Invalidiliiton lausunto harvinaisten sairauksien kansalliseen ohjelmaan 2019-2022 STM:n harvinaisten
sairauksien alaty6ryhma.

Invalidiliitto on 30 000 fyysisesti vammaisen ihmisen valtakunnallinen vaikuttamisen ja palvelutoiminnan
monialajarjestd. Edistamme ja kehitamme fyysisesti vammaisten seka toimintaesteisten henkildiden
mahdollisuuksia osallistua, liikkua ja elda taysipainoista elamaa. Liitolla on 148 jasenyhdistysta, joista 15 on
valtakunnallisia harvinaisyhdistyksia.

Invalidiliitto pitaa tarkeana harvinaisten sairauksien kansallisen ohjelman uudistamista
harvinaissairaiden ihmisarvon toteutumiseksi. Uudistetussa ohjelmassa nostetaan keskeisiksi teemoiksi
harvinaissairaiden osallisuus, osaamisen lisddminen ja kansallisen koordinaation vahvistaminen.
Invalidiliiton ndkemyksen mukaan nama kolme nostettua teemaa ovat oikeansuuntaisia ja tarkeita
harvinaissairaan aseman edistamiseksi.

Invalidiliitto korostaa, etta harvinaissairaiden elamaan, hyvinvointiin ja palveluiden saantiin voidaan
vaikuttaa oikea-aikaisilla toimenpiteilld, moniammatillisella hoidolla seka toimintakyvyn maarittelylla
diagnoosista huolimatta. On myos tarkeaa, etta harvinaissairas saa tarvitsemansa hoidon ja tuen,
riippumatta siita, missa sairaanhoitopiirissa harvinaissairas asuu.

Kansallisen ohjelman 2019-2022 keskeiset tavoitteet
1. Harvinaissairauksia koskevan tiedon lisidminen ja osaamisen vahvistaminen

Invalidiliiton ndkemyksen mukaan on hienoa, etta ohjelmassa on nostettu esiin Suomen vuonna 2016
ratifioima YK:n yleissopimus vammaisten oikeuksista. YK:n vammaissopimuksen art. 1 todetaan sopimuksen
tarkoituksena olevan edistaa, suojella ja taata kaikille vammaisille henkil6ille tdysimaaraisesti ja
yhdenvertaisesti kaikki ihmisoikeudet ja perusvapaudet.

Invalidiliitto haluaa painottaa yhdenvertaisuuden toteutumista harvinaissairaan eldmassa ja hoitopolulla
verraten yleisimpiin sairauksiin. Harvinaisuuden ei tulisi muodostua hoidon esteeksi, vaan harvinaisen
potilaan diagnosointi, hoito, kuntoutus ja tarpeenmukaiset etuudet tulee taata osana
perusterveydenhuoltoa yhdessa erikoissairaanhoidon ja harvinaisten sairauksien hoitoa koordinoivien
yliopistosairaaloiden seka Eurooppalaisten osaamiskeskusten (ERN) kautta.

Invalidiliitto pitda tarkedna ohjelmassa mainitun tiedon ja tietoisuuden lisddmista harvinaissairauksista
kattaen niin sosiaali- kuin terveydenhuollon palvelut. On tarkeda huomioida, etta harvinaiset sairaudet ovat
usein monielinsairauksia, jolloin harvinaissairaalla saattaa olla tarvetta monien erikoisalan asiantuntijoiden
kdynneille ja palveluille. Invalidiliiton kokemuksen mukaan harvinaissairaat jaavat usein etenkin oikea-
aikaisen kuntoutuksen ja sosiaalipalveluiden ulkopuolelle.

Yliopistollisten sairaaloiden harvinaissairauksien yksikdiden yhdenmukaistaminen ja resursoinnin
vahvistaminen on ensisijaisen tarkeaa yksikdiden toimiessa usein matalan kynnyksen linkkina potilaan ja
erikoissairaanhoidon vililla. Invalidiliitto pitda tarkedna, etta jokaiseen yliopistosairaalaan varataan
yhdenmukaiset resurssit, esimerkiksi taytta tyoaikaa tekeva laakari ja sairaanhoitaja -tyopari. Invalidiliiton
ndakemyksen mukaan sairaanhoitopiirien on herkasti konsultoitava ja ohjattava eteenpain siihen yksikkdon,
jossa on paras osaaminen kyseiseen harvinaissairauteen liittyen, jotta harvinaissairaan oikeudet
yhdenvertaiseen, laadukkaaseen ja turvalliseen terveydenhuoltoon toteutuvat maan laajuisesti.

Kansainvalisen tiedonvaihdon vahvistaminen edistaa harvinaissairaiden yhdenvertaisuuden toteutumista
suhteessa muihin pitkdaikaissairaisiin. Invalidiliitto nakee tarkeana, etta harvinaissairausryhmille luodaan
hoito- ja palvelupolku, joka noudattaa Eurooppalaisten harvinaissairauksien osaamisverkostojen (ERN)
ohjeistusta. ERN-osaamisverkostojen toiminta tulee olla Suomessa kansallisesti yndenmukaista ja
potilasjarjestdjen roolia niiden toiminnassa tulee vahvistaa.



Oikean ja luotettavan tiedon tuottaminen on tarkeaa harvinaissairaiden nakdkulmasta. Invalidiliitto pitaa
hyvana suuntana Terveyskylan harvinaissairaudet -talon perustamista ja ndakee tiedon tuottamisen
sivustolle tarkedna. Tiedon tuottamisessa padvastuu on oltava julkisella sektorilla ja yhteistyo
potilasjarjestdjen kesken on hyva olla tiivista, jotta valtetdaan paallekkaisen tiedon tuottaminen ja saadaan
tietoa yha useammasta harvinaisesta sairaudesta. Harvinaissairaudet -sivuston pdivittdminen ja tiedon
tuottaminen tulee turvata riittavin resurssein.

Ohjelmassa mainittu harvinaissairauksien tutkimuksen sdilyminen kansallisen tutkimusrahoituksen
painopistealueena on tarkeda. Tutkimukseen liittyen yhteiskunnallisessa keskustelussa on hyva yllapitaa
myds suomalaiseen tautiperimaan kuuluvien harvinaissairauksien tutkimusta.

2. Harvinaissairaan osallisuuden vahvistaminen

YK:n vammaissopimuksen art. 4.3 edellyttaa, etta kaikessa vammaisia koskevassa poliittisessa
paatdksenteossa ja lainsdadannon valmistelussa tulee vammaiset henkilot osallistaa mukaan neuvotteluihin
heitd edustavien jarjestdjen kautta.

Invalidiliitto pitaa tarkeana osallisuusndakokulman esiin nostamista niin harvinaissairaan oman osallisuuden
kuin potilasjarjestdjen osallisuuden vahvistamisen osalta. Harvinaissairaalla on oltava mahdollisuus
vaikuttaa palveluiden sisalt6ihin terveydenhuollon ja sosiaalipalveluiden osalta. Harvinaissairas on usein
oman sairautensa asiantuntija, joten terveydenhuollon vastuulla on suhtautua potilaaseen arvostavasti,
kuulla hdnta ja ottaa harvinaissairas tasavertaisena kumppanina mukaan oman hoidon suunnitteluun.

Asiakasraatien perustaminen osaksi yliopistosairaaloiden toimintaa tulisi toteutua kutsumalla mukaan niin
potilasjarjestojen edustajia, kokemustoimijoita, kuin muita harvinaistoimijoita. Myos muilla kuin
yhdistyksiin kuuluvilla harvinaissairailla pitdisi olla mahdollisuus osallistua asiakasraatien toimintaan.
Asiakasraatien tulee olla mahdollisimman heterogeenisia ja edustaa kattavasti erilaisia harvinaisia
sairauksia. Asiakasraatien rooli tulee olla selvilla molemmin puolin ja raadin antamalla viestilld painoarvoa
yliopistosairaalan toimintaa kehitettaessa.

Invalidiliiton nakemyksen mukaan on tarkeda vahvistaa ammattilaisten antamaa ohjausta ja neuvontaa
harvinaissairaalle tarjolla olevista palveluista, asiakkaan ja potilaan asemasta sosiaali- ja terveydenhuollossa
seka potilasjarjestdjen ja yhdistysten tarjoamista neuvonta- ja vertaistukipalveluista. Kokemuksemme
mukaan sosiaalihuollossa ei ole riittdvasti tietoa harvinaissairauksien erityispiirteista ja siksi
potilasjarjestdjen asiantuntijuutta ja osaamista on jarkevaa hyodyntaa. Invalidiliitto pitaa tarkeana, etta
harvinaissairauksia edustavien yhdistysten ja jarjestojen toimintaedellytykset turvataan.

Invalidiliitto korostaa vuoropuhelun kdaymista Kelan ja potilasjarjestojen kesken, jotta harvinaissairauksiin
liittyva tieto levida ja on yhtenaista. Harvinaissairailta saamamme palautteen mukaan harvinaissairaita jaa
usein Kelan sosiaaliturvaetuuksien ulkopuolelle, koska diagnoosi ei ole vield tasmentynyt tutkimuksissa tai
kaikkia harvinaisdiagnooseja ei katsota lain soveltamiskdaytanndssa sairausperaisiksi sosiaaliturvaan
oikeuttaviksi sairauksiksi, vaan pelkastdan oireperaisiksi toiminnallisiksi hairiciksi.

3. Harvinaissairauksiin liittyva koordinointi

Invalidiliitto kannattaa kansallisessa ohjelmassa esitettya kansallisen koordinaation ja tyonjaon
selkeyttamista Sosiaali- ja terveysministerion, Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen (THL) ja palvelujen
jarjestdjien kesken. Invalidiliton nakemyksen mukaan Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen (THL) roolia tulisi
vahvistaa kansallisen koordinaation osalta.

Koordinointitahon nimedmisella turvataan kansallinen paatoksenteko ja tieteellisen tutkimuksen
valittyminen yhdenvertaisesti. Invalidiliitto pitda tarkeana ohjelman riittavaa velvoittavuutta ja ohjelmassa
esitetyille toimenpiteille tulee maarata vastuutahot.



Ohjelmassa mainitusta omatyontekijamallin suunnittelusta ja pilotoinnista hy6tyisivat Invalidiliton mukaan
erityisesti harvinaissairaat, jotta hoito- ja palvelupolut toimisivat sujuvasti.

Invalidiliitto korostaa harvinaissairaiden aseman parantamisen olevan kansallinen haaste, jonka
eteenpdin viemiseksi kaivataan yhteisty6ta ja ohjelman toimeenpanon seurantaa. Kansallisen ohjelman
jatkuvuuden varmistaminen on huomioitava myos sosiaali- ja terveyspalveluiden muutoksissa.

Lopuksi: Invalidiliiton nakemyksen mukaan kansallisessa ohjelmassa tulisi huomioida harvinaisten
|aakinnallisten apuvalineiden ja harvinaislaakkeisiin liittyvan jarjestelman joustavuuden kehittdminen.

Helsingissa 23. toukokuuta 2019

Petri Pohjonen Terhi Jussila
padjohtaja jarjestojohtaja
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