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Lukijalle

Harvinaissairaudet muodostavat merkittavén, yli 7000 erilaisen sairauden ryhman. Sairaudesta riippumatta
harvinaissairauksiin liittyvéit haasteet diagnostiikan, hoidon seka potilaiden arjessa selviytymisen osalta ovat
usein samankaltaisia.

Kahden harvinaissairauksien kansallisen ohjelman jalkeen monet asetetut tavoitteet ovat yhé saavuttamatta.
Téssd kolmannessa ohjelmassa nostetaan strategisiksi painopisteiksi tarkeimmiksi koettuja tavoitteita, jotka
seuraavalla viisivuotiskaudella tulisi saavuttaa. Liiteaineistossa kuvataan harvinaissairauksien hoitoa ja diag-
nostiikkaa tukevien rakenteiden nykytilaa maassamme.

Tulevaisuudessa ollaan menossa yhd enemmén kohti yhteiseurooppalaista harvinaissairauksien strategiaa.
Téssd ohjelmassa kuvattujen tavoitteiden toteuttamisessa eurooppalainen ja kansainvélinen yhteisty6 ovat
tarkedssd roolissa. Suomen on tirked pysyd mukana eurooppalaisessa kehityksessi ja harvinaissairaudet tulee
kansallisesti huomioida erityisryhméni sosiaali- ja terveyspalvelujen suunnittelussa ja toteutuksessa.

Harvinaissairauksien kansallisen asiantuntijatydryhman puolesta,

Satu Wedenoja

Ylilaakari

Harvinaissairauksien kansallinen koordinaatio
Terveyden ja hyvinvoinnin laitos



Tiivistelma
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(THL). Ohjaus 1/2024. 12 sivua. Helsinki 2024.
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Erilaisia harvinaissairauksia on kuvattu yli 7000. Arviolta 6-8 %:lla vdestostd on jokin harvinainen sairaus,
vamma tai oireyhtyma. Yhdessi harvinaissairaat muodostavat ison potilasryhmén, jonka diagnostiikan, hoi-
don ja palvelujen toteutuminen vaatii erityishuomiota. EU-tasolla harvinaissairauksien haasteisiin pyritdan
vastaamaan Euroopan komission perustamien harvinaissairauksien virtuaalisten osaamisverkostojen (ERN,
European Reference Networks for low prevalence and complex diseases) avulla. Lisaksi jasenmaat ovat laati-
neet kansalliset ohjelmansa tukemaan harvinaissairauksien diagnostiikkaa, hoitoa, palvelujen toteutumista
sekd potilaiden osallisuutta. Suomessa on aiemmin laadittu kaksi harvinaisten sairauksien kansallista ohjel-
maa, vuosille 2014-2017 ja 2019-2023.

Kolmas harvinaisten sairauksien kansallinen ohjelma tdydentda aiempia ohjelmia. Ohjelmassa nostetaan
esiin keskeisimpid kehittdmiskohteita ja strategisia tavoitteita, joilla harvinaissairaiden hoitoa ja osallisuutta
pyritddn vahvistamaan. Seuraavalla viisivuotiskaudella keskitytdan erityisesti rekisterien ja tietopohjan kehit-
tamiseen, rakenteiden vahvistamiseen, hoito- ja palvelupolkujen luomiseen, lddkkeiden ja hoidon saatavuu-
den varmistamiseen, tutkimusedellytysten turvaamiseen seké potilaiden osallisuuden varmistamiseen. Li-
sdksi yhtend tavoitteena on huomioida ilman diagnoosia olevat potilaat ja pyrkid vastaamaan myds timén
potilasryhman haasteisiin.

Avainsanat: harvinaissairaus, diagnostiikka, hoito, rekisteritieto, osallisuus
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Johdanto

Harvinaissairaus on sairaus, jota sairastaa korkeintaan viisi ihmistd 10 000 ihmistd kohden (nk. eurooppalai-
nen mairitelmi) (1). Suurin osa harvinaissairauksista on huomattavasti tatakin harvinaisempia (2). Arviolta
6-8 %:lla véestostd on jokin harvinaissairaus.

Erilaisia harvinaissairauksia on kuvattu yli 7000. Tdhan ryhméaén kuuluu erilaisia jo vastasyntyneena tai
varhaislapsuudessa todettavia sairauksia, vammoja ja oireyhtymié. Kuitenkin myo6s monet aikuisialld alkavat
sairaudet kuten tietyt hermoston rappeumasairaudet, aineenvaihduntasairaudet ja syopésairaudetkin ovat
harvinaisia (3).

Euroopan unionin neuvoston suosituksesta jasenmaat ovat laatineet kansalliset ohjelmansa harvinaissai-
rauksien hoitoon (4). Suomessa on laadittu kaksi kansallista ohjelmaa, vuosille 2014-1017 ja 2019-2023. Nii-
den ohjelmien keskeisid tavoitteita ovat olleet tiedon ja osaamisen lisédminen, diagnostiikan ja hoidon pa-
rantaminen, potilaiden osallisuuden ja yhdenvertaisuuden tukeminen, palvelujdrjestelmin kehittiminen,
tutkimuksen edistiminen seké toimintojen koordinaatio (5,6).

EU-tason heradminen harvinaissairauksien haasteisiin on johtanut myos eurooppalaisten osaamisverkos-
tojen (ERN, European Reference Networks for low prevalence and complex diseases) perustamiseen (7).
Niamad virtuaaliset osaamisverkostot pyrkivit edistimaédn harvinaissairauksien diagnostiikkaa ja hoitoa seka
tiedon kerdamistd. Suomella on vahintadn yksi yliopistosairaalan osaamiskeskus jasenend jokaisessa 24 ver-
kostossa. Harvinaissairauksien hoidon koordinoinnissa auttavat kansallisesti jokaisessa viidessd yliopistosai-
raalassa toimivat harvinaissairauksien yksikot.

Kahden kansallisen ohjelman jalkeen moni asia on edennyt harvinaissairauksien kentélld. Tietoisuus sai-
rauksista on lisddntynyt ja hoidon seké toimintojen koordinaatio tehostunut. Verkostoituminen on lisdanty-
nyt sekd kansallisesti ettd eurooppalaisten osaamisverkostojen kautta. Kuitenkin potilaiden arjessa selviyty-
misessd, osallisuudessa sekd diagnostiikan ja hoidon toteutumisessa on edelleen haasteita ja kehitettava.
Sote-uudistuksen my6td uusien hyvinvointialueiden yhteydet harvinaissairauksien osaamiskeskuksiin ovat
vasta hahmottumassa.

Téma jdrjestyksessadn kolmas harvinaisten sairauksien kansallinen ohjelma nostaa edellisistd ohjelmista
tarkeimpid kohtia strategisiksi painopisteiksi seuraavalle ohjelmakaudelle. Tavoitteena on uuden laajan oh-
jelman laatimisen sijaan keskittya konkreettisiin tavoitteisiin, joiden toteuttamiseen vaadittavia toimenpiteitd
on mahdollisuus nykyresursseilla toteuttaa. Tavoitteena on my0s asettaa strategiset tavoitteet siten, ettd nii-
den toteutumista voidaan helposti seurata ja arvioida ohjelmakauden paittyessd. Tulokset kuvataan ohjelma-
kauden lopussa erillisessd raportissa tai osana seuraavaa kansallista ohjelmaa.



Strategiset tavoitteet

Strategiset tavoitteet

1. Rekisterien ja tietopohjan rakentaminen seka tiedon jakaminen

Tavoitteena on harvinaissairauksien Orpha-koodien kayttdonotto kaikkialla erikoissairaanhoidossa sekd
koodeihin liittyvan koulutuksen ja materiaalin tuottaminen. Lisdksi tavoitteena on harvinaissairauksiin liit-
tyvdn kansallisen ja eurooppalaisen laaturekisteritoiminnan edellytysten ja lainsadddnnon tarkastelu sekd oh-
jeistuksen laatiminen. Systemaattinen tietojen rekisterdinti mahdollistaa harvinaissairauksien hoidon seu-
rannan ja potilaiden osallisuuden.

2. Rakenteiden vahvistaminen

Tavoitteena on harvinaissairauksiin liittyvien toimintojen vakiinnuttaminen ja vahvistaminen kansallisesti ja
kansainvalisesti. Tdméa koskee erityisesti yliopistosairaaloiden harvinaissairauksien yksikoitd, suomalaisia
ERN-osaamiskeskuksia, jarjestoji ja yhdistyksid, kansallista toimintojen koordinaatiota seké toimijoiden ver-
kostoitumista ja kansainvilistd yhteistyotd. Tavoitteen saavuttamiseksi on keskeistd toteuttaa ERN-osaamis-
keskusten integrointi osaksi kansallista palvelujirjestelmaa. Harvinaissairauksien osaamista pyritadn vahvis-
tamaan osana sosiaali- ja terveysalan ammattilaisten jatkokoulutusta.

3. Hoito- ja palvelupolkujen laatiminen

Tavoitteena on hoito- ja palvelupolkujen laatiminen ohjaamaan harvinaissairauksien diagnostiikkaa, hoitoa
ja kuntoutusta seké palvelujen, apuvilineiden ja hoitotarvikkeiden saantia. Liséksi tavoitteena on varmistaa
diagnostiikan, hoidon ja esteettomien ja saavutettavien palvelujen yhdenvertainen toteutuminen hyvinvoin-
tialueilla. Ilman diagnoosia olevien harvinaissairaiden tilannetta pyritddn parantamaan tunnistamalla heidat
omana ryhméanéin seké vastaamalla diagnostisiin haasteisiin.

4. Laakkeiden ja hoidon saatavuuden varmistaminen ja yksilollinen arviointi hyodyista

Tavoitteena on kehittda harvinaislddkkeiden vaikutusten ja haittojen seurantaa kansallisesti sekd varmistaa
avohoitoon mydnnettavin ladkityksen saatavuus. Lisaksi tavoitteena on edistda yksilollista arviointia harvi-
naislddkkeiden hyodyisti ja harkinnanvaraisesta korvattavuudesta.

5. Harvinaissairauksien tutkimuksen edellytysten turvaaminen

Tavoitteena on kerétd yhteen ja julkaista ajantasaista tietoa keskeisimmistd harvinaissairauksien kansallisista
tutkimushankkeista ja kansainvalisistd yhteistyOprojekteista. Lisaksi tavoitteena on edistdd kohdennetun tut-
kimusrahoituksen mahdollisuuksia ja kansainvalistd tutkimusyhteistyota.

6. Harvinaissairaan osallisuuden vahvistaminen

Tavoitteena on jakaa potilaille ja heiddn ldheisilleen sekd ammattilaisille tietoa harvinaissairauksista, yhdis-
tyksisté ja jarjestoistd sekd jarjestad koulutustilaisuuksia. Lisdksi tavoitteena on selvittda ja vahvistaa harvi-
naissairaiden osallisuutta sosiaali- ja terveydenhuollon asiakasldhtoisyyttd edistdvédssd toiminnassa kuten
asiakasraadeissa ja vertaistukitoiminnassa.

Harvinaisten sairauksien kansallinen
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Liiteaineisto: Harvinaiskentan nykytilanne

Tieto ja tietoisuus harvinaissairauksista

Keskustelu harvinaissairauksista on lisidntynyt ja yha useampi keskeinen sote-alan toimija on ottanut harvi-
naissairaudet vahvemmin osaksi toimintojen suunnittelua.

Harvinaissairauksiin liittyvda suomenkielistd tietoa 16ytyy kattavimmin Terveyskyldsta (terveyskyla.fi),
Duodecimin Terveysportista (terveysportti.fi) ja Terveyskirjastosta (terveyskirjasto.fi) sekd jarjestdjen verk-
kosivuilta (Harvinaiskeskus Norio, Harvinaiset-verkosto, HARSO ry). Lisaksi eurooppalaista Orphanet-tie-

tokantaa esitellddn suomenkielisilla Orphanet-verkkosivuilla (Orphanet suomeksi).

Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen (THL) harvinaissairauksien kansallisella koordinaatiolla on oma
hankesivustonsa (thl.fi/harvinaiset) ja THL:n Vammaispalvelujen kisikirjaan on lisatty harvinaissairauksiin
keskittyvd osio (thlfi/harvinaissairaudet). THL:n toimesta on julkaisu myds Tiedd & Toimi -kortit hyvin-
vointialueen péattdjille ja sosiaalityontekijoille harvinaissairauksien erityispiirteistd ja huomioitavista sei-
koista paatoksenteossa sekd Orpha-koodeista (8-10). Duodecimin Oppiporttiin on laadittu harvinaissairauk-
sien verkkokurssi. Aiemmat harvinaissairauksien kansalliset ohjelmat ovat koonneet yhteen harvinaissai-
rauksiin liittyvaa tietoa ja harvinaiskentén tilannetta eri nakékulmista (5,6).

Harvinaissairauksiin liittyvéa rekisteritietoa ei ole toistaiseksi ollut saatavilla kansallisella tasolla. Harvi-
naissairaudet tunnistava Orpha-luokitus on kuitenkin lisatty THL:n koodistopalvelimelle terveydenhuollossa
kaytettdvin ICD-10-diagnoosiluokituksen rinnalle. Liséksi koodistopalvelimelle on lisitty hélytteet niiden
harvinaissairauksien osalta, joiden akuuttihoito poikkeaa tavanomaisesta. Potilastietojirjestelmien osalta
Orpha-koodien kéyttoonotto on aloitettu vuonna 2023 kaikissa yliopistosairaaloissa. THL:n hoitoilmoitus-
rekisteriin (Hilmo) Orpha-koodeille on saatu kiytt66n oma tietokenttd 6/2023 alkaen. Timi mahdollistaa
yliopistosairaaloissa kirjattavien Orpha-koodien siirtymisen osaksi kansallista terveydenhuollon rekisteritie-
toa.

Kansalliset toimijat ja yhteistyoverkostot

Harvinaissairauksien kentén keskeisid kansallisia toimijoita ovat sosiaali- ja terveydenhuollon yksikot sekd
harvinaissairauksien yksikot ja ERN-osaamiskeskukset yliopistosairaaloissa. Jarjestoilld on tirked rooli kan-
sallisella harvinaiskentilld ja ne toimivat my6s osana kansainvalisid potilasjirjestdjen verkostoja. Harvinais-
sairauksiin liittyvid viranomaistehtdvid hoitavat yhdessd THL ja Sosiaali- ja terveysministerio (STM), jotka
vastaavat myos Suomen toiminnasta kansainvilisissd viranomaisverkostoissa (Kuva 1).


https://www.terveyskyla.fi/
https://www.terveysportti.fi/terveysportti/koti
https://www.terveyskirjasto.fi/
https://www.tukiliitto.fi/harvinaiskeskusnorio/
https://harvinaiset.fi/
https://harso.fi/
https://orphanet.site/suomi
https://thl.fi/tutkimus-ja-kehittaminen/tutkimukset-ja-hankkeet/harvinaissairauksien-kansallinen-koordinaatio
https://thl.fi/julkaisut/kasikirjat/vammaispalvelujen-kasikirja/tuki-ja-palvelut/harvinaissairaudet

Liiteaineisto: Harvinaiskentan nykytilanne
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Kuva 1. Harvinaiskentdn rakenne ja toimijat.

Diagnostiikan, hoidon ja palvelujen toteutuminen

Kansallinen ja EU-lainsd4ddédnt6 on véhitellen alkanut tunnistamaan harvinaissairaudet omana ryhménéan.
Suomessa hoidon toteuttamiseen ja porrastukseen vaikuttaa kuitenkin valtioneuvoston asetus erikoissairaan-
hoidon tyonjaosta ja erdiden tehtdvien keskittdmisestd (1242/2022). Siind maéritetadn, ettd harvinaissairauk-
sien ehkiisy, hoito, diagnostiikka ja kuntoutus kuuluvat yliopistosairaaloiden vastuulle.

Harvinaissairauksien seulontaa toteutetaan osana vastasyntyneiden seulontatutkimuksia (11). Koska mo-
net harvinaissairaudet ovat geneettisid ja ilmenevit vastasyntyneeni tai varhaislapsuudessa, neuvoloiden
rooli harvinaissairauksien epdilyssé ja jatkohoitoon ohjaamisessa on keskeinen. Vaikutelmana on, ettd harvi-
naissairauksia osataan epiilld herkemmin lapsilla kuin aikuisilla.

Harvinaissairauksiin liittyvien geenivirheiden kantajaseulontoja ei ole Suomessa laajemmin kdytossi,
mutta jotkut yksityiset yritykset tarjoavat suomalaisen tautiperinndén (12) osalta kantajuustutkimuksia.
Muilta osin kantajuustutkimuksia toteutetaan padsadntoisesti yliopistosairaaloiden perinnollisyysklinikoi-
den toimesta suvuissa, joissa perinnéllinen sairaus tai syopaalttius on todettu. Kantajaseulontaa on mahdol-
lista toteuttaa myds tarpeen mukaan hoitavan ladkarin ldhetteelld geenitestejd tarjoavien laboratorioiden
kautta.

Harvinaissairauksien diagnostiikan kannalta keskeisessd roolissa on sairauksien epiily ja potilaiden hoi-
toonohjaus yliopistosairaaloihin. Hoidon koordinoinnissa ja toteuttamisessa auttavat tarvittaessa yliopisto-
sairaaloiden harvinaissairauksien yksikot sekd ERN-osaamiskeskukset Suomessa ja Euroopassa (Kuva 2). Yk-
sittdisten sairauksien osalta hoitopolkuja ei ole kuvattu Suomessa eikd Euroopan tasolla. Lidketieteellisen
diagnostiikan ja hoidon aloittamisen jilkeisen harvinaissairaiden kuntoutuksen, psykososiaalisen tuen ja so-
siaalipalvelujen tarpeen tilanteesta tiedetdan vain vdhén.

Harvinaisten sairauksien kansallinen

THL - Ohjaus 1/2024 9 ohjelma 2024-2028



Liiteaineisto: Harvinaiskentan nykytilanne
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Kuva 2. Harvinaissairaan hoitopolku.

Harvinaissairaus vaikuttaa paitsi potilaan myds usein ldheisten ja koko perheen elimédn. Monet harvinais-
sairauksia sairastavista hakeutuvat jirjestojen palveluiden piiriin saadakseen tietoa ja tukea. Jarjest6illd on
harvinaissairauksiin ja niiden kanssa eldmiseen liittyvaa erityisasiantuntemusta ja erikoistuneita palveluja
harvinaissairaille sekd heiddn ldheisilleen. jarjestoissa on myos pitkdan kokemukseen perustuvaa tietoa kun-
toutuksen, psykososiaalisen tuen ja sosiaalipalvelujen tarpeesta.

Harvinaislaakkeet

Harvinaisladkkeiden myyntilupia on myonnetty yli sadalle ladkkeelle. Harvinaisldakkeet ovat kalliita ja niiden
kustannusvaikutusten arviointi haastavaa pienen kiyttajairyhman ja rajallisen tutkimustiedon vuoksi (13).
Harvinaisladkkeelle voidaan myontdd myos ehdollinen myyntilupa, jos sen kdytolle on lddketieteelliset pe-
rusteet (unmet medical need).

Ladkehoitojen kustannukset rahoitetaan julkisen terveydenhuollon ladkehoidon rahoituksesta tai avo-
huollon reseptildakkeiden osalta Kelan lddkekorvausjérjestelméstd. Harvinaislddkkeiden Kela-korvattavuu-
desta padtetdan muiden lddkkeiden tavoin Ladkkeiden hintalautakunnassa (Hila). Korvattavuus edellyttas,
ettd ladkkeen tukkuhinta on kohtuullinen. Vuoden 2018 alusta on ollut kdytossa myos mahdollisuus ldakkeen
ehdolliseen korvattavuuteen, joka perustuu sopimukseen Hilan ja ladkeyrityksen vililld ja jossa sovitaan ris-
kinjakomalleista uusien lddkkeiden kayttoonottoon liittyen. Korvausjarjestelmén ulkopuolisten avohoidon
ladkkeiden hinnoista paattavit laakeyritykset.

Harvinaisladkkeiden kustannukset ovat liian korkeita potilaiden maksettaviksi. Suomessa harvinaislaak-
keiden hinta- ja korvattavuusprosessi on sama kuin muilla lddkkeilld, mutta monissa maissa harvinaislaak-
keiden kayttoonotto sujuu nopeammin ja sujuvammin.

Harvinaissairauksien tutkimus

Suomen Akatemian alkuvuodesta 2023 tekemén arvion mukaan Akatemian terveyden tutkimuksen toimi-
kunta on mydntényt vuosina 2017-2022 harvinaissairauksiin liittyville 117 tutkimushankkeelle yhteensi 38
miljoonaa euroa (noin 6,3 miljoonaa euroa vuodessa). Aiemmassa selvityksessd vuodelta 2011-2017 tutki-
mushankkeita oli 57 ja rahoitusta runsaat 20 miljoonaa euroa (noin 2,9 miljoonaa euroa vuodessa). Suomen
Akatemia ei ole endd mukaan harvinaissairauksiin keskittyvassda EJP RD (European Joint Programme on Rare
Diseases) -hankkeessa eika kansainvalisessa IRDiRC (International Rare Diseases Research Consortium) -
konsortiossa.

Suurin osa harvinaissairauksiin liittyvésta tutkimuksesta tehdddn sdtiéiden, yliopistojen tai sairaaloiden
myontdmien hanke- tai erillisrahoitusten turvin. Tietoa suomalaisista harvinaissairauksien
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tutkimusprojekteista on kerdtty Orphanet-verkkosivuille kyseisten sairauskuvausten yhteyteen ja yksittdisten
projektien osalta esimerkiksi sairaaloiden ja yliopistojen verkkosivuille.

Harvinaissairaan osallisuus

Ladketiede ei pysty vastaamaan kaikkiin harvinaissairaiden haasteisiin. Harvinaissairaat ovat usein monioi-
reisia ja heiddn hoitoonsa tarvitaan eri erikoisalojen ammattilaisia ja erityistyontekijoitd. Arjessa selviytymi-
seen tarvitaan erilaisia sosiaali- ja terveyspalveluita sekd sosiaalietuuksia. Myds kolmannen sektorin tarjoa-
malla tuella ja vertaistuella on iso merkitys harvinaissairaiden arjessa.

Harvinaissairaiden osallisuutta omaan hoitoonsa ja palveluiden suunnitteluun sekd tutkimukseen on k-
sitelty laajasti edellisessé kansallisessa ohjelmassa. Osallisuuden toteutuminen on tarkeda seka yhteiskunnan
ettd lahiyhteisojen tasolla. Kansallisella tasolla tirkeintd on varmistaa harvinaissairaiden osallisuus sosiaali-
ja terveyspalvelujen kehittimisessd ja oman hoitonsa seka palvelujensa toteutumisessa.
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