti (1)

Ladkkeiden jakaminen myds avohoitoon sairaala-apteekeista (1)

Resurssien parantaminen (1)

Kansallinen Hoidon keskittdminen ja tydnjaosta sopiminen yliopistosairaaloiden kesken (16)
toimintamalli Yhteistydn kehittdminen Suomen ja Euroopan tasolla (6)

Yhtendisten kansallisten kriteerien luominen (3)

Verkostoitumisen parantaminen (2)

Yhteisty6 ladkeyritysten kanssa (1)

Valtiojohtoinen koordinaatio (1)

Lasten off label -hoitojen (poikkeuskaytto) keskittdminen (1)

Tiedon kerddaminen ja Valtakunnallinen sairauskohtainen rekisteri potilaista ja heidan oireistaan (5)
jakaminen Koulutuksen lisédminen harvinaissairauksista (5)

Hoitojen ja niiden tehon dokumentointi (3)

Kansainvalinen tutkimus (2)

Uusista kliinisistd kokeista tiedottaminen (2)

Tutkimusrahoituksen lisdaminen (1)
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6 Pohdinta

Kysely oli kohdistettu harvinaissairauksia hoitaville lddkareille. Sen tavoitteena oli tunnistaa, miti
ladkkeitd ja ravintovalmisteita kdytetddn hoidettaessa harvinaissairauksia avohoidossa. Kyselyyn
vastanneet ladkérit mainitsivat 171 harvinaissairautta tai sairausryhmid. Raportoitujen sairauksien
hoitoon kéytettiin 145 eri ladkettd ja 55 ravintovalmistetta. Ladkkeistd yli 80 prosenttia kuului kor-
vauksen piiriin. Harvinaislddkkeistd yhtd lukuun ottamatta kaikki olivat korvattavia. Erityisluvalla
kaytettavia ladkkeitd kdytettiin 15 prosentissa ja ravintovalmisteita 25 prosentissa ilmoitetuista sai-
rauksista. Erityislupavalmisteista noin puolet ja ravintovalmisteista noin kolmannes oli korvattavia.
Harvinaisten sairauksien lddkehoidon keskeisimmiksi kehittdmistarpeiksi kyselyyn vastanneet tun-

nistivat korvauskéytdntdjen selkeyttimisen ja yleisemmin ladkkeiden saatavuuden parantamisen.

Harvinaissairauksia hoitavien ladkédreiden tunnistaminen on haasteellista, silli harvinaissairaudet
jakaantuvat kaikille erikoisaloille ja hoidon vaativuuden mukaan myos sairaanhoidon eri portaille.
Téssa tutkimuksessa kysely kohdistettiin ensisijaisesti niille kliinista tyoté tekeville ladkareille, jotka
oli jo muussa yhteydessa tunnistettu harvinaissairauksien kliinisiksi asiantuntijoiksi tai jotka olivat
julkaisseet kotimaisissa ladketieteen tiedejulkaisuissa harvinaissairauksien hoitoon liittyvid artikke-
leita. Kyselyad ldhetettdessa pyrittiin my6s huomioimaan niin eri erikoisalat kuin vastaajien alueelli-
nen jakauma, jotta tietoa saataisiin mahdollisimman monen harvinaissairauden lddkehoidosta. Laa-
kireiden mainitsemat sairaudet kattoivat vain osan kaikista harvinaissairauksista, mutta ICD-10-
luokituksen eri padryhmit tulivat kuitenkin vastauksissa varsin hyvin katetuiksi. Vastausprosentti
jai alhaiseksi, 33 prosenttia, vaikka kyselyd oli pilotoinnin jilkeen yksinkertaistettu. Toisaalta ne,
jotka vastasivat kyselyyn, antoivat hyvin yksityiskohtaiset vastaukset. Voidaankin arvioida, etta ky-
sely antaa hyvén yleiskuvan ladkkeiden ja ravintovalmisteiden kaytostd ja korvattavuudesta muiden

harvinaissairauksien kuin syopésairauksien hoidossa.

Tutkimuksessa esiin tulleet harvinaissairaudet ja niiden ldakehoito kuvaavat hyvin harvinaissairauk-
sien kirjoa: sairaudet voivat johtaa vain yhden tai useamman elimen vaurioon tai toimintavajeeseen,
mika nakyy kaytettyjen ladkkeiden madrdn vaihteluna eri sairauksissa. Sairautta kohti oli kaytossa
yhdestd kymmeneen ladketta. Ravintovalmisteilla oli odotettua suurempi merkitys harvinaissairauk-

sien hoidossa, ja ne lisdavit hoidossa kéytettyjen valmisteiden madraa.

Harvinaissairauksien hoidossa kaytettavistd ladkkeistd valtaosa kuuluu korvauksen piiriin. Tassa
tutkimuksessa ei kuitenkaan saatu niin yksityiskohtaista tietoa potilaiden sairauksista ja taustasta,
ettd ladkkeiden korvattavuus olisi ollut arvioitavissa sairauskohtaisesti. Poikkeuksena olivat tilanteet,

joissa ladke oli rajoitetusti korvattava. Rajoitetusti korvattavia ladkkeitd kaytettiin korvauksen edel-
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lytykset téyttavissa tilanteissa noin puolessa tapauksista. Erityisen ongelmallisina lddkekorvausjérjes-
telmadssa nayttiytyvit tilanteet, joissa korvattavaa ladkettd kdytetdan kayttoaiheeseen, joka ei ole sen
hyviksytty kayttoaihe (ns. off-label kaytto). Esimerkkind tunnistetusta off-label-kéytosta on tark-
kaavaisuushairion (ICD 10 diagnoosi F90.0) hoidossa peruskorvattava ladke metyylifenidaatti. Me-
tyylifenidaattia suositellaan tuoreessa sosiaali- ja terveysministerion laatimassa hoito-oppaassa (Kir-
javainen ym. 2013) kokeiltavaksi paivdaikaisen vireyden ylldpitdmiseen ja nukahtamisen estimiseen

narkolepsiassa, mutta se ei ole korvattavaa tassd kdyttoaiheessa.

Kliinisid ravintovalmisteita korvataan tietyissda maaritellyissa tilanteissa sairausvakuutuksesta. Kyse-
lymme perusteella alle puolet harvinaisissa sairauksissa kdytetyistd ravintovalmisteista on korvatta-
via, ja useimmiten niiden korvattavuus on rajoitettu tiettyihin kayttoaiheisiin. Nédin ollen ravinto-

valmisteiden kustannukset saattavat yksittiisilld potilailla nousta suuriksi.

Terveydenhuoltolaissa esitetddn terveydenhuollon tavoitteiksi terveyspalvelujen yhdenvertainen
saatavuus, laatu ja potilasturvallisuus (Terveydenhuoltolaki 1326/2010). Suomalainen ladkekorvaus-
jarjestelmd on niin sanottu sairausperusteinen jarjestelmd, jossa sairauden vakavuus ja pitkaaikai-
suus ja ladkehoidon vilttimattomyys vaikuttavat korvauksen tasoon. Vuotuisen omavastuuosuuden
eli ladkekaton kayttoonoton tarkoituksena on ollut keventdd lddkkeistd aiheutuvaa kustannustaak-
kaa poikkeuksellisissa tapauksissa, esimerkiksi harvinaisten sairauksien tai erityisen kalliiden laak-
keiden yhteydessa. Ladkekaton kayttoonotolla haluttiin myos viahentéd paineita ottaa erityiskorvaus-
luokkiin lisdd sairauksia. (Sosiaali- ja terveysministerio 2001.) Viime vuosina lidkekattoa on alen-
nettu, jotta korvausjarjestelmd tukisi erityisesti suuria vuosittaisia omavastuuosuuksia maksavia.
Ladkekatto toimii kuitenkin vain silloin kun lddke- tai ravintovalmisteet kerryttivit omavastuu-

osuutta eli ovat korvattavia.

Kisilld olevan tutkimuksen mukaan harvinaissairauksia hoidetaan pddasiassa korvausjirjestelméan
kuuluvilla ladkkeilld. Voidaankin katsoa, ettd harvinaissairauksien ldakehoidot ovat melko hyvin
ladkekorvausjarjestelmdn piirissd, mutta osittain hyvén tuloksen taustalla voi olla myos se, ettd ldd-
karit todennédkoisesti pyrkivat valitsemaan potilailleen hoitoja, jotka eivit aiheuta potilaalle itselleen
kohtuuttomia kustannuksia. On kuitenkin ilmeistd, ettd osassa harvinaissairauksia niin ladkkeiden
kuin erityisesti ravintovalmisteiden kustannuksista vastaa potilas itse ja ndma kustannukset voivat

nousta korkeiksi. Erityisesti uusien harvinaislaakkeiden hinnat ovat usein korkeat.

Hoidon jdddessa lddkekorvausjarjestelmdn ulkopuolelle yhteiskunnan muita tukimuotoja ovat
vammaistuki ja toimeentulotuki, joita on kumpaakin anottava erikseen ja toistaiseksi eri paikoista.

Vammaistukea koskeva lainsdddanto muuttui 1.6.2015 (Laki vammaisetuuksista annetun
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1352/2014), minka jdlkeen vammaistukea ei voi endd saada pelkdstddn erityiskustannusten perus-
teella. Vammaistuen myontaminen edellyttdd jatkossa aina vammasta ja sairaudesta aiheutuvaa
haittaa tai avun, ohjauksen tai valvonnan tarvetta. Erityiskustannukset voivat korottaa tuen méaran
perustuesta korkeintaan korotetuksi tueksi. Erityiskustannuksia voivat olla esimerkiksi hakijan it-
sensd maksamat kotipalvelu-, lddkari-, ladke- ja kuntoutuskulut. Onkin mahdollista, ettd lakimuutos
heikentdd niiden harvinaissairaiden taloudellista tilannetta, joiden ladkkeet tai ravintovalmisteet ei-

vat ole korvattavia.

Toimeentulotuki on toinen mahdollisuus hoitokustannusten korvaamiseen. Toimeentulotuen mak-
saminen siirtyy vuoden 2017 alusta Kelan hoidettavaksi. Harvinaissairaat saavat usein myds muita
Kelan etuuksia, ja toimeentulotuen siirtyminen Kelan hoidettavaksi voisi mahdollistaa aikaisempaa
paremmin harvinaissairaiden taloudellisen tuen tarpeen kokonaisarvion. Uudistuksen jilkeenkin
kuntien sosiaalityontekijat paattavat tdydentdvastd ja ehkéisevistd toimeentulotuesta, jotka edellyt-

tavat harkintaa.

Kyselyyn vastanneet lddkarit esittivdt runsaasti parannusehdotuksia nykytilanteeseen. Ehdotettu yh-
tendinen kansallinen toimintamalli on keskeinen osa harvinaisten sairauksien ohjausryhmén toi-
menpide-ehdotuksia. Toimintamallin toteutuessa myos tiedon keruu, koulutus ja tutkimus parani-

sivat.

Harvinaissairauksien kansallisessa raportissa (Sosiaali- ja terveysministerio 2014a) todetaan tarve
edistdd paitsi harvinaislddkkeiden saatavuutta myos sitéd, ettd markkinoilla olevien lddkkeiden kayt-
toaiheet saataisiin kattamaan ne harvinaissairaudet, joiden hoidossa lddkkeen vaikuttavuudesta on
olemassa tieteellistd nayttod. Lisdksi raportissa todetaan, ettd asetukseen ravintovalmisteiden korvat-
tavuudesta tulisi sisdllyttda kaikki vaikeat sairaudet, joiden hoidosta kliinisilld ravintovalmisteilla on

tutkimusnayttoa.

Nykyiseen lddkekorvausjdrjestelmddn pienten potilasryhmien ladkkeet sopivat huonosti. Korvatta-
vuuspaitokset perustuvat padosin ladkeyritysten hakemuksiin ja ladkkeiden hyvéksyttyihin kaytto-
aiheisiin, jotka eivit useinkaan sisélld harvinaisia sairauksia tai niiden aiheuttamia seurauksia. Yksit-
taiset potilaat tai apteekki potilaan puolesta voivat hakea korvattavuutta vain sellaisille lddkkeille,
joilla ei ole myyntilupaa ja joita kdytetdan Fimean erityisluvalla. Haasteena harvinaissairauksien lda-
kehoitojen arvioinnissa on usein myos se, ettd potilaiden vihyyden vuoksi ladkkeistd kaytettavissa

oleva kliininen naytt6 on heikompaa kuin suurempien potilasryhmien laakkeilla.
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Tulisikin pohtia, edellyttaisiké harvinaissairaiden ja muiden pienten potilasryhmien lddkkeiden ja
ravintovalmisteiden korvattavuuden arviointi oman arviointiprosessinsa joko osana nykyista kor-
vattavuuden arviointia tai erillisend prosessina ja tulisiko padtokset tehda sairauskohtaisina vai poti-
laskohtaisina. Yliopistosairaaloihin perustetaan vuoden 2015 aikana harvinaissairauksien hoitoa
koordinoivat yksik6t. Nama yksikét muodostavat osaamisverkoston, joka voisi helpottaa kliinisen
asiantuntemuksen ja sairaus- ja hoitospesifisen tutkimustiedon 16ytdmistd myds korvauspaatoksien

tueksi.

Joissakin maissa yksilollinen ladkekorvauspditos tehdddn terveydenhuollossa. Suomessa tima voisi
tarkoittaa yliopistosairaaloiden arviointiyksikdiden ja harvinaissairauksien osaamisyksikoéiden kan-
sallista yhteistyotd terveydenhuollon hallitun kdyttdonoton eli HALO-mallin pohjalta (Terveyden ja
hyvinvoinnin laitos 2015). Tédssd vaihtoehdossa avohoidossa kéytetyn ladkehoidon kustannukset tu-
lisivat todennékoisesti julkisen terveydenhuollon maksettavaksi ja ladkkeiden sekd ravintovalmistei-
den jakelu tapahtuisi sairaala-apteekista. Téstd syystd timdkin vaihtoehto edellyttéisi saddosmuu-
toksia. Alueellisessa padtoksenteossa on tdrkedd lisdksi varmistaa, ettd harvinaissairaita kohdellaan

yhdenvertaisesti eri puolilla maata.

7 Pddatelmat

- Suurin osa harvinaissairauksien hoidossa kdytettavistd ladkkeistd oli korvattavia.

- Varsinaisista harvinaislddkkeistd yhtd lukuun ottamatta kaikki olivat korvattavia.

- Harvinaissairauksien hoidossa kdytettavistd ravintovalmisteista kolmannes oli korvattavia.

- Koska osa harvinaissairauksien hoidossa kdytettdvistd lddkkeistd ja ravintovalmisteista ei ole
korvattavia, osalla potilaista kustannukset voivat kasvaa suuriksi.

- Harvinaissairauksia hoitavat laakarit ehdottivat kansallisen toimintamallin vahvistamista yli-
opistosairaaloiden tyonjaosta sopimalla ja hoitoa keskittamaélld, ladkkeiden ja hoitojen saavu-
tettavuuden parantamista korvauskaytantoja yksinkertaistamalla ja selkeyttamalla seka tiedon
kerdadmisen ja jakamisen edistdmistd kokoamalla valtakunnallisia sairauskohtaisia potilas-
rekistereitd ja lisédmalla koulutusta.

- Nykyinen lddkekorvausjirjestelma ei riittavdsti huomioi harvinaissairauksien lddkehoitoja,
koska jdrjestelmé perustuu ladkeyritysten tekemiin hakemuksiin ja korvattavuuden edellytyk-

send on, ettd valmisteen kédyttoaihe sisdltad harvinaissairauden.
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https://helda.helsinki.fi/bitstream/handle/10138/155626/Liitetaulukko3.pdf?sequence=3
https://helda.helsinki.fi/bitstream/handle/10138/155626/Liitetaulukko3.pdf?sequence=3
http://hdl.handle.net/10138/155626

Liite: Kyselylomake

Harvinaissairauksien hoidossa kaytetyt ladkkeet

Sairaanhoitopiiri, jossa padsadntdisesti toimit. (Valitse yksi vaihtoehto.)

() Eteld-Karjalan shp

() Etela-Pohjanmaan shp
() Eteld-Savon shp

() Helsingin ja Uudenmaan shp
() Itd-Savon shp

() Kainuun shp

() Kanta-Hameen shp

() Keski-Pohjanmaan shp
() Keski-Suomen shp

() Kymenlaakson shp

() Lapin shp

() Lansi-Pohjan shp

() Pirkanmaan shp

() Pohjois-Karjalan shp
() Pohjois-Pohjanmaan shp
() Pohjois-Savon shp

() Paijat-Hameen shp

() Satakunnan shp

() Vaasan shp

() Varsinais-Suomen shp
() Ahvenanmaan shp

Sairaala, jossa padsadntoisesti toimit. (Valitse yksi vaihtoehto.)
() Yliopistosairaala

() Keskussairaala

() Muu, mika?

Erikoisalasi. (Valitse yksi tai useampi vaihtoehto.)

[ ] Thotaudit ja allergologia
[ ] Lastenneurologia
[ ] Lastentaudit

[ ] Neurologia

[] Sisataudit

[ ] Jokin muu, mika?
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Miti harvinaisia sairauksia (esiintyminen alle 1/2000 Suomessa) télld hetkelld hoidat?

Vastaa kysymyksiin sairaus kerrallaan. (Yksi sairaus / kysymyssivu)
Sairausl:

Kuinka montaa tdta sairautta sairastavaa potilasta hoidat télld hetkelld ja kuinka monta arvioit heité
olevan kaikkiaan Suomessa?
Télld hetkelld hoitamieni potilaiden lukumaéara (arvio)

Suomessa potilaita kaikkiaan (lukumaéairdarvio)

Onko tdmén sairauden hoito keskitetty Suomessa?

() Kylla, yhteen paikkaan

() Kylla, 2-5 paikkaan

() Kylla, yli viiteen paikkaan
() Eiole keskitetty

Miti ladkkeitd kaytdt kyseisen sairauden avohoidossa? Kirjaa ldakkeet yksitellen alla olevaan tauluk-
koon. Merkitse kunkin lddkkeen kohdalle arviosi siitd, kuinka suuri osa potilaistasi kdyttad kyseistd
ladkettd ja onko kaytto jatkuvaa.

Kaytto on jatkuvaa

Ladkkeen nimi tai ladkeaine Potilaistani kdyttad ladkettd (%) Kylld

Lidkel 0)
Liike2 0)
Liike3 0)
Liike4 0)
Liike5 0)
Lidke6 ()
Liike7 0)
Liike8 0)
Liike9 0)
Lidkel0 ()

Kirjoita tdhdn tarvittaessa lisdtietoja lddkehoitoon vaikuttavista tekijoistd, kuten esim. elinsiirroista.
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Tarvitaanko timan sairauden hoidossa ravintovalmisteita?

() Kylla
() Ei

Jos vastasit kylld, millaisia ravintovalmisteita potilaasi kayttavit ja kuinka suuri osa potilaistasi tar-
vitsee niita?

Hoidatko muita harvinaisia sairauksia? (mahdollisuus raportoida kymmenen sairautta)

() Kylla
() En

Miten harvinaisten sairauksien ladkehoitoa voitaisiin mielestisi kehittaa Suomessa?

Muita kommentteja kyselyn aiheesta.
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