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KANTELU

Albinismia sairastavan lapsen aiti (jaljempéana kantelija) arvosteli oikeusasiamiehelle
23.7.2015 osoittamassaan kirjeessa sita, etta sairaanhoitopiireissé ei toteudu alueellinen tasa-
arvo ja yhdenvertaisuus albinismin tutkimuksissa ja hoidoissa eika lausuntojen ja palveluiden
saamisessa. Kantelija kertoi seuraavaa.

"Helsingin ja Uudenmaan sairaanhoitopiirissa osalta potilaista on jaanyt toteutumatta ihotau-
tien kontrollit. Geenitestaus on liian kallista ja sille ei ole tarvetta. Minkaanlaista ihotautien kon-
taktia ei ole, ohjeita tai lausuntoja ihon suojaamiseen ei ole saatu. Nadnkuntoutus on harvoin.
Mistaan mahdollisesta hoitomuodosta (nitisinoni) ei ole mainittu missaan vaiheessa.

Oulun yliopistollisen sairaalan silmatautien poliklinikalta ei saa minkaanlaisia ohjeita tai infor-
maatiota Kansaneldkelaitoksen tai muista etuuksista. Naonkayton kuntoutusohjausta ei ole
saatu, kaikki on itse selvitelty tai kysytty. Geenitutkimuksia ei ole ehdotettu.

Etela-Pohjanmaan sairaanhoitopiirissa joutuu kyselemaan, ja tietoa saa huonosti. Ihotaudeille
ei paase helposti. Nadnkayton ohjausta ei ole saatavilla. Silmalaakari ei tieda albinismista mi-
taan. UV-vaatteista ja tarpeesta ei kukaan sairaanhoitopiirissa tieda mitaan.

Keski-Suomen sairaanhoitopiirin ja Kuopion yliopistollisen sairaalan alueella ei ole ollut iho-
poliklinikan kontakteja. Silmataudeilla ei ole VEP- (visuaalinen heratevastetutkimus) tai muita
nakéhermotutkimuksia. Kuopion yliopistollisessa sairaalassa ei ole tehty geenitesteja.

Keski-Pohjanmaan sairaanhoitopiirissa ei ole kontaktia ihopoliklinikalle, joten ohjeita ihon suo-
jaamisesta, saati ladkarinlausuntoja UV-vaatteita tai aurinkorasvoja varten ei saada.”

Kantelijan mukaan talla hetkella ilmeisesti ainoastaan Tampereen yliopistollisessa sairaalassa
tehdaan ihotaudeilta kattavat lausunnot kunnan vammaispalveluihin, jotta potilas voi hakea
korvausta UV-vaatteista apuvalineena. Joissakin kunnissa samalla lausunnolla on voinut saa-
da perusterveydenhuollosta aurinkorasvoja pitkaaikaissairaan hoitotarvikkeena. Suurin osa
albinismia sairastavista ei saa lainkaan naita lausuntoja ja siten asialla on myos taloudellisesti
suuri merkitys perheille. UV-vaatteisiin ja rasvoihin kuluu paljon rahaa. Esimerkiksi yksi UV-
paita maksaa noin 20—40 euroa.

Kantelijan mukaan ajoittain kuulee kehotuksia (niin terveydenhuollon kuin péaivakotienkin hen-
kilobkunnalta), etta albinismia sairastavan lapsen tulisi olla sisélla voimakkaan UV-sateilyn ai-
kana. Kantelijan mukaan taman kehotuksen takana eivat ole ladketieteelliset perusteet, vaan
ihon palaminen on estettavissd UV-vaateapuvalinein ja aurinkorasvoin. Kehotus johtaisi pai-
vakodeissa, kouluissa ja kotonakin siihen, etté albinismia sairastava lapsi, jonka perheella ei
ole varaa itse ostaa vaateapuvalineita, joutuisi eristyksiin muusta ryhmasta ja normaalista ar-
jesta pitkaaikaisen sairautensa/vammaisuutensa takia. Tama ei voi olla tulkinta perusoikeuk-
sista ja lapsen oikeuksista.



Kantelija kysyi, onko albinismiperheilla oikeus:

- aktiiviseen naénkayton kuntoutukseen,

- ihotautien saanndélliseen kontaktiin,

- perinndllisyysneuvontaan ja geenitutkimukseen halutessaan,

- saada nitisinonilaakitys, jos ladkkeen todetaan tehoavan OCA1B-albinismiin,

- saada pitkdaikaissairauden aiheuttamia UV-vaateapuvalinetarpeita varten lausunto
vammaispalvelulain 9 §:n mukaisesti ja

- saada lausunto pitkdaikaissairauden aiheuttamia hoitotarvikkeita (aurinkorasvat) varten
terveydenhuoltolain 24 §:n mukaisesti.
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SELVITYS

Kantelun johdosta hankittiin seuraava selvitys:

1) Sosiaali- ja terveysalan lupa- ja valvontaviraston (Valvira) lausunto 29.2.2016,

2) Etela-Karjalan sosiaali- ja terveyspiirin kuntayhtyman Eksoten selvitys 15.12.2015,

3) Etela-Pohjanmaan sairaanhoitopiirin kuntayhtyman selvitys 26.11.2015,

4)  Eteld-Savon sairaanhoitopiirin kuntayhtyméan selvitys 2.12.2015,

5) Helsingin ja Uudenmaan sairaanhoitopiirin kuntayhtyman selvitys 5.10.2015,

6) It&-Savon sairaanhoitopiirin kuntayhtyman Sosterin selvitys 27.11.2015,

7) Kainuun sosiaali- ja terveydenhuollon kuntayhtyman selvitys 27.11.2015,

8) Kanta-Hameen sairaanhoitopiirin kuntayhtyman selvitys 26.1.2016,

9) Keski-Pohjanmaan erikoissairaanhoito- ja peruspalvelukuntayhtyman Kiurun selvitys
30.11.2015,

10) Keski-Suomen sairaanhoitopiirin kuntayhtyman selvitys 27.11.2015,

11) Kymenlaakson sairaanhoito- ja sosiaalipalvelujen kuntayhtyman Carean selvitys
5.11.2015,

12) Lapin sairaanhoitopiirin kuntayhtyman selvitys 17.2.2016,

13) Lansi-Pohjan sairaanhoitopiirin kuntayhtyman selvitys 29.10.2015,

14) Pirkanmaan sairaanhoitopiirin kuntayhtyman selvitys 4.12.2015,

15) Pohjois-Karjalan sairaanhoito- ja sosiaalipalvelujen kuntayhtyman selvitys 27.11.2015,

16) Pohjois-Pohjanmaan sairaanhoitopiirin kuntayhtymén selvitys 26.11.2015,

17) Pohjois-Savon sairaanhoitopiirin kuntayhtyman selvitys 25.11.2015,

18) Paijat-Hameen sosiaali- ja terveydenhuollon kuntayhtyman selvitys 18.2.2016,

19) Satakunnan sairaanhoitopiirin kuntayhtyman selvitys 9.2.2016,

20) Vaasan sairaanhoitopiirin kuntayhtyman selvitys 16.2.2016 ja

21) Varsinais-Suomen sairaanhoitopiirin kuntayhtyman selvitys 1.2.2016.
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RATKAISU

3.1
Albinismi sairautena

Asiakirjoista saadun selvityksen mukaan albinismi on heterogeeninen ryhméa synnynnaisia
harvinaisia sairauksia, joille on ominaista vahentynyt tai puuttuva karvoituksen, ihon ja/tai sil-
man verkkokalvon pigmentaatio. Albinismi kuuluu harvinaisten sairauksien tautiryhméan ja
sen kaikkien tautimuotojen prevalenssi Lansimaissa on 1/17 000 vastasyntynyttd. Suomessa
syntyy siten vuosittain keskimaarin kolme lasta, joilla on albinismi.

Yleisimmin albinismiin liittyy seka ihon etta silman verkkokalvon melaniinipigmentin puute tai
vahaisyys (okulokutaaninen albinismi), josta aiheutuvat sairaudelle tyypilliset iho- ja silm&oi-



reet. Okulokutaanisesta albinismista tunnetaan useita alatyyppeja (OCA1A, OCA1B, OCAZ2,
OCA3, OCA4, OCAS5, OCA6, OCA7), joiden taustalla on kuvattu yli 20 eri geenin mutaatiota,
jotka vaikuttavat melaniinin tuotantoon.

Okulokutaanisen albinismin kaikki alamuodot periytyvéat noudattaen vaistyvaa periytymismalli-
la. Albinismiin liittyva pigmentin vahaisyys voi rajoittua silman verkkokalvolle (okulaarinen al-
bunismi), jolloin potilaalla ei ole iho-oireita. Okulokutaaniseen ja okulaariseen albinismiin ei liity
muiden elinten oireita ja potilaiden motorinen ja henkinen kehitys ovat normaaleja (ns. non-
syndroominen albinismi). Albinismi voi olla myds syndroomista, jolloin potilailla on okulokutaa-
nisen albinismin lisaksi muiden elinten oireita ja/tai immunologisia poikkeavuuksia ja/tai neuro-
logisia oireita tai kehitysviivastymaa. Syndroomiset albinismit ovat geneettisesti heterogeenisi-
sa eli niiden taustalla tunnetaan useiden eri geenien mutaatioita. Ne periytyvat noudattaen
autosomaalista vaistyvaa periytymismallia.

Melaniinin vahyyden tai puuttumisen vuoksi albinismipotilaat ovat herkempié auringon UV-
sateilyn aiheuttamille ihon haittavaikutuksille, koska melaniinilla on keskeinen merkitys UV-
sateilyn aikaansaaman sydvan synnyn estossa. Albinismipotilaiden iho palaa ilman suojausta
auringossa herkemmin ja ihosyopien seka niiden esiasteiden riski on kohonnut. Melaniinin
vahaisyys tai puuttuminen silméan verkkokalvolla aiheuttaa nakékyvyn alentumisen, silmavar-
veen ja valonarkuuden. Syndroomisissa albinismeissa potilailla voi olla iho- ja silm&oireiden
lisdksi kehitysviivettd, immunologisia poikkeavuuksia, verenkuvan muutoksia ja sisaelinten
poikkeavuuksia, jotka vaihtelevat albinismin taustalla olevan geenivirheen mukaan.

Albinismin diagnostiikka perustuu kliiniseen taudinkuvaan, ihonaytteesta tehtaviin mikro-
skooppitutkimuksiin ja geenitesteihin. Osoittamalla albinismin taustalla oleva geenivirhe al-
binismin alatyyppi voidaan luotettavasti todeta. Potilaan hoidon ja seurannan kannalta etenkin
syndroomisen albinismin poissulku/tunnistus on tarkeaa.

Talla hetkella albinismiin ei ole tarjolla parantavaa hoitoa. Nykyisella hoidolla pyritaan lievitta-
maan nakdvammasta aiheutuvaa haittaa ja suojaamaan iho auringon UV-séteilyn haitallisilta
vaikutuksilta. USA:ssa on vuonna 2013 alkanut Kliininen laaketutkimus nitisinonilla (NTBC) yli
18-vuotiailla OCA1B-potilailla. Tutkimus péaéattyy joulukuussa 2017, ja alustavia tutkimustulok-
sia on arvioitu saatavan joulukuussa 2016.

3.2
Sairaanhoitopiirien selvitykset

Etela-Karjalan sosiaali- ja terveyspiiri Eksote
Hoidossa ei ole ollut yhtaan albinismia sairastavaa lasta.
Etela-Pohjanmaan sairaanhoitopiiri

Talla hetkelld ihotautiyksikdssa on seurannassa kolme okulokutaania albinisimia sairastavaa
potilasta. Albinismipotilaille ja kaikille UV-sateilyn haitoista karsiville potilaille ja heid&n van-
hemmilleen varataan aika ihosy6paasiantuntijahoitajalle. Ohjauksen aikana kaydéaan lapi iho ja
aurinkosuojauksen periaatteet. Lisaksi potilaille ja vanhemmille varataan aika sosiaalitytnteki-
jalle, joka selvittda hoitoon liittyvat etuusasiat. Ihosairautta potevilla potilailla on mahdollisuus
vammais- tai hoitotukeen, jos ihon hoidossa tarvitaan paivittain perus- tai ladkevoiteita. Aurin-
kovoiteista ja -suojavaatteista ei yleensa ole saanut korvausta. Kaikki albinismipotilaat ovat
oikeutettuja saanndllisiin ihotautiklinikan kontrolleihin.



Lastentautien yksikon perinndllisyyslaakari tekee tarvittavat perinnéllisyysselvitykset ja antaa
perinndllisyysneuvontaa. Aikuispotilaat l[Ahetetdan halutessaan Tampereen yliopistollisen sai-
raalan (TAYS) ihotautien poliklinikan perinndéllisyyslaakarille.

Albinismipotilas saa Silmékeskuksessa ikatasoista, albinismialatyypin ja muut mahdolliset sai-
raudet huomioivaa aktiivista ja yksilollista nddnkuntoutusta. Kuntoutukseen liittyy yhteisty6
sosiaalityontekijan kanssa. Jos albinismidiagnoosi tehdaan Silmakeskuksessa, potilas ja per-
he ohjataan konsultaatioon perinnollisyyslaakarille seka tarvittaessa pediatrille ja/tai ihotauti-
ladkarille.

Albinismin hoitoon kehitetty nitisinoni-laékitys on tutkimusasteella ja laakitykseen ottavat kan-
taa yliopistollisten sairaaloiden ihotauti- ja silmatautien professorit.

Valtakunnallisesti on jatkossa hyva selvittaa, onko talla potilasrynmalla samoin kuin muilla
vastaavilla potilasryhmilla oikeus UV-vaateapuvdlineisiin vammaispalvelulain 9 8:n mukaisesti.
Samoin on hyva valtakunnallisesti ottaa kantaa, onko albinismipotilailla ja muilla vastaavilla
potilasryhmilla oikeus pitkdaikaissairauden aiheuttamiin vaatetuskustannuksiin seka hoitotar-
vikkeiden kustannuksiin (aurinkovoiteet).

Etela-Savon sairaanhoitopiiri

Mikkelin keskussairaalan ihotautien poliklinikassa potilaat, joilla on tai epaillaan olevan okulo-
kutaaninen albinismi tai muu pigmenttivajausta aiheuttava sairaus, hoidetaan yleisten hoito- ja
tutkimusperiaatteiden mukaan tapauskohtaisesti potilaan tarpeet huomioiden. Taméankaltaisis-
ta harvinaisista sairauksista yksikdssa ei ole diagnoosikohtaisia toimintaohjeita. Jos potilaalla
epaillaan perinndllista sairautta, hanet ohjataan esimerkiksi yliopistosairaalan perinnéllisyys-
ladketieteen yksikkoon.

Silméatautien yksikdssa albinismin hoidossa ja seurannassa noudatetaan yleisia nakdvammai-
siin sovellettuja linjauksia. Seuranta jarjestetaan silmatautien poliklinikalla yhteistydssa kun-
toutusohjaajan kanssa.

Helsingin ja Uudenmaan sairaanhoitopiiri

Useimmat albinismipotilaat ohjautuvat ensisijaisesti silméatautien erikoisalalle silmaoireiden
vuoksi. Ihotautien ja allergologian Kklinikassa tutkitut ja hoidetut albinismipotilaat on saannon-
mukaisesti ohjattu kliinisen genetiikan konsultaatioon ja perinndéllisyysneuvontaan. Albinis-
miperheiden perinndllisyysneuvonta ja paaosin myos geenitutkimukset tapahtuvat yliopistolli-
sissa sairaaloissa, joihin potilas tai perhe tulisi aina lahettaa, kun epaillaan albinismia tai kun
sellainen on todettu.

Helsingin ja Uudenmaan sairaanhoitopiirin (HUS) Kliinisen genetiikan yksikk66n on 1.1.2000—
31.12.2014 véalisen& aikana tullut yhteensa 15 diagnoosilla E70.3 albinismi. Kaikille potilail-
le/perheille on jarjestetty perinndllisyysneuvonta ja heidan kanssaan on keskusteltu geenites-
tin tekemisesté. Geenitestilla voidaan varmistaa tarkka diagnoosi ja saada tietoa sairauden
ennusteesta ja tarvittavasta seurannasta. Nitisonini-laaketta ei ole viela rekisterdity albinismin
hoitoon, joten Kliinisten tutkimusten hoitotuloksia joudutaan odottamaan. UV-suojausta tarvit-
sevalle potilaalle kirjoitetaan C-ladkarintodistus UV-vaateapuvalineita varten ja potilaalle anne-
taan samalla UV-suojausohjausta. Laakari kirjoittaa UV-suojausta tarvitsevalle potilaalle re-
septit ja C-lausunnon. Korvauspaatokset tekee Kansanelakelaitos (Kela).



Nakovammaiset albinismipotilaat ohjataan Silméklinikan nadénkuntoutusyksikk6on moniamma-
tillisen kuntoutustiimin arvioon ja seurantaan seka tarvittavia kuntoutustoimenpiteita varten.
Nakovammaiseksi katsotaan henkild, jonka yhteenlaskettu néakdkykyyn perustuva haitta-aste
on vahintd&n 50 % (haitta-aste 10). Albinismipotilailla kriteerit tayttyvat usein pelkan naontark-
kuuden perusteella (alle 0,3). Albinismiin ja okulaariseen albinismiin liittyy usein myos silma-
varve ja voimakas haikaistyminen. Nakbvammaisuuden kriteereiden tayttyessa potilaille jarjes-
tetaan ladkinnallisen kuntoutuksen palvelut.

HUS:ssa on vuonna 2015 aloittanut Harvinaissairauksien yksikké (HAKE), johon ollaan perus-
tamassa Harvinaisten ja diagnosoimattomien ihosairauksien ohjelmaa. Ohjelma on verkostoi-
tunut tiiviisti muiden yliopistosairaaloiden kanssa ja kansainvalisesti. Tavoitteena on parantaa
ja koordinoida harvinaisten sairauksien vaativia tutkimuksia ja hoitoja.

[td-Savon sairaanhoitopiiri Sosteri

Savonlinnan keskussairaalan ihotautipoliklinikalla ei ole talla hetkella albinismipotilaita. Harvi-
naisissa ihosairauksissa, kuten albinismissa potilaalla on tarpeen mukaan mahdollista kayda
ihotautilaakarilla ihotautipoliklinikalla. Kontrollien tarve maaritellaan yksilollisesti potilaan toi-
veet huomioon ottaen. Jos potilas on kiinnostunut perinndéllisyysneuvonnasta ja geenitutki-
muksesta, konsultoidaan yliopistollista sairaalaa. Nitisinoni-laékitys on viela tutkimusvaihees-
sa, joten ladkeasiaan ei voida ottaa enempaa kantaa. Laakarinlausunto apuvalinetarpeista
(mm. UV-vaatetus) ja hoitotarvikkeista tehd&an, jos potilas on motivoitunut kayttdmaan niita.

Naonkuntoutuksen asiakkaana on vuodesta 2000 ollut kaksi albinismia sairastavaa henkiloa:
yksi lapsi ja yksi aikuinen. Apuvalineitd on mydnnetty sairaalan kautta kotiin ja paivakotiin yksi-
I6llisen tarpeen mukaan. Samanaikaisesti nadnkuntoutuksen kanssa lapsella oli séannollinen
fysioterapia tukemassa kehitysta. Silmalaakarikaynteja oli saanndllisesti. Asiakkaana oleva
aikuispotilas on saanut ohjausta ja neuvontaa seka apuvalineitd tarpeensa mukaan. Sopeu-
tumisvalmennus/kuntoutuskurssit ovat toteutuneet Kelan kustantamina Nakévammaisten Kes-
kusliitossa. Suositukset/lausunnot kurssia varten on laadittu sairaalasta. Silméalaakarikaynnit
ovat olleet sdanndllisia.

Kainuun sosiaali- ja terveydenhuollon kuntayhtyma

Kuntayhtymassa ei ole tiettavasti hoidettavina albinismipotilaita. Mahdollisten potilaiden hoito
etenisi siten, etta alkuvaiheen tutkimukset ja hoito jarjestettaisiin Kainuun keskussairaalassa
ihotautien ja silmatautien poliklinikoilla, tarvittava jatkohoito ja konsultaatiotuki olisi saatavissa
Oulun yliopistollisesta sairaalasta (OYS).

Kanta-Hameen sairaanhoitopiiri

Kanta-Hameen keskussairaalassa on vuosina 2012-2013 ollut hoidettavana yksi henkild, jolle
asetettiin sivudiagnoosiksi albinismi (E70.3). Erittdin harvinaisten sairauksien diagnosoinnissa
ja hoidon suunnittelussa tukeudutaan ensisijaisesti TAYS:aan. Sairaanhoitopiirissa ei ole eri-
tyisia omia ohjeita harvinaissairauksien hoidosta. Kaikkiin kantelijan esittamiin kysymyksiin
vastaus on kyll&.

Keski-Pohjanmaan erikoisairaanhoito- ja peruspalvelukuntayhtyma Kiuru
Ihotaudeilla ei ole ollut hoidettavina albinismipotilaita. Hoidossa noudatetaan OYS:n antamaa

ohjeistusta. Silmataudeilla on ollut yksi albinismipotilas. Osa tutkimuksista tehddan OYS:ssa
hoidon porrastuksen mukaan.



Keski-Suomen sairaanhoitopiiri

Keski-Suomen keskussairaalassa on vuodesta 2009 ollut hoidossa viisi albinismipotilasta (dg:
E70.3). Kaikki potilaat ovat olleet nadnkuntoutuksen piirissa.

Silmayksikossa ERG- ja VEP -tutkimukset tehdaan yhteistydssa yliopistollisen sairaalan kans-
sa, jos tallaisia tutkimuksia tarvitaan diagnoosin varmistamiseksi. Kategoriset tutkimukset kai-
kille potilaille eivéat ole perusteltuja ja turhia tutkimuksia tulee valttaa. Geenitutkimukset teh-
daan siina laajuudessa kuin ne ovat laéketieteellisesti perusteltuja diagnoosin selvittamiseksi.
Nitisinoni-laakkeella ei toistaiseksi ole hyvaksyttya kayttoinidikaatiota albinismin hoitoon, joten
ladkkeen kayttéon ei voida ottaa kantaa.

Ihotautien vastuualueella ei ole ollut hoidettavina albinismipotilaita. Erikoissairaanhoitoon ha-
keudutaan ladkarin lahetteellda — tiedossa ei ole, onko sairaanhoitopiirin alueella potilaita, jotka
eivat ole saaneet lahetettd. Albinismipotilaiden hoidosta ei ole erillisia kirjallisia toimintaohjeita.
Nama potilaat ovat automaattisesti lahetteen saatuaan ja diagnoosin varmistuttua ihotautien
klinikan potilaita. Perinnéllisyysneuvonta ja geenitutkimukset tehdaan potilaalle siiné laajuu-
dessa kuin ne ovat laéketieteellisesti perusteltuja diagnoosin selvittamiseksi. Kantelussa esi-
tetty tutkimusten laajuus ei ole ladketieteellisesti perusteltua. Geenitestaus kantelussa esitys-
sa laajuudessa olisi perusteltua l&hinna nitisinoni-laakkeen tarpeen arvioinnissa. Nitisonini-
ladkkeen tehosta albinismin hoidossa ei ole riittdvaa ja vakuuttavaa tutkimusnayttoa.

Albinismipotilaalle kirjoitetaan vammaispalvelulain edellyttamat lausunnot. UV-suojausvaatteet
eivat ole erityisia vaatekappaleita, joita ei voisi kayttdd muuten. Ne eivat hinnaltaan poikkea
oleellisesti muista, laadukkaista vaatteista. Potilaalle laaditaan tarpeen mukaan terveyden-
huoltolain toteuttamisen kannalta tarpeelliset lausunnot. Paatoksen korvauksesta tekee poti-
laan kotikunta.

Kymenlaakson sairaanhoito- ja sosiaalipalvelujen kuntayhtyma Carea

Albinisimipotilaiden hoidosta ei ole toimintaohjeita tai maarayksia. Talla hetkella hoidossa ei
ole albinismipotilaita. Potilaat olisivat oikeutettuja tarvittaessa aktiiviseen nadnkayton kuntou-
tukseen ja laakinnallisiin apuvalineisiin (mm. absorptiolasit). Potilaat/perheet olisivat oikeutet-
tuja geenitutkimukseen ja perinndllisyysneuvontaan halutessaan. Harvinaiset ihosairaudet on
keskitetty yliopistolliseen sairaalaan, joten nama potilaat kavisivat inosairauksien osalta to-
dennékadisesti kdynneilla iho- ja allergiasairaalassa. Tarvittavat lausunnot tarvittavista hoitotar-
vikkeista ja apuvalineista kirjoitettaisiin hoitavasta yksikosta.

Nitisonini-laakityksella ei ole télla hetkella indikaatiota eikd korvattavuutta albinismin hoidossa.
Jos ladkkeella todettaisiin indikaatio OCA-1B-albinismin hoitoon, sen aloitukset toteutuisivat
todennakoisesti harvinaisten sairauksien erityisvastuualue -sopimuksen mukaan HUS:ssa.

Lapin sairaanhoitopiiri

Lapin keskussairaalassa ei ole ollut ihotautien yliladkarin mukaan ainakaan 12 viime vuoden
aikana hoidossa albinismipotilasta, joten potilasryhmén hoitokaytantoja ei ole sairaanhoitopii-
rissa ohjeistettu erikseen. Jos albinismipotilas tulisi hoitoon, hdnen hoitonsa raataloitaisiin
kansallisten ohjeiden, OYS:n linjausten ja potilaan tarpeiden mukaisesti. Yksilollinen tarvehar-
kinta koskee myo6s kuntoutusta, mahdollisia apuvélineita ja hoitotarvikkeita.



Lansi-Pohjan sairaanhoitopiiri

Erillisia albinismipotilaiden hoito-ohjeita ei ole, vaan heitad koskevat yleiset ohjeet ja kaytannot
naonkuntoutuksessa ja ihotautien hoidossa. Lausunnot ladkkeista ja UV-vaatteista tehdaan
samoin lahete perinnéllisyyden selvitykseen yliopistolliseen sairaalaan heidan niin halutes-
saan.

Silmalaakari oli tavannut vuosia sitten kaihileikkaukseen liittyen yhden potilaan, jolla oli oku-
laarinen albinismi.

Pirkanmaan sairaanhoitopiiri

Albinismipotilaiden iho-oireiden diagnostiikka, hoito ja seuranta seka geenitutkimukset ja pe-
rinnollisyysneuvonta on keskitetty TAYS:n ihotautiklinikan perinnéllisten ihotautien poliklinikal-
le. Albinismipotilaiden silmaoireiden osalta tutkimus, hoito ja seuranta ovat TAYS:n silmaklini-
kassa. Se hoitaa naita potilaita samoin periaattein kuin muitakin potilaita eli heilla on oikeus
naonkayton kuntoutukseen. Suomessa ei ole vakiintuneita tutkimus-, seuranta- tai hoitosuosi-
tuksia albinismipotilaille.

OCA1B-potilailla nitisinonin tehoa ja turvallisuutta voidaan arvioida vasta kliinisen la&ketutki-
muksen jalkeen. Jos nitisinoni osoittautuisi tehokkaaksi laakkeeksi OCA1B-potilailla, hoitopaa-
tos edellyttaisi aina geenitestin tekemista, koska OCA1B-potilaiden luotettava diagnoosi ei ole
mahdollista kliinisesti. Periytyvissa sairauksissa, kuten albinismissa perinnéllisyysneuvonta
kuuluu potilaan hyvaan hoitoon.

TAYS:n ihotautiklinikassa on saanndllisessa seurannassa ja hoidossa alle 10 non-
syndroomista okulokutaanista albinismipotilasta. Heidéan diagnostisiin tutkimuksiinsa kuuluvat
ihon Kliininen tutkiminen, tarvittaessa ihokoepala ja siita tehtavat erikoisvarjaykset seké har-
kinnan mukaan geenitutkimukset. TAYS:ssa alkuvaiheen diagnostiikkaan liitetdén usein geeni-
tutkimus, joka mahdollistaa albinismin tarkemman alaluokituksen. Geenitutkimusten valmistu-
misen jalkeen vanhemmat saavat yksityiskohtaisen perinndéllisyysneuvonnan, ja heille ohjel-
moidaan tarvittaessa albinismin kantajuustutkimukset. Albinismipotilaalle perinnéllisyysneu-
vonta jarjestetaan lahempéana taysi-ikaisyytta ja perheen perustamisen ajankohtaa. Tarvitta-
essa ihotautilaakari laatii lausunnon UV-vaateapuvélinetarpeesta vammaispalvelua varten ja
tekee lausuntoja mm. paivahoitoa tai koulua varten. Aurinkorasvojen osalta TAYS:ssa ei ole
laadittu lausuntoja pitkaaikaissairauden aiheuttamia hoitotarvikkeita varten.

Kantelija tuo esiin tarkedn seikan eli albinismipotilaiden yhtenaisten tutkimus- ja hoitokaytanto-
jen puuttumisen eri sairaanhoitopiireissa. Yhtenaiset hoitokaytannot tulevat yha tarkeammiksi,
kun sairauksiin kehitetdan erilaisia tdsmahoitoja, joiden hoitokéytannat tulisi saada valtakun-
nallisesti yhtenaisiksi. Ongelma on kuitenkin albinismipotilasryhmaa laajempi ja koskettaa val-
taosaa harvinaisia sairauksia, joita on arvioitu olevan 6000 - 8000 kaikilla Iaaketieteen aloilla.

Pohjois-Karjalan sairaanhoito- ja sosiaalipalveluiden kuntayhtyma

Jos albinismipotilas tulee Pohjois-Karjalan keskussairaalan ihotautien klinikkaan, tutkimusar-
senaaliin kuuluvat geneettinen selvittely, tarvittaessa silmalaakarin ja neurologin konsultaatio
ja tarvittaessa nitisinoni-laékityksen harkinta. Albinismipotilaiden aurinkoherkkyyteen annetaan
neuvontaa auringossa olemisesta ja suojauksesta aurinkovoitein seka kotiin ja autoon asen-
nettavista UV-suojakalvoista ja tarvittaessa suojavaatetuksesta. Myos asianmukaiset ladkarin-
lausunnot laaditaan. Liséksi kontrollikAynnit ihotaudeilla ovat saanndéllisia.



Silméatautien klinikassa albinismipotilaat kayvét kuntoutuksesta vastaavalla ladkarilla sdannol-
lisesti. Apuvalineet myonnetaan tarpeen mukaan 1-2 vuoden véalein (mm. silméalasit, suuren-

nuslasit, absorptiolasit). Kuntoutusohjausta tarjotaan tarpeen mukaan ja laaditaan kuntoutus-
suunnitelmat. Samalla tehd&én tarvittavat l[adkarinlausunnot viranomaisille, kuntoutuslausun-

not, C-lausunnot vammaistukea varten ym. Albinismipotilaiden hoidossa ei ole erillisia kirjalli-

sia toimintaohjeita tai maarayksia.

Pohjois-Pohjanmaan sairaanhoitopiiri

Jos albinismin silmamanifestaatiot aiheuttavat nakdvammaisuutta, potilaalla on oikeus nako-
vammapalveluihin. Nadnkuntoutus, apuvalinesuositus ja tarvittaessa kotikaynnit koordinoidaan
OYS:ssa nakokeskuksen moniammatillisen, silmalaékarista, kuntoutusohjaajasta, optikosta ja
naonkaytonohjaajasta muodostuvan kuntoutustiimin toimesta. Kliininen neurofysiologi tekee
tarvittaessa ERG- ja VEP-tutkimukset.

Ihotaudeilla ei ole ollut albinismipotilaita vimeisen 20 vuoden aikana. Albinismipotilaan tutki-
mus- ja hoitokaytanté6n voidaan soveltaa ihotautiklinikassa muiden ihosairauksien hoitoon
vakiintuneita menettelytapoja.

Pohjois-Savon sairaanhoitopiiri

Kuopion yliopistollisessa sairaalassa (KYS) albinismipotilaalla on oikeus aktiiviseen nadnkay-
ton kuntoutukseen. Perinndllisyysneuvonta ja geenitutkimukset toteutetaan, jos niilla katsotaan
olevan lisdarvoa diagnostiikassa tai hoidon organisoinnissa. Apuvalineet jarjestetaan kuten
muillekin ndkdvammaisille. Kun tieteellinen naytto laakkeesta on riittdvan vahva, uudet ladk-
keet otetaan kayttoon.

Ihotautien klinikassa tutkimusarsenaaliin kuuluvat geneettinen selvittely, tarvittaessa silmalaa-
karin ja neurologin konsultaatio ja myos nitisinoni-laékityksen harkinta. lhotautien klinikan tie-

dossa on albinismipotilaiden aurinkoherkkyys ja siten neuvontaa auringossa olemiseen seka

aurinkosuojaus suojavoitein seka kotiin ja autoon asennettavin UV-suojakalvoin. Asianmukai-
set laakarinlausunnot laaditaan vammaispalvelulain ja terveydenhuoltolain perusteella.

Paijat-Hameen sosiaali- ja terveydenhuollon kuntayhtyma

Albinismipotilaita on ollut nadnkuntoutuksen asiakkaina. Jos potilas tayttaa nakévammaisuu-
den kriteerit ja apuvdlineiden saatavuusperusteet, hanen on mahdollista saada apuvalineita

ladkinnallisend kuntoutuksena. Kuntoutusohjausta voi saada heti diagnoosin jalkeen, vaikka
nakévammaisuuden Kriteerit eivat tayttyisi.

Ihotautien klinikalla ei ole talla hetkella hoidettavana tai seurannassa yhtaan albinismipotilasta.
Jos sinne ohjattaisiin l&hetteilla potilaita, heille jarjestettaisiin vastaanottokaynti ja seuranta.
Potilailla olisi myds oikeus perinndllisyysneuvontaan ja geenitutkimuksiin.

Erikoisalojen ylilaakareita tullaan muistuttamaan velvollisuudesta ohjata potilaita ihotautien
poliklinikalle, jotta potilaiden ihonsuojaus tulisi hoidettua optimaalisesti. Nyt annetun selvityk-
sen perusteella vaikutelmaksi jaa, etta potilaita on ollut hoidettavana seka silmataudeilla etta
Kuntoutustutkimusyksikésséd, mutta jostain syysta heitd ei ole ohjautunut ihotautien erikoisalal-
le. Mahdollisesti tAméan taustalla on se, etteivat alueen terveyskeskukset ole tehneet lahetteita
ihotautien poliklinikalle.



Satakunnan sairaanhoitopiiri

Sairaanhoitopiirissa on ollut hoidettavana yksi albinismipotilas. Sairaanhoitopiiri viittaa Varsi-
nais-Suomen sairaanhoitopiirin asiassa antamaan selvitykseen.

Vaasan sairaanhoitopiiri

Sairaanhoitopiirissa ei ole ollut hoidettavana yhtaan albinismipotilasta. Jos silmataudeille tulisi
tallainen potilas, han saisi tarvittavan nadnkuntoutuksen tarpeellisine apuvalineineen. lho-
taudeilla potilas saisi perinndllisyysneuvontaa, saanndllisté inon kontrollia ja neuvontaa aurin-
kosuojauksesta ja tarvittavat apuvalineet.

Varsinais-Suomen sairaanhoitopiiri

Sairaanhoitopiiri yhtyy HUS:n tutkimus- ja hoitokaytantdon, joka on jo paaosin olemassa oleva
hoitokaytant®. Sairaanhoitopiiri toteaa, ettéa kuten valitettavan usein harvinaissairauksien hoi-
tamisessa tapahtuu, hoitoreitit ja osaaminen ovat jakautuneet Suomessa epatasaisesti. Tahan
ongelmaan on laadittu harvinaissairauksien kansallinen ohjelma. Harvinaisten ihosairauksien
hoitoon on jo suunnitteilla kansallinen verkostomalli. Sairaanhoitopiiri on sitoutunut verkoston
rakentamiseen ja pyrkii omalta osaltaan varmistamaan ja parantamaan hoitoa myds albinismi-
potilailla erityisvastuualueellaan.

3.3
Sairaanhoitopiirien vastaukset kantelijan kysymyksiin

Kantelija kysyi, onko albinismiperheilld oikeus natnkaytdn kuntoutukseen.

Kaikki sairaanhoitopiirit vastasivat jarjestavansa albinismipotilaille nadnkaytén kuntoutusta,
jota joissakin sairaanhoitopiireissa annetaan saanndllisesti, lapsille useammin ja aikuisille har-
vemmin. Useassa sairaanhoitopiirissa potilaat voivat ottaa n&ddnkuntoutukseen yhteyttd ilman
lahetetta. Useassa sairaanhoitopiirissa sovelletaan Maailman terveysjarjeston WHO:n nako-
vammaisuuden maaritelméé. Saadun selvityksen perusteella keskussairaalat lahettavat poti-
laat silmien vaativiin mikroskooppi- ja elektrofysiologisiin tutkimuksiin yliopistollisiin sairaaloi-
hin.

Kantelija kysyi, onko albinismiperheilld oikeus ihotautien sadnnoélliseen kontrolliin.

Kantelijan mukaan HUS:ssa, KYS:ssa, Keski-Suomen ja Keski-Pohjanmaan keskussairaalois-
sa ei ole minkaanlaista ihotautien kontaktia eikéa Etela-Pohjanmaan sairaanhoitopiirissa paase
helposti ihotaudeille.

HUS kiistéaa kantelijan vaitteen. Keski-Suomen ja Keski-Pohjanmaan sairaanhoitopiireissa ei
ole ollut hoidettavina iho-oireisia albinismipotilaita. Etel&a-Pohjanmaan sairaanhoitopiirin selvi-
tyksen mukaan kaikki albinismipotilaat ovat halutessaan oikeutettuja sdanndéllisiin ihotautiklini-
kan kontrolloihin, ja ihosydp&asiantuntijahoitaja antaa tarvittavan ohjauksen. Pohjois-Savon
sairaanhoitopiirin ja KYS:n selvityksen mukaan hoitolinjassa ovat mukana kontrollikaynnit iho-
taudeilla pahanlaatuisten kasvainten kehittymisen riskin kannalta.

Kantelija kysyi, onko perheilla oikeus perinndllisyysneuvontaan ja geenitutkimukseen.

Keski-Suomen sairaanhoitopiirin selvityksen mukaan perinndéllisyysneuvonnalle ja geenitutki-
mukselle tulee olla l&dketieteelliset perusteet. Pohjois-Savon sairaanhoitopiirin selvityksen
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mukaan perinndllisyysneuvonta ja geenitutkimus tehdaan, jos niilla katsotaan olevan lisdarvoa
diagnostiikassa tai hoidon organisoinnissa. Muiden sairaanhoitopiirien selvitysten mukaan al-
binismiperheilla on aina oikeus perinnoéllisyysneuvontaan ja geenitutkimukseen.

Kantelija kysyi, onko perheilla oikeus saada nitisinonildakitys, jos ldakkeen todetaan tehoavan
OCA1B-albinismiin.

Sairaanhoitopiirit toteavat, ettéa ne eivat voi lausua nitisinoni-ladkkeesta, jota ei ole rekisterdity
albinismin hoitoon. Pirkanmaan sairaanhoitopiirin selvityksen mukaan laaketutkimus paattyy
joulukuussa 2017, ja alustavia tutkimustuloksia on arvioitu saatavan joulukuussa 2016. Jos
nitisinoni osoittautuisi tehokkaaksi ladkkeeksi OCA1B-poatilailla, hoitopaétts edellyttaisi aina
geenitestin tekemistd, koska OCA1B-potilaiden luotettava diagnoosi kliinisesti ei ole mahdollis-
ta.

Kantelija kysyi, onko perheilla oikeus saada pitkdaikaissairauden aiheuttamia UV-
vaateapuvalinetarpeita varten ladkarinlausunto vammaispalvelulain 9 8:n mukaisesti.

Sairaanhoitopiirien selvitysten mukaan kantelijan kysyma C-lausunto laaditaan. Kolmen sai-
raanhoitopiirin selvityksessa mainitaan perheiden mahdollisuus sosiaalityontekijan palveluihin.

HUS:n selvityksen mukaan laékari laatii C-lausunnon ja Kela paattaa korvattavuudesta.

[td-Savon sairaanhoitopiirin selvityksen mukaan apuvalineiden myodntamisessa ja korvauksis-
sa ei ole ollut valtakunnallisia, yhtenaisia ohjeita, mink& vuoksi apuvalineiden mydntadmisessa
ja korvauksissa on ollut kuntakohtaisia eroja. Sairaanhoitopiirin mukaan epakohta tulisi korjata
valtakunnallisesti.

Keski-Suomen sairaanhoitopiirin selvityksen mukaan lausunto laaditaan vammaispalvelulain 9
8:sséd saadetyista ylimaaraisista kustannuksista. Sairaanhoitopiiri toteaa, ettéd UV-
suojausvaatteet eivat ole erityisid vaatekappaleita, joita ei voisi kayttdd muuten, eivatka ne
poikkea hinnaltaan oleellisesti muista laadukkaista vaatteista.

Pohjois-Pohjanmaan, Pohjois-Savon ja Paijat-Hameen sairaanhoitopiirien selvityksissa maini-
taan ndkbvammaisella albinismipotilaalla olevan mahdollisuus saada apuvalineita laakinnalli-
sena kuntoutuksena.

Etela-Pohjanmaan sairaanhoitopiirin selvityksen mukaan aurinkovoiteista ja -suojavaatteista ei
ole yleensa saanut korvausta. Sairaanhoitopiiri toteaa, etta korvauksen saamisen edellytykset
tulisi linjata valtakunnallisesti.

Kantelija kysyi, onko perheilld oikeus saada lausunto pitkdaikaissairauden aiheuttamia hoito-
tarvikkeita (aurinkorasvat) varten terveydenhuoltolain 24 8:n mukaisesti.

HUS:n selvityksen mukaan laékari kirjoittaa reseptit ja C-lausunnon, mutta Kela paattaa kor-
vattavuudesta. TAYS:n selvityksen mukaan vastaus on kylla, mutta suojavoiteista ei ole kirjoi-
tettu lausuntoja. Kanta-Hameen sairaanhoitopiirissa kirjoitetaan tarpeelliset lausunnot, mutta
potilaan kotikunta tekee paatoksen korvauksesta. Muut sairaanhoitopiirit ovat vastanneet kir-
joittavansa laakarinlausunnot.
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3.3
Keskeiset oikeusohjeet

Keskeiset oikeusohjeet ovat taméan paatoksen liitteena.

3.4
Harvinaisten sairauksien kansallinen ohjelma 2014-2017

Ohjelmassa todetaan, ettd Euroopan unionin maaritelman mukaan harvinaisiksi katsotaan sai-
raudet, joita sairastaa enintaan viisi ihnmista 10 000 ihmista kohden. Arviolta yli 300 000 suo-
malaisella on jokin harvinainen sairaus, vamma, oireyhtyma tai epdmuodostuma. Vaestosta
heitd on noin kuusi prosenttia ja terveyspalveluiden suurkayttgjista merkittavasti suurempi osa,
joten harvinaissairaiden ryhma on perusteltua huomioida sosiaali- ja terveyspalveluiden jarjes-
tamislaissa ja palvelurakennetta kehitettdessa.

Euroopan unionin neuvosto antoi 8.6.2009 suosituksen toimiksi harvinaisten sairauksien alalla
(2009/C 151/02). Suosituksessa todetaan, ettd mahdollisuus saada korkealuokkaista hoitoa,
yhdenvertaisuus ja yhteisvastuu, jotka on vahvistettu Euroopan unionin terveysjarjestelmien
yhteisista arvoista ja periaatteista annetuissa neuvoston paatelmissa, ovat erittain tarkeita
harvinaisia sairauksia sairastaville potilaille. Jasenvaltioita kehotetaan vahvistamaan harvinai-
sia sairauksia koskevia suunnitelmia ja strategioita. Harvinaisten sairauksien kansallinen oh-
jelma tulisi laatia ja hyvaksya vuoden 2013 loppuun mennessa.

Sosiaali- ja terveysministerio asetti Harvinaiset sairaudet -ohjausryhman ajalle 1.6.2012—
31.12.2013. Ohjausryhma laati harvinaisten sairauksien kansallisen ohjelman vuosille 2014—
2017. Ohjelma julkaistiin 13.3.2014 ohjausryhman raportissa: Harvinaisten sairauksien kansal-
linen ohjelma 2014-2017, Ohjausryhman raportti, Sosiaali- ja terveysministerion raportteja ja
muistioita 2014:5.

Raportissa todetaan, ettd sosiaali- ja terveyspalvelut eivat nykyisellaan vastaa tyydyttavasti
harvinaissairaiden tarpeisiin. Pienen esiintyvyytensa seka asiantuntemuksen harvinaisuuden
vuoksi harvinaiset sairaudet edellyttavat erityistoimia palvelujarjestelmassa, jotta niité sairas-
tavien oikeus laadukkaaseen hoitoon ja kuntoutukseen toteutuisi yhdenvertaisesti.

Kansallinen ohjelma siséltaa toimenpide-ehdotukset (13 kohtaa) tutkimuksen, hoidon, kuntou-
tuksen ja sosiaalisen tuen kehittdmiseksi.

Ohjelmassa esitetaan ensisijaisiksi toimenpiteiksi harvinaissairauksien vaatimien erityistoi-
menpiteiden tunnustamista lainsdadanndssa tai niiden perusteluissa, harvinaissairaiden hoito-
polun selkeyttamistd, harvinaissairauksien yksikodiden perustamista yliopistosairaaloihin, har-
vinaislaakkeiden saatavuuden ja korvattavuuden edistamista, kansallisen koordinoivan kes-
kuksen perustamista seka sosiaalisen tuen ja kuntoutuksen kehittamista.

Ohjelman yhtena tavoitteena on, etta harvinaissairaat, heidan laheisensa ja potilasjarjestot
osallistuvat paremmin harvinaissairauksia koskevaan paatoksentekoon ja palveluiden suunnit-
teluun.
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35
Oikeudellinen arviointi

351
Valviran lausunto

Valvira toteaa lausunnossaan muun muassa seuraavaa.

Albinismi on yksi harvinaissairauksista, joita tunnetaan useita tuhansia. Sairaanhoitopiirien
selvityksista ilmenee, ettéa albinismipotilaita ei ole ollut hoidossa kaikissa sairaanhoitopiireissa.
Selvitysten mukaan 10 sairaanhoitopiirissa oli tieto yhteensa noin 50 albinismipotilaasta vuo-
sina 1976-2015. Keskussairaalat hoitavat albinismipotilaat yhteistydssa yliopistollisten sairaa-
loiden kanssa. Noin puolet albinismipotilaista oli ollut hoidossa Helsingin yliopistollisessa kes-
kussairaalassa (HYKS), TAYS:ssa ja KYS:ssa.

Albinismisairauden harvinaisuutta Suomessa kuvaa se, ettd HUS:ssa on hoidettu 15 albinis-
mipotilasta 15 vuoden aikana ja KYS:n potilasrekistereihin on kirjattu kahdeksan albinismipoti-
lasta vuodesta 1976 alkaen. Eniten né&ita potilaita on TAYS:ssa, jossa hoidettavana on 10 sil-
ma- ja iho-oireista albinismipotilasta.

Valvira toteaa, etté kaikki sairaanhoitopiirit vastasivat jarjestavansa albinismipotilaille naénkay-
ton kuntoutusta. Valvira yhtyy HUS:n ndkemykseen, jonka mukaan ndkdvammaiseksi katso-
taan potilas, jonka yhteenlaskettu nakokykyyn perustuva haitta-aste on vahintaan 50 % (hait-
taluokka 10). Nama kriteerit tayttyvat albinismipotilailla usein pelkan naontarkkuuden perus-
teella (alle 0,3). Lisaksi albinismiin ja okulaariseen albinismiin liittyy usein myods silmavarve ja
voimakas haikaistyminen.

Valvira yhtyy TAYS:n ndkemykseen, jonka mukaan albinismipotilaiden ihoa tulee seurata har-
vakseltaan lapsuusiassa yleensa 1-2 vuoden valein ja aikuisiassa tarpeen mukaan harvem-
min.

Valvira yhtyy HUS:n ja Pirkanmaan sairaanhoitopiirin nakemyksiin, joiden mukaan geenitutki-
mus on tarpeen albinismipotilaan hoidon ja seurannan kannalta. VVain mahdollinen geenivirhe
osoittamalla voidaan méaarittaé luotettavasti potilaan albinismin alatyyppi ja tehda mahdollisen
syndroomisen albinismin taudinmaaritys. Perinndllisyysneuvonta voidaan antaa geenitutki-
mustuloksen perusteella.

Valvira yhtyy Pirkanmaan sairaanhoitopiirin ndkemykseen siitd, etta jos nitisinoni osoittautuisi
tehokkaaksi laakkeeksi OCA1B-potilailla, hoitopaatds edellyttaisi aina geenitestin tekemista,
koska OCA1B-potilaiden luotettava diagnoosi kliinisesti ei ole mahdollista. Valvira toteaa, etta
ladkarin tulee potilasta hoitaessaan aina ottaa tasapuolisesti huomioon ammattitoiminnasta
potilaalle koituva hyoty ja sen mahdolliset haitat.

Valvira toteaa, etta sairaanhoitopiireissé laaditaan ladkarinlausunto C terveydenhuoltolain 22
§:ssa saadetylla tavalla, mutta etuuden saaminen riippuu toimivaltaisesta paatoksentekijasta.
Sosiaali- ja terveysministerion antamissa Yhtenaisissa kiireettoman hoidon perusteissa on
maaritelty ndkdvammainen henkild ja hanelle kuuluvat apuvalineet. Albinismipotilas tulisi ohja-
ta sairaanhoitopiireissa toimivien sosiaalitydntekijéiden puoleen potilaalle kuuluvien etuisuuk-
sien selvittdmista ja hakemista varten. Valvira toteaa, etta Kela on toimivaltainen paattamaéan
ladkekorvauksista ja vammaistuesta.
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Valvira toteaa sairaanhoitopiirien selvityksista ilmenevan, etta maassamme ei ole vakiintuneita
tutkimus- tai hoitosuosituksia albinismipotilaille. Naiden potilaiden hoitokaytanndissa on jonkin
verran eroja eri sairaanhoitopiireissa. Arviointia kuitenkin vaikeuttaa potilaiden hyvin pieni
maara.

Valvira toteaa, ettd harvinaisten sairauksien kansallisessa ohjelmassa tarkoitettua harvinaisten
sairauksien koordinaatiokeskusta ei ilmeisesti perusteta resurssisyista, ja sille suunnitellut teh-
tavat tulevat yliopistollisten sairaaloiden vastuulle. Sairaanhoitopiirien selvityksiin perustuvan
arvion perusteella harvinaisten sairauksien kansallinen ohjelma tunnetaan sairaanhoitopiireis-
sa ilmeisen puutteellisesti. Yliopistollisten sairaaloiden harvinaissairauksien yksikdiden toimin-
tamalli tulee olemaan muun muassa asiantuntijaverkostojen rakentaminen, joka selvitysten
mukaan on kaynnistynyt vain harvinaisten ihotautien osalta HUS:ssa.

Yliopistollisten sairaaloiden tulee Valviran mukaan yhteistydssa varmistaa myos albinismipoti-
laille tutkimus- ja hoito- seka kuntoutuspalveluiden yhdenvertainen saatavuus erityisvastuu-
alueilla ja valtakunnallisesti.

352
Kannanotto

Minulla ei ole syyta kyseenalaistaa Valviran ladketieteellisena asiantuntijana esittamia kasityk-
sia albinismipotilaiden tutkimuksesta ja hoidosta. Valvira toteaa seuraavaa:

- Kaikki sairaanhoitopiirit vastasivat jarjestavansa albinismipotilaille nadnkaytén kuntoutus-
ta. Nakovammaiseksi katsotaan potilas, jonka yhteenlaskettu nakokykyyn perustuva hait-
ta-aste on vahintaan 50 % (haittaluokka 10). Nama kriteerit tayttyvat albinismipotilailla
usein pelkan naontarkkuuden perusteella (alle 0,3). Lisaksi albinismiin ja okulaariseen
albinismiin liittyy usein myos silmavarve ja voimakas haikaistyminen.

- Albinismipotilaiden ihoa tulee seurata harvakseltaan lapsuusiassé yleensa 1 — 2 vuoden
valein ja aikuisiassa tarpeen mukaan harvemmin.

- Geenitutkimus on tarpeen albinismipotilaan hoidon ja seurannan kannalta. Vain mahdol-
linen geenivirhe osoittamalla voidaan maarittaa luotettavasti potilaan albinismin alatyyppi
ja tehda mahdollisen sydroomisen albinismin taudinmaaritys. Perinndllisyysneuvonta
voidaan antaa geenitutkimustuloksen perusteella.

- Jos nitisinoni osoittautuisi tehokkaaksi ladkkeeksi OCA1B-potilailla, hoitopaéatds edellyt-
taisi aina geenitestin tekemista, koska OCA1B-potilaiden luotettava diagnoosi kliinisesti
ei ole mahdollista. Laékarin tulee potilasta hoitaessaan aina ottaa tasapuolisesti huomi-
oon ammattitoiminnasta potilaalle koituva hyoty ja sen mahdolliset haitat.

Kantelija kysyi, "onko albinismiperheilla oikeus saada pitk&aikaissairauden aiheuttamia UV-
vaateapuvalinetarpeita varten ladkarinlausunto vammaispalvelulain 9 8:n mukaisesti ja 1a&ka-
rinlausunto pitkdaikaissairauden aiheuttamia hoitotarvikkeita (aurinkorasvat) varten tervey-
denhuoltolain 24 §:n mukaisesti”.

Totean, etta terveydenhuoltolain 22 §:sta johtuu potilaan oikeus saada laakarinlausunto, jonka
tarve on potilaan hoidon kannalta valttamatonta.
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Totean edelleen, etta terveydenhuoltolain mukaiseen kunnan jarjestamisvastuulle kuuluvaan
sairaanhoitoon sisaltyy laakinnallinen kuntoutus (24 8). Apuvalinepalvelut kuuluvat laakinnalli-
seen kuntoutukseen (29 8).

Apuvélineasetuksen mukaan laékinnallisen kuntoutuksen apuvdlineiden luovutuksen edelly-
tyksenda on sellainen laaketieteellisin perustein todettu sairaus, vamma tai kehitysviivastyma,
joka heikentda potilaan toimintakykya ja vaikeuttaa hanen itsendista selviytymistaan. Laakin-
nallisen kuntoutuksen apuvalineina luovutettavien vélineiden tarkoituksena on edistaéa potilaan
kuntoutumista, tukea, yllapitaa tai parantaa toimintakykya jokapaivaisissa toiminnoissa taikka
ehkaista toimintakyvyn heikentymista (1 8).

Kasitykseni mukaan albinismipotilas tayttda apuvalineen luovutuksen edellytyksen. Albinismi-
potilaan tarvitsemia UV-sateilyltd suojaavia vaatteita voidaan pitaé laakinnallisen kuntoutuksen
apuvalineind. Nakovammaisella albinismipotilaalla on oikeus h&nen tarpeensa mukaiseen laa-
kinnalliseen kuntoutukseen ja sen apuvalineisiin.

Vammaispalvelulain toissijaisuus kay ilmi lain 4 8:st&: Vammaispalvelulain mukaisia palveluja
ja tukitoimia jarjestetaan, jos vammainen henkild ei saa riittavia ja hanelle sopivia palveluja tai
tukitoimia muun lain nojalla.

Terveydenhuoltolain mukaiseen kunnan jarjestamisvastuulle kuuluvaan sairaanhoitoon sisal-
tyvat myds hoitosuunnitelman mukaiset pitkdaikaisen sairauden hoitoon tarvittavat hoitotarvik-
keet (24 8). Kasitykseni mukaan albinismipotilaan tarvitsemia aurinkovoiteita voidaan pitaa
tallaisina hoitotarvikkeina.

Laakinnallisen kuntoutuksen apuvalineet ja pitkaaikaisen sairauden hoitoon tarvittavat hoito-
tarvikkeet ovat asiakasmaksulain 5 §:n mukaan maksuttomia terveydenhuollon palveluita.

Kantelija tuo esiin albinismipotilaille kuuluvia etuuksia koskevan tiedonsaannin vaikeudet. Olen
samaa mielta Valviran kanssa siita, etta albinismipotilas tulisi ohjata sairaanhoitopiireissa toi-
mivien sosiaalityontekijoiden puoleen albinismipotilaalle kuuluvien etuisuuksien selvittdmiseksi
ja hakemiseksi. Terveyssosiaalityd on osa potilaan kokonaisvaltaista hoitoa.

Sairaanhoitopiirien selvitysten perusteella totean, ettd albinismipotilaat eivat saa yhdenvertai-
sesti perustuslain 19 §:ssé turvattuja riittavia terveyspalveluita. Naiden potilaiden tutkimus- ja
hoitokaytannot vaihtelevat eri sairaanhoitopiireissd. Suomessa ei ole albinismipotilaille yhte-
naisia ja vakiintuneita tutkimus- tai hoitosuosituksia.

Pidan hyvana, etta harvinaisten sairauksien palvelujarjestelman kehittamiseksi on luotu kan-
sallinen ohjelma 2014—-2017. Sairaanhoitopiirien selvitysten perusteella ohjelma kuitenkin tun-
netaan sairaanhoitopiireissa ilmeisen puutteellisesti. Ohjelman toimeenpanemiseksi on tahan
mennessa perustettu harvinaissairauksien yksikét Helsingin ja Turun yliopistollisiin keskussai-
raaloihin sek& Oulun ja Kuopion yliopistollisiin sairaaloihin. Harvinaissairauksien yksikon pe-
rustamista Tampereen yliopistolliseen sairaalaan valmistellaan parhaillaan.

Kuten harvinaisten sairauksien kansallisessa ohjelmassa todetaan, harvinaissairaudet edellyt-
tavat erityistoimia palvelujarjestelmassa, jotta niita sairastavien oikeus laadukkaaseen tutki-
mukseen, hoitoon ja kuntoutukseen toteutuisi yhdenvertaisesti. Yhdyn Valviran kasitykseen,
jonka mukaan yliopistollisten sairaaloiden tulee yhteistydssa varmistaa myo6s albinismipotilaille
tutkimus- ja hoito- seké kuntoutuspalveluiden yhdenvertainen saatavuus erityisvastuualueilla
ja valtakunnallisesti.
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4
TOIMENPITEET

Lahetan jaljennodksen tasta paatoksestani Valviralle ja pyydan sitd saattamaan edella kohdas-
sa 3.5.2 esittdmani kasitykset sairaanhoitopiirien tietoon. limoitan paatdksestani myods sosiaa-
li- ja terveysministeriolle.

LITE
Paatokseen dnro 3382/4/15 liittyvat keskeiset saannokset
Lapsen oikeuksien yleissopimus (SopS 60/1991)

Yleissopimuksen 24 artiklan mukaan sopimusvaltiot tunnustavat, etta lapsella on oikeus naut-
tia parhaasta mahdollisesta terveydentilasta seké sairauksien hoitamiseen ja kuntoutukseen
tarkoitetuista palveluista. Sopimusvaltiot pyrkivat varmistumaan, ettei yksikaan lapsi joudu
luopumaan oikeudestaan nauttia téllaisista terveyspalveluista.

Suomen perustuslaki

Perustuslain (731/1999) 6 8:n mukaan ihmiset ovat yhdenvertaisia lain edessa (1 mom.). Ke-
téaan ei saa ilman hyvaksyttavaa perustetta asettaa eri asemaan sukupuolen, ian, alkuperan,
kielen, uskonnon, vakaumuksen, mielipiteen, terveydentilan, vammaisuuden tai muun henki-
|66n liittyvan syyn perusteella (2 mom.).

Perustuslain 19 8:n 3 momentin mukaan julkisen vallan on turvattava, sen mukaan kuin lailla
tarkemmin saadetdan, jokaiselle riittavat terveyspalvelut ja edistettava vaeston terveytta. Jul-
kisen vallan on my6s tuettava perheen ja muiden lapsen huolenpidosta vastaavien mahdolli-
suuksia turvata lapsen hyvinvointi ja yksilollinen kasvu.

Perustuslain 22 §:n mukaan julkisen vallan on turvattava perusoikeuksien ja ihmisoikeuksien
toteutuminen.

Terveydenhuoltolaki

Terveydenhuoltolain (1326/2010) 2 §:n mukaan lain tarkoituksena on toteuttaa vaeston tarvit-
semien palveluiden yhdenvertaista saatavuutta, laatua ja potilasturvallisuutta ja vahvistaa ter-
veydenhuollon palveluiden asiakaskeskeisyytta.

Terveydenhuoltolain 8 8:n mukaan terveydenhuollon toiminnan on perustuttava nayttoon ja
hyviin hoito- ja toimintakaytantoihin (1 mom.).

Terveydenhuoltolain 22 8:n mukaan kunta on velvollinen huolehtimaan siitd, ettéa sen asukas
tai terveyskeskuksen potilas saa terveydentilaansa koskevan todistuksen tai lausunnon silloin,
kun todistuksen tai lausunnon tarve perustuu lakiin, taikka on asukkaan tai potilaan hoidon,
toimeentulon, opiskelun tai muun vastaavan syyn kannalta valttaméatonta.

Terveydenhuoltolain 24 8:n 1 momentin mukaan kunnan on jarjestettava alueensa asukkaiden
sairaanhoitopalvelut. Sairaanhoitopalveluihin kuuluvat muun muassa sairauksien tutkimus,
l&a&ketieteellinen tai hammaslaaketieteellinen taudinmaaritys, hoito, hoitosuunnitelman mukai-



16

set pitkaaikaisen sairauden hoitoon tarvittavat hoitotarvikkeet seka tarpeellinen ladkinnéallinen
kuntoutus (1 kohta).

Sairaanhoito on toteutettava potilaan laaketieteellisen tai hammaslaéketieteellisen tarpeen ja
kaytettavissa olevien yhtenaisten hoidon perusteiden mukaisesti. Hoito on toteutettava tarkoi-
tuksenmukaisella tavalla ja yhteistyolla. Hoito toteutetaan avohoidossa silloin, kun se on -
potilasturvallisuus huomioon ottaen mahdollista (2 mom.).

Lain 29 8:n mukaan kunnan on jarjestettava potilaan sairaanhoitoon liittyva laakinnallinen kun-
toutus, joka siséltéd muun muassa apuvalinepalvelut.

Terveydenhuoltolain 42 8:n mukaan erityisvastuualueen sairaanhoitopiirien on jarjestettava
yhteisty6ssa alueensa erikoissairaanhoito. Sairaanhoitopiirin kuntayhtyman, jonka hallinnassa
on yliopistollinen sairaala, on jarjestettava erityistason sairaanhoito erikoissairaanhoitolain 9
8:ssé tarkoitetulla vastuualueellaan (1 mom.).

Erityisvastuualueen sairaanhoitopiirien on yhteistydéssa huolehdittava samaan erityisvastuu-
alueeseen kuuluvien kuntien ja sairaanhoitopiirien tarvitsemasta ohjauksesta ja neuvonnasta
erikoissairaanhoidon antamisessa, terveydenhuollon henkildstén taydennyskoulutuksessa se-
k& tieteellisen tutkimuksen ja kehittamisen jarjestamisessa (2 mom.).

Erityisvastuualueen sairaanhoitopiirien on yhteistydssa suunniteltava ja sovitettava yhteen
alueensa erikoissairaanhoidon palvelujen tuotanto, tietojarjestelmaratkaisut, laakinnallinen
kuntoutus ja erilaiset hankinnat (3 mom.).

Apuvélineasetus

Laakinnallisen kuntoutuksen apuvélineiden luovutuksesta annetun sosiaali- ja terveysministe-
rion asetuksen (1363/2011, apuvalineasetus) 1 8:n mukaan laakinnallisen kuntoutuksen apu-
valineiden luovutuksen edellytyksena on sellainen ladketieteellisin perustein todettu sairaus,
vamma tai kehitysviivastyma, joka heikentaa potilaan toimintakykya ja vaikeuttaa hanen itse-
naisté selviytymistaan (1 mom.).

Laakinnallisen kuntoutuksen apuvélineiné luovutettavien valineiden, laitteiden, tarvikkeiden,
tietokoneohjelmien sekéd muiden ratkaisujen tarkoituksena on edistaa potilaan kuntoutumista,
tukea, yllapitda tai parantaa toimintakykya jokapaivaisissa toiminnoissa taikka ehkaista toimin-
takyvyn heikentymista (2 mom.).

Apuvalineasetuksen 2 §:n mukaan apuvdlineen tarve on arvioitava kayttajalahtoisesti, oikea-
aikaisesti ja yksilollisesti. Tarpeen arvioinnissa on otettava huomioon potilaan toimintakyky,
elamantilanne ja elinymparistén apuvalineen toimivuudelle asettamat vaatimukset (1 mom.).

Apuvalineen valinta on tehtava yhteisymmarryksessa potilaan kanssa ja tarvittaessa hanen
laillisen edustajansa, laheisensa tai omaisensa kanssa. Ennen apuvélineen valintaa potilaalle
on annettava tietoa apuvalineen valintaan liittyvista vaihtoehdoista ymmarrettavalla tavalla (2
mom.).

Potilaslaki
Potilaan asemasta ja oikeuksista annetun lain (785/1992, potilaslaki) 3 §:n mukaan potilaalla

on oikeus hanen terveydentilansa edellyttamaéan laadultaan hyvaéan terveyden- ja sairaanhoi-
toon.
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Potilaslain 5 8:n mukaan potilaalle on annettava selvitys h&nen terveydentilastaan, hoidon
merkityksesta, eri hoitovaihtoehdoista ja niiden vaikutuksista sekd muista héanen hoitoonsa
liittyvista seikoista, joilla on merkitysta paatettaessa hanen hoitamisestaan (1 mom.). Tervey-
denhuollon ammattihenkilén on annettava selvitys siten, etta potilas riittavasti ymmartad sen
sisallén (2 mom.).

Potilaslain 9 8:n mukaan 5 8:n 1 ja 2 momentissa tarkoitettu selvitys on 7 §:n 2 momentissa
tarkoitetussa tapauksessa annettava alaikdisen potilaan huoltajalle tai muulle lailliselle edusta-
jalle.

Ammattihenkilolaki

Terveydenhuollon ammattihenkildista annetun lain (559/1994, ammattihenkil6laki) 15 §:n mu-
kaan terveydenhuollon ammattihenkilén ammattitoiminnan paamaaréana on terveyden yllapi-
taminen ja edistaminen, sairauksien ehkaiseminen seka sairaiden parantaminen ja heidan
karsimystensa lievittdminen. Terveydenhuollon ammattihenkilon on ammattitoiminnassaan
sovellettava yleisesti hyvaksyttyja ja kokemusperaisia perusteltuja menettelytapoja koulutuk-
sensa mukaisesti, jota hanen on pyrittava jatkuvasti taydentamaan. Ammattitoiminnassaan
terveydenhuollon ammattihenkilon tulee tasapuolisesti ottaa huomioon ammattitoiminnasta
potilaalle koituva hyoty ja sen mahdolliset haitat (1 mom.). Terveydenhuollon ammattihenkil6l-
l& on velvollisuus ottaa huomioon, mita potilaan oikeuksista saadetaan (2 mom.). Terveyden-
huollon ammattihenkilon tulee aina antaa kiireellisen hoidon tarpeessa olevalle apua (3 mom.).

Ammattihenkilolain 22 §:n mukaan laillistettu l1aakari paattaa potilaan laéketieteellisesta tutki-
muksesta, taudinmaarityksesta ja siihen liittyvasta hoidosta.

Asiakasmaksulaki

Sosiaali- ja terveydenhuollon asiakasmaksuista annetun lain (734/1992) 5 §:n mukaan tervey-
denhuollon palveluista ovat maksuttomia pitkaaikaisen sairauden hoitoon tarkoitetut hoitotar-

vikkeet (1 kohta) ja laékinnallisen kuntoutuksen apuvalineet, niiden sovitus, tarpeellinen uusi-
minen ja huolto (7 kohta).

Vammaispalvelulaki

Vammaisuuden perusteella jarjestettavista palveluista ja tukitoimista annetun lain (380/1987,
vammaispalvelulaki) 4 8:n mukaan lain mukaisia palveluja ja tukitoimia jarjestetéaan, jos vam-
mainen henkild ei saa riittavia ja hanelle sopivia palveluja tai tukitoimia muun lain nojalla.

Vammaispalvelulain 9 8:n mukaan vammaiselle henkilolle korvataan hanen vammansa tai sai-
rautensa edellyttaman tarpeen mukaisesti kokonaan tai osittain kustannukset, jotka hanelle
aiheutuvat vammaispalvelulain tarkoituksen toteuttamiseksi tarpeellisista tukitoimista seka yli-
maaraiset kustannukset, jotka aiheutuvat vamman tai sairauden edellyttdman vaatetuksen ja
erityisravinnon hankkimisesta.



