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Tiivistelma

Johdanto

Suomessa asuu arviolta yli 300 000 harvinaissairautta sairastavaa henkil6a. Harvinaissairaudet
ovat sairauksia, jotka esiintyvat korkeintaan viidelld 10 000:sta henkilostd. Harvinaissairauksilla
on usein merkittavid vaikutuksia potilaiden paivittdiseen eldmddn. Rajalliset hoitomahdollisuudet
javahdinen tieto sairaudesta voivat heikentaa potilaiden kokemaa hyvinvointia. Harvinaissairai-
den kokemuksia heiddn ladkehoidoistaan ei kuitenkaan tiettavasti ole tutkittu Suomessa. Taman
tutkimuksen tavoitteena oli kuvata harvinaissairaiden kokemuksia ladkehoidostaan Suomessa.

Aineisto ja menetelmat

Aineisto kerattiin avoimilla yksil6haastatteluilla. Osallistujat rekrytoitiin potilasjarjestdjen kautta
kutsukirjeelld ja pyytamallad tutkimukseen jo osallistuneita kertomaan tutkimuksesta verkostois -
saan. Aineisto analysoitiin aineistoldhtoiselld sisdllonanalyysilla.

Tulokset

Haastatelluilla (n = 20) oli hyvid kokemuksia ladkehoidostaan. Ladkehoidon saamista harvinais-
sairauteen pidettiin hyvdna asiana, samoin kuin ladkkeen annostelua kotona. Haastatellut haki-
vat itse tietoa lddkehoidoista ja jakoivat tietoa potilasyhdistysten kautta. He olivat sitoutuneita
ladkehoitoonsa ja olivat voineet vaikuttaa siihen. He kuitenkin kokivat, ettd potilaan on osattava
paljon lddkehoidostaan ja oltava aktiivinen saadakseen tarvitsemansa ladkehoidon. Samoin poti-
laalta vaaditaan aktiivisuutta oikean lddkehoidon selvittamisessa ja uusien ladkkeiden saamisessa
kayttdoonsa. Toisinaan vastuu omasta lddkehoidosta koettiin raskaaksi. Lisdksi lddkehoidon kat -
keamisesta oli huolta, ladkkeiden annosteluun liittyi haasteita ja 1adkehoidosta aiheutui haittoja.
Myos ladkehoidon kustannuksiin toivottiin helpotuksia.

Johtopaatokset

Harvinaissairailla on pddosin hyvid kokemuksia ladkehoidosta, mutta ladkehoitoon liittyvat hai-
tat, annostelun vaikeudet ja 1adkehoitojen kustannukset aiheuttavat huolta. Harvinaissairailla on
vahva ja monipuolinen rooli ladkehoidossaan. Lisda tietoa, tukea ja opastusta kuitenkin kaivataan.

Avainsanat: Harvinaissairaus, kokemukset, harvinaisladke, haastattelututkimus, lagkehoito
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Johdanto

Suomessa yli 300 000 asukkaan ja maailman
vdestOstd noin 3,5—-5,9 % on arvioitu sairasta-
van jotakin harvinaissairautta (Sosiaali- ja ter-
veysministeri6é 2019, Nguengang Wakap, ym.
2020). Eurooppalaisen madritelman mukaan
sairaus on harvinainen, mikali esiintyvyys
on korkeintaan viisi tapausta 10 000 henki-
164 kohti (Euroopan parlamentin ja neuvoston
asetus 141/2000). Harvinaissairauksia on tun-
nistettu jo 6000—8000 kappaletta (Sosiaali- ja
terveysministerio 2019). Harvinaissairaudet
voivat olla keskenddn hyvin erilaisia, mutta ne
ovat yleensa kroonisia parantumattomia sai-
rauksia (Nguengang Wakap, ym. 2020). Harvi-
naissairaille ja heidan perheilleen toteutetussa
kyselyssa yli 50 % kyselyyn vastanneista koki
sairaudella olevan vakavia tai erittdin vakavia
vaikutuksia paivittdiseen elamdan (Courbier ja
Berjonneau 2017).

Pitkdaikaissairailla monet sairauteen ja
ladkehoitoon liittyvat asiat voivat lisata poti-
laiden kuormitusta (Mohammed ym. 2016).
Ladkkeiden korkeat kustannukset ja asiointi
useissa terveydenhuollon toimipisteissd, joi-
den vdlilla voi olla pitka etdisyys, lisddvat poti-
laiden taloudellista taakkaa. Lisdksi perheen,
sosiaalisen ja terveydenhuollon tuen puute tai
riittdmattomyys voivat pahentaa lddkehoidon
aiheuttamaa kuormaa. Siksi ymmarrys hoi-
don perusteista ja toiveiden huomioiminen
helpottavat pitkdaikaissairaiden lddkehoi-
toon sitoutumista (Eriksson ym. 2018). Suo-
malaisessa Ladkebarometri 2021 -tutkimuk-
sessa haittavaikutukset tai lddkkeen tehotto-
muus olivat yleisimmin lIddkehoidon haasteena
reseptiladkkeiden kayttdjilla (Jyrkka ym. 2022).
Lisdksi ongelmaksi koettiin useiden ladkkei-
den yhtdaikainen kaytto ja ladkehoidon pitka-
aikaisuus.

Rajallisilla hoitomahdollisuuksilla ja tiedon
puutteella voi olla vakavia vaikutuksia potilai-
den ja heidan omaishoitajiensa hyvinvointiin
(Kesselheim ym. 2015). Harvinaissairaat etsi-
vatkin tietoa sairaudestaan ja sen hoidosta
aktiivisesti ja jakavat sitd (Stanarevic Katavic
2019). Terveydenhuollon ammattilaiset voi-
sivat auttaa haasteissa, joita harvinaissairaat
kohtaavat itsendisessd tiedonhaussa. Harvi-
naissairauksien neuvontapuhelimessa ammat-
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tilaiset voisivat auttaa harvinaissairaita tiedon
saannissa (Babac ym. 2018).

Harvinaissairauksien diagnosointiin,
ennaltaehkdisyyn ja hoitoon tarkoitettujen
ladkkeiden eli harvinaislddkkeiden korvat-
tavuuspadtosten kriteerit eroavat Euroopan
maissa (Euroopan parlamentin ja neuvoston
asetus 141/2000, Nicod ym. 2017). Harvinais-
ladkkeiden saatavuudessa ja potilaiden oma-
vastuuosuuksissa onkin suuria eroja Euroo-
passa (Sarnola ym. 2018). Rajallisten hoito-
vaihtoehtojen vuoksi harvinaissairaat ovat
valmiita ottamaan suurempia riskejd uusien
ladkkeiden kohdalla ja 1adkkeiden valmisteyh-
teenvedosta poikkeavalla kdyto6lla saadakseen
pienenkin hyddyn (Kesselheim ym. 2015). Poti-
laiden kokemuksia olisi tarked hyodyntdd har-
vinaisldadkkeiden elinkaaren kaikissa vaiheissa,
kuten korvattavuusneuvotteluissa (Young ym.
2018). Lisdksi harvinaissairaiden hoidon tulisi
olla potilaslahtoistd, ja potilaan raportoiman
laatu- ja vaikuttavuustiedon kerddmiseen tulisi
kehittda potilaille merkityksellisimpid vaiku-
tuksia huomioivia ty6kaluja (Slade ym. 2018).
Potilaiden kokemukset ovat erityisen tarkeitd
valittaessa hoitoa kahden teholtaan vastaavan
harvinaislddkkeen vililla (Kaiser ym. 2020).

Harvinaissairautta sairastavien kokemuksia
ja tarpeita on tutkittu, mutta tutkimukset ovat
usein liittyneet harvinaissairauden kanssa ela-
miseen ja sen hoitoon yleisesti (Khangura ym.
2016, Courbier ja Berjonneau 2017), kohdistu-
neet yksittdiseen sairauteen tai samankaltais-
ten sairauksien ryhmddn (Kaiser ym. 2020) tai
ne ovat koskeneet vain rajattua osaa lddkehoi-
dosta (Kesselheim ym. 2015, Young ym. 2018).
Harvinaissairaiden lddkehoidon kokemuksista
Suomessa ei ole tiettavasti tehty tutkimusta.
Tdman tutkimuksen tavoitteena oli kuvata har-
vinaissairautta sairastavien kokemuksia ladke-
hoidostaan Suomessa.

Aineisto ja menetelmat

Aineiston keruu

Tutkimukseen etsittiin henkil6itd, jotka sai-
rastavat yhta neljdsta tutkimukseen valituista
harvinaissairauksista (Taulukko 1). Nama sai-
raudet vaikuttavat eri kehon osiin, ja niiden
oireet ovat erilaisia. Osa sairauksista on perin-
nollisid ja osa ei-perinnéllisia. Sairaudet ilme-

Taulukko 1. Tietoa sairauksista, joita tdhan haastattelututkimukseen osallistuneet sairastavat
(Kainulainen ym. 2001, Ritvonen ja Schalin-Jdntti 2015, Malmivaara ja Elenius 2021, Pentikdinen 2022,
Pescador Ruschel jaVagar 2022).

Perinnollisyys

llmentyminen ja
eteneminen

Kohde-elimet ja
oireisto

Hoito Suomessa

Akromegalia

Vain harvoin
perinndllinen

Etenee usein hitaasti,
joten diagnosoidaan
yleensd useiden
vuosien viiveelld
keskimaarin 40—50
vuoden idssd

Aikainen diagnoosi
jatehokas hoito
mahdollistavat
|dhes normaalin
elinajanodotteen

Kasvojen ja raajojen
karkiosien kasvu

Liitdnnaissairauksina
mm.
kardiovaskulaarisia
sairauksia,
uniapneaa,
metabolian hairioita
jaluuston janivelten
oireita

Leikkaushoito ja
kasvuhormonitasoa
laskeva laakitys,
tarvittaessa
sadehoito

Lisaksi
liitannaissairauksien
hoito

Keuhko-
valtimoiden
verenpainetauti

Vain harvoin
perinnéllinen

Diagnosoidaan
keskimaarin
50—65-vuotiailla

Ennuste on usein
huono, mutta
riippuu taudin
vaikeusasteesta

Kohonnut
keuhkoverenpaine,
joka johtaa syddmen
oikean puolen
vajaatoimintaan

Muun muassa
endoteelireseptori-
antagonistit ja
fosfodiesteraasi-5-
inhibiittorit

Kystinen fibroosi

Resessiivisesti
periytyva
geenimutaatio

Ilmenee syntymasta
|dhtien

Elinianodote
onollut selvasti
normaalivdestoa
lyhyempi, mutta

sen uskotaan
nousevan uusimpien
ladkehoitojen myo6ta
osalla potilaista

Monielinsairaus,
joka vahingoittaa
erityisesti keuhkoja.

Lisdksi vaikuttaa mm.

haimaan, maksaan ja
suolistoon

Muun muassa
dornaasi alfa,
mikrobildadkkeet
haimaentsyymin
korvaushoito seka
ladkkeettomat
hoitomuodot,
joissakin
geenimutaatioissa
CFTR-
muuntajalddkkeet

Tavallinen
vaihteleva
immuunipuutos

Noin 20 %
perinnollisid

Oireet alkavat
yleisimmin
10—30-vuotiaana,
mutta usein sairaus
diagnosoidaan
useiden vuosien
viiveelld

Ladkehoito vdhentaa
tulehduksia ja

estdad tai hidastaa
litdnnaissairauksien
esiintymista

Toistuvat tulehdukset
erityisesti
poskionteloissa,
korvissaja
keuhkoputkessa seka
keuhkokuume

Liitdnnaissairauksina
autoimmuuni-
sairauksiaja
kohonnut sydpariski

Immunoglobuliini-
korvaushoito ja
mikrobiladkkeet

Lisdksi
litdnnaissairauksien
hoito
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Taulukko 2. Haastatteluissa kdytetyt kysymykset.

Minkalaisia Iddkehoitoja teilld on kdytdssa harvinaissairautenne ja liitdnnaissairauksien

hoidossa?

Minkalaisia kokemuksia teilld on harvinaissairautenne (ja liitdnnaissairauksien)

|55kehoidon osalta?

Miten tarpeenne harvinaissairautenne (ja liténnéissairauksien) laakehoidossa on

huomioitu Suomessa?

Mita ajattelette harvinaissairautenne (ja liitannéaissairauksien) ladkehoidosta

tulevaisuudessa omalla kohdallanne?

nevat eri idssd, etenevat eri tahdilla ja niitd hoi-
detaan erilaisilla 1ddkehoidoilla.

Aineisto kerattiin avoimilla yksilohaastat-
teluilla kdyttden mukavuusotantaa ja lumi-
pallo-otantaa (Elo ym. 2014). Haastatteluihin
tavoiteltiin viittd taysi-ikdistd ja tdysivaltaista
henkil6ad jokaisesta tutkimukseen valitusta
sairaudesta. Osallistujat rekrytoitiin ldhetta-
madlld kutsukirje sdhkdpostitse kahteen kertaan
potilasyhdistyksille (Aivolisdake-Potilasyhdis-
tys Sella ry, Suomen PAH-Potilasyhdistys ry,
Suomen CF-yhdistys ja Immuunipuutospoti-
laiden yhdistys ry), jotka ldhettivat sen jdsenil-
leen. Lisdksi haastatteluun osallistuneita pyy-
dettiin kertomaan tutkimuksesta omissa ver-
kostoissaan.

Tutkimuksen haastattelut suoritti ensim-
madinen kirjoittaja Teams- tai puhelinhaastat-
teluina koronaviruspandemian vuoksi syys-
kuu—marraskuu 2020 vélisend aikana. Haas-
tattelut nauhoitettiin osallistuneiden luvalla.
Haastattelujen kesto vaihteli 13 minuutista
tuntiin. Haastatteluissa kadytettiin apuna
Taulukon 2 mukaisia tutkimustavoitteeseen
perustuvia kysymyksid (Palonen ja Kylma
2022).
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Analysointi

Aineisto analysointiin aineistoldhtdisella sisal -
I6nanalyysilla (Elo ym. 2022). Haastattelu-
nauhoitteet kirjoitettiin tekstiksi ja samalla
tunnistetiedot pseudonymisoitiin (Tarhonen
2017). Ensin aineistoon tutustuttiin lukemalla
se 1api yleiskuvan saamiseksi (ensimmadinen
kirjoittaja). Analyysiyksikkona kaytettiin tut-
kimuskysymykseen vastaavaa ajatuskokonai-
suutta. Tamadn jdlkeen tunnistettiin aineistosta
tutkimustavoitteeseen liittyvat tekstikatkel -
mat, tiivistettiin katkelmat pelkistyksiksi (n =
1104), ryhmiteltiin sisdllllisesti samankaltai-
set pelkistykset alaluokiksi (n = 385), sisdllolli-
sesti samankaltaiset alaluokat edelleen yldluo-
kiksi (n = 144) ja edelleen pdaluokiksi (n = 48)
jayhdistaviksi luokiksi (n = 10) (Elo ym. 2022).
Aineisto kaytiin kertaalleen 1dpi kaikkien tut-
kimuskysymyksiin liittyvien tekstikatkelmien
tunnistamisen varmistamiseksi (Bengtsson
2016). Ensin ensimmainen kirjoittaja oli paa-
vastuussa analyysista, ja siitd keskusteltiin
seikkaperdisesti tutkimusryhmadssd eri analyy-
sivaiheissa ja tehtiin tarvittavat yhdessa sovitut
muutokset. Ndin pyrittiin lisddmaan analyysin
luotettavuutta (Elo ym. 2014).

Taulukko 3. Haastateltujen harvinaissairaiden kokemukset ladkehoidosta,

aineistosta tunnistetut yhdistdvat luokat (n = 10).

Ladkehoidon saaminen harvinaissairauteen

Laakehoidon vaikutus

Laakehoidon vaihtoehdoista tiedon saaminen

Ladkehoitoon saatu ohjaus
Laakkeiden annostelu
Ladkehoidosta aiheutuvat haitat
Ladkehoidon kustannukset
Potilaan rooliladkehoidossa
Sopeutuminen ladkehoitoon

Toiveet |ddkehoidolle

Eettiset nakokulmat

Tietosuojalainsddaddannon ja tutkimuseettis-
ten periaatteiden mukaisesti tutkimukseen
osallistuminen oli vapaaehtoista, luottamuk-
sellista ja perustui tutkittavan tietoon perus-
tuvaan kirjalliseen tai nauhoitettuun suulli-
seen suostumukseen (Euroopan parlamentin
janeuvoston asetus 2016/679 (7 artikla), Tut-
kimuseettinen neuvottelukunta 2019). Tutkit-
taville jaettiin tutkimustiedote, jossa kerrot-
tiin, mitd tietoja heistd keratddn ja mihin tietoja
kdytetddn, ennen kuin heidan tarvitsi paattaa
osallistumisestaan tutkimukseen (Euroopan
parlamentin ja neuvoston asetus 2016/679, 5
artikla). Tutkittavilla oli oikeus perua osallistu-
misensa ja suostumuksensa kesken tutkimuk-
sen. Tutkimukselle haettiin Helsingin yliopis-
ton ihmistieteiden eettisen ennakkoarvioinnin
toimikunnan lausunto. Toimikunta totesi lau-
sunnossaan 35/2020 tutkimuksen olevan tut-
kimuseettisen neuvottelukunnan antamien
ohjeiden mukainen ja eettisesti hyvaksyttava.
Tallenteet ja kirjallinen aineisto sdilytettiin
salasanoin suojatuilla tietokoneella ja muisti-
tikuilla. Aineisto havitetdan tutkimuksen val-
mistuttua ja sen julkaisemisen jalkeen.

Tulokset

Yhteensd 20 henkil6a osallistui tutkimukseen
(akromegalia n = 6, keuhkovaltimoiden veren-
painetautin = 2, kystinen fibroosin = 5, taval-
linen vaihteleva immuunipuutos n = 7). Haetut
viisi tdysi-ikdistd haastateltavaa tayttyi kaik-
kien paitsi yhden sairausryhmdn kohdalla.
Haastateltujen harvinaissairaiden kokemuk-
set ladkehoidosta sisdlsivdt kokemuksia ladke-
hoidon eri vaiheista alkaen lddkehoidon saami-
sesta harvinaissairauteen (Taulukko 3).

Ladkehoidon saaminen
harvinaissairauteen

Ladkehoidon saaminen harvinaissairauteen oli
haastateltujen mukaan hyva asia, silla ennen
oikeaa lddkehoitoa terveydentila oli ollut usein
vaikea. Oli hienoa, ettd harvinaissairauteen on
olemassa lddkehoito ja etta sitd sai. Harvinais-
sairauden ladkehoidosta oli hyvid kokemuksia
ja koettiin, ettd Suomessa on osaamista har-
vinaissairauksien ladkehoidosta. Ladkehoidon
saamiseen liittyi kuitenkin my0s haasteita.
Ladkehoidon saaminen oli saattanut viivds-
tya harvinaissairauden vaikean tunnistetta-
vuuden vuoksi, eika kaikilla hoitoon osallis-
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tuneilla ladkareilld ole ollut osaamista harvi-
naissairauden lddkehoidosta. Tdysin sopivien
ladkkeiden puuttuminen oli ongelma, ja uusia

l1adkkeitd on saatu kayttoon liian hitaasti.

"...se on se kaikkei hankalin ennen ku tdd tauti
loyty. -- Md aattelin, ettd ku md kdvin kaikennd-
kosistd vaivoista valittamassa, ni mdd aattelin, et

ne kohta laittaa mut psykiatrille..." [H10]

Ladkkeiden saamiseen luotettiin, koska
haastatellut olivat aina saaneet tarvitsemansa
ladkkeet, ladketilaukset olivat sujuneet hyvin
apteekin kanssa ja Suomen markkinoille oli
tuotu viimeisimmadt harvinaissairauteen
kehitetyt 1adkkeet heti. Samaan aikaan koet-
tiin myos huolta lddkehoidon katkeamisesta.
Huolta aiheuttivat l1ddkkeiden saatavuus tule-
vaisuudessa, lddkehoidon katkeaminen annos-
teluhaasteiden vuoksi, ladkehoidon katkea-
minen sairaalajaksolla ja selviytyminen ilman
lddkehoitoa. Ladkkeen korvattavuuden puuttu-
mista pidettiin myos riskind ladkehoidon kat-

keamiselle.

"..se vdhdn -- herdttdd -- ajatuksia --, et

miten sitte selvii, jos ei sitd saakaan..." [H17]

Ladkkeiden saamiseen apteekista liittyi toi-
sinaan haasteita. Jotkut ladkkeet oli tilattava
etukateen apteekkiin, eikd tilaaminen ollut aina
toiminut toivotusti. Ladkkeiden riittdavyys oli
siksi laskettava tarkasti lddkehoidon katkeami-
sen valttamiseksi. Lisdksi lddkkeiden toimitta-

missadannot koettiin hankaliksi.

"..vdhdn haastavaa, kun noi lddkkeet, osa
niistd tai mulla yksi niistd, on sen hintasta, ettd
md en saa siitd ku kuukauden ulos --. Et potilaalle
- - tehty -- mahdollisimman vaikeeks." [H4]

Haastatellut kokivat, ettd kaikki eivat saa
samanlaista lddkehoitoa. Ladkehoidon saa-
misen Kkriteerit olivat epdselvat, kaikki eivat
saaneet samoja ladkkeitd kdytt6onsd, ja Suo-
messa ei ollut yhtendisid linjauksia harvinais-
sairauden lddkehoitoon. Yhtendisid lddkehoito-
kdytdntoja saman harvinaissairauden hoitoon

pidettdisiin hyvanad asiana.

"Meiddn ei tarvii potilaiden vdlilld endd huu-
della, ettd -- mitd sulle tehdddn ja mitd lddk-
keitd sdd saat vaan -- yhtendistyy -- se hoito
ja -- varmaan saahan perusteitaki siihen, ettd
miks hoidetaan just tdlld tavalla eikd -- toisella

tavalla." [H6]
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Ladkehoidon vaikutus

Tehokkaan lddkehoidon 16ytdminen vei aikaa
ja oli haastavaa. Kuitenkin toimiva ladkehoito
loytyi lddkekokeilujen kautta. Joillekin sopivat
ladkeannokset 10ytyivdt nopeasti.

"'- - jotta saadaan tdmd annostus sopivaksi, ni
siind oli alkuun haasteita, ettd mikd -- oli mulle
-- mun tilanteeseen sopiva annostus..." [H13]

Ladkehoidosta oli hyotyd, silld se oli tehon-
nut ja parantanut elamaa ja jaksamista. Ladke-
hoito koettiinkin valttamattomaksi. Ladkehoito
oli myds mennyt parempaan suuntaan. Toi-
saalta jotkut kokivat, ettd ladkehoidon teho-
aminen vaati aikaa ja etta se ei tehonnut tay-
dellisesti.

"Olen hyvin tyytyvdinen Iddkehoitoon, joka on
-- sen lisdks, ettd se on poistanu oireita ni -- se
on antanu - - varmuutta..." [H12]

Ladkehoidon vaihtoehdoista

tiedon saaminen

Haastatelluilla oli halu tietda ladkehoidoista.
Haluttiin tietdd seka vaihtoehdoista ladkehoi-
dossa, ettd uusista lddkkeista. Potilaat hakivat
itse tietoa ladkehoidoista, ja tietoa ladkehoi-
doista jaettiin potilasyhdistysten kautta. Kui-
tenkin tiedonhaku harvinaissairauden ladke-
hoidoista oli toisinaan raskasta.

"...md en pidd -- itselldni sitd tietoa vaan md
toimin potilasyhdistyksessd ja tuolla meidn (sosi-
aalisen median) -ryhmdssd niin, ettd md jaan
niitd uutisia -- mitd tuolta lddkemarkkinoilta
tulee." [H4]

Koettiin, ettd ladkareiltd saa tietoa uusista
ldaakkeistd, silla harvinaissairautta hoitavat
laakarit ovat perilld 1adkehoidon kehityksestd
jaladkarit kertovat uusista ladkkeistd. Samaan
aikaan koettiin, ettei ladkareiltd aina saa tietoa
uusista lddkkeista, silld heilla ei aina ole tie-
toa niistd ja tiedon saaminen voi olla ladkarista
riippuvaista.

"..siitd me tullaan - - sen lddkdrin semmoseen
--, et miten se seuraa aikaa ja kuinka -- her-
kdsti se tarjoaa sulle jotain uutta valmistetta ja
sehdn on -- hdnen henkilokohtainen harkinta
tietysti, ku hdnen pitdis se alan ammattilainen
olla.." [H20]

Ladkehoitoon saatu ohjaus
Ladkehoitoon oli saatu ohjausta. Koettiin, ettd
ladkehoito on hyvin selked, 1adkevalmisteesta

saa tietoa ja ladkehoitoon on saatu ohjeita ja
kdytannon neuvoja. Tiedon myo6td oli synty-
nyt myos ymmarrys siitd, miten ladkevalinta
oli tehty omalla kohdalla.

"..sillon mua Iddkittiin hyvin - - keskussairaa-
lassa ja sain hyvdt lddkkeet --, ku md Idhin kotiin,
et sain neuvot..." [H18]

Vastakkaisesti jotkut kertoivat ladkehoi-
don ohjauksen olleen riittamdtonta. Alussa he
olivat saaneet riittdmattémadt ohjeet 1adkehoi-
toon, ladkkeista ei ollut riittavasti tietoa eika
apteekissa ollut osattu neuvoa harvinaislaak-
keistd kuten muista lddkkeista.

"...ei saanu vastauksia keltdcdn, muuta ku sitte
lddkdriltd --. Eikd silldkddn -- oo sitd vastaan-
ottoaikaa. Se on rajallinen aika, ettd mitd sielld
voi kyselld..." [H16]

Laakkeiden annostelu

Ladkkeiden annosteluun liittyi kokemuk-
sia ladkkeiden suuresta maarastd, ladkkeiden
annosvaleistd, annostelun mielekkyydestd ja
annostelun haasteista. Haastatellut kokivat
tarvitsevansa paljon ladkkeitd, ja suuri 1aa-
kemdarad oli aiheuttanut vaivaa. Haastatel-
lut eivat haluaisi kdyttaa suurta ladkemaddraa.
Osalla ladkemaard oli lisdantynyt. Jotkut olivat
onnellisia siitd, etteivat tarvinneet paljon ladk-
keitd, ja ladkemddrdn vahentymista pidettiin
hyvana asiana samoin kuin pienempadn 1aa-
keannokseen pddsemista.

"...joka kontrollikédynti protestoin sitd, etteiké
jotain vois jdttdd pois, mutta jotenki tuntuu, et
koko ajan tulee vaan lisdd..." [H13]

Ladkkeiden annosvalit koettiin tiheiksi, ja
jotkut olivat kiitollisia pidemmadstd annosva-
listd. Ladkeannosten ottaminen vaati muista-
mista, vaikkakin haastateltujen mukaan muis-
taminen sujui. Joidenkin ladkkeiden annoste-
lun pystyi rytmittamaan niin, ettd potilaat pys-
tyivat matkustamaan ilman ldadkkeita.

"Nditte uusien lddkkeiden kans nyt joutuu
oleen - - hdlyytykset koko ajan puhelimessa, ettd
muistaa, ettd nyt on taas lddkkeiden ottoaika, et
kyl ne muuten unohtuis..." [H19]

Osa haastatelluista ei pitdnyt lddkkeen
annostelua kovin epamiellyttdavana. Ladkkeen
annostelu oli sujunut hyvin, ja annostelu oli
kehittynyt. Ladkkeen annostelu kotona koet -
tiin hyvaksi asiaksi. Ladkkeen vaihto tervey-
denhuollossa annosteltavasta kotona annos-

teltavaan lisdsi vapautta, silld kotona annos-
telun aikataulua pystyi kontrolloimaan. Lisdksi
ladkkeen itsendinen annostelu mahdollisti
matkustelun. Jotkut kokivat, ettei terveyden-
huollon yksikdssd lddkkeen annostelussa kdy -
minenkadn ole liian ikdvaa.

"Ja mun mielestd se on aika hieno, ettd mis-
sddn vaiheessa ei oo sitd tyrmditty, kun oon ldd-
kdrinki kanssa keskustellu siitd, ettd se on laitettu
tddlld kotona, ni hdn ei oo koskaan -- mitenkddn
sitd vastustanu tai tyrmdnny..." [H7]

Jotkut kokivat lddkkeen annostelun epa-
miellyttdavdksi. Annostelun kokeminen ika-
vaksi saattoikin viivastyttda 1adkityksen aloi-
tusta, ja joitakin lddkkeen itsendinen annos-
telu jarkytti alkuun. Ladkkeen annostelu terve-
ydenhuollon yksikdssa ei ollut mieluista, ja se
oli hankalaa potilaalle. Ladkkeen annosteluun
liittyi my0s teknistd hankaluutta. Lisaksi lddk-
keen annostelu muiden ndhden herédtti ham-
mennystd muissa ihmisissa.

"...se on ikdvd toimenpide, eihdn se mukavaa
ole.." [H2]

Laakehoidosta aiheutuvat haitat
Haastatellut kertoivat ladkehoidon aiheutta-
mista haitoista, joita olivat lddkehoidon vaa-
tima aika, 1adkkeiden haittavaikutukset ja 1aa-
kehoidon sdilytykseen liittyvat haasteet. Laa-
kehoidon koettiin vaativan paljon aikaa, 1adk-
keen annostelun keston koettiin vaihtelevan ja
ladkityksen rajoittavan vapautta. Ladkehoito
olikin rytmitettdva muuhun eldmdan. Joiden-
kin haastateltujen mukaan ladkehoidon toteut-
taminen ei endd vienyt niin paljon aikaa.

"...(lddkkeen nimi) (annosteltiin) aamulla plus
illalla kumpanakin aikana tunti, siind meni kaks
tuntii pdivdssd siihen..." [H3]

Ladkehoidosta aiheutui haittavaikutuk-
sia ja haittavaikutuksista edelleen lisdharmia.
Lisdksi ladkkeiden mahdolliset haitat aihe-
uttivat huolta, eika potilaan kokemia haittoja
uskottu heti. Ladkehaittojen vdhentamiseen
oli kuitenkin keinoja, ja l1ddkkeen annostelu-
tekniikka vaikutti ladkkeen aiheuttamiin hait-
toihin. Jotkut haastatelluista kokivat, etta keho
oli sietdnyt ladkehoitoa, haittavaikutus poistui
ladkevaihdon my6ta tai ladkkeiden mahdolliset
haitat eivdt huolestuttaneet.

"..mulla -- ainaki tullee ripuli -- vdlilld, -- et
oon sielld (hoitajalle) ja lddkdrilleki sanonu siitd,
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ettd mulle tullee tuosta lddkkeestd ripuli vdlilld,
mutta se on varmaan -- sen sivuvaikutus mulla..."
[H14]

Haastatellut kertoivat, ettd ladkkeen annos-
teluun kotona tarvittiin iso annostelulaite ja
ladkkeiden kylmasdilytys oli hankalaa. Ladke-
hoidon vaatima tila vaikeutti myds matkus-
telua, ja 1adkkeiden kanssa oli ollut haasteita
lentokentalla. Jotkut kuitenkin kertoivat, etta
ladkkeet saa mukaan matkoille.

"Ja sitte - - tuo (lddkkeen nimi) on siind mieles
kiva lddke, ettd sen voi sdilyttdd - - huoneenldm-
mossd. Se oli aina ennen, mddki teen reissuhom-
mia, niin oli hankalaa niiden lddkkeiden kans, --
piti -~ pdivdnsd rytmittdd - - tai reissunsa niin,
ettd oli kylmdlaukut tai sitte, ettd oli kotona --.
Mutta nyt -- voi ldhtee ulkomailleki --." [H15]

Laakehoidon kustannukset
Harvinaissairauden ladkehoidon tietyt 1adkkeet
koettiin kalliiksi, minka vuoksi lddkkeen hin-
nasta tulisi kertoa ladkehoitoa suunniteltaessa.
Jotkut kokivat ladkehoidon aloituksen viivas-
tyneen lddkkeen kalleuden vuoksi. Erityisesti
alkuvuodesta lddkekustannukset olivat korkeat.

"...sehdn on monelleki tiukka paikka, jos ei ole-
kaan -- rahaa kuuttasataa heti siin vuoden alus..."
[Hi)

Ladkkeiden korvauspadtoksiin oli tyyty-
mattomyyttd. Korvauksen puuttuminen 1adk-
keistd hammensi ja 1ddkkeiden korvattavuuden
kanssa oli ollut ongelmia. Uusien ldadkkeiden
korvauspadtoksia ei pidetty johdonmukaisina
ja uusien harvinaisladkkeiden korvattavuus-
neuvotteluihin oli tyytymattomyytta.

"...se on tavalliselle tallaajalle melko epdisel-
vdd, ettd mitd (korvataan) ja mitd ei. Et esimer-
kiks ku mulla on osteoporoosi, niin D-vitamiini ja
kalkki, sen se korvaa, mut sit jos lddkdri kirjottaa
esimerkiks Voltaren geelid, ku mulla on niska --
kipuja, ni sitd se ei korvaakaan." [H9]

Toisaalta lddkkeiden korvausjarjestelmaan
oli myo0s tyytyvaisyytta. Oli kiitollisuutta 1aa-
kehoidon korvauksesta ja korvausjdrjestelman
koettiin kehittyneen parempaan suuntaan.
Lisdksi jotkut kertoivat, ettei ladkekorvausten
kanssa ollut ollut vaikeuksia.

"Ja nyt viimesin askel on ollu se, et ei oo tar-
vinnu tdyttdd mitddn valtakirjaakaan vaan on
heti - - maksettu se maksukatto, eikd oo tarvinnu
mitdcdn allekirjottaa ees, ettd tdssd on menty koko
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ajan parempaan ja helpompaan ja kdtevimpddn
suuntaan.” [H7]

Potilaan rooliladkehoidossa
Haastatellut olivat sitoutuneita lddkehoitoonsa
ja olivat voineet vaikuttaa siihen. Heiddn tar-
peensa harvinaissairauden ladkehoidossa oli
huomioitu hyvin. Toisaalta koettiin, etta poti-
laan on osattava paljon lddkehoidostaan ja
neuvottava terveydenhuollon ammattilaisia.
Potilaalla oli my6s vastuuta omassa lddkehoi-
dossaan, ja toisinaan vastuu koettiin raskaaksi.
Lisdksi potilaan oli oltava aktiivinen saadak-
seen tarvitsemaansa ladkehoitoa, oikean laa-
kehoidon selvittamisessd, uusien ladkkeiden
saamisessa kdyttoon ja asianmukaisen ladke-
hoidon varmistamisessa. Samalla koettiin, ettei
potilaan pitdisi joutua huolehtimaan virheet-
tomyydesta lddkehoidossaan.

"...sitte kysytty aina omalta lddkdriltd, jokka
ei vdlttdmadittd oo ollu perilld uusimmista tuulista
- -, ettd oisko timmostd mahollista saaha..." [H11]

Sopeutuminen ladakehoitoon

Haastatellut olivat sopeutuneet ja rutinoitu-
neet ladkehoitoonsa. Jotkut kertoivat kapinoi-
neensa alkuun suurta ladkemaddraa vastaan ja
joutuneensa valilld pakottamaan itsensa otta-
maan ladkkeet. Oli my0s vasymistd ladkkeen
annosteluun.

".vdlilld tuntuu, ettd -- meinaa vdsyd - - sii-
hen, ettd ei yhtddn jaksais, ettd -- en mind jaksa
tdtd alakaa laittamaan, mutta sitte vaan aattelee,
ettd kylld mind tdmdn teen mieluummin, ku md
oon sairas..." [H14]

Toiveet ladkehoidolle
Haastatellut toivoivat lIddkehoidon kehittyvan,
jotta ladkkeen annosteluun saataisiin paran-
nuksia ja ladkevalmisteisiin parempia ominai-
suuksia. Uusia ldadkehoitoja odotettiin ja uutta
tehokkaampaa ldadkehoitoa toivottiin. Ladke-
hoidon uskottiin kehittyvan ja koettiin, etta
ladkehoitoon on tulossa uutta. Omaan ladke-
hoitoon toivottiin muutosta, ja jotkut mietti-
vat, parjaisivatkdo myéhemmin ilman ladkehoi-
toa. Samaan aikaan nykyisestd lddkehoidosta
toivottiin enemman hyé6tya.

"Ettd tarviiko sitd hoitoa loppueldmdn vai
voidaanko sitd jossain vaiheessa esimerkiks --
kokeilla olla ilman hoitoa..." [H5]

Ladkkeille toivottiin hyvda saatavuutta.
Toivottiin, ettd ladkettd saataisiin tulevaisuu-
dessakin ja ettd uusimmat harvinaisladkkeet
saadaan kdyttoon Suomeen. Ladkekustannuk-
siin toivottiin helpotuksia. Ladkehoidon toivot-
tiin sujuvan hyvin tulevaisuudessa.

"...pddllimmdisend - - toive - -, ettd ne uudetki
lddkkeet, ettd jos ne pddsis ainaki kokeilemaan..."
[Hi9]

Jotkut haastatelluista eivat uskoneet 1aa-
kehoitonsa muuttuvan. Ladkehoidon ajateltiin
jatkuvan samanlaisena tulevaisuudessa, sopi-
via uusia ldadkkeitd ei ollut viela tulossa ja 1aa-
kehoitoon ei uskottu keksittavan mitddn mul-
listavaa.

"..md luulen, et mdd meen varmaan tdlld
perussetilld mitd nyt on menny, et -- ei -- 00
tulossa mittdd uutta tai -- ainakaa mittdd paran-
tavvaa mun kohalle." [H11]

Pohdinta

Tutkimukseen osallistuneilla oli paljon hyvid
kokemuksia ladkehoidosta, kuten ladkehoi-
dosta saatu hyoty, luottamus lddkkeiden saa-
miseen, ladkehoitoon saatu ohjaus ja tyytyvai-
syys ladkkeiden korvausjdrjestelmddn. Haasta-
telluilla oli my®s toiveita lddkehoidolle. Toiveet
liittyvat olemassa olevien lddkkeiden parante-
luun, uusien ladkkeiden kehittamiseen, ladk-
keiden saatavuuteen ja ladkekustannuksiin.
Tutkimuksen tulosten perusteella harvinais-
sairaille lddkkeiden itsendinen annostelu ja
annostelun helppous tuovat vapautta. Haasta-
tellut kertoivat myos lddkehoitoihin liittyvista
ongelmista, kuten lddkkeiden haittavaikutuk-
sista ja monildakityksen tuomista haasteista.
Naiden kokemusten huomioon ottaminen on
tarkedd, kun tavoitellaan potilasldhtoistd hoi-
toa.

Tutkimuksemme mukaan tietoa ja osaa-
mista harvinaissairauksista ei vield ole riit-
tavdsti Suomessa. Harvinaissairaan on oltava
aktiivinen oikean lddkehoidon selvittdmisessa
jauuden lddkehoidon saamisessa. Samanlaisia
tuloksia on raportoitu myos Harvinaisten sai-
rauksien kansallisessa ohjelmassa 2019—2023
(Sosiaali- ja terveysministeri6 2019). Tutki-
muksemme osoitti, ettd harvinaissairaat ovat
kiinnostuneita ja aktiivisia osapuolia sairau-

tensa ladkehoidossa, hakevat aktiivisesti uutta
tietoa ja jakavat sitd potilasyhdistysten kautta.
Harvinaissairaiden aktiivisuus sairautensa hoi-
toon liittyvan tiedon haussa ja jakamisessa on
huomattu aiemmissakin tutkimuksissa (Kes-
selheim ym. 2015, Stanarevic Katavic 2019).

Haastatellut kertoivat ladkehoidon ongel-
miksi esimerkiksi ladkehoitoihin liittyvat hait-
tavaikutukset ja oman ladkehoidon suuren 1da-
kemaddrdn. Haittavaikutusten ja monilaakityk-
sen on osoitettu olevan yleisimpid ladkehoidon
ongelmia reseptilddkkeiden kayttdjilla Suo-
messa (Jyrkka ym. 2022). Ladkkeiden haitta-
vaikutukset eivdt olleet ainoa ladkehoidon
haitta, vaan myo0s lddkehoidon vaatima aika
ja ladkehoidon sailytykseen liittyvdt haasteet
koettiin ongelmaksi. Muita ongelmia olivat
tihedt annosvalit, 1adkkeen annostelun epa-
miellyttavyys ja lddkehoidon kustannukset.
Yhtd harvinaissairautta koskevassa tutkimuk-
sessa potilaalle tarkeimmiksi tekijoiksi lddke-
hoidossa tunnistettiin muun muassa sivuvai-
kutukset, hoidon vaatima aika, annosvilit ja
kustannukset (Kaiser ym. 2020). Nama tut-
kimustulokset ovat hyvin ldhelld oman tutki-
muksemme tuloksia.

Tutkimuksemme toimii avauksena jatko-
tutkimuksille, joissa on mahdollista selvittda
kokemuksia lddkehoidosta myds laajemmin
muita harvinaissairauksia sairastavilla. Esi-
merkiksi kyselytutkimuksella voitaisiin tavoi-
tella laajempaa potilasjoukkoa. Tutkimukses-
samme keskityttiin kokemuksiin ladkehoi-
dosta. Yleisesti hoitoon liittyvat kokemukset
rajattiin tutkimuksen ulkopuolelle. Aineistossa
oli my6s kokemuksia potilaan kohtaamisesta,
terapian ja tuen tarpeesta, lddkkeettomistd
hoidoista seka ladkari- ja apteekkipalveluista.
Ndistd aiheista tarvitaan vield tutkimusta.

Tdmadn tutkimuksen vahvuutena on siitd
saatu uusi, ajantasainen ja tarked tieto suoma-
laisten harvinaissairautta sairastavien potilai-
den kokemuksista. Tutkimukseen sopivia har-
vinaissairaita on vdahdn, ja lumipallomenetelma
helpotti heiddn tavoittamistaan, vaikka mene-
telmdan liittyykin riski osallistujien valikoitu-
misesta (Harju ym. 2022). Puhelinhaastatte-
lussa voidaan havita haastattelujen kestossa
jayksityiskohtien mdarassd kasvokkain haas-
tattelulle (Palonen ja Kylma 2022). Toisaalta
puhelinhaastattelussa voidaan saada kasvok-
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kain haastattelua rikkaampi aineisto (Harju
ym. 2023), erityisesti, jos keskusteltavat asiat
ovat arkoja ja niista keskusteleminen kasvok-
kain on vaikeaa. Koronaviruspandemian ja pit-
kien etdisyyksien vuoksi haastattelujen toteut-
taminen etd- ja puhelinhaastatteluina helpot-
tivat osallistumista. Non-verbaalisen viestin-
ndn tulkitsemisen merkitys oli vdhdinen tassa
tutkimuksessa (Palonen ja Kylma 2022).

Haastattelujen rajallisen mddran vuoksi on
mahdollista, etta tulokset eivat kuvaa kaikkia
mahdollisia kokemuksia valittuja harvinais-
sairauksia sairastavien lddkehoidosta (Elo ym.
2014). Toisaalta osallistujamaard laadullisessa
tutkimuksessa on yleisesti pieni (Curtis ja Kee-
ler 2022). Osallistujamadrasta huolimatta tut-
kimukseen onnistuttiin kerddmaan varsin rikas
aineisto, josta kertoo pelkistysten maard (n =
1104) eli aineistossa oli ndin paljon merkityk-
sellisid ilmaisuja. Tutkimusaineiston analyy-
sista keskusteltiin sadnnéllisesti koko tutki-
musryhmén kanssa. Tdma lisdsi analyysin luo-
tettavuutta (Elo ym. 2014).

Johtopaatokset

Harvinaissairailla on hyvid kokemuksia ladke-
hoidosta Suomessa. Harvinaissairaiden saama
ladkehoito on pddosin ollut hyvaa, mutta tie-
toa harvinaissairauksista ja niiden hoidosta
kaivataan lisda seka potilaiden kayttoon etta
ammattilaisille. Kdytettyihin 1ddkkeisiin ja
ladkekorvausjdrjestelmddn oltiin padosin tyy-
tyvaisid, vaikka lddkehoitojen kustannukset ja
ladkehoitoon liittyvat haitat ja annostelun vai-
keudet aiheuttavat myos huolta. Harvinaissai-
railla on vahva ja monipuolinen rooli 1ddkehoi-
dossaan, mutta he kaipaavat silti tukea ja opas-
tusta lddkehoitonsa toteuttamiseen. Uusien
ladkehoitojen ja muiden ldadkehoitoa helpot-
tavien innovaatioiden kehittamistd toivotaan.
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Introduction

There are roughly over 300 000 patients with a
rare disease living in Finland. Rare diseases are
diseases that affect five people out of 10 000
at most. Rare diseases often have a significant
impact on patients' daily life. Limited treat-
ments and lack of knowledge can have serious
effect on well-being experienced by patients.
To our best knowledge, there is no research
conducted in Finland on the experiences on
pharmacotherapy of patients with a rare dis-
ease. The aim of this study was to describe the
experiences on pharmacotherapy of patients
with a rare disease in Finland.

Methods

Data was collected using open interviews. The
participants were recruited via an invitation
letter emailed to patient organisations and by
asking participants to promote the study in
their networks. Data was analysed using induc-
tive qualitative content analysis.

Results

Participants (n = 20) had mainly good expe-
riences on their pharmacotherapy. Receiving
medication for a rare disease was considered
positive, as was administrating medicines at
home. Participants actively sought information
and shared it through patient organisations.
Participants were committed to their pharma-
cotherapy and have had a chance to effect on it.
However, participants felt that patients must
know a lot about their pharmacotherapy and
be active in getting the pharmacotherapy they
needed, in finding the right medication and in
getting new medicines. Sometimes they felt
their responsibility over their own pharmco-
therapy strenuous. There were also concerns
on the access to medication, administrating the
medicine and on the adverse effects. In addi-
tion, alleviations to medication costs were
desired.

Conclusions

Participants have mainly good experiences of
pharmacotherapy, but adverse effects, difficul -
ties in administrating medicine and the costs
of medication cause concern. Patients have a
strong and versatile role in their pharmaco-
therapy. However, more knowledge, support
and guidance are needed.

Keywords: Rare disease, experiences, orphan
medicine, interview study, pharmacotherapy

Sidonnaisuudet

Ei sidonnaisuuksia.

Kiitokset

Tama tutkimus on tehty osana apteekki- ja sai-
raalafarmasian erikoistumiskoulutusta. Kir-
joittajat kiittavat kaikkia haastateltuja osallis-
tumisesta ja osastonylilddkari Mikko Seppastd
avusta tutkimuksen toteuttamisessa.

Suomen Farmasialiittory © 4/2023 Vol.39 Dosis 433


mailto:henna.pesonen@ya.fi

Kirjallisuus

Babac A, Frank M, Pauer F, ym:
Telephone health services in the
field of rare diseases: a qualitative
interview study examining the needs
of patients, relatives, and health
care professionals in Germany. BMC
Health Serv Res 18: 99, 2018

Bengtsson M: How to plan and
perform a qualitative study using
content analysis. NursingPlus Open
2: 8-14, 2016

Courbier S, Berjonneau E: Juggling
care and daily life: The balancing
act of the rare disease community.
EURORDIS, 2017

Curtis A, Keeler C: An introduction
to qualitative methods for the nurse
researcher. Am J Nurs 122: 52—56,
2022

Elo S, Kaddridinen M, Kanste O,

Polkki T, Utriainen K, Kyngds H:
Qualitative Content Analysis: A Focus
on Trustworthiness. SAGE Open 4(1),
2014

Elo S, Kajula O, Tohmola A,
Kaaridinen M: Laadullisen
sisdllénanalyysin vaiheet ja
eteneminen. Hoitotiede 34: 215—225,
2022

Eriksson V, Skullbacka S, Kiiski A,
Pohjanoksa-Madntyld M, Airaksinen
M: Pitkdaikaissairaiden ndakemyksia
omasta ja terveydenhuollon
ammattilaisten osallistumisesta
ladkehoitonsa toteutukseen. Dosis
34:130-147, 2018

43[.. Dosis Vol.39 4/2023 © Suomen Farmasialiitto ry

Harju E, Haapa T, Torndava M,
Rissanen M-L, Kylma J: Vaikeasti
tavoitettavat ja piilossa olevat
tutkittavat hoitotieteellisissa
tutkimuksissa. Hoitotiede 35: 178—
193,2023

Jyrkka J, Ruotsalainen J, Himeen-
Anttila K: Ladkebarometri 2021.
Ladkehoidon kuormittavuus
arjessa. Fimea kehittdd, arvioi ja
informoi -julkaisusarja 3. Ladkealan
turvallisuus- ja kehittdmiskeskus
Fimea, Kuopio 2022

Kainulainen L, Nikoskelainen J,
Ruuskanen O: Diagnostic findings
in 95 Finnish patients with common
variable immunodeficiency. J Clin
Immunol 21: 145-149, 2001

Kaiser K, Yount S, Martens C, ym.:
Assessing preferences for rare
disease treatment: Qualitative
development of the paroxysmal
nocturnal hemoglobinuria patient
preference questionnaire (PNH-
PPQO). Patient Prefer Adherence 14:
705-715, 2020

Kesselheim A, McGraw S, Thompson
L, O'Keefe K, Gagne J.: Development
and use of new therapeutics for

rare diseases: View from patients,
caregivers, and advocates. Patient 8:
75—84, 2015

Malmivaara K, Elenius V: Kystisen
fibroosin uudistuva ladkehoito.
Suomen Ladkarilehti 76:
2220—2224,2021

Mohammed M, Moles R, Chen T:
Medication-related burden patients’
lived experience with medicine: a
systematic review and metasynthesis
of qualitative studies. BMJ Open 6(2):
€010035, 2016

Nguengang Wakap S, Lambert D, Olry
A, ym: Estimating cumulative point
prevalence of rare diseases: analysis
of the Orphanet database. Eur ] Hum
Genet 28(2): 165—173, 2020

Nicod E, Berg Brigham K, Durand-
Zaleski I, Kanavos P: Dealing with
uncertainty and accounting for social
value judgments in assessments of
orphan drugs: Evidence from four
European countries. Value Health 20:
919-926, 2017

Palonen M, Kylmad J: Avoin
haastattelu ja teemahaastattelu
aineistonkeruumenetelmina
laadullisessa hoitotieteellisessa
tutkimuksessa. Hoitotiede 2022, 34:
281-29/, 2022

Pentikdinen M: Kohonnut
keuhkoverenpaine:
keuhkovaltimoiden verenpainetauti
jakrooninen tromboembolinen
pulmonaalihypertensio. Ladkarin
kasikirja. Kustannus Oy Duodecim,
Helsinki, 2022

Pescador Ruschel M, Vaqar S:
Common variable immunodeficiency.
StatPearls. StatPearls Publishing,
2022

Ritvonen S, Schalin-Jantti C:
Akromegalia - oireista varhaiseen
diagnoosiin ja hoitoon. Suomen
ladkarilehti 70: 3447—-3451, 2015

Sarnola K, Ahonen R, Martikainen J,
Timonen J: Policies and availability of
orphan medicines in outpatient care
in 24 European countries. Eur J Clin
Pharmacol 74: 895—902, 2018

Slade A, Isa F, Kyte D, ym.: Patient
reported outcome measures in
rare diseases: a narrative review.
Orphanet J Rare Dis 13(61): s13023-
018-0810-%, 2018

Sosiaali- ja terveysministerio:
Harvinaissairauksien kansallinen
ohjelma 2019—2023. Sosiaali- ja
terveysministerion raportteja ja
muistioita 2019:49. Sosiaali- ja
terveysministerid, Helsinki, 2019.

https://julkaisut.valtioneuvosto.fi/
handle/10024/161718

Stanarevic Katavic S: Health
information behaviour of rare
disease patients: seeking, finding and
sharing health information. Health
Info Libr J 36: 341—-356, 2019

Tarhonen L: Pseudonymisation

of personal data according to the
general data protection regulation.
Julkaisussa Viestinndan muuttuva
sadntely: viestintdoikeuden
vuosikirja 2016. s. 10—32. Toim.
Korpisaari P. Helsingin yliopisto,
oikeustieteellinen tiedekunta,
Helsinki 2017

Suomen Farmasialiitto ry © 4/2023 Vol.39 Dosis 435


https://julkaisut.valtioneuvosto.fi/handle/10024/161718
https://julkaisut.valtioneuvosto.fi/handle/10024/161718

Tutkimuseettinen neuvottelukunta:
Thmiseen kohdistuvan tutkimuksen
eettiset periaatteet ja ihmistieteiden
eettinen ennakkoarviointi Suomessa.
Tutkimuseettisen neuvottelukunnan
julkaisuja 3, Tutkimuseettinen
neuvottelukunta, Helsinki 2019

Young A, Menon D, Street J,
Al-Hertani W, Stafinski T:
Engagement of Canadian patients
with rare diseases and their families
in the lifecycle of therapy: A
qualitative study. Patient 11: 353 —
359, 2018

Pesonen H, Kylma J, Onnela K, Sarnola K: Haastattelututkimus harvinaissairautta
sairastavien kokemuksista ladkehoidostaan Suomessa. Dosis 39: 422-436,2023

436 Dosis Vol.39 4/2023 © Suomen Farmasialiitto ry Suomen Farmasidliitto ry © 4/2023 Vol.39 Dosis 437



