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JOHDANNOKSI LUKIJALLE

Harvinaiset-ohjelma kasittaa kolme tarkeaa
tasoa, joihin Invalidiliitto haluaa yhteiskun-
nassa kiinnitettavan huomiota.

Harvinaiset vammaryhmat tuovat mukanaan suuria
haasteita. Mita harvinaisemmasta sairaudesta tai
vammasta on kyse, sitd vaikeampaa on asiantunti-
joiden ja kokemusperaisen tiedon [dytaminen.

Euroopan unionin neuvosto antoi kesakuussa 2009
suosituksen koskien harvinaisia sairauksia. Harvi-
naiset sairaudet on EU:ssa nahty alueeksi, jossa eu-
rooppalainen yhteistyd tuottaa lisdarvoa. Suositus
tahtad harvinaisten eldménlaadun parantamiseen.
Siihen sisdltyy tavoite, ettd jasenmaat tekevét omat
kansalliset Harvinaiset-ohjelmansa vuoteen 2013
mennessad. Suomen ohjelman valmistelu sosiaali- ja
terveysministeriéssa on aloitettu.

Invalidiliitto pitda tarkednd, ettd harvinaisten sai-
rauksien olemassaolo tiedostetaan. Kaikkien ihmis-
ten on hyvd tietad, ettd on sairauksia, joita hyvin
harvat ihmiset sairastavat. Erityisen tarkeda se on
yhteiskunnan erilaisia palveluja tuottaville ja niita
suunnitteleville tahoille. Ndin padstdan nopeam-
min ammatti-ihmisille tarkedan tunnistamiseen,
jolloin sairaus ja sen seuraukset sekd harvinaisten
ihmisten tarpeet ovat selvilld. Kun ryhdytaén toimiin
palvelurakenteen tai yksittdisen ihmisen hoidon tur-
vaamiseksi, on jo tunnustettu harvinainen sairaus ja
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sitd sairastava ihminen. Tata tunnustusta harvinais-
ta sairautta sairastavat ihmiset toivovat voidakseen
eldd tasa-arvoisena mahdollisimman itsendista ja
hyvaa eldmaa suomalaisessa yhteiskunnassa.

Harvinaiset-ohjelma on  Invalidiliiton jarjestollinen
nakemys harvinaisiin vamma ja sairausryhmiin kuu-
luvien ihmisten asemasta. Euroopan neuvosto sa-
noo suosituksessaan, ettd jasenmaiden tulee ryhtya
toimiin potilaiden ja potilasjérjestéjen vaikuttamis-
mahdollisuuksien ja osallistumisen varmistamiseksi.
Tama ohjelma on myés Invalidiliiton visio Euroopan
neuvoston suosituksesta ja samalla haaste péatta-
jille.

Apuvaline, Hyvinvointi & Koti- messujen yhteydessa
marraskuussa 2011
Ystavéllisesti tervehtien
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TIEDOSTA HARVINAISET VAMMA- JA
SAIRAUSRYHMAT

Harvinaisten vammojen ja sairauksien
maaritelmat

EU:n mdaritelman mukaan harvinaiset sairaudet
ovat henked uhkaavia- tai pitkdaikaissairauksia,
joiden esiintyvyys on alhainen. EU:n kansanterve-
ys- ja tutkimusohjelmissa alhainen esiintyvyys tar-
koittaa 5/10 000 asukasta kutakin sairautta koh-
den. Suomalaiseen vaestoon suhteutettuna luku
merkitsee noin 2500 henkilda/ harvinainen sairaus.
Erilaisia harvinaisia vammoja tai sairauksia arvioi-
daan olevan 5000-8000 ja niita sairastaa 6-8%
vaestostd. Harvinaisten sairauksien on arveltu kos-
kettavan noin 30 miljoonaa Euroopan kansalaista.
Harvinainen sairaus voi iimaantua syntymassa, lap-
suudessa, aikuisuudessa tai vanhuksena. Yli puolet
harvinaisista sairauksista tai vammoista koskettaa
lapsia. Suomessa kdytetadn edelleen myds 1980-
luvulla laadittua yhteispohjoismaista madaritelmaa.
Sen mukaan harvinaisen sairauden suhdeluku on
1/10 000. Suomessa tama tarkoittaa maksimissaan
500 henkil6d/harvinainen vamma tai sairaus. Lisak-
si pohjoismainen madritelma edellyttda, ettd vam-
masta tai sairaudesta tulee olla merkittavaa haittaa
ihmisen arjessa.

Harvinaisille sairauksille ja vammoille
yhteiset piirteet

Harvinaisille vammoille ja sairauksille on ominaista
lukuisat erilaiset oireet ja oireyhtymat. Ne vaihtele-
vat yksildllisesti lievasta vaikeaan. Suhteellisen ylei-
set oireet voivat piilottaa taustalla olevia harvinaisia
sairauksia, mika johtaa vaaran diagnoosin. Sairauk-
sista noin 80% on perinndllisia. Loput ovat seura-
usta esimerkiksi infektiosairauksista, allergioista ja
ymparistdsyistd.

Harvinaiselle sairaudelle ja vammalle on tyypillista,
ettd sen hoito ja kuntoutus vaativat usean eri asian-

tuntijan osaamista ja palveluja sekd hyvaa ajanta-
saista hoitosuunnitelmaa. Monen sairauden kohdal-
la parantavia hoitokeinoja ei ole. Tiedon puutteesta
johtuva turha viive voi olla hengenvaarallinen. Jat-
kuva varuillaan olo, joka pahimmassa tapauksessa
kestda koko eldmdn ajan, on psyykkisesti hyvin
kuormittavaa seka itselle ettd lahipiirille.

Kaikesta huolimatta harvinainen vamma tai saira-
us ei ole mielessa tai eldmdssd mikaan padosan
esittajd. Henkil6t, joilla on harvinainen sairaus tai
vamma, haluavat eldd@ mahdollisimman normaalia
arkea: kdyda koulua ja opiskella, harrastaa, menna
tihin ja perustaa perheen, jne. Hyvén ja itsendisen
eldman turvaamiseksi tarvitaan kuitenkin riittavasti
tietoa ja harvinaisiin sairauksiin perehtyneitd am-
mattiauttajia sekd toimivia terveys- ja sosiaalipal-
veluja.

TUNNISTA HARVINAISIA VAMMOJA JA
SAIRAUKSIA OMAAVIEN IHMISTEN TARPEET

Oikea diagnoosi ajoissa

Usein harvinaisen sairaus- tai vammadiagnoosin
saaminen viivastyy tai se voi olla virheellinen. Joskus
taudille ei l6ydetd omaa tautiluokkaa tai sita ei voi-
da tunnistaa lainkaan. Orphanetin, eli harvinaisten
sairauksien ja harvinaisladkkeiden eurooppalaisen
tietokannan mukaan harvinaisia sairauksia on tun-
nistettu tuhansia, mutta ainoastaan 250:lla on koo-
di nykyisessa kansainvalisessa tautiluokituksessa.

Diagnoosin merkitys on suuri. Tasmallinen diag-
noosi takaa oikean hoidon, kuntoutuksen seka
oikea-aikaisiin palveluihin ohjautumisen ja vielapa
mahdollisuuden 16ytaa vertaisiaan. llman diagnoo-
sia eriarvoisuus hoidon ja tuen suhteen lisddntyy
ja vie harvinaista sairautta sairastavalta henkilolta
turhaan voimavaroja.



Tietoa sairaudesta

Tiedon saannin suhteen ihmiset, joilla on harvinai-
nen vamma tai sairaus, ovat heikommassa asemassa
kuin yleisempid kansansairauksia sairastavat. Aina
tutkittua ja oikeaa tietoa ei ole tai se on hankalasti
saatavilla, varsinkin omalla aidinkielella. Thminen,
jolla on harvinainen sairaus, ja hanen ldheisensa
tarvitsevat hoitavalta taholta oikea-aikaisesti selke-
an ja ymmarrettavan selvityksen sairaudestaan.

Jarjest6t ja potilas- ja diagnoosiyhdistykset seka
Harvinaiset-verkosto ovat tuottaneet runsaasti tie-
toa ja tiedotteita. Tieto ja tiedotteet eivét kuiten-
kaan kovin helposti kulkeudu synnytyssairaaloihin,
neuvoloihin tai keskussairaaloihin saati terveyskes-
kuksiin eika siten harvinaisia sairauksia sairastaville
itselleen tai heidan perheilleen.

Joillekin vammoille tai sairauksille on olemassa
diagnoosi- tai potilasyhdistys, mutta ei kaikille. Ver-
taistukea on saatavissa, mutta yleensd sen piiriin
tulee osata itse hakeutua. Jotkut diagnoosit ovat
niin harvinaisia, etta toista samaa sairautta on mil-
tei mahdotonta I6ytaa eika kokemuksellista tietoa,
yhdistysta tai ryhmaa voi syntya.

Perinnéllisyysneuvontaa ja -tutkimuksia

Harvinaisuudesta puhuttaessa perinnéllisyytta ei voi
sivuuttaa. Joissakin suvuissa harvinainen vamma tai
sairaus kulkee monessa polvessa. Perinndllisyydesta
huolimatta jotkut tekevdt padtdksen jatkaa sukua.
Toiset taas eivét halua oman sairautensa mahdol-
lisesti periytyvan, eivdtka siksi hanki lapsia. Jotkut
paatyvat raskauden keskeytykseen, kun sikiddiag-
nostiikan avulla on kaynyt ilmi, ettd tulossa on vam-
mainen tai sairas lapsi.

Perinndllisyysneuvontaan ohjaus ei ole kaikissa ta-
pauksissa itsestdan selva kaytanté. Euroopan harvi-
naisten sairauksien potilasjarjestdjen kattojarjeston
eli EURORDIS:in kyselyn mukaan 38% suomalai-

sista vastaajista oli saanut diagnoosin ilman, ettd
sairauden perinnéllinen luonne oli selitetty.

Asiantuntevaa henkil6kuntaa ja tieteellisia
tutkimuksia

Ammattihenkildstén koulutus harvinaisten vam-
maryhmien osalta on talld hetkelld vahaistd, silla
harvinaiset sairaudet eivat yleensa kuulu peruskou-
lutusohjelmiin. Harvinaisten sairauksien runsaan
madran vuoksi on mahdotonta kouluttaa ammat-
tihenkilostdd taysin kattavasti, mutta jo tietoisuus
harvinaisten sairauksien olemassaolosta ja niiden
epailystd hoitovaiheessa on tarpeen ja kannustus
mm. konsultaation kayttdmiseen.

Tieteellisia tutkimuksia yksittdisista sairauksista on
olemassa, mutta ne ovat hajallaan, eivatka helpos-
ti l6ydettavissa. Harvinaisista tehdyt tutkimukset
maksavat siind missa muutkin, mutta tutkittavia on
kuitenkin vahan, joten rahoittajat ja tutkijat eivat
ensisijaisesti ole kiinnostuneita harvinaistutkimuk-
sesta. Tutkimusten tekeminen on térkeda paitsi har-
vinaisten sairausryhmien kannalta myos siita syysta,
ettd tutkimus on tdhén mennessd auttanut selvitta-
madan tavanomaisten sairauksien kuten diabeteksen
ja liikalihavuuden mekanismeja, silld harvinaiset
sairaudet toimivat esimerkkeind biologisten proses-
sien hairidista. Tieteellisten tutkimusten tuloksena
myos hoitomenetelmat kehittyvat.

Keskitettya hoitoa ja hoitoketjuja

Suomessa on keskitettyd ladketieteellistd hoitoa
harvinaisia sairauksia sairastaville lapsille, mutta ai-
kuisten kohdalla asia on toisin. Keskittamistd ei ole
tehty ja siitd on seurauksena, ettd aikuisilta puut-
tuu varmoissa kasissa oleva, kokonaisnékemykseen
perustuva hoito ja elinikdinen seuranta. Ongelmana
on tiedon puute, toisaalta taas hoitoon paésyyn on-
gelmat. Perusterveydenhuollon ja erikoissairaanhoi-
don vélinen tieto ei kulje, konsultaatiota ei kaytetd
ja ndin harvinainen on usein itse oman diagnoo-



sinsa asiantuntija. Asuinpaikka nayttdad menevdn
hoidon laadun ja tarpeen edelle, eikd maksusitou-
muksia kirjoiteta sairaudesta eniten perilla oleviin
yksikoihin. Jopa pitkid hoitosuhteita on mennyt
poikki osoitteenmuutoksen tai sairaanhoitopiirissa
tapahtuneiden muutosten vuoksi.

Harvinaislaakkeille oma asema
korvausjarjestelmassa

Harvinaisissa sairauksissa kaytettdvat ladkkeet
ovat volyymiltadn pienid. Laakkeet ovat usein kal-
liita. Ladketeollisuudella ei ole intressid hakea kor-
vattavuuksia pienelle kayttajamaaralle varsinkin
kun lainsaadannéllinen hakuprosessi on raskas ja
vaativa ja taloudellinen hyéty vahdinen. Suomessa
erityiskorvausjarjestelmiin paasya vaikeuttaa vield
vaatimus siita, etta ladkkeen vaikuttavuus on tut-
kittu kotimaisella potilasaineistolla. Harvinaisten
vamma- ja sairausryhmien kohdalla tutkimukseen
tarvittavaa potilasmadrda ei valttamatta 16ydy.

Kuluvan vuoden helmikuussa julkaistiin Ladkepo-
litikka-ohjelma, jossa terveysalan viranomaiset ja
|adkealan toimijat linjasivat yhteiset tavoitteet 1aa-
kepolitiikalle vuoteen 2020 mennessd. Ohjelmassa
ei ole suunniteltu omaa korvausjarjestelmda harvi-
naisladkkeille.

Laakinnallista kuntoutusta

Monissa harvinaisissa vammoissa ja sairauksissa
|api eldman kestavd kuntoutustarve on vamman
kannalta mita valttdmattdmin. Harvinaisuus ei kui-
tenkaan yleensd sovi voimassa oleviin - kuntoutus-
ehtoihin.

Kela edellyttaa, ettd henkilélle on mydnnetty Kelan
korotettu vammaisetuus, jotta voisi saada ldakinnal-
listd kuntoutusta. Hakemuksen liitteeksi tarvitaan
asiantunteva laakarinlausunto. Etuutta haettaessa
|adkarintodistus on voimassa vain 6 kuukautta ja
liséksi edellytetadn, ettd sen on laatinut julkisen

terveydenhuollon |3dkari. Vammaisetuus saatetaan,
ainakin aluksi, myontdd madrdaikaisena, vaikka
vamma tai sairaus on pysyvd. Keskitetyn hoidon
puutteen vuoksi asiantuntevien todistusten saami-
nen on aikuisille hyvin vaikeaa.

Laakarintodistuksen lisaksi Kela edellyttda, etta
hakijalla on tarvetta toiselta henkil6lta saatavaan
apuun, jotta hanelle voidaan myontaa korotettu
vammaisetuus. Apu on painottunut henkilékohtai-
siin toimiin, kuten peseytymiseen, pukeutumiseen
jne. Jos henkilg, jolla on harvinainen vamma tai
sairaus, pystyy suoriutumaan naistd itsendisesti,
vaikka siihen menisi kolminkertainen aika normaa-
liin verrattuna, jaa han yleensa ilman korotettuja tai
ylimpi& vammaisetuuksia ja siten myés ilman Kelan
kuntoutusta.

Mikali Kela ei rahoita kuntoutusta, siirtyy kuntou-
tusvastuu lain mukaan oman kunnan terveyden-
huollolle. Kunnassa saattaa puuttua asiantunte-
musta harvinaisesta sairaudesta. Se taas voi johtaa
helposti toteamukseen, ettei kuntoutustarvetta ole
tai kuntoutus jaa vaillinaiseksi. Perusterveydenhuol-
to ei valttdmattd kirjoita maksusitoumusta paik-
kaan, josta parasta mahdollista kuntoutusta I8ytyisi.

Sosiaalipalveluja

Vammaispalvelulaista, joka velvoittaa tarkastele-
maan kutakin palvelua yksilllisestd nékokulmas-
ta, 10ytyy usein harvinaisia vammoja tai sairauksia
omaavien henkildiden tarvitsemaa joustoa. Toisi-
naan joudutaan térmayskurssille, jos kunnan va-
kiintuneet kdytannot ja vamman harvinaisuus eivat
sovi samaan neuvottelupdytdan. Esimerkiksi kun
harvinainen sairaus ei edellyta likkumiseen apuva-
lineitd, mutta estaa tai rajoittaa julkisten kulkuvali-
neiden kayton, saattaa apuvalineettémyydesta tulla
helposti kynnyskysymys. Lisaksi kuntakohtaiset erot
ovat sosiaalitoimessa olemassa siina missa tervey-
denhuollonkin puolella. Esimerkiksi omaishoidontu-
en myontamisessa saatetaan painottaa enemman



vanhusvéestdd kuin perheitd, joilla on harvinaista
sairautta sairastava lapsi.

TUNNUSTA TARPEET TOIMIMALLA

Diagnostiikan, tutkimuksen ja hoidon
keskittaminen on tehtava

Kronologinen ika ei saa olla peruste hyvan hoidon ja
kokonaisvaltaisen seurannan loppumiselle. Vamma
tai sairaus ei havid, kun hoito lastenklinikalla paat-
tyy. Harvinainen nuori putoaa kuoppaan, kun hoito
jatkuu perusterveydenhuollossa, josta ei saa riitta-
vad asiantuntemusta vamman tai sairauden harvi-
naisuuden vuoksi. Myds aikuisena tai vanhuksena
diagnosoitu harvinainen vamma tai sairaus tarvitsee
erityisosaamista.

Invalidiliitto ehdottaa, etta harvinaisten sairauksien
diagnostiikka, tutkimus ja hoito tullaan keskitta-
maan erikoissairaanhoidon osaamiskeskuksiin, joita
muodostetaan yhdessa yliopistollisten sairaaloiden
kanssa. Osaamiskeskuksista perusterveydenhuolto
ja potilas itse voivat saada keskitetyn hoidon, tieto-
taidon ja konsultaatioavun. Keskitetyn tietotaidon
kautta tulevat parhaiten ilmi my6s ne harvinaiset
potilaat, joille asiantuntemus saattaa I6ytya vain
maan rajojen ulkopuolelta. Kasvavan maahanmuu-
ton my6ta Suomessa tulee esiintymaan yha enem-
man sairauksia, jotka lahtémaassa saattavat olla
tavanomaisia, mutta meilld harvinaisia ja vaikeasti
tunnistettavia. Tahankin tarvitaan hoidon ja tiedon
keskittymistd, jotta haasteeseen voidaan vastata.

Vuonna 2011 astui voimaan uusi terveydenhuolto-
laki. Laki antaa hyvid mahdollisuuksia harvinaisten
sairauksien ja vammojen hoidon kannalta. Uuden
lain tavoitteena on asiakaskeskeiset ja saumatto-
mat palvelut. Laki lisda asiakkaan valinnanvapautta
oman hoitonsa jarjestamispaikan ja hoitavan am-
mattihenkiloston suhteen. Yhteiseen potilasrekis-
teriin siirtyminen tulee helpottamaan tietojen jaka-

misen koordinointia kaikkien hoitoon osallistuvien
tahojen kesken. Uusi laki antaa mahdollisuuksia
ylittdd sairaanhoitopiirien rajoja ja keskittad osa
erityistason hoidosta valtakunnallisesti joillekin eri-
tyisvastuualueille seka hankkia palvelua yksityiselta
taholta tai ulkomailta.

Invalidiliitto  katsoo, ettd hoidon keskittamisen
tarpeeseen tulee terveydenhuoltolain ohella tds-
mennysta ja lisdarvoa Suomen allekirjoittamasta
ja tulevaisuudessa ratifioimasta YK:n vammaisten
henkildiden oikeuksien sopimuksesta ja erityisesti
sen artikloista 25 ja 26, jotka kasittelevat terveytta
ja kuntoutusta. Artikloissa todetaan, ettd vammai-
silla henkildillé on oikeus parhaaseen mahdolliseen
terveyden tasoon ilman syrjintad ja etta terveyden-
huoltopalveluiden saatavuuteen, kuntoutus mu-
kaan lukien, sitoudutaan. Harvinaiseen vamma- tai
sairausryhmaan kuuluva ei voi saavuttaa parasta
mahdollista terveytta ilman keskitettyd hoitoa ja
kuntoutusta.

Harvinaisten vammojen ja sairauksien hoi-
don keskittamiseksi tulee muodostaa yh-
dessa yliopistollisten sairaaloiden kanssa
erikoissairaanhoidon osaamiskeskuksia. Osaa-
miskeskusten tehtdvana olisi tarjota keskitet-
tya hoitoa ja konsultaatiopalveluja seka yk-
silollisesti raataldityja suunnitelmia hoidon
ja kuntoutuksen toteuttamiseksi peruster-
veydenhuollossa tai perusterveydenhuollon
erikoissairaanhoidossa lahella kotia.

Perinndllisyysneuvontaan paasy on
varmistettava

Terveydenhuollon ammattilaisten tulee ohjata
perheet perinndllisyysneuvontaan ja tutkimuksiin
heidan niin halutessaan. Kaikilla perinndllista harvi-
naista sairautta sairastavilla tulee olla oikeus saada
tieto sairautensa periytyvyydesta.

Invalidiliitto haluaa korostaa, ettd jokaisella yksilolla




ja perheelld on taysi oikeus tehda omat ratkaisun-
sa. Perinndllisyysneuvonnan tulee olla neutraalia
ja puolueetonta silloin, kun sikiéseulonnassa on
|8ytynyt normaalista poikkeava raskaus. Tietoa eri-
laisista vaihtoehdoista tulee antaa puolueettomasti.
Neuvontaa ja tukea tulee tarjota kaikissa tilanteissa
perheen paatéksia kunnioittaen.

Jokaiselle harvinaista sairautta sairastavalle
tulee turvata oikeus tietoon sairautensa pe-
riytyvyydesta. Perinnéllisyysneuvonnan tu-
lee olla neutraalia ja puolueetonta. Neuvon-
taa ja tukea tulee tarjota kaikissa tilanteissa
perheen paatoksia kunnioittaen.

tulee korostaa koulutusohjelmissa. Perinndllisyys-
|adketieteen tutkimustydhdn ja sen kehittdmiseen
tulee varata riittavasti resursseja, jotta tutkittu tieto
voidaan nopeammin siirtda kliiniseen hoitotydhén.
Uuden diagnostiikan ja uusien hoitomuotojen ke-
hittdminen sekd tutkimusten tekeminen edellyttaa
kansainvalista yhteistyotd, jotta kuhunkin tutkimuk-
seen saadaan tarpeeksi potilaita. Erikoissairaanhoi-
don osaamiskeskukset tulevat olemaan luonnollisia
paikkoja ja kumppaneita yhteistyon tekemiseksi
muiden maiden kanssa.

Tietoa sairaudesta on annettava

Harvinaista sairautta sairastavan henkilon ja hdnen
|dheistensd tulee saada selkeésti tietoa harvinai-
sesta sairaudesta, sen hoidosta, kuntoutuksesta ja
ennusteesta. Terveydenhuollon henkildstélld tulee
olla riittdvat resurssit antaa tietoa seka ohjata ja
neuvoa mm. niiden jarjestdjen pariin, josta potilaal-
la on mahdollisuus saada lisdtietoa, kuntoutusta
ja vertaistukea. Heidan pitad saada tietoa riittavan
ajoissa, jotta he pystyvat suunnittelemaan omaa tu-
levaisuuttaan.

Ammattihenkiléston  koulutukseen tulee
lisdtd jo perusopintovaiheessa valmiuksia
tunnistaa harvinaisia sairauksia ja niihin
liittyvia haasteita. Erikoissairaanhoidon kon-
sultaation kaytt6a tulee korostaa koulutus-
ohjelmissa. Tieteellisten tutkimusten tekemi-
sessa kansainvalista yhteistyota tulee lisata
laajemman potilasmaaran tavoittamiseksi.

Harvinaista sairautta sairastavalle tulee tur-
vata tiedonsaanti omasta sairaudesta, hoi-
dosta, kuntoutuksesta ja vertaistuesta, jotta
han voi suunnitella omaa tulevaisuuttaan.

Ammattihenkil6ston koulutusta ja
tieteellistd tutkimusty6ta on lisattava

Koulutusta tarvitaan, jotta harvinaiset saavat tar-
vitsemaansa oikeaa hoitoa ja kuntoutusta. Ammat-
tihenkilostdn koulutukseen tulee lisdta jo perus-
opintovaiheessa valmiuksia tunnistaa harvinaisia
sairauksia ja niihin liittyvid haasteita. Erikoissai-
raanhoidon konsultaation kdyttdd henkildstélle

Harvinaislaakkeet on korvattava

Euroopan parlamentti ja neuvosto antoivat jésen-
valtioille yli kymmenen vuotta sitten harvinaislaa-
keasetuksen (EY) N:o 141/2000. Asetuksen tavoit-
teena on edistdd harvinaissairauksien kehitys- ja
tutkimusty6td ja markkinoille saattamista jasenval-
tioissa. Monet Euroopan unionin jdsenvaltiot ovat
ryhtyneet toimenpiteisiin ja esimerkiksi helpottaneet
harvinaisladkkeiden padsya korvausjarjestelmiin.

Suomessa harvinaisladkkeille ei ole kehitelty EU:n
harvinaisladkeasetuksen  suosittamia erityistoi-
mia. Korvausjdrjestelman  oikeudenmukaisuutta
on tarkasteltava ennen kaikkea eri sairausryhmien
valisend kysymyksend. Myds harvinaisia sairauksia
sairastaville tulee taata ladkkeiden tasapuolinen
saatavuus sekd hinnoittelu ja korvauskaytant.
Sairausvakuutuslain mukaisen korvattavuuden ja
kohtuullisen tukkuhinnan maarittamisprosessia on
kevennettava ja nopeutettava. Tama voidaan to-




teuttaa mm. siten, etta |adkityksen tehon ja vaiku-
tusten osoittaminen mahdollistetaan myds muulla
kuin suomalaisella seurannalla.

Suomessa pitda ottaa kayttéon Euroopan
parlamentin ja neuvoston harvinaislaake-
asetuksen mukaisia toimenpiteita seka hel-
pottaa harvinaislaakkeiden paasya korvaus-
jarjestelmiin.

Laakinnallinen kuntoutus

Lapi eldman kestdva harvinainen vamma tai saira-
us vaatii usein lapi elamdn kestdvaa kuntoutusta.
Joskus kuntoutus voi olla niitd harvoja hoitomuo-
toja, joita ylipdatdan on olemassa, kun parantavaa
hoitoa ei ole. Asianmukaisen kuntoutuksen puuttu-
misesta aiheutuu ainoastaan lisda huolta, harmia ja
toimintakyvyn menettdmisen pelkoja.

Uudessa terveydenhuoltolaissa nousee vahvasti
esiin julkisen terveydenhuollon velvoite ottaa vas-
tuu 1adkinndllisen kuntoutuksen jarjestamisestd,
myds sellaisissa tapauksissa, joissa kuntoutuksen
jarjestdmisestd vastuussa oleva taho on epaselva.
Ladkinndllisen kuntoutuksen jérjestdmisvastuu on
selkeytettdvd perusterveydenhuollon, erikoissai-
raanhoidon ja Kansaneldkelaitoksen kesken mah-
dollisimman nopeasti, jotta valtytaan tarpeettomilta
viivytyksiltd kuntoutuksen aloittamisessa.

Harvinaiseen vamma- tai sairausryhmaan
kuuluvalle henkildlle tulee jarjestaa laakin-
nallistd kuntoutusta siind maarassa ja laa-
juudessa kuin kuntoutus sairaudenhoidon
ja toimintakyvyn sailyttamisen tai sairauden
etenemisen ehkdisemisen kannalta on tar-
koituksenmukaisinta.

Asianosaisten kuuleminen ja yhteisty6
jarjestojen kanssa on valttamatonta

Harvinaista sairautta sairastavat ja heidan |aheisen-
sa ovat usein harvinaisen sairauden parhaita asian-
tuntijoita, joten heiddn mielipidettaan on kuultava
kun suunnitellaan ja paatetaan heille tarkoitetuista
sosiaali- ja terveyspalveluista. YK:n vammaisyleisso-
pimuksen 4. artikla 3. kohta velvoittaa vammaisia
henkildita koskevissa paatoksentekoprosesseissa
neuvottelemaan tiiviisti vammaisten henkil6iden
kanssa heitd edustavien jarjestdjen kautta.

Jarjestdjen osaaminen harvinaisten vammojen ja
sairauksien suhteen on syvaa ja laaja-alaista. Siihen
kuuluu mm. kuntoutus- ja vertaistukitoiminta seka
tiedottaminen, ohjaus ja neuvonta. Jarjestét seka
diagnoosi- ja potilasyhdistykset, jopa yksittdiset
harvinaista sairautta sairastavat henkildt osaltaan
kouluttavat ammattihenkildst6a harvinaisista vam-
moista ja sairauksista. Invalidiliiton Harvinaiset-
yksikkd on osaamis- ja tukikeskus, joka jarjestda
harvinaisille tuki- ja likuntaelinvammaryhmille, hei-
dan laheisilleen sekd ammattilaisille tarkoitettuja
palveluja. Yksikkd kuuluu valtakunnalliseen Harvi-
naiset-verkostoon, joka mm. yllépitad Harvinaiset-
portaalia. www.harvinaiset.fi-sivusto sisaltad luo-
tettavaa ja kattavaa tietoa harvinaisista vammoista
ja sairauksista seka vertaistuesta.

Harvinaisiin vamma- ja sairausryhmiin kuuluvien
henkildiden olosuhteiden parantumiseksi on tervey-
denhuollon ammattilaisten ja jarjestdjen tehtdva
tiivista ja saumatonta yhteisty6td. Kummallakin on
luonnollisesti oma tarked roolinsa, mutta tavoitteet
ovat yhteisid. Jarjestdjd on myds kuultava kansal-
lisessa harvinaiset-ohjelmassa, koska ohjelman
tavoitteet ja toimenpide-ehdotukset tulevat ohjaa-
maan poliittista padtdksentekoa harvinaisiin vam-
ma- ja sairausryhmiin kuuluvien ihmisten terveys- ja
sosiaalipalveluista. Invalidiliitto vaatii, ettd Suomen
kansallisesta ohjelmasta tehdadn laaja lausunto-
kierros sekd jarjestetdan kuulemistilaisuuksia.



Asianosaisia on kuultava. Harvinaisiin vam-
ma- ja sairausryhmiin kuuluvien henkildiden
olosuhteiden parantamiseksi on terveyden-
huollon ammattilaisten ja jarjestojen tehta-
va tiivista ja saumatonta yhteistyota. Invali-
diliitto myds vaatii, ettd Suomen kansallisen
ohjelman toteuttamisessa jarjest6jen roolin
tulee olla merkittdvd, ja ohjelmasta tulee
tehda laaja lausuntokierros seka jarjestaa
kuulemistilaisuuksia.

LOPPUSANAT

Harvinaisten eldmanlaadun kohenemiseksi on
jarjestokentdn kautta tapahtunut paljon hyvéaa vii-

meisten vuosikymmenien aikana. On syntynyt diag-
noosi- ja potilasyhdistyksid. Vanhimmat niistd ovat
toimineet jo useamman vuosikymmenen. Hyvalla
syylld voidaan puhua tietoisuuden lisdantymisen
kautta voimaantuneista yhdistyksista ja yksildista.
Vuonna 1995 toimintansa aloittanut Harvinaiset-
verkosto on kasvanut alun perin yhdeksasta jasen-
jarjestosta 17 jasentd kasittavaksi valtakunnalliseksi
harvinaistydta tekevaksi sosiaali- ja terveysjarjesto-
jen yhteistydverkostoksi. Jarjestdllisen onnistumisen
on tehnyt mahdolliseksi vapaaehtoistydn ja amma-
tillisen osaamisen ohella ennen kaikkea Raha-auto-
maattiyhdistyksen tuki. Siitd |[dmmin kiitos.

Hyvat paattdjat, nyt on yhteiskunnan vuoro astua
harvinaiset-kentalle!
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