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Harvinainen sairaus on henked uhkaava tai pitkdaikaissairaus, jonka esiintyvyys on vahainen.
Harvinaiset sairaudet ovat Euroopan Unionin antaman maaritelméan mukaisesti sairauksia joita
esiintyy korkeintaan viidella ihmisella 10 000 ihmista kohden vaestosta. (Harvinaiset-verkosto
2017.)

Talla hetkelld arvioidaan tunnetun noin 8000 harvinaista sairautta. Tutkimuksen lisdantyesséa uu-
sia harvinaisia sairauksia I6ytyy koko ajan lisda ja aikaisemmin ldydetyt sairaudet pilkkoontuvat
yha pienemmiksi alaryhmiksi. (HUS 2017.)

Opinnaytetyo toteutettiin toiminallisena opinnaytetydna osallistumalla Harvinaiset Haasteet IV se-
minaarin jarjestamiseen yhteistydssa Invalidiliiton Harvinaiset-yksikdn, Turun yliopistollisen kes-
kussairaalan ja Turun Ammattikorkeakoulun kanssa. Seminaarin ja opinnaytetydn tavoitteena oli
lisata terveydenhuollon ja sosiaalihuollon ammattilaisten tietoutta harvinaisista sairauksista ja nii-
hin liittyvista hoidoista. Seminaarista kerattiin palautetta ja sita on tarkoitus kayttaa seuraavia se-
minaareja suunniteltaessa. Tietoperustaa kerattiin kirja- ja internetléahteiden avulla. Tassa tydssa
tarkastellaan lAhemmin seminaarissa esille tulleita harvinaissairauksia.

Seminaari sai yleisesti ottaen paljon kiitosta aihevalinnoistaan. Harvinaisista sairauksista tiede-
taan yleisesti viela vahan, joten seminaari koettiin erittéin informatiiviseksi ja tarkeaksi. Varsinkin
ureakierronhairitta sairastavan perheen kokemuksista kuuleminen koettiin tarkeaksi. Tuleviin se-
minaareihin toivottiinkin liséa potilaskokemuksia.
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vaihdunnan hairio, harvinainen ihosairaus
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HARVINAISET HAASTEET IV- SEMINAR FOR
PROFESSIONALS

Rare disease is a serious, life-threatening or a long-time iliness nevertheless it is may not be very
common. The European Commission had stated that a disease affecting less than 5 people in 10
000 is to be considered rare. (Harvinaiset-verkosto 2017.)

At present there are approximately 8000 known rare diseases and more are to be found as the
research evolves. As the rare diseases are further analysed and analysis are more accurate, the
more characteristics are found and more diseases are been classified. (HUS 2017.)

The purpose of this thesis was be a part of a project that organizes the Harvinaiset haasteet IV —
seminar. Seminar holds objectives such as seminar planning and execution. The aim of this
seminar and this thesis are to increase health and social care professional’s
knowledge/awareness of rare diseases and appropriate treatments for those. One of the
objectives was to collect feedback from the seminar participants as well as evaluate that feedback
to be used developing future seminars. Reference studies were looked for via literature and
internet sources.

The seminar was very much appreciated for its themes. As there is still very little data and
research on rare diseases the given option to hear more about them was highly appreciated.
Especially the story of a family with a little boy diagnosed with ASA-uria was considered as very
informative. Based on the given feedback after the seminar there were several requests for future
seminars to hear the voices of patients and/or their families.

KEYWORDS: Rare disease, urea cycle metabolism, metabolic disorder, rare skin disease
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1 JOHDANTO

Harvinainen sairaus on henkeé uhkaava tai pitkdaikaissairaus, jonka esiintyvyys on va-
hainen. Harvinaiset sairaudet ovat Euroopan Unionin antaman maaritelmén mukaisesti
sairauksia joita esiintyy korkeintaan viidella inmisella 10 000 ihmista kohden vaestosta.
(Harvinaiset-verkosto 2017.)

Talla hetkelld arvioidaan tunnetun noin 8000 harvinaista sairautta. Tutkimuksen lisaan-
tyessa uusia harvinaisia sairauksia l16ytyy koko ajan lisaa ja aikaisemmin ldydetyt sairau-
det pilkkoontuvat yha pienemmiksi alaryhmiksi. (HUS 2017.)

Turun yliopistollisessa keskussairaalassa jarjestettdvan Harvinaiset Haasteet IV -semi-
naarin tarkoitus on jakaa tietoa harvinaisista sairauksista ja niiden hoidoista sek& harvi-
naista sairautta sairastavien potilaiden ja perheiden kokemuksia sosiaali-, terveys-, kas-
vatus- ja kuntoutusalan ammattihenkilGille. Seminaari on suunnattu erityisesti heille,
jotka tydssaan kohtaavat harvinaista sairautta sairastavia potilaita ja heidan perheitaan.
(Invalidiliitto 2017.)

Opinnaytety0 toteutettiin Harvinaiset haasteet IV — seminaariin liittyv&na projektityona.
Projekti kasitti seminaarin suunnittelua, toteutusta seka palautteen keraamista ja sen ar-
viointia. Seminaarin tarkoituksena oli lisata tietoutta harvinaisista sairauksista ja niihin
liittyvista hoidoista. Neljatta kertaa jarjestettdvan Harvinaiset Haasteet — seminaarin jar-
jestdjina toimivat Invalidiliitto ry:n Harvinaiset-yksikkd, Varsinais-Suomen sairaanhoito-
piiri, Turun yliopistollinen keskussairaala seka Turun ammattikorkeakoulun Terveysalan

tulosalue.

Palautelomakkeen avulla seminaariin osallistujilla oli mahdollisuus nimettémasti arvioida
seminaaria, sen informatiivisuutta ja hyodyllisyytta seka antaa kehitysehdotuksia tule-

vien seminaarien suunnittelua varten.



2 OPINNAYTETYON TARKOITUS JA OHJAAVAT
KYSYMYKSET

Opinnaytety0 toteutettiin projektina, jonka tarkoituksena oli osallistua Harvinaiset haas-
teet IV -seminaariin ja sen jarjestelyihin. Seminaarista kerattiin osallistujilta palautetta.
Palautelomakkeen laatiminen ja vastausten ker&dminen sek& raportointi toteutettiin

osana opinnaytetyota.
Ohjaavat kysymykset olivat:

1. Mita ovat harvinaiset sairaudet?
2. Millaista palautetta seminaariin osallistujilta saatiin ja miten sité voidaan hyédyn-

tad suunniteltaessa tulevia seminaareja?



3 HARVINAISET SAIRAUDET

Euroopan Unionin maarityksen mukaisesti sairaus on harvinainen, kun sité esiintyy kor-
keintaan 1/2000 henkilolla asukasta kohti. Yleista on, etta sairaudet ovat tatékin harvi-
naisempia. Tallaiset sairaudet vaativat hoidossa erityisosaamista ja hoidon keskitta-
mista. (Harvinaiset 2017.) Harvinaisia sairauksia tunnetaan talla hetkella noin 8000. Uu-
sia harvinaisia sairauksia l6ytyy koko ajan. Monista aivan tavallisista, tunnetuista sai-
rauksista voi 16ytya myds harvinaisempi muunnos. (Orphanet 2017.)

Harvinaisia sairauksia esiintyy kaikissa ikdryhmissa ja sairaudet ovat hyvin erilaisia riip-
puen sairaudesta ja yksilosta. Suuri osa harvinaisista sairauksista on geneettisia ja usein
my06s perinndllisia - jopa noin 80 % (Jaaskeldinen & Nevalainen 2016, 39; Harvinaiset
2017). Perinnollisyys tarkoittaa, ettd tautia voi esiintyé suvussa usealla henkil6lla tai sen
ilmaantumisen riski on suurentunut (HUS 2017). Moniin harvinaisiin sairauksiin ei ole
tarjolla parantavaa hoitoa, mutta potilaan elamanlaatua voidaan parantaa hyvalla oireen-
mukaisella hoidolla sekd ammattitaitoisella hoitoty6lla (Orphanet 2017). Tiedon lisaami-
nen harvinaisista sairauksista ja niiden hoidosta onkin ensiarvoisen tarkeaa hyvan ja

asianmukaisen hoidon saavuttamiseksi ja eteenpain viemiseksi.

Diagnoosin tekeminen on taudin olemassa olon kannalta tarkeaa. Diagnoosi tarkoittaa,
ettd sairauteen liittyvat oireet on keratty yhteen ja etta sairaus on nimetty. Nain voidaan

paattaa sairauden hoidosta ja hoitopolusta. (Kunnamo & Varonen 2004.)

Suomessa on vuodesta 2015 saakka seulottu kaikkia vastasyntyneiltd 20 eri harvinaista
aineenvaihdunta sairautta. Seulonnan tarkoituksena on diagnosoida sairaudet varhain
seka aloittaa niiden hoito mahdollisimman pian diagnoosin jalkeen. Seulonnoista vastaa
Suomessa viisi yliopistosairaalaa. Yliopistosairaaloissa on varmistettava tarvittava osaa-
minen aineenvaihduntasairauksien diagnostiikassa seka niiden hoidossa ja perinnéllisyys-
neuvonnassa. Seulontaa osallistuminen on kuitenkin vapaaehtoista ja siihen tarvitaan

vanhempien suostumus. (STM 2014.)

Seulontanayte otetaan vastasyntyneen kantap&asta verindytteend, kun vauva on noin
2-5 vuorokauden ikainen. Siihen mennessa lapsen aineenvaihdunta on ehtinyt kaynnis-
tya. Kaikki Suomessa otetut seulonta naytteet analysoidaan synnynnaisten aineenvaih-

duntasairauksien seulontakeskuksessa - Saskessa. (Saske 2017; HUS 2017.)



3.1 Ureakierron hairiot

Lapsilla esiintyvia perinnollisid aineenvaihduntasairauksia tunnetaan satoja, mutta ne
ovat kuitenkin niin harvinaisia, etta niitéd todetaan vuodessa vain muutamalla lapsella
Suomessa. Tavallisimmin ndma sairaudet johtuvat geenivirheesta jonka lapsi on saanut
peittyvasti vanhemmiltaan. Nama aineenvaihduntasairaudet aiheuttavat yleensé aivo-
jen, sydamen, maksan, munuaisten ja suoliston toimintahairioita. Hairiot voivat liittya esi-
merkiksi solun kykyyn kasitella valkuaisaineita, rasvoja ja sokereita, tai solujen energi-
antuotantoon. On myds mahdollista, etta soluihin ja kudoksiin, kuten maksaan ja kes-

kushermostoon, voi hairiésta johtuen keraantya haitallisia yhdisteita. (Jalanko 2016.)

Hairibttomassa aineenvaihdunnassa elimistd pilkkoo valkuaisaineet eli proteiinit aineen-
vaihdunnan avulla aminohapoiksi, joita elimistdé hyddyntdd mm. kudosten kasvattami-

seen ja niiden uusiutumiseen. (Gick 2017.)

Lapsuusidssa inminen tarvitsee kymmenta eri aminohappoa kasvuun ja kehitykseen. Ai-
kuisiassa tarve on kahdeksalle eri aminohapolle. (Sippel 2007.)

Koska ihmisen ruokavalio sisaltdad yleensa enemman proteiineja mita elimistd tarvitsee,

on sen pyrittdva poistamaan ylimaaraiset pilkkoutuneet proteiinit eli aminohapot.

Aminohapot pilkkoontuvat kuuden entsyymin avulla mm. ammoniakiksi ja orgaanisiksi
hapoiksi. Koska elimistd sietaa huonosti naitd ammoniakkeja ja orgaanisia happoja, on
maksan tehtava muuttaa ne ureaksi, joka poistuu elimistdsta virtsan mukana. Ureakier-
ron hairiésta puhutaan, kun yksi naista kuudesta entsyymista ei toimi oikein ja ureakierto
hairiintyy. (Gick 2017.)

Ureakierronhéirié on yleensa perinnéllinen.

ASA-uria eli Arginiinimeripihkalyaasi-entsyymin (ASL) puutos on toiseksi yleisin
ureakiertotauti Suomessa, tata perinndllista sairautta sairastaa muutamia kymmenia po-
tilaita. ASA-uriassa on kyse maksan, entsyymivajeesta johtuva, hairid. Liiallisen proteii-
nin saannin vuoksi veren ammoniakkipitoisuus nousee. Tauti havaitaan jo yleensa vas-
tasyntyneelld, joka jo muutaman paivan ikaisena alkaa oireilla. Lapsi muuttuu veltoksi,
yleiskunto on huono ja lapsi alkaa oksennella. Talldin veren ammoniakkipitoisuus on jo
koholla ja pdan kuvantamisen yhteydesséa voidaan havaita aivoissa turvotuksen merk-

keja. ASA-uria tunnistetaan yleenséa vastasyntyneiden seulonnassa. Taudista on my6s
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my6hemmin puhkeava tautimuoto. ASA-urian hoito keskittyy ruokavalion proteiinirahoi-
tuksiin ja ammoniakkia alentavien laakkeiden kayttdon. Esiintyvyys 1/75000. (Saske
2017.)

3.2 Rasva-aineenvaihdunnan hairiot

Elimistd saa rasvoja ravinnosta seka se pystyy tuottamaan rasvoja itse. Rasva-aineen-
vaihdunta jaetaan sen mukaan, misté rasva on lahtéisin joko eksogeeniseen rasva-ai-
neenvaihduntaan eli ravinnosta saatavaan rasvaan imeytymista elimistéon verenkierron
kautta tai endogeeniseen, eli maksan solujen tuottamiin rasvoihin. Elimistd hajottaa ras-

vat rasvahapoiksi.

LCHAD eli Long chain 3-hydroxyacyl-CoA dehydrogenase deficiency tauti on Suo-
messa yleisempi kuin muualla Euroopassa. Arvion mukaan Suomessa syntyy kahdesta

kolmeen tautia sairastavaa lasta vuosittain.

LCHAD tauti on rasvahappojen energiankayttoon, oksidaatioon, liittyvé hairio. Solut eivat
hairion vuoksi kykene kayttamaan pitkaketjuisia rasvahappoja energiantuotannossaan.
Tauti tunnistetaan yleensa vastasyntyneista otettavien seulontojen perusteella. Muuten
kuin seulan avulla taudin tunnistaminen on haastavaa, silla oireita alkaa tulla vasta kun
ateriavalit pidentyvat. Taman vuoksi potilailla on hypoglykemian riski infektioiden ja paas-
ton aikana. Taman lisaksi tautiin liittyy myos riski kardiomyopatiasta ja hypotoniasta. Po-

tilailla voi myéhemmin ilmeta myods silmapohjasairaus.

LCHAD taudin hoidossa keskeista on paastojen valttaminen, ruokailuvélin ei tulisi olla
muutamaa tuntia pidempid. Erityisruokavalion tulisi siséltda runsaasti energiaa ja hiili-
hydraatteja. Potilaat ovat riippuvaisia sokerin jatkuvasta saannista ja tasta syysta tarvit-
sevat yleensa nenamahaletku- tai gastrostoomaruokintaa. Ruokavaliosta tulisi vahentaa
pitkaketjuisten rasvahappojen maaraa ja korvata ne lyhytketjuisilla rasvahapoilla. (Saske
2017.)

Tuuli Immosen vaitéskirjatutkimuksen mukaan ruokavaliohoito on parantanut selvasti
taudin ennustetta viime vuosikymmenien aikana. Vastasyntyneiden seulonnan odote-

taan parantavan ennustetta entisestaan. (Immonen 2016.)

Taudin ennuste my6s paranee, jos tauti todetaan ennen oireiden kehittymista. Esiinty-
vyys 1/75000. (Saske 2017.)
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Pyridoxine-Dependent Epilepsy (PDE) on periytyva aineenvaihdunta hairié. Vastasyn-
tynyt ei pysty tuottamaan tarpeeksi B6 vitamiinia ja liian vahéinen B6 vitamiini taso ai-
heuttaa lapselle epileptisia kohtauksia, joihin normaalit kohtauslaékkeet eivat tehoa. Nai-
hin kohtauksiin on kuitenkin todettu B6 vitamiiniannosten (pyridoksiini) auttavan. lIman
hoitoa hairio johtaa kuolemaan. Aikaisin aloitettu hoito voi mahdollistaa lapsen normaalin
kehityksen. Kehitysviiveet ovat kuitenkin tété aineenvaihduntahdiriota sairastavalla mah-
dollisia. Esiintyvyys 1-9/1000000. (NIH 2017.)

3.3 Harvinaiset ihosairaudet

Harvinaisia ihosairauksia on diagnosoitu tuhansia. Kuten harvinaissairauksia yleensa,
my0Os osa harvinaisista ihosairauksista on diagnosoimatta. Monet harvinaisista ihosai-

rauksista ovat parantumattomia ja perinnéllisia.

Diagnosointi tapahtuu laékarin silmamaaraisesti arvioimalla miltd iho nayttaa, jonka li-
saksi ihosta otetusta koepalasta ja potilaalta saadusta verindytteesta tehdédén geenita-
son tutkimuksia. Osa naytteista voidaan tutkia Suomessa, mutta monesti tutkimukset

tehdaan ulkomaisten yhteistydtahojen kanssa lahettamalla naytteet heille tutkittavaksi.

Monissa ihosairauksissa esiintyy usein myds muita kuin iho-oireita tai harvinaiset iho-
oireet ovat osa laajempaa oireyhtymaa, jolloin kyse on usein monielinsairaudesta. Usei-
siin harvinaisiin ihosairauksiin ei ole saatavana viela tdsmahoitoa, vaan hoito on oireen-
mukaista. (HUS 2016.)

Hailey-Hailey disease on vallitsevasti periytyva geenivirheesta johtuva harvinainen iho-
sairaus. Potilaalle esiintyy useimmiten kainaloissa, nivusissa ja kaulalla ihottumaa, joka
on karstaista ja rikkoutuu helposti, koska ihon pintakerroksen solut eivat kiinnity toisiinsa
kuten terveessa ihossa. Hikoilu ja kuumuus usein pahentavat potilaan oireita. Esiinty-
vyys 1/50 000. (HUS 2016.)

Darierin tauti eli keratosis follicularis on vallitsevasti periytyva ihosairaus. Tauti voi
ilmet& lievasta vaikeaoireiseen muotoon. Darierin taudissa iholla esiintyy rupimaisen hil-
seen peittamaa tiheasti esiintyvaa punaruskeaa sarveisnappyla, jota sijaitsee useimmi-
ten kehon tunnetusti eniten hikoilevilla alueille, kuten kainaloissa, nivusissa, rintojen alla
ja paanahassa. Ihossa saattaa esiintya kirvelya ja kutinaa. Monesti potilailla esiintyy oi-

reita myos kynsissa ja limakalvoilla. Esiintyvyys 1/50 000. (Hannuksela-Svahn 2015.)
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Iktyoosit eli kalansuomutaudit ovat ryhma ihosairauksia, jotka voidaan jakaa neljaan
eri ryhméaéan vaikeusasteen ja esiintyvyyden mukaan. Iktyoosit ovat perinndllisia ja niita
tavataan potilailla monina eri vaikeusasteisina. Yhteista naille ihosairauksille on, etté iho
on kuiva, se hilseilee ja halkeilee ja on siten usein kivulias. Myds rakkuloita ja ihon pak-
suuntumista voi esiintyd. Iktyoosia sijaitsee usein saarissa, kdimmenissa ja jalkapohjissa
ja hilseily voi olla jauhemaista tai vaikeammissa tapauksissa ihon pinta on suuri-
suomuista. Iktyoosi sekoitetaan usein atooppiseen ihottumaan. Esiintyvyys 1/300-1/500.
(Hannuksela-Svahn 2014; HUS 2016.)

Epidermolysis bullosa on yleisnimitys perinnéllisille rakkulasairauksille, joissa iholle ja
limakalvoille muodostuu rakkuloita. Sairauden alatyyppeja on useita. Tautimuodot jae-
taan kolmeen eri ryhmé&an sen mukaan, missé ihon pintakerroksessa rakkuloita esiintyy.
Yleisimmin rakkulat sijaitsevat kAmmenissa ja jalkapohjissa. (Hannuksela-Svahn 2015.)
Rakkulat jalkapohjissa saattaa aiheuttaa sen, ettei jaloilla voi astua vaan potilas joutuu
kayttamaan pyodratuolia (Heikkinen, R. & Krappe, M. 2016.) Vaikeimmissa tautimuo-
doissa niita voi olla myds muualla ihossa seka suun, ruoansulatuskanavan ja hengitys-
teiden limakalvoilla. Vaikeimmat tautimuodot aiheuttavat vaurioita my6s kynsissa, hiuk-
sissa ja hampaissa. Esiintyvyys 1/20000, mutta alatyypit ovat sitékin harvinaisempia.
(Hannuksela-Svahn 2015.)

Neurofibromatoosi on perinnéllinen sairaus, jota on kahta eri tyyppida, NF 1 ja NF 2.
Tautimuoto NF 1 tarkoitta iho- ja hermokudosoireyhtymad, jolloin iholla esiintyy maito-
kahvilaiskia, hyvélaatuisia ihokasvaimia, neurofibroomia, mutta oireita voi olla myés her-
mostossa ja luustossa. Harvinaisemmassa NF 2:ssa hyvanlaatuisia kasvaimia esiintyy
aareis- ja keskushermostossa, joista kuulo-tasapainohermon tupen kasvain on kaikkein
yleisin, ja joka kehittyy jossakin vaiheessa lahes jokaiselle NF 2 potilaalle. NF 1:n esiin-
tyvyys on 1/3500 ja NF 2:n 1/60000. (SNF 2017; HUS2016.)



13

4 OPINNAYTETYON TOTEUTUS

Projektityd tarkoittaa tyota, jolla on sovittu aikataulu, nimetyt tekijat, yhteiset tavoitteet
seka ennalta maaritellyt resurssit. Projektiin sisaltyy toiminta, joka suunnitellaan, toteu-
tetaan ja arvioidaan ilman, ettéd toiminta perustuu lahdekirjallisuuteen. (Salonen 2013).
Projektilla tulee olla tarkoitus tai paaméaara. (Heikkila ym. 2008, 25).

Opinnaytety6 oli toiminnallinen eli projekti, jonka toteutus tapahtui osallistumalla Harvi-
naiset haasteet IV — seminaarin jarjestelyihin. Projektin jarjestelyihin sisaltyi palaverit,
seminaarikutsun postituslistojen kokoaminen ja kutsun lahettdminen, erilaisten materi-
aalien laadinta ja tulostus, projektipaivakirjan yllapito, valokuvaus seminaarissa, avusta-
vat tehtavat seminaaripaivana, kyselylomakkeen laatiminen ja saatujen vastausten ra-

portointi seka projektin raportointi opinnaytetyén muodossa.

Tana vuonna jarjestettava Harvinaiset haasteet - seminaari oli jarjestyksesséén neljas.
Seminaarin jarjestajind toimivat Invalidiliton Harvinaiset-yksikon kanssa yhteistytssa
Varsinais-Suomen sairaanhoitopiiri, Turun yliopistollinen keskussairaala seka Turun am-
mattikorkeakoulu, Terveysala. Seminaarin ensisijainen tarkoitus oli, tAndkin vuonna, ja-
kaa tietoa harvinaisista sairauksista sosiaali-, terveys-, kasvatus- ja kuntoutusalan am-
mattihenkil6ille, jotka kohtaavat tydssdan harvinaista sairautta sairastavia henkildita ja

heidan perheitaan.

Seminaarin paaaiheita olivat ravitsemushoidot harvinaissairauksien hoidossa, ureakier-
ron hairiot sekd harvinaiset ihosairaudet. Seminaarissa saatiin myos katsaus siitd, mita
Suomen harvinaissairauksien yksikdissa talla hetkella tapahtuu ja millaista on harvi-nais-
sairauksien ladkehoito Suomessa. Seminaarissa kuultiin tina vuonna asiantuntija-luen-
tojen liséksi myos ureakierronhdiriota sairastava lapsen perheen kokemuksista. Tapah-
tuman aikana oli myds mahdollista tutustua erilaisiin harvinaissairauksiin liittyvien yhdis-
tysten toimintaan. Tana vuonna yhdistyksista mukana olivat SEDY ry, Suomen neurofib-

romatoosiyhdistys ry seké SELLA ry.

Seminaarissa keréttiin osallistujilta kirjallinen palaute, jossa kuuntelijat pa&sivét arvioi-
maan seminaarin siséltéa ja sen tuomaa informaatiota. Palautelomake (liite 1) sisélsi
seka suljettuja ettéd avoimia kysymyksia. Palautelomakkeessa sisaltoa arvioitiin Likertin

asteikolla 1-5 ja seminaarin kokonaisarvosana-asteikko on 4-10. Palautelomakkeen
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lopussa oli mahdollisuus antaa vapaamuotoista palautetta ja kehitysehdotuksia/toiveita

aiheista tuleviin Harvinaiset haasteet -seminaareihin.

Palautelomakkeesta saadut vastaukset avoimeen kysymykseen sekd mahdolliset kom-
mentit kasiteltiin sisallén analyysin menetelmin. Palautelomakkeen aineistosta koottiin
selked ja tiivis kuvaus. (Sarajarvi & Tuomi 2009, 103 -110). Numeraalisessa muodossa

annetut palautteet analysoitiin SPSS -ohjelmaa apuna kayttaen.

Opinnaytetoiden aiheet jaettiin loppu kevaalla 2017. Tassa vaiheessa seminaarin suun-
nittelu jarjestdjien osalta oli jo kaynnistetty. Ensimmainen opinnaytetydn toiminnalliseen
osuuteen liittyva palaveri pidettiin Turun ammattikorkeakoulun Salon toimipisteessa tou-
kokuun lopussa. Ennen kesékuun puolivalia tehtavana oli seminaarikutsun sahkoposti-
osoitteiston luonti. Tavoitteena oli ensisijaisesti tavoittaa mahdollisimman moni VSSHP:n
alueella tyoskenteleva sosiaali-, terveys-, kasvatus- ja kuntoutusalan ammattihenkilo
seka lahettda kutsu edelliseen seminaariin osallistuneiden liséksi myds entista laajem-
malle vastaanottajaryhmalle. Kutsuttavia kartoitettiin VSSHP:n alueelta seka sen ympa-
ristbkaupungeista, kunnista ja kuntayhtymistd internetin kotisivuja ja puhelinta apuna
kayttaen. Sahkopostikutsu lahetettiin kesakuun puolessa valissa. Ennen seminaaria la-

hettiin kaksi muistutusviestia.

Syyskuun alussa, noin kuukautta ennen seminaaria, oli seminaarin jarjestajien yhteinen
palaveri Turussa TYKS:in tiloissa. Talléin tehtiin viela muutoksia kutsuun (lite X) seka
vahvistettiin seminaarin aikataulua. Palaverissa kaytiin myos lapi kaytannon jarjestelyja
kuten Kohtaamisten torin kalusteiden hankinta ja seminaariin suoratoistoa ja tallennusta
koskevia jarjestelyja. Ennen seminaaria jarjestelyihin liittyvia asioita hoidettiin s&hkopos-

titse ja puhelimitse jarjestajatahojen kanssa.

Opinnaytetydn suunnitelmaseminaari ja suunnitelman hyvaksyminen olivat vain paivaa
ennen Harvinaiset haasteet- seminaaria, joten toimeksiantosopimus (liite X) allekirjoitet-

tiin seminaaripaivana.

Opinnaytetyon tiedolliseen osuuteen etsittiin perustietoa seminaarissa esilla olleiden ai-
heiden pohjalta. Kasiteltavia aiheita olivat harvinaiset sairaudet yleensa, ureakierron- ja
rasvaa-aineenvaihdunnan hairiét sek& harvinaiset ihosairaudet. Tietoa etsittin Medic-
tietokannasta seké internetista harvinaissairauksiin liittyvien organisaatioiden ja yhteiso-

jen sivuilta. Tiedon hakua rajattiin vuosiin 2007- 2017. Tietoa haettiin seka suomenkieli-
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sista ettd englanninkielisista lahteista. Suomenkielisind hakusanoina kaytettiin "harvinai-

” o» PRI LS T]

nen sairaus”, "ureakierron hairid”, "aineenvaihdunnan hairid”, "harvinaiset iho-sairaudet”.

Englanninkielisind hakusanoina kaytettiin "rare disease”, "urea cycle meta-bolism”, "me-

tabolic disorder” ja "rare skin disease”.

Seminaaripaivdn aamuna, ennen seminaarin alkua, tehtiin vield vimehetken jarjestely-
ja paivaa varten. Kuten ilmoittautumisen yhteydessa jaettavan materiaalin keraamista
sekad seminaarin toteuttamisessa tarvittavien teknisten laitteiden hallintaa. Osallistujia oli
kutsussa ohjeistettu aloittamaan seminaaripaiva ilmoittautumisella Johan Hartmann - sa-
lin aulassa ja siirtymaan sen jalkeen T-sairaalan Savikuppi -ravintolaan Invalidiliiton tar-
joamalle kevytlounaalle. Seminaarin puheenjohtaja avasi seminaarin aikataulun mu-

kaan.

Puheenjohtaja, dosentti ja lastentautien erikoislaakari Heikki Lukkarinen TYKS:in lasten
ja nuorten klinikalta avasi seminaarin ja kertoi avauksessaan Harvinaissairauksien yksi-
kon kuulumisista seka harvinaissairauksista yleensa. Sen jalkeen harvinaissairauksien
ravitsemushoidoista kertoivat TYKS:n lasten ja nuorten klinikan erikoislaakari Harri Nii-
nikoski ja ravitsemusterapeutti Jaana Heikkila. Esimerkkeina tarkan ravitsemushoidon
avulla hoidettavista sairauksista seminaarissa esiteltiin ASA-uria, LCHAD tauti ja B-6 vi-
tamiinin puutoksesta vastasyntyneilla aiheutuvat epileptiset kohtaukset. Ravitsemushoi-
toihin liittyen oli paikalle kutsuttu ureakierron hairittd sairastavan pienen pojan perhe
kertomaan, miten he kotona hoitavat tarkkaa ruokavaliota edellyttdvan sairauden hoidon.
Perheen kertomus kirvoitti yleisdstd monia kysymyksia ja antoi myds konkreettisen esi-
merkin elamastéa harvinaissairauden kanssa. Jalkeenpain annetussa palautteessa juuri
tuota perheen vierailua pidettiin yhtena seminaarin parhaista sisalldista. Myds tulevai-

suuden seminaareilta toivottiin vastaavanlaisia potilasvierailuja.

Kahvitauolla yleisdlla oli mahdollisuus tutustua Kohtaamisten torilla esilla olleiden poti-

lasyhdistysten toimintaan seka esilla olleeseen materiaaliin.

Tauon jalkeen neurofibromatoosista (NF) ja muista harvinaisista ihosairauksista kertoi
TYKS:in ihoklinikalta dosentti, ihotautien erikoislaakéari Sirkku Peltonen. Yleisbn huomio
heratettiin puhujan esittamalla kysymykselld "Voiko ihosairauteen kuolla?”. "Kylla voi” -

vastaus oli hyvin ymmarrettavissa kun harvinaisista ihosairauksista karsivien potilaiden
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oireita kaytiin l1api. Seminaarissa esiteltiin neurofibromatoosin liséksi myods muita harvi-
naisia ihosairauksia, kuten Hailey-Haileyn tauti, Darierin tauti, iktyoosit eli kalansuomu-
taudit, epidermolysis bullosa.

Tiina Ahonpé&a kertoi seminaarissa 2016 tekemansé "Tiedon- ja tuen saannin merkitys
harvinaissairaan lapsen vanhempien elamassa” — opinnaytetydn tuloksista. Seminaarin
lopuksi puheenjohtajan kertoi viela uusista harvinaissairauksien hoidossa kaytettavista

laakkeistd Suomessa.

Opinnaytetyodlle oli etukateen méaritelty aikataulutus.
28.9.2017 Opinnaytetyon suunnitelman palautus

3.10.2017 Suunnitelma-seminaari

30.11.2017 Opinnaytetydn raportin palautus

7.12.2017 Opinnaytetydn messut

8.12.2017 Opinnaytetytn arviointiseminaari ja kypsyysnayte

Harvinaiset Haasteet — seminaarin kustannuksista vastasivat Invalidiliton Harvinaiset
yksikkd yhdessa Varsinais-Suomen sairaanhoitopiirin, TYKS:n ja Turun ammattikorkea-

koulun kanssa.



17

Kuvia seminaaripaivasta.
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5 PROJEKTIN TULOKSET

Tana vuonna Harvinaiset haasteet seminaarin ilmoittautui ennakkoon 141 henkil6a.
Kaikkien etukateen ilmoittautuneiden toivottiin vield ilmoittautuvan paikan paalla. Semi-

naariin osallistujien lopulliseksi maaraksi saatiin 134 henkil6a.

Jokaisen osallistujalle annettiin ilmoittautumisen yhteydessa materiaalikansio, johon ol
jaettu myos palautelomake. Lomake sisalsi seka suljettuja ettd avoimia kysymyksia, seka
palauteosion. Seminaarin lopussa osallistujia pyydettiin tayttdmaan lomake ja palautta-
maan se sille varattuun palautuslaatikkoon. Vastaaminen oli kuitenkin vapaaehtoista ja

tapahtui anonyymisti. Kaikkiaan palautettuja lomakkeita saatiin 84 kappaletta.

Palautelomakkeen suljettuja kysymyksia arvioitiin Likertin asteikolla 1-5 (1 = taysin eri
mielta, 2 = osittain eri mieltd, 3 = en osaa sanoa, 4 = osittain samaa mielta, 5 = taysin
samaa mieltd). Suljetut kysymykset esitettiin palautelomakkeessa siina jarjestyksessa,

kuin niita kasiteltiin seminaarissa.
SULJETUT KYSYMYKSET (Taulukko 1.)

1. Opin uuttaa harvinaissairauksien ravitsemushoidoista. Vastaajista 99 %, eli lahes

kaikki, kokivat oppineensa uutta harvinaissairauksien ravitsemushoidoista.

2. Opin uutta ureakierronhairiésta. Vastaajista 99 %, eli l&hes kaikki, kokivat oppi-

neensa uutta ureakierronhairioista.

3. Opin uutta neurofibromatoosista. Vastaajista 98 %, eli lahes kaikki, kokivat oppi-
neensa uutta neurofibromatoosista. Kaksi henkiloa jatti vastaamatta tdhan kysymyk-

seen.

4. Opin uutta muista harvinaisista ihosairauksista. Vastaajista 98 %, eli |ahes kaikki,
kokivat oppineensa uutta harvinaisista ihosairauksista. Kaksi henkil6a jatti vastaamatta

tdhan kysymykseen.

5. Opin uutta tiedon ja tuen merkityksesta harvinaissairaan lapsen vanhempien
elamassa. Vastaajista 32 % koki oppineensa uutta tiedon ja tuen merkityksesta harvi-
naissairaan lapsen vanhempien elamasséa. Jossain maarin uutta koki oppineensa 55 %.

Vastaajista 11 % ei osannut sanoa mielipidettaan.
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6. Opin uutta harvinaissairauksien ladkehoidosta. Vastaajista 86 % olivat sitéd mielta,
etta he oppivat uutta harvinaissairauksien laakehoidosta. Vastaajista kuusi henkiloa ei
osannut sanoa mielipidettaan ja viisi henkiloa jatti vastaamatta tahan kysymykseen.

Taulukko 1. Harvinaiset haasteet -seminaarin palaute.

Kysymys -> 1 % |2 % |3 % |4 % |5 % |& %
Ei vast. 1 1,19 |1 1219 |2 238 |2 2381 1,19 |5 595
1

0o 000 | O 000 |0 OO0 |0 000 /|1 119 | O 0,00
taysin eri mielta

2
o o000 | O 000 O o000 O 000 |10 1190 1 1,19

osittain eri mielta

3
o o000 O O00|O0O OOO)|O OO0 9 10,71 | 6 7,14

en osaa sanoa

4
i5 17,86 |15 17,86 |20 23,81 |16 19,05 |36 42,86 | 34 40,48

osittain samaa mieltd

5
68 80,95 |68 8095 |62 73,81 |66 78,57 |27 32,14 |38 45,24

tdysin samaa mielta

Yht. 84 100 84 100 84 100 84 100 84 100 84 100

Palautelomakkeessa kysyttiin avoimena kysymyksena, mistd vastaaja oli saanut tiedon
seminaarista. Kymmenen henkiléa kertoi saaneensa tiedon seminaarista sahkdpostitse.
Tassa ei tullut esille sita, oliko vastaaja mahdollisesti saanut alkuperaisen kutsun vai
oliko kutsu tullut toisen tahon kautta, esimerkiksi esimieheltd. Vastaajista 11 henkiloa
ilmoitti saaneen tiedon seminaarista VSSHP:n koulutuskalenterista ja 42 henkil6a oli
saanut tiedon ammattikorkeakoulun kautta. Palautelomakkeen vastauksista ei tullut
esille, montako naisté vastaajista oli Turun ammattikorkeakoulun opiskelijoita, mutta en-
nakkoon ilmoittautuneista noin 46 % ilmoitti olevansa opiskelija. Nelja vastaajaa kertoi
palautelomakkeessa saaneensa tiedon seminaarista internetin kautta, kaksi vastaajaa
Invalidiliiton Harvinaiset -yksikon kautta ja 14 vastaajaa ilmoitti tydnantajan/tydpaikan ol-
leen se taho, josta he olivat tiedon seminaarista saaneet. Viisi henkil0a jatti vastaamatta

tdhan kysymykseen.
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Palautelomakkeessa oli mahdollisuus antaa kommentteja seminaarista. Palautetuista 84
palautelomakkeesta 65 lomakkeessa oli kommentoitu seminaaria. Paasaantoisesti
kaikki saadut kommentit olivat positiivisia. Vastaajat kehuivat seminaaria kokonaisuu-
tena, harvinaissairaan lapsen vanhempien puheenvuoro sai paljon kiitosta ja seminaarin

valiton ja rento ilmapiiri koettiin rohkaisevana kysymysten esittamiselle.
Esimerkkeja seminaarissa annetuista kommenteista:

"Mielenkiintoinen seminaari, hyvin tiivistetty térkeét asiat ja annettu tietoa niista.”
"Hyva ja mielenkiintoinen. Aiheet sellaisia misté en ollut aikaisemmin juuri kuullut.”

"Seminaari jarjestetty hyvin. Vakuuttavat asiantuntijat luennoitsijoina. Case:t hyvia! Mu-

kava ilmapiiri, joka kannusti kysymysten esittdmiseen.”

"Mielenkiintoa yllapitdva seminaari, joka oli hyvin jarjestetty. Aikataulutus oli sopiva. Tie-
don ja tuen merkitys harvinaissairaan lapsen vanhempien elaméassa ei ollut uutta tietoa,

multta tarkeééa kayda ajoittain 1api.”

"Tieto ymmarrettavaa ja esitykset suunniteltu hyvin ja huolellisesti. Hienoa nahda miten
paljon tutkimuksia seké ty6ta harvinaistensairauksien ymmarrykseen ja hoitoon on tehty.

Perheen kerronta erityisen mielenkiintoista.”

"Hyvéa seminaari, paljon porukkaa, kohtaamisten tori on aina mahtava tilaisuus lisata tie-

toisuutta.”

Palautelomakkeessa vastaajien oli mahdollisuus arvioida seminaaria kokonaisuutena
antamalla seminaarille arvosanan asteikolla 4-10. Annettujen arvosanojen keskiarvo oli
8,83. Palautelomakkeen lopussa osallistujilta toivottiin lisaksi kehitysehdotuksia ja / tai
toiveita tuleviin seminaareihin liittyen. Vastaajista 28 toi palautelomakkeessa esille kehi-
tysehdotuksen / toiveen. Ylivoimaisesti eniten toivottiin my6s tuleviin seminaareihin mu-
kaan perheitd kertomaan omakohtaisia kokemuksia elamisestd harvinaissairauden

kanssa.
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Kuvio 1. Seminaarin arvosanajakauma.

Esimerkkeja kehitysehdotuksista / toiveista:

Vieldkin enemmén perheiden omakohtaisia kokemuksia, lisaavat paljon seminaarin

mielenkiintoa. ”

“Lastenneurologiselta puolelta jotain, esim. kuntoutussuunnitelmien laadinnasta? Eri tii-
meista kokemuksia, on kiinnostavaa kuulla yhteistydsta esim. er.laakari ja ravitsemuste-

rapeutti! ”
"Kohtaamisten tori voisi kehittdéd laajemmaksi/mielenkiintoisemmaksi. ”

"Enemman perheiden kokemuksia eri harvinaissairauksista. Konkreettisia ohjeita/kei-

noja terveydenhoitohenkiléstdlle ndiden perheiden tukemiseen. ”

"Yhteistydon mahdollisuus Varsinais-Suomen erityishuoltopiirin, kehitysvamma-alan tuki-

ja osaamiskeskuksen, ladketieteellisen tutkimus- ja kuntoutusyksikén kanssa. ”

"Enemman tutkimustiedon esille tuontia, perheiden kokemuksia. Harvinaisten sairauk-
sien esittdminen ehka turhaa, silla tauteja/sairauksia niin paljon, tdma karsii seminaa-

reista tietoa (miksi juuri ko. sairaudet?). ”
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6 OPINNAYTETYON EETTISYYS JA LUOTETTAVUUS

Opinnaytety® toteutettiin projektina. Projektin luotettavuutta lisasi se, ettd Harvinaiset
Haasteet — seminaarin jarjestgjind toimivat tunnetut tahot ja luennoitsijat olivat tervey-
denhuoltoalan ammattilaisia. Toimeksiantajan eli Invalidiliiton kanssa laadittiin toimeksi-

antosopimus ja projektilupa.

Luotettavuutta lisdsi muun muassa kyselylomakkeen huolellinen suunnittelu, riittavan
suuri ja edustava otos seka korkea vastausprosentti. Kyselylomakkeen kysymykset oli-
vat tarkoin harkittuja, jotta saatiin vastaukset niihin mité on haettu. Kyselylomakkeen luo-
tettavuutta lisattiin esittamalla suljettuja eli strukturoituja kysymyksid. Naihin vastaami-
nen on nopeaa ja vastausten kasitteleminen on helppoa. Avoimien kysymysten laatimi-
nen oli helppoa, mutta vastausten lapikdyminen tyolasta. Avoimet kysymykset sijoitettiin
kyselylomakkeen loppuun ja niille pyrittiin varaamaan riittavasti tilaa. (Heikkila 2014).
Haasteena opinnaytetyon luotettavuudelle oli, ettd harvinaisista sairauksista l6ytyy viela
tana paivana vahan tieteellista tutkimusta ja luotettavaa materiaalia. Kyselylomakkeesta

saadun tiedon yleistettavyys oli riippuvainen palautettavien lomakkeiden maarasta.

Opinnaytetydn eettisyytta varmistettiin muun muassa siten, ettéd seminaariin liittyvan ky-
selylomakkeeseen vastaaminen ja sen palauttaminen olivat taysin vapaaehtoista. Kyse-
lylomakkeessa ei myoskaan kysytty vastaajan henkiltietoja. Talla voitiin turvata vastaa-
jan anonymiteetti. Lomakkeet kerattiin tarkoitukseen varattuun laatikkoon. Kyselylomak-
keita kasitteli ainoastaan taman opinnaytetyon tekijat, eikd palautteita luovutettu ulko-
puolisille. (Kankkunen & Vehvildinen-Julkunen 2009, 171- 184.)

Kyselylomakkeeseen oli kirjattuna tieto, etta vastaamalla ja palauttamalla lomakkeen an-
taa opinnaytetyon tekijoille oikeuden kasitelld, analysoida ja raportoida lomakkeelta saa-

tuja tietoja. Kyselylomakeaineisto havitettiin asianmukaisesti opinnaytetyén valmistuttua.

Tutkimuksen, joka tassa tapauksessa tarkoitti palautelomakkeella keréattya aineistoa,
eettisyys ja luotettavuus varmistettiin suunnittelemalla, toteuttamalla ja raportoimalla
saatu palaute hyvan tieteellisen kaytdnnon mukaisesti. (Tutkimuseettinen neuvottelu-
kunta 2012)
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7 POHDINTA

Tama opinnaytetyd oli toiminnallinen, eli projektityd, jonka toimeksiantaja oli Invalidiliiton
Harvinaiset yksikkd. Seminaarin toteuttamiseen osallistuivat myds Varsinais-Suomen
sairaanhoitopiiri, Turun yliopistollinen keskussairaala sek& Turun ammattikorkeakoulun
Terveysalan tulosalue. Projektitydn tarkoituksena oli osallistua Harvinaiset haasteet IV —
seminaarin jarjestelyihin. Seminaarin jarjestelyt pitivat sisallaan paljon kaytannon tyos-
kentelyd, kuten postituslistojen kokoamista, kutsujen lahettamista, projektipalavereja
seka seminaarin jarjestelyja. Taméan vuotinen Harvinaiset haasteet -seminaari oli jarjes-
tyksessaan neljas. Seminaarin ensisijaisena tarkoituksena oli jakaa tietoa harvinaissai-
rauksista ja niihin liittyvista hoidoista harvinaissairaiden ja heidan perheensa kanssa

tydskenteleville henkildille.

Paivan ohjelmarunko oli onnistuneesti rakennettu ja puhujat pysyivét hyvin aikataulussa,
mutta myds kysymysten esittamiselle ja keskustelulle oli aikaa. Seminaarin kahvitauolla
oli mahdollista tutustua harvinaissairauksien potilasyhdistysten toimintaan.

Seminaarin lopuksi osallistujilta toivottiin palautetta seminaarista palautelomakkeen
avulla. Lomakkeen tayttaminen oli vapaaehtoista ja se tehtiin anonyymisti. Palautelo-
makkeessa oli seka suljettuja, ettd avoimia kysymyksia. Suljettuja kysymyksia vastaaja
arvioi Likertin asteikolla 1-5. Suljettujen kysymysten tarkoituksena oli selvittéda sitd, miten
paljon vastaaja koki oppineensa uutta. Vastausvaihtoehdot olivat 1 = taysin eri mielta, 2
= osittain eri mielta, 3 = en osaa sanoa, 4 = osittain samaa mieltd, 5 = taysin samaa
mielta. Kutakin aihetta kysyttiin palautelomakkeessa erikseen. Taman lisaksi vastaajat
saivat antaa seminaarille kouluarvosanan 4-10. Seminaarin arvosanojen keskiarvoksi
saatiin 8,4. Avoimissa kysymyksissa vastaajilta haluttiin saada kommentteja seminaa-
rista ja mahdollisia kehitysehdotuksia tuleviin Harvinaiset haasteet -seminaareihin liit-
tyen. Osallistujilta saatu palaute oli positiivista, erityisesti seminaarin ilmapiiri ja perheen
puheenvuoro saivat kiitosta ja sellaisia toivottiinkin myds tuleviin seminaareihin lisaa. Lu-

ennoitsijoiden esitykset olivat mielenkiintoisia ja toivat esille paljon uutta tietoa kuulijoille.

Seminaarin osallistujamaara oli kiitettdva 134 osallistujaa, joista I&hes puolet olivat opis-

kelijoita, eli tulevia terveysalan ammattilaisia.
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8 JOHTOPAATOKSET

1. Harvinaisia sairauksia on tuhansia ja vuosittain uusia diagnosoidaan satoja.

2. Harvinaisen sairauden puhkeaminen voi johtua perinnéllisesta alttiudesta tai olla

seuraus geenimutaatiosta.

3. Suurin osa harvinaisista sairauksista ei ole parannettavissa, mutta erilaisilla hoi-
tomuodoilla taudin oireita voidaan hoitaa ja taten parantaa potilaan elamanlaa-

tua.

4. Harvinaiset haasteet IV -seminaari sai paljon positiivista palautetta ja saadun pa-

lautteen perusteella seminaari koettiin hyodylliseksi.

5. Tuleviin Harvinaiset haasteet -seminaareihin toivottiin potilaan/perheen koke-

muksia harvinaissairauksista ja monipuolisempaa kohtaamisten toria.
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HARVINAISET HAASTEET IV -SEMINAARI

4.10.2017 klo 11:00-16:00
Turun Yliopistollinen keskussairaala, Johan Haartman -sali

Harvinaiset sairausryhmat maaritellddn Eurcopan Unicnin mukaan harvinaisiksi, jog niihin kuuluu koko viestdstd enintadn
5210 000 eli Suomessa nein 2 700 ihmistd diagnoosia kohti.

Harvinaiset haasteet -seminaari on tarkoitettu VS5SHP:n alueella tydskenteleville sosiaali, -terveys-, kasvatus- ja kuntoutus-
alan ammattihenkilbille, jotka kohtaavat tydssddn harvinaista sairautta sairastavia henkildita ja heiddn perheitdan. Semi-
naari jarjestetadn neljattd kertaa Varsinais-Suomen sairaanhoitopiinn, Turun ammatikerkeakoulun terveyzalan ja Invalidilii-

ton yhieistyona.

Ohjelma

11:00 - 12:00 Kevytlounas T-sairaala, kahvio Savikuppi (iimoittautuessasi seminaariin Johan
Haartman -salin ovella, saat lounaslipun)

12:00 - 12:30 Seminaar avaus

Mita harvinaissairauksien yksikdille Suomessa kuuluu, seminaarin puheenjohtaja,
Harvinaissairauksien yksikén koordinaattori, dosentti, erikoislaakari
Heikki Lukkarinen, TYKS

12:30 - 13:30 Ravitsemushoidot harvinaissairauksien hoidossa
professori, lastentautien erikoisladkar Harri Niinikoski, TYKS
ravitsemusterapeutti Jaana Heikkila, TYKS

13230 - 13:45 Perheen kokemuksia lapsen ureakiermron haindsta ja sen hoidosta
13:45-14:30 Kahvitauko ja Kohtaamisten tori
14:30 - 1515 Meurofibromatoosi ja muut harvinaiset inosairaudet,
dosentti, inotautien erkoislaakari
Sirkku Peltonen, TYKS
1515 - 1530 Tiedon ja tuen merkitys harvinaissairaan lapsen vanhempien

eldmassa, opinnaytetyon tuloksia,
terveydenhoitaja Tiina Ahonpaa
15230 - 15:50 Uudet harvinaisladkkeet Suomessa, puheenjohtaja Heikki Lukkarinen
15:50 - 16:00 Seminaarn paatos

Seminaari on maksuton. Osallistujille tarjotaan kewytlounas klo 11:00 - 12:00 valisend aikana
T-sairaalan kahvila Savikupissa. Kahvitauolla Johan Haartman salin aulassa "Kohtaamisten tor”, jossa

on mahdollisuus tutustua yhdistysten toimintaan.

Lisdtietoa:
tiina.pelander@turkuamk fi tai merja.monto@invalidiliitto.fi
limoittautumiset 27.9.2017 mennessa: vsshp.fifilammattilaisille/taydennyskoulutus

Jarjestajat:

Varsinais-Suomen sairaanhoitopiiri, Turun yliopistollinen keskussairaala, Turun ammattikorkeakoulu, Terveysala
Invalidiliitto ry, Harvinaiset-yksikkd

[ HarvinalsetyKSIKKO VARSINAISSUOMEN  TURKU AMK
g OO SAIRAANHOTOPIRI  Aemieebieneny oF
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PALAUTE
HARVINAISET HAASTEET IV —seminaari 4.10.2017

Tayttdmdlld palautelomakkeen annan suostumukseni kiyttid onnettuja tietoja osana seminaariin liittyvid opinnéytetydtd.

Taysin eri mightd Osittain eri mieltd Enosaasanoa  Osittain samaa mieltd Taysin samaa mieitd

Opin uutta harvinaissairauksien ravitsemushoidoista 1 2 3 4 5
Opin uutta ureakierron hiiridsta 1 2 3 4 5
Opin uutta neurofibromatogsista 1 2 3 4 5
Opin uutta muista harvinaisista jhosairauksista 1 2 3 4 5

Opin uutta tiedon ja tuen merkityksests
harvinaissairaan lapsen vanhempien eldmdissé 1 2 3 4 5

Opin uutta harvinaissairauksien lddkehoidosta 1 2 3 4 5

Mistd sait tiedon seminaarista?

Kommentit seminaarista:

Kokonaisarvosana seminaarista (asteikolla 4-10):

Kehitysehdotuksia / toiveita aiheista seuraaviin seminaareihin:

Kiitos palautteestasi!
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