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MITEN KOHTAAN HARVINAISSAIRAAN?

Oyl Mikko Seppanen, HUS Harvinaissairauksien yksikko
& Tutkimuksesta vastaava ylilaakari, HUS Lapset ja nuoret
Sisdtautien ja infektiosairauksien el, "kliininen immunologi” (FCIS, USA)
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Diagnosoimattoman harvinaissairaan potilaspolku

Potilaan pitka kujanjuoksu johtaa

1.  Potilaan tarpeettomaan karsimykseen ja
terveydenhuollon hukkakayttoon

2. Ristiriitoihin potilaiden, perheen ja
hoitohenkilokunnan valille - valitusprosesseihin

3. Ristiriitoihin perusterveydenhuollon ja
erikoissairaanhoidon valille

4. Ristiriitoihin erikoissairaanhoidon siilojen kesken

9. Vahvistetun harvinaissairausdiagnoosin teko
kuuluu ESH:lle - miten paatyy oikealle osaajalle?

6. Kun diagnoosi sitten loytyy ...

Paras tapa epailla harvinaissairautta on kuunnella
potilasta ja tutustua koko hanen tarinaansa
-> hoidon jatkuvuus?




HARVINAISSAIRAAN MAAILMA

Laakari
- sairauskeskeinen ajattelu (ESH)

- varhainen diagnoosi

- (laéke)hoito ja tutkimus
|daketieteellisesti vaativan
potilaan hoidon muut
ulottuvuudet? (PTH!)

- edes masennus?

- moniammatillisuus?
potilaan muun auttamisen
resurssit?

Harvinaispotilas

varhainen diagnoosi
arjen sujuvuus?
perheen taakka

- vanhemmat

- sisarukset
yksinaisyys

- koko perhe?
parinmuodostus?
seksuaaliterveys?
itseohjautuvuus?
tarvittavat avut ja tuet?
taloudellinen tilanne?
sairauden tilanne?
kuntoutustarve?
psykiatrisen tuen tarve?
hoidon jatkuvuus

- aikuisuuteen?

- vanhuuteen?
QoL/PROM?

Kela
- toimintakykyyn
perustuvat arviot

Vammaispalvelut
- toimintakykyyn
perustuvat arviot

Sosiaalitoimi

- maksukykyyn
perustuvat arviot

Julkinen terveydenhuolto

- tehokkuus

- terveyshydty, QALY

- kannattavuus

- kansalaisten yhdenvertaisuus

Kolmas sektori
tehokkuus
terveyshydty/€
kannattavuus
(voitto)



MIKSI harvinaissairas on "vaikea potilas”?

LAAKARI
* Terveydenhuollon siiloutuneisuus ja tiukka kulukuri- myos ajan

suhteen
« kenella on kokonaisvastuu? Osaoptimointi ja puuttuvat insentiivit...

 Huonosti palvelevat sairaskertomusjarjestelmat

 Henkinen jaksaminen tiukilla - egon defenssit pinnalla D
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ik | VABVEVA LS
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 Pitka jono aiempia huonoja kokemuksia :

* Terve epaluulo, luottamuksen rakentaminen on jo vaikeaa.
Kun onnistuu, potilas "tarrautuu’...

* Vaativuus, toivottomuus ja niista kumpuava piiloaggressio
* Potilas huomaa nopeasti, onko aiempiin vaiheisiin tutustuttu



Ristiriitoja aivoissamme?

* Peilisolut hamartavat minan ja potilaan rajaa — empatia > sympatia
* Vaikutukset kognitioon ja tunnereaktioihin, tarkkaavuus kuluttaa voimakkaasti
kognitiota ja affektia
* Asiantuntijan rooli uhattuna? Ammatillisen roolin narsistiset loukkaukset?

» Taydellisyyden tavoite horisontissa... harvinaissairauksissa epavarmuus on
suurempaa kuin missaan muussa!

* Myonteinen palaute puuttuu taysin? Keskinainen luotto puuttuu kokonaan?
* Potilas tuntuu jopa manipuloivan?

= Kyynisyys uhkaa

-> Voimakaskin affektio saa syntya sisalld, mutta sen varassa ei pida toimia!



DIAGNOSOINNIN HAASTEET- KAIKILLA TASOILLA? -1

* Tiedonpuute - tietoa saatavilla mutta terminologia haastavaa

« Sahkoiset hakupalvelimet ovat hyvia - "kaytin PubMedia"

» |so osa kirjallisuudesta englanninkielista
dyskeratoosi-dyskeratosis, enkondrooma- enchodroma, parodontiitti —-periodontitis...

 SYSTEM
* Ajanpuute 2
Potilaan aarelle pysahtyminen ja kuuntelu, tiedonkeruu, potilaaseen uskominen: | {

 Johtaa laakarin
* "Oman tontin” maarittelyyn kapeasti: siilot - "ei kuulu minulle”
* Kyynisyyteen, tyytymattomyyteen, tylyyteen
« Oman tyotyytyvaisyyden laskuun Parhaat hakupalvelimet
* Potilaskohtaamisen ongelmiin Google, PubMed, Orpha*,

* Perfektionismi vs. itsemyotatunto GeneReviews ja
Terveyskyla - usein El

Terveysportissa®



DIAGNOSOINNIN HAASTEET- KAIKILLA TASOILLA? -2

* Lopulta voi siis olla...

 Ammattilaisilla vastaanotoilla ja
konsultaatioissa
minan primitiiviset puolustuskeinot kaytossa -
kaikilla terveydenhuollon tasoilla

projektio
—> Mutta valituksiin vastaaminen se vasta aikaa
vievaa onkin Il
« Harvinaisia on siis vaikea auttaa, jollen
 Tunnista ja ymmarra omiakin reaktioitani |
rutiinin aiheuttamien paineiden keskella reaktionmuodostus

Mottoja
 Loppuun palanut auttaja el auta ketaan

« Systeemi vs. oma auttajaidentiteetti vs.
realiteetit - "valikoi taistelusi ja
taistelukenttasi”

http://tiedostamaton.net/defenssit/



http://tiedostamaton.net/defenssit/

Egon defenssit — aloittavat valitusrumbat 1

« projektio/sijoittaminen, itsessa tapahtuvien prosessien heijastaminen itsen
ulkopuolelle. Emme esimerkiksi suostu tiedostamaan meissa olevaa vihaa
ja sijoitamme vihan ulkopuolelle -> koemme muiden vihaavan meita
(potilas vihaa minua, vaikka nakee minut ensimmaista kertaa, ei systeemia)

* introjektio/sisallytys, ulkopuolella tai toisessa tapahtuvien prosessien
siirtaminen itseen. Emme vaikkapa suostu nakemaan toisen tekemaa pahaa
-> syy pahaan on minussa (ei systeemissa)

* reppressio/torjunta, sisaisten tapahtumien painaminen tiedostamattomaan.
Painamme esimerkiksi kivuliaita muistoja pois tietoisuudestamme
(emme lue omia reaktioitamme), haittaa omaa jaksamista

* kieltaminen, ilmenee esimerkiksi silloin kun laakari kieltaa tietoisuuteen
nousevat objektiiviset loydokset



Egon defenssit — aloittavat valitusrumbat 2

dissosiaatio, eli asioiden tai kokemusten irroittaminen toisistaan. On
assosiaation vastakohta ja ilmenee muunmuassa siten, etta jokin meille
tapahtuva kokemus tuntuu silta kuin se tapahtuisi jollei(m toiselle -> se
irroitetaan meista itsestamme (esim. keskella stressaavaa yopaivystysta)

re?\l_'essio/taantumlnen, on stressitilanteessa tapahtuva aiemmalle _
kehitysasteelle taantuminen. Laakari voi esimerkiksi stressitilanteessa irtaantua
vastuusta ja taantua teini-ikdiselle kuuluvaan toimintaan ("ei kuulu minulle, saan
siksi melskata potilaalle”)

kohteensiirto, siirramme reaktiomme alkuperaisesta kohteesta toiseen.
Esimerkiksi puretaan ikavaa ihmista muistuttavaan potilaaseen eli vaaraan
kohteeseen Ftal kotona elamankumppaniin...)

rationalisaatio, eli sisaista jannitetta, esimerkiksi turhautumista aiheuttavien
tapahtumien jarkeily ja selittely. Saatamme esimerkiksi selitella omaa
kaytostamme sen sijaan, etta tuntisimme ja kokisimme sen mita juuri nyt
tapahtuu (voi oikeastikin suojata laakarin jaksamista...)

reaktionmuodostus/vastareaktio, tilanteeseen reagoidaan taysin vastakkaisella
tunteella jolloin jannitys kanavoituu ulos ilman sen suoraa kokemista. =
Esimerkiksi kipua aihéuttavaan tilanteeseen reagoidaan nauramalla (tai ladkari
dksyilee/potilas reagoi itkemalla ilosta kun dg on loytynyt ja se kerrotaan...)




DIAGNOSOINNIN HAASTEET- KAIKILLA TASOILLA? -3

Harvinaispotilaan kohtaaminen on
a n n Itt e I n e n High levels (,)f catechola.mine resle.:-s?\AE/e.flgp dIPFC, strengthen amygdala
. REHELLISYYS potilaalle ja itselle and striatum, and lncre\as-et\hetgi\liﬁn'ng of t\he»LC (NE: a1, 1)

« "ENTIEDA, EN OSAA - OTAN SELVAA”
(helpompaa ESH:ssa)

- NEUROFYSIOLOGIAA
- Vaativa tilanne vaatii vireaa otsalohkoa ‘

* Monimutkaisen * Pysahtyminen
tiedon < + Herkkyys kuunnella,
kognitiivinen empatia

\

\
\ \
\

rosessointi . - .
P  Vaativat sosiaaliset taidot

- Kiire & stressi alentavat otsalohkon vireytta V |
« -2 kognitiivinen ja sosiaalinen
suoriutuminen { {




DIAGNOSOINNIN HAASTEET- KAIKILLA TASOILLA? -4

 Mika avuksi?

ALERT, SAFE, INTERESTED
Moderate levels of catecholamine release strengthen dIPFC,
Tiedosta ja tunnista tilanne (introspektio)

weaken amygdala, and reduce tonic LC firing (NE: a2A)

Kiire & harvinaissairausepaily eivat sovi yhteen (valitse talstelukentta5|)
 Kukaan ei tunne > 8000 harvinaissairautta

PREFRONTAL

~ AW CorTex
* Potilas on yleensa odottanut jo kauan - ei useinkaan niin Kiire X | BT .
. . . . e / / i 8 f thought and emotion’
—> Varaa erikseen aikaa ja vireytta Ve . o ———
« Asiantuntijalle diagnoosi voi olla helppokin, mutta P&
« ..heita voi loytya vain 1-5-10 kpl Suomessa... E \ .
7. / 3
A
Mottoja: W
 Tyhma ei ole se joka kysyy, vaan se joka ei kysy C )
«  HARVINAISSAIRAUKSIEN YKSIKOT auttavat =

perusterveydenhuoltoakin = esim. ohjaavat oikeaan paikkaan potilaan f Seurobiology of Stress 1 (2015) 8599
tai jarjestavat puhelinkonsultaatiokierroksen: "kuka tunnistaa”



Tavoitteena introspektio

* [tsemyoOtatunto

* Taistelukentan ja -ajan

valinta
* Ajan varaaminen
* Lopulta laakari tekee

diaghoosin = ala alistu

vaarinkayttoonkaan

Sandvik H, Hetlevik @, Blinkenberg J, ym.
Continuity in general practice as predictor
of mortality, acute hospitalisation, and
use of out-of-hours care: a registry-based
observational study in Norway. Br J Gen
Pract 2022;72:e84-90.

Hoidon jatkuvuusmalli. Omalaakari
2.0- selvityksen loppuraportti. Helsinki:
Sosiaali- ja terveysministerion raportteja
ja muistioita 2022:17.

Ay A

Tarvitsemme
omalaakarijarjestelman
ja

asialliset insentiivit
kaikkialle!

* Realismi
e Myotatunto potilasta kohtaan

* Ajan rajallisuus

Kolumni

"Kenen pokka pettai ensin — uuden hallituksen,
valtiovarainministerion ja hyvinvointialueiden?”

16.9.2023 17:00

TERVEYSTALOUS HYVINVOINTIALUEET ~ SOTE-UUDISTUS TERVEYDENHUOLTO

Sote-johdolla on kasissaan hankala insentiivi- ja johtamisongelma. Nykyisella rahoitusmallilla
potilaiden hoito lisdda muuttuvia kustannuksia lisdamatta tuloja, kirjoittaa Samuli Saarni
kolumnissaan.

Samuli Saarni Mediuutiset 16.9.2023



Aina ensimmainen lahete el uppoal

« Tulkitaankin toiminnalliseksi (tai tiedetaan syy,
mutta hoitoa tai tarkempaa diagnoosia ei ole tarjolla)

« Jos oli muutakin, objektiivisesti todettavissa olevaa, toinko selkeasti
taman esiin ldhetteessa (loydokset!)?

« Kukaan ei osu aina... 3l34 masennu! &
Toiminnallinen = toivoa on heillakin!

* Toinen lahete tai paperikonsultaatio Harvinaissairauksien yksikkoon?? #&“ t

* Osuinko oikeaan siiloon vs. objektiiviset loydokset?
(usein oikea siilo on Harvi-yksikollekin vaativa loytaa)

« Kysyinko laajaa kokonaisuutta, vastattiin suppeasti ?
("vain yhdesta elimesta”)

 Potilaan sairaus niin harvinainen, ettei sita ole viela kuvattu tai
olemassaoloa ei muisteta (pitaisiko tutkijoita kontaktoida Harvi-yksikon
toimesta)?

- Ongelma niin vaativa, etta pitaisikin kontaktoida kansallisia tai
eurooppalaisia ERN-osaamiskeskuksia?

* Vedottiinko aiempaan, jo vanhentuneeseen kannanottoon?




Harvinaisongelman ratkaisut vaativat
molempia: esh:ta ja pth:ta

KIITOS!



