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ERN-verkostot kokoavat
harvinaissairauksien
osaajat yhteen

« EU:n alaisuuteen on vuodesta 2017 alkaen perustettu yhteensa 24
harvinaissairauksien ERN-osaamisverkostoa. Kaikissa on vahintaan yksi
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suomalainen jasenkeskus.

- Verkostot auttavat tavoittamaan asiantuntijoita koko EU:ssa. Nain voidaan
parantaa esimerkiksi hyvin harvinaisia tauteja sairastavien potilaiden

yhdenvertaisuutta.

« Verkostot yllapitavat harvinaissairauksien potilasrekistereita, jotka auttavat
diagnostiikan ja hoidon kehittamista seka tutkimusta.

- Tavoitteena on integroida verkostot kiinteasti kansallisiin harvinaissairauk-
sien hoitoketjuihin yhdenvertaisen hoitoonpaasyn turvaamiseksi.

EUROOPAN unionin neuvosto antoi vuonna
2009 suosituksen toimista harvinaissairauk-
sien alalla (1). Suosituksen tavoitteena oli tun-
nistaa harvinaissairauksien osaamiskeskukset
EU-maissa ja luoda niiden kesken asiantunti-
javerkostoja harvinaissairauksien asiantunte-
muksen parantamiseksi ja laajentamiseksi.

Potilaiden vélista epdtasa-arvoa seka diag-
nostisen ja hoitokokemuksen epétasaista ja-
kautumista on etenkin epétavallisissa harvi-
naissairaustapauksissa. Huolimatta esimer-
kiksi monista asiantuntijajirjestéjen ympérille
muodostuneista osaajaverkostoista paikallinen
osaaminen ja kansainvéliset yhteydet saattoi-
vat olla sattumanvaraisia ja perustua enemmaén
henkilésuhteisiin kuin pysyviin rakenteisiin.

ERN-verkostojen tavoitteena on diagnostii-
kan ja hoidon osaamisen ja saatavuuden yh-
denvertaisuuden lisdédminen. Tama edellyttda
harvinaissairauksiin liittyvan tietouden levitta-
mistd ja osaamisen ja osaamiskeskusten tun-
nistamista EU:n alueella.

Verkostot suunniteltiin toimimaan ensisi-
jaisesti etdni: konsultaatiot toteutuvat asian-
tuntijapaneelien etdkokouksissa tai sahkoisilla
alustoilla. Perusajatuksena on, ettd hoito to-
teutuu potilaan kotimaassa ja vain poikkeusta-
pauksissa hinet ldhetetddan ulkomaiseen ERN-
keskukseen diagnostiikkaa tai hoitoa varten.
T4maA toimii erityisen hyvin Pohjoismaissa,
joissa julkisen sektorin sairaanhoidon palvelut
ovat korkeatasoisia ja kohtuullisin kustannuk-

LAAKARILEHTI 47-48/2023 VSK 78

sin potilaiden ulottuvilla.

Yhdenvertaisuuden parantaminen edellyt-
tda harvinaisuuden luomien erityishaasteiden
tunnistamista. Tavallisiin sairauksiin verrattu-
na harvinaissairaan hoitopolulle on vaikeampi
16ytéa sairauskokonaisuuden tuntevia ammat-
tilaisia.

Harvinaissairaus-termi voi olla potilas- ja
sairausryhmaélle my0s haitta: se saattaa luoda
mielikuvan terveydenhuollon kokonaisuuden
kannalta vihdmerkityksisesté sairausryhmaés-
td. Vaikka yksittdinen harvinaissairaus on har-
vinainen, kaikki harvinaissairaat yhdessé ovat
merkittdva potilasryhma ja jotain harvinaissai-
rautta sairastava potilas melko tavallinen.

Harvinaissairauksien hoito on yhteenlasket-
tuna kallista. On arvioitu, ettd yli 15 % yliopis-
tosairaaloiden kuluista liittyy harvinaissairauk-
sien diagnostiikkaan ja hoitoon (2).

Harvinaisverkostojen ty6hén kuuluu harvi-
naissairauksiin liittyvin tiedon levittiminen.
Samaa tiedotustyoti tekevit ERN-verkostojen
ja terveydenhuollon ammattilaisten lisdksi
kolmannen sektorin toimijat.

ERN-verkostot ja suomalaiset
jasenkeskukset

ERN-verkostoja on yhteensé 24, ja ne edusta-
vat laajasti erilaisia harvinaissairausryhmia.
Verkostot aloittivat toimintansa vuonna 2017
ja laajenivat vuonna 2019 jarjestetyn toisen
jasenhakukierroksen jalkeen.
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TAULUKKO 1.

ERN-verkostot

ERN Aihepiiri

ERN BOND Harvinaiset luustosairaudet

ERN CRANIO Kraniofasiaaliset rakennepoikkeamat; harvinaiset
KNK-sairaudet

Endo-ERN Harvinaiset endokriiniset sairaudet

ERM EpiCARE Harvinaiset epilepsiat

ERKNet Harvinaiset munuaissairaudet

ERN-RND Harvinaiset neurologiset sairaudet

ERNICA Harvinaiset rakennepoikkeavuudet

ERN LUNG Harvinaiset keuhkosairaudet

ERM Skin Harvinaiset ihosairaudet

ERN EURACAN Harvinaiset aikuisten kasvaimet

ERN EuroBloodhet Harvinaiset veritaudit

ERN eUROGEN Harvinaiset urogenitaalisairaudet

ERN EURO-NMD Harvinaiset neuromuskulaarisairaudet

ERM EYE Harvinaiset silmasairaudet

ERM GENTURIS Harvinaiset perinndlliset sydpaoireyhtymat

ERN GUARD-HEART Harvinaiset sydansairaudet

ERN ITHACA Synnynnaiset rakennepoikkeavuusoireyhtymat ja
kehitysvammaisuus

MetabERN Perinnélliset metaboliset taudit

ERM PaedCan Lasten sydpataudit

ERM RARE-LIVER Harvinaiset maksasairaudet

ERN ReCONNECT Harvinaiset sidekudossairaudet

ERN RITA Harvinaiset immuunipuutokset ja autoimmuuni-/

Suomalaiset yliopistosairaalat,
joissa verkoston ERN-keskus

Tyks
Hus

Konsartio: Hus, Oys ja Tyks
Kys, konsortio: Hus ja Oys
Hus

Konsortio: Hus, Oys, Tays
Hus

Konsortio: Hus, Oys, Tyks
Hus

Tyks, konsortio Hus ja Tays
Hus

Hus

Tays, konsortio: Hus, Oys ja Tyks
Hus

Tyks, konsortio: Hus ja Oys
Hus

Hus, Oys

Konsortio: Hus, Tays ja Tyks

Kys, Tays, Tyks, konsortio: Hus ja Oys
Hus

Konsortio: Hus, Oys ja Tyks
Konsortio: Hus, Oys ja Tyks

inflammaatiosairaudet
Lasten elinsiirrot
Harvinaiset verisuonisairaudet

ERN TRANSPLANT-CHILD
VASCERN

Suomella oli sosiaali- ja terveysministerién
johdolla tavoitteena saada vuoden 2019 haussa
tdydennettyé osallistumistaan ja saada kaikkiin
verkostoihin ainakin yksi suomalaiskeskus. Ko-
ronapandemian aiheuttaman merkittdvan vii-
véastyksen vuoksi toinen hakukierros valmistui
vasta 2021. Toisen kierroksen jalkeen ERN-ver-
kostoihin kuuluu yli 2000 osaamiskeskusta yli
500 sairaalasta 26 jisenmaasta.

Suomi ylsi tavoitteeseensa. Osa suomalaisis-
ta ERN-keskuksista on yhden yliopistosairaalan
keskuksia, osa useamman yliopistosairaalan
muodostamia konsortioita (taulukko 1).

ERN-verkostojen toimintaperiaatteet on ku-
vattu Terveyskyldan verkkosivuilla (3). Terveys-
kylédn sivustoilta on 16ydettdvissa linkit myos
kunkin ERN-verkoston omille verkkosivuille
(4). Suomalaisten ERN-keskusten yhteyshenki-
16t yhteystietoineen 16ytyvit Terveyskyla Prosta.

Verkostojen tavoitteet

EU-alueen ERN-verkostot toimivat harvinais-
sairausosaamisen parantamiseksi ja saavutet-
tavuuden lisddmiseksi tavoitteenaan yhdenver-

Hus
Hus

taisuuden toteutuminen seké diagnostiikassa
ettd hoidossa.

Verkostot keskittyvit neljaén osa-alueeseen:
diagnostiikkaa ja hoitoa késittelevien potilas-
konsultaatioiden jirjestdmiseen, harvinaissai-
rauksien hoitosuosituksien laatimiseen, diag-
nostiikan ja hoidon koulutuksiin seki potilasre-
kisterien luomiseen. My6s hoidon jatkuvuuden
turvaaminen elinkaaren kaikissa vaiheissa, esi-
merkiksi erilaisissa siirtymissé, on merkittdvan
kehittdmiskohde (5). Verkostojen toiminta ta-
pahtuu tyéryhmissé.

Kliinikoista koostuvat asiantuntijatyéryh-
maét laativat ja paivittdvét harvinaissairauksien
diagnostisia ja hoitosuosituksia osana ERN-ver-
kostojen toimintaa. Suosituksen laatimiseen
voi hakea rahoitusta verkostolta. Ty0ssé tulee
kéyttdd tunnettuja tiedonhakumenetelmi ja
hyodyntdd useamman kuin yhden maan asian-
tuntijoiden yhteistd ndkemystd. Tavoitteena
on suositusten riittdvén tihed péivitys tiedon ja
néyton karttuessa.

Koulutuksen jirjestdminen on myos tarked
tehtdva. ERN-verkostot voivat koordinoida eté-
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KUVIO 1.

Harvinaissairauksien diagnostiikka- ja hoitopolku
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Diagnostiikka ja hoito toteutetaan sairaus- ja potilaskohtaisesti perusterveydenhuollon ja erikoissairaanhoidon yhteistydna. Osa
harvinaissairauksista edellyttda yliopistosairaaloiden osallistumista diagnostiikan ja/tai hoidon jarjestamiseen. Yliopistosairaalat
konsultoivat tarvittaessa kansallisia ERN-keskuksia, ja tilanteen vaatiessa voidaan hyddyntaa kansallista asiantuntijaverkostoa tai
eurpoppalaisen ERN-verkoston osaamista jatkosuunnitelman laatimiseksi.

luentosarjojen jirjestdmisté ja rahoittaa yksit-
téisid keskuksia webinaarien jirjestimisessa.
Etdkoulutukset ovat yleensé osallistujille mak-
suttomia. Liséksi tuetaan pdivien tai viikkojen
mittaisten, kdytdnnoén koulutusta sisdltdvien
klinikkavierailujen jarjestimistd mydntamalla
rahoitusta toteutuksen kuluihin.

Harvinaissairauksien potilasrekisterit ovat
keskeistd ERN-toimintaa. Rekisterit sopivat
potilaiden méiirin seurantaan. Lisidksi pientd
ja kansallista harvinaissairauksien tietopank-
kia laajempi rekisteri mahdollistaa diagnos-
tiikkkaan, hoitoon ja hoidon laatuun liittyvin
tutkimuksen. Suppeimmillaankin rekisteri
voi siis auttaa tutkimustyota. Rekisterin kaut-
ta voidaan tunnistaa tiettya harvinaissairautta
hoitavat asiantuntijatahot Euroopassa ja luoda
yhteys esimerkiksi hyvin harvinaisen sairauden
hoitotutkimukseen. Rekisterit eivit sisélla yksi-
16ivié tietoja.

Jasenkeskusten osallistumisaktiivisuutta
seurataan verkostoissa. Vahintddn vuosittain
kerédtddn keskuskohtainen toimintaraport-
ti esimerkiksi kansallisen koulutuksen jar-
jestdmisestd, julkaisutoiminnasta ja potilas-
kontaktien méaadrasti. Verkostot edellyttavat
jasenkeskuksiltaan osallistumista verkos-
ton potilaspaneeleihin niin, ettd keskukset
esittelevit potilaita tai toimivat paneelissa
asiantuntijana. Lisdksi edellytetddn ty6ryh-
miin osallistumista.

Noin viiden vuoden vélein toteutetaan laa-
ja auditointi, jossa arvioidaan jisenkeskuksen
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toiminnan laatua paikallisesti ja toisaalta aktii-
visuutta osana verkostoa (6). Auditointiproses-
sion laaja ja yksityiskohtainen, ja jasenkeskuk-
set ovat esitténeet painokkaita vaatimuksia sen
sujuvoittamiseksi.

Toimintaperiaatteet
potilaskonsultaatiossa
Potilaan sairauden diagnostiikka ja hoito raken-
tuvat voimassa olevien hoitosuositusten ja hoi-
don porrastuksen mukaisesti hyvinvointialueil-
la sote-keskusten ja erikoissairaanhoidon yh-
teisty6nd. Harvinaissairauksien diagnostiikka
jahoidon suunnittelu edellyttavét usein yliopis-
tosairaalan konsultaatiota tai lihetett yliopis-
tosairaalaan, ja sielldkin tilanne voi edellyttia
ulkopuolisten asiantuntijoiden konsultaatiota.
Talloin tarvitaan kansallisen ERN-konsortion
tai keskuksen jarjestdim&a yhteisty6ta (kuvio 1).
ERN-jdsenet toimivat oman erikoisosaami-
sensa ja sairausryhménsé osaamiskeskuksina
jakoordinoijina alueillaan. Asiantuntemusta on
kuitenkin myos keskusten ulkopuolella.
Esimerkiksi Suomessa yhden erikoisalan
varsinainen ERN-jisenyys saattaa olla vain 1-3
sairaalalla, vaikka osaamista on huomattavas-
ti laajemmin. Tdmén vuoksi ERN-konsultaa-
tion ensivaihe on kotimaisten asiantuntijoiden
konsultoiminen kansallisen ERN-verkoston
jarjestimissé etdkokouksessa. Ndin vahvis-
tamme myds kansallista hoitoketjuamme ja
yhteistd osaamistamme tulevaisuutta varten.
Valtakunnallisen paneelin pohdinnan jilkeen
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voidaan péddtyd kysyméan neuvoa EU:n laajui-
sesta ERN-paneelista.

Kansallisen verkoston paneelin suosituksen
perusteella potilastapaus voidaan vieda kan-
sainviliseen verkostoon EU:n ylldpitdman tieto-
turvallisen Clinical Patient Management System
-alustan (CPMS) kautta. Tieto potilastapaukses-
ta siirtyy ERN-verkostolle, joka kutsuu kyseisen
harvinaissairausryhmén asiantuntijoita koolle.

Kisittely tapahtuu potilaan suostumuksen
perusteella, tunnisteettomana ja tietoturval-
lisesti. Asiaa voidaan késitelld etdyhteyspa-
neelissa kirjallisena konsultaationa tai etdko-
kouksessa keskustellen. Késittelystd laaditaan
yhteenveto CPMS-alustalle. Hoitava laakéari
tekee konsultaatiosta asiaankuuluvat potila-
sasiakirjamerkinnit sairaalan potilastietojér-
jestelméaén.

ERN-konsultaatioprosessi ei toistaiseksi so-
vellu kiireellisiin konsultaatioihin. Kansallisen
ja ERN-konsultaation jarjestimiseen tulee vara-
ta 1-3 kuukautta potilastapauksen tietojirjes-
telméidn syottdmisesti alkaen paneelin kokoon
kutsumiseen ja kisittelyn pdattymiseen.

EU rahoittaa ERN-verkostojen toimintaa ja
koordinoivaa henkil6kuntaa, mutta yksittiis-
ten ERN-keskusten toimintaan EU:n taloudel-
lista tukea ei ole ainakaan toistaiseksi saatavil-
la. Kansallisten potilaskonsultaatioiden kulut
jakautuvat kaikille osallistujille: potilastapausta
esittelevat hoitavat 1adkérit ja paneeliin osallis-
tuvat asiantuntijat kiyttdvat oman kotisairaa-
lansa tybaikaa.

Lopuksi
ERN-verkostot perustuvat kansallisen ja kan-
sainvélisen yhteistyon rakenteiden mééritte-
lemiseen. Ensisijainen tavoite on tuoda harvi-
naissairauksien osaaminen kaikkien harvinais-
potilaita hoitavien yksikéiden saataville.
Pitkén aikavilin tavoitteena on rakentaa ver-
kostojen piiriin toimivia ja ajantasaisia harvi-
naissairauksien rekistereitd. Ne mahdollistaisi-
vat harvinaissairauksien todellisen esiintyvyy-
den tutkimisen ja hoidon laadun seuraamisen
sekd harvinaissairauksienkin joukossa epéta-
vallisten sairauksien hoitotutkimusten toteut-
tamista EU:n alueella. Tirkeimpéné tavoittee-
naon integroida toiminta kiinteésti kansallisiin
palvelujirjestelmiin ja hoitoketjuihin. e

Potilasesimerkkeja harvinaisepilepsian
konsultaatio- ja hoitoketjusta
ERN-verkostossa

Potilas 1

Potilaan kohtausoireet alkoivat vastasynty-
neena. Niihin kuului mm. tajunnan hamarty-
minen ja hallitsematonta naurua. Lapsi
lahetettiin tutkimuksiin erikoissairaan-
hoitoon.

Aivojen magneettikuvauksessa havaittiin
hypotalamuksen hamartooma ja kliiniseksi
diagnoosiksi asetettiin gelastiset epileptiset
tajunnanhamartymiskohtaukset.

Epilepsialaakitys vahensi kohtauksien
esiintymista, mutta niita esiintyi edelleen.
Taman vuoksi paadyttiin konsultoimaan
yliopistosairaalan epilepsiakirurgista
tyoryhmaa.

Kohtausten luonnetta tarkennettiin video-
EEG:n avulla ja tehtiin lisakuvauksia.

Potilaalle tehdyssa epilepsiakirurgisessa
toimenpiteessa ei ollut mahdollista poistaa
koko hamartoomaa sen hankalan sijainnin
vuoksi.

Jatkossa potilastapausta pohditaan Suomen
kansallisessa epilepsiakirurgisessa etatyo-
ryhmassa, ja tdman jalkeen tapaus viedaan
ERN EpiCARE -verkoston epilepsiakirurgia-
etapalaveriin.

Pohdinnan tuloksena vaihtoehtoina ovat
hoidon jatkaminen Suomessa (lddkehoito,
leikkaus) tai potilaan lahettaminen esimer-
kiksi ruotsalaiseen EpiCARE-keskukseen
laserhoitoa varten.

Potilas 2

Ruotsalainen EpiCARE-keskus on diagnosoi-
nut potilaalla harvinaisen progressiivisen
tyypin 1 myoklonusepilepsian (EPM1). Tauti
on Ruotsissa hyvin harvinainen, mutta
kuuluu suomalaiseen tautiperintdon.
Suomessa on keratty tasta sairaudesta
littyen maailman laajin tutkimusaineisto.

EpiCARE-verkostossa jarjestetaan suoma-
laisten asiantuntijoiden toimesta EPM1-
taudin diagnostiikan ja hoidon etakoulutusta
muille verkoston jasenkeskuksille. Potilaan
tilannetta pohditaan suomalaisten johdolla
EpiCARE-verkoston etapalaverissa.
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