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Harvinaissairaudet tulee

saada rekistereihin

Harvinaissairauksien hoito vaatii ylikansallisia rekistereita.
Suomen pitaisi voida osallistua niihin ilman lainsaadannon esteita.

Euroopassa pidetdin harvinaisena sairautta,
jonka esiintyvyys on alle 1:2000. Ultraharvinai-
sissa sairauksissa esiintyvyys on alle 1:50 000—
100 000.

Harvinaissairauksia on tyypillisesti hankala
diagnosoida, ja osaaminen kertyy hitaasti. Diag-
noosi usein viivistyy tai jia tarkentumatta, mi-
ki aiheuttaa epitietoisuutta ja lisii kustannuk-
sia seki kirsimysti.

Kansallinen ja kansainvilinen verkostoitumi-
nen seki yhteisten hoitokiytintéjen luominen
ovat hoidossa erityisen tirkeiti.

EU:n komissio perusti vuonna 2017 harvi-
naissairauksiin 24 osaamisverkostoa (European

reference networks for rare and low prevalence
complex diseases, ERN).

Tavoite toteutui

Verkostot keskittyvit kukin yhteen tautiryh-
miin, kuten harvinaisiin silmisairauksiin, las-
ten syopiin, perinnéllisiin sypioireyhtymiin
tai immuunipuutoksiin. Osa-alueen asiantunti-
jat Euroopassa saadaan niin yhteen, ja osaami-
nen tulee jisenmaiden kaikkien lidkireiden
saataville.

Vuoden 2017 hakukierroksella Suomesta
hyviaksyttiin keskuksia kahteentoista ERN-ver-
kostoon (1).
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Vuonna 2019 kiynnistyneelle, COVID-pande-
mian vuoksi viivistyneelle toiselle kierrokselle
STM otti tavoitteeksi suomalaisten mukanaolon
kaikissa 24 verkostossa. Hakemuksia laativat
yksittdisten yliopistosairaaloiden lisiksi niiden
konsortiot.

Nyt paittyneen hakukierroksen perusteella
tavoite ndyttdd toteutuneen.

Portaalin kautta

Verkoston jisenyyden varmistumisen jilkeen
alkaa uusi tyovaihe: tyoskentely pitda vakiinnut-
taa yliopistosairaaloiden toimintaan.

ERN-asiantuntijapaneelin konsultaatioon
voidaan tuoda yksittdisid potilastapauksia. Kon-
sultaatiot kulkevat verkoston jiseneksi hyviksy-
tyn kansallisen keskuksen kautta. Konsultaatio
on maksutonta, mutta edellyttid kansallisten
ERN-keskusten asiantuntijoiden osallistumista
asiantuntijapaneelien toimintaan ja osaamisen
tarjoamista muiden verkoston jisenten ja jisen-
maiden kiyttoon.

Suomessa yliopistosairaaloiden harvinaissai-
rauksien yksikot kokoavat suomalaisten ERN-
keskusten yhteystietoja Terveyskyldn Pro -si-
vuille.

Keskuksen vastuuldikiri piattdd yhdessi hoi-
tavan lddkirin kanssa potilastapauksen viemi-
sestd asiantuntijapaneelin kisittelyyn. Konsul-
taatio ei sisilli henkil6tietoja, ja sithen tarvitaan
potilaan lupa.

Konsultointi toteutetaan yleensi verkoston
oman sihkoéisen portaalin vilitykselld etd-
kokouksena, jossa hoitava ldadkari tai oman
ERN-keskuksen asiantuntija esittelee potilas-
tapauksen.

Rekisterit ainoa tapa

ERN-verkoston jisenten odotetaan osallistuvan
my6s harvinaissairausrekistereihin. Harvinais-
sairauksissa ylikansalliset rekisterit ovat ainoa
tapa saada tietoa hoidon laadusta ja tehosta hoi-
tosuosituksiin.

Ilman lisdtietojen
ylikansallista keruuta
harvinaissairauksen hoito
ei voi kehittyd.

Valitettavasti Suomen lainsiidinto ei vield
mahdollista osallistumista kaikkiin rekistereihin.

Tidmi tulisi kiireesti korjata, niin potilas-
suostumukseen perustuvana kuin soveltuvissa
vakavaennusteisissa taudeissa. Ilman lisitieto-
jen ylikansallista keruuta harvinaissairauksien
hoito ei voi kehittya.

Timd on myds STM:n harvinaissairauksien
kansallisen ohjelman tavoite.

limaista koulutusta

ERN-verkostot tarjoavat oman tautiryhminsi
puitteissa osallistujille ilmaista koulutusta. Kou-
lutuksen jirjestimiseen voi myds saada rahoi-
tusta verkostolta. Etikoulutusten yleistyttyi
koulutuksiin osallistumisen helppous tekee
niistd entistd tirkeimmin ERN-verkostoon
kuulumisen hyédyn. Yliopistosairaanhoitopiirit
ovat haun yhteydessd sitoutuneet tukemaan
ERN-toimintaa.

ERN-verkoston kautta saadaan asiantunti-
jandkemysti ja -kokemusta potilaille, joiden
hoidosta Suomessa ei ole kokemusta. Verkosto
tarjoaa mahdollisuuden kansainvilisiin kontak-
teihin ja lisd4 tutkimusyhteistyén mahdolli-
suuksia.

Rekisterit, joihin osallistumisen lainsdadant
ja lakitulkinnat toivoaksemme sallivat mahdolli-
simman pian, ovat keskeisessi asemassa harvi-
naisten sairauksien hoidon kehittimisessi. @
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