TEKSTI: PIA KIRKKOMAKI

kansallinen ohjelma syntyy

Suomessa on EU:n suosituksesta tekeilla harvinaisten sairauk-
sien kansallinen ohjelma. Ohjelman pitéisi syntya vuoteen 2013
mennessé ja sen valmistumista ohjaa EU-rahoitteisena yhteis-

tyona toimiva Europlan

hjelman tekemisella ta-
voitellaan harvinaista
sairautta sairastaville
korkealuokkaista ter-
veydenhuoltoa ja harvi-
naisladkkeitid. Toiveena on, ettd EU:n
jdsenmaissa lisattiisiin ja koordinoi-
taisiin harvinaisten sairauksien m#é-
rittelyd, koodausta ja luettelointia.

Asiantuntijuuden keskittdminen
osaamiskeskuksiin ja niiden verkostoi-
tuminen Euroopassa sisdltyviat EU:n
vuonna 2009 annettuun ohjelmasuosi-
tukseen. Jdsenmaiden tulisi koota eu-
rooppalaista asiantuntemusta ja lisata
sairastavien vaikutusvaltaa. Kansal-
listen ohjelmien pitdisi myos sisédltaa
vakuutus siitéd, ettd harvinaisten saira-
uksien tiedotus, tutkimus ja terveyden-
hoidon rakenteet ovat jokaisessa maas-
sa kestavalla pohjalla.

Kansallista ohjelmaa suunnitellaan
juuri sellaisille harvinaisille sairauksil-
le, jotka ovat henked uhkaavia tai kroo-
nisesti vammauttavia ja niin harvinai-
sia, ettd ne vaativat erityistd voimava-
rojen yhdistdmistd. EU:n jasenvalti-
oissa noin kahdeksan prosenttia eli 36
miljoonaa ihmistd sairastaa harvinais-
ta sairautta.

EU:ssa sairaus maéritelldaan harvi-
naiseksi silloin, kun sitd sairastaa ja-
senvaltiossa alle 5/10 000 asukasta.
Pohjoismaissa méidritelmd on pidetty
1-2 sairastajaa/10 000 asukasta. Valta-
osa néisté sairauksista on perinnoéllisia.

Kansallisten ohjelmien tilanne muu-
alla Euroopassa on hajanainen. Toisilla
mailla on olemassa oma ohjelmansa ja
toiset ovat sitd vasta tyostdméssi. Esi-
merkiksi Ruotsissa on keskitytty nyt
1dhinni tiedon tuottamiseen.

Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen
tutkimusprofessori Helena Kééridinen
puhui Harvinaiset-verkoston kutsu-
seminaarissa Helsingissd syyskuussa.
Han kysyy, kannattaako kansainvilis-

ta yhteistyotd yrittad, vai tulisiko Suo-
men parjatd omin voimin. Kansainvali-
sen yhteistyon eduksi Kddridinen listaa
muun muassa isompien potilasméirien
tuomat myonteiset vaikutukset, yhdes-
sé saavutettavan laajemman kokemuk-
sen hoidosta ja paallekkéistyon valtta-
misen.

Kéaridinen huomaa myos, ettei kan-
sainvélinen yhteistyo ratkaise kaikkea.
Valtaosa potilaista kun toivoo saavansa
hoitoa didinkielelldén ja haluaa, etté se
olisi helposti saavutettavaa. Myoés ter-
veydenhuollon koulutuksen Kééridinen
arvelee haluttavan omalla kielellamme.

Suomen lisdhaasteita harvinaisten
sairauksien hoidossa ovat maamme pit-
kit etdisyydet ja harva asutus. Myos
kielemme on harvinainen ja meilta 16y-
tyy suomalaisen tautiperimin tauteja,
joista ei tiedetd muualla.

Diagnoosit usein hakusalla

Haasteita harvinaista sairautta sai-
rastavilla on paljon. Sairauksien ja
vammojen tunnistaminen ja hoitami-
nen vaativat asiantuntemusta. Kun-
toutus, palvelut ja tavallinen arkikin
pitéisi saada toimivaksi.

Kidridinen listaa, ettd sairauden
harvinaisuus vaikeuttaa diagnoosin
loytymista ja tutkittavan henkilon tie-
don saantia. Myo6s vertaistuen etsimi-
nen on hankalaa. Terveydenhuollossa
sairauden tai vamman harvinaisuus hi-
dastaa tiedon kertymistd ja sen 16ytéa-
mistéd, asiantuntijuuden kehittymisté,
tutkimusprojekteja ja ladkekehittelya.

Professori huomauttaa kotimaan ti-
lanteen olevan suomalaiseen tautiperi-
méén liittyvien tautien suhteen hyva.

— Joidenkin tautien suhteen tilan-
ne on meilld paremmin kuin missddn
muualla, joidenkin suhteen huonom-
min. Meilld harvinaisten, mutta muu-
alla tavallisten tautien suhteen on pul-

Iholiiton kuntou-
tussuunnitteli-

ja Risto Heikki-
nen toimii vuoden
2011 ajan Harvi-
naiset-verkoston
puheenjohtajana.

Puheenjohtajuus
lholiitolle

arvinaiset-verkosto on 1995 toi-
I—l mintansa aloittanut valtakunnalli-

nen harvinaistyoté tekevien sosiaa-
li- ja terveysjarjestojen yhteistydverkosto.
Toiminnassa mukana olevat yhteisét ovat
yleishyédyllisia yhdistyksia tai saatisita, jot-
ka edustavat tai tuottavat palveluita harvi-
naisiin sairaus- tai vammaryhmiin kuuluville
ihmisille.

Puheenjohtajuus kiertaa verkoston ja-
senten kesken ja verkostoa edustaa pu-
heenjohtajajarjestd. Vuonna 2011 puheen-
johtajuus on Iholiitolla, jonka edustajana
verkostossa toimii kuntoutussuunnittelija
Risto Heikkinen.

mia. Osaammeko esimerkiksi havaita
maahanmuuttajien taudit?

Ladkintoneuvos Raija Asola Sosiaa-
li- ja terveysministeriostd kuvasi Har-
vinaiset-verkoston jirjestiméssd se-
minaarissa Suomen nykytilannetta.
Osaaminen on keskittynyt yliopistolli-
siin sairaaloihin ja osa sairauksien hoi-
dosta on STM:n asetuksella jo keskitet-
ty. Potilaiden oikeudenmukaisen kohte-
lun pyrkivat nyt varmistamaan perus-
tuslaki ja laki potilaan asemasta ja oi-
keuksista.

Raija Asola kuvaa, ettd meilld téar-
keimmdiksi osa-alueeksi harvinaisten
sairauksien kansallisen suunnitelman
tekemisessd néyttdisi nousevan diag-
nostiikan ja hoidon organisoiminen pal-
velujarjestelméssa.

Suomalaiset ovat nyt verkostoituneet
kansallisesti. Harvinaiset-verkosto on
seitseméntoista sosiaali- ja terveysalan
jarjeston ja sd4tion muodostama yhteis-
tyoelin, joka tekee ty6td harvinaisten
sairaus- ja vammaryhmien hyviksi. Se
muun muassa ylldpitdd harvinaisten
sairauksien ja vammaryhmien sivusto-
ja, joita ovat suomalainen www.harvi-
naiset.fi ja yhteispohjoismainen palve-
luportti www.rarelink.fi.

Suomi on mukana my6s eurooppalai-
sessa Orphanetissa, joka on EU:n ra-
hoittama verkkopalvelu. Orphanet ja-
kaa tietoa harvinaisista taudeista eng-
lanniksi, ranskaksi, saksaksi, italiaksi
ja espanjaksi. B
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