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1 Sairauden kasite

Sairaus méaaritellaan yleisesti seuraavasti: sairaus on terveyden huonontuminen tai epanormaali
toimintatila’. Sairaus on organismin kehonosan, elimen tai jarjestelman patologinen tila, joka
johtuu eri syista kuten infektiosta, geneettisesta epdmuodostumasta tai ympariston rasituksesta,
ja joka on tunnettu tunnistettavasta tunnusmerkki- tai oireryhméasta?.

Maarityksena potilas sanoo karsivansa joko sairaudesta tai taudista. Tassa dokumentissa kay-
tetdén sanaa “sairaus”.

2 Harvinaisuuden kasite
2.1.Harvinaisuus numeroina

“Harvinainen sairaus on satunnaisesti tai harvoin yleisessa véaestossa esiintyva sairaus”. Tullak-
seen katsotuksi harvinaiseksi, kukin erityinen sairaus ei voi vaikuttaa useampaan kuin pieneen
maaraan ihmisia koko vaestdsta, mik& Euroopassa madritelladn vahemmaksi kuin 1 asukas
2 000 asukasta kohti (EY:n orpolaéketuotteita koskeva sdannéstely). Luku voidaan my6s ilmais-
ta siten, etté miljoonan asukkaan joukossa 500 potilasta karsii harvinaisesta sairaudesta. Vaikka
1 ihminen 2 000 henkilésta vaikuttaa vahalta, 459 miljoonan asukkaan kokonaisvéaestossa luku
tarkoittaisi jopa 230 000 yksil6a kutakin harvinaista sairautta kohti. On téarkeda korostaa, etta
harvinaisesta sairaudesta karsivien potilaiden maéara vaihtelee merkittavasti sairaudesta toiseen
ja, ettéd useimmat alan tilastoissa edustetut ihmiset karsivét jopa harvinaisemmista sairauksista,
jotka vaikuttavat vain enintédan yhteen henkilddn 100 000 ihmisestd. Useimpia harvinaisia saira-
uksia sairastaa vain muutama tuhat, sata tai jopa vain pari tusinaa potilasta. Nama “erittain har-
vinaiset sairaudet” saattavat potilaat ja heidan perheensa erityisen eristyneiksi ja haavoittuviksi.
Merkillepantavaa on, ettd harvinaisia sairauksia ovat useimmat sy®pasairaudet, myods kaikki
lapsiin vaikuttavat syovat.

Kunkin harvinaisen sairauden harvinaisuudesta riippumatta yleisolle on aina yllattavaa havaita,
etta erdadn yleisesti hyvaksytyn arvion mukaan 25 EU-maassa “noin 30 miljoonaa ihmista karsii
harvinaisesta sairaudesta”®, mika tarkoittaa, etti 6 - 8 % EU:n kokonaisvaestosta ovat harvinai-
sesta sairaudesta karsivia potilaita. Luku on sama kuin Alankomaiden, Belgian ja Luxemburgin
yhteenlaskettu vaestomaara.

Lainaten orposairauksia koskevasta taustaraportista liittyen raporttiin “Maailman terveysjarjes-
tén WHO:n raportti prioriteettiladkkeisté Euroopalle ja maailmalle” - 7. lokakuuta 2004: “useim-
pien harvinaisten sairauksien kohdalla kaytettavat epidemiologiset tiedot ovat valitettavasti riit-
tamattomia antamaan varmoja yksityiskohtia tietysta harvinaisesta sairaudesta karsivien potilai-
den maarasta. Harvinaisesta sairaudesta karsivia ihmisia ei yleensékaéan rekisterdida tietokan-
toihin. Monet harvinaiset sairaudet luokitellaan “muiksi endokriini- ja aineenvaihduntahairitiksi”
ja taman seurauksena, muutamia poikkeuksia lukuun ottamatta, on vaikeaa rekisterdida harvi-
naisesta sairaudesta karsivia ihmisia kansallisella tai kansainvalisella tasolla ja luotettavan yh-
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® Orposairauksia koskeva taustaraportti liittyen raporttiin “Maailman terveysjarjeston WHO:n raportti prioriteettilaakkeista
Euroopalle ja maailmalle” - 7. lokakuuta 2004
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tendisella tavalla”. Harvinaisten syOpéasairauksien tapauksessa monet rekisterit eivét julkaise
riittavia tietoja, jotka olisivat eriteltdvissa harvinaisen tuumorin tyyppikohtaisina lukuina, vaikka
tiedot olisivat saatavilla tutkimalla leikkauksessa poistettu kudos patologisesti.

Merkillepantavaa on, etté tilastollisesti katsottuna jokainen meista kantaa 6 - 8 geneettista epa-
muodostumaa, jotka siirtyvyydessaan yleensa ovat resessiivisid, joskaan ei aina. Yleensakin
nama epanormaaliudet eivat johda mihinkdan, mutta vaikutukset saattavat ulottua lapsiin, jos
kaksi saman geneettisen epanormaaliuden kantavaa henkil6a saa lapsia.

2.2.Harvinaisuuden paradoksi

Edella mainitut luvut tarkoittavat, ettd vaikka “sairaudet ovat harvinaisia, harvinaisten sairauksi-
en potilaat ovat lukuisia”. Siten “ei ole epatavallista karsia harvinaisesta sairaudesta”.

Epéatavallista ei myodskaan ole, ettéd “sairastuu” harvinaiseen sairauteen, koska tavalla tai toisella
sairaus todellakin vaikuttaa potilaan koko perheeseen: tdssa mielesséa on “harvinaista” I0ytaa

perhe, jossa harvinainen (tai “tuntematon”, “selittdmatoén”, “outo”) sairaus ei ole vaikuttanut ke-
henk&an — ei edes suvun aikaisempaan edustajaan.

Eras aiti kertoo:

“Kuusivuotiaana Samuelille diagnosoitiin harvinainen aineenvaihduntasairaus. Nyt lahes kolme
vuotta Samuelin kuoleman jalkeen olemme edelleen harvinaisesta sairaudesta karsiva perhe:
Olen huomannut oireilevani koska olen kantaja, ja lapsen menetyksesté johtuvan stressin takia
avioliittoni hajosi ja tyttareni oli mahdoton suorittaa ylioppilastutkintoaan surunsa takia, johtuen
pikkuveljen menetyksesta ja siita, ettd hanen iséansa lahti”.

3 Harvinaisten sairauksien moninaisuus ja epayhtendisyys

Laaketieteellisestd nakokulmasta katsottuna harvinaiset sairaudet tunnetaan sellaisten tautien
ja oireiden suuresta maarasta ja laajasta moninaisuudesta, jotka eivéat vaihtele pelkastaan sai-
raudesta toiseen, vaan my6s saman sairauden puitteissa. Saman terveydentilan kliiniset ilmen-
tymat saattavat vaihdella hyvinkin paljon tartunnan saaneesta henkilosta toiseen. Monissa tau-
deissa on laaja saman sairauden alityyppien moninaisuus. On arvioitu, ettd nykyisin on olemas-
sa 5000 - 7 000 erilaista harvinaista sairautta, jotka vaikuttavat potilaiden fyysisiin ja psyykkisiin
kykyihin, kayttaytymiseen ja sensorisiin toimintakykyihin. Yksi henkild voi karsia monesta vam-
masta, mika maaritelladn monivammaisuutena.

Harvinaiset sairaudet poikkeavat erittéin paljon toisistaan myos vaikeusasteissa, mutta harvinai-
sesta sairaudesta karsivan potilaan keskimaarainen todennakdinen elinaika lyhenee kuitenkin
merkittavasti. Todennakodisen elinajan vaikutus vaihtelee suuresti sairaudesta toiseen; eraat
sairaudet aiheuttavat kuoleman jo synnytyksessa, monet ovat degeneratiivisia tai hengenvaaral-
lisia, kun taas muut mukautuvat normaaliin elamaan, jos ne on diagnosoitu ajoissa ja hallitaan
ja/tai hoidetaan asianmukaisesti.

80 % harvinaisista sairauksista on tunnettua geneettista alkuperaa, kasittden yhden tai useam-
man geenin tai kromosomiepanormaaliuden. Ne voivat olla perittyja tai johdettuja uudesta gee-
nimutaatiosta tai kromosomisesta epanormaaliudesta. Ne koskevat 3 - 4 % synnytyksista. Muut
harvinaiset sairaudet johtuvat bakteeri- tai virusinfektioista tai allergioista, tai aiheutuvat de-
generatiivisista, proliferatiivisista tai teratogeenisistda (kemikaalit, sateilyt, jne.) vaikuttimista.
Eraat harvinaiset sairaudet johtuvat myods geneettisten ja ymparistétekijoiden yhdistelmasta.
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Useimmissa harvinaisissa sairauksissa etiologiset mekanismit ovat kuitenkin edelleen tuntemat-
tomia, johtuen puuttuvasta tutkimuksesta sairauden fysiopatologian ldytamiseksi.

Myos ika, jossa ensioireet ilmenevat, vaihtelee suuresti. Monien harvinaisten sairauksien oireet
esiintyvat synnytyksessa tai lapsuudessa, mukaan lukien infantiilinen spinaalinen lihasatrofia,
neurofibromatoosi, osteogenesis imperfecta, Rettin oireyhtyma ja useimmat aineenvaihdunta-
sairaudet, kuten Hurlerin, Hunterin, Sanfilippon, mukolipidoosi II-tyypin ja Krabben oireyhtyméa
sekéa kondrodysplasia. Joissakin tapauksissa sairauden kuten neurofibromatoosin ensioireet
voivat ilmaantua lapsuudessa, miké ei kuitenkaan esta paljon raskaimpia oireita esiintymasta
elaman mybhemmassa vaiheessa. Muut harvinaiset sairaudet, kuten Huntingtonin sairaus, spi-
noserebellaariset ataksiat, Charcot-Marie-Toothin sairaus, amyotrofinen lateraaliskleroosi, Ka-
posin sarkooma ja kilpirauhassyopa, liittyvat varsinkin aikuisikdan. Vaikka monet sairaudet ai-
heuttavat oireita lapsuudessa, oireet ehkeivat moneen vuoteen muunnu spesifiksi harvinaiseksi
diagnoosiksi.

On myos korostettava, etté suhteellisen tavallisissa terveydentiloissa voi piiletd harvinaisia sai-
rauksia, esim. autismi (Rettin oireyhtyma, Usherin oireyhtyman II-tyyppi, Sotosin oireyhtyma,
fragiili X -oireyhtym&, Angelmanin oireyhtymd, aikuisian fenyyliketonuria, Sanfilippon oireyhty-
ma,...) tai epilepsia (Shokeirin oireyhtymé&, Feigenbaum Bergeron Richardsonin oireyhtyma,
Kohlschutter-Tonzin oireyhtymd, Dravetin oireyhtyma...). Monissa aikaisemmin kliinisiksi kuva-
tuissa terveydentiloissa, esim. heikkolahjaisuus, CP-oireyhtyma, autismi tai psykoosi, epaillaan
nykyaan geneettista alkuperaa tai sellainen on jo kuvattu. Hyvin monet muut terveydentilat voi-
vat tosiasiassa peittéa harvinaisen sairauden, miké voi johtaa virhediagnoosiin.

4 Harvinaisten sairauksien yleiset tuntomerkit

Suuresta moninaisuudestaan huolimatta harvinaiset sairaudet jakavat joitakin yhteisia piirteita.
Padaasialliset tuntomerkit ovat seuraavia:

» Harvinaiset sairaudet ovat vakavia ja jopa erittiin vakavia, kroonisia, usein degeneratiivi-
sia ja hengenvaarallisia;

» 50 % harvinaisista sairaustapauksista sairaus alkaa lapsuudessa;

« Vammauttava: itsendisyyden puuttuminen tai menettdminen heikentaa usein harvinaisten
sairauksien potilaiden elaménlaatua;

» Psykososiaalisena rasitteena erittain tuskallinen: harvinaisesta sairaudesta potevien poti-
laiden ja heidan perheidensa karsimyksia pahentavat psykologinen epatoivo, hoitotoi-
veen puute ja arkielaméan kaytannon tuen poissaolo;

« Parantumattomiin sairauksiin useimmiten ei ole tehokasta hoitoa. Joskus oireet voidaan
hoitaa elamanlaadun parantamiseksi ja todennékoisen elinajan pidentamiseksi;

» Harvinaiset sairaudet ovat hyvin vaikeasti hallittavissa: asianmukaista hoitoa etsiesséaan
perheet kohtaavat valtavia vaikeuksia.

5 Samankaltaisten kasitteiden selvennys: harvinaiset sairaudet, laiminlyddyt sairaudet,
orposairaudet, orpolaégkkeet

Tavan takaa saa luettavakseen asiakirjoja ja julkaisuja, joissa kasitteitéd harvinaiset sairaudet,
laiminlyddyt sairaudet, orpoléékkeet ja orposairaudet ei maaritella selkeasti ja kaytetdan keski-
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naisesti korvaavina kasitteind. Tilanne on johtanut virheelliseen nakemykseen ja hammennyk-
seen siitd, mihin kukin naista kasitteista tarkalleen viittaa ja/tai minka todellisuuden kukin kattaa.

5.1.Harvinaiset sairaudet

Harvinaiset sairaudet tunnetaan ensinndkin niiden alhaisesta esiintyvyydestaan (véahemméan
kuin 1/2000) ja epayhtenaisyydestéaan. Ne vaikuttavat seka lapsiin ettd aikuisiin missa tahansa
pain maailmaa. Koska harvinaista sairautta potevat potilaat ovat vahemmistong, julkinen tieta-
mys puuttuu, sairaudet eivéat edusta terveydenhoitoprioriteettia ja tutkimuksia tehdaan hyvin va-
han. Kunkin sairauden markkina-alue on niin kapea, etta ladketeollisuus on haluton panosta-
maan tutkimukseen ja kehittdmaan hoitoja harvinaisiin sairauksiin. Tasta syysta on tarve talou-
delliseen séanndstelyyn, tarvitaan esim. kansallisia kannustimia, kuten on saadetty EY:n orpo-
ladketuotteita koskevassa saannostelyssa.

5.2.Laiminly6dyt sairaudet

Laiminlyddyt sairaudet ovat tavallisia tarttuvia sairauksia, jotka padasiassa vaikuttavat kehitys-
maissa asuviin potilaisiin. Koska ne eivat ole terveydenhoitoprioriteettia teollistuneissa maissa,
naita sairauksia tutkitaan hyvin vahan ja niihin kohdistuva ladkekehitys on véhdaista. Ne ovat
ladketeollisuuden “laiminlydomia”, koska markkinoita nahdaan yleensa kannattamattomina. Alalla
tarvitaan taloudellista saanndstelya ja vaihtoehtoisia lahestymistapoja kannustimien kehittami-
seksi tavoitteena elvyttaa tutkimus ja kehittaé hoitoja taistelemaan kehitysmaissa vallitsevia lai-
minly6tyja sairauksia vastaan. Laiminly6dyt sairaudet eivat siten ole harvinaisia sairauksia.

5.3.Orposairaudet

Orposairaudet kasittavat seka harvinaisia sairauksia ettéa laiminlyotyja sairauksia. Ne ovat tutki-
muksen keskipisteen ja markkinaintressien seké julkisen terveyspolitiikan “orpoja”.

5.4.0rpolaékkeet

Orpolaékkeet ovat harvinaisten sairauksien diagnoosiin, estdmiseen tai hoitoon tarkoitettuja
ladketuotteita. Laakkeitd sanotaan "orvoiksi" koska normaaleissa markkinaolosuhteissa ladke-
teollisuudelle ei ole kustannustehokasta kehittdé ja markkinoida tuotteita, jotka on vain tarkoitet-
tu harvinaisista terveydentiloista kéarsivien potilaiden pienelle maaréalle. Kannattamattomille
markkinoille kehitetyt 1aédkkeet eivat olisi taloudellisesti kannattavia patentin omistavalle valmis-
tajalle. Tuotteen odotettu myynti ei kattaisi ladkeyhtion kustannuksia orpoladketuotteen tuomi-
seksi markkinoille. Tasta syysta hallitukset ja harvinaisesta sairaudesta karsivien potilaiden jar-
jestot ovat korostaneet taloudellisten kannustimien tarvetta ladkeyhtididen kannustamiseksi ke-
hittam&an ja markkinoimaan laakkeita, jotka on tarkoitettu "orpoasemassa” oleville harvinaisesta
sairaudesta karsiville potilaille.
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Sairauksien moninaisuuksien liséksi, harvinaisesta sairaudesta karsivat potilaat ja heidan per-
heenséa térmaavat samaan laajaan, naiden patologioiden harvinaisuudesta suoraan johtuvien
vaikeuksien kirjoon:

» Oikean diagnoosin saannin puute: ensimmaisten oireiden ja asianmukaisen diagnoo-
sin valilla kuluva aikajakso kasittaa sietamattémia ja erittain vaarallisia viiveitd seka myos
virheellisiin hoitoihin johtavan vaaran diagnoosin: esidiagnoosinen sekasorto;

« Tiedon puute: varsinaisesta sairaudesta ja siitd, mistd apua saadaan, mukaan lukien
olemattomat passitukset pateviin ammattilaisiin;

« Tieteellisen tiedon puute: tdma synnyttdd vaikeuksia kehittdéd hoitokeinoja, maaritella
hoitostrategioita, ja hoitotuotteiden puutteen niin ladketuotteissa kuin asianmukaisissa
laakintalaitteissakin;

e Sosiaaliset seuraamukset: harvinaisen sairauden kanssa elaminen heijastuu kaikkiin
elamanaloihin, niin koulunkayntiin, tulevan tyon valintaan, ystavien seurassa vietettavaan
vapaa-aikaan kuin tunne-elaméaankin. Sairaus saattaa johtaa stigmatisaatioon, eristyk-
seen, hylkimiseen sosiaalisesta yhteisdsta, syrjintddn vakuutuksenotossa (sairasvakuu-
tus, matkavakuutus, asuntolainavakuutus), ja usein rajoittuneisiin ammattimahdollisuuk-
siin (mikali relevantteja);

« Asianmukaisen laadullisen terveydenhoidon puute: harvinaisesta sairaudesta karsi-
vien potilaiden tarvitseman eri alojen asiantuntevuuden yhdistely, esim. fysioterapeultti,
ravintofysiologi, psykologi, jne.... Potilaat voivat joutua elamdan vuosikausia arveluttavis-
sa olosuhteissa ilman osaavaa laakinnéllistd huolenpitoa, mukaan lukien kuntou-
tushoidon; potilaat jatetddn yha aina vain terveydenhoitojarjestelman ulkopuolelle, myés
diagnoosin jalkeen;

» Nykyisten harvojen ladkkeiden ja hoitojen korkea kustannus: sairauden hoidosta ai-
heutuvat lisdkulut, koskien niin inhimillisté kuin teknistakin apua, yhdistettyna sosiaalietu-
jen ja korvausten olemattomuuteen, aiheuttaa perheen kokonaiskurjistumisen ja lisaa
dramaattisesti hoidon saannin epaoikeudenmukaisuutta harvinaisesta sairaudesta karsi-
ville potilaille.

« Epdaoikeudenmukaisuudet hoidon ja huolenpidon saatavuudessa: EU:ssa innovatii-
viset hoidot ovat usein epéatasaisesti saatavilla, johtuen hinnan méarittelyn ja/tai korvaus-
paatoksen viiveista, hoitavien ladkareiden kokemuksen puutteesta (harvinaisten sairauk-
sien Kliinisiin kokeisiin osallistuu liilan vahan laakareitd), ja hoitosuositusten olematto-
muudesta.

Potilaiden ja perheiden kohtaama ensimmaéinen taistelu on diagnoosin saaminen: usein se on
mitd epatoivoisinta tappelua. Taistelu toistuu kehittyvéan tai degeneratiivisen harvinaisen sairau-
den jokaisessa uudessa vaiheessa. Tiedon puute naiden sairauksien harvinaisesta patologiasta
vaarantaa usein potilaan hengen ja johtaa valtavaan tuhlaukseen: jarjettomiin viivastyksiin, mo-
ninkertaisiin 1aakarissa kaynteihin seka epaasiallisiin ja jopa haitallisiin 1aéke- ja hoitomaarayk-
siin. Koska useimmista harvinaisista sairauksista tiedetdan niin vahéan, oikea diagnoosi anne-
taan johdonmukaisesti myohaan, kun potilasta on jo hoidettu — monen kuukauden tai jopa vuo-
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sien ajan — toisesta yleisemmasta sairaudesta. Oireista usein vain muutama on tunnistettu ja
hoidettu.

Eurordis-jarjestén suorittama kysely (EurordisCare2) * koskien harvinaisten sairauksien dia-
gnostisointiviiveitd on paljastanut, ettd Ehlers-Danlosin oireyhtyméan 1 potilas 4 potilaasta odotti
yli 30 vuotta ennen kuin sai oikean diagnoosin.

40 % kyselyyn osallistuneista potilaista sai vaaran diagnoosin ennen kuin heille annettiin oikea
diagnoosi. Naista:

» 1 potilaalle 6 potilaasta tehtiin leikkaus vaaraan diagnoosin perusteella;
» 1 potilaalle 10 potilaasta annettiin psykologista hoitoa vaaraan diagnoosin perusteella.

Diagnoosin viivastymisen seuraamukset ovat traagisia:

« Syntyy muita lapsia, joilla on sama sairaus;

« Perheenjasenten taholta epaasiallinen kaytos ja riittAmaton tuki;

» Potilaan terveyden kliininen huonontuminen liittyen alylliseen, psykologiseen ja fyysiseen
terveydentilaan, aiheuttaen jopa potilaan kuoleman;

* Luottamuksen menettdminen terveydenhoitojarjestelmaé kohtaan.

Oikean diagnoosin puuttuessa ensiapuasemat eivat pysty hoitamaan potilasta asianmukaisesti,
esim. paansarky hoidetaan migreenina neurologisella ensiapuasemalla vaikka kivun varsinaise-
na syyna on aivotuumori. Diagnoosin puuttuessa, kun potilas on lapsi, perhe tuntee itsensa eri-
tyisen syylliseksi, koska lapsi “kayttaytyy omituisesti” eikd hanen psyykkinen ja psykomotorinen
kehityksensa edisty normaalisti. Moniin harvinaisiin sairauksiin liittyvat epdnormaalit sydmistavat
sysatdan usein aidin syyksi, herattéaen syyllisyyttd ja epavarmuutta. Ymmartamattomyys, ma-
sennus, eristys ja ahdistuneisuus ovat olennainen osa useimpien harvinaisesta sairaudesta kar-
sivien lasten vanhempien arkielamad, varsinkin esidiagnoosivaiheessa.

Harvinaisesta sairaudesta karsivan potilaan koko perhe, niin lapset kuin aikuisetkin, karsii rak-
kaan perheenjéasenen sairaudesta ja muuttuu marginaaliseksi: psykologisesti, sosiaalisesti, kult-
tuurisesti ja taloudellisesti haavoittuvaksi. Monissa tapauksissa harvinaisesta sairaudesta karsi-
van lapsen syntyma on syyna vanhempien eroon.

Harvinaisesta sairaudesta karsivien potilaiden toinen ratkaiseva hetki on diagnoosin esille tule-
minen: viimeisten kymmenen vuoden edistymisesta huolimatta harvinaisen sairauden diagnoosi
annetaan aivan liian usein surkealla tavalla. Monet potilaat ja heidan perheensa kuvaavat tun-
teetonta ja ahdasta tapaa, jolla diagnoosi on annettu. Ongelma on yleinen terveydenhoidon
ammattilaisten joukossa, jotka lilan usein eivét ole jarjestelmallisia eivatkd mydskaén ole saa-
neet hyvan kaytannon koulutusta diagnoosin antamisessa.

Jopa 50 % potilaista on karsinyt huonoista tai sietamattomistéa olosuhteista diagnoosin antami-
sessa. Valttddkseen diagnoosin antamista kasvotusten laakéarit usein valittdvat kauhean diag-
noosin puhelimitse, kirjallisesti — selityksella tai jopa ilman sellaista — tai seisten sairaalan kayta-
valla. Ammattilaisten kouluttaminen asianmukaisissa tavoissa valittdd diagnooseja poistaisi jo
ennestaan ahdistuneilta potilailta ja perheilta taman ylimaaraisen ja turhan tuskan. Lisdkoulutus
“huonojen uutisien antamisessa” patilaille on laakintakoulutuksen téarkea aspekti.

4 Liséatietoja EurordisCare 2 -kyselysta [8ytyy seuraavilta kotisivuilta: http://www.eurordis.org ja http://www.rare-
luxembourg2005.org/
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Eras isa kertoo:

“Kun kavin hakemassa yksivuotiaan tyttéreni sairaalasta, jatettyani hanet sinne moneksi tunniksi
tutkittavaksi ja testattavaksi, kysyin hermostuneesti lastenladkarilta mika pienta lastani vaivasi.
Laakari tuskin katsoi minua, ryntasi alas kaytavaa ja huusi: “tuo vauva, sinun on parasta heittaa
hanet pois ja hankkia uusi lapsi”.

Riippumatta siitd, missa olosuhteissa diagnoosi valitetdan, harvinaisen sairauden diagnoosi tar-
koittaa, ettd elama romahtaa. Jotta voidaan auttaa harvinaisesta sairaudesta karsivia potilaita ja
heidan perheitdén kohdata tulevaisuus ja valttaa, ettd heidén maailmansa romahtaa, tarvitaan
psykologinen tuki. Jokainen &iti ja isa tuntee lapsen saamiseen liittyvat monet huolet ja toiveet.
Toisaalta, mité tarkoittaakin tulla diagnosoiduksi — tai saada lapsensa diagnosoiduksi — harvi-
naisesta sairaudesta sairastavaksi ei voida selittéa.

Vanhempien mielipide:

“Kaikki vanhemmat ovat huolissaan lapsensa tulevaisuudesta. Kun saat lapsen, joka on perus-
teellisen monivammainen, huolet ovat hyvinkin erilaisia ja saavat valtavia mittakaavoja. Tulevai-
suus on niin masentavaa, etta usein perheet valitsevat elamisen paivasta toiseen. Tulevaisuu-
desta ajatteleminen on liian tuskallista”.

Kertomus:

Kun Jakelle diagnosoitiin tama vakava hengenvaarallinen metabolinen maksasairaus, toiveem-
me ja unelmamme hanen tulevaisuudesta pirstoutuivat. Kun ensimmainen poikasi syntyy, unel-
moit, ettd hanesta tulee ammattijalkapalloilija, tai ehka ladkari. Naiden unelmien tilalle astuivat
uudet unelmat, kuten toive, ettéd voisimme vieda hanet kotiin sairaalasta, ja toive, ettd han elaisi
tarpeeksi pitkaan, jotta kuulisimme lapsemme sanovan “mamma” ja “pappa”.

Nykyisen tietamyksen taso vaihtelee tietenkin suuresti “harvinaisten” ja “hyvin harvinaisten” sai-
rauksien valilla. Kuinka hyvin jokin harvinainen sairaus tunnetaan, ohjaa sairauden seka diag-
nosoinnin nopeuden etta laékinté- ja sosiaalikorvausten laadun. Potilaan kasitys elamansa laa-
dusta liittyy enemmankin annetun hoidon laatuun kuin taudin vakavuuteen tai tautiin liittyvien
vammaisuuksien asteeseen. Koska ladketieteellisen yhteison tietdmyksen taso on heikko, julki-
sen terveydenhoitojarjestelman aikaansaamat hoidot ovat yleensa taysin riittmattémia. Tehok-
kaan hoidon puute johtuu seké tutkimuksen vahyydesta etta tosiasiasta, etta ladkkeiden kehit-
taminen pienelle véaestbosalle ei ole kaupallisesti kannattavaa ilman taloudellisia kannustimia.
On kuitenkin korostettava, ettd monet harvinaiset sairaudet siirtyvat sukupolvien my6ta ja siksi
investoiminen tdndén harvinaisten sairauksien vastaiseen taisteluun saattaa olla hyvinkin kan-
nattava investointi.
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1 Harvinainen sairaus todellisuutena

On aarimmaisen tarkeaa kasittaa, ettd harvinainen sairaus voi koskettaa perhettd milloin tahan-
sa. Tama ei ole vain “jotakin kauheaa, joka tapahtuu muille ihmisille”. Harvinaiset sairaudet ovat
hyvin julmaa kenelle tahansa mahdollisesti tapahtuvaa todellisuutta, joko lapsen saadessaan tai
oman elaman aikana.

Itse asiassa terminologia “harvinaiset sairaudet” vain korostaa arviolta n. 7 000 hengenvaaralli-
sen ja raskaasti haitallisen terveydentilan monimutkaisen heterogeenisen mosaiikin harvinai-
suuden ominaispiirretta. Pelkastaan harvinaisuutta korostava terminologia kehittaa valittomasti
rauhoittavan etaisyyden niiden “ihmisraukkojen, joille jotakin niinkin kauheaa on tapahtunut,” ja
kansalaisten valtaenemmistén valilla, joka harvinaisten terveydentilojen alhaisen yleisyyden
ansiosta tuntee olevansa turvassa. Jos naista sairauksista virallisesti kaytettaisiin terminologiaa
“ kauheat sairaudet, jotka tappavat lapsesi tai sinut hitaasti, ja olet yksin”, mikd paremmin vas-
taa totuutta, noin 30 miljoonan suoraan sairastuneen ihmisen olemassaolo savayttaisi yleista
mielipidettd enemman.

Tilanne on onneksi hitaasti muuttumassa, padasiassa potilas- ja vanhempainjarjestdjen vasy-
mattéman tyon ansiosta. Vielda askettéin ladkintdviranomaiset ja politikantekijat enimmakseen
sivuuttivat harvinaiset sairaudet. Tandan, ja vaikka tunnettujen harvinaisten erityissairauksien
maara on edelleen hyvin alhainen, voimme nahda yleisen mielipiteen joidenkin osien heraami-
sen ja taméan seurauksena viranomaiset ovat ryhtyneet joihinkin toimenpiteisiin. Niille harvinaisil-
le sairauksille, joille on olemassa yksinkertainen ja tehokas ennalta ehkaiseva hoito, tehdaan
jopa seulontaa osana julkista terveyspolitikkaa. Tama ei kuitenkaan lainkaan riita ja viranomais-
ten on korkea aika ndhd& harvinaiset sairaudet terveydenhoidon prioriteettina ja ryhtya toimen-
piteisiin naista sairauksista karsivien potilaiden ja perheiden tukemiseksi konkreettisesti. Kuten
tiedamme, useimpiin naihin sairauksiin liittyy sensorisia, motorisia, psyykkisia ja fyysisia haittoja.
Vaikeudet ovat tehokkaasti vahennettavissa soveltamalla asianmukaisia julkisia menettelytapoja.

Kuten on korostettu orposairauksia koskevassa taustaraportissa liittyen maailman terveysjarjes-
tén WHO:n raporttiin koskien prioriteettiladkkeitd Euroopalle ja maailmalle, “huolimatta viimeisen
yhden tai kahden vuosikymmenen aikana lisdantyneesta harvinaisia sairauksia koskevassa jul-
kisesta tietoisuudesta, harvinaisten sairauksien hoitojen kehittamiseen liittyvassa tietdmyksessa
on edelleen paljon aukkoja. Politiikantekijdiden on ymmarrettava, ettd harvinaiset sairaudet ovat
kriittinen terveysongelma noin 30 miljoonalle ihmiselle EU:ssa”.

On myds muistettava harvinaisten sairauksien sosiaaliset aspekiit ja seuraamukset: paikallisella
tasolla on jarjestettava ja kehitettéva alueellisia ja taloudellisia palveluja perheiden ja potilaiden
tueksi, esim. paivahoitopalveluja, turvakeskuksia, ensiapuasemia, sosiaalisuus- ja kuntoutus-
keskuksia, keséleireja, koulutuspalveluja ja ammatillista koulutusta. Ongelmiin liittyen kasityk-
seen “meidan jalkeen” — kun harvinaisesta sairaudesta karsivan potilaan elinikdinen huoltaja
jaltai vanhempi poistuu — on puututtava ja asiaan on kiinnitettava kansallisten ja eurooppalais-
ten paatdksentekijoiden huomio. On arvioitava alan nykyiset kokemukset ja laadittava péatevat
jarjestd- ja hallintomallit. On korostettava, ettd sosiaalipalveluihin liittyvat haasteet ja ongelmat
pysyvat harvinaisesta sairaudesta karsivan potilaan koko elaman ajan ja kayvat niin tarkeiksi,
ettd sairauden laaketieteelliset ndkdkohdat voidaan prioriteettijarjestyksessa asettaa toiseksi.
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2 Tarve lisata julkista tietoutta ja luoda asianmukainen julkinen politiikka

Tanaan tiedetdaan paremmin miksi harvinaiset sairaudet on kauttaaltaan sivuutettu niin pitkaan.
Selvastikin on mahdotonta kehittdéa kansallista erityista julkista terveyspolitikkaa kutakin harvi-
naista sairautta varten. Toisaalta globaalinen - mieluummin kuin pala palalta - l|ahestymistapa
voi synnyttad soveltuvia ratkaisuja. Globaalinen lahestymistapa harvinaisiin sairauksiin antaa
harvinaisesta sairaudesta karsivélle yksittaiselle potilaalle mahdollisuuden irrottautua eristayty-
neisyydesta. Asianmukaista julkista terveyspolitikkaa voidaan kehittda aloilla, jotka koskevat
tieteellistd ja bioladketieteellista tutkimusta, teollisuuspolitikkaa, ladketutkimusta ja -kehitysta,
asiaan liittyvien osapuolten tietoa ja koulutusta, sosiaalihuoltoa ja -etuja, sairaalahoitoa ja hoi-
tamista kotona. Kliinisen tutkimuksen kohentamiseksi tulisi kansallisin ja eurooppalaisin toimen-
pitein edistdd harvinaisia sairauksia koskevien kliinisten kokeiden julkista rahoitusta. Suurem-
paan tarpeeseen terveydenhoidon ammattilaiset, terveydenhoidon asiantuntijat ja politiikkanteki-
jat eivat voi soveltaa perinteisia toimintatapoja ja tarkeysjarjestelyja. Tallainen lahestymistapa ei
pade harvinaisille sairauksille eika ole eettisesti kestavaa.

Suuremman kansainvalisen yhteistyén tarve tieteellisessa tutkimuksessa on silmiinpistavaa.
Nykyiset tutkimuspyrkimykset ovat edelleen epayhtendisia ja tutkimuslaboratorioiden véalisen
koordinoinnin l&ahes puuttuessa tutkimus on hajanaista. Harvinaisten sairauksien kohdalla, kun
resurssit ovat varsin rajallisia ja potilaspopulaatio hyvin pieni, puuttuva koordinointi haittaa eri-
tyisesti tietdmyksen lisdamista harvinaisista sairauksista. Tassa erityisessa ymparistossa tutki-
muksen tarpeeton monistus herattaa tarkeita eettisia kysymyksia.

Laakinnallinen ja tieteellinen tietdmys harvinaisista sairauksista on puutteellista. Vaikka harvi-
naisia sairauksia kasittelevien tieteellisten julkaisujen — varsinkin niiden, jotka maarittelevat uu-
sia oireyhtymia - maara jatkuvasti kasvaa, vahemman kuin 1 000 sairautta hyétyy minimaalises-
ta tieteellisesta tietAmyksesta, ja ndma ovat oleellisesti harvinaisten sairauksien joukon “ylei-
simpid”. Tieteellisen tietAmyksen hankinta ja levitys on elintérked perusta sairauksien tunnista-
miselle, ja mita tarkeintd, uuden diagnostiikan ja hoitomenetelmien tutkimukselle.

Lisaksi, “historia osoittaa, ettéa vuosisatojen saatossa hankittu yleinen laaketieteellinen tietamys
suurimmalta osaltaan sai alkunsa harvinaisten sairauksien tutkimuksesta. Harvinaisen sairau-
den malli on auttanut ymmartamaan tavallisempia sairauksia. Harvinaisia sairauksia malleina
kayttden on myds kehitetty uusia menetelmia. Tehdaén esimerkiksi geeniterapiatutkimusta har-
vinaisilla sairauksilla, kuten X-kromosomaalinen SCID-oireyhtyma, kystinen fibroosi, Gaucherin

tauti ja hemofilia™.

Laakareiden, tutkijoiden ja politikkojen helposti sivuuttamina, vain ne harvinaiset sairaudet, jot-
ka ovat onnistuneet kiinnittdmaan julkisen huomion, hyétyvéat julkisesta tutkimuspolitikasta ja/tai
ladkintakorvauksista. Paaasiassa potilasjarjestét ovat herattaneet julkista tietoisuutta, ja kun
tama on ollut mahdollista, sairauden hoidossa tapahtui edistyksid. Potilaat ja perheet yhdessa
terveysammattilaisten kanssa — laakarit, tiedemiehet ja terveydenhoidon tarjoajat — generoivat
tietdmyskantaa yhdessa.

Ruotsissa toimivalta osaamiskeskus Agrenska stiftelsenilta voimme lainata seuraavat perheoh-
jelmaan osallistuneiden potilaiden ja perheiden reaktiot:

» Lopultakin saamme todellisen perspektiivin lastemme vammaisuudesta.
e Nyt tunnemme olevamme “normaaleja”;
e Kokemuksien vaihto on yhta tarkea kuin asiantunteva tietamys.

® Orposairauksia koskeva taustaraportti liittyen raporttiin “Maailman terveysjarjeston WHO:n raportti prioriteettilagkkeista
Euroopalle ja maailmalle” — 7 Lokakuu 2004
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3 Asianmukaisten julkisten terveydenhoitojarjestelmien ja ammattihoidon tarve

Ensimmaisten oireiden ilmestyttya alkaa ensitaistelu diagnoosin saamiseksi, mika voi kestaa
vuosia. Diagnoosin saatuaan potilaat ja heidan perheensa joutuvat tappeluun tulla kuulluksi,
saada tietoa ja tulla ohjatuksi osaaviin sairaanhoitoyksikkdihin, mikali niitd on, saadakseen
asianmukaisin olemassa olevan hoidon. Diagnoosin jalkeen potilaat ja heidan perheensa koh-
taavat lilan usein vakavasti riittaméattoman terveys- ja sosiaalihuollon.

Harvinaisten sairauksien valtaenemmistélle ei ole hyvan sairaanhoitotoiminnan kaytantéa. Mis-
sé téllaista on, hoidon levinneisyyden kattavuus ehké ei ole optimaalista: terveydenhoidon kaik-
ki ammattilaiset eivat aina ole riittavasti koulutettuja, eivatka kaikki EU-maat ole naita kaytantoja
omaksuneet ja jakaneet. Harvinaisesta sairaudesta karsivan potilaan kokonaisvaltaisen hoidon
esteend on liséksi ladketieteellisten erikoisalojen segmentointi.

Perheet ja terveydenhoitotyontekijat valittavat usein aarimmaisesta vaikeudesta toimittaa tarvit-
tavat sosiaalietujen saamisen edellytyksena olevat hallinnolliset vaiheet. Eri maiden valilla - ja
jopa saman maan eri alueiden vdlilla — on merkittdvia ja mielivaltaisia eroavuuksia raha-
avustuksien, ansiotuen ja ladkekustannuksien korvauksien maararahoissa. Toteutuneet hoito-
kustannukset ovat sairauden harvinaisuudesta ja erikoistuvien keskusten harvalukuisuudesta
johtuen Euroopassa useimmiten korkeampia kuin muiden sairauksien kohdalla. Useimmissa
tapauksissa perheet kantavat yksin merkittdvan osuuden naista kuluista, lisda siten eriarvoisuut-
ta edelleen harvinaisesta sairaudesta kérsivien rikkaiden potilaiden ja harvinaisesta sairaudesta
karsivien koyhien potilaiden valilla. Matkakustannukset erikoistuviin keskuksiin ovat korkeita,
huomioiden ty6sta poissaoloajan ja taloudelliset kustannukset. Liséksi ahdistuneisuus kasvaa,
koska yleensa vain toinen vanhemmista voi matkustaa, kun toinen katsoo muiden lasten peraan
tai on oltava toissa.

Tarked&d on myoOs korostaa, ettéd perheessd, jossa on harvinaisesta sairaudesta karsiva lapsi,
useimmiten toinen vanhemmista — yleensa aiti — joko lopettaa kodinulkoisen palkatun tyénteon
kokonaan tai vahentda sitd merkittavasti. Tasta seuraa, ettéd vaikka kustannukset lisdantyvat
dramaattisesti, tulot supistuvat merkittéavasti. Kun harvinaisesta sairaudesta kéarsiva potilas on
aikuinen, joka on riittdvan terve kyetékseen tyontekoon, tydtunteja on sovitettava mahdutta-
maan laékéarissa kaynteja ja asianmukaisen hoidon. Logistiikkamielessa paljon on tehtéava, jotta
vammaisen ja terveen kansalaisen valilla varmistetaan todellinen tasavertaisuus. Tiedetéaan hy-
vinkin, ettd vamma aiheuttaa vammaisuuden, jos ympéristd ja maaraykset eivat huomioi vam-
maisten ihmisten erityistarpeet niiden osallistumiseksi yhteiskuntaan. Vamma on osa olemus-
tamme. Vammaisuus tulee ulkoa vammauttavien tekijoiden kautta.

Eraiden harvinaisten sairauksien kohdalla, esim. suvuittain esiintyva Valimeren lymfooma, fragii-
li X-oireyhtymad ja kystinen fibroosi, eréissa maissa on hoito-ohjelmia ja selvia laakinnallisia, so-
siaalisia ja koulutusohjelmia, kuten myos jotakuinkin hyvin kohdistettuja seulontaohjelmia.

Kun syntyméaa edeltavan ja oireellisen vaiheen seulontamenetelméat harvinaisten sairauksien
toteamiseksi mahdollistavat aikaisen ja tehokkaan ladkintdhoidon, ne olisi sovellettava, koska
ne voivat parantaa elaman laatua ja kestoa merkittavasti. Muita seulontaohjelmia tulisi ottaa
kayttoon osana julkista terveyspolitikkaa heti, kun kaytettavissa on yksinkertaisia ja luotettavia
testeja. Ennusteen ja kliinisen hoidon kvalitatiivinen ja kvantitatiivinen edistyminen herattda uu-
sia terveydenhoidollisia kysymyksia koskien yleistettyja ja kohdistettuja seulontakaytantoja joi-
denkin sairauksien toteamiseksi.
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Tieteen ja hoidon edistys herattda luonnollisesti suuria toiveita ja siitd odotetaan perinpohjaisia
muutoksia. Nykyiset julkiset ohjelmat harvinaisten sairauksien tutkimiseksi eivat kuitenkaan riita;
ladkkeiden kehittdminen pienen potilasmaaran hoitamiseksi pysyy hyvin vahdisena ja niin ikaan
puuttuu riittava ei-laékinnallinen terveydenhoito.

Hoidon ja huolenpidon yleisen vahyyden liséksi, ympéardiva psykologinen autiomaa aiheuttaa
yksittéisille potilaille ja vanhemmille erityista tuskaa. Joudut — tai lapsesi tai perheenjasenesi
joutuu — karsimaan ei vain sairaudesta, josta ei tiedeta juuri mitdan, vaan myos siita, etta ku-
kaan ei kasitd mitéa joudut — potilaana tai vanhempana — henkilékohtaisesti kestamaan jokapai-
vaisessa elamassasi. Pelkastaan sanan “ymmarran” kuuleminen, ja mahdollisuus jakaa kerto-
muksia ja neuvoja paivittaisista kokemuksistasi voi antaa valtavan avun. Toisinaan on mahdol-
lista jopa nauraa yhdessa tuskallisista tosiasioista ja siten laukaista kestamattoman jannityksen,
joka on osa harvinaisesta sairaudesta karsivan potilaan ja vanhempien arkielamaa, mutta tama
tarked& “varoventtiili” on mahdollinen vain, jos ensiksi tunnet tulleesi taysin ymmarretyksi, olevasi
taysin turvassa ja arvostelusta vapaassa ymparistossa. Taman takia potilaat ja vanhemmat ovat
muodostaneet erilaisia “oman avun tukiryhmi&@”. Potilaita ja my0s perheita ja hoitajia yhdistavia
tukiryhmia ja sdhkopostitse keskustelevia ryhmia aktiivisesti kaynnistavat ja edistavat potilasjar-
jestot voisivat olla arvokkaina vélineind maantieteellisen, sensorisen eristyksen ja harvinaisuu-
den kasittavan kolmoisongelman voittamiseksi.

Tassa riittamattoman tieteellisen tietamyskannan ja inhimillisen eristyksen ymparistéssa harvi-
naisesta sairaudesta karsivat potilaat ja heidéan perheensa tiedetdan olevan aktiivisempia kuin
tavallisista sairauksista karsivat potilaat, koska he ovat usein tulleet yhta tietaviksi — tai jopa tie-
tavammiksi — taudistaan kuin terveysammattilaiset, joiden on oletettu lieventavan heidan karsi-
myksiaan.

Harvinaisesta sairaudesta karsivien potilaiden ja vanhempien jarjestot on perustettu seuraukse-
na potilaiden ja heidéan perheenséa kokemuksesta joutua usein poissuljetuiksi terveydenhoitojéar-
jestelmista ja siten tulla pakotetuksi vastaamaan itse sairaudestaan. Tiedeyhteison riittdmatdn
tietdmys harvinaisista sairauksista ja kansallisten osaavien viranomaisten ja laédketeollisuuden
taholta naille sairauksille suotu vahainen huomio ovat johtaneet potilaiden ja vanhempien jarjes-
téjen perustamiseen. Harvinaisesta sairaudesta karsivien potilaiden jarjestdjen tarkoituksena on
koota, tuottaa ja levittdd vahainen nykytieto sairaudestaan ja saattaa potilaiden ja vanhempien
aanet kuuluviin. Heidan toimensa ovat jo varmistaneet edistyksen potilaille ja vanhemmille an-
nettavassa terveydenhoidossa ja sosiaaliavussa, hoitojen kehittdmisessa ja julkisen tietoisuu-
den lisdamisessa harvinaisista sairauksista. Joissakin tapauksissa erdat potilasjarjestét ovat
onnistuneet keraamaan varoja tutkimusprojektien rahoittamiseksi, joita muutoin ei olisi toteutettu.

"Harvinaiset sairaudet: terveydenhoidon harvinaisen prioriteetin ymmartaminen” 13/14
Eurordis, marraskuu 2005 — www.eurordis.org



» Harvinaisesta sairaudesta karsiva potilas on terveysjarjestelmien orpo, usein ilman di-
agnoosia, iiman hoitoa, ilman tutkimusta: siksi, ilman syyta toivoa®.

» Tassa vaikeuksien tayttamassa yleisessa kehyksesséa on korostettava, etté aina on jo-
takin hyodyllista tehtavissa jopa nykyisin, rajoittunein mutta lisdantyvin, tietamyksin ja
valinein: soveltaen uudelleen koulutusta ja kuntoutusohjelmia, askettéin luotuja ja hy-
vaksyttyja orpoladkkeitd, fysioterapian alalla tapahtunutta kehitysta, ravintoa ja ravitse-
musoppia, kivunhallintaa, psykologiaa, sairaalalaitteita, kehittyneitd terapioita, tiedon-
vaihtokaytantoja, ja kansalliset julkiset terveysjarjestelmat voisivat aikaansaada paljon
enemman harvinaisesta sairaudesta karsivien potilaiden elamanlaadun parantamiseksi
ja todennakdisen elinajan pidentamiseksi.

» Kansallisella tasolla erdat EU-jdsenmaat ovat kehittdneet harvinaisten sairauksien eri-
tyisia julkisia menettelytapoja: nama maat ovat Tanska, Ranska, Italia, Ruotsi, Espanja
ja Yhdistynyt kuningaskunta.

» EU-tasolla orpolaédketuotteita koskevien maaraysten liséksi, nykyiset ajatukset refe-
renssikeskuksista/verkoista asiantuntevuuden suurta keskittamistéa edellyttavien tervey-
dentilojen tutkimiseksi osoittaa EU:n paatdksentekijdiden kasvavaa tietdamysta niiden
harvinaisten sairauksien varsinaisesta eurooppalaisesta lisdarvosta, jotka luonnostaan
edellyttavat, ettd on ryhdyttava toimiin kansainvalisella tasolla. Referenssikeskukset
voisivat olla joko sairauskohtaisia, tai erikoistuneita harvinaisten sairauksien ryhmaan.
Terveyden ammattilaisten nykyiset ja kehittyvat verkot ja alustava laboratorioiden vali-
nen yhteistyd osoittavat, etta on jo olemassa joitakin parhaimpia toimintatapoja, joskin
ne ovat suppeita ja ne on jaettava ja levitettiva. Paatehtavana sailyy yha tutkimuksen
kehittaminen ja kannustaminen nykyisen tietamyksen lisddmiseksi, joka ei ole ldhes-
kaan riité harvinaisten sairauksien haasteiden kohtaamiseen.

EURORDIS-jérjestd

Harvinaisten sairauksien eurooppalainen jarjestd (EURORDIS) edustaa yli 200 harvinaisten sairauksien jarjestda 24 eri
maassa, kattaen yli 1 000 harvinaista sairautta. Jarjestd edustaa siten yli 30 miljoonan harvinaisesta sairaudesta karsi-
van potilaan aanta kautta Euroopan.

EURORDIS on potilaiden hallitseman liittoutuman muodostavien niiden harvinaisten sairauksien alalla toimivien potilas-
jarjestdjen ja henkildiden ei-valtiollinen jarjestd, jotka ovat omistautuneet harvinaisten sairauksien kanssa eléavien kaikki-
en ihmisten eldaménlaadun parantamiseen Euroopassa. Jarjestda tukevat sen jasenet, ranskalainen lihasdystrofia yhdis-
tys ('AFM Association Francaise contre les Myopathies), Euroopan komissio, yritysten saatitt ja terveysalan teollisuus.
EURORDIS perustettiin vuonna 1997. Lisatietoja EURORDIS-jarjestdsta ja harvinaisista sairauksista l0ytyy kotisivuilta:
http://www.eurordis.org

® “Avis et Rapports du Conseil Economique et Social”, edition 2001, Journaux officiels de la République Francaise.

"Harvinaiset sairaudet: terveydenhoidon harvinaisen prioriteetin ymmartdéminen” 14/14
Eurordis, marraskuu 2005 — www.eurordis.org



