Sosiaali- ja terveysministerion raportteja ja muistioita 2014:5

Harvinaisten sairauksien

KANSALLINEN OHJELMA
2014-2017

Ohjausryhman raportti

|
SOSIAALI- JA TERVEYSMINISTERIO
Helsinki 2014



KUVAILULEHTI

Julkaisija Paivamaara
Sosiaali- ja terveysministerio 13.3.2014
Tekijat Toimeksiantaja

Sosiaali- ja terveysministerio

Harvinaiset sairaudet -ohjausryhma

Puheenjohtaja: Liisa-Maria Voipio-Pulkki, HARE-numero ja toimielimen asettamispaiva
STM STM122:00/.2011
Varapuheenjohtaja: Jaakko Yrj6-Koskinen,

STM

Muistion nimi

Harvinaisten sairauksien kansallinen ohjelma 2014—-2017 - Ohjausryhman raportti

Tiivistelma

m Harvinaiset sairaudet -ohjausryhmi esittdd ehdotukset harvinaisten sairauksien kansalliseksi
ohjelmaksi vuosille 2014-2017. Ohjelma on laadittu sidosryhmii osallistaen. Ohjelman keskeiseni
tavoitteena on, ettd henkild voi harvinaissairaudesta huolimatta eldé taysipainoista ja omiin valin-
toihinsa perustuvaa eldméi ja saada sithen asianmukaisen hoidon ja kuntoutuksen liséksi tarpeen
mukaisen psykososiaalisen tuen.

Sosiaali- ja terveydenhuoltopalvelut eivit nykyisellddn vastaa tyydyttdvisti harvinaissairaiden
tarpeisiin. Pienen esiintyvyytensi sekd asiantuntemuksen harvinaisuuden vuoksi harvinaiset sairau-
det edellyttivit erityistoimia palvelujirjestelmissé, jotta niitd sairastavien oikeus laadukkaaseen
hoitoon ja kuntoutukseen toteutuisi yhdenvertaisesti.

Kansallinen ohjelma siséltda toimenpide-ehdotukset tutkimuksen, hoidon, kuntoutuksen ja sosi-
aalisen tuen kehittdmiseksi. Ohjelmassa esitetdéin ensisijaisiksi toimenpiteiksi harvinaissairauksien
vaatimien erityistoimenpiteiden tunnustamista lainsdddidnndssé tai niiden perusteluissa, harvinais-
sairaiden hoitopolun selkeyttdmistd, harvinaissairauksien yksikdiden perustamista yliopistosairaa-
loihin, harvinaislddkkeiden saatavuuden ja korvattavuuden edistimistd, kansallisen koordinoivan
keskuksen perustamista sekd sosiaalisen tuen ja kuntoutuksen kehittdmista.

Ohjelman yhteni tavoitteena on, ettd harvinaissairaat, heidin ldheisensi ja potilasjérjestot osal-
listuvat paremmin harvinaissairauksia koskevaan péitdksentekoon ja palveluiden suunnitteluun.
Potilasjérjestojen vaikutusmahdollisuuksia tulee kasvattaa palvelujirjestelmén kaikilla tasoilla.

Asiasanat

harvinaiset taudit, terveyspalvelut, sosiaalipalvelut, potilasjarjestét, voimaantuminen
Sosiaali- ja terveysministerion Muut tiedot

raportteja ja muistioita 2014:5 WWw._stm fi

ISSN-L 2242-0037 Kokonaissivumaara Kieli
ISSN 2242-0037 (verkkojulkaisu) 45 suomi
ISBN 978-952-00-3402-3

URN:ISBN:978-952-00-3402-3 ’

http://urn.fi/f URN:ISBN:978-952-00-3402-3 ,-:/‘f‘,

SOSIAALI- JA )
TERVEYSMINISTERIO




PRESENTATIONSBLAD

Utgivare Datum

Social- och halsovardsministeriet 13.3.2014

Forfattare Uppdragsgivare

Styrgruppen for séllsynta sjukdomar Social- och halsovardsministeriet
O.rdféranqe: Liisa-Maria VOiF.).i_O'PU”(.ki: SHM ' projektnummer och datum for tillséttandet av organet
\S/;E:l:ﬂordforande. Jaakko Yrjo-Koskinen, SHM122:00/.2011

Rapportens titel
Nationella programmet for séllsynta sjukdomar 2014—2017 — Styrgruppens rapport

Referat

m Styrgruppen for sillsynta sjukdomar framfor sina forslag till ett nationellt program for sillsynta
sjukdomar for aren 2014-2017. Programmet har utarbetats genom att engagera intressentgrupperna.
Det centrala malet for programmet &r att en person trots sin séllsynta sjukdom ska kunna leva ett
fullddigt liv genom att gora sina egna val och fa forutom dndamaélsenlig vard och rehabilitering
ocksé behovligt psykosocialt stod.

Social- och hilsovérdstjansterna kan i detta nu inte tillrdckligt vil tillgodose behoven hos
personer som lider av sillsynta sjukdomar. Eftersom dessa sjukdomar férekommer i liten
omfattning och expertis i dem dr sillsynt krivs speciella atgidrder av servicesystemet for att de
sjukas ratt till kvalitativ vard och rehabilitering ska kunna tillgodoses pa ett likvardigt sétt.

Det nationella programmet inkluderar forslag till atgiarder for att utveckla forskningen, vérden,
rehabiliteringen och det sociala stodet. Som atgérder i forsta hand foreslas att man ska erkénna
inom lagstiftningen eller motiveringen till lagstiftning att séllsynta sjukdomar kriver speciella
atgirder och att man ska fortydliga vardstigen for sillsynta sjukdomar, inrétta enheter for séllsynta
sjukdomar vid universitetssjukhus, frimja tillgdngen till och ersittningen for likemedel som
behovs vid sillsynta sjukdomar, inrétta ett nationellt centrum for koordinering samt utveckla det
sociala stodet och rehabiliteringen.

Ett mal for programmet dr att personer med sdllsynta sjukdomar, deras nirstiende och
patientorganisationer i hogre grad ska delta i beslutsfattandet och planeringen av tjanster med
anknytning till sillsynta sjukdomar. Patientorganisationernas mdjligheter att paverka bor dkas pa
servicesystemets samtliga nivéer.

Nyckelord
sallsynta sjukdomar, halsovardstjanster, socialtjanst, patientorganisationer, brukarmedverkan

Social- och halsovardsministeriets Ovriga uppgifter

rapporter och promemorior 2014:5 www.stm.fi/svenska

ISSN-L 2242-0037 Sidoantal Sprak
ISSN 2242-0037 (online) 45 Finska
ISBN 978-952-00-3402-3
URN:ISBN:978-952-00-3402-3 e
http://urn.fi/f URN:ISBN:978-952-00-3402-3 ,_/-J_

SOCIAL- OCH

HALSOVARDSMINISTERIET




SISALLYS

H Y o o F=1 o 1 (o 1 PP 8

2 Suomen harvinaisten sairauksien kansallinen ohjelma............ccccccoviiinninnenn. 10

2.1 Taustaa Suomen tlanteesta ...........ceiiiiiiiiiiii 10

2.2 Kansallisen ohjelman tavoitteet...........oouueiiiiii e 11

3  Kansallisen ohjelman 0sa-aluet..............ooooiiiii e 13

3.1 Osa-alue 1: Harvinaissairauksien maarittely ja rekisterdinti.............ccoceviiinnnen. 13
3.1.1 Toimenpide-ehdotus 1: Harvinaissairauksien yhdenmukainen maarittely

ja niiden edellyttdmien erityistoimenpiteiden tunnustaminen ..................... 13

3.1.2 Toimenpide-ehdotus 2: Harvinaissairauksien rekisteri.............cccccooeeeinnneen. 14

3.2 Osa-alue 2: Harvinaissairauksia koskeva tutkimus ............cccccconieeiiin e 15

3.2.1 Toimenpide-ehdotus 3: Harvinaissairauksiin kohdennettu tutkimusrahoitus

ja tutkimusohjelma ... 15

3.2.2 Toimenpide-ehdotus 4: Kansainvalisen tutkimusyhteistydén vahvistaminen.. 16

3.3 Osa-alue 3: Parempaa ja tehokkaampaa terveydenhuoltoa harvinaissairaille......... 17

3.3.1 Toimenpide-ehdotus 5: Harvinaissairaiden hoitopolun selkeyttdéminen ........ 18
3.3.2 Toimenpide-ehdotus 6: Harvinaissairauksien yksikko yliopistollisiin

SAIFAAI0TNIN.....eeiieie e e 21

3.3.3 Toimenpide-ehdotus 7: Harvinaissairauksien osaamiskeskukset................. 22

3.3.4 Toimenpide-ehdotus 8: Koulutuksen lisddminen ............ccccoooeciiiieeeeennineenn. 25

3.3.5 Toimenpide-ehdotus 9: Harvinaislaakkeiden saatavuuden edistaminen ...... 26

3.4 Osa-alue 4: Osaamisen koordinointi ja tiedon jakaminen .............cccccoociiiiiiiinen. 28

3.4.1 Toimenpide-ehdotus 10: Harvinaissairauksien kansallinen koordinoiva
KESKUS ...t 28
3.4.2 Toimenpide-ehdotus 11: Tiedon systemaattinen kerdadminen ja jakaminen 29

3.5 Osa-alue 5: Harvinaissairaiden kokonais-! valtainen tukeminen ja osallisuuden

VaNVISTAMINEIN ... 30

3.5.1 Toimenpide-ehdotus 12: Sosiaalisen tuen ja kuntoutuksen kehittdminen.... 31

3.5.2 Toimenpide-ehdotus 13: Harvinaissairaiden osallisuuden lisdaminen.......... 33

4  Kansallisen ohjelman koordinaatio, seuranta ja arviointi ..............ccccoeiieeenne. 36
5 Yhteenveto toimenpiteista...............oooi 38
Lyhenneluettelo.........ooo e 40

LIITE 1: Euroopan neuvoston suositus toimista harvinaisten sairauksien alalla ja
sen linkittyminen Harvinaisten sairauksien ohjelmaan .............c.cccccceene. 41
LIITE 2. Eucerdin suositukset kansallisten osaamiskeskusten kriteereiksi............... 45



Sosiaali- ja terveysministeriolle

Sosiaali- ja terveysministerid asetti harvinaiset sairaudet -ohjausryhmén toimikaudelle
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kéyttdd harvinaisia sairauksia sairastavien potilaiden hyvaksi
Edistdé tutkimuksen ja hoidon yhdenvertaista saatavuutta ja laatua
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hankkeessa ja EU:n potilasdirektiivin toimeenpanoa koskevissa kysymyksissa.

Ohjausryhmén tehtdvini oli:
1. Suunnitella ja ohjata EU:n harvinaissairauksia koskevan suosituksen toimeenpa-
noa Suomessa
2. Tehdd ehdotus suoritettujen toimenpiteiden seurannasta ja muista mahdollisesti
tarvittavista toimenpiteista.

Ohjausryhmén puheenjohtajana toimi johtaja Liisa-Maria Voipio-Pulkki sosiaali- ja terve-
ysministeriostd. Varapuheenjohtajana toimi paésihteeri Pdivi Topo Valtakunnallisesta sosi-
aali- ja terveysalan eettisestd neuvottelukunnasta 4.2.2013 asti, ja siitd ldhtien ladkintoneuvos
Jaakko Yrjo-Koskinen sosiaali- ja terveysministeridsta.



Ohjausryhman jaseniksi ja henkildkohtaisiksi varajiseniksi (suluissa) nimettiin:
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mies Anne-Mari Raassina)
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Hallituksen jasen Katri Karlsson, Harso ry (hallituksen jédsen Pdivi Reinikka, Harso ry)
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Ohjausryhmaié tdydennettiin 18.10.2012 nimedmaélla jaseniksi neuvotteleva virkamies Ulla

Naérhi sosiaali- ja terveysministeriostd sekéd tutkimusprofessori Ilona Autti-Ramo Kelan tutki-

musosastolta.

Ohjausryhmi kokoontui yhdeksén kertaa. Perustettiin kaksi alatydryhméd valmistelemaan

kansallisen ohjelman laatimista ja siihen keskittyvdd seminaaria sekid laatimaan ehdotusta

osaamiskeskusten valintaprosessiksi. Ohjausryhma jérjesti 18.—19.3.2013 Hanasaaren kulttuu-

rikeskuksessa seminaarin sidosryhmien osallistamiseksi kansallisen ohjelman laadintaan.

Seminaariin osallistui 78 sidosryhmien edustajaa, joista 29 edusti potilasjarjestdjd. Ohjaus-



ryhmién kuultavina olivat dosentti Jaana Lahdetie Turun yliopistollisesta keskussairaalasta ja
johtaja Jarmo Wahlfors Suomen Akatemiasta.

Sosiaali- ja terveysministerid teki palvelusopimukset Katja Aktan-Collanin (16.4.—
31.12.2012) ja Elina Rantasen (3.4.-30.12.2013) kanssa avustamisesta kansallisen ohjelman
laatimisessa ohjausryhmén alaisena.

Ohjausryhmi pyysi lokakuussa 2013 ohjausryhmén jésenten taustajérjestoiltd palautetta
kansallisen ohjelman luonnokseen. Saatu palaute huomioitiin kansallisen ohjelman viimeiste-
lyssa.

Ohjausryhmi luovuttaa ehdotuksensa sosiaali- ja terveysministeridlle ja toivoo, ettd minis-
terid kdynnistiisi tarpeelliset jatkotoimet harvinaisten sairauksien kansallisen ohjelman toteut-
tamiseksi.
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1 JOHDANTO

Euroopan unionin méiritelmén mukaan harvinaisiksi katsotaan sairaudet, joita sairastaa enin-
tadn viisi ihmistd 10 000 ihmistd kohden. Arviolta yli 300 000 suomalaisella on jokin harvi-
nainen sairaus, vamma, oireyhtymai tai epdmuodostuma. Viestdstd heitd on noin kuusi pro-
senttia ja terveydenhuollon palveluiden suurkayttdjistd merkittdvésti suurempi osa, joten har-
vinaissairaiden ryhmé on perusteltua huomioida sosiaali- ja terveyspalveluiden jérjestimislais-
sa ja palvelurakennetta kehitettdessd. Harvinaisuus tuo mukanaan haasteita sairauksien ja
vammojen tunnistamisessa, hoidossa, kuntoutuksessa, palveluissa ja arjen sujumisessa. Mitd
harvinaisemmasta sairaudesta tai vammasta on kyse, sitd haasteellisempaa tiedon ja avun
16ytdminen saattaa olla. Harvinaisten sairauksien diagnostiikkaan ja hoitoon kéytetdén paljon
resursseja, kun diagnoosia ja siihen sopivaa hoitoa etsitdéin liian pitkédn védristd paikoista.
Samoilla resursseilla voitaisiin diagnosoida ja hoitaa potilaita huomattavasti paremmin ja
nopeammin.

Ohjelmassa omaksutaan késitteet harvinaissairaus ja harvinaissairas, jotka kuvaavat harvi-
naisia sairauksia sairastavien kohtaamia samanlaisia ongelmia ja toimenpiteitd niiden ratkai-
semiseksi. Harvinaisia sairauksia on tuhansia. Niitd on 16ydetty ainakin 5 000 ja uusia kuva-
taan kirjallisuudessa jatkuvasti. Harvinaissairaille on yhteistd hyvin samankaltaiset ongelmat,
olipa kyse sitten oikean diagnoosin saamisesta tai asianmukaisen tiedon ja asiantuntevan eri-
tyispalvelun 16ytdmisestd. Erityistd huomiota vaativat myds kysymykset, jotka liittyvit hoidon
laatuun, ladketieteellisen ja sosiaalisen tuen saamiseen seké hoitoketjujen toimivuuteen perus-
terveydenhuollon ja erikoissairaanhoidon vélilld. My&s ammatilliseen ja sosiaaliseen integraa-
tioon, itsendiseen selviytymiseen, tavallisten palveluiden kdyttdmiseen ja arjen sujumiseen
liittyvat tekijat korostuvat harvinaissairaan ja hénen ldheistensd eldmissd. Heiddn on muita
potilasryhmid vaikeampi saada vertaistukea ja he ovat alttiimpia psyykkisille, sosiaalisille ja
taloudellisille ongelmille.

Euroopan unionin neuvosto antoi vuonna 2009 suosituksen toimiksi harvinaisten sairauksi-
en alalla (liite 1). Suosituksessa todetaan, ettd mahdollisuus saada korkealuokkaista hoitoa,
yhdenvertaisuus ja yhteisvastuu, jotka on vahvistettu Euroopan unionin terveysjérjestelmien
yhteisistd arvoista ja periaatteista annetuissa neuvoston péaitelmissé, ovat erittdin tarkeitd har-
vinaisia sairauksia sairastaville potilaille. Jasenvaltioita kehotetaan vahvistamaan harvinaisia
sairauksia koskevia suunnitelmia ja strategioita. Harvinaisten sairauksien kansallinen ohjelma
tulisi laatia ja hyvéksyd vuoden 2013 loppuun mennessd. EU:n tavoitteena on harvinaisten
sairauksien osaamiskeskusten kokoaminen ja verkostojen luominen asiantuntemuksen levitta-
miseksi.

Sosiaali- ja terveysministerid asetti Harvinaiset sairaudet -ohjausryhmén ajalle
1.6.2012—31.12.2013 Suomen harvinaisten sairauksien kansallisen ohjelman toteuttamiseksi.
Ohjausryhman tavoitteiksi asetettiin:

1. Edistdd suomalaisessa terveydenhuoltojérjestelméssé olevan tiedon ja kokemuksen
kayttod harvinaisia sairauksia sairastavien potilaiden hyviksi
Edistdi tutkimuksen ja hoidon yhdenvertaista saatavuutta ja laatua

3. Ohjata Suomen toimintaa EU:n harvinaisia sairauksia koskevassa yhteistoiminta-
hankkeessa ja EU:n potilasdirektiivin toimeenpanoa koskevissa kysymyksissa.

Ohjausryhmin tehtdviksi maériteltiin:

1. Suunnitella ja ohjata EU:n harvinaissairauksia koskevan suosituksen toimeenpa-
noa Suomessa

2. Tehdd ehdotus suoritettujen toimenpiteiden seurannasta ja muista mahdollisesti
tarvittavista toimenpiteista.



Ohjausryhmé nimesi keskuudestaan kaksi alatyoryhmédi suunnittelemaan kansallisen oh-
jelman laatimista ja pohtimaan osaamiskeskusten perustamista. Harvinaisten sairauksien kan-
sallinen ohjelma -seminaari jarjestettiin 18.—19.3.2013 valmistamaan kansallisen ohjelman
laadintaa. Seminaarissa tydskenneltiin pienryhmissd seuraavien kansallisen ohjelman osako-
konaisuuksien edellyttdmien toimenpiteiden tunnistamiseksi: harvinaisiin sairauksiin liittyva
tutkimus, tautiluokitusjirjestelmat ja tautirekisterit, harvinaisten sairauksien kansallinen méaa-
ritelmé ja sairauksien diagnosointi, hoidon kehittdminen ja ldfkkeiden saatavuuden paranta-
minen, kansalliset osaamiskeskukset, sosiaalisen tuen kehittiminen ja harvinaissairaiden voi-
maannuttaminen sekd kansallisen ohjelman toimeenpano, koordinointi, seuranta, arviointi,
rahoitus ja kansainvélinen verkostoituminen. Seminaariin osallistui 78 edustajaa eri sairaan-
hoitopiireistd, Harvinaiset- ja Harso-verkostoista, Kelasta, kunnista, Raha-automaattiyhdis-
tyksesti ja sosiaali- ja terveysministeriosta.

Harvinaissairaiden potilasjérjestojen kattojarjestd HARSO ry jarjesti Europlanin (European
Project for Rare Diseases National Plans Development) tuella syyskuussa 2013 konferenssin,
joka tarjosi potilasjdrjestojen edustajille tilaisuuden puida harvinaisten sairauksien ohjelma-
luonnosta. Kokoukseen osallistui 60 potilasjérjestdjen edustajaa.

Ehdotus harvinaisten sairauksien kansalliseksi ohjelmaksi on syntynyt seminaarissa kdydyn
keskustelun ja STM:n asettaman ohjausryhmén tydskentelyn tuloksena. Ohjelmassa on myds
huomioitu potilasjérjestdjen jarjestimdn konferenssin jilkeen antama palaute. Ohjelmalla
pyritddn edistimddn harvinaissairaiden asemaa Suomen terveydenhuollossa ja yhteiskunnassa.
Harvinaissairaat tarvitsevat tasavertaista kohtelua muihin sairausryhmiin ndhden. Oikea diag-
noosi, kuntoutus, ladkitys ja arjen sujuminen ovat inhimillisesti térkeité tekijditd, joiden arvoa
ei voida mitata rahassa. Kun harvinais-sairaudet diagnosoidaan ja hoidetaan oikeassa vaihees-
sa hyvin, sdistetddn myos terveydenhuollon kustannuksia. Suomessa on osaamista harvinais-
ten sairauksien diagnostiikassa ja hoidossa, mutta se ei ole tehokkaasti kdytossé, jolloin osaa-
mista valuu hukkaan. Ohjelmalla pyritddn olemassa olevien resurssien tehokkaampaan hyo-
dyntdmiseen ja sen my6td parempiin diagnostisiin ja hoidollisiin tuloksiin. Ohjelman keskeisin
lahtokohta on edistdd inhimillisesti merkittdvien ja harvinaissairaiden hyvinvointiin olennai-
sesti vaikuttavien toimenpiteiden toteutumista. Tédssd ohjelmassa kisitteelld harvinaissairaus
viitataan kaikkiin harvinaisiin sairauksiin, vammoihin, oireyhtymiin ja epdmuodostumiin.
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2 SUOMEN HARVINAISTEN
SAIRAUKSIEN KANSALLINEN
OHJELMA

2.1 TAUSTAA SUOMEN TILANTEESTA

Suomessa ei ole aiemmin ollut harvinaisten sairauksien kansallista ohjelmaa. Harvinaisiin
sairauksiin on kuitenkin 1990- ja 2000-luvuilla kiinnitetty enenevésti huomiota. Vuonna 1991
STM nimesi Hengitysliitto ry:n, Tholiitto ry:n, Invalidiliitto ry:n, Kehitys-vammaisten Tukiliit-
to ry:n, Kuuloliitto ry:n, Ndkdvammaisten keskusliitto ry:n, Lasten kuntoutuskodin, Suomen
MS-liitto ry:n ja Suomen Reumaliitto ry:n harvinaisten sairauksien resurssikeskuksiksi. Vuon-
na 1995 Suomeen perustettiin Harvinaiset-verkosto, johon néiden jérjestdjen lisdksi liittyi
muitakin harvinaisty6té tekevid sosiaali- ja terveysjarjestoja.

Kevédlla 2012 perustettiin harvinaissairaiden potilasjarjestdjen kattojirjestd Harvinaisten
sairauksien ja vammojen organisaatio HARSO ry. Sen jdsenind on 22 harvinaissairaiden kan-
sallista potilasjdrjestod. Toiminnallaan HARSO pyrkii vaikuttamaan mm. siihen, ettd harvi-
naissairailla ja heiddn liheisillddn olisi yhdenvertaiset osallistumisen mahdollisuudet yhteis-
kunnassa ja ettd harvinaissairaat saisivat parempia sosiaali- ja terveyspalveluita. Se tarjoaa
vertaistukea myds niille harvinaissairaille, joilla ei sairautensa harvinaisuudesta johtuen ole
omaa potilasjérjestod.

Vuosittain Suomessa jérjestetddn kansallisia harvinaissairaustapahtumia. Tietoa harvinais-
sairauksiin liittyvisti asiantuntemuksesta kerdd ja levittia Orphanet-tiimi'. Terveydenhuol-
toon Orphanet-tieto vilittyy Terveysportin kautta. Vuosina 2009—2010 toteutettiin pohjois-
maiden yhteistydhanke, jonka puitteissa vaihdettiin tietoa ja jarjestettiin yhteisid koulutuksia.
Suomessa ei ole toistaiseksi ollut nimettyjd harvinais-sairauksien osaamiskeskittymid, mutta
yliopistolliset sairaalat toimivat yleensa tillaisina. Joillakin niistd on erikoistumista tiettyihin
sairauksiin. Suomen pieni véestd ja suomalainen tautiperintd asettavat omat vaatimuksensa
Suomen harvinaisten sairauksien ohjelmalle ja kansainvéliselle yhteistydlle.

Suomen harvinaisten sairauksien kansalliseen ohjelmaan vaikuttavat monet Suomessa me-
neillddn olevat lainsdddanndlliset uudistukset ja mm. YK:n vammaisten henkildiden oikeuksia
koskevan yleissopimuksen ratifioinnin ja kansallisen syopédkeskuksen samanaikainen valmis-
telu. Puitteet harvinaisten sairauksien asiantuntemuksen kasvattamiseksi ja levittdmiseksi
asettaa terveydenhuoltolaki, jonka tavoitteena on toteuttaa terveyspalvelujen yhdenvertainen
saatavuus, laatu ja potilasturvallisuus (Valtioneuvoston asetus 2011). Terveydenhuoltolaki
edellyttdd yliopistollisen erityisvastuualueen sairaanhoitopiireji sopimaan tydnjaosta ja toi-
minnan yhteensovittamisesta (Erikoissairaanhoidon jérjestdmissopimus). Osa erityissairaan-
hoitoon kuuluvista toimenpiteistd ja hoidosta voidaan keskittda (45 §).

Harvinaissairauksien diagnostiikan ja hoidon jérjestimiseen vaikuttaa valinnanvapauden li-
sddantyminen niin kansallisella kuin EU:n tasolla. Terveydenhuoltolain mukaisesti potilas voi
tietyin edellytyksin valita hoitopaikkansa misti tahansa Suomessa vuodesta 2014 alkaen. Eu-
rooppalaista kontekstia harvinaissairauksien hoidossa on muuttanut rajat ylittivin hoidon
direktiivi (2011), joka toimeenpannaan Suomessa vuoden 2014 alusta. Suomessa tarvitaan
harvinaissairauksien osaamiskeskuksia, joiden my6td kansallinen osaaminen saadaan parhai-
ten hyodynnetyksi; potilaalle hakeutuminen hoitoon muihin maihin saattaa koitua merkittavas-
ti kalliimmaksi.

! Orphanet on kaikille avoin harvinaissairauksien ja -liikkeiden eurooppalainen verkkopalve-
lu, jonka tarkoituksena on parantaa harvinaissairauksien diagnostiikkaa ja hoitoa.
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Suomessa meneillddn oleva sosiaali- ja terveydenhuollon palvelurakenneuudistus pyrkii
omalta osaltaan turvaamaan kaikille yhdenvertaiset sosiaali- ja terveyspalvelut. Uudistusta
ohjaavien linjausten mukaan sosiaali- ja terveysalueella on jirjestimisvastuu sosiaali- ja ter-
veyspalveluista. Erityisvastuualueiden tehtdviin kuuluisivat erityistason tehtdviksi sdddetyt
sosiaali- ja terveyspalvelut, joilla hallitaan palveluverkon paillekkdisyyksid ja ohjataan toi-
mintaa alueellisesti. Yliopistosairaaloille on esitetty riittdvan kantokykyistd omistuspohjaa ja
hallintoratkaisua, joka ei pilko toiminnallista kokonaisuutta. Tutkimuksen, kehittimisen ja
opetuksen edellytetddn olevan kiintedssd yhteydessd palveluntuotantoon. Hallituksen esitys
sosiaali- ja terveyspalveluiden jérjestdmislaiksi on tarkoitus antaa eduskunnalle kevailla 2014.

Suomen harvinaisosaamista ja sen puutteita kartoitettiin yliopisto- ja keskussairaaloiden
erikoisalojen ylilddkareille sekd Harvinaiset -verkoston jasenjérjestoille suunnatulla kyselylld
(STM 2011). Vastauksissa kaivattiin lisdd yhteisty6td harvinaissairauksien diagnostiikassa ja
hoidossa. Erityisesti kaivattiin sairaanhoitopiirien rajat ylittdvad yhteistyotd, jotta harvinaissai-
rauksien diagnostiikan, hoidon ja kuntoutuksen vastuuta voitaisiin jakaa yliopistosairaaloiden
kesken. Erilaiset konsultointiverkostot nousivat esiin kysyttdessi parannuksia olemassa oleviin
puutteisiin. Konsultointia tehdddn nykyéédnkin paljon, mutta siitd toivottiin selkedmpdi ja
sovitumpaa. Lisdksi kyselyssa toivottiin yhteisid koulutuksia ja kokouksia, joissa harvinaissai-
rauksista voisi keskustella yhdessa eri alojen ja toisaalta yliopisto- ja keskussairaaloiden edus-
tajien kesken. Keskittdmistd haluttiin sekd erityisvastuualueen sisilld ettd valtakunnallisesti.
Yhteistyon liséksi puutteita koettiin tiedossa ja resursseissa. Tiedonpuutetta haluttiin paikatta-
van koulutuksella ja selkeilld ohjeilla. Resurssipulan nidhtiin koskevan erityisesti lddkéarien
madrad ja tyonkuvaa: ei ole mahdollisuutta panostaa harvinaisosaamiseen yhtdén enempéa
aikaa kuin tavallisimpiinkaan sairauksiin, vaikka ne vaatisivat sita.

Eurooppalaisen harvinaisia sairauksia sairastavien Eurordis-potilaskattojédrjeston maakoh-
taisessa selvityksessd (2009) todettiin, ettd harvinaissairaat ovat kokeneet Suomessa puutteita
tiedon ja hoidon saannissa. Kolmannes suomalaisista vastaajista oli saanut diagnoosin ilman
asianmukaista tietoa sen merkityksestd. Psykologista tukea vaille jdi 70 % vastaajista, vaikka
91 % koki sen tirkedksi. Vastaajista 37 % koki oleellisten terveys-palvelujen saatavuuden
vaikeaksi tai mahdottomaksi, koska niitd palveluja ei ole, ne ovat liian kalliita, ei ole saatu
lahetettd, odotusajat olivat liian pitkié tai koska palvelut olivat liian etddlld ja vaikeasti saavu-
tettavissa.

2.2 KANSALLISEN OHJELMAN TAVOITTEET

Ohjausryhmad esittdd, ettd Suomen harvinaisten sairauksien kansallisella ohjelmalla olisi seu-
raavat yleiset tavoitteet:
e Harvinaissairaat saavat laadultaan samanlaisia palveluja kuin muut potilaat
e Harvinaissairauksien ehkéisy, diagnoosi, hoito ja kuntoutus sekd harvinais-sairaiden
tarvitsemat sosiaalipalvelut toteutetaan laadukkaasti ja yhdenvertaisesti koko Suomes-
sa
e  Perustetaan harvinaissairauksien yksikoité ja osaamiskeskuksia
e Harvinaissairauksien diagnosointi nopeutuu ja yhé harvempi jdid kokonaan vaille diag-
noosia
e Ennenaikainen sairastavuus ja kuolleisuus vihentyvit
e  Monialaista hoitoa koordinoidaan paremmin
e Tiedonkulku paranee siirryttiessd hoitopaikasta toiseen tai pediatriasta aikuisten puo-
lelle
e Terveydenhuollon resurssien kéytto tehostuu harvinaissairaiden kohdalla
e Harvinaissairaiden eliménlaatu ja sosioekonominen asema paranevat
e Harvinaislddkkeiden saatavuutta ja korvattavuutta edistetdan
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e Harvinaissairauksia koskeva tieto lisdéntyy tutkimuksen myotd

e Sosiaali- ja terveydenhuollon ammattilaisten tietdmys harvinaissairauksista lisdéntyy

e Kansainvélinen yhteistyd harvinaissairausasioissa lisdéntyy

e Asiantuntijoiden vilille niin kansallisesti kuin kansainvélisestikin luodaan selkedmpié
yhteistydkanavia

e Harvinaissairaat ldheisineen osallistuvat enemmén harvinaissairauksia koskevien paa-
tosten tekoon

e Harvinaisten sairauksien kansallinen ohjelma integroidaan kestdvésti Suomen sosiaali-
ja terveydenhuoltojarjestelmiédn

Harvinaissairauksiin liittyvid haasteita eritelldéin tarkemmin ohjelman viidelld osa-alueella.
Niiden ratkaisemiseksi esitetdén 13 konkreettista toimenpide-ehdotusta, joilla edelld mainit-
tuihin kansallisen ohjelman yleisiin tavoitteisiin pyritdén. Liséksi toimenpide-ehdotusten yh-
teydessa esitetdéin niiden edistymisen seurantaindikaattorit, vastuutaho, aikataulu ja toteutumi-
sen edellytykset. Ohjelman lopussa esitetddn sen koordinaatio-, arviointi- ja seurantamenetel-
mit sekd yhteenveto toimenpiteistd prioriteetit korostettuina.
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3 KANSALLISEN OHJELMAN OSA-
ALUEET

3.1 OSA-ALUE 1: HARVINAISSAIRAUKSIEN
MAARITTELY JA REKISTEROINTI

Ensimmadinen askel harvinaissairaiden hoidon ja eliminlaadun parantamisessa on harvinais-
sairauksien aseman tunnustaminen. Harvinaissairailla on muuhun véestoon verrattuna huo-
nommat mahdollisuudet saada asiantuntijapalveluja. Ollakseen tasa-arvoisessa asemassa ylei-
sempid sairauksia sairastavien kanssa harvinaissairaudet edellyttivit erityistoimia palvelujér-
jestelméssd. Vaikka harvinaissairaita on vahén sairautta kohti, yhteensé heitd on paljon: noin
kuusi prosenttia véestdstd sairastaa harvinaissairautta eliménsé aikana. Erikoissairaanhoidossa
harvinaissairaiden osuus on vield merkittdvasti suurempi.

Harvinaissairaiden aseman tunnustaminen edellyttid yhtendistd harvinaissairauksien méaari-
telmadd, jotta tunnistetaan, ketkd kaikki kuuluvat harvinaissairauksien edellyttimien toimenpi-
teiden piiriin. Méédritelmén eroavaisuudet EU-tasolla aiheuttavat ongelmia yhteisten tutkimus-
hankkeiden tekemisessé ja osaamisen levittimisessé.

Tutkimusta ja tiedon levidmistd vaikeuttaa my0ds harvinaissairauksien tietokantojen puut-
tuminen: kun Suomessa ei ole koottua tietoa harvinaissairauksia hoitavista klinikoista, tehti-
vastd tutkimuksesta ja kéytetyistd hoitomuodoista, perustuu tiedon kerddminen ja asiantunti-
juuden hyddyntdminen henkilokohtaisiin suhteisiin ja satunnaisuuteen. Télloin potilaat eivét
saa parasta mahdollista osaamista sairautensa diagnostiikassa, hoidossa ja kuntoutuksessa.

3.1.1 Toimenpide-ehdotus 1: Harvinaissairauksien
yhdenmukainen maarittely ja niiden edellyttamien
erityistoimenpiteiden tunnustaminen

Méaéritelldan harvinaissairaudet EU:n maaritelmén mukaisesti ja tunnustetaan niiden tarvit-
semat erityistoimenpiteet lainsdadannodssa.

Euroopan unionin suosituksessa esitetién, ettd kaikki jdsenvaltiot ottaisivat kdyttoon yhteisen
harvinaissairauksien maédritelmén, jotta yhteison tason yhteistyotd harvinaisten sairauksien
alalla voitaisiin helpottaa. Tédssd kansallisessa ohjelmassa kdytetddn EU:n maéritelmaé harvi-
naissairauksista. Sen mukaan harvinaisiksi katsotaan sairaudet, joita sairastaa enintdfn viisi
ihmistd 10 000 ihmistd kohden. Suomessa EU:n médritelma tarkoittaa enintddn 2 800 henkiloa
sairautta kohti. Téssd ohjelmassa harvinaissairaudet késitetdsn laajassa merkityksessi katta-
maan myds vammat, epdmuodostumat ja oireyhtymit. Ohjelma pyrkii vastaamaan henked
uhkaavien tai pysyvén invaliditeetin aiheuttavien harvinaissairauksien haasteeseen.

Suurin osa harvinaissairauksista on erittdin harvinaisia. Koska suurimmat diagnostiset ja
hoidolliset haasteet liittyvét ndihin kaikkein harvinaisimpiin sairauksiin, pitdd ne huomioida
kansallista ohjelmaa toteuttaessa erikseen. Nédihin sairauksiin liittyvda osaamista voidaan jou-
tua etsimién kansainvélisten yhteistyoverkostojen kautta.

Harvinaisista sairaudentiloista kérsivilla potilailla on oikeus laadultaan samanlaiseen hoi-
toon ja tarpeen mukaisiin sosiaalipalveluihin kuin muilla potilailla ja sosiaalihuollon asiakkail-
la. Jotta tdmé periaate toteutuisi, harvinaissairaudet edellyttidvit vahidisen esiintyvyytensé seké
asiantuntemuksen harvinaisuuden vuoksi erityistoimia palvelujéir-jestelmissd. Tadmi on ollut
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perusteena Euroopan yhteison toimille harvinais-sairauksien saralla. Periaate tulee siséllyttda
sosiaali- ja terveydenhuollon uuteen jirjestdmislakiin tai sen perusteluihin.

Tavoitteet:
e  Madritellddn harvinaissairaudet EU:n méaéritelmén mukaan.
e Sosiaali- ja terveydenhuollon jirjestdmislaissa tai sen perusteluissa tunnustetaan,
ettd harvinaissairaudet edellyttdvét erityistoimia palvelujérjestelméssa.

Indikaattori: Harvinaissairauksien edellyttdmistd erityistoimista maininta lainsdédédnnossé tai
sen perusteluissa

Vastuutaho: STM

Aikataulu: Madrittely heti; erityistoimien tarpeellisuuden tunnustaminen vuonna 2015 voi-
maan astuvassa sosiaali- ja terveydenhuollon jérjestdmislaissa tai sen perusteluissa

Edellytykset: Poliittinen tuki

3.1.2 Toimenpide-ehdotus 2: Harvinaissairauksien rekisteri

Luodaan harvinaissairauksien rekisteri osaksi nykyista terveydenhuollon séhkgista hoitoilmoi-
tusjarjestelmaa (Hilmo). Taté varten harvinaissairauksien tulee 16ytya kaytdssa olevasta tauti-
luokituksesta nykyista 1CD-10 -luokitusta paremmin.

Kansallinen harvinaissairauksien rekisteri on Suomessa edellytys sekd tutkimustyon ettid hoi-
don kehittdmiselle. Tietojen kerdyksen on oltava systemaattista, mutta mahdollisim-man au-
tomaattista, silld erilliset rekisterdintilomakkeet ovat tyolditd, eivdtkd siten edistd kattavan
tietovarannon syntymistd. Rekisterin kerddmisen ei tule teettdd ylimadraistd tyotd; sen tirkein
ominaisuus on tehdd harvinaiset diagnoosit tunnistettaviksi terveyden-huoltojarjestelmassa.
Suomeen ei perusteta erillistd kansallista harvinaissairauksien rekisterid. Harvinais-
sairauksien rekisterdinti toteutetaan THL:n hoitoilmoitusjérjestelméssd (Hilmo). Niiden 16y-
tyminen Hilmosta on avainasia hoitopolkujen seuraamiselle ja epidemiologian tiedoksi saami-
selle. Harvinaissairauksia rekisterditdessa kaytetddn kansainvélistd tautiluokitus-jarjestelmas,
joka tulee mahdollisesti olemaan ICD-11 -tautiluokitusjérjestelmé, joka timénhetkisen tiedon
valossa tulee sisdltimédn diagnoosinumerot harvinaissairauksille nykyistd paljon kattavam-
min. Sen arvioidaan tulevan kéyttoon vuoteen 2017 mennessd. Suomessa terveydenhuollon
rekistereitd ylldpitdvien tahojen tulee ottaa huomioon my6s harvinaiset taudit seuratessaan
koodistojen kehittymistd sen ratkaisemiseksi, odotetaanko ICD-11 -jdrjestelmén valmistumista
vai siirrytddnkd Suomessa jo aikaisemmin kayttdmaén jotain muuta tautiluokitusjérjestelmaa.

Automaattisen ICD-rekisterin lisdksi osaamiskeskukset voivat kerdtd omia, sairauskohtai-sia
rekistereitién, joihin on pyydettidva suostumus potilaalta.

Tavoitteet:
e Harvinaissairaiden tunnistaminen helpottuu.
e  Tutkimusprojektien kéynnistiminen helpottuu ja yhteistydmahdollisuudet parane-
vat, kun potilasryhmit on tunnistettavissa.
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Indikaattorit: Harvinaissairauksien koodit Hilmossa nykyistd huomattavasti kattavammin
Vastuutaho: THL
Aikataulu: Rekisterin kerdédmisen aloitus viimeistddn ICD-11 -koodiston tullessa kéytton

Edellytykset: ICD-11 -koodiston toteutuminen tai muu tautiluokitusjérjestelma

3.2 OSA-ALUE 2: HARVINAISSAIRAUKSIA KOSKEVA
TUTKIMUS

Harvinaisuutensa vuoksi harvinaissairauksia koskeva tutkimus voi olla heikommassa kilpai-
luasemassa tavallisia sairauksia koskevaan tutkimukseen verrattuna tutkimusrahoituksesta
paitettdessd. Riittdvien potilasaineistojen kerddminen kliiniseen ja epidemiologiseen tutki-
mukseen on vaikeaa, koska potilasryhmit ovat pienid ja rekistereiden puuttuessa hajallaan ja
koska diagnostiikka on puutteellista. Samoista syistd myoskddn harvinaissairaiden jokapéi-
vaistd selviytymisté ja eldménlaatua koskeva tutkimus ei pysty kilpailemaan tutkimusrahoituk-
sesta. Hoitoja kehitetddn lddketeollisuusvetoisesti, eikd lddketeollisuus ole kiinnostunut pien-
ten potilasryhmien hoidon kehittdmisesti taloudellisen hyddyn epdvarmuuden vuoksi. Tietoa
tutkimushankkeista ei ole koottu systemaattisesti mihink&an, jolloin yhteistyon hyodyt jaavét
saavuttamatta. Sosiaali- ja terveyspalvelujen kehittdmisen tulee perustua tietoon, minkd vuoksi
myos harvinaissairauksien alueella tarvitaan tutkimusta palveluista ja niiden vaikutuksesta
ihmisten terveyteen, hyvinvointiin ja arjessa selviytymiseen.

3.2.1 Toimenpide-ehdotus 3: Harvinaissairauksiin
kohdennettu tutkimusrahoitus ja tutkimusohjelma

Esitetd&n valtakunnallisesti haettavasta valtion tutkimusrahoituksesta rahoitusosuutta koh-
dennettavaksi harvinaissairauksien ja suomalaisen tautiperinndn tutkimiseen. Valmistellaan
Suomen Akatemialle aloite monitieteisen harvinaissairauksien tutkimus-ohjelman perustami-
seksi.

Harvinaissairauksien tutkimusta tarvitaan helpottamaan harvinaissairaiden eldmai; tutkimus-
tuloksia voidaan hyddyntdd myds vdhemmaédn harvinaisten sairauksien hoidossa. Suomessa
tarvitaan vahvempi kansallinen pohja harvinaissairauksien tutkimukselle, jotta Suomi voi olla
mukana eurooppalaisissa harvinaissairauksien tutkimushankkeissa. Suomessa tiytyy myds
turvata riittdva rahoitus suomalaisen tautiperinndn sairauksien ja niiden hoidon tutkimukseen,
koska niité ei tutkita juuri missdén muualla.

Yliopistotason terveystutkimusta toteutetaan terveydenhuollon yksikoisséd valtion tutkimus-
rahoituksella. STM médrittelee tutkimuksen painopisteet ja tavoitteet nelivuotis-kausittain ja
myontdd tutkimusrahoitusta erityisvastuualueiden tutkimustoimikunnille, jotka paattivét tut-
kimusrahoituksen osoittamisesta tutkimushankkeille erityisvastuu-alueellaan hakemusten
perusteella. Yhdeksi tutkimuksen painopistealueeksi esitetdén harvinaissairauksien ja suoma-
laisen tautiperinndn tutkimusta, jota toteutetaan erityis-vastuualueiden vélisend yhteistyona.
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Suomen Akatemia suuntaa tutkimusohjelmilla tutkimusrahoitusta tieteen ja yhteiskunnan
kannalta keskeisille tutkimusaloille. Tutkimusohjelmilla kehitetddn valittuja tutkimus-aloja,
nostetaan alojen tieteellistd tasoa ja luodaan uudenlaista osaamista. Ohjelmissa korostetaan
monitieteistd ja tieteidenvalistd tutkimusotetta sekd kansainvélistd yhteistyotd. Suomen Aka-
temialle esitetddn aloite monitieteisen harvinaissairauksiin kohdistuvan tutkimusohjelman
perustamiseksi. Tutkimusohjelmaan ehdotetaan otettavaksi mukaan tautimekanismeihin, diag-
nostiikkaan, hoitoon ja sosiaaliseen tukeen sekd harvinaissairaiden arjessa selviytymiseen ja
eldménlaatuun liittyvét tutkimukset. Tieto meneilldén olevista harvinaissairauksiin liittyvistd
tutkimushankkeista kootaan yhteen tietokantaan.

Tavoitteet:

e  Vahvistetaan harvinaissairauksien tutkimusrahoitusta.

e Luodaan harvinaissairauksien tutkimusyhteistyoverkosto ja tietokanta meneilldian
olevasta tutkimuksesta.

o Edistetdédn tutkimusta, joka liittyy harvinaissairaisiin sosiaali- ja terveydenhuollon
palveluiden kéyttdjind sekd palvelujdrjestelmien toimivuuteen liittyvaa tutkimusta,
joka toteutetaan laaja-alaisella yhteistyollé eri sektoreiden asiantuntijoiden kanssa,
mukaan lukien potilas- ja asiakasjérjestot.

Indikaattorit: Valtion tutkimusrahoituksen harvinaissairauksille ja suomalaiselle tauti-
perinndlle mééritelty rahoitusosuus; Harvinaissairauksien tutkimusohjelma-aloite ja paitds
tutkimusohjelman valmistelusta Suomen Akatemiassa; Koottu tieto meneillddn olevasta tut-
kimuksesta

Vastuutaho: STM: Valtion tutkimusrahoituksen harvinaispainopiste; Yliopistosairaalat: tutki-
musohjelma-aloitteen koordinointi; Harvinaissairauksien koordinoiva keskus: tutkimustieto-
kannan kerdaminen

Aikataulu: Valtion tutkimusrahoituksen valmistelu 2014—2015, toteutus uuden nelivuotiskau-
den alkaessa 2016—2019; Suomen Akatemialle tehtdvd tutkimusohjelma-aloite 2014; Tutki-
mustietokanta 2015

Edellytykset: Aloitteiden tekemisen vastuutahojen varmistaminen

3.2.2 Toimenpide-ehdotus 4: Kansainvalisen
tutkimusyhteistyon vahvistaminen

Lisatddn mahdollisuuksia kansainvéliseen tutkimusyhteistybhon hakemalla E-RARE -hank-
keen jasenyytta.

Koska Suomessa ei ole riittavasti yksittdisid harvinaissairauksia sairastavia potilaita hoitojen
kehittdmiseen tarvittaviin kliinisiin tutkimuksiin, tarvitaan kansainvélisesti verkottunutta tie-
don- ja néytteidenkeruuta. Téllaisten rekistereiden kerddmiseen tarvitaan Suomessa hallinnol-
linen suositus, jotta lupaprosessi kevenisi ja yhteistyd olisi mahdollista.

Kansallisen harvinaissairauksia koskevan tutkimusrahoituksen vahvistumisen my&td mah-
dollistuu kilpailu Euroopan unionin rahoitusléhteistd. Suomessa tulee hyodyntdd ERC-
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rahoitusta (European Research Council) ja Horisontti 2020 -rahoitusohjelmaa harvinaissaira-
uksien tutkimushankkeiden rahoituksessa.

Euroopan unionin komissio ja US National Institutes for Health Research kdynnistivit
vuonna 2011 IRDiRC-yhteistyon (International Rare Diseases Research Consortium) edista-
médn kansainvélistd yhteistyotd harvinaissairauksien tutkimuksessa. Sen tavoitteena on kehit-
tdd 200 uutta harvinaissairauksien hoitoa ja saada ldhes kaikille harvinaissairaille diagnoosi
vuoteen 2020 mennessd. Jokainen IRDiRCin osallistujamaa tai organisaatio on velvoitettu
rahoittamaan viiden vuoden jakson aikana harvinaisten sairauksien tutkimusta 10 miljoonalla
Yhdysvaltain dollarilla. Té4td rahaa kéytetddn jasenmaan tai -organisaation omissa tutkimus-
hankkeissa, eikd sitd siirretd mihinkddn. Suomen Akatemia liittyi IRDiRCin jadseneksi kesa-
kuussa 2013.

Toteutunut Euroopan unionin E-RARE-1 -hanke yhdisti onnistuneesti harvinaissairauksien
tutkimusta Euroopassa. Tatéd yhteistyotd syvennetddn syyskuuhun 2014 jatkavassa E-RARE-2
-hankkeessa. Esitetddn Suomen Akatemialle osallistumista E-RAREn seuraavaan vaiheeseen.

Tavoitteet:
o Tehddin kansainvilistd yhteistyOté riittdvien potilasaineistojen aikaansaamiseksi
ja harvinaissairaiden auttamiseksi.
e Saadaan riittdvd kansallinen harvinaissairauksien tutkimusrahoitus, jotta voidaan
osallistua kansainviliseen yhteistyohankkeeseen E-RARE -jasenyyden kautta.

Indikaattorit: Riittdva kansallinen rahoitus E-RAREen liittymiseksi

Vastuutaho: STM, OKM, Suomen Akatemia

Aikataulu: E-RARE -jdsenyyden haku seuraavan vaiheen kédynnistyessd 2014

Edellytykset: Kansallisen rahoituksen riittivyys

3.3 OSA-ALUE 3: PAREMPAA JA TEHOKKAAMPAA
TERVEYDENHUOLTOA HARVINAISSAIRAILLE

Harvinaissairaat ja heidén ldheisensd kohtaavat terveydenhuollossa monenlaisia ongelmia.
Koska sairaus on harvinainen, oikean diagnoosin asettaminen usein viivéstyy. Tdmé johtaa
sithen, ettd huomattava osa potilaista kily monen laékérin arvioitavana ennen oikean diagnoo-
sin 16ytymistd. Osa potilaista saa ensin yhden tai useamman virheellisen diagnoosin, koska
ladkérit eivit aina osaa epiilld, ettd oireiden taustalla on harvinainen sairaus. Erityisesti perus-
terveydenhuollossa tydskentelevilld lddkareilld ja hoitohenkildstolld ei ole riittdvisti tietoa
harvinaissairauksista. Useimmissa tapauksissa harvinais- sairauden oikea-aikainen diagnoosi
edellyttdd usean erikoisalan samanaikaista konsultointia, mihin nykyinen terveydenhoitojérjes-
telmdmme taipuu huonosti. Kaikki erityis-asiantuntijuutta vaativa ty0 vaatii enemméin aikaa
kuin rutiinity6, mutta siithen ei ole varattu erillistd aikaa. Diagnoosin viividstymisestd on usein
merkittdvdd haittaa harvinais-sairaalle ja hdnen perheelleen. Nopeampi diagnosointi sdéstdisi
my0s yhteiskunnan resursseja, koska useamman asiantuntijan arviointi kdvisi tarpeettomaksi
ja hoito ja kuntoutus voitaisiin aloittaa hyvissé ajoin.

Kun harvinaissairas on saanut oikean diagnoosin, hdn kohtaa uusia haasteita. Uusia oireita
ja diagnostisia muutoksia voi tulla sairauden diagnosoimisen jilkeenkin. N&itd ei kuitenkaan
aina tutkita. Monien harvinaissairauksien hoito vaatii korkean tason erityisosaamista ja hoito
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on monialaista. Kun harvinaissairaan hoitoa ja kuntoutusta suunnitellaan, kokonaisvastuun
ottava taho saattaa puuttua. Kukin erikoisala keskittyy tiettyjen oireiden hoitamiseen, mutta
kokonaisuus ei vilttiméttd ole kenenkdin vastuulla. Lapsipotilaan aikuistuessa ja hoitovastuun
siirtyessd aikuisten erikoissairaanhoitoon hoidon jatkuvuus ei ole saumatonta. Hoidon saannis-
sa on my0s alueellisia eroja, eikd harvinaissairas saa aina ldahetettd osaavaan keskukseen.

Kaikilla terveydenhuollon ammattilaisilla, esimerkiksi paivystyksessi, ei ole riittdvésti tie-
toa harvinaissairauksista ja niiden edellyttdmistd hoitotoimenpiteistd. Erikoissairaan-hoito ei
laadi perusterveydenhuoltoa varten riittdvan yksityiskohtaisia hoito-ohjeita. Akuutissa tilan-
teessa potilaan pitdisi padstd hoitoon osaavaan ja riittivin kokemuksen omaavaan yksikkoon
nopeasti.

Valtaosaan harvinaisista sairauksista ei ole toistaiseksi saatavilla ladkehoitoa. Moniin har-
vinaissairauksiin on viime vuosina kehitetty spesifisid ladkehoitoja, mutta niiden tehon totea-
minen on usein jadnyt epdvarmaksi, koska pienet, hajallaan eri maissa olevat potilas-maérat
eivit riitd tulosten luotettavaan toteamiseen. Lisdksi monet harvinaislddkkeet ovat kalliita,
koska EU:n komission myontdmé harvinaislddkestatus takaa monopoliaseman 10 vuodeksi,
eikd ladkeyrityksilld ole heikon kysynnén vuoksi kiinnostusta tuoda markkinoille geneerisié
valmisteita harvinaislddkkeen yksinmyyntiajan paéttymisen jalkeen. Ladkeyritysten kiinnostus
harvinaislddkkeiden kehittdmiseen ja kéytdssd olevien tavallisten sairauksien hoitoon tarkoi-
tettujen ladkkeiden muuntamiseen harvinaisladkkeeksi on kuitenkin kasvanut. Harvinaissaira-
uksien kirurginen hoito edellyttdd erityistd teknistd osaamista, jotta tulokset olisivat mahdolli-
simman hyvid. Tekninen osaaminen kehittyy riittdvien toistojen myotd, joten harvinaisten
kirurgisten toimenpiteiden keskittdminen on perusteltua.

Harvinaissairauksista osa voidaan diagnosoida jo vastasyntyneend ennen kuin havaittavia
oireita on ehtinyt kehittyd. Hoidon aloittaminen oireettomassa vaiheessa tulee halvemmaksi, ja
mika tdrkeintd, hoidon tulos on paljon parempi. Siksi vastasyntyneille tehddin seulontatutki-
muksia, joista Suomessa on kdytdssd vain synnynndisen kilpirauhasen vajaatoiminnan seulon-
ta. Vastasyntyneiden seulontaohjelmaa tulee laajentaa samaan tapaan kuin on tehty monessa
muussa Euroopan maassa. Seulontaohjelman laajennus edellyttdd asianmukaista resursointia.
STM:n nimedma seulontatydryhmé on pohtinut kansallisen seulontakeskuksen perustamisen
tarpeellisuutta.

3.3.1 Toimenpide-ehdotus 5: Harvinaissairaiden hoitopolun
selkeyttaminen

Virtaviivaistetaan harvinaissairaan diagnoosiin ja hoitoon tdhtadvéaa polkua ja tehdaan tata
tunnetuksi terveydenhuollon eri tasoilla. Suositellaan hoitopassin laatimista kaikille sellaista
tarvitseville harvinaissairaille.

Jotta harvinaissairaiden kohtaamiin ongelmiin 18ydetddn parempia ratkaisuja, pitdd heille
luoda selked hoitopolku, joka on tiedossa kaikilla terveydenhuollon tasoilla, jarjestdissd, sosi-
aalipalveluissa, Kelassa sekd harvinaissairailla itsellddn ja heidén perheillddn. Kuviossa 1
kuvataan harvinaissairaan hoitopolku, johon kuuluu seké nykyisié terveyden-huollon toimijoi-
ta ettd perustettavat uudet osaamiskeskukset ja harvinaissairauksien yksikot. Nama kuvataan
tarkemmin toimenpiteissa 6 ja 7.

Lahtokohtana on oireileva potilas, jolle ei sairauden harvinaisuudesta johtuen heti 16ydeta
diagnoosia. Hianen hoitopolkunsa alkaa useimmiten perusterveydenhuollossa tai perustason
erikoissairaanhoidossa. Téstd diagnosointi, hoito ja kuntoutus voivat edetd hoitopolulla milld
tahansa tavalla, joka sopii potilaan tilanteeseen parhaiten. Hoitopolun méérittimisen tarkoitus
on selkeyttdd ja vauhdittaa harvinaissairaan diagnostiikkaa ja hoitoa, ei hankaloittaa potilaiden
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elamdd keskittdmailld hoidot harvoihin yksikdihin. Jokaisen harvinaissairaan pitdd padstd
omasta ldhtdtilanteestaan viiveittd hoitopolulla niille tasoille, joita sairauden diagnosointi ja
hoito edellyttivit. Potilas pitdd ldhettdd hoitopolulla eteenpédin ripedsti, jos oikeaa diagnoosia
tai sopivaa hoitoa ei 10ydetd hoitopolun ensimmadisilld askelilla. Paédperiaatteena kuitenkin on,
ettd hoito ja seuranta pyritddn toteuttamaan ldhelld potilaan asuinpaikkaa.

Osaamiskeskus

$

S : : o Kansain-
Yliopistollisen sairaalan harvinaisten i
) . I <= vélinen
sairauksien yksikko

) verkosto
Erikoissairaanhoidon yksikko l

Perusterveydenhuolto / perustason erikoissairaanhoito

Kuvio 1. Harvinaissairaan hoitopolku diagnoosin etsinnisti hoidon ja seurannan toteutumi-
seen. Diagnostiikasta on edettdva mahdollisimman nopeasti ylospdin ja hoidossa tultava nope-
asti takaisinpdin harvinaissairaan lahelle.

Osa sairauksista voidaan diagnosoida tietyssé erikoissairaanhoidon yksikdssd. Kun sairaus
on niin harvinainen, ettid sen diagnostiikkaan tai hoitoon liittyy epdvarmuuksia tai se vaatii
moniammatillista osaamista, pitdd potilaan pédsti erityisvastuualueensa yliopistollisen sairaa-
lan harvinaissairauksien yksikkdon moniammatillisen tydryhmén diagnostisiin selvityksiin.
Tama yksikkd my0s ottaa kokonaisvastuun hoidon suunnittelusta ja potilaan hoidon jatkumi-
sesta tdmén siirtyessd lasten puolelta aikuisten puolelle, jos potilasta ei ldhetetd osaamiskes-
kukseen. Osaamiskeskukset ovat sairausryhmikohtaisia valtakunnallisia osaamiskeskittymid,
joihin potilaan tarvittaessa tulee pédistid. Osaamis-keskuksista potilaan hoito ja seuranta voi-
daan ohjata toteutettavaksi harvinaissairauksien yksikkdon, muulle klinikalle, perusterveyden-
huoltoon tai kolmannelle sektorille.

Kaikilla terveydenhuollon tasoilla tehdédén tiivistd yhteistyotd sosiaali- ja kuntoutuspalve-
luiden kanssa harvinaissairaiden tilanteen kokonaisvaltaiseksi huomioimiseksi. Sosiaalipalve-
luiden, kuntoutuksen ja psykososiaalisen tuen tarpeen arviointi on kdynnistettdivd mahdolli-
simman nopeasti diagnoosin tekemisen yhteydessa.

Osaamiskeskukset kuuluvat kansainvilisiin verkostoihin, joiden apua voidaan hyddyntda
potilaan diagnostiikassa tai hoidossa. My06s muissa terveydenhuollon yksikdissd voidaan tehda
yhteistyotd kansainvélisten asiantuntijoiden kanssa. Potilaan sairauden taudinméérityksessé ja
hoidossa yhteistyon ensisijaisena muotona on kansainvilisen osaamiskeskus-verkoston asian-
tuntijoiden konsultointi, mutta tarvittaessa potilaan voi myds lahettdd eurooppalaiseen osaa-
miskeskukseen arvioon.
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Potilaiden oikeuksien soveltamisesta rajat ylittédvéssé terveydenhuollossa on annettu nk. po-
tilasdirektiivi (2011/24/EU), jonka sdénnoksid on alettu soveltaa Suomessa vuoden 2014 alus-
ta. Direktiivin nojalla potilaalla on oikeus korvaukseen toisessa EU-valtiossa annetun hoidon
kustannuksista samoin perustein kuin kotimaassaan vastaavasta hoidosta. Potilaalle korvataan
kuitenkin vain sellainen hoito, joka on potilaan kotimaassakin korvattavaa. Kansaneldkelaitok-
seen on perustettu kansallinen rajat ylittdvén terveyden-huollon yhteyspiste tarjoamaan tietoa
hoitoon hakeutumisesta Suomesta ulkomaille ja ulkomailta Suomeen. Yhteyspisteeseen tulisi
pyrkid vahitellen kerddmaéén harvinais-sairauksien asiantuntemusta. Potilasdirektiivi edellyttad
suomalaisen terveydenhuollon palveluvalikoiman médrittdmist, jotta tiedetddn, mistd potilaal-
le ulkomailla aiheutuneesta hoitokustannuksesta maksetaan Suomessa korvauksia. Sosiaali- ja
terveysministerion yhteyteen perustetaan kevéilld 2014 uusi toimielin, jonka vastuulla on
suomalaisen terveydenhuollon palveluvalikoiman méérittiminen ja sen jatkuva pdivittiminen.
Toimielin voisi antaa palveluvalikoiman yleisid soveltamisohjeita, mutta se ei ottaisi kantaa
yksittdisen potilaan hoitopditoksiin. Harvinaissairauksien ndkokulmasta tulisi varmistaa, ettd
palveluvalikoimaan siséllytetdén sellaiset uudet, tieteellisesti tehokkaiksi osoitetut hoitomuo-
dot, joita ei tarjota Suomessa, mutta joita on saatavilla toisessa EU-maassa. Perustettava palve-
luvalikoimaa méaérittdvéd toimielin muodostuu neuvostosta, pysyvéstd sihteeristostd ja asian-
tuntijoiden verkostosta. Harvinaissairauksien osaamis-keskusten tai osaamiskeskusverkostojen
edustajien kuuluminen tdhén asiantuntija-verkostoon tulee varmistaa, jotta osaamiskeskusten
arviot muun muassa hoitomuotojen kehittdmisessa tulisivat huomioiduiksi.

Harvinaissairaiden hoitopolusta pyritddn tekeméain selked kaikille toimijoille. Ne tahot, jot-
ka sopivat parhaiten potilaan sairauden diagnosoimiseen, hoidon ja kuntoutuksen suunnitte-
luun ja toteutukseen sekd muihin tukitoimiin, tekevit keskendédn yhteistyota. Yhteistyotd voi-
daan tehdd konsultaatioilla tai ldhettdmélld potilas eteenpdin. Potilas tai hdnen tietonsa voi-
daan ldhettdd mihin tahansa hoidettavaksi tai konsultaatioon siten, ettd hoito ja seuranta toteu-
tetaan mahdollisimman ldhelld potilasta.

Hoidosta vastaava taho huolehtii, ettd harvinaissairaalla on tarvittaessa suomen- tai ruotsin-
kielinen hoitopassi, joka helpottaa hinen siirtymistddn yksikostd toiseen hoidettavaksi ja on
avuksi mahdollisissa akuuteissa tilanteissa. Hoitopassia kehitetddn osana olemassa tai kehit-
teilld olevaa sdhkoisté tietojarjestelmdd. Tarvittaessa sdhkoisestd hoitopassista voidaan tulos-
taa harvinaissairaan mukana kulkeva hoitopassi.

Tavoitteet:
e Harvinaissairaiden hoitopolku selkeytyy.
e Jokaisella terveydenhuollon tasolla tiedetddn, miten harvinaissairauksien diagnos-
titkka ja hoito on jérjestetty.
e Harvinaissairaalla on tarvittaessa suomen- tai ruotsinkielinen hoitopassi.

Indikaattorit: Harvinaissairaiden hoitopolku tiedotettu terveydenhuollon ammattilaisille; hoi-
topassi sdhkoisessd jarjestelméssi

Vastuutaho: Ervat: harvinaissairaiden hoitopolusta sopiminen; THL: Hoitopassi

Aikataulu: Ohjelmakauden aikana

Edellytykset: Harvinaissairauksien yksikon ja osaamiskeskusten toteutuminen, sopivan séh-
kdisen jarjestelmén 10ytdminen hoitopassin toteuttamiseksi
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3.3.2 Toimenpide-ehdotus 6: Harvinaissairauksien yksikko
yliopistollisiin sairaaloihin

Jokaiseen yliopistolliseen sairaalaan perustetaan harvinaissairauksien yksikko, jossa toimii
harvinaissairauksien koordinaattori ja moniammatillinen tydryhma.

Harvinaissairaat tarvitsevat tahon, jolla on kokonaisvastuu potilaiden hoidosta, jotta he tulisi-
vat hoidetuiksi nopeammin, paremmin ja siten my0s edullisemmin. Nyt harvinais-sairaiden
diagnostiikkaan ja hoitoon kdytetddn paljon resursseja, mutta diagnoosi ei vélttdmatta selvia,
eikd hoitopolku ole optimaalinen. Oikea hoitopolku sdistéisi resursseja ja vauhdittaisi asian-
mukaisen hoidon aloittamista. Erityisesti aikuisen harvinaissairaan hoidosta ei usein vastaa
mikaén taho. Eri alojen asiantuntijoilla on harvoin mahdollisuuksia kokoontua yhdessa ratko-
maan moniammatillista osaamista vaativien potilaiden diagnooseja ja miettimién hoitoa ko-
konaisuuden kannalta.

Yliopistollisiin sairaaloihin tarvitaan harvinaissairauksien yksikko, joka saa osin nykyisid
toimintoja uudelleen organisoimalla aikaan parempia lopputuloksia. Véestdstd kuusi prosenttia
sairastaa harvinaissairautta eldminsd aikana. Tamid merkitsee, ettd erikoissairaanhoidossa
harvinaissairaiden osuus on merkittdvasti suurempi ja he muodostavat suuren potilasryhmén
yliopistosairaaloiden potilaista. Harvinaissairauksien yksikkd mahdollistaa moniammatilliset
kokoontumiset vaikeasti diagnosoitavien potilaiden diagnosoimiseksi ja heidin hoitonsa koor-
dinoimiseksi. Yksikot ottavat vastuun niistd erityisvastuualueensa lapsi- ja aikuispotilaista,
joilla on harvinaissairauteen sopivia oireita, mutta joille ei ole 16ydetty diagnoosia peruster-
veydenhoidossa tai erikoissairaan-hoidon yksikdissd. Yksikot ottavat vastuun myos sellaisista
diagnosoiduista harvinais-sairaista, jotka vaativat moniammatillista osaamista ja joille ei ole
rakennettavissa omaa osaamiskeskusta Suomeen tai joita ei pystytd hoitamaan muualla eri-
koissairaanhoidossa. Harvinaissairauksien yksikon toiminnan tulisi kattaa kaikki ikdryhmat.

Harvinaissairauksien yksikkdon tarvitaan harvinaissairauksien koordinaattori, joka on yli-
opistollisessa sairaalassa tyoskentelevd, nimetty henkil6. Hén toimii linkkind perusterveyden-
huoltoon ja informaatiokanavana eri erikoisalojen ja sosiaalihuollon vililli. Koordinaattori
jarjestdd harvinaissairauksia kisittelevdt moniammatilliset kokoukset. Harvinaissairauksien
yksikdssd toimii moniammatillinen tyoryhmai, joka késittelee diagnosoimattomat potilaat,
joiden oireet sopivat harvinaissairauteen. Tyoryhméan kutsutaan kunkin potilaan kohdalla
tarpeelliseksi katsottava joukko asiantuntijoita. Perinndllisyyslddketieteen edustus yksikoissd
tulee varmistaa. Harvinais-sairauksien yksikko luo joustavaa yhteisty6té eri klinikoiden vilille
ja koordinoi tarvittaessa lasten siirtymisté aikuisten puolelle ja potilaiden siirtymistd peruster-
veyden-huoltoon seké sosiaalipalveluihin.

Harvinaissairauksien yksikkd tekee yhteistyotd toisten harvinaissairauksien yksikdiden,
osaamiskeskusten, kansainvilisten verkostojen ja potilasjérjestdjen kanssa. Diagnostiikan ja
hoidon lisdksi yksikdsséd koordinoidaan sellaisten harvinaissairaiden kuntoutusta ja tukitoimia,
joille ei 16ydy sopivaa koordinoivaa tahoa osaamiskeskuksista tai miltdén erikoisalalta.

Jos potilaan epiilldén sairastavan harvinaista sairautta, asiassa konsultoidaan herkésti har-
vinaissairauksien yksikkod tai osaamiskeskusta kuitenkin siten, ettd potilas diagnosoidaan ja
hoidetaan ensisijaisesti perusterveydenhoidossa tai erikoissairaanhoidon klinikalla. Tarvittaes-
sa diagnosoitavat tai hoidettavat potilaat ldhetetddn viipymaéttd harvinaissairauksien yksikkdon
tai kansalliseen osaamiskeskukseen.

Erityisvastuualueilla kdydéén 1dpi yhteistyo yliopistollisen sairaalan, keskussairaalan ja pe-
rusterveydenhuollon vililld. Harvinaissairauksien yksikko vastaa 1dhinnd hoidon koordinoin-
nista; potilaat voidaan hoitaa yliopistosairaalan klinikalla, keskussairaalassa tai perustervey-
denhuollossa ldhelld kotia, jos hoito ei vaadi erikoissairaanhoitoa. Harvinais-sairauksien tyo-
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ryhma jérjestdd ajoittain harvinaistapaamisia, joihin kutsutaan harvinais-sairaan hoidon kanssa
tekemisissd olevia tahoja perusterveydenhuollosta, erikoisaloilta tai kuntouttavasta yksikdsta.
Yksikko edistdd harvinaissairauksiin liittyvin tiedon saatavuutta sosiaali- ja terveydenhuollos-
sa. Tietoa vilitetd&n myos harvinais-sairauksien yksikon verkkosivuilla, joilta 16ytyy asiantun-
tijoiden yhteystiedot.

Harvinaissairauksien yksikkd organisoidaan yliopistolliseen sairaalaan mahdollisimman
kestévisti ja sairaalan ndkokulmasta toimivasti. Se voidaan sijoittaa esimerkiksi perinndl-
lisyyspoliklinikalle, joka osallistuu muutenkin suureen osaan harvinaissairauksien diagnostii-
kasta. Harvinaissairauksien yksikko tarvitsee lisdrahoitusta, joka mahdollistaa harvinaissaira-
uksien koordinaattorin ja koordinoivan sairaanhoitajan virkojen perustamisen sekd moniam-
matilliset kokoontumiset riittdvén usein. Sairaalajohdon tulee varmistaa, ettd moniammatilli-
sen tyoryhmin jasenilld on mahdollisuus osallistua harvinaissairauksia kisitteleviin kokouk-
siin.

Tavoitteet:

e Harvinaissairauksien yksikko vastaa niiden harvinaissairaiden diagnostiikasta ja
hoidon koordinoinnista, joille ei ole olemassa selkedd omaa erikoisalaa.

e  Yliopistollisten sairaaloiden yhteistyd helpottuu.

e Siirtyminen lastenklinikalta aikuisten puolelle ja perusterveydenhuoltoon on suju-
vaa.

e Terveydenhuollossa turvataan mahdollisuus tyoskennelld harvinaissairauksien
diagnostiikan ja hoidon hyviksi, vaikka siihen kuluu usein aikaa.

e Edistetddn harvinaisiin sairauksiin liittyvén tiedon saatavuutta sosiaali- ja tervey-
denhuollossa.

Indikaattorit: Perustetut harvinaissairauksien yksikot (5); Nimetyt harvinaissairauksien koor-
dinaattorit ja koordinoivat sairaanhoitajat (5 + 5)

Vastuutaho: HYKS, TYKS, TAYS, OYS, KYS

Aikataulu: Harvinaissairauksien yksikdiden suunnittelu 2014, koordinaattorien ja koordinoivi-
en sairaanhoitajien nimedminen ja yksikdiden perustaminen 2015, tydryhmien toiminta ja
verkkotiedotus sddnnollisessd toiminnassa 2016

Edellytykset: Resurssien kokoaminen harvinaissairauksien yksikkdon yliopistosairaaloissa

3.3.3 Toimenpide-ehdotus 7: Harvinaissairauksien
osaamiskeskukset

Perustetaan Suomeen EU-kriteerit tayttdvia harvinaisten sairausryhmien osaamiskeskuksia
sek& kansallisia osaamiskeskuksia.

Koska yksittdistd harvinaissairautta sairastavia on véhén, heidén hoitoonsa liittyvén tiedon
kokoamisesta olisi etua, jotta voimavarat ja osaaminen eivét hajaantuisi, ja jotta jokainen har-
vinaissairas pédsisi parhaan mahdollisen hoidon piiriin. Suomeen ehdotetaan perustettavaksi
osaamiskeskuksia, jotka keskittyvét tietyn harvinaisen sairausryhmén ymparille. Osaamiskes-
kusten perustamisen seurauksena kustannuksia sdéstyy turhien lddkarikdyntien, sairaalahoito-
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jaksojen ja hoitovirhekustannuksen védhentyessd sekd potilasohjauksen ja hoidon tehostuessa.
Osaamiskeskukset voivat olla EU:n asettamat kriteerit tayttdvid, kansainvélisiin yhteistydver-
kostoihin liittyvid, sairausryhmékohtaisia osaamiskeskuksia tai kansallisia sairausryhmai- tai
sairauskohtaisia osaamiskeskuksia, jotka ensisijaisesti pyrkivét helpottamaan asiantuntijuuden
levittdmistd kansallisella tasolla eivdtkd tdyttdméadn EU-kriteereitd. Nami osaamiskeskukset
nimetdéin EU-tason osaamiskeskukseksi tai kansalliseksi osaamiskeskukseksi.

Osaamiskeskuksia on jo osittain toiminnassa Suomessa: yliopistollisissa sairaaloissa on eri-
tyisosaamista tietyissd sairauksissa, ja titd hyddynnetddn muualla konsultoimalla asiantuntijoi-
ta. Selked yhteistyd ja mahdollisuus keskittyd johonkin sairauteen tai sairausryhméin ovat
kuitenkin tdhdn mennessd puuttuneet. Perustettavat osaamiskeskukset voidaan muodostaa
yhteistyossd yliopistollisten sairaaloiden eri yksikdiden tai kolmannen sektorin toimijoiden
kesken. Osaamiskeskukset perustetaan kestivisti terveydenhuollon rakenteisiin, jolloin niista
ei muodostu yhden asiantuntijan varaan rakentuvaa yksikkod, vaan jatkuvuus turvataan raken-
teellisesti.

Koska osaamiskeskuksella tulee olla méiritelty, systemaattinen ja jatkuva asema suomalai-
sessa terveydenhuoltojarjestelméssd, kolmannen sektorin toimijat eivit yleensd voi olla itse-
ndisid osaamiskeskuksia, mutta ne voivat muodostaa osaamiskeskuksen yhteistydssé sairaaloi-
den kanssa. Yhtd sairausryhméi tai sairautta kohden muodostetaan yksi osaamiskeskus.
Osaamiskeskukseen otetaan yhteyttd kun syntyy epdily kyseisestd harvinaissairaudesta joko
diagnoosivaiheessa tai diagnosoinnin jdlkeen. Osaamiskeskus ohjaa sairauden diagnostiik-
kaa, hoitoa, kuntoutusta ja seurantaa, mutta suunnittelun jilkeen harvinaissairaan hoito palau-
tuu omaan sairaanhoitopiiriin nimetyn, osaamiskeskuksen kanssa yhteistyotd tekevén tervey-
denhuollon ammattilaisen vastuulle. Yliopistollisissa sairaaloissa toimivat harvinaissairauksi-
en yksikot tekevit tiivistd yhteistyotd osaamiskeskusten kanssa. Osaamiskeskusten osaamista
myos jalkautetaan: niistd voidaan liikkua sairaaloihin sen sijaan, ettd potilaat litkkuvat osaa-
miskeskuksiin.

Osaamiskeskusten, harvinaissairauksien yksikodiden, eri erikoisalojen ja perusterveyden-
huollon yhteistyoverkosto toimii siten, ettd osaamista siirtyy hoitavalle taholle. Osaamis-
keskukset tarjoavat koulutusta terveydenhuollon kaikille ammattiryhmille. Pééperiaatteena
harvinaissairaan hoidossa tulee olla, ettd potilaat saavat hoitoa ja diagnooseja eri puolilla
Suomea, mutta tieto liitkkuu ja osaamiskeskuksen osaamista hyodynnetédn eri sairaaloissa.
Osaamiskeskuksista kerdtddn tietokanta, josta sosiaali- ja terveydenhuollon ammattilaiset ja
harvinaissairaat 10ytévét helposti tiedon kunkin harvinaissairauden osaamisesta Suomessa.

Osaamiskeskusten ja potilasjarjestdjen vélinen yhteistyd on hyvin tirkedi ja sitd pyritddn
madritietoisesti kehittimaan. Osaamiskeskukset tekevét sdanndllistd yhteistyotd potilasjirjes-
tojen kanssa, joiden asiantuntemusta hyddynnetdin jo osaamiskeskusten suunnitteluvaiheessa.
Osaamiskeskus kokoaa yhteistyOssd potilasjérjestdjen kanssa asiakasraadin. Se ottaa kantaa
osaamiskeskuksen yleisiin linjauksiin ja voi tarvittaessa nostaa itse esille kysymyksié. Potilas-
jérjestot osallistuvat myos osaamiskeskusten toiminnan séddnnélliseen arviointiin. Myos sosi-
aalisen tukitoiminnan toteutus edellyttia yhteisty6ta jarjestojen kanssa.

Osaamiskeskuksilta puuttuu nykyisin lainsdddanndllinen pohja, joten ensin tulee selvittdd
lainsdddannolliset muutostarpeet. EU-tason osaamiskeskusten on téytettivd Euroopan komis-
sion niitd koskevat kriteerit, joista on tarkoitus sddtda kevaélla 2014. Ndiden osaamiskeskusten
on oltava mukana Euroopan osaamiskeskusverkostossa, mikd on keskeistd potilaiden diag-
nosoinnin ja hoidon edistimisessd asiantuntemuksen ja potilaiden liikkuessa rajojen yli.
Osaamiskeskusten yhteydessi ei tydskentele pelkéstddn ladkareitd ja hoitajia, vaan myds mui-
den alojen ammattilaisia, kuten fysioterapeutteja ja sosiaalityontekijoitd. Keskukset kattavat
diagnostiikkaan, ladketieteelliseen hoitoon, kuntoutukseen ja sosiaalipalveluihin liittyvaa
osaamista.
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Erityisvastuualueiden ja STM:n vilille luodaan sédnnéllinen neuvottelumekanismi osaa-
miskeskusten nimedmiseksi. Seké kansallisten ettd EU-tason osaamiskeskusten nimedmispro-
sessi aloitetaan erityisvastuualueiden yhteiselld neuvottelulla keskusten perustamisesta. STM
tiedottaa sairaanhoitopiireihin ja harvinaissairauksien parissa toimiville kolmannen sektorin
toimijoille osaamiskeskusten nimedmisprosessin kdynnistymisestd ja pyytdd tekemédn esityk-
sid osaamiskeskuksiksi. Hakujulistuksessa ei nimetd sairausryhmié, vaan keskusten syntymi-
seen pyritddn ensi vaiheessa olemassa olevan osaamisen pohjalta. Jotta nime&misprosessiin
voi ilmoittautua, pitdd ko. tahon olla kdynyt neuvotteluja erityisvastuualueiden erikoisalojen
vélilld, jotta osaamiskeskuksen perustamiselle on olemassa laajempi kannatus. Hakiessaan
EU-tason osaamiskeskukseksi tulee yksikon samassa yhteydessd kuvata, miten se aikoo téyt-
tdd Euroopan komission osaamiskeskuskriteerit. Osaamiskeskuksen perustamista voi ehdottaa
yliopistosairaaloiden johto, erikoisalojen ylilddkérit, harvinaisasiantuntijat tai kolmannen sek-
torin toimijat kdydyn neuvotteluprosessin tuloksena. Yhden keskuksen tulee kattaa selked
harvinaissairauksien ryhmai tai kansallisen keskuksen yksi harvinaissairaus. Myohemmassd
vaiheessa osaamiskeskuksia voidaan perustaa myos kutsuntamenettelylld: jos Suomessa ilme-
nee tarve tietyn sairausryhmén osaamiskeskukselle, voi STM julkistaa téllaisen osaamis-
keskuksen haun ja kdynnistdd neuvottelut sellaisten yksikoiden kanssa, jotka voisivat toimia
kyseisend osaamiskeskuksena.

Osaamiskeskukset valitaan riittdvén pitkéksi ajaksi kerrallaan, jotta taloussuunnitelmat voi-
daan tehdd pitkélld aikajdnteelld ja jotta keskuksen kehittymismahdollisuudet taataan. Aika
madritelldéin tarkemmin tulevan EU:n sdidoksen mukaisesti. Nimettidessd osaamis-keskuksia
ilmoittautumisten perusteella kuullaan kaikkien sairaanhoitopiirien erikoisalojen edustajia ja
asiaankuuluvaa potilasjérjestod. Osaamiskeskusten nimedmiset valmistelee harvinaissairauksi-
en koordinoiva keskus, jonka johtokunnassa yliopistosairaalat ja potilasjarjestot ovat edustet-
tuina. Osaamiskeskukset nimedd STM.

Tavoitteet:

e  Selvitetddn lainsdddannolliset muutostarpeet osaamiskeskusten perustamiseksi.

e Aloitetaan ohjelmakaudella harvinaissairauksien osaamiskeskusten perustaminen
Suomeen.

e Osalla osaamiskeskuksista on strategia Euroopan komission osaamiskeskus-
kriteereiden tayttamiseksi.

o Kaikilla terveydenhuollon tasoilla on tieto harvinaissairauksien osaamiskeskuksis-
ta. Osaamiskeskukset jakavat osaamistaan kaikille sosiaali- ja terveydenhuollon
tasoille.

Indikaattorit: Perustetut harvinaissairauksien osaamiskeskukset; Tietokanta osaamis-
keskuksista; Lahetteiden méédrd osaamiskeskuksiin

Vastuutaho: STM, sairaanhoitopiirit ja yliopistolliset keskussairaalat

Aikataulu: Lainsdadannollisten muutostarpeiden selvittdiminen 2014, osaamiskeskusten tar-
kempi suunnittelu ja valmistelu 2014, hakujulistus ja neuvotteluiden kdynnistdminen 2015

Edellytykset: Lainsdddédnnon toteutuminen, taloudelliset resurssit osaamiskeskusten perusta-
miseksi
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3.3.4 Toimenpide-ehdotus 8: Koulutuksen lisaaminen

Lisataan harvinaissairauksien koulutusta sosiaali- ja terveydenhuollon ammattilaisille.

Eurooppalaisen harvinaissairaiden kattojérjeston Eurordisin tutkimuksen (2009) mukaan har-
vinaissairauden oikean diagnoosin 16ytymistd nopeuttaa harvinaissairauden mahdollisuuden
huomioon ottaminen. Keskeinen keino lisdtd tietoisuutta harvinaissairauksista diagnooseja
tekevien ladkédreiden ja muun terveydenhuollon henkilokunnan keskuudessa on lisdtd koulu-
tusta harvinaissairauksista. Koulutusta tulee tarjota sekd peruskoulutuksessa ettd jo tyOssé
oleville.

Ladketieteen perusopetuksessa harvinaissairauksien opetus voidaan osin integroida osaksi
perinndllisyysladketieteen opintoja ja ndin jo tehddédnkin. Kaikkien yliopistojen lddketieteellis-
ten tiedekuntien opetusohjelmaan ei kuitenkaan sisélly kattavaa perinnéllisyys-lédketieteen
kurssia johtuen henkildstdresurssien puutteesta.

Ohjausryhmi ehdottaa, ettd ladketieteen ja muiden sosiaali- ja terveydenhuollon opiskeli-
joiden koulutusohjelmaan lisétddn harvinaissairauksien konsepti. Konseptilla selvitetdén, min-
kilaisia harvinaissairauksia on olemassa, miten niitd osaa epiilld tavallisten sairauksien jou-
kosta, miten niiden kanssa tulee toimia, minne potilaat ohjata sekd miten merkityksellistd
oikean diagnoosin nopealle 16ytymiselle on osata ajatella harvinaissairauden mahdollisuutta.
Jotta harvinaissairaat osattaisiin huomioida heidén tilanteensa edellyttdmaélld tavalla kokonais-
valtaisesti, terveydenhuollon ja sosiaalialan tutkintoihin lisétddn monikanavaisen kuntoutusjér-
jestelmén opetusta kaikille koulutusaloille.

Harvinaissairauksiin liittyvdd tdydennyskoulutusta tulee jérjestdd koko sosiaali- ja tervey-
denhuoltoon. Harvinaissairauksien yksikot ja osaamiskeskukset jarjestdvit koulutusta tervey-
denhuollon eri tasoille sekd kuntoutukseen ja sosiaalipalveluihin. Suomen Perinnéllisyyslaaka-
rit on jo paittanyt aloittaa perusterveydenhuollossa ja erikoissairaan-hoidossa toimiville am-
mattilaisille tarkoitetun koulutuspaketin kokoamisen.

Koulutuksessa tulee hyodyntdd olemassa olevaa kokemuskoulutusverkostoa nykyistd
enemman. [td-Suomessa kokemuskoulutus on jo integroitu koulutukseen tiysin niin, ettd opis-
kelijat saavat ensikdden tietoa harvinaissairauksista teoreettisten opintojen aikana. Kokemus-
kouluttajat valmennetaan huolellisesti, eikd kokemuskoulutus maksa kouluille kouluttajan
matkakustannuksia enempéa.

Tavoitteet:
e Sosiaali- ja terveydenhuollon ammattilaisten tietimys harvinaissairauksista kas-
vaa.
e Harvinaissairauksien kanssa tekemisissd olevilla terveydenhuollon, sosiaalipalve-
luiden ja kuntoutuksen ammattilaisilla on ajantasaista tietoa harvinaissairauksista.

Indikaattorit: Harvinaissairauksien painotus sosiaali- ja terveydenhuoltoalan opiskelijoiden
koulutuksessa; Harvinaissairauksiin liittyvét koulutukset sosiaali- ja terveydenhuollon henki-
16kunnalle

Vastuutaho: OKM, yliopistot ja ammattikorkeakoulut: Harvinaissairauksien painotus sosiaali-
ja terveydenhuoltoalan opiskelijoiden koulutusohjelmissa; Harvinaissairauksien yksikot ja
osaamiskeskukset: Sosiaali- ja terveydenhuollon ammattilaisille suunnatut kurssit
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Aikataulu: Harvinaissairauksien konseptin valmistelu sosiaali- ja terveydenhuollon tutkintojen
opintoihin 2014—2015; koulutustilaisuuksia vuosittain vuodesta 2014 alkaen

Edellytykset: Yliopistojen ja ammattikorkeakoulujen hyviksyntd koulutusohjelmien muutta-
miselle

3.3.5 Toimenpide-ehdotus 9: Harvinaislaakkeiden
saatavuuden edistaminen

Edistetdan harvinaissairauksien hoidossa kaytettdvien ladkkeiden ja niihin rinnastettavien
valmisteiden saatavuutta ja korvattavuutta.

Kun potilaita on vdhin ja uusien ladkkeiden kehittiminen kallista, ei lddketeollisuus ole halu-
kas investoimaan harvinaislddkkeiden tutkimukseen ja kehittelyyn. Tdmén vuoksi tarvitaan
erityisid tukitoimia. Pienten markkinoiden takia harvinaissairauksien ldékehoidot ovat yleensa
kalliimpia kuin tavallisempien sairauksien ldékehoito. Harvinaissairaiden 14ékityksen tarve on
yleensd pitkd, usein koko eldmén mittainen. Koska harvinaissairailla on oikeus laadultaan
samanlaiseen hoitoon kuin muillakin potilailla, viranomaiset eri maissa ovat kehittineet kan-
nustimia bioteknologia- ja lddketeollisuudelle tukeakseen harvinaislddkkeiden tutkimusta,
kehittelyd ja markkinoille saamista.

Euroopan unioni séditi yhteisestd harvinaisladkepolitiikasta jdsenvaltioissa 1999 asetuksella
harvinaisldadkkeistd. Asetuksen mukaan lddke voidaan katsoa harvinais-lddkkeeksi, jos se on
tarkoitettu sairauteen, jota on enintién viidelld henkilollda kymmenestd tuhannesta asukkaasta.
Sairauden on oltava henked uhkaava tai kroonisesti eldméai vaikeuttava. Jos sairaus on lievem-
pi, harvinaislddkkeen asema on mahdollista saada silld perusteella, ettei ladkkeen kdyton va-
héisyys riitd kattamaan kehityskuluja. Edellytyksend on lisdksi, ettd 1ddkevalmiste on joko
ainoa kyseiseen harvinaiseen sairauteen kéytettdvé ladke tai ettd siitd voidaan odottaa merkit-
tdvad parannusta hoitotuloksiin jo kdytossa oleviin hoitoihin verrattuna.

Suomi on sitoutunut harvinaislddkkeiden kehitystyon kannustusjirjestelmdén. Euroopan
komissio voi myontdd myyntiluvan harvinaisldékkeelle 10 vuodeksi yksinoikeudella, jonka
aikana rinnakkaisvalmisteet eivédt saa myyntilupaa, ellei niilld tuoteta hoitoon merkittavas
parannusta. Myyntilupa myonnetidén Euroopan tasolla, mutta korvattavuus on haettava mait-
tain. Ladkkeen on Suomessa oltava peruskorvattava ennen kuin siitd voi tulla erityiskorvatta-
va. Sen kdyt0ssd on osoitettava hoidollinen arvo, tarpeellisuus ja taloudellisuus. Erityiskorvat-
tavuus voidaan myontdd ladkkeille, joita kdytetddn valtioneuvoston asetuksessa lueteltujen
vaikeiden ja pitkéaikaisten sairauksien hoitoon. Valmisteen pédseminen erityiskorvattavaksi
edellyttda lisdksi, ettd valmisteelle ehdotettu tukkuhinta on kohtuullinen. Erityiskorvattavuu-
desta péaitettdessd otetaan huomioon erityiskorvauksiin kaytettidvissi olevat varat.

Suomessa harvinaislddkkeitd on saatavilla melko hyvin ja niiden saatavuus on turvattava
jatkossakin. EU:n potilasdirektiiviin siséltyy reseptin vastavuoroinen tunnustaminen eli Suo-
messa kirjoitetulla eurooppalaisella reseptilld voi hakea ladkkeitd muualta Euroopasta. Toises-
sa EU-maassa kirjoitetut ladkemadrdykset toimitetaan, jos ladkkeelld on myynti-lupa siind
jésenmaassa, jossa se aiotaan hankkia.

Lahes kaikilla Suomessa kaupan olevilla ja avohoidossa kaytettdvilld harvinaisladkkeilld on
korvattavuus. Koska harvinaisldékkeet ovat kalliita, niiden tulee olla korvattavia myds tulevai-
suudessa. Rahoitusvastuun epdselvyyksistd johtuen joissain tilanteissa ladkekustannukset
voivat yksittdisen potilaan kannalta olla merkittdvid. Tahén liittyen lddkekorvaus-jarjestelméin
kokonaisuudistusta pohtivan tyéryhmén mukaan harvinaislddkkeiden kustannusvastuuta ja
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korvaamista sairausvakuutuksesta olisi perusteltua selvittdd tarkemmin (Ladkekorvausjérjes-
telmén kehittdmistydryhmén loppuraportti, Sosiaali- ja terveysministerion raportteja ja muisti-
oita 2012:33).

Yhtend ongelmana on tavallisten sairauksien hoitoon tarkoitetut ldékkeet, joiden vaikutta-
vuudesta my0s harvinaissairauksien hoidossa on laadukasta tutkimusndyttod, mutta joilla ei
ole korvattavuutta harvinaissairauteen. Ongelman laajuutta ja sen taustalla vaikuttavia tekijoita
olisi syyta kartoittaa. Ohjausryhma ehdottaa, ettdi STM olisi tarvittaessa aloitteellinen kansalli-
sesti ja kansainvilisesti edistdfkseen markkinoilla olevien lddkkeiden kayttdindikaatioiden
laajentamista koskemaan niitd harvinais-sairauksia, joiden hoidossa lddkkeen vaikuttavuudesta
on olemassa tieteellistd ndyttoa.

Jos ladkkeelld ei ole Suomessa myyntilupaa, Ladkealan turvallisuus- ja kehittdmiskeskus
voi tietyin edellytyksin myontda lddkevalmisteelle erityisluvan yksittdisen potilaan tai potilas-
ryhmién hoitoon enintidén vuodeksi. Korvattavuutta erityisluvalla toimitetulle laskkeelle voivat
hakea mm. ladkkeen kayttdja itse, apteekki potilaan puolesta, tukku-kauppa ja ladkeyritys.
Ladkarit sekd myos harvinaissairaat ja heiddn huoltajansa tarvitsevat lisdd tiedotusta ja neu-
vontaa erityisluvan hakemisen mahdollisuudesta sekd korvattavuuden hakemisesta erityislu-
valla toimitettavalle lddkevalmisteelle.

Ladkkeiden lisdksi my0s ravintovalmisteiden saatavuuteen ja kustannusten korvaamiseen
liittyy ongelmia. Valtioneuvoston asetuksella on mééritelty ne vaikeiksi arvioidut sairaudet,
joiden hoidossa kaytettdvien kliinisten ravintovalmisteiden kustannuksista korvataan potilaalle
joko 35 % tai 65 %. Asetus ei kata esimerkiksi ravintovalmisteella hoidettavia vaikeita harvi-
naisepilepsioita. Asetukseen tuleekin pyrkid siséllyttdmédn kaikki vaikeat sairaudet, joiden
hoidosta kliinisilld ravintovalmisteilla on tutkimusndyttéd. Ravinto-aineiden vaikeissa imey-
tymishéiridissd korvaus on vain 35 %. Ohjausryhméd ehdottaa, ettd niiden hoidossa kéytetyt
ravintovalmisteet korvattaisiin korkeamman korvausasteen mukaan. Ravintovalmisteet ja
vastaavat ovat joillekin harvinaissairaille elintdrkeitd, mutta kaikki valmisteet eivit ole vield
korvausjarjestelmén piirissé.

Tavoitteet:

e Harvinaislddkkeiden saatavuus turvataan.

e Kartoitetaan harvinaissairauksien hoidossa kéytettyja 1ddkkeita.

e Edistetdédn tarvittaessa markkinoilla olevien lddkkeiden kéyttdindikaatioiden laa-
jentamista koskemaan niitd harvinaissairauksia, joiden hoidossa lddkkeen vaikut-
tavuudesta on olemassa tieteellistd nayttoa.

e Asectukseen ravintovalmisteiden korvattavuudesta sisillytetdén kaikki vaikeat sai-
raudet, joiden hoidosta kliinisilld ravintovalmisteilla on tutkimusnéyttda.

e Ravintoaineiden vaikeiden imeytymishéirididen hoidossa kaytettyjen kliinisten ra-
vintovalmisteiden kustannuksista korvataan 65 %.

e Tietdmys mahdollisuudesta hakea korvattavuutta erityisluvalla toimitettavalle 1a4-
kevalmisteelle lisddntyy.

Indikaattorit: Korvattavien harvinaisléddkkeiden mééri ja osuus kaikista avohoidossa kéytetti-
vistd harvinaislddkkeistd; Tietimys mahdollisuudesta hakea korvattavuutta erityisluvalla toi-
mitettavalle lddkevalmisteelle (potilaskysely)

Vastuutaho: STM: Muutokset sairausvakuutuslakiin, tiedotus erityisluvalla toimitettavalle
ladkevalmisteelle haettavan korvattavuuden hakumenettelystd; Kela: Kartoitus harvinais-
sairauksien hoidossa kaytettavistéd ladkkeista
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Aikataulu: Muutokset lainsddddnnosséd voimassa 2017

Edellytykset: Korvauslainsdddannén muutokset

3.4 OSA-ALUE 4: OSAAMISEN KOORDINOINTI JA
TIEDON JAKAMINEN

Yksi keskeisimmistd harvinaissairauksiin liittyvistd ongelmista on tiedon ja osaamisen haja-
naisuus. Terveydenhuollon ammattilaiset ja harvinaissairaat saati sosiaalihuollon toimijat eivét
16yda tarjolla olevaa tietoa ja osaamista, koska tété ei ole missdén koottuna. Tieto harvinaissai-
rauksista on myds monin paikoin puutteellista, mikd viivdstyttdd diagnoosin saamista ja
asianmukaiseen hoitoon péasya.

Suomesta puuttuu taho, joka vastaisi harvinaissairauksiin liittyvien asioiden koordinoin-
nista. Tiedon kokoamisen ja levittdmisen liséksi tdllainen taho tarvittaisiin hallinnoimaan
harvinaissairauksien vaatimia toimenpiteitd ja seuraamaan niiden toteutumista, linkittiméain
terveydenhuollon eri tasojen harvinaisosaamista ja toimimaan keskuksena eri sidos-ryhmien
viliselle keskustelulle sekd ylldpitimadn kansainvélisid yhteistyoverkostoja.

3.4.1 Toimenpide-ehdotus 10: Harvinaissairauksien
kansallinen koordinoiva keskus

Perustetaan harvinaissairauksien kansallinen koordinoiva keskus.

Suomeen perustetaan harvinaissairauksien koordinoiva keskus, joka toimii hallinnollisena
linkkind perusterveydenhuollon, erikoissairaanhoidon eri alojen, harvinaissairauksien yksikoi-
den, osaamiskeskusten, kolmannen sektorin toimijoiden, Kelan, sosiaalipalveluiden ja EU:n
muiden harvinaissairauksien ohjelmien ja keskusten vililld. Koordinoiva keskus on tarkoituk-
senmukaisinta perustaa Terveyden ja hyvinvoinnin laitokselle (THL). Sen johtokunnassa tulisi
olla edustus terveydenhuollosta, sosiaalihuollosta, osaamiskeskuksista, Kelasta, kolmannelta
sektorilta ja potilasjéirjestoistd. Koordinoiva keskus ylldpitdd tarvittaessa, mutta vihintddn
vuosittain kokoontuvaa harvinaissairauksien kansallista foorumia, joka ottaa kantaa ajankoh-
taisiin harvinaissairauksia koskeviin kysymyksiin. Koordinoiva keskus tydskentelee nédiden
kannanottojen pohjalta. Kansallisessa foorumissa tulisi olla laaja edustus kaikista harvinaissai-
rauksiin liittyvistd tahoista. Koordinoiva keskus tarvitsee koordinaattorin ja asiantuntijan.

Kansallisen koordinoivan keskuksen keskeisin tehtéivd on kehittdd harvinaisten sairauksien
kansallisen ohjelman mukaisesti palvelujirjestelméstd mahdollisimman toimiva harvinaissai-
raille. Koordinoiva keskus vastaa kansallisen ohjelman toimenpiteiden vastuunjaosta, etene-
misestd, seurannasta, arvioinnista ja uusien tavoitteiden asettamisesta. Koordinoivalla keskuk-
sella on osaamiskeskusten nimitysten valmisteluvastuu: se koordinoi osaamiskeskusten perus-
tamisprosessia ja esittdd nimitykset STM:lle.

Kansallisen koordinoivan keskuksen muita tehtdvid ovat riippumattoman ja laaja-alaisen
koulutuksen kehittdminen, harvinaissairauksien kliinisten hoitosuositusten valmistelun koor-
dinointi sekd asiantuntemuksen ja tiedon koordinointi yhteistydsséd osaamiskeskusten, harvi-
naissairauksien yksikoiden ja jérjestdjen kanssa. Koordinoiva keskus koordinoi myds kansain-
viélistd yhteistyotd tutkimuksessa. Kansallinen koordinoiva keskus kuuluu eurooppalaisiin
yhteistyoelimiin ja valittda tietoa kansainvilisistd asiantuntijafoorumeista.
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Koska THL:n resursseja ollaan ldhivuosina merkittdvisti supistamassa, koordinoivan kes-
kuksen perustaminen THL:een ei tdssd vaiheessa ole mahdollista vaan se on pidemmén ajan
suunnitelma. Ohjausryhmaé suosittelee, ettd ohjelman toimeenpanoa varten perustetaan vapaa-
muotoinen pienempi ryhmé, joka kokoontuisi muutaman kerran vuoden 2014 aikana. Ryh-
massd tulisi olla edustettuina STM, THL, Kansanelédkelaitos, kaikki yliopistolliset sairaalat,
Kuntaliitto, Harvinaiset-verkosto, Orphanet ja HARSO. Vuoden 2014 lopussa katsottaisiin,
onko edellytyksid pysyvdmman kansallisen koordinoivan rakenteen perustamiselle. Ehdote-
taan vield, ettd yliopistolliset sairaalat neuvottelisivat keskendédn, mika niisté ottaisi tilapdisesti
vastuun harvinaissairauksia koskevan kliinisen toiminnan koordinaatiosta.

Tavoitteet:
e Suomen harvinaissairausosaamista kootaan ja koordinoidaan systemaattisesti, yh-
denmukaisesti ja jatkuvasti.
e Suomessa on keskus, joka vastaa harvinaissairauksiin liittyvéstd hallinnoinnista ja
ohjelmatydsta.
e Kansallinen harvinaissairauksien foorumi kokoontuu sdénndllisesti.

Indikaattorit: Kansallisen keskuksen perustamispaitds; Koordinaattorin ja asiantuntijan palk-
kaaminen; Koottu tietokanta harvinaissairauksiin liittyvésta tiedosta;

Vastuutaho: STM, THL, yliopistolliset sairaalat

Aikataulu: Koordinoivan keskuksen ja kansallisen foorumin perustaminen koordinoimaan
ohjelman toteuttamista 2015 alkaen

Edellytykset: Taloudelliset resurssit keskuksen perustamiseksi

3.4.2 Toimenpide-ehdotus 11: Tiedon systemaattinen
keraaminen ja jakaminen

Luodaan suomen- ja ruotsinkielinen, kattava harvinaissairauksien tietokanta verkkoon. Har-
vinaissairaille, heidan l&heisilleen ja sosiaali- ja terveydenhuollon ammattilaisille tarjotaan
tietoa auttavassa puhelimessa. Vuosittain jarjestetddn harvinaispaivat yhteistydssa potilasjar-
jestdjen kanssa.

Tietoa harvinaissairauksista on jo 10ydettdvissd runsaasti internetistd, mutta tieto on osittain
hajallaan ja puutteellista. On myds lukuisia harvinaissairauksia, joista ei 10ydy tietoa suomeksi
eikd ruotsiksi. Kansallinen harvinaissairauksien koordinoiva keskus vastaa systemaattisesta
tiedonkeruusta ja sen julkaisemisesta verkossa. Keskus organisoi tiedon kerdédmisté harvinais-
sairauksien yksikdistd, osaamiskeskuksista sekd harvinais-sairailta ja potilasjarjestoiltd. Kes-
kus kokoaa myds tietoa hoito-, kuntoutus- ja sosiaalipalveluista yhteistydssé potilasjirjestdjen
kanssa. Potilasjérjestot ovat usein tirked informaatioldhde harvinaissairaille ja heidén omaisil-
leen, miké tulee huomioida tiedon jakamisessa.

Kattava suomalainen harvinaissairauksien verkkotietokanta voidaan toteuttaa kdantdmalla
suomeksi ja ruotsiksi olemassa oleva harvinaissairauksien ja -lddkkeiden verkkopalvelu
Orphanet, jota yllapitda tdlla hetkelld Norio-keskus. Orphanet on noin neljainkymmenen maan
yhteisty6hanke. Kunkin maan Orphanet-ryhma kerdé erikoisklinikoita, lddketieteellisia labora-
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torioita, tutkimusprojekteja ja potilasyhdistyksid koskevat tiedot omasta maastaan. Nama tie-
dot ovat kaikkien kaytossd maksutta. Tietokantaa luotaessa Orphanet on huomioitava, jotta ei
tehtdisi padllekkaistd tyotd. Harvinaissairauksien koordinoiva keskus ja STM sopivat tietokan-
nan toteuttamisesta ja yhteistydstd kolmannen sektorin kanssa. Tietokantaa on péivitettdva
sdannollisesti ja siitd on tiedotettava kaikille harvinaissairauksien parissa toimiville.

Séhkoisen tietokannan lisdksi tarvitaan yleisen tason neuvontaa harvinaissairauksista ja nii-
den osaamisesta Suomessa sekd kansalaisia ettd sosiaali- ja terveydenhuollon toimijoita var-
ten. Nykyisin téllaista palvelua antavat kolmannen sektorin toimijat neuvoa antavissa puheli-
missa ja sdhkoisilld kysymyspalveluilla, mikd voi olla hyvé toimintamalli jatkos-sakin. Yksi
mahdollisuus on perustaa yleisen tason neuvova puhelin erityisvastuualueiden kesken sovit-
tuun tiettyyn harvinaissairauksien yksikkdon.

Koordinoiva keskus vastaa vuosittaisten harvinaispdivien jérjestdmisestd. Pdivit jérjeste-
tadn kansallisen foorumin yhteydessd ja niilld késitellddn ajankohtaisia harvinais-sairauksiin
liittyvid kysymyksid. Harvinaispdiville kutsutaan kaikki harvinaissairauksien kanssa tekemi-
sissd olevat tahot.

Tavoitteet:
e Harvinaissairauksiin liittyva tieto tutkimuksesta, terveys- ja sosiaalipalveluista ja
harvinaissairaiden tarvitsemasta tuesta on koottu ja tarjolla systemaattisesti.
e  Suomen Orphanetin toiminta huomioidaan luotaessa harvinaissairauksien suomen-
jaruotsinkielistd tietokantaa.
e Harvinaissairauksien kenttd tapaa vuosittain harvinaispaivilla.

Indikaattorit: Olemassa oleva suomen- ja ruotsinkielinen tietokanta; Orphanetin péivityksen
jatkuminen; Vuosittaiset harvinaispéivét; Harvinaissairaat 10ytavét tarvitsemansa tiedon (poti-
laskysely)

Vastuutaho: Harvinaissairauksien koordinoiva keskus
Aikataulu: Jatkuva, alkaen ohjelmakauden alussa 2014

Edellytykset: Ei esteitd

3.5 OSA-ALUE 5: HARVINAISSAIRAIDEN KOKONAIS-
VALTAINEN TUKEMINEN JA OSALLISUUDEN
VAHVISTAMINEN

Kun harvinaissairas on saanut oikean diagnoosin ja tarpeen mukaan jo ennen tété, alkaa sopi-
vien terveys- ja sosiaalipalveluiden etsiminen ja kuntoutus yhdessd asiakkaan ja tarvittaessa
hénen ldhipiirinsd kanssa. Ongelmana on usein kokonaisvaltaisen otteen puute harvinaissai-
raan eldmdnlaadun parantamisessa. Harvinaissairas ja hénen ldheisensd saattavat kohdata
my06s monenlaisia haasteita tavallisten palveluiden kayttdjind esim. ditiysneuvolassa, péiviko-
dissa tai oppilaitoksessa. Diagnoosipohjaisen ldhestymistavan sijaan palvelutarpeen arvioin-
nissa tulee ottaa huomioon yksildlliset erityistarpeet. Tavoitteena tulee olla, ettd henkil6 voi
harvinaissairaudesta huolimatta eldi tiysipainoista ja omiin valintoihinsa perustuvaa elaméi ja
saada siihen asianmukaisen hoidon ja kuntoutuksen liséksi tarpeen mukaisen psykososiaalisen
tuen.
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Sosiaalipalvelut eivét aina vastaa riittdvan hyvin harvinaissairaiden tarpeisiin: informointi
tarjolla olevista sosiaalipalveluista saattaa olla puutteellista, ja iso osa harvinaissairaista ja
heidén omaisistaan on tyytyméttomié sosiaalipalveluiden laatuun. Sosiaalisen tuen saannissa
on myos alueellisia eroja. Sosiaaliturvaa ja -palveluita koskeva tieto on hajanaista, viranomais-
ten kokemus harvinaissairauksista saattaa olla vahdistd, eikd sosiaalipalveluiden kyvysti vas-
tata harvinaissairaiden ja heiddn omaistensa tarpeisiin ole kokonaisvaltaista kuvaa. Néiden
ongelmien vuoksi tarvitaan tutkimusta myds harvinais-sairauksia koskevien palveluiden vai-
kuttavuudesta.

Sosiaali- ja terveydenhuollon lainsdddidnnéssd ja palvelujirjestelmien kehittdmisessd kes-
keinen tavoite on vahvistaa asiakkaan osallisuutta ja osallistumista omassa eldmaéssién ja tu-
kea hénen arjessa selviytymistdan. Sosiaalipalvelujen ja tuen jarjestamisessd ldhtokohtana ovat
asiakkaan tarpeet riippumatta niiden taustalla olevasta diagnoosista.

Kuntoutusjérjestelmd on monimutkainen ja hajanainen. Kuntoutusta jérjestdvat mm. ter-
veydenhuolto, sosiaalihuolto, opetustoimi, Kela ja tydvoimahallinto ja kullakin toimijalla on
eri tavoin maédritellyt kohderyhmét ja tavoitteet. Harvinaissairaudet diagnosoidaan usein jo
lapsilla, ja potilaat voivat tarvita eldiménsa varrella ja sairautensa eri vaiheissa useiden tahojen
tarjoamaa kuntoutusta. Tamé edellyttdd hoidon ja kuntoutuksen suunnittelussa laaja-alaista
yhteistyotd, jotta voidaan varmistaa kuntoutustoimenpiteiden oikea-aikaisuus mahdollisimman
hyvén toiminta- ja tydkyvyn savuttamiseksi.

Harvinaissairaan ohjaaminen oikea-aikaisesti tarpeenmukaisiin kuntoutuspalveluihin on
vaikeaa, eikd yhteisty0 hoitavan yksikon, Kelan ja kuntoutuksen palveluntuottajan kanssa
kuntoutuksen toteutuksessa ole aina riittdvéa. Eri alojen osaamiset eivét aina kohtaa: tervey-
denhuollon henkil6stolld on liian vdhén tietoa ja osaamista kuntoutuksesta, eikd tiedon levit-
taminen Kelan kuntoutuspalveluista terveydenhuoltoon onnistu riittdvén hyvin. Toisaalta ter-
veydenhuollon tieto harvinaissairauksien kuntoutustarpeista ja uusista hoito- ja kuntoutus-
muodoista ei tavoita tarpeeksi laajasti Kelan kuntoutuspalvelujen suunnittelua. Kelalla ei ole
yhtendistd tietoa yksikoistd, joissa sairauksia hoidetaan, eikd oikeiden tahojen konsultointi
niin aina onnistu.

Harvinaissairas tai hdnen omaisensa ovat usein itse erittdin perehtyneitd tilanteeseensa ja he
tietdvit, minkélaisia palveluita harvinaissairas tarvitsee. My0s potilasjirjestoilld on runsaasti
tietoa harvinaissairaiden kokemuksista ja tarpeista. N4ité ei kuitenkaan riittdvan hyvin huomi-
oida sosiaali- ja terveyspalveluiden suunnittelussa. Harvinaissairaiden ja heiddn ldheistensé
mahdollisuus saada psykososiaalista tukea sekd heiddn vahvempi osallistamisensa hoidon ja
palvelujen suunnitteluun parantaisi hoidon ja tuen kokonaisvaltaisempaa toteutumista.

Asiakas- ja potilasjérjestdjen merkitystd vertaistuen ja muun psykososiaalisen tuen tarjoaji-
na vahvistetaan mm. Raha-automaattiyhdistyksen (RAY) jérjestoille timén toiminnan kehit-
tamiseen suunnatulla rahoituksella.

3.5.1 Toimenpide-ehdotus 12: Sosiaalisen tuen ja
kuntoutuksen kehittaminen

Lisataan tiedotusta sosiaali- ja kuntoutuspalveluista ja tiivistetadn yhteisty6ta osaamiskeskus-
ten, harvinaissairauksien yksikdiden, jarjestdjen, Kelan ja kunnan sosiaalipalveluiden valilla
harvinaissairaan kuntoutustarpeen ennakoimiseksi, palvelujen suunnittelemiseksi ja harvi-
naissairaan kokonaisvaltaisen tuen tarpeen huomioimiseksi. Harvinaissairas ja tarvittaessa
hénen laheisensa osallistuvat hoidon, kuntoutuksen ja sosiaalihuollon palvelujen suunnitte-
luun.
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Harvinaissairauksien yksikoiden ja osaamiskeskusten tydskentelysséd otetaan huomioon harvi-
naissairaan kuntoutuksen aikana tehtdva yhteistyo, jotta seké fyysinen ettd psyykkinen kuntou-
tus tukee harvinaissairaan hoitoa ja kokonaistavoitteita parhaalla mahdollisella tavalla. Esi-
merkiksi yhteiset verkostoneuvottelut kuntoutujan, hoitavan yksikén, kuntoutuksen palvelun-
tuottajan sekd sosiaalipalveluiden kesken tehdddn mahdollisiksi. Osaamiskeskusten toiminta-
malleihin kirjataan yhteydenpito kuntouttavien tahojen, Kelan, sosiaalipalveluiden ja jérjesto-
jen kanssa harvinaissairaan hoitoa ja kuntoutusta seké sosiaalista tukea suunnitellessa. Kelan
jarjestamisvastuulla olevan kuntoutuksen mahdollisuuksien arviointi otetaan harvinaissairauk-
sien yksikoiden toimintamalliin mukaan. Moniammatillista osaamista ja laaja-alaista tukea
vaativalle harvinaissairaalle nimetdin henkil6, joka vastaa tarpeenmukaisen hoito- ja kuntou-
tussuunnitelman tekemisestéd sekd myds yhteydenpidosta sosiaalihuoltoon.

Kuntoutus on usein vaativaa ja sairauksien hoidot kehittyvit kaiken aikaa. Ilman tietojen
vaihtoa kuntoutus ei toteudu tarpeen mukaisesti eivatkd harvinaissairaat saa tarpeen-mukaisia
kuntoutustoimenpiteitid ja ohjausta kuntoutumisen mahdollistumiseksi. Osaamiskeskukset ja
harvinaissairauksien yksikot toimivat koordinoivina yksikkdind suunniteltaessa hoitoa ja kun-
toutusta terveydenhuollon, Kelan kuntoutusryhmén ja sosiaalipalveluiden kanssa. Myds perus-
terveydenhuollossa pyritddn nimedmddn kuntoutusta koordinoiva taho. Harvinaissairaan hoi-
tava taho tiedottaa kunnalle ja harvinaissairaalle, mitd asioita kuntoutusprosessissa pitdd ottaa
huomioon. Eri tahojen vélisen yhteistyon tiivistiminen on tirkedd, jotta koulutusta pystytddn
kohdentamaan kuntoutusratkaisijoille ja harvinaissairaiden kanssa tydskenteleville sosiaali- ja
terveydenhuollon tydntekijdille ja jotta harvinaissairaat pystytddn ohjaamaan sopiviin kuntou-
tuspalveluihin ja oikean avun piiriin. Harvinaissairaalla itselldén on oltava mahdollisuus osal-
listua ja vaikuttaa hoito- ja palveluprosessiinsa sen kaikissa vaiheissa seké saada siité tietoa
asiassa mukana olevilta toimijoilta.

Sosiaaliturva ja -palvelujirjestelmistd sekd kuntoutuksesta tarvitaan tehostettua tiedotusta.
Harvinaissairauksien yksikoissd ja osaamiskeskuksissa on oltava kuntoutuksen ja sosiaalipal-
veluiden tietopankki, josta muut terveydenhuollon yksikdt voivat saada tietoa. Tietoa sosiaali-
turvajérjestelmésti ja kuntoutuksesta antavat sairaaloiden kuntoutusohjaajat ja sosiaalityonte-
kijat sekd kunnan sosiaalitoimi, erityisesti vammaispalvelut. Tukea vammaispalveluja koske-
vaan asiakastyohon seki tietoa asiakkaille on saatavissa mm. vammaispalvelujen sdhkdisestd
kasikirjasta, joka on osa Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen sidhkoistd verkkopalvelua. Kési-
kirjassa on v. 2013 avattu erillinen lasten ja nuorten palveluja koskeva osio. Tamédn ohella
my0s harvinaissairaudet tulisi omana osionaan huomioida kisikirjassa. Kansanterveys-, poti-
las- ja vammaisjdrjestot ovat yhdessé laatineet jérjestdjen tyontekijoille jdsenten neuvontaa ja
ohjausta varten sosiaaliturvaoppaan pitkéaikaissairaille ja vammaisille. Harvinaissairauksien
koordinoiva keskus kokoaa olemassa olevaa tietoa yhteen paikkaan ja levittda sitd sosiaali- ja
terveydenhuollon eri tasoille.

Kehitettdessad yhteistyotd ja tiedotusta harvinaissairauksiin liittyvéstd kuntoutuksesta ja so-
siaalipalveluista huomioidaan yhtymékohdat meneilldén oleviin STM:n hankkeisiin sosiaali-
ja terveyspalvelujen rakenteiden, sosiaalihuoltolain sekd vammaispalveluja koskevan lainsdi-
ddnnon uudistamisesta, omaishoidon kehittimisestd sekd moniammatillisesta kuntoutuksesta.
Uuteen sosiaalihuoltolakiin on ehdotettu siséllytettdviksi ns. omatydntekijan nimedminen
sellaisille asiakkaille, jotka tarvitsevat useaa sosiaalihuollon palvelua. Toimintamalli edistdisi
palvelukokonaisuuksien suunnittelua siten, ettd harvinaissairaiden yksil6lliset tarpeet tulisivat
paremmin huomioitua. Harvinaissairaan tukena toimivien ldheisten mahdollinen tuen tarve
tulisi my0s selvittaa.

Potilasjdrjestdjen harvinaissairaille tarjoama vertaistuki on hyvin tidrkedd. Raha-
automaattiyhdistys ei kuitenkaan enéé tue potilasjarjestojd riittdvasti. RAY:n potilasjérjestoille
myontdmid avustuksia tulisikin kasvattaa niin, ettd jérjestdjen edellytykset tarjota vertaistukea
paranisivat.
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Tavoitteet:

e  Yhteisty0 terveys-, sosiaali- ja kuntoutuspalveluiden vililld tiivistyy ja systemati-
soituu, jotta harvinaissairaan tarpeet pystytdan huomioimaan kokonaisvaltaisesti.

e Harvinaissairas ja tarvittaessa hdnen ldheisensi ovat mukana palvelukokonaisuuk-
sien suunnittelussa ja voivat vaikuttaa palvelujen jarjestimiseen.

e  Moniammatillista osaamista vaativille harvinaissairaille tehdddn palvelusuunni-
telma.

e Tietoa ajanmukaisista kuntoutus- ja sosiaalipalveluista on helposti saatavilla ja sitd
levitetddn sosiaali- ja terveydenhuollon ammattilaisille ja harvinaissairaille.

e Uutta tietoa harvinaissairauksista levitetdfin Kelaan, potilasjirjestdihin, vakuutus-
yhtioihin ja sosiaali- ja terveyspalveluiden jérjestdjille sekd tuottajille.

e Potilasjirjestdjen mahdollisuutta toteuttaa vertaistoimintaa vahvistetaan.

Indikaattorit: Linkki terveys-, sosiaali- ja kuntoutuspalveluiden vililld harvinaista sairautta
sairastavan hoitoa ja kuntoutusta suunniteltacssa (osaamiskeskusten raportit); Tehdyt palvelu-
suunnitelmat (potilaskysely); Koottu tietopankki sosiaali- ja kuntoutuspalveluista, RAY:n
potilasjérjestoille myontdmien avustusten kehitys

Vastuutaho: Kansallinen koordinoiva keskus, harvinaissairauksien yksikot, osaamis-
keskukset, Kela, kuntien sosiaalitoimi; THL: Vammaispalvelujen kisikirjan harvinaiset-osio

Aikataulu: Kansallisen koordinoivan keskuksen, harvinaissairauksien yksikdiden ja osaamis-
keskusten perustamisen jalkeen vuodesta 2016 alkaen

Edellytykset: Koordinoivan tahon nimedminen; yhteistyd Vammaispalvelujen késikirjan tiy-
dentdmiseksi

3.5.2 Toimenpide-ehdotus 13: Harvinaissairaiden
osallisuuden lisaaminen

Harvinaissairaat, heidén laheisensd ja potilasjarjestdt osallistuvat paremmin harvinais-
sairauksia koskevaan paatoksentekoon ja palveluiden suunnitteluun.

EU:n neuvoston suositusten (2009) mukaan potilaita ja potilasjérjestdjd tulee konsultoida
harvinaissairauksia koskevassa politiikassa. Eucerdin (Euroopan unionin harvinaisten sairauk-
sien asiantuntijakomitea) osaamiskeskuksia koskevien laatukriteereiden (liite 2) mukaan
osaamiskeskukset tekevét yhteistyoti potilasjérjestdjen kanssa siten, ettd potilaiden ndkokulma
niiden toiminnassa tulee huomioiduksi. Potilaiden ja heidén l&heistensd voimaannuttamista ja
osallistumista palveluiden suunnitteluun sekd potilasjérjestdjen vaikutusmahdollisuuksien
kasvattamista on liséttavé eri tasoilla. Tdmé on ldhtokohtana myos sosiaali- ja terveydenhuol-
lon lainsdédéntod ja palvelujarjestelméa kehitettéessa.

Yksittdisen harvinaissairaan ja hdnen omaistensa on saatava riittdvésti tietoa hoidosta, kun-
toutuksesta, sosiaali- ja tukipalveluista. Tallaisesta matalan kynnyksen tietokeskuksesta vas-
taavat osaamiskeskukset sekd harvinaissairauksien yksikot. Tieto on koottu yhteistydssé poti-
lasjérjestdjen ja koko terveys-, sosiaali- ja kuntoutuspalveluverkoston kanssa. Se sisdltda kat-
tavasti kaikki nima osa-alueet. Tietoa on saatavilla myds sidhkdisesti koordinoivan keskuksen
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kokoamasta tietopankista sekd palvelevista puhelimista. Osaamiskeskusten asiantuntijat jal-
kautuvat harvinaissairaiden vertaistukiryhmiin antamaan ja saamaan tietoa. Vastavuoroisuus
on tirkedd, jotta harvinaissairaat ja heiddn omaisensa péadsevit riittdvésti osallistumaan hoi-
don, kuntoutuksen ja palvelujen kehittimiseen. Harvinaissairaiden ja heidén ldheistensé on siis
oltava tuottamassa kokemustietoa. Tuota tietoa hyddynnetiddn myds terveydenhuollon ammat-
tilaisille suunnatuissa harvinaissairauksien opetuskokonaisuuksissa.

Keskeinen harvinaissairaiden ja heiddn ldheistensd vaikuttamiskanava on potilasjérjestot.
Ne ovat monenlaisia palveluja tuottavia liittoja, joissa on jdsenind harvinaisyhdistyksid ja
muita potilasyhdistyksid. Niiden rooli palveluiden valmistelussa, kehittdmisessé ja arvioinnis-
sa ei ole riittdvin merkittdva, koska selked osallistumisen malli puuttuu. Vield ei ole olemassa
riittdvasti tietoa potilasjarjestoyhteistydon toimivuudesta yliopistosairaala-tasolla, joten ensim-
mainen toimenpide on tdmén kartoittaminen.

Potilasjarjestdjen osallistuminen pitéé toteuttaa kolmella eri tasolla.

1) Osaamiskeskuksia perustettaessa jérjestdjen edustajat osallistuvat keskusten suun-
nitteluprosessiin.

2) Osaamiskeskusten toimintaa arvioivat ja kehitysehdotuksia esittdvét asiakasraadit,
joissa jarjestot ovat mukana.

3) Kansallisen harvinaissairauksien koordinoivan keskuksen ylldpitdméan harvinais-
sairauksien foorumiin osallistuu laaja edustus potilasjérjestoistd. Liséksi koordi-
noivan keskuksen johtokuntaan kuuluu riittivd edustus jérjestOistd (useampia,
koska tilanteet vaihtelevat eri diagnoosiryhmissa).

Naiden toimenpiteiden liséksi selkiytetddn valtakunnallisen vammaisneuvoston ja kuntou-
tusasioiden neuvottelukunnan roolia harvinaisasioiden valmistelussa, jotta pdillekkdistd tyota
ei tehdi ja jotta kaikki asiantuntijuus saadaan mukaan palvelupolkujen ja osaamiskeskusten
toiminnan suunnitteluun.

Tavoitteet:

e Harvinaissairautta sairastava ja hinen ldheisensd sekd ammattihenkilostd saavat
riittdvasti tietoa sosiaali- ja terveyspalveluista.

e Harvinaissairaiden ja heidén ldheistensé osallisuus palvelupolkuja suunniteltacssa
kasvaa.

e Potilasjdrjestdjen mahdollisuudet vaikuttaa palvelurakenteiden kehittdmiseen li-
sddntyvat.

e Potilasjérjestot osallistuvat osaamiskeskusten toiminnan kéynnistdmiseen, arvioin-
tiin ja toiminnan kehittdmiseen.

e Potilasjérjestot osallistuvat harvinaissairauksiin liittyvien palvelujen arviointiin ja
kehittdmiseen.

Indikaattorit: Harvinaissairaiden ja heidén l14heistensé tieto olemassa olevista sosiaali- ja ter-
veyspalveluista (potilaskysely); Potilasjarjestdjen edustajat osaamiskeskuksen suunnittelutyo-
ryhméssé, kansallisessa harvinaissairauksien foorumissa, kansallisen koordinoivan keskuksen
johtokunnassa sekd osaamiskeskusten asiakasraadeissa

Vastuutahot: Koordinoiva keskus: Tiedon jakamisen koordinointi, kansallisen foorumin ja
koordinoivan keskuksen johtokunnan perustaminen, osaamiskeskusten valmistelu ja nimeami-
nen; Osaamiskeskukset: asiakasraati
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Aikataulu: 2015-2017

Edellytykset: Ei esteitd, osaamiskeskusten osalta osaamiskeskusten perustaminen
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4 KANSALLISEN OHJELMAN
KOORDINAATIO, SEURANTA
JA ARVIOINTI

Suomen harvinaisten sairauksien kansallisen ohjelman ensimmaiinen toteutettava toimenpide
on harvinaissairauksien koordinoivan keskuksen perustaminen. Tdma ehdotetaan toteutetta-
vaksi heti ohjelmakauden kdynnistyttyd, koska koordinoiva keskus koordinoi kansallisen oh-
jelman muiden toimenpiteiden toteuttamista. Keskuksen perustaminen edellyttdd STM:n toi-
menpiteitd, joilla samalla valtuutetaan keskus koordinoimaan kansallisen ohjelman toimeen-
panoa. Ohjelman muiksi ensisijaisiksi toimenpiteiksi esitetdan harvinaissairauksien vaatimien
erityistoimenpiteiden tunnustamista lainsdidanndssé, harvinaissairaiden hoitopolun selkeytté-
misté, harvinaissairauksien yksikdiden perustamista yliopistosairaaloihin, harvinaisladkkeiden
saatavuuden ja korvattavuuden edistdmistd sekd sosiaalisen tuen ja kuntoutuksen kehittdmista.

Koordinoivan keskuksen toimintaan vaikuttaa harvinaissairauksien kansallinen foorumi,
jossa ovat edustettuina yliopistolliset sairaalat, potilasjirjestét, kuntien sosiaalipalvelut ja
Kela. Foorumi toimii vuoropuheluna sidosryhmien vililld ja ohjaa ja arvioi ohjelman toteutu-
mista. Foorumin toimintaa organisoi koordinoiva keskus. Foorumi kokoontuu tarvittaessa,
kuitenkin véhintddn vuosittain harvinaispdivien yhteydessa.

Koordinoiva keskus koordinoi ja seuraa kansallisen ohjelman toteutumista kullekin toi-
menpide-ehdotukselle esitetyn aikataulun mukaisesti. Mikali keskusta ei pystytd perustamaan
ohjelmakauden alussa, STM:n olisi asetettava viliaikainen ohjausryhméd hoitamaan ohjelman
koordinoimista. Harvinaisten sairauksien kansallinen ohjelma etenee vuosina 2014-2017

seuraavasti:
Vuosi Harvinaisten sairauksien kansallinen ohjelma
2014 Ohjelman toimeenpanon suunnittelu ja edellytysten varmistaminen
2015 Ohjelman toteutus ja viliarviointi
2016 Ohjelman toteutus
2017 Ohjelman loppuarviointi ja uuden ohjelmakauden suunnittelu

Kansallisen ohjelman toteutumista arvioidaan toimenpidekohtaisilla mittareilla seké osit-
tain ndmai sisiltévilld avainindikaattoreilla, joita Eucerd laatii. Eucerdin kriteereiden lisdksi
tarvitaan uusia ohjelman seurantaa ja sen tavoitteiden vaikuttavuutta mittaavia kansallisia
mittareita, joiden kehittiminen on yksi koordinoivan keskuksen tehtédvistd. Koska nykytila ei
monin osin ole tiedossa, indikaattoreiden seuraaminen on vaikeaa. Siksi koordinoivan keskuk-
sen tulee kartoittaa harvinaisasioiden nykytilaa kéytettdvissé olevilla keinoilla, jotta seurantaa
toimenpiteiden vaikutuksesta kehitykseen voidaan jatkossa tehdd. Keskeisid teemoja tulevien
mittareiden laadinnassa ovat ammattilaisten antama palaute, potilasjirjestdjen antama palaute,
diagnoosien viivdstyminen, hoitokdytdntdjen muutos, viliinputoajaryhmét, hoitoketjun kat-
keamattomuus ja huolehtiminen osaamisen jatkumisesta. Harvinaissairaiden ja heiddn per-
heidensé tyytyviisyyttd pitad tutkia sdénnollisin véliajoin.
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Ohjausryhmi ehdottaa, ettd ohjelmakauden puolivilissd vuoden 2015 lopussa kansallinen
koordinoiva keskus suorittaa ohjelman véliarvioinnin toimenpidekohtaisilla mittareilla ja Eu-
cerdin médrittdmilld avainindikaattoreilla. Viliarvioinnin yhteydessi tarkastetaan asetettujen
indikaattoreiden toimivuus ja kehitetddn niitd edelleen. Ohjelmakauden lopussa 2017 ohjel-
malle on perusteltua tehdd ulkopuolinen kansainvilinen evaluointi, joka otetaan huomioon
uuden ohjelmakauden tavoitteiden asettelussa.
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YHTEENVETO TOIMENPITEISTA

Toimenpide Keskeinen sisaltd Tavoitteet Esteet /
prioriteetit
Harvinais- Otetaan kdytt66n EU:n EU-tason yhteistyon lisddminen; Poliittinen tuki
sairauksien maédritelma ja tunnustetaan Erityistoimenpiteiden L .
. o . . et Prioriteetti
yhdenmukainen erityistoimenpiteet tunnustaminen lainsdddanndssa
méidrittely ja lainsédédédnnossa
erityis-
toimenpiteet
Harvinais- Luodaan harvinais- Tutkimustiedon kerdéminen ICD-11
sairauksien sairauksien rekisteri helpottuu; Yhteistyo lisddntyy -tautiluokituksen
rekisteri Hilmoon ICD-11 niin Suomessa kuin kayttdonotto
-tautiluokitusta kayttden kansainvilisestikin
Harvinais- Valtion tutkimusrahoitukses- | Vahvistetaan tutkimusrahoitusta; Vastuutahon
sairauksien tut- ta rahoitusosuus harvinais- Luodaan tutkimusyhteistyover- maédrittely
kimusohjelma sairauksien ja suomalaisen kosto ja tietokanta tutkimuksesta;
tautiperinndn tutkimiseen. Edistetdéin mm. palvelujirjestel-
Tutkimusohjelma Suomen mén ja palveluiden vaikuttavuu-
Akatemialle teen ja toimivuuteen liittyvad
tutkimusta, josta saatua tietoa
voidaan hyodyntda kehittdmis-
tyOsséd
Kansainvélisen Haetaan E-RARE -hankkeen | Tehdéan yhteisty6td potilasaineis- | Kansallisen
tutkimus- jésenyytta tojen kerddmiseksi; Riittdva rahoituksen
yhteistyon tutkimusrahoitus, jotta voidaan riittavyys
vahvistaminen osallistua E-RAREen
Harvinais- Virtaviivaistetaan harvinais- | Harvinaissairaiden hoitopolku Harvinaissairauk-
sairaiden hoito- sairaiden diagnoosiin ja selkeytyy; Terveydenhuollon sien yksikdiden ja
polun selkeytta- hoitoon téhtdavad polkuaja | tasoilla tiedetddn, miten osaamiskeskusten
minen tehddén tatd tunnetuksi. diagnostiikka ja hoito toteutuvat; | toteutuminen;
Suositellaan hoitopassin Hoitopassi hoitopassille
laatimista. sdhkdinen
jarjestelma
Prioriteetti

Harvinais-

sairauksien
yksikkd yli-
opistollisiin
sairaaloihin

Jokaisen yliopistolliseen
sairaalaan perustetaan
harvinaissairauksien
yksikkd, jossa toimii
harvinaissairauksien
koordinaattori ja hoitaja sekd
moniammatillinen tydryhma

Vastuu niiden potilaiden diagnos-
tiikasta ja hoidosta, joille ei ole
olemassa selkedd omaa erikois-
alaa; Horisontaalinen yhteisty6
helpottuu; Siirtyminen lastenkli-
nikalta aikuisten puolelle sujuvaa;
Turvataan mahdollisuus tyosken-
nelld harvinaissairauksien
diagnostiikan ja hoidon hyvéksi

Resurssien koh-
dentaminen
yo-sairaaloissa

Prioriteetti
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7 | Osaamis- Perustetaan Suomeen EU- Aloitetaan osaamiskeskusten Taloudelliset
keskukset kriteerit tayttavia perustaminen Suomeen; Osalla resurssit
harvinaisten sairausryhmien | osaamiskeskuksista strategia
osaamiskeskuksia seké Euroopan komission kriteereiden
kansallisia sairauskohtaisia tayttdmiseksi; Selked verkosto;
osaamiskeskuksia Tieto osaamiskeskuksista;
Osaamiskeskukset jakavat
osaamistaan
8 | Koulutuksen Lisétddn harvinaissairauksiin | Terveydenhuollon ammattilaisten | Yliopistojen ja
lisddminen liittyvad koulutusta terveys- | tietdmys harvinaissairauksista ammattikorkea-
ja sosiaalialan ammattilai- kasvaa; Harvinaissairauksien koulujen hyvik-
sille kanssa tekemisissé olevilla syntd koulutus-
ammattilaisilla on ajantasaista ohjelmien
tietoa harvinaissairauksista muuttamiselle
9 Harvinais- Edistetddn harvinais- Lidkkeiden saatavuus turvataan; Muutokset
ladkkeiden saata- | sairauksien hoidossa Laakkeilld korvattavuus korvauslain-
vuuden edistdmi- | kéytettdvien lddkkeiden harvinaissairauteen; Tietdmys sdddannossa
nen saatavuutta ja korvattavuutta | korvausjirjestelmaisti lisdént L .
] Jau vy Prioriteetti
10 | Kansallinen Perustetaan harvinais- Suomen harvinais- Taloudelliset
koordinoiva kes- | sairauksien kansallinen sairausosaamista kootaan ja resurssit
kus koordinoiva keskus koordinoidaan systemaattisesti; L .
. . Prioriteetti
Keskus, joka vastaa kaikesta
harvinaissairauksiin liittyvasté;
Harvinaissairauksien foorumi
kokoontuu sédénnollisesti
. e . Harvinaissairauksiin liittyva tieto . .
11 | Tiedon kerddami- | Luodaan kattava harvinais- . Y Ei esteitd
.. . ! . tutkimuksesta, terveys- ja
nen ja jakaminen | sairauksien tietokanta. L S .
. . sosiaalipalveluista ja harvinais-
Tarjotaan tietoa auttavassa .. .
. o sairaiden tarvitsemasta tuesta
puhelimessa. Vuosittain . o
s RS, koottu ja tarjolla systemaattisesti;
jarjestetdéin harvinaispéivét. O
Orphanetin toiminta
huomioidaan; Harvinais-
sairauksien kenttéd tapaa vuosittain
harvinaispaivilld
12 | Sosiaalisen tuen | Lisdtdén tiedotusta Yhteisty0 terveys-, sosiaali- ja Koordinoivan
ja kuntoutuksen palveluista ja tiivistetddn kuntoutuspalveluiden vaililla tahon nimedminen
kehittdminen yhteistyota eri toimijoiden tiivistyy; Palvelusuunnitelma L .
. o . Prioriteetti
kesken moniammatillista osaamista
vaativille; Tietoa ajanmukaisista
kuntoutus- ja sosiaalipalveluista
13 | Harvinaissairai- Harvinaissairaat ja Riittavésti tietoa palveluista; Ei esteitd
den voimaannut- | potilasjarjestot osallistuvat Harvinaissairaiden osallisuus
taminen harvinaissairauksia palvelupolkuja suunniteltaessa;

koskevaan péétoksentekoon
ja palveluiden suunnitteluun

Potilasjarjestdjen mahdollisuudet
vaikuttaa palvelurakenteiden
kehittimiseen;

Potilasjérjestot osallistuvat
harvinaissairauksiin liittyvien
palvelujen arviointiin ja
kehittdmiseen




40

LYHENNELUETTELO

ERC

EU

Eucerd
EUROPLAN
Evo

Hilmo

HUS

HYKS

ICD

IRDiRC
Kela
KYS
OKM
0YS
RAY
STM
TAYS
THL
TYKS

European Research Council

Euroopan unioni

European Union Committee of Experts on Rare Diseases
European Project for Rare Diseases National Plans Development
Terveydenhuollon erityisvaltionosuus

Hoitoilmoitusjarjestelma

Helsingin ja Uudenmaan sairaanhoitopiiri

Helsingin yliopistollinen keskussairaala

Maailman terveysjérjeston tautiluokitus (International Statistical
Classification of Diseases)

International Rare Diseases Research Consortium
Kansaneldkelaitos

Kuopion yliopistollinen sairaala

Opetus- ja kulttuuriministerid

Oulun yliopistollinen sairaala

Raha-automaattiyhdistys

Sosiaali- ja terveysministerio

Tampereen yliopistollinen sairaala

Terveyden ja hyvinvoinnin laitos

Turun yliopistollinen keskussairaala
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LIITE 1. Euroopan neuvoston suositus toimista
harvinaisten sairauksien alalla ja sen linkittymi-
nen Harvinaisten sairauksien ohjelmaan

EUROOPAN NEUVOSTON SUOSITUS,
annettu 8 péivand kesdkuuta 2009,
toimista harvinaisten sairauksien alalla
(2009/C 151/02)

EUROOPAN UNIONIN NEUVOSTO SUOSITTELEE, ETTA JASENVALTIOT

|

HARVINAISIA SAIRAUKSIA KOSKEVAT SUUNNITELMAT JA
STRATEGIAT

1. vahvistavat harvinaisia sairauksia koskevia suunnitelmia tai strategioita ja panevat ne téy-
tdntoon asianmukaisella tasolla tai tarkastelevat harvinaisia sairauksia koskevia toimenpiteitéd
muiden kansanterveysalan strategioiden yhteydesséd, jotta voitaisiin varmistaa harvinaisia
sairauksia sairastavien potilaiden mahdollisuus saada korkealuokkaista hoitoa, mukaan lukien
diagnostiikka, hoitomuodot, sairaiden kuntoutus ja mahdollisuuksien mukaan tehokkaat harvi-
naislddkkeet; ja erityisesti:

= Koko ohjelma

a) laativat ja hyviksyvédt mahdollisimman pian, mieluiten vuoden 2013 loppuun mennessé
suunnitelman tai strategian, jolla ohjataan ja organisoidaan keskeisid harvinaisten sairauksien
alaan kuuluvia toimia niiden terveydenhuolto- ja sosiaalijirjestelmissi;

= Koko ohjelma

b) toteuttavat toimia, joilla nykyiset ja tulevat paikallisen, alueellisen ja valtakunnallisen tason
aloitteet nivotaan osaksi niiden suunnitelmia tai strategioita kokonaisvaltaisen ldhestymistavan
aikaansaamiseksi;

= Toimenpide-ehdotus 10: Harvinaissairauksien kansallinen koordinoiva keskus

¢) méadrittdvat suunnitelmissaan tai strategioissaan rajatun madrin ensisijaisia toimia, joille on
laadittu tavoitteet ja seurantajérjestelyt;

= Koko ohjelma; ensisijaiset toimet koottu tiivistelméin ja yhteenvetoon

d) seuraavat ohjeiden ja suositusten kehittdmistd, jotta asianomaiset viranomaiset kehittiisivét
kansallisella tasolla harvinaisia sairauksia koskevaa kansallista toimintaa kdynnissd olevan —
yhteison ensimmadisen kansanterveysalan toimintaohjelman puitteissa ajanjaksolla 2008-2011
rahoitettavaksi valitun — harvinaisia sairauksia koskevien kansallisten suunnitelmien kehitti-
misté késittelevan eurooppalaisen hankkeen (Europlan) (1) puitteissa;

= Ajanjakso ei endé ajankohtainen, muuten tavoite koskee koko ohjelmaa
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1I

HARVINAISTEN SAIRAUKSIEN ASIANMUKAINEN MAARITTELY,
KOODAUS JA LUETTELOINTI

2. kayttavat yhteison tasolla tehtdvassa poliittisessa tydssé yhteistd harvinaisen sairauden maa-
ritelméi, jonka mukaan harvinaisiksi katsotaan sairaudet, joita sairastaa enintdén viisi ihmisté
10 000 ihmistd kohden;

= Toimenpide-ehdotus 1: Harvinaisten sairauksien yhdenmukainen méérittely ja niiden
edellyttdmien erityistoimenpiteiden tunnustaminen

3. pyrkivét varmistamaan, etti harvinaiset sairaudet on asianmukaisesti koodattu ja ettd ne
ovat jaljitettavissa kaikissa terveystietojarjestelmissd, milld edistetddn sairauden asianmukaista
tunnistamista kansallisessa terveydenhuoltojérjestelméissd ja korvausjérjestelmissd kansainva-
lisen tautiluokituksen pohjalta kansallisia menettelyjd noudattaen;

= Toimenpide-ehdotus 2: Harvinaisten sairauksien rekisteri

4. edistévit aktiivisesti pyrkimyksid kehittdd harvinaisia sairauksia késittelevissd komission
tiedonannossa mainittu harvinaisia sairauksia koskeva EU:n dynaaminen luettelo, joka on
helposti saatavilla ja joka perustuu Orphanet-tictokantaan ja muihin olemassa oleviin tieto-
verkkoihin;

= Toimenpide-ehdotus 11: Tiedon systemaattinen kerddminen ja jakaminen

5. harkitsevat kaikilla asianmukaisilla tasoilla, mukaan lukien yhteisén taso, tuen antamista
toisaalta sairauskohtaisille tietoverkoille ja toisaalta epidemiologisiin tarkoituksiin laadituille
rekistereille ja tietokannoille tiedostaen kuitenkin niiden riippumattoman hallinnoinnin;

= Toimenpide-ehdotus 2: Harvinaisten sairauksien rekisteri

11

HARVINAISIA SAIRAUKSIA KOSKEVA TUTKIMUS

6. kartoittavat kansallisella tasolla ja yhteison puitteissa kdynnisséd olevaa tutkimusta ja tutki-
musresursseja tutkimuksen tdménhetkisen tilanteen selvittimiseksi, harvinaisten sairauksien
tutkimuskentin arvioimiseksi sekd harvinaisia sairauksia koskevien yhteison, kansallisten ja
alueellisten ohjelmien koordinoinnin parantamiseksi;

= Toimenpide-ehdotus 3: Harvinaisiin sairauksiin kohdennettu tutkimusrahoitus ja tut-
kimusohjelma / Toimenpide-ehdotus 4: Kansainvilisen tutkimusyhteistyon vahvis-
taminen

7. kartoittavat perus-, kliinisen, translaatio- ja sosiaalisen tutkimuksen tarpeita ja painopisteitd
harvinaisten sairauksien alalla ja keinoja ndiden tutkimusalojen edistdmiseksi sekd edistavit
monitieteistd yhteistyotd, jota olisi tarkasteltava my0s kansallisissa ja yhteison ohjelmissa;

= Toimenpide-ehdotus 3: Harvinaisiin sairauksiin kohdennettu tutkimusrahoitus ja tut-
kimusohjelma

8. edistdvat kansallisten tutkijoiden osallistumista harvinaisia sairauksia késitteleviin tutki-
mushankkeisiin, joita rahoitetaan kaikilla asianmukaisilla tasoilla, mukaan lukien yhteison
taso;
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= Toimenpide-ehdotus 3: Harvinaisiin sairauksiin kohdennettu tutkimusrahoitus ja tut-
kimusohjelma / Toimenpide-ehdotus 4: Kansainvilisen tutkimusyhteistyon vahvis-
taminen

9. sisdllyttavit harvinaisia sairauksia koskeviin suunnitelmiinsa tai strategioihinsa jérjestelyja,
joilla pyritdin edistdméén harvinaisten sairauksien tutkimusta;

= Toimenpide-ehdotus 3: Harvinaisiin sairauksiin kohdennettu tutkimusrahoitus ja tut-
kimusohjelma / Toimenpide-ehdotus 4: Kansainvilisen tutkimusyhteistyon vahvis-
taminen

10. helpottavat yhdessid Euroopan komission kanssa tutkimusyhteistyon kehittdmista aktiivista
harvinaisten sairauksien tutkimusta tekevien kolmansien maiden kanssa ja yleisemmaéll4 tasol-
la tiedonvaihtoa ja asiantuntemuksen jakamista silmalla pitden.

= Toimenpide-ehdotus 4: Kansainvélisen tutkimusyhteistydn vahvistaminen

v

HARVINAISTEN SAIRAUKSIEN OSAAMISKESKUKSET JA
EUROOPPALAISET OSAAMISVERKOSTOT

11. méérittdvat vuoden 2013 loppuun mennessi asianmukaiset osaamiskeskukset alueellaan ja
harkitsevat tuen antamista téllaisten keskusten perustamiselle;

= Aikataulu mydhempi; Toimenpide-ehdotus 6: Harvinaissairauksien yksikkd yliopis-
tollisiin sairaaloihin / Toimenpide-ehdotus 7: Harvinaisten sairauksien osaamiskes-
kukset

12. edistdvédt osaamiskeskusten osallistumista eurooppalaisiin osaamisverkostoihin ottaen
huomioon niiden valtuutusta ja hyvaksymistd koskevan kansallisen toimivallan ja sdannot;

= Toimenpide-ehdotus 7: Harvinaisten sairauksien osaamiskeskukset

13. jarjestdvit harvinaista sairautta sairastaville potilaille terveydenhoidon véylid kdynnisté-
maélld yhteistyotd ja ammattilais- tai kokemustenvaihtoa tarvittavien, omassa maassa tai mah-
dollisesti ulkomailla toimivien asiantuntijoiden kesken;

= Toimenpide-ehdotus 5: Harvinaissairaiden hoitopolun selkeyttdminen /
Toimenpide-ehdotus 6: Harvinaissairauksien yksikko yliopistollisiin sairaaloihin /
Toimenpide-ehdotus 7: Harvinaisten sairauksien osaamiskeskukset

14. edistévit tieto- ja viestintdtekniikan, esimerkiksi etdhoidon kéyttdd, jos se on tarpeen, jotta
my0s kaukana asuvat ihmiset saavat tarvitsemaansa erikoishoitoa;

= Toimenpide-ehdotus 5: Harvinaissairaiden hoitopolun selkeyttdminen /

Toimenpide-ehdotus 6: Harvinaissairauksien yksikko yliopistollisiin sairaaloihin /
Toimenpide-ehdotus 7: Harvinaisten sairauksien osaamiskeskukset

15. sisdllyttdvit suunnitelmiinsa tai strategioihinsa tarvittavat asiantuntemuksen ja tietojen
jakamista ja liikkumista koskevat ehdot helpottaakseen potilaiden hoitoa 14hietéisyydella;

= Toimenpide-ehdotus 5: Harvinaissairaiden hoitopolun selkeyttdminen /
Toimenpide-ehdotus 11: Tiedon systemaattinen kerddminen ja jakaminen

16. kannustavat osaamiskeskuksia ottamaan monitieteisen lahestymistavan harvinaisten saira-
uksien hoidon 1dhtokohdaksi;

= Toimenpide-ehdotus 7: Harvinaisten sairauksien osaamiskeskukset
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\"

HARVINAISIA SAIRAUKSIA KOSKEVAN ASIANTUNTEMUKSEN
KOKOAMINEN EUROOPAN TASOLLA

17. kerddvit harvinaisia sairauksia koskevaa kansallista asiantuntemusta ja edistévét sen ko-
koamista yhteen muiden Euroopan maiden asiantuntemuksen kanssa tukeakseen

a) diagnoosivilineitd, sairaanhoitoa, koulutusta ja sosiaalipalveluja koskevien parhaiden kéy-
tant6jen jakamista harvinaisten sairauksien alalla;

= Toimenpide-ehdotus 10: Harvinaissairauksien kansallinen koordinoiva keskus /
Toimenpide-ehdotus 11: Tiedon systemaattinen kerddminen ja jakaminen

b) kaikkien terveysalan ammattilaisten asianmukaista koulutusta heidén tietojensa parantami-
seksi ndiden sairauksien olemassaolosta ja kéytettévissa olevista hoitomahdollisuuksista;

= Toimenpide-ehdotus 8: Koulutuksen lisddminen

c) ladketieteellisten koulutuksen kehitystd harvinaisten sairauksien diagnosoinnin ja hallinnan
kannalta keskeisilld aloilla, mukaan lukien genetiikka, immunologia, neurologia, onkologia ja
pediatria;

= Toimenpide-ehdotus 8: Koulutuksen lisddminen

d) diagnostisia testejd ja vdeston seulontaa koskevien eurooppalaisten ohjeiden kehittdmista
ottaen huomioon kansalliset paatokset ja toimivallan;

e) harvinaislddkkeiden terapeuttisesta tai kliinisestd lisdarvosta jésenvaltioissa laadittujen ja
olennaisia tietoja ja asiantuntemusta sisiltdvien arviointiraporttien jakamista yhteison tasolla
viivéstysten minimoimiseksi potilaiden harvinaiseen sairauteensa tarvitsemien harvinaisladk-
keiden saannissa;

= Toimenpide-ehdotus 9: Harvinaislddkkeiden saatavuuden edistiminen

VI

POTILASJARJESTOJEN VAIKUTUSVALLAN VAHVISTAMINEN

18. kuulevat potilaita ja potilaiden edustajia harvinaisten sairauksien alalla harjoitettavasta
politiikasta ja auttavat potilaita saamaan ajantasaista tietoa harvinaisista sairauksista;

= Toimenpide-ehdotus 13: Harvinaissairaiden osallisuuden lisddminen

19. edistévit potilasjirjestdjen toimia, joita ovat muun muassa tietoisuuden lisdédminen, val-
miuksien parantaminen ja koulutus, tietojen ja parhaiden toimintatapojen vaihto, verkostoitu-
minen seka kovin erillddn olevien potilaiden tavoittaminen;

= Toimenpide-ehdotus 13: Harvinaissairaiden osallisuuden lisddminen

VII

KESTAVA PERUSTA

20. pyrkivit yhdessd komission kanssa varmistamaan asianmukaisilla rahoitus- ja yhteistyojér-
jestelyilld, ettd harvinaisten sairauksien tiedotuksen, tutkimuksen ja terveydenhoidon infra-
struktuurit ovat pitkélld aikaviélilld kestavilld pohjalla;

= Koko ohjelma
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LITE 2: Eucerdin suositukset kansallisten osaa-
miskeskusten kriteereiksi

e Valmiudet laatia ja noudattaa hyvia diagnoosi- ja hoitokdytdntdja koskevia ohjeita.

e  Kiytdsséd on laadunhallintajérjestelmad, jolla taataan hoidon laadukkuus seké kansalli-
sen ja Euroopan tason lainsdddanndn noudattaminen; osallistuminen tarvittaessa si-
sdisiin ja ulkoisiin laatuohjelmiin.

e  Valmiudet ehdottaa hoidon laatua kuvaavia indikaattoreita kaytettavéksi alueellaan ja
arvioida hoidon vaikuttavuutta ja potilastyytyvaisyytta.

o Korkeatasoinen asiantuntemus ja kokemus, joista on todisteena esimerkiksi vuotui-
nen ldhetteiden sekd konsultaatioiden médra, vertaisarvioidut julkaisut, apurahat, tut-
kimusvirat sekd opetus- ja koulutustoiminta.

e  Riittdva kapasiteetti harvinaisista sairauksista karsivien potilaiden hoidon hallintaan
ja asiantuntijaneuvonnan tarjoamiseen.

e  Osallistuminen korkeatasoiseen uusimpaan tutkimustydhon.

e Valmiudet osallistua tiedonkeruuseen kliinisié tutkimuksia ja kansanterveystyota var-
ten.

e  Valmiudet osallistua tarvittaessa kliinisiin kokeisiin.

e Monialaisen lihestymistavan soveltaminen tarvittaessa niin, ettd ladketieteellisid, ter-
veydenhoidollisia, psykologisia ja sosiaalisia tarpeita kisitelldén kokonaisuutena
(esim. harvinaisia sairauksia késitteleva lautakunta).

e  Yhteistyon organisointi, jotta varmistetaan tarvittaessa hoidon jatkuvuus lapsuudesta
teini-ikdén ja aikuisuuteen.

e  Yhteistyon organisointi, jotta varmistetaan hoidon jatkuvuus sairauden kaikissa vai-
heissa.

e  Yhteydet muihin osaamiskeskuksiin ja yhteistyd niiden kanssa kansallisella, euroop-
palaisella ja kansainviliselld tasolla.

e  Yhteydet mahdollisiin potilasjirjestdihin ja yhteistyd niiden kanssa.

e Asianmukaiset jarjestelyt potilaiden ldhettimiseksi hoitoon jasenvaltion sisélla tai
tarvittaessa EU-maasta toiseen.

e Asianmukaiset jarjestelyt, joiden avulla parannetaan hoidon tarjontaa ja lyhennetédn
erityisesti diagnoosin saamiseen kuluvaa aikaa.

e Sidhkdisten terveyspalvelusovellusten huomioonottaminen (esim. yhteiset séhkdiset
tapaustenhallintajérjestelmait, asiantuntijajérjestelmét etdasiantuntijapalveluja varten
ja yhteinen tapaustictokanta).
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