L
View metadata, citation and similar papers at core.ac.uk brought to you by i CORE

provided by Helsingin yliopiston digitaalinen arkisto

Heikki Lukkarinen
Dosentti, lastentautien erikoislaakari
Koordinaattori, Harvinaissairauksien yksikké, Tyks, V/SSHP

Mikko Seppénen
Dosentti, sisdtautien ja infektiosairauksien erikoislaakéari
Oyl, Harvinaissairauksien yksikké, Lasten ja nuorten sairaudet,
HYKS, HUS

Harvinaissairauksien
yksikét ja niiden
verkostoituminen
Suomessa

Harvinaissairauksien yksikot on perustettu yliopisto-
sairaaloihin. Toiminnan tavoitteina on asettaa potilas
keskioon ja koota harvinaissairauksien osaajat
valtakunnallisiksi osaamisverkostoiksi.

aikka yksittdisid harvinaissai-
‘ /- rauksia sairastavia on vidhén,

muodostavat he yhdessa yllat-
tavan suuren joukon. Euroopassa
harvinaissairauksia on noin 6-8 %:1la
vaestostd, eli niitd sairastaa joka 17:s
ihminen. Tarkkoja harvinaissairauk-
sien esiintyvyystietoja ei ole ole-
massa. Tama johtuu puutteellisista
rekisteritiedoista.

HUS:n vuonna 2015 tekemén selvityk-
sen mukaan HUS-alueen 1,6 miljoo-
nasta asukkaasta 6 %:lla oli harvi-
naissairaus edeltdvien viiden vuoden
aikana. Osuus vastaa koko maan ta-
solla 300 000 suomalaista. Harvinais-
sairauksien hoito vei 18 % HUS:n bud-
jetista, vuosittain noin 270 miljoonaa
euroa.

Suomessa laadittiin STM:n johtama

Harvinaisten sairauksien kansallinen
ohjelma 2014-2017. Sen keskeisend
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ehdotuksena ollut harvinaissairauk-
sien yksikkdjen perustaminen yli-
opistosairaaloihin on nyt toteutunut
(kuvio 1).

Toiminnan tavoitteena on asettaa
potilas keskioon ja koota harvinais-
sairauksien osaajat valtakunnallisiksi
osaamisverkostoiksi. Harvinaista sai-
rautta potevan kansalaisen yhdenver-
taisuuteen ja arkeen vaikuttava paa-
toksenteko on osin poliittista ja liittyy
yhteiskunnan tukijarjestelmiin (Kela,
vammaispalvelut, ladkekorvausjarjes-
telmit).

Puutteelliset rekisteri- ja
tutkimustiedot vaikeuttavat
hoidon jarjestiamista

WHO:n ICD-10-koodiston suomalai-
sessa versiossa on tarkka koodi vain
noin 350-450 harvinaissairaudelle.
Euroopassa on vuodesta 1996 ldhtien
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Harvinaista sairautta potevan kansalaisen
yhdenvertaisuuteen ja arkeen vaikuttava
pddtoksenteko on osin poliittista.

luokiteltu harvinaissairauksien diag-
nooseja systemaattisesti Orphanet-
portaalin tietokannoissa. Toimintaa on
rahoittanut Ranskan INSERM-tutki-
muslaitos ja Euroopan komissio.

Vuoden 2015 lopussa Orpha Code
-koodistossa oli 6 798 harvinaissai-
rautta. Listattuna on muun muassa

3 506 monogeenistd harvinaissairautta,
joihin liittyy muutoksia 3 377 geenis-
sd. Kuitenkin vain noin 2 000 sairau-
desta Ioytyy seka kliininen yhteenveto
ettd ohjeisto geneettisestd testaukses-
ta. Orpha Code -jdrjestelmé otetaan
osaksi ICD-koodistoa ICD-11-versiossa.
Sen kayttoonotto alkanee Euroopassa
vuosina 2017-2018, Suomessa myo-
hemmin.

Huonot rekisterdintijarjestelmat
vaikeuttavat suuresti harvinais- "
sairauksien tutkimista, niiden hoito- ~_
jen terveystaloudellista arviointiaja ~
hallinnollista ohjausta. <

>

Kuvio 1. Harvinaissairauksien yksikét Suomessa. Tybaikaan allokoidut
prosenttiosuudet voivat vaihdella.

KYS 1/2016
koordinaattori lapsille (40 %)

Tyks 5/2015
koordinaattori (50 %)

HYKS
5/2015 osastonylilagkari (100 %)
8/2015 sairaanhoitaja (100 %)

STM 2014
Harvinaisten sairauksien kansallinen ohjelma 2014-2017,
ohjausryhman raportti

EURORDIS 2009

2 eurooppalaista selvitysta (18 sairautta):
Havaittiin vakavia ongelmia harvinaissairauksien
diagnostiikassa, hoidossa ja tutkimuksessa.

koordinaattori aikuisille (10 %)
sairaanhoitajatyévoimaa

I

0YS 6/2016
koordinaattori (30 %)
sairaanhoitajatyévoimaa

Tays 1/2017
koordinaattori (40 %)
|
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Harvinaissairauksien hoito on usein
ongelmallista, koska moniin niista

ei ole olemassa tutkitusti tehokkaita
tdsmahoitoja. Tietdmys muun muassa
erityisen kalliiden harvinaislddkkei-
den tehokkuudesta ja vaikutuksesta
potilaiden elinikddn ja elaménlaatuun
olisi erityisen tarkedd. Hoitoja kos-
kevat julkaisut perustuvat useimmi-
ten erittdin pienten potilasméérien
lyhyen seuranta-ajan (yleensa alle
vuosi) tutkimuksiin. Tietoja hoito-
jen vaikuttavuudesta kuolleisuuteen
tai elaménlaatuun ja toimintakykyyn
pitkalld aikavalilld on joko vihén tai
ei lainkaan.

Terveydenhuollon palveluntarjoajien
tulisi pystyd mittaamaan hoidon kus-
tannuksia yksittdisen taudin kohdal-
la koko hoitojakson ajalta, jotta he
pystyisivat mittaamaan palvelujensa
arvoa. Samalla hoidon vaikutusta tulisi
mitata esimerkiksi potilaan ilmoit-
tamalla toimintakyvyn muutoksella
(patient-reported outcomes measure,

Tarkka diagnoosi on harvinaissairaalle
tdrkedd, mutta samalla se on alku
pitkdlle ja vaativalle sopeutumisprosessille.

PROM) tai suoralla vertailulla vastaa-

viin palveluntarjoajiin (benchmarking).

Harvinaissairauksien hoidon
jdrjestamisen erityispiirteista

Harvinaissairauksista valtaosa on
parantumattomia, kroonisia sairauk-
sia. Harvinaissairauksien kliininen
diagnostiikka on tunnetusti vaativaa
(Nevalainen ja Jadskeldinen, tassd
numerossa). Tarkka diagnoosi on
harvinaissairaalle tdrkedd, mutta
samalla se on alku pitkalle ja vaati-
valle sopeutumisprosessille.

Kuvio 2. Harvinaissairaan arki sosiaali- ja terveydenhuollon pydérteissa.

Harvinaispotilas
—varhainen diagnoosi

— arjen sujuvuus?

— tarvittavat avut ja tuet?
— taloudellinen tilanne?
—sairauden tilanne?

— kuntoutustarve?

— psykiatrisen tuen tarve?
— siirtyma aikuisuuteen?
—siirtyma vanhuuteen?

Laakari
— sairauskeskeinen ajattelu

Kela

— toimintakykyyn
perustuvat arviot

Vammaispalvelut

— toimintakykyyn
perustuvat arviot

Sosiaalitoimi

— toimintakykyyn
perustuvat arviot

— |aaketieteelllisesti vaativan potilaan hoidon muut ulottuvuudet?

— potilaan muun auttamisen resurssit?

Julkinen terveydenhuolto

— tehokkuus

— terveyshyoty, QALY

— kannattavuus

— kansalaisten yhdenvertaisuus
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Kolmas sektori
— tehokkuus

— terveyshyoty/€
— kannattavuus
— (voitto)

Eri harvinaissairauksille yhteisid piir-
teitd 16ytyy etenkin potilaan arjen,
hoidon, seurannan ja erilaisten tuki-
muotojen jarjestimisessd (kuvio 2).
Koska taudit ovat harvinaisia, ovat
hoitoketjut usein kehittyméattomia.
Etenkin aikuisilta puuttuu usein hoi-
don vastuuyksikko, eivitka he ole
sdaannollisessd seurannassa. Potilas
voi my0s tippua seurannan ja hoidon
ulkopuolelle elaméntilanteen muu-
toksien yhteydessd esimerkiksi
muuton vuoksi.

Harvinaissairauksien ongelmiin pe-
rehtyneitd sosiaalityontekijoitd on
rajallinen madra. Potilaan ja omais-
ten tarvitsema sosiaalinen, vertais-,
maksu- ja toimintakykyyn perustuva
sosiaalitoimen, Kelan ja vammaispal-
veluiden tuki ovat kuitenkin korvaa-
mattomia arjessa. Ne kuuluvat myos
kansalaisten yhdenvertaisuusperiaat-
teen toteutumisen edellytyksiin.

Suuri osa harvinaissairauksista vaatii
moniammatillista 1dhestymistapaa
diagnostiikkaan, hoitoon ja kuntou-
tukseen. Sairaalajarjestelmamme on
kuitenkin rakentunut erikoisalakoh-
taisiksi klinikoiksi, joiden vélilla poti-
las liikkuu. Erikoisalojen viliset rajat
jakavat terveydenhuollon osaami-
sen siiloihin, jotka haittaavat harvi-
naissairaan diagnostiikkaa ja hoitoa.
Samaa tautia eri erikoisaloilla tai
ikdryhmissd hoitavat saattavat tehda
rajallista yhteistyotd sairaalan sisalla
ja valtakunnallisesti. Hoitovastuu on
usein jakautunut tai epdselva.

Erikoisalojen yhteisten potilaiden
diagnostiikkaa, hoitoa ja seurantaa



Kuvio 3. Kansalliset osaamisverkostot auttavat potilasta harvinaissairauksissa.
Kuviossa esimerkkipotilaan vastuusairaala on HYKS, joka tarvittaessa
konsultoi muita osaamisalueensa lddkéareita valtakunnallisesti.

koskevien ongelmanratkaisukokous-
ten jdrjestaminen on vaikeaa, minkd
vuoksi niitd on harvoin. Myos Suomen
maantieteellinen koko ja puutteelli-
nen tietdmys sairauksien alueellisis-
ta esiintyvyyseroista hankaloittavat
potilaiden moniammatillista hoitoa
ja seurannan jatkumista vauvasta
vanhukseen. Vuonna 2009 julkaistun
eurooppalaisen harvinaissairaustutki-
muksen (The voice of 12 000 patients)
mukaan perheen tai potilaan muutto
lahemmas osaamiskeskusta oli Suo-
messa erityisen yleistd. Tdima kuvas-
taa maassamme vallitsevaa epitasa-
arvoa hoitoon paasyssa.

Emme voi olettaa, ettd noin 8 000
sairaudelle voitaisiin perustaa vain
ndihin keskittynyt valtakunnallinen
osaamiskeskus. Tama olisi logistises-
ti ja tietotaidollisesti ylivoimainen
haaste. Eriyttdmalld toiminta nor-
maalista klinikkatoiminnasta voitai-
siin menettdd suuri joukko erityis-
osaajia.

Harvinaissairauksia hoitaville 144-
kareille vaikuttaa olevan ominaista
voimakas sitoutuneisuus tychon ja

Vaativa

— diagnoosi

— hoitopaatos
— toimenpide

ammattitaidon kehittdmiseen. Heitd
kuvastaa my0s tietty pioneerihenki-
syys ja voimakas omistajuus tehta-
vddnsd. Namd ominaisuudet ovat
edullisia toiminnan kehittamiselle

ja palveluiden tarjoamiselle. Samat
ominaisuudet voivat kuitenkin vieda
huomiota siltd, ettd toiminnan jatku-
vuus turvataan. Toimintaedellytysten
turvaaminen edellyttdd ammattitai-
don jakamista, muiden toimijoiden
kouluttamista ja yhteisty6td. Pahim-
millaan kay niin, ettd huippuosaa-
jan jattdessd tehtdvénsg, sille ei ole
jatkajaa. Harvinaissairauksien hoidon
omistajuuden tulee siis olla sairaan-
hoitopiirilld, kuten on laita muunkin
toiminnan osalta.

Harvinaissairaudet on eurooppalai-
sen suosituksen mukaisesti jaettu
21:een eri tautiryhméin kuten harvi-
naiset keuhkosairaudet ja harvinaiset
ihosairaudet. Toiminnan jatkuvuuden
turvaamiseksi on edullista, jos tauti-
ryhmien hoidosta vastaa ryhma jatku-
vasti kouluttavia ja ammattitaitoaan
jakavia eri alojen asiantuntijoita eikd
ammattitaito koskaan olisi vain yhden
osaajan tarjoamaa. Yliopistosairaaloi-

den harvinaissairauksien asiantunti-
jat ovat padttidneet tehdd laaja-alaista
yhteistyota yli erikoisala- ja sairaan-
hoitopiirirajojen.

Harvinaissairauksien hoidon
jdrjestaiminen Suomessa

Kansallinen erimielisyys ja yhteis-
tyokyvyttomyys olisivat pahinta,
mitd harvinaissairauksien tautiryh-
malle voisi tapahtua. Tima oivallet-
tiin harvinaissairauksien yksikkoja
perustettaessa. Potilas ja yhteistyo
hénen kanssaan asetetaan keskioon.
Yksikoiden tavoitteina ovat etenkin
potilaan varhaisen diagnoosin, laa-
dukkaan hoidon ja seurannan seka
arjen helpottaminen. Jo olemassa
olevaa harvinaissairaustyotd halutaan
tehostaa kohdentamalla pieni tyo-
voimapanos.

Muissa yliopistosairaaloissa kuin
OYS:ssa harvinaissairauksien yksi-
kot ovat hallinnollisia eikd niissd ole
omaa vastaanottotoimintaa. Kaikki
tosin ohjaavat edelleen ldhetteitd
niissd tapauksissa, joissa potilaan
diagnoosin epdselvyyden vuoksi
lahettdva ladkari ei ole osannut
madrittad vastaanottavaa klinikkaa.
OYS:ssa harvinaissairauksien yksikko
toimii kliinisen genetiikan yksikossa,
ja silld on vastaanottotoimintaa, jolla
pyritddn tehostamaan geneettisen
diagnoosin saavuttamista. KYS:ssd
erityishaasteena on rajallinen mah-
dollisuus saada genetiikan konsultaa-
tioita.

Suomessa ensisijaiseksi kehityssuun-
naksi on valittu, ettd harvinaissaira-
uksien osaajat jarjestaytyvat valta-
kunnallisiksi osaamisverkostoiksi
tautiryhmittdin ja tekisivét jatkossa
yhteistyotd myos rekisteritietojen
kerddmisessa (kuvio 3). Kaikkia har-
vinaissairauksia ei ole mahdollista
hoitaa jokaisessa yliopistosairaalas-
sa. Siksi ultraharvinaisia sairauksia
potevien potilaiden hoitoa ja toimen-
piteitd voidaan joutua keskittdméaan
tulevaisuudessa jokuseen valtakun-
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nalliseen vastuuyksikkdon. Vastuu-
yksikko tulisi sopia yhteisesti ja sen
valinnassa ottaa huomioon myos sai-
rauden maantieteellinen esiintyvyys
ja potilasmaarat.

Valtaosa harvinaissairaista pystytdan
hoitamaan heiddn omassa sairaan-
hoitopiirissddn yhteistydssda muiden
yliopistosairaanhoitopiirien kanssa.
Nain potilas ei joudu matkustamaan
kohtuuttomasti.

Tulevaisuuden niakymia

Vakavasti sairaiden potilaiden nako-
kulmasta hoitojirjestelméan suurimmat
puutteet koskevat seurantaa, hoitoa,
maallikoille suunnattua informaatiota,
vertaistukea ja sosiaalitoimea. Potilas-
jarjestjen tarjoaman vertaistuen pii-
riin neuvomista pyritdan tehostamaan.
Samalla tahdatddn kattavampaan ja
ajantasaisempaan potilasinformaa-
tioon. Apuna kdytetddn muun muassa
www.harvinaissairaudet.fi-sivuston
tarjoamaa sisaltod. Sivustoa kehite-
tddn osana yliopistosairaaloiden digi-
taalisten palveluiden kehitysyhteis-
tyota (Virtuaalisairaala-hanke), ja sen
tarkoituksena on toimia valtakunnal-
lisena palvelualustana harvinaissai-
raille. Samalla puututaan mahdollisiin
teknisiin ongelmiin, jotta muodostet-
tavat tiedot ja palvelut olisivat tasa-
arvoisesti kaikkien harvinaissairaiden
saatavilla.
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Verkostojen ja valtakunnallisesti
suunnitteilla olevien digitaalisten
palveluiden (mm. virtuaaliset ongel-
manratkaisukokoukset, konsultaati-
ot, vastaanotot) tavoitteena on, ettd
harvinaissairaiden ei tarvitse matkus-
taa aina osana seurantaa. Kaynnissa
oleva sote-uudistus tdhtdd samoihin
paamaariin.

Verkostomallin toimivuutta voidaan
sairaanhoitopiireissa testata toden
teolla vasta kun suunnitellut sdhkoi-
set apuvilineet, rekisterit ja hoidon
laadun ja vaikuttavuuden mittarit toi-
mivat tdysimadrdisesti. lman mitta-
reita toimintatapojen muutoksen vai-
kuttavuutta ei voida seurata. Jo tehty
yhteistyo on tehnyt mahdolliseksi
avoimen tiedottamisen muun muassa
valituista kehittdmismalleista ja har-
vinaissairausrekisteriin kerattavasta
tiedosta yliopistosairaanhoitopiirien
kesken.

Vaarana on, ettd toiminta jdd liian
ylatasoille eikd jalkaudu harvinais-
sairauksien hoidon arkeen. Liséksi
moniammatillisen toimintamuodon
toteutuminen vaatii kustannuksia
aiheuttavien vanhojen ja tehottomien
rakenteiden purkamista. Vapautuvat
resurssit kdytetdan niin, ettd toimin-
nan muutos johtaa nopeampaan
diagnostiikkaan, terveyshyddyn
kasvuun ja potilastyytyviaisyyden
kohentumiseen. ®
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