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suoria tunnisteita. Aineisto analysoitiin laadullisia seka maarallisia menetelmia
kayttaen. Aineiston tilastollinen kasittely suoritettiin IBM SPSS Statistics 26 -oh-
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lasten vanhempien kokemasta tuen tarpeesta. Lisaa tutkimusta tarvitaan matalan
kynnyksen palveluiden kayttajien subjektiivisesta kokemuksesta. Tulosten poh-
jalta laadittiin viisi toimenpide-ehdotusta Harvinaiskeskus Noriolle. Harvinaiskes-
kus Norio seka muut harvinaisten sairauksien parissa toimivat tahot voivat hyo-
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This study was commissioned by the Norio Centre of Rare Diseases. Norio pro-
vides low threshold services for persons related to rare diseases. The purpose
was to investigate Norio’s contact log and analyze the gathered data. The objec-
tive was to gain knowledge concerning the needs of children with a rare disease
and their families and examine the characteristics of contacts to the low threshold
service.

The data were collected from the Norio’s own private register concerning the in-
formation gathered from the contacts to Norio during the years 2018-2020. The
data were analyzed by using quantitative methodology and IBM SPSS Statistics
26 software.

The key findings show that the primary motivation for contacting Norio was the
need for support and information. The analysis showed that employees evaluate
that the meeting of the needs of the contacting persons was done with distinction.

The results are consistent with other studies and indicate the need to develop
services and networks used by persons with rare diseases. Further studies are
required to identify the subjective experiences from the users of low threshold
services.

Key words: rare diseases, low threshold services, need for support
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1 JOHDANTO

Harvinaisilla sairauksilla tarkoitetaan sairauksia, joiden esiintyvyys on hyvin pieni.
Suomessa harvinaiset sairaudet koskettavat yli 300 000 henkiloa. Harvinaisia
sairauksia sairastavat lapset ja heidan perheensa muodostavat Suomessa hyvin
heterogeenisen ryhman, jonka palveluiden tarve on laaja. Arki harvinaisia sai-
rauksia sairastavien lasten perheissa on usein kuormittavaa, ja perheet kokevat
olevansa yksin. Tukea tai vertaisia on vaikea |6ytaa. Avun saanti on moniportaista
seka hajautettu eri tahoille, ja sen hakeminen vaatii perehtyneisyytta palveluver-
kostoihin. Lisaksi tuen hakemiseen kuluu vanhempien jo valmiiksi vahaisia voi-

mavaroja. (Pahkinansarkijat -verkosto 2018.)

Harvinaiskeskus Norio toimii osana Kehitysvammaisten Tukiliittoa ja tekee valta-
kunnallista tyota harvinaisia sairauksia sairastavien henkildiden ja heidan laheis-
tensa tueksi. Harvinaiskeskus Noriossa jarjestetdan sosiaali- ja terveysministe-
rion tuella matalan kynnyksen yhteydenottomahdollisuus, jossa perinndllisyys-

hoitaja on tavoitettavissa joko puhelimitse, sahkopostitse tai vastaanottoajalla.

Harvinaisia sairauksia koskevia tutkimuksia haastaa harvinaisten sairauksien
joukon heterogeenisyys. Tutkimukset ovat usein laadullisia ja rajattu tiettyihin
diagnoosiryhmiin, tai ne kohdentuvat ladkehoidon kehitystyéhdén (Anderson, El-
liott & Zurynski 2013, 2; Baumbusch, Mayer & Sloan-Yip 2018, 81). Harvinais-
keskus Norion yllapitama rekisteri matalan kynnyksen yhteydenotoista koostuu
ainutlaatuisen laajasta, diagnoosirajat ylittavasta ja valtakunnallisen otannan tar-
joavasta aineistosta. Rekisterin pohjalta voidaan havainnoida harvinaisia sairauk-
sia sairastavien henkildiden ja heidan laheistensa tarpeita ja yhteydenottoihin liit-
tyvia ominaisuuksia. Opinnaytetydn aihe nousee tarpeesta kehittda harvinaisia
sairauksia sairastaville henkilGille suunnattuja palveluita erityisesti lapsiperhei-

den nakokulmasta, seka lisata harvinaisia sairauksia kasittelevaa tutkimustietoa.

Opinnaytetyd on maarallinen tapaustutkimus, jonka tarkoituksena on kuvata Har-
vinaiskeskus Norion matalan kynnyksen yhteydenottoja vuosien 2018-2020
ajalta. Tutkimuksen tavoitteena on lisata ymmarrysta harvinaisia sairauksia sai-

rastavien lasten perheiden tuen ja palveluiden tarpeesta. Teoreettinen viitekehys
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kasittelee harvinaisia sairauksia, lapsen pitkaaikaisen sairauden vaikutuksia per-
heisiin, erityislapsiperheiden palveluita seka matalan kynnyksen palvelun kasi-
tettd. Opinnaytetyd toteutettiin toimeksiantona Harvinaiskeskus Noriolle, ja on

osa Fysioterapeutti (YAMK) —tutkintoa.



2 HARVINAISTA SAIRAUTTA SAIRASTAVA LAPSI PERHEESSA

Harvinaisia sairauksia sairastavat lapset ja heidan perheensa kohtaavat harvinai-
sen sairauden myota lukuisia erilaisia haasteita, ja tarvitsevat monipuolisia pal-
veluita arjessaan. Kuviossa 1 esitetaan lainsaadannén raamittamia palveluita ja
niita jarjestavia instansseja, joiden valilla harvinaisia sairauksia sairastavien las-

ten perheet joutuvat navigoimaan.

VAMMAISFALVELLLAKI

LAINSAADANTG

MATAL AN KYMNYKSEN FALVELUT

PERUSTERVEYDENHUOLTO
) KELA
APUVALINEPALVELLUT TERAFIAT KULJETUSPALVELUT
ERIKDISSAANHOITO AVUSTA JAPALVELLT
KOTISAIRAANHOITO KOULU
B VAKOT] VERTAISTUKI
SOSIAALITOIMI VAMMAISPALVELUT
POTILASJARJESTOT SOPEUTUMISVALMENMUS

VANHEMMAT

HARVIMAISTA [17000) SAREUTTA
SAIRASTAVE LAPS

KUVIO 1. Harvinaista sairautta sairastavan lapsen verkostoa



2.1 Harvinaiset sairaudet

Harvinaiset sairaudet ovat heterogeeninen joukko pitkaaikaissairauksia, joiden
aiheuttamat oirekuvat, sairauden vakavuus seka ilmenemisika vaihtelevat laa-
jasti. Harvinainen sairaus voi aiheuttaa kehitysvammaisuuden. Yhteista harvinai-
sille sairauksille on niiden pieni esiintyvyys. Suomessa harvinaisiksi maaritellaan
eurooppalaista linjausta noudatellen sairaudet, joiden suuntaa antava esiintyvyys
on yksi 2000 asukasta kohden. Harvinaisia sairauksia tunnetaan talla hetkella
noin 8000, ja uusia raportoidaan vuosittain. (Harvinaisten sairauksien kansallinen
ohjelma 2019, 10.) Harvinaisten sairauksien lisaksi on maaritelty joukko ultrahar-
vinaisia sairauksia, joissa esiintyvyys on yksi 50 000 ihmisesta (Suomen Ultra-
harvinaiset 2019).

Vaikka harvinaiset sairaudet ovat nimensa veroisesti harvinaisia, harvinaisia sai-
rauksia sairastavien henkildiden kokonaisjoukko on laaja. Yksilotasolla harvinai-
sia sairauksia sairastavia henkil6itéd arvioidaan Suomessa olevan yli 300 000.
(Harvinaisten sairauksien kansallinen ohjelma 2019, 10.) Euroopan laajuisesti
harvinaisia sairauksia sairastavien henkildiden maara on jopa 30 miljoonaa (Jol-
dic, Todorovic & Terzic-Supic 2019, 862). Harvinaisen sairauden sairastaminen

ei ole harvinaista (Lippe, Diesen & Feragen 2017, 758)".

Harvinaiset sairaudet ovat usein multisysteemisia oireita aiheuttavia, ja saattavat
johtaa lyhentyneeseen elinaikaan. Harvinaisia sairauksia esiintyy eniten lapsiva-
estdssa. (Currie & Szabo 2018, 96.) Sairaudet voivat vaikuttaa muun muassa
fyysisiin ominaisuuksiin, kognitiivisiin ja sosiaalisiin taitoihin seka aiheuttaa neu-
rologisia ongelmia tai kehitysviiveita. Sairauksista noin 80 prosenttia tunnistetaan
yhden tai useamman geenin muutoksen aiheuttamiksi. (Currie & Szabo 2019,
1252.)

Suomalainen vaesto on alkujaan lahtoisin pienesta perustajajoukosta ja lisaanty-
minen on tapahtunut hyvin suppean geenipoolin rajoissa, mika on johtanut suo-
malaisen tautiperiman kehittymiseen. Suomalaiseen tautiperimaan katsotaan

kuuluvan noin 40 yhden geenin muutoksesta aiheutuvaa sairautta. Suomessa

It is not rare to have a rare disease” (Lippe, Diesen & Feragen 2017, 758).
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muihin maihin verrattuna usein tavattuja harvinaisia sairauksia ovat muun mu-
assa aineenvaihduntasairauksiin kuuluva AGU? ja keskushermostoa rappeuttava
INCL3. (Norio-keskus 2020.) Vastaavasti esimerkiksi Afrikan vaestdossa sirppi-
soluanemia on yksi usein havaituista harvinaisista sairauksista (Terveyskyla
2018).

2.2 Harvinaisia sairauksia sairastavia lapsia koskeva lainsaadanto ja pal-

velut

Harvinaisia sairauksia sairastaville lapsille jarjestettyja palveluita ohjaavat lain-
saadanndlliset raamit. Lapsia koskevat paitsi yleiset ihmisoikeudet ja lasten oi-
keudet, kuten paivahoito ja perusopetus, harvinaisia sairauksia sairastavien las-
ten perheisiin vaikuttavat keskeisesti myOs sosiaalihuolto-, vammaispalvelu- ja
kehitysvammalaki. (Hujala 2011, 34.) Lisaksi vanhempien oikeuteen perhevapai-
siin ja perheen toimeentuloon vaikuttavat muun muassa tydsopimuslaki seka sai-
rasvakuutuslaki (Lapsia, nuoria ja perheita... n.d.). Lakien tulkinnalliset epasel-
vyydet johtavat osaltaan siihen, etta lapset joutuvat eriarvoiseen asemaan, ja har-
vinaisia sairauksia sairastavien lasten vanhemmilla on kohtuuttoman suuri mer-
kitys harvinaisia sairauksia sairastavien lasten oikeuksien toteutumisessa. YK:n
vammaissopimus on laadittu vuonna 2006 turvaamaan vammaisten ihmisten yh-
denvertaista kohtelua. Suomessa YK:n vammaissopimus on ratifioitu vasta 2016.

(YK:n vammaisyleissopimus n.d.)

Suomessa pitkaaikaissairaiden lasten vanhemmat ovat oikeutettuja vammaistu-
keen, joka jaetaan kolmeen luokkaan vamman haitta-asteen perusteella. Lisaksi
vanhemmat voivat hakea omaishoidon tukea, jonka suuruus niin ikadan maaraytyy
lapsen hoidollisuuden mukaan. Naiden tukien lisaksi harvinaisia sairauksia sai-

rastavia lapsia koskevat myds muut lapsiperheiden etuudet, kuten alle 16-vuoti-

2 AGU, aspartyyliglukosaminuria on pistemutaation aiheuttama, vaikeaan kehitysvammaisuuteen
johtava sairaus, joka I0ytyy suomalaisilta noin yhdella 40:sta (Ikonen & Palotie 1994).

3 INCL, infantiilinen neuronaalinen seroidilipofuskinoosi on ennenaikaiseen kuolemaan johtava
aivojen rappeumasairaus. Yhden 70 suomalaisesta arvioidaan kantavan taudin suomalaista val-
tamutaatiota. (Arvio 2020.)
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aiden ilmainen terveydenhuolto, ilmainen koulutus oppivelvollisuusikdan kuulu-
ville, lapsilisa ja vanhemmille kohdistetut vanhempainvapaat. (Paajanen, Anner-
stedt & Atkins 2021.)

Harvinaisten sairauksien hoito Suomessa on keskitetty yliopistosairaaloihin ja nii-
hin perustettuihin osaamiskeskuksiin, joiden toiminta on kaynnistynyt 2015—
2017. Harvinaisten sairauksien yksikoiden pyrkimyksena on sujuvoittaa moniam-
matillista osaamista vaativien potilaiden hoitopolkuja seka toimia yhteistyossa
muiden harvinaisten sairauksien yksikoiden seka potilasjarjestdjen kanssa. Pe-
rusterveydenhuollon vastuulla on tunnistaa harvinaisia sairauksia jatkohoitoon
ohjaamiseksi, seka huolehtia harvinaista sairautta sairastavan henkilon perus-
hoidosta. (Kaariainen 2018; Terveyskyla 2018.)

Harvinaisten sairauksien parissa toimii julkisen sektorin lisaksi myos yksityisia
palveluntuottajia seka kolmannen sektorin toimijoita. Harvinaiskeskus Norion rin-
nalla muita kolmannen sektorin toimijoita ovat potilasjarjestot seka esimerkiksi
Harso ry ja Harvinaiset -verkosto, jotka pyrkivat edistamaan jarjestdjen yhteistoi-
mintaa seka kokoamaan ja valittamaan tietoa. Jarjestoihin keraantyy huomattava
maara paitsi vertaistietoutta, myods kokemusta toimivista hoitokaytannoista seka
arjessa eteen tulevista pulmista ja niiden ratkaisukeinoista. (Kaariadinen 2018.)
Yksityisia palveluntuottajia on esimerkiksi kuntoutus- ja terapiapalveluissa seka
asumispalveluissa, ja niiden asiakkuus voi toteutua joko suora-asiointina tai os-

topalveluna kunnan kautta (Yksityiset sosiaali- ja terveyspalvelut n.d.).

Vuonna 2017 on perustettu eurooppalainen harvinaisten sairauksien osaamis-
verkosto European Reference Networks, ERN. Osaamisverkosto kokoaa yhteen
tietoa ja osaamista seka antaa hoitosuosituksia ja konsultaatiotukea tarvittaessa.
Osaamisverkosto tarjoaa lisaksi koulutusta ja edistaa seka kliinista tutkimusta
etta ladketutkimusta. (European Reference Networks 2017, 5—6.) Euroopassa
toimii myds EU-rahoitteinen liitto European Organisation for Rare Diseases EU-
RORDIS, joka kokoaa yhteen jarjestdja eri maista ja tuo harvinaisia sairauksia
sairastavien henkildiden aanta esiin. Muun muassa vuosittain helmikuun viimei-
sena paivana vietettava kansainvalinen harvinaisten sairauksien paiva on saanut

aloitteensa EURORDIS-liitolta. Suomalaisia potilasjarjestoja ja muita kolmannen
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sektorin toimijoita on liittynyt EURORDIS-jaseniksi heinakuun 2021 tilaston mu-
kaan 12. Kaikkiaan jasenyhteiséja on 970. (EURORDIS 2009.)

2.2.1 Julkisten palveluiden toteutuminen

Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen toteuttama kuntakysely vuodelta 2019 kar-
toittaa ensimmaista kertaa kuntien kokemusta lasten ja nuorten vammaispalve-
luiden toteutumisesta. Kyselyyn vastasi 292 kuntaa, ja niista lahes puolet ilmoitti
palveluiden toteutumisessa olevan vaikeuksia. Raportissa kerrotaan, etta kunnat
iimoittavat erityisesti haasteita ostopalveluiden saatavuudessa, palveluiden koor-

dinoinnissa seka kotiin vietavissa palveluissa. (Vammaispalvelut 2019, 11.)

Currie ja Szabo (2018) ovat tutkineet Kanadassa harvinaisia sairauksia sairasta-
vien lasten perheiden kokemuksia palveluiden toteutumisesta. Tutkimuksessa to-
detaan, etta sairauden harvinaisuus vaikeuttaa hoidon ja avun saamista merkit-
tavasti. Vanhemmat tietavat yleensa lapsensa sairaudesta enemman kuin heidan
kanssaan asioivat ammattilaiset, eika valmiita hoitopolkuja harvinaisia sairauksia
sairastaville henkildille juuri ole. Tukien saaminen on haastavaa ja vanhemmilta
vaaditaan huomattavaa perehtymista eri osa-alueilla lapsen edun toteutumiseksi.
(Currie & Szabo 2018, 98-101.)

Italiassa selvitettiin maarallisella tutkimuksella harvinaisia sairauksia sairastavien
lasten vanhempien kokemuksia harvinaisen sairauden aiheuttamista muutok-
sista ja perheiden tarpeista arjessa. Toteutetussa tutkimuksessa selviaa, etta
jopa 40 prosenttia harvinaisia sairauksia sairastavien lasten vanhemmista kertoo
joutuneensa itse selvittamaan heille kuuluvat oikeudet, palvelut ja tuet. Suurin
osa vanhemmista on kokenut tukien ja palveluiden saamista edellyttavat proses-
sit hankalina. (Silibello ym. 2016, 6.)

Harvinaisia sairauksia sairastavia henkildita koskevien palveluiden tarpeita on
tunnistettu myos Serbiassa, ja yhtena ratkaisuna sinne on perustettu valtakun-
nallinen matalan kynnyksen palvelutaho vuonna 2015. Joldic ym. (2019) tutkivat

tahan palveluun tehtyja yhteydenottoja viidentoista kuukauden ajalta. Suurin
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tarve tutkimuksessa ilmeni tiedolle diagnoosista seka sen hoidosta. Yhteydenot-
tajat tarvitsivat ohjausta siihen, miten ja mista hakea apua. Laakareilta saatu in-
formaatio koettiin riittamattémaksi, ja siind saattoi olla vaarinkasityksia. (Joldic
ym. 2019, 866.)

Suomessa harvinaisia sairauksia sairastavien lasten perheiden kokemuksia on
havainnoitu Pahkinansarkijat -verkoston (2018) toteuttamassa kyselyssa. Kyse-
lyn pohjalta laadituissa toimenpide-ehdotuksissa todetaan, etta perheille tulee
tarjota selkeat palvelupolut seka aina ajantasainen tieto siitd, kenen ammattilai-
sen puoleen vanhemmat voivat kaantya vaikeuksissa. Myos diagnoosikeskeisyy-
desta on paastava eroon ja avun tarjoamisessa huomioitava perheen tilanne ko-
konaisuutena. Palveluiden ja resurssien riittavyys eri puolilla Suomea tulee var-
mistaa. Vanhempien yhtalaiset mahdollisuudet tydntekoon tulisi turvata eheytta-
malla erityislasten hoitopolkuja ja tarkistamalla avustajaresursseja seka myonta-

misperusteita. (Pahkinansarkijat -verkosto 2018, 18-19.)

Myds vammaisfoorumin vuonna 2018 toteuttamassa kyselyssa ilmenee vam-
maisten henkildiden kokema riittamaton tiedonsaanti seka kohtuullisten mukau-
tusten puuttuminen. Kyselyssa nousee esiin myos huomattavia vammaisten ih-
misten oikeuksia rikkovia epakohtia. Vahattelevaa tai halventavaa kaytosta seka
epainhimillistd kohtelua raportoi kohdanneen yli kolmasosa kyselyyn vastan-
neista vammaisista henkildista. Lisaksi raportissa havaitaan yhteiskunnallisia on-
gelmia muun muassa saavutettavuudessa ja esteettomyydessa. (Vesala & Vartio
2018, 7, 15-17.)

Suomessa tehty selvitys 5—12-vuotiaiden lasten mielenterveyshairididen hoito- ja
kuntoutuspalvelujarjestelmasta korostaa palveluiden kehittamisessa kehitysvam-
maisten lasten asemaa. Palveluiden jarjestamisessa on suuria eroja kuntien va-
lilld. Osa lapsista hoidetaan perusterveydenhuollon piirissa, ja osa siirretaan
vammaispalveluiden pariin. Selvityksen mukaan perheisiin kohdistuvia toimenpi-
teita, kuten perhearviointia tai perheterapiaa, tarjotaan vain joka viidennessa sai-
raanhoitopiirissa. (Huikko ym. 2017, 74-75.) Paajanen ym. (2021) ovat tehneet
havainnon, ettd vanhemmat kokevat tiedon ja kaytannon avun saamisen olevan

helpompaa lapsen sairauden ollessa vakava (Paajanen ym. 2021).
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Nurmi-Koikkalainen (2006) kayttaa termia positiivinen syrjinta. Talla han viittaa
tarpeellisiin erityisratkaisuihin, joilla mahdollistetaan yhtalaiset mahdollisuudet,
velvollisuudet ja oikeudet kaikille. Han esittaa myos pohdinnan siita, etta harvi-
naisia sairauksia sairastavat henkilot ja muut pienet vaestoéryhmat ovat hyvinvoin-
tivaltion toimivuuden indikaattoreita, ja heidan hyvinvointiinsa tulisi panostaa.
(Nurmi-Koikkalainen 2006, 177—-178.) Suuria ongelmia palveluiden jarjestami-
sessa on erityisesti harvaan asutuilla alueilla. Lisaksi resurssien puuttuminen yh-
della osa-alueella heijastuu paitsi valittdomina, myos toissijaisina seurauksina, kun
puuttuvia resursseja yritetdan paikata viemalla niita muualta. Esimerkiksi tyonte-
kijoiden siirtoja tyotehtavien valilla toteutetaan niin, etta terapeutteja kaytetaan
muissa, valttamattomissa tyotehtavissa, jolloin terapeuttien perustehtavana ole-

vat terapiapalvelut karsivat. (Huikko ym. 2017, 86.)

Sosiaali- ja terveysministeridn harvinaisten sairauksien kansallisessa ohjelmassa
vuosille 2019-2023 painotetaan, etta on havaittu suuri tarve valtakunnallisesti
harvinaisten sairauksien tietoa, tutkimusta ja palveluiden toteutusta koordinoi-
valle keskukselle (Harvinaisten sairauksien kansallinen ohjelma 2019, 34-35).
Tamanhetkisessa tilanteessa ylemmat tahot, kuten sosiaali- ja terveysministerio,
Terveyden ja hyvinvoinnin laitos seka sairaanhoitopiirit ovat paljon kolmannen
sektorin toimijoiden keraaman ruohonjuuritason tiedon varassa, eika tiedon siir-
tyminen ole saumatonta. Harvinaisia sairauksia sairastavien lasten palveluiden
muutoksen tarve huomioidaan myos kaynnissa olevassa Lapsi- ja perhepalvelui-
den muutosohjelmassa. Ohjelman hankesuunnitelmassa nostetaan esille, etta
nykytilanteessa palvelut ovat hajallaan, tieto ei kulje ammattilaisten valilla ja tar-
vittavaa apua ei saada ajoissa. Palveluiden suunnittelussa ja kehittamisessa tu-
lee huomioida myo6s perheiden monimuotoisuus, jotta mahdollisuudet yhdenver-
taiseen osallisuuteen toteutuisivat. (Lapsi- ja perhepalveluiden muutosohjelma
n.d., 7-9, 14.)

2.2.2 Matalan kynnyksen palvelut

"Matalan kynnyksen palveluilla tarkoitetaan palveluja, joilla on normaaleihin pal-

veluihin verrattuna matalampi kynnys. Talloin asiakkaalta vaadittavia edellytyksia
palveluun hakeutumisessa on madallettu.” (Leemann & Hamalainen 2015, 1.)



15

Matalan kynnyksen palveluille ei ole olemassa tarkkoja saadoksia. Termia kayte-
taankin nykyaan hyvin kevyin perustein, ja silla voidaan haluta luoda tietynlaista
imagoa palveluntarjoajalle. Termista on tullut niin sanotusti trendikas. Viime ka-
dessa kokemus matalasta kynnyksesta on kuitenkin hyvin subjektiivinen. (Kaaki-
nen ym. 2002, 59.) Yhteisia piirteitd matalan kynnyksen palveluille ovat esimer-
kiksi maksuttomuus, mahdollisuus anonyymiin asiointiin seka byrokratian vahyys.
Bulling (2016) tutki matalan kynnyksen perhetalojen toimintaa Norjassa. Mata-
lalle kynnykselle muotoutui tutkimuksen tuloksena nelja erityispiirretta. Palvelun
helppo saavutettavuus sisalsi paitsi fyysisen sijainnin keskeisyyden, myds palve-
lun olemassaolon loytamisen. Toiseksi tarkeana pidettiin palveluhybridimallia,
monien eri alojen ammattilaisten tekemaa yhteistyéta yhden palveluluukun alla.
Byrokratian vahyys mainittiin keskeisena piirteena, ja neljantena nousi esille pal-
velunkayttijien kokemus inklusiivisesta kohtaamisesta. (Bulling 2016, 1267—
1270.)

Matalaan kynnykseen pyrkivia palvelumuotoja ja -malleja on monia. Yhteiskun-
nallisesti nakyvimpia esimerkkeja matalan kynnyksen palveluista ovat mielenter-
veys- ja paihdepalvelut. Lisaksi tyypillisia palveluita ovat muun muassa nuorille
ja ikaantyneille kohdistettu syrjaytymista ehkaiseva toiminta seka etnisille ryh-
mille jarjestetyt kotouttamista edistavat palvelut. (Leemann & Hamalainen 2015,
6.) Monilla toimijoilla on helposti saavutettavia puhelin- ja chat-palveluita. Erityis-
lapsiperheiden nakdkulmasta heidan tarpeisiinsa mahdollisesti vastaavia, saan-
nodllisesti kotimaassa toimivia matalan kynnyksen yhteydenottotahoja on kuvattu
taulukossa 1. Saanndllisen toiminnan lisaksi jarjestetaan lukuisia erilaisia tilai-
suuksia ja ryhmia niin verkossa kuin fyysisinakin tapahtumina, joihin osallistumi-
sen kynnys on matala. Myos kansainvaliset verkostot pitavat ylla alustoja, joissa
voi tavoittaa harvinaisia sairauksia sairastavia henkil6itéd ympari maailmaa (EU-
RORDIS 2009).
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TAULUKKO 1. Matalan kynnyksen yhteydenottotahoja erityislapsiperheiden tar-

peiden nakokulmasta

Jarjestava taho

Kehitysvammaliitto

Leijonaemot, ver-
taispuhelin
Mannerheimin las-

tensuojeluliitto

Norio-keskus

Suomen mielenter-

veys ry Mieli

Verneri

Vastaava henkilo

Ammattilainen

Vertainen

Vapaaehtoinen

Ammattilainen

Ammattilainen tai

vapaaehtoinen

Ammattilainen

Kenelle
Kehitysvammai-
suuteen liittyvat
asiat
Erityislasten van-
hemmat

Tukea ja keskus-
telua lapsille, nuo-
rille ja vanhem-
mille
Harvinaiseen sai-
rauteen liittyvat
asiat

Akuuttia keskus-
teluapua tarvitse-
ville
Kehitysvammai-

suuteen liittyvat

Saavutettavuus
Puh. ma-pe 12-16

Puh. ke 10-14/
soittopyyntd

Puh. / chat, avoinna
2-3 h /pva

Puh. / sdhkoposti /

chat

Puh. 24/7

Verkossa, vastaus

1-2 viikossa

asiat, seksuaali-

Suus

Ajatus yhden luukun palvelusta ohjaa matalan kynnyksen palveluiden tarjoajia
suuntaamaan palveluita suppealle, heille tutulle kohderyhmalle. Kohderyhmien
rajaaminen poistaa vaihtoehdon, etta yhden ryhman osanottajat sulkisivat osalli-
suudellaan jonkun toisen ryhman pois. Palveluiden rajaaminen tapahtuu osin
my0s toimintaa rahoittavan tahon sanelemana. Kolmannen sektorin palveluiden
tuottajat ovat riippuvaisia rahoittajistaan, ja myos tilitysvelvollisia heita kohtaan.
(Leemann & Hamalainen 2015, 4; Kaakinen ym. 2002, 59-61.)

Haasteita matalan kynnyksen palveluihin tuo toiminnan vaikuttavuuden ja tulos-
ten jaaminen yleensa hyvin pienen ryhman piiriin. Matalan kynnyksen palvelut
eivat nayttaydy viela ansaitsemassaan arvostuksessa paattajien nakdokulmasta
tarkasteltuna. Inhimillisesta nakdkulmasta tarkasteltuna sen sijaan yksilon ela-

manlaadun parantaminen, esimerkiksi saattamalla syrjaytymisriskissa oleva
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nuori takaisin opintojen pariin, on kuitenkin aarimmaisen arvokasta. Pitkassa
juoksussa hyvinvoiva yksilo on tuottava jasen yhteiskunnassa, sen sijaan etta
hanet nahtaisiin ainoastaan rasitteena sosiaali- ja terveyspalveluissa. (Jalava &
Koiso-Kanttila 2013; 190-191.) Lisaksi kolmannen sektorin organisoimia palve-
luita tarkastellaan usein kriittisesti siita nakokulmasta, etta on olemassa merkit-
tava riski matalan kynnyksen palveluiden kayttajien eristaytymiseen yhteiskun-
nasta ja julkisten palveluiden piiristd (Leemann & Hamalainen, 5-8). Matalan kyn-
nyksen palveluita kayttaville asiakkaille ei ole aina olemassa vaylaa julkisten pal-

veluiden piiriin, eikd heidan tarpeitaan tunnisteta (Kaakinen ym. 2002, 77).

Monet palveluntarjoajat pyrkivat mahdollistamaan myoOs vertaistuen saavutetta-
vuuden matalalla kynnyksella. Vertaisryhmien fasilitointi on poikinut vuosien var-
rella lukuisia itsenaisesti toimivia vertaisryhmia. Suuri osa vertaistuesta tapahtuu
erilaisilla digitaalisilla alustoilla, mikd madaltaa palvelukynnysta. (Baumbusch,
Mayer & Sloan-Yip 2018, 86.) Digipalvelut ovat helposti saatavilla, ja puhuttelevat
my0s nuoria kayttajia. Verkkopohjaisten palveluiden kautta voisi tulevaisuudessa
suorittaa myods palvelutarpeiden arviointia ja mahdollistaa asiantuntijan vastaan-
otolle paasy tarpeen mukaan. (Karisalmi, Kaipio & Lahdenne 2017, 171, 179;
Kolho & Puura 2018.) Palvelukynnyksen tarkastelu eri ndkdkulmista voi auttaa
havaitsemaan keinoja kynnyksen madaltamiseksi. Kolme tarkeaa nakokulmaa
ovat asiakkaalta vaadittu kompetenssi palveluiden l6ytamiseksi, rekisterditymi-
sen ja paperityon tarve seka yhteisten tavoitteiden asettaminen palveluntarjoajan
seka -kayttajan kesken. (Bulling 2016, 1271.)

2.3 Lasten harvinaisten sairauksien vaikutukset perheisiin

Lapsen harvinainen sairaus tuo mukanaan lukuisia muutoksia perheen arkeen

seka perheenjasenten keskinaiseen vuorovaikutukseen. Tassa luvussa kuvataan

naitd muutoksia aiemman tutkimustiedon pohjalta.
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2.3.1 Sairauden harvinaisuuden merkitys

Pitkaaikaissairauksilla ja harvinaisilla sairauksilla voidaan nahda monia yhtalai-
syyksia, ja perheisiin ulottuva vaikutus on hyvin samankaltainen. Pitkaaikaissai-
rauksia ja harvinaisia sairauksia yhdistavat sairauden ja oireiden pitka kesto ja
elamanlaatua heikentava vaikutus seka mahdollisuus oireiden lievittymiseen ja
tilanteen stabilisaatioon. (Gomez-Zuniga ym. 2019, 2.) Lasten pitkaaikaissairauk-
sien vaikutuksia perheisiin on kuitenkin tutkittu systemaattisesti melko vahan
(Kolho & Puura 2018).

Vaikka harvinaisten sairauksien vaikutukset perheisiin ovat monilta osin saman-
kaltaisia kuin muissa lasten pitkaaikaissairauksissa, on sairauden yleisyydella
suuri merkitys (Baumbusch ym. 2018, 81). Harvinaisten sairauksien diagnosoin-
tia vaikeuttaa esiintyvyyden vahyys ja monimuotoiset oirekuvat. Oikean diagnoo-
sin saaminen voi viivastya huomattavasti. Tutkimuksissa on havaittu, etta harvi-
naisia sairauksia sairastavat lapset saavat ensimmaisen diagnoosinsa tyypilli-
sesti kolmannen ikavuoden aikana. Oirekuvan vakavuus ei vaikuta diagnoosin
saamiseen. (Silibello ym. 2016, 4; Germeni, Vallini, Bianchetti & Schulz 2018,
492-494.) Diagnosoinnin apuna kaytetdan enenevassa maarin kehittynytta gee-
niteknologiaa. Geenitutkimuksilla pyritdan myds ennakoimaan tunnettujen geeni-
muutosten kantajuutta perhesuunnittelussa. (Kaariainen 2018; lkonen & Palotie
1994.)

Harvinaisissa sairauksissa tietoa ja vertaisia ei ole helposti saatavilla, oirekuvien
ilmentymisessa on suuria eroja, eika tulevaisuudesta tai sairauden kulusta ole
tietoa. (Germeni ym. 2018, 492—-494.) Sairauden ja siihen liittyvien oireiden tun-
nistaminen lisaa varhaisen puuttumisen ja oikea-aikaisen tuen tarjoamisen mah-
dollisuuksia (Silibello ym. 2016, 2). Harvinainen sairaus kantaa jo nimessaan stig-
maa, joka etaannyttaa harvinaista sairautta sairastavan lapsen perhetta sosiaali-
sista tilanteista. Lisaksi lapsen mahdollinen poikkeava kaytos saattaa johtaa so-
siaalisten tilanteiden valttelyyn ja perheiden eristaytymiseen, mika aiheuttaa per-

heiden hyvinvoinnin heikkenemisen. (Currie & Szabo 2020, 4-7.)
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2.3.2 Perheiden kokema tuen tarve

Harvinaisia sairauksia sairastavien lasten vanhempien kokemaa tuen tarvetta on
tarkasteltu Pelentsovin, Fielderin, Lawsin ja Estermanin (2015) toteuttamassa tut-
kimuksessa tuen tarpeen viitekehyksesta* kasin. Tutkimuksessa selvitettiin van-
hempien kokemien tarpeiden sijoittumista Fitchin luoman viitekehyksen seitse-
maan tarveluokkaan. Fitchin viitekehys on kehitetty kuvaamaan syopaa sairasta-
vien henkildiden tuen tarpeita. Pelentsovin ym. tutkimuksessa havaittiin tarve tar-
kentaa tuen tarpeiden luokittelua vastaamaan paremmin harvinaisia sairauksia
sairastavien lasten vanhempien tarpeisiin, ja tutkimuksen pohjalta laadittiin mo-
difioitu ehdotus harvinaisia sairauksia sairastavien lasten perheiden tuen tarpei-
den viitekehykseksi (liite 1). Pelentsovin ym. esittamat kuusi tuen tarpeen paa-
luokkaa ovat tiedolliset, emotionaaliset, psyykkiset, sosiaaliset, psykologiset seka

kaytannon tarpeet. (Pelentsov ym. 2015, 475, 489.)

Perheen kokonaistilanteen kannalta vanhempien hyvinvointi ja jaksaminen ovat
keskeisessa asemassa. On tutkittu, etta ihmisen kyky selviytya stressista para-
nee, mikali lopputulos on odotettavissa. Sen sijaan suuri epavarmuus tulevasta
heikentaa selviytymiskykya ja vaikeuttaa positiivisena pysymista. (Krsti¢ ym.
2014, 139-141.) Lapsen sairauteen liittyva mahdollinen alyllinen kehitysvamma
lisda niin ikdan vanhempien kokemaa huolta lapsen tulevaisuudesta (Silibello ym.
2016, 7). Elamanlaatua heikentavia muutoksia on havaittu pitkaaikaissairaiden
lasten vanhempien unenlaadussa, likunnan maarassa seka ravitsemustottumuk-
sissa. Vanhemmat kokevat paivittdin negatiivisia tunteita ja huolehtivat raha-asi-

oista sekd oman ammatillisen uran kehityksesta. (Boling 2005, 176-182.)

Tiedollisiin seka kaytannon tarpeisiin liittyen tutkimuksissa raportoidaan paljon
haasteita, joita pitkdaikaissairaiden lasten perheet kohtaavat arjessaan. Lapsen
hoidot, Iaakarikaynnit, terapiat ja muut tapaamiset edellyttavat paljon poissaoloja
toista. Lisaksi lapsi voi joutua olemaan usein sairaana kotona, eika harvinaisia

sairauksia sairastaville lapsille ole helppo saada tilapaista hoitoapua. Anderson,

4 Supportive Care Needs Framework (SCNF) on alkujaan kehitetty vuonna 1994, syopaa sairas-
tavien potilaiden tuen tarpeiden havainnoimisen avuksi (Fitch 2008, 6). Opinnaytetyossa kayte-
tdan vapaata suomennosta tuen tarpeen viitekehys.
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Elliott ja Zurynski (2013) esittivat Australiassa toteutetun tutkimuksensa tulok-
sena, etta 77 prosenttia tutkimukseen osallistuneista perheista koki vaikeaksi l0y-
taa harvinaista sairautta sairastavalle lapselle luotettavaa ja osaavaa hoitajaa.
Lisaksi lahes yhta suuri prosentuaalinen osuus vastaajista koki perheen nakevan
ystavia liilan harvoin. Perheen elama voidaan kokea kokonaisuudessaan toimin-
tarajoitteiseksi. (Anderson ym. 2013, 6.) Tukien ja maksusitoumusten hakeminen
eri lomakkein on tyolasta, ja niihin vaaditaan useita lausuntoja ammattilaisilta.
Vaihtuvuudet hoitohenkilokunnassa seka kouluissa ja paivakodeissa edellyttavat
vanhemmilta aktiivista otetta ja tilanteen hallintaa. (Romakkaniemi ym. 2014, 84—
85.)

Paajanen ym. (2021) ovat toteuttaneet Suomessa tutkimuksen, jossa selvitettiin
pitkdaikaissairaiden lasten vanhempien kokemaa taloudellista taakkaa ja talou-
dellisen tuen tarvetta. Tutkimuksessa paadyttiin havaintoon oravanpyorailmiosta,
jossa lapsen sairaus haastaa taloutta ja aiheuttaa vanhemmalle huolta ja vasy-
mysta, jolloin voimavaroja ei enaa riita tukien selvittamiseen ja hakemiseen. Tut-
kimuksessa myo0s selvisi, ettda vanhemmat eivat koe valtion tukien kattavan lap-
sen hoidon aiheuttamaa sidonnaisuutta tai huomioivan lainkaan vanhemmille ai-
heutuvaa psyykkistd kuormaa. Tutkimukseen osallistuneista (N 11) ainoastaan
kaksi vastaajaa tyoskenteli tayspaivaisesti. (Paajanen ym. 2021.) Australiassa ja
Uudessa Seelannissa tehdyssa tutkimuksessa lahes puolet (N 236) tutkimuk-
seen osallistuneista harvinaisia sairauksia sairastavien lasten vanhemmista karsi

taloudellisista ongelmista (Pelentsov, Fielder, Laws & Esterman 2016, 1).

2.3.3 Perheen sisaiset roolit

Aidin ja isan roolit perheissé ovat epakohtien tunnistamisesta ja tasa-arvon ta-
voittelusta huolimatta edelleen erilaiset. Erityislapsiperheissa juuri aidin rooli lap-
sen hoidossa on usein korostunut. Romakkaniemi, Aho ja Kaunanen (2014) tut-
kivat kehitysvammaisten isien kokemuksia haastattelemalla 13:sta kehitysvam-
maisen lapsen isaa. Heidan tutkimuksessaan nousee esiin isien kokemus taitojen
karttumisesta ja empatian kokemisen lisdantymisesta lapsen kanssa vietetyn

ajan myota. (Romakkaniemi ym. 2014, 82—83.) Isien osallisuutta arkeen tulisi tu-
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kea ja kannustaa. Lapsen hoitovastuun painottuminen aideille on suuri riski pari-

suhteelle ja lapsen seka isan suhteelle. (Pahkinansarkijat -verkosto 2018, 6-9.)

Erityislapsiin kohdistuvissa tutkimuksissa kuvataan yleensa aiti—lapsi -asetelmaa
ja heidan keskinaista suhdettaan. My0s lapsen sairauksiin liittyvia ristiriitaisia tun-
teita, kuten syyllisyytta ja hapeaa, on raportoitu enemman aitien kokemana. (Bo-
ling 2005, 178-179; Tonttila 2006, 18.) Aideilld, joiden lapsilla on riski toistuviin
sairaalajaksoihin, on tutkimuksissa havaittu merkittavaa heikentymista mielenter-
veydessa. Myos lapsen oirekuvan vaikeus seka ennustettavuus korreloi aitien
kokeman stressin kanssa. (Burke, Harrison, Kauffmann, & Wong 2001, 129;
Krsti¢, Mihi¢ & Mihi¢ 2014, 139-141.) Lisaksi tutkimuksissa on esitetty, etta aitien
pitkdaikainen keskittyminen lapsen hoitoon voi johtaa syrjaytymiseen tydela-
masta (Paajanen, Annerstedt & Atkins 2021).

Elamanlaatua heikentavan vaikutuksen kokevat myos pitkaaikaissairaan lapsen
sisarukset. Sisarukset voivat kokea olevansa vahemman merkityksellisia kuin
sairas lapsi, ja heillda on kasvanut riski sairastua mielenterveyshairidihin. (Kolho
& Puura 2018.) Bergman ja Roponen (2017) kirjoittavat erityista sisaruutta kasit-
televassa julkaisussaan, etta aikuisten tulkinta terveen lapsen kokemasta stres-
sista on usein todellista vahaisempi. Erityinen sisaruus voi toisaalta olla myds
voimavara ja opettaa lapselle monia tarkeita taitoja, kuten empatiakykya, oma-
aloitteisuutta ja rohkeutta kohdata vaikeitakin asioita. (Bergman & Roponen
2017, 8-11.) Vuosina 2015-2019 toteutettu Erityinen Sisaruus -projekti on nos-
tanut pitkaaikaissairaiden lasten sisaruksia ja heidan kokemuksiaan keskidoon
Projekti havainnoi sisarusten kokemia tunteita ja tarpeita, ja siinakin kuullaan las-

ten perustarve tulla nahdyksi ja hyvaksytyksi. (Erityinen sisaruus n.d.)

Vanhempien edellytetaan osallistuvan pitkaaikaissairaan lapsensa hoitoon seka
kotona etta sairaalassa ollessa. Vanhempien osallistuminen sairaan lapsen hoi-
toon on merkittavaa paitsi lapsen ja perheen, myds sosiaali- ja terveydenhuollon
nakokulmasta. Alle 16-vuotiaan vammaistukea sai vuonna 2019 Iahes 40 000
lasta (Kelan Vammaisetuustilasto 2019, 28). Vammaistukea saavien lasten van-
hempien osallistaminen seka osallistuminen lasten hoitoon on yhteiskunnalli-
sesta nakokulmasta valttamatonta. Vanhemmuuden jatkumo luo myds lapselle

turvaa ja lisaa lapsen kuulluksi tulemista. (Lehto 2004, 90-92.)
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Lapsen sairastaessa perheen kokonaisvaltainen kohtaaminen ja tarpeiden huo-
miointi on puutteellista, toteaa Lehto (2004) vaitdskirjassaan, jossa han tutki van-
hempien osallisuutta lapsen sairaalassaolon aikana. Jotta vanhemmuuden rooli
kantaisi lapi lapsen sairastumisen, ja vanhemmalla olisi ote lapsen hoidosta myos
sairaalan ulkopuolella, tulee perhelahtdisia toimintamalleja vahvistaa. (Lehto
2004, 95-97.) Vanhemmat tarvitsisivat tukea kasvatukseen ja vuorovaikutuksen
vahvistamiseen (Kolho & Puura 2018). Somaattisesti pitkaaikaissairaiden lasten
perheiden terveytta edistavaa hoitotyota kasittelevassa vaitoskirjassaan Hopia
(2006) esittaa systemaattisen hoitotydn mallin tukevan perheiden hyvinvointia.
Systemaattisessa hoitotydssa kohdataan perheen tilanne kokonaisvaltaisesti,
aktivoidaan perheen voimavaroja seka edistetaan koko perheen terveytta. (Hopia
2006, 60-61.)

Tutkimuksissa on noussut esiin lukuisten rasitteiden ohella myds perheeseen
kohdistuvia positiivisia vaikutuksia ja vanhempien voimaantumista kasvattavia te-
kijoita. Perhe voi kokea hitsautuvansa tiiviiksi yksikoksi, ja perheenjasenten kes-
kinaisen kommunikaation on havaittu paranevan. Laheiset voivat muodostaa tii-
viita ja toimivia tukiverkostoja ja perheen laheisiltaan saama tuki voi vahvistua.
Lisaksi lapsen sairaus asettaa elaman uusiin mittasuhteisiin, mika voidaan kokea

vahvuutena ja voimavarana. (Boling 2005, 179—-180; Anderson ym. 2013, 6.)

2.4 Tiedonhaun kuvaus

Opinnaytetyon tiedonhaun alkuvaiheessa perehdyttiin opinnaytetyén aiheeseen.
Tutkimuksen tarpeellisuuden seka teoreettisen viitekehyksen tarkastelemiseksi
haettiin ajankohtaista tutkittua tietoa liittyen harvinaisiin sairauksiin ja niita sairas-
taviin lapsiin, erityislapsiperheisiin seka heidan kokemuksiinsa ja nakemyksiinsa
palveluiden tarpeista. Tiedonhaku ohjasi tutkimuskysymysten asettelua. Loydos-
ten pohjalta muodostettiin kasitys tutkimuskysymysten kannalta keskeisista tee-
moista seka niitd vastaavista hakusanoista. Hakusanojen synonyymien seka
ruotsin- ja englanninkielisten kdannosten Ioytamiseksi kaytettiin paaasiallisena
apuna TEPA-termipankkia. Lisaksi hyodynnettiin Thesaurus-palvelua, seka val-

tioneuvoston julkaisemaa sote-uudistuksen sanastoa kasittelevaa termilistaa.
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Valikoituneista hakusanoista (taulukko 2) muodostettiin erilaisia fraaseja tieto-

kantojen eroavaisuudet huomioiden.

TAULUKKO 2. Tiedonhaun fraaseissa kaytetyt hakusanat

Hakusana suomeksi Hakusana englanniksi Hakusana ruotsiksi
laps* child* barn*
matalan kynnyksen pal- low threshold service service med lag troskel
velu

harvinaissaira®* OR pit- “"rare disease* OR 7or- sallsyndasjukdom* OR

kaaikaissaira®* OR kehi- phan disease*” OR disa- utvecklingsstorning*

tysvamma* bilit* OR chronic OR life- OR langtidssjukdom®
long AND impairment* OR
defect”

perhe* famil* familj*

sisar® sibling* syskon*

Hakuja suoritettiin tammi—helmikuun 2021 aikana seuraavista tietokannoista: Me-
dic, CinahlComplete seka Cochrane. Taydentavaa hakua tehtiin syksyn 2021 ai-
kana. Opinnaytetyodlle keskeinen termi, matalan kynnyksen palvelu, on otettu
enenevassa maarin kayttoon 2000—-luvulla, minka vuoksi aineistohaku kohdistet-
tiin valille 2000-2021. Tutkimusten tuli olla tieteellisia julkaisuja, ja niiden koko
tekstin tuli olla saatavilla joko suomeksi, englanniksi tai ruotsiksi. Lisaksi niiden
tuli palvella opinnaytetyon tutkimuskysymyksia ja kasitella harvinais- tai pitkaai-
kaissairaita lapsia ja heidan perheidensa kokemuksia jaksamisesta tai tuen tar-
peista, tai heille suunnattuja matalan kynnyksen palveluita sosiaali- ja terveyden-
huollossa. Sisaanottokriteeriksi maaritettiin myds tutkimustulosten saatavuus ja
keskeneraiset tutkimukset rajattiin pois. Valittujen tutkimusten hyvaa tieteellista
kaytantéa on arvioitu julkaisulahteen perusteella, tutkimusprosessien raportoin-

nin loogisuudella ja tulosten validiteetilla (TENK 2012, 6).

Tietokannoista I0ytyi valittuja hakusanoja kayttaen yhteensa 1033 tieteellista jul-
kaisua (Medic 93, Cochrane 121 ja CinahlComplete 819). Opinnaytetyon sisaan-
ottokriteerit taytti 16 tieteellista julkaisua (Medic 6, Cochrane 0 ja CinahlComplete
10). Lisaksi lumipallometodia kayttaen I0ytyi nelja sisaanottokriteerit tayttavaa
tutkimusta. Opinnaytetyon kirjallisuuskatsaukseen valituista tutkimuksista (N 20)
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ja niiden keskeisimmista tuloksista koottu taulukko liitteena (lite 2). Tieteellisten
julkaisujen lisaksi opinnaytetyon kannalta merkittava on vuonna 2018 Pahkinan-
sarkijat -verkoston toteuttama kysely erityislasten vanhemmille. Opinnaytetydn

tuloksia tarkasteltiin ja arvioitiin suhteessa aiempaan tutkimustietoon.
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3 TARKOITUS, TAVOITE JA TUTKIMUSKYSYMYKSET

Tutkimuksen tarkoituksena oli kuvata harvinaisiin sairauksiin liittyvia kysymyksia
matalan kynnyksen palveluissa Harvinaiskeskus Norion tyontekijoiden keraaman
rekisteriaineiston pohjalta. Rekisteriaineiston sisaltamat yhteydenotot tehtiin Har-
vinaiskeskus Norion matalan kynnyksen palveluun vuosina 2018-2020. Tavoit-
teena oli lisatd ymmarrysta harvinaisia sairauksia sairastavien lasten laheisten
kokemasta tuen ja palveluiden tarpeesta, seka tuottaa hyodyllista tietoa matalan
kynnyksen yhteydenottojen ominaispiirteista palveluiden kehittamiseksi ja toimin-
nan perustelua varten Harvinaiskeskus Noriolle ja muille harvinaisia sairauksia

sairastavien henkildiden kanssa toimiville tahoille.

Tutkimuskysymykset

1. Mista syista harvinaisia sairauksia sairastavien henkildiden laheiset ovat otta-
neet yhteyttd matalan kynnyksen palveluun?

2. Millaisia tunnuspiirteita harvinaisiin sairauksiin liittyvilla yhteydenotoilla oli?

3. Miten harvinaisia sairauksia sairastavien henkildiden ja heidan laheistensa tar-

peisiin pystyttiin vastaamaan?
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4 TUTKIMUKSEN TOTEUTUS

4.1 Tutkimuksen lahestymistapa

Tama opinnaytetyd on maarallinen tapaustutkimus, jossa kasitellaan Harvinais-
keskus Norion matalan kynnyksen palvelun yhteydenottorekisteria. Maarallinen
tutkimus tarkastelee numeerisia arvoja ja pyrkii vastaamaan kysymyksiin, kuten
kuinka moni ja miten paljon (Vilkka 2007, 14—-15). Tapaustutkimuksessa tutkimus
keskittyy tarkoin rajattuun kohteeseen ja tutkimus on tiiviisti sidoksissa seka to-

teutettuun aikaan etta paikkaan (Vuori n.d.).

Kvalitatiivisia menetelmia kayttaen voidaan tutkia ilmidita, joista halutaan tuottaa
uutta tietoa tai joihin ei ole olemassa valmiita mittareita. Kayttamalla metodista
triangulaatiota, eli yhdistamalla kvantitatiivisen ja kvalitatiivisen tutkimuksen me-
netelmid, voidaan saada toisiaan tdydentavia tutkimustuloksia. (Kankkunen &
Vehvildinen-Julkunen 2017, 74-75.) Opinnaytety0ssa kaytettavan rekisteriai-
neiston laatu ja valitut tutkimuskysymykset puoltavat metodista triangulaatiota
(Vilkka 2007, 13—17). Tutkimuksessa hyddynnetaan seka sisalldnanalyysia etta
tilastollisia menetelmia. Opinnaytetyossa yksittaiseen organisaatioon tehtyja yh-
teydenottoja tutkittiin myds pitkittaisesta nakdkulmasta, ajallisen muutoksen kon-

tekstissa.

4.2 Aineisto

OpinnaytetyO0ssa kasiteltava aineisto on Harvinaiskeskus Norion matalan kynnyk-
sen yhteydenottopalvelun rekisteri vuosilta 2018—2020. Maaralliselle tutkimuk-
selle tyypillisesti tutkimusaineisto on laaja. Kolmen vuoden aikana yhteydenottoja
on tehty yhteensa 2278 kappaletta, ja kokonaisuudessaan tarkasteltuja arvoja on
yli 30 000.

Harvinaiskeskus Norio yllapitaa yhteydenottorekisteria matalan kynnyksen pal-

velun toimintansa tarkastelua ja kehittamista varten. Rekisteriaineisto on keratty
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matalan kynnyksen palvelun tyontekijoiden toimesta Microsoft Office Excel -tau-
lukoihin. Rekisteri perustuu yhteydenotoissa ilmenneihin tietoihin. Yhteydenotta-
jille ei ole esitetty kysymyksia rekisteria varten eika siihen ole tallennettu suoria
tunnisteita. Rekisteriaineisto sisaltaa seka sanallista ettd numeerista informaa-
tiota. Tutkittavien vuosien rajaus on tehty toimeksiantajan ehdotuksen mukai-

sesti.

Harvinaiskeskus Norio on aineiston ensisijainen yllapitaja, ja tutkittavien vuosien
rekisteriaineistot on luovutettu opinnaytetyon tekijalle opinnaytetyon tutkimus-
kayttoon. Rekisteria on lupa kayttaa Harvinaiskeskus Norion toiminnan kehitta-
miseen. Opinnaytetydn tekija on sailyttanyt aineistoa henkilokohtaisella tietoko-

neellaan, johon paasy on salasanalla suojattu.

4.2.1 Rekisteriaineiston muuttujat

Rekisteri sisaltaa tietoja yhteydenottojen syista, diagnooseista, yhteydenottajan
iasta ja sukupuolesta seka suhteesta harvinaiseen sairauteen, yhteydenottota-
vasta ja mahdollisesta odotusajasta, tyontekijan yhteydenottoon kayttamasta tyo-
ajasta, asiakaspalautteesta ja tyontekijan oman arvion onnistumisesta yhteyden-
ottajan tarpeeseen vastaamisessa. Rekisterin merkintatavat ovat hyvin vaihtele-
via eri vuosien valilla. Kaikkia muuttujia ei ole tilastoitu jokaisen havaintoyksikon
kohdalla. Taulukossa 3 on kuvattu tutkimuksessa tarkasteltuja muuttujia seka nii-

den tilastointitavat eri vuosina.

TAULUKKO 3. Tutkimuksessa tarkastellut muuttujat ja tydntekijdiden kayttamat
tilastointitavat

2018 2019 2020
MUUTTUJA tilastointitapa
odotusaika, pal- | ei tilastoitu ei tilastoitu 1-6
velunkéyttéjén 1=sama pv, 2=1-3 vrk,
kokema viive 3=4-7 vrk, 4=8-14 vrk,
tybntekijan ta- 5=yli 14 vrk, 6=sovittu

voittamisessa




yhteydenotto-
tapa

yhteydenottaja

status

yhteydenoton
syy

syy tarkemmin

toimenpiteet

asiakaspalaute

itsearviointi,
tyéntekijén ko-
kemus yhtey-
denottajan tar-
peeseen vastaa-

misesta

puhelin / séhko-
posti / kasvokkain

[ tekstiviesti

harvinaissairas /
kantaja / riskissa
oleva / laheinen /
ammattilainen /

muu / ei tietoa

ei tilastoitu

ei tilastoitu

ei tilastoitu

avoimet lauseet

avoimet lauseet

avoimet lauseet

puhelin / sdhkoposti / vastaanotto /

tekstiviesti / skype

itse / vanhempi / sisarus / isovan-
hempi / muu sukulainen / ammatilli-

nen sote / ammatillinen muu / muu

potilas / oireeton / ammattilainen /
kantaja / sisarus

avoimet lauseet

avoimet lauseet

avoimet lauseet

avoimet lauseet

1-5

0 = ei pystynyt auttamaan, 2=jonkin
verran faktaa ja/tai kokemustietoa
mutta ei ohjeistusta asian eteenpain
viemiseksi TAI tarvitaan lisaa tietoa,
etta voidaan arvioida tilanne, 3=jon-
kin verran faktaa ja/tai kokemustie-

toa, jonka avulla asiaa mahdollisesti
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1-4

1=séhkdposti, 2=pu-
helu, 3=vastaanotto,
4=text/chat

1-7

1=itse sairastava,
2=kantaja, 3=raskaana,
4=sairaan lapsen van-
hemmat, 5=sisarus,
6=muu laheinen,

7=ammattilainen

ei tilastoitu

1-5

1=periytyvyys, 2=tieto
sairaudesta, hoidosta

tms., 3=kaytannodn on-
gelmat, 4=psyykkinen

tuki, 5=ammatillinen

avoimet lauseet

1-6

1= tietoa, 2=tukea,
3=tietoa ja tukea
4=sovittu aika, 5=lu-
vattu palata asiaan, tai
ohjattu sisaisesti 6=oh-

jattu eteenpain

1-3
1=kiitos, 2=erityisesti
mainittu etta auttoi,

3=tyytymattomyys

1-3

1=pystyttiin vastaa-
maan kysyjan tarpee-
seen taysin, 2=pystyt-
tiin vastaamaan kysy-

jan tarpeeseen osittain,
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voidaan vieda eteenpain, 4=yhtey- 3=pystyttiin vastaa-
denottaja sai tarvittavat tiedot ja oh-  maan kysyjan tarpee-
jeistukset, jonka perusteella asiaan seen huonosti

voi saada apua TAI aiheeseen liitty-

vaa pohdintaa joltain kantilta eik&

tarvetta jatkoihin TAl pohdintaa/fak-

toja ja ehdotetaan soittoaikaa, 5=5

= yhteydenottaja sai tietoja ja selvaa

ohjeistusta miten asia saadaan hoi-

dettua TAI jatkotutkimukset eivat ole

tarpeen mutta asiaa on kasitelty ti-

lanteen vaatimalla tavalla ja selkea

kasitys etta se ollut riittdvaa

késittelyaika, si- | numeerinen, mi- numeerinen, minuuteissa 1-5

séltden mahdol- | nuuteissa 1=0-15 min, 2=15-30
lisen ennakoivan min, 3=30-60 min, 4=1-
selvitystyén 2 tuntia, 5=yli 2 tuntia
seké tarvittavat

Jjatkotoimenpi-

teet

Taulukossa 3 esiteltyjen muuttujien lisaksi tutkimuksessa kasiteltiin tietoja muut-
tujista péivémaéaré, mies/nainen sekad muuta/lisétietoja. Diagnoosien tarkastelu
on jatetty yhteydenottajien tunnistamismahdollisuuden vuoksi tutkimuksen ulko-

puolelle. Liitteessa 3 ote alkuperaisesta aineistosta.

4.3 Tutkimusaineiston analyysi

4.3.1 Laadullinen analyysi

Tutkimuksessa selvitettiin, mista syista Harvinaiskeskus Norion matalan kynnyk-
sen palveluun on tehty yhteydenottoja. Kolme eri muuttujaa, yhteydenoton syy,
syy tarkemmin seka toimenpiteet sisalsivat informaatiota yhteydenottojen syista.
Yhteydenottojen syyt on jaettu vuoden 2020 taulukossa rekisterinpitajan toimesta
viiteen eri luokkaan. Vuosien 2018 ja 2019 osalta rekisteriaineisto on sanallisessa
muodossa. Tutkimuksen ulkopuolelle jai yhteydenoton syyn osalta yhteensa 24
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havaintoyksikkoa, joissa yhteydenoton syy puuttui kokonaan, tai tyontekijan te-

kemaa merkintaa ei monitulkintaisuuden vuoksi voitu luotettavasti analysoida.

Kvantitatiivisen vertailun mahdollistamiseksi sanalliset ilmaisut analysoitiin sovel-
taen teorialahtoista sisallonanalyysia. Sanalliset ilmaisut pelkistettiin ja ryhmitel-
tiin, minka pohjalta yhteydenottojen syista muodostui 20 alaluokkaa. Alaluokat
sijoitettiin vuonna 2020 rekisterinpitajan kaytossa olleiden viiden paaluokan alle.

Esimerkkitaulukko sisallonanalyysista liitteessa 4.

Laadullista analyysia on sovellettu myos yhteydenottajien antamien asiakaspa-
lautteen tarkastelussa vuosien 2018 seka 2019 sanallisten merkintojen osalta.

Sanalliset palautteet klusteroitiin ja havainnoitiin niissa toistuvia teemoja.

4.3.2 Maarallinen analyysi

Aineiston maarallinen analyysi ja tilastolliset testit suoritettiin IBM SPSS Statistics
26 -ohjelmistolla. Rekisteriaineiston analysoimiseksi rekisteriaineistosta muodos-
tettiin yhtenainen taulukko Excel-ohjelmistossa, jossa tilastoidut arvot muuttujista
yhteydenottotapa, késittelyaika, yhteydenottaja, status, itsearviointi, palaute seka
odotusaika, kvantifioitiin ja luokiteltiin uudelleen tarvittavilta osin. Yhtenaistetyn
Excel-taulukon pohjalta muuttujista luotiin havaintomatriisi SPSS-ohjelmistoon.
Paivamaarat syotettiin SPSS-ohjelmaan manuaalisesti. Yhteydenotoille annettiin

havaintomatriisissa jarjestysnumerot.

Yhteydenottotavat Harvinaiskeskus Norion matalan kynnyksen palveluun ovat ol-
leet puhelin, sahkoposti, tekstiviesti, chat-palvelu ja vastaanotto. Vuonna 2020
vastaanottokaynnit ovat toteutuneet paaasiassa etavastaanottoina Microsoft
Teams -ohjelmistoa hyddyntaen vallinneen koronaviruspandemian vuoksi. Aiem-
pina vuosina on jarjestetty yksittaisia etdvastaanottoja Skype-ohjelmiston valityk-
sella, mutta suurimmaksi osaksi vastaanotot ovat toteutuneet lahitapaamisina.
Seka etatapaamiset etta kasvotusten tapahtuneet yhteydenotot on luokiteltu vas-

taanottojen alle. Yhteydenottotapa oli merkitty numeerisesti vuonna 2020. Vuo-
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sien 2018 ja 2019 merkinndille annettiin vuoden 2020 jaottelua vastaavat nume-
rot 1-4, jossa 1=sahkoposti, 2=puhelu, 3=vastaanotto ja 4=tekstiviesti tai chat-

palvelun kautta tehty yhteydenotto.

Muuttujat yhteydenottaja seka vuonna 2019 tilastoitu status sisalsivat informaa-
tiota yhteydenottajan roolista suhteessa harvinaisiin sairauksiin. Lisaksi yhtey-
denoton syy, toimenpiteet ja syy tarkemmin saattoivat sisaltaa tarkentavaa tietoa
yhteydenottajan roolista vuosina 2018 seka 2019. Muuttujat on tilastoitu vuosina
2018 seka 2019 sanallisesti, vuonna 2020 on kaytetty numeerisia merkintoja 1—
7, jossa 1=itse sairastava, 2=kantaja, 3=raskaana, 4=sairaan lapsen vanhemmat,
5=sisarus, 6=muu laheinen ja 7=ammattilainen. Sanalliset ja numeeriset merkin-
nat luokiteltiin uudelleen kuuteen eniten edustettuun rooliin suhteessa harvinai-
siin sairauksiin: harvinaissairas, harvinaista sairautta sairastavan henkilon van-
hempi, harvinaista sairautta sairastavan henkilon sisarus, muu harvinaista sai-
rautta sairastavan henkilon laheinen, harvinaista sairautta aiheuttavan geeni-
muutoksen kantaja ja ammattilainen. 29 havaintoyksikdssa yhteydenottajan rooli
ei ollut tiedossa. Muut laheiset pitavat sisallaan harvinaisia sairauksia sairasta-
vien henkildiden puolisoita, lapsia, tateja ja setia, isovanhempia seka kaukaisem-
pia sukulaisia. Ammatillisen roolin alle luokiteltiin muun muassa perhetyontekijat,
opiskelijat, 1aakarit seka journalistiikan edustajat. Vanhempien jakaumaa tarkas-
teltiin erikseen myds isien ja aitien valilla. Aiteihin sisallytettiin erikseen rapor-

toidut sijais- ja adoptioaidit seka aitipuolet.

Rekisterissa muuttuja odotusaika kuvaa aikaa, jonka yhteydenottaja odotti tavoit-
taakseen Harvinaiskeskus Norion tyontekijan matalan kynnyksen palvelun yhtey-
denottovaylien kautta. Vuodelta 2018 odotusaikaa ei ole tilastoitu. Vuonna 2020
oli kaytetty arvoja 1-6, jossa 1=sama pv, 2=1-3 vrk, 3=4-7 vrk, 4=8-14 vrk, 5=yli
14 vrk, 6=sovittu. Yhteydenottajien kokeman odotusajan havainnoimiseksi kaavio
muodostettiin luokista 1-5. Luokka kuusi, johon kuuluivat ennalta sovitusti toteu-
tuneet yhteydenotot, rajattiin tarkastelun ulkopuolelle. Vuoden 2019 aineisto luo-
kiteltiin uudelleen vastaamaan vuoden 2020 merkintatapaa.

Muuttuja késittelyaika sisalsi tyontekijan raportoiman ajan, joka on mennyt yhtey-
denoton kasittelyyn seka mahdolliseen selvitystyohon ja tarvittaviin jatkotoimen-
piteisiin. Vuosina 2018 ja 2019 muuttuja on kirjattu numeerisesti minuuteissa.
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Vuonna 2020 on kaytetty merkintatapaa, jossa yhteydenottoon kaytetty aika on
jaoteltu viiteen eri luokkaan. Luokat olivat 1=0-15 min, 2=15-30 min, 3=30-60 min,
4=1-2 tuntia, 5=yli 2 tuntia. Kaytetty aika luokiteltiin vuosien 2018 ja 2019 osalta

uudelleen kayttaen vuoden 2020 merkintatapaa.

Yhteydenottajien tarpeisiin vastaamisen arviointi toteutettiin tyontekijan itsearvi-
ointia seka yhteydenottajilta saatua palautetta tarkastelemalla. Tyontekijan it-
searviointi on raportoitu vuosittain eri tavoin. Vuonna 2020 arviointi on toteutettu
asteikolla 1-3. Vuonna 2019 asteikko on ollut 0-5. Vuonna 2018 arviointi on to-
teutettu sanallisesti. Vertailun mahdollistamiseksi vuoden 2018 merkinnat kvan-
tifioitiin ja 2019 arvot luokiteltiin uudelleen asteikolle 1-3 (taulukko 4). Vuosien
2020 ja 2019 osalta arvioinnit, joille tyontekija oli merkinnyt useamman kuin yh-

den numeerisen arvon, jatettiin analyysin ulkopuolelle.

TAULUKKO 4. Vuoden 2019 itsearviointien uudelleenluokittelu

0 = ei pystynyt auttamaan 3 = pystyttiin vastaamaan kysyjan tar-

peeseen huonosti
1 = ainakin joku kuunteli ja valitti,
mutta asiasta ei ole mitaan faktaa,
joka ohjaisi prosessia eteenpain TAI
ei kuulu meidan erikoisalaan
2 = jonkin verran faktaa ja/tai koke- 2 = pystyttiin vastaamaan kysyjan tar-
mustietoa mutta ei ohjeistusta asian peeseen osittain
eteenpain viemiseksi TAl tarvitaan li-
saa tietoa, etta voidaan arvioida ti-
lanne
3 = jonkin verran faktaa ja/tai koke-
mustietoa, jonka avulla asiaa mahdol-
lisesti voidaan vieda eteenpain
4 = yhteydenottaja sai tarvittavat tie- 1 = pystyttiin vastaamaan kysyjan tar-
dot ja ohjeistukset, jonka perusteella  peeseen taysin
asiaan voi saada apua TAI aiheeseen
littyvaa pohdintaa joltain kantilta eika
tarvetta jatkoihin TAl pohdintaa/fak-

toja ja ehdotetaan soittoaikaa
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5 = yhteydenottaja sai tietoja ja sel-
vaa ohjeistusta, miten asia saadaan
hoidettua TAI jatkotutkimukset eivat
ole tarpeen, mutta asiaa on kasitelty
tilanteen vaatimalla tavalla ja selkea

kasitys etta se on ollut riittavaa

Tyontekijan itsearvioinnin lisaksi palvelusta saadun avun kartoittamiseksi tutki-
musaineistosta tarkasteltiin muuttujaa asiakaspalaute. Vuonna 2020 palvelun-
kayttajien antamat asiakaspalautteet on tilastoitu arvoilla 1-3, jossa 1=Kiitos,
2=erityisesti mainittu ettd auttoi seka 3=tyytymattdomyys. Vuonna 2020 asiakas-
palaute on rekisteroity 624 yhteydenotossa, puuttuvia arvoja on 127. Vuosina
2018 seka 2019 asiakaspalautteita on kirjattu sanallisesti yhteensa 873 kappa-
letta. Puuttuvia arvoja oli 654. Vuosien 2018 seka 2019 palautteista eroteltiin

luokkiin 1 ja 3 soveltuvat palautteet ja annettiin niille numeeriset arvot.

TyoOntekijan itsearvioinnin saamat arvot olivat valimatka-asteikollisia. Yhteyden-
ottojen syiden kasittelyssa kaytettiin luokitteluasteikollisia arvoja. Luokitteluas-
teikollisten arvojen keskinaisella jarjestykselld ei ole merkitysta (Kankkunen &
Vehvildinen-Julkunen 2017, 129-132). Muiden maarallisessa analyysissa tar-
kasteltujen muuttujien arvot olivat jarjestysasteikollisia. Tutkimuksessa tarkastel-
lut sijaintiluvut olivat keskiarvo, moodi, mediaani ja vaihteluvali. Moodi kertoo
muuttujan tyyppiarvon, ja mediaani aineiston jakauman puolivalin. Vaihteluvali il-
maisee, mika on pienimman ja suurimman arvon erotus. (Polit & Beck 2012, 385—
387.) Tuloksista ei pyrita laskemaan koko perusjoukkoa koskevia tunnuslukuja
(Kankkunen & Vehvilainen-Julkunen 2017, 143).

Yhteydenottojen syita tarkasteltiin ainoastaan yksittaisena muuttujana tutkimuk-
sen validiteetin sailyttamiseksi. Muiden muuttujien valisia yhteyksia selvitettiin ris-
tiintaulukoinnilla, ja Khiin nelio —testia kaytettiin muuttujien valisten riippuvuuksien
havainnoimiseksi. Lahtokohtana on, etta otoksessa muuttujien valilla havaittu
riippuvuus tulee todistaa sattumasta poikkeavaksi, ja osoittaa sen tilastollinen
merkitsevyys perusjoukossa. Khiin nelid —testilla saatava merkitsevyysarvo ker-
too, kuinka suuri riski on sille, etta riippuvuus on sattumaa. (Polit & Beck 2012,
408-409, 420-421.)
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Tuloksia havainnollistettiin frekvensseja seka prosenttiosuuksia ilmentavien tau-
lukoiden ja kaavioiden avulla. Kaavioiden luomisessa kaytettiin seka Excel-, etta
SPSS-ohjelmistoja. Tutkimuksen tuloksia ilmentavissa taulukoissa ja kaavioissa
on kiinnitetty huomiota luettavuuteen ja sisallon valittymiseen. Tulosten keskei-
nen sisaltd ja vastaukset tutkimuskysymyksiin avataan myos tekstimuodossa.
(Vilkka 2007, 147; Kvantitatiivisen tutkimuksen verkkokasikirja n.d.)
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Opinnaytetyon aineistona kaytettiin Harvinaiskeskus Norion tyontekijoiden keraa-

maa taulukkomuotoista rekisterid matalan kynnyksen yhteydenotoista vuosilta
2018, 2019 seka 2020. Yhteensa yhteydenottoja on kertynyt nailta vuosilta 2278.

Aineiston analyysilla selvitettiin vastauksia opinnaytetyon tutkimuskysymyksiin.

Rekisteriaineistosta tarkasteltiin yhteydenottojen syita, tunnuspiirteita seka pal-

velusta saadun avun kokemusta tyontekijan ja yhteydenottajan arviointien poh-

jalta.

5.1 Yhteydenottojen syyt

Rekisteriaineiston sisallonanalyysilla muodostettiin yhteydenottojen syista 20

alaluokkaa. Alaluokat seka niiden jaottelu paaluokkiin esitetdan taulukossa 5.

TAULUKKO 5. Matalan kynnyksen palveluun tehtyjen yhteydenottojen syiden

alaluokat ja paaluokat
Alaluokat

Pééaluokka

Apua perhesuunnitteluun
Tietoa geenitutkimuksista ja niihin
paésemisestéa

Harvinaissairaus suvussa

Haastattelupyynté
Yhteistybpyynto
Palautteen antaminen

Tydnohjaus

Tukea ja tietoa erityisestd vanhem-
muudesta

Tukea ja tietoa erityisesta sisaruu-
desta

Tietoa hoitopoluista ja palveluista

Perinndllisyys

Ammatillinen

Kaytannon haasteet
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Eldméntilanteeseen liittyvé tuen tarve
Harvinaissairaus ja tybeldmé&an liitty-

vat haasteet

Lis&& diagnoosikohtaista tietoa Tieto sairaudesta tai sen hoidosta
Etri-istuntoon® liittyvéaéa

Ajanvaraus

Apua kuoleman késittelyyn Psyykkinen tuki
Tukea, miten keskustella diagnoo-
sista/mahdollisesta kantajuudesta
Huoli sairauden vaikutuksista tulevai-
suudessa

Apua tunteiden késittelyyn

Vertaistuen tarve

Perinndllisyyden alaluokat pitavat sisallaan yhteydenottoja, joiden yhteisena te-
kijana on harvinainen sairaus tai sen mahdollisuus suvussa, ja tarve tietaa lisaa
geenitutkimuksista ja genetiikasta. Moni perhesuunnitteluun tukea kaipaava
miettii periytymisen riskia tai sikiddiagnostisia mahdollisuuksia. Ammatilliseen
kategoriaan kuuluivat tydnohjaukset seka haastattelu- ja yhteistydpyynnét, joi-
hin saattoi kuulua esimerkiksi konsultaatiota tai koulutustoiveita. Lisaksi amma-
tilliseen paaluokkaan liitettiin asiakkaiden antamat palautteet Harvinaiskeskus

Norion toimintaan tai palveluihin liittyen.

Kaytannon haasteissa yhteydenoton keskeisena syyna oli spesifi arjen ongelma,
johon toivottiin neuvoja tai tukea. Erityiseen vanhemmuuteen liittyen kysyttiin
muun muassa apua kaytdésongelmien kohtaamiseen seka vanhemman jaksami-
seen. Elamantilanteet, joihin kaivattiin tukea, liittyivat paaasiassa murrosvaihei-

siin, kuten lapsuuden ja nuoruuden taitokseen, tai voinnissa tai hoidoissa tapah-

5 Etri-istunto — ensitukiryhmaistunto jarjestetdan, kun lapsen sairaus todetaan. Istunnossa on
Iasna Etri-koulutettu hoitaja, lapsen vanhemmat, Iaakari, vertaisvanhempi sekd muita mahdollisia
perheen ldheisia. (Vehmanen 2014, 26.)
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tuneisiin muutoksiin. Monessa yhteydenotossa kasiteltiin leikkaushoitoa, leik-
kauksiin valmistautumista ja niista toipumista. Yhteydenottajat saattoivat myos

etsia asiaan perehtynytta laakaria.

Tiedon tarvetta esiintyi erityisesti diagnoosin ollessa tuore, tai perinnéllisyysneu-
vonnassa heranneiden kysymysten johdosta. Saatettiin pyytaa "diagnoosin sel-
kokielistamista”. Lisaa tietoa kaivattiin myos oirekuvan mietityttdessa. Psyykkisen
tuen alle kuuluvissa yhteydenotoissa mainittiin usein huoli, tuska, syyllisyys ja

vaikeus hyvaksya.

5.1.1 Syiden jakautuminen

Yhteydenottojen syiden jakautumista eri luokkiin tarkasteltiin tilastollisin menetel-
min. Kuvioon 2 on koottu matalan kynnyksen palveluun tehtyjen yhteydenottojen
syyt paaluokittain kaikkien tarkastelun alla olleiden vuosien ajalta. Tarkasteltujen
vuosien aikana lahes kolmasosa yhteydenotoista liittyi kaytdnnon haasteisiin, ja
neljasosa tietoon sairaudesta tai sen hoidosta. Pienimman paaluokan muodosta-
vat ammatilliset yhteydenotot. Yhteydenottojen syiden maarissa ei esiintynyt paa-

luokittain merkittavia eroja vuosien valilla.

Yhteydenottojen syyt paaluokittain

2018-2020
Psyykkinen tuki Perinnéllisyys
18% 17%
Ammatillinen
11%
Tieto sairaudesta
tai sen hoidosta
23 %
Kaytannon
haasteet
31%

Perinnollisyys Ammatillinen
Kaytdannon haasteet Tieto sairaudesta tai sen hoidosta

Psyykkinen tuki

KUVIO 2. Matalan kynnyksen palveluun tehtyjen yhteydenottojen syyt paaluokit-
tain 2018-2020
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Kun tarkasteltiin yhteydenottojen syiden jakautumista alaluokkiin, havaittiin, etta
yhteydenottojen jakautuminen eri luokkiin nayttaytyy samankaltaisena eri vuo-
sina. Kuviossa 3 on esitetty alaluokkien maarien esiintyvyys vuosina 2018 ja
2019. Eniten yhteydenottoja on tehty elamantilanteeseen liittyvaan tuen tarpee-
seen liittyen. Seuraavaksi suurimpia alaluokkia ovat liséé diagnoosikohtaista tie-

toa seka tietoa hoitopoluista ja -palveluista.

Yhteydenottojen syyt alaluokittain vuosina 2018 ja 2019

Tyonohjaus

Elamantilanteeseen liittyva tuen tarve

Harvinaissairaus ja tyoelamaan liittyvat haasteet
Tukea, miten keskustella...

Huoli sairauden vaikutuksista tulevaisuudessa

Apua tunteiden kasittelyyn

Palautteen antaminen

Harvinaissairaus suvussa

Ajanvaraus

Tietoa geenitutkimuksista ja niihin padasemisesta

Vertaistuen tarve

Yhteistyopyynto

Haastattelupyynto

Apua kuoleman kasittelyyn

Etri-istuntoon liittyvaa

Lisaa diagnoosikohtaista tietoa

Apua perhesuunnitteluun

Tietoa hoitopoluista ja palveluista

Tukea ja tietoa erityisesta sisaruudesta

Tukea ja tietoa erityisesta vanhemmuudesta
0 20 40 60 80 100 120 140 160 180

2019 (n732) 2018 (n 771)

KUVIO 3. Yhteydenottojen syiden maarat alaluokittain vuosilta 2018 ja 2019
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5.2 Yhteydenottojen tunnuspiirteet

5.2.1 Yhteydenottojen maarat

Kolmen vuoden aikana yhteydenottoja tehtiin yhteensa 2278. Yhteydenottojen
maarat ovat pysyneet tasaisina kolmen vuoden tarkastelujakson aikana. Kes-
kiarvo kolmelle vuodelle on 759 yhteydenottoa per vuosi. Kuukausittaisten yhtey-
denottojen maarissa on havaittavissa vuosittain toistuva trendi (kuvio 4). Heina-
kuu seka joulukuu ovat hiljaisimpia kuukausia, ja eniten yhteydenottoja tehdaan
elo-marraskuun aikana. Korkein yhteydenottojen maara tarkastelujaksolla on ol-
lut maaliskuussa 2018, jolloin yhteydenottoja oli 97 kappaletta, ja matalin heina-
kuussa 2018, jolloin yhteydenottoja rekisterditiin 24 kappaletta. Vaihteluvalin le-

veys oli 73. Yhteydenottojen kuukausittainen keskiarvo on 63 ja mediaani 68.

Yhteydenotot kuukausittain
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KUVIO 4. Matalan kynnyksen palveluun tehtyjen yhteydenottojen lukumaarat
kuukausittain

5.2.2 Yhteydenottajan rooli

Yhteydenottajien roolit suhteessa harvinaisiin sairauksiin jakautuivat kuuteen eri
luokkaan. Roolien esiintyvyys on tilastoitu kuviossa 5. Eniten yhteydenottoja vuo-

sittain tekevat harvinaisia sairauksia sairastavat henkilot itse (27,7 %) seka hei-
dan vanhempansa.
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Yhteydenottajan rooli

300
250
200
150
100

2018 m 2019 m 2020

KUVIO 5. Yhteydenottajan rooli suhteessa harvinaisiin sairauksiin

Kuviossa 6 havainnollistetaan isien ja aitien yhteydenottomaaria. Suurin osa van-
hempien yhteydenotoista oli aitien tekemia. Isien tekemia oli vuosina 2020 seka
2019 joka kymmenes, ja vuonna 2018 joka kuudes. Kuvion ulkopuolelle jaivat

vanhempien yhdessa tekemat yhteydenotot, joiden moodi oli 15 vuodessa.

2018 | 2019 | 2020
2020; 11/%
2019:11 %

2018;17 %

m Aiti = Is3

Aiti 106 191 | 206
Isa 22 23 26

KUVIO 6. Isien ja aitien tekemien yhteydenottojen jakauma
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5.2.3 Yhteydenottotapa, kasittely- ja odotusaika

Yhteydenottotapojen esiintymismaaria tarkastellessa havaitaan, etta eniten yh-
teydenottoja on tehty puhelimitse ja sdhkdpostitse. Taulukossa 6 havainnolliste-
taan erikseen yhteydenottotapojen suhteellista esiintyvyytta vuosina 2018 ja
2020, seka yhteydenottotapojen suhteellisen esiintyvyyden muutosta. Tarkastel-
taessa vuosien valista muutosta nahdaan, etta puheluiden ja tekstiviestien tai
chatin kautta tehtyjen yhteydenottojen maarissa on ollut kasvua, ja vastaavasti

seka vastaanottokaynnit ettd sahkopostit ovat vahentyneet.

TAULUKKO 6. Matalan kynnyksen palvelun yhteydenottotapojen esiintyvyys
(%) vuosina 2018 ja 2020 seka esiintyvyyden muutosprosentti
2018 2020  Muutos%

sahkoposti 37,2 31,0 -16,4
puhelu 40,3 48,9 +22,7
vastaanotto 15,3 8,1 -47.0
text/chat 7,2 11,6 +61,1
yht. 100,0 99,6

Puuttuvat 0,4

Yht. 100,0 100,0

Kasittelyaikaa tarkastellessa havaitaan, etta yhteydenottoihin kulunut aika on
vaihdellut muutamista minuuteista useisiin tunteihin. Seka vuonna 2018 etta
2019 suurin raportoitu arvo on 180 minuuttia. Kaytetyn ajan jakaumaa kuvataan
kaikkien tarkastelun alla olevien vuosien osalta kuviossa 7. Kuviosta nahdaan,
etta lahes kolme neljasosaa yhteydenotoista vei tyontekijan aikaa alle tunnin. Va-
hiten esiintyi yhteydenottoja, joihin kaytetty aika oli yli kaksi tuntia.
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Kasittelyaika (n 2269)

120< minuuttia
7% 0-15 minuuttia
22 %

61-120 minuuttia
24 %

16-30 minuuttia
25%
31-60 minuuttia
22 %
= 0-15 minuuttia 16-30 minuuttia 31-60 minuuttia

61-120 minuuttia = 120< minuuttia

KUVIO 7. Yhteydenottoihin kaytetyn ajan jakautuminen

Kun tarkastellaan yhteydenottotavan ja kasittelyajan valistd yhteytta (kuvio 8),
nahdaan, etta alle 15 minuutin yhteydenotoissa ei esiinny lainkaan vastaanottoja
ja myos puheluiden suhteellinen osuus on matala (17,3 %). Eniten tassa ryh-
massa esiintyy sahkodposteja ja tekstiviesteja/chat-yhteydenottoja. Kirjallisten yh-
teydenottotapojen osuus pienenee, kun kaytetyn ajan maara kasvaa. Luokassa
1-2 tuntia on vain yksi tekstiviesti/chat-yhteydenotto, ja yli kahden tunnin luo-
kassa niita ei esiinny lainkaan. Vastaanottojen suhteellinen osuus lisaantyy kay-
tetyn ajan kasvaessa. Yli kahden tunnin luokassa vastaanottojen suhteellinen

osuus on 65,1 %.

400 yhteydenottotapa

Msahkosposti
Mpuhelu
300 [Cvastaanotto

[Cltext/chat
200
100 I H

0-15 15-30 30-60 1-2 tuntia yli 2
minuuttia minuuttia minuuttia tuntia

o

kasittelyaika

KUVIO 8. Kasittelyaika suhteessa yhteydenottotapaan
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Kuviossa 9 on esitetty vuosien 2019 seka 2020 odotusajan esiintyvyys viiteen eri
luokkaan jaoteltuna (n 1078). Yhteydenottajista kaksi kolmasosaa tavoitti Harvi-
naiskeskus Norion tyontekijan saman paivan aikana. Yli vilkkon odotusaika esiintyi

6,9 prosentissa yhteydenotoista, josta 0,6 prosenttia kuului luokkaan yli 14 vrk.

60/
2
9 40
5
[71]
o]

20

0 : :
sama pdaiva 1-3 vrk 4-7 vrk 8-14 vrk yli 14 vrk
odotusaika

KUVIO 9. Odotusaika matalan kynnyksen palveluun vuosina 2019-2020

Yhteydenottotavan ja odotusajan valista yhteytta tarkasteltaessa ristiintaulukoin-
nin avulla (taulukko 7) havaitaan, etta tekstiviesteihin ja chatin kautta tehtyihin
yhteydenottoihin on vastattu paaosin joko saman paivan aikana (71,7 %) tai 1-3
vuorokauden kuluessa (14,5 %). Vain 0,7 prosenttia vastauksista tekstiviestei-
hin/chat-palvelun kautta tulleisiin viesteihin tapahtui 4—7 vuorokauden odotus-
ajalla, ja loput toteutuivat sovitusti. Yli viikkon odotusaikaa ei esiintynyt tekstivies-

tin/chat-palvelun kautta tehtyjen yhteydenottojen kohdalla lainkaan.

Myds puheluista suurimpaan osaan (63,8 %) on vastattu saman paivan aikana.
Sahkopostin kautta tehtyjen yhteydenottojen odotusajat jakautuvat tasaisemmin
eri luokkiin. Samana paivana sahkopostiin on saanut vastauksen 27 prosenttia
yhteydenottajista. Yli viikon on joutunut odottamaan 13,4 prosenttia, josta 1,3 pro-
senttia yli 14 vuorokautta.



TAULUKKO 7. Yhteydenottotavan ja odotusajan suhde

yhteydenottotapa

sahkoposti puhelu vastaanotto text/chat Yht.
odotus- sama paiva 145 412 0 104 661
aika 27,0 % 63,8 % 0,0 % 71,7 % 44,6 %
1-3 vrk 152 53 0 21 226
28,3 % 8.2 % 0,0 % 14,5 % 15,2 %
4-7 vrk 102 10 0 1 113
19,0 % 1,5 % 0,0 % 0,7 % 7,6 %
8-14 vrk 65 3 0 0 68
12,1 % 0,5 % 0,0 % 0,0 % 4,6 %
yli 14 vrk 7 0 0 0 7
1,3 % 0,0 % 0,0 % 0,0 % 0,5 %
sovittu aika 67 168 154 19 408
12,5 % 26,0 % 100,0 % 13,1 % 27,5%
Yht. 538 646 154 145 1483
100,0%  100,0 % 100,0%  100,0 % 100,0 %

5.3 Saadun avun arviointi
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Yhteydenottajien palvelusta saamaa apua on arvioitu kaikkina vuosina yhteyden-

ottoon vastanneiden tyontekijoiden itsearvioinnin kautta. Kuviossa 10 esitetaan

tydntekijan itsearvioinnin tulokset eri vuosina.

800
700
600
500
400
300
200
100

2020 (n 733)

Itsearvioinnin tulokset

2019 (n 720)

2018 (n 533)

3, pystyttiin vastaamaan kysyjan tarpeeseen huonosti

2, pystyttiin vastaamaan kysyjan tarpeeseen osittain

1, pystyttiin vastaamaan kysyjan tarpeeseen taysin

KUVIO 10. Tyontekijan itsearvioinnin tulokset asteikolla 1-3
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Kokonaisuudessaan tyontekijoiden merkitsemista itsearvioinneista 91,1 prosent-
tia sijoittui luokkaan yksi, pystyttiin vastaamaan kysyjén tarpeeseen téysin. Luok-
kaan kolme, jossa kysyjan tarpeeseen pystyttiin tyontekijan arvion mukaan vas-
taamaan huonosti, sijoittui yhteensa vain 21 yhteydenottoa. Vuoden 2020 itsear-
vioinneissa ilmeni enemman variaatiota luokkien esiintyvyydessa kuin vuosina
2019 ja 2019. Vuonna 2020 luokan kaksi suhteellinen esiintyvyys oli 13,8 pro-

senttia ja luokan kolme 2,5 prosenttia.

Kun tarkastellaan vuoden 2020 itsearviointien ja yhteydenottotavan valista suh-
detta ristiintaulukoinnilla, nahdaan, etta vastaanotoilla toteutuneista yhteyden-
otoista kaikki kuuluivat joko luokkaan kaksi tai yksi, eika niita esiintynyt lainkaan
luokassa kolme (taulukko 8). Myds puheluiden osuus luokasta kolme oli hyvin
pieni. Sen sijaan tekstiviestien/chat-yhteydenottojen itsearvioinneista 6,5 pro-

senttia on luokassa kolme.

TAULUKKO 8. Yhteydenottotavan ja itsearvioinnin suhde, vuosi 2020
yhteydenottotapa
sahkoposti puhelu vastaanotto text/chat
itsearviointi 1 78,2 % 84,0% 95,1 % 90,9 %

2 18,8 % 146 % 4,9% 2,6 %
3 3,1 % 1,4% 0,0% 6,5 %
Yht. 100 % 100 % 100 % 100 %

Ristiintaulukoinnista havaitaan, etta tyontekija arvioi vastanneensa yhteydenotta-
jan tarpeeseen taysin useimmiten silloin, kun yhteydenotto tapahtui vastaan-
otolla. Tekstiviestien ja chatin kautta tapahtuneet yhteydenotot ovat johtaneet
heikoimpaan itsearviointiin muita yhteydenottotapoja useammin. Muuttujien va-
lista riippuvuutta tutkittiin khiin nelié -testin, eli riippumattomuustestin avulla. Tes-
tissa saatiin hyvin pieni merkitsevyysarvo 0,000215, joka kertoo, etta otoksessa
havaittu yhteys on tilastollisesti erittdin merkitseva®.

Ristiintaulukoinnilla tarkasteltin myos itsearviointia suhteessa kasittelyaikaan
seka odotusaikaan. Tutkimuksessa ei havaittu yhteytta tyontekijan itsearvioinnin

6 Erittdin merkitsevalle kaytetdan raja-arvoa p<0,001 (Polit & Beck 2012, 64-65).
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ja yhteydenottoon kaytetyn ajan valilla, eika myoskaan itsearvioinnin ja odotus-

ajan valilla.

Tyontekijan itsearvioinnin lisaksi palvelusta saadun avun kartoittamiseksi tutki-
musaineistosta tarkasteltiin muuttujaa asiakaspalaute. Vuosien 2018 ja 2019 sa-
nallisten merkintojen sisallonanalyysissa nousi esiin mahdollisuus puhua, il-
maista omia tunteitaan ja tulla kuulluksi. Lisaksi kiitettiin saatua tietoa, tyontekijan
asiantuntijuutta ja ymmarryksen lisaamista. Kahden yhteydenoton osalta kirjatun
asiakaspalautteen savy ei ollut positiivinen, toinen oli vuodelta 2018 ja toinen
2019. Vuonna 2019 negatiivissavytteisen palautteen saaneen yhteydenoton
osalta tyontekija arvioi, etta pystyi vastaamaan palvelunkayttajan tarpeeseen tay-
sin, ja vuonna 2018, etta pystyi vastaamaan kysyjan tarpeeseen huonosti.
Vuonna 2020 tilastoiduista yhteydenotoista yksi on saanut arvon 3, eli yhteyden-
ottaja on ilmaissut tyytymattomyytensa saatuun palveluun. Tyontekijan arvio ky-
seisen yhteydenoton kohdalla oli, etta pystyi vastaamaan yhteydenottajan tar-

peeseen huonosti.

Kaikkien tarkasteltujen vuosien aikana tyontekija arvioi pystyneensa vastaamaan
huonosti palvelunkayttajan tarpeisiin 21 tapauksessa. Negatiivisia asiakaspalaut-
teita on kirjattu kolme. Negatiivisten asiakaspalautteiden maara on niin pieni, etta
yleistyksia tyontekijan itsearvion ja asiakaspalautteen kohtaamisesta ei voida
tehda. Voidaan kuitenkin todeta, etta tyontekija kokee pystyvansa vastaamaan
yhteydenottajan tarpeisiin huonosti useamman yhteydenoton kohdalla, kuin asi-
akkaan on kirjattu antaneen negatiivista palautetta.
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6 POHDINTA

Opinnaytetyona toteutetussa tutkimuksessa analysoitiin Harvinaiskeskus Norion
matalan kynnyksen yhteydenottoja vuosien 2018-2020 ajalta. Tutkimuksessa
tuotettiin lisaa tietoa Harvinaiskeskus Norioon tehtyjen yhteydenottojen syista
seka matalan kynnyksen palvelun yhteydenottojen tunnuspiirteista ja palvelun to-
teutumisesta. Tutkimuksen tuloksia voidaan jatkossa kayttaa harvinaisia sairauk-
sia sairastaville henkil6ille kohdennettujen palveluiden seka rahoituksen suunnit-

telussa ja jatkotutkimusten pohjana.

6.1 Tulosten arviointi

Tassa luvussa arvioidaan tutkimuksen tuloksia. Tuloksia tarkastellaan suhteessa

aikaisempaan tutkimustietoon.

6.1.1 Tietoa ja tukea

Vanhempien keskeisin tavoite on suojella lasta ja turvata taman kehitysta. Sai-
raan lapsen kohdalla vanhemmat joutuvat tekemaan paatoksia lapsen hoitoa
koskien. Paatosten tekemisen tueksi vanhemmat tarvitsevat tietoa sairaudesta ja
eri hoitomahdollisuuksista. (Pihko 2008.) Harvinaiskeskus Norioon tehtyjen ma-
talan kynnyksen yhteydenottojen syissa korostuvat tiedonsaannin ja tuen tarpeet.
Tutkimuksessa havaittiin, ettd Harvinaiskeskus Norioon otetaan yhteytta sai-
rautta, hoitoa seka toimenpiteita koskevan lisatiedon saamiseksi, vaikka hoitava
taho on olemassa. Esimerkiksi tulevaan leikkaushoitoon valmistautuminen ja sen
jalkeinen kuntoutumisohjeistus tai kliinisen genetiikan yksikdssa tehdyn geenites-
tin tulkitseminen tulisi toteuttaa hoitavan tahon toimesta niin, ettad informaation
ymmarrettavyys varmistetaan. Usein yhteydenoton taustalla on havaittavissa,
etta terveydenhuollon asiakkaalle antama aika ei ole ollut riittavaa ja tiedonanto

ja ohjeistus ovat jaaneet puutteellisiksi.
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Monet Harvinaiskeskus Norioon yhteytta ottavat etsivat vertaistukea samankal-
taisissa elamantilanteissa olevilta, tai saman sairauden kohdanneilta. Vertaistu-
esta haetaan kokemuksia, tietoa tulevaisuudesta seka lohtua. Vertaistuen tarve
ilmenee myOs muissa harvinaisia sairauksia sairastavien lasten perheisiin koh-
distuvissa tutkimuksissa. Vertaistuki koetaan merkittdvana apuna, joka on saa-
vutettavissa aina, kun sille on tarvetta. Harvinaisten sairauksien diagnoosien yk-
silollisyys ei sulje vertaisuutta pois, vaan kokemukset ovat hyvin samankaltaisia.
(Baumbusch ym. 2018, 86.) Harvinaisen sairauden aiheuttamat kokonaisvaiku-
tukset perheen elamaan vaativat lukuisten arkisten asioiden uudelleenjarjesta-
mista, ja monenlaista paatoksentekoa. Apu toisilta saman lapi kayneilta perheilta,
kokemus vertaisuudesta ja kuulumisesta johonkin sosiaaliseen ryhmaan lievitta-
vat vanhempien kokemaa stressia ja vahvistavat voimavaroja (Gémez-Zuhiga
ym. 2019, 2, 6-7).

Yhteydenottojen syita analysoitaessa nousi esiin marginaalinen, mutta myos
aiemmissa tutkimuksissa tunnistettu tarve informaation lisdamiseksi selkokielella
tai palveluntarpeessa olevan henkilon aidinkielella. Terveydenhuollossa saate-
taan ohjeistaa potilaita etsimaan itse tietoa internetista, mika voi olla osalle poti-
lasryhmista vierasta ja hankalaa (Joldic ym. 2016, 866). Suomen kielta taitamat-
tomilla maahanmuuttajaperheilla palveluiden kayttd saattaa olla rajattua kieli-
muurin tai kulttuurillisten ristiriitojen vuoksi (Huikko ym. 2017, 116). Maahanmuut-
tajaperheet eivat valttamatta tunne oikeuksia tulkin kayttoon. Terveydenhuol-
lossa on huolehdittava asiakkaan mahdollisuuksista ymmartaa ja kaytettava tar-

vittaessa tulkkia (Laki potilaan asemasta ja oikeuksista 785/1992).

Taloudellisia haasteita ei ole tilastoitu Harvinaiskeskus Norioon tehtyjen yhtey-
denottojen ensisijaisina syina. Pitkaaikaissairaiden lasten perheiden riskit koy-
hyyteen kuitenkin tunnistetaan, ja vanhempien kokema taloudellinen stressi nou-
see esiin hyvin monessa laadullisessa pitkaaikaissairaiden lasten vanhempien
kokemuksia kartoittavassa tutkimuksessa. Pelentsov ym. (2015) toteavat, etta
lapsen harvinainen sairaus aiheuttaa vanhemmille Iahes vaistamatta taloudellista
rasitetta (Pelentsov ym. 2015, 489).

Baumbusch ym. (2018) esittavat harvinaisia sairauksia sairastavien lasten van-

hempien kokemuksia valottavassa tutkimuksessaan, etta diagnoosin etsiminen
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on vanhempien nakokulmasta raskas vaihe. Epatietoisuus lapsen oireista on
kuormittavaa, minka lisaksi vanhemmat saattavat kokea vahattelya terveyden-
huollon taholta, eika lapsen oireita valttamatta nahda. Vanhempia saatetaan jopa
syyttaa oireiden keksimisesta tai aiheuttamisesta. (Baumbusch ym. 2018, 82—
83.) Tama kuuluu voimakkaasti myos Harvinaiskeskus Norioon tehdyista yhtey-
denotoista. Matalan kynnyksen palvelu on negatiivisten tunteiden esiintuomiselle
turvallinen taho. Vanhemmat saattavat hakea vahvistusta epailyksilleen lapsen
harvinaisesta sairaudesta. Monessa tapauksessa Harvinaiskeskus Norion tyon-
tekija on toiminut linkkina terveydenhuollon valilla, ja vienyt perheen asiaa eteen-

pain.

Psyykkisen tuen tarpeen luokan yhteydenotoissa kuuluva vanhempien kokema
syyllisyys on tunnistettu myds muissa tutkimuksissa. Syyllisyyden tunteet voivat
ajaa vanhemmat toimimaan taysin lapsen asialle uhrautuen, oman terveyden
seka hyvinvoinnin kustannuksella. Vanhempien kokemukselle syyllisyydesta ei
lapsen akuutissa sairastamisvaiheessa ole tilaa nousta esiin, ja sen havainnointi
vaatii erityista herkkyytta. (Gémez-Zuniga ym. 2019, 6.) ltaliassa tehdyssa tutki-
muksessa kysyttiin harvinaisia sairauksia sairastavien lasten vanhemmilta,
kuinka usein erilaisia tunteita ilmaistaan perheessa. Eniten raportoitiin ilmaista-
van onnea ja myotatuntoa, ja negatiivisista tunteista surua seka syyllisyytta. (Si-
libello ym. 2016, 7.) Jo kysymyksenasettelu tutkimuksessa vahvistaa kuitenkin
ennakko-oletusta siita, etta vanhempien negatiivisten tunteiden kokemuksille ei
keskella perhearkea ole tilaa. Tunteiden ilmaiseminen ei valttamatta korreloi ko-

ettujen tunteiden kanssa.

Yhteydenottojen analyysissa esiin nousseet syyt ovat varikkaita, ja niissa nakyy
myOs matalan kynnyksen palvelun monikasitteisyys. Ammattilaiset hyodyntavat
vaylaa muun muassa konsultointiin ja haastattelupyyntéihin. Harvinaiskeskus
Norio ei rajaa yhteydenottajien statusta tai syyta tiukasti ennalta. Matalan kyn-
nyksen palveluntarjoajien onkin hyva aika ajoin pohtia rajausten merkitysta, avun
tarpeessa olevien henkildiden tavoittamista seka resurssien riittavyytta. Tervey-
den edistamisen nakokulmasta tehokkainta olisi tavoittaa ne, jotka apua eniten
tarvitsevat. (Bulling 2016, 1271.)
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Yhteydenottojen syissa on kaytetty rekisterinpitajan toimesta viitta paaluokkaa;
tieto sairaudesta ja sen hoidosta, perinndllisyys, psyykkinen tuki, ammatillinen
seka kdytdnnén haasteet. Jos tarkastellaan luokittelua Pelentsovin ym. (2015)
modifioidun tuen tarpeen viitekehyksen rinnalla, havaitaan yhtalaisyyksia tunnis-
tetuista tuen tarpeista. Tutkimusaineiston analyysissa nousi esiin myos Pelent-
sovin ym. esittama luokittelun vaikeus. Moni tarve seka tarpeista muodostettu
alaluokka sopii useampaan kuin yhteen paaluokkaan, mika korostaa tutkijan te-
kemien valintojen roolia. Esimerkiksi Pelentsovin ym. kayttama sosiaalisen tuen
luokka sisaltaa opinnaytetyossa kaytannon haasteiden alle luokitellut yhteyden-
otot vanhemmuutta ja sisaruutta koskien, ja vastaavasti vertaistuki on opinnayte-
tydssa jaettu psyykkisen tuen paaluokkaan. (Pelentsov ym. 2015, 488—489.)
Paaluokkien tarkastelemisen ja tarpeiden esiintyvyyden maarien vertailua tarke-
ampaa voisikin jatkossa olla tarpeiden tunnistaminen naista jo tunnistetuista na-
kOkulmista lahtien ja ennakointiin pyrkiminen palveluita ja hoitopolkuja kehitta-

malla.

6.1.2 Tasainen trendi

Kolmen vuoden tarkastelujaksolla ei yhteydenottojen maarissa, eika niiden ajan-
kohdissa, ole tapahtunut merkittavia muutoksia. Yhteydenottojen maarat noudat-
televat kaavaa, jossa kesakuukaudet ovat hiljaisempia. Tama poikkeaa monista
matalan kynnyksen palveluita tarjoavien tahojen kuvaajista, joissa yhteydenotto-
maarat kasvavat kesaisin huomattavasti (Kuivas 2017). Osa palveluntarjoajista
raportoi yhteydenottoyritysten kasvavan kesaaikoina, ja toisaalta toteutuneiden
yhteydenottojen maaran vahenevan. Mieli ry:n mukaan, heilla toteutuneiden yh-
teydenottojen huomattava vaheneminen kesalla johtuu siita, ettei yhteydenottoi-
hin riitd henkilostoresursseja lomakaudella. (Merikanto 2020.) Yhteydenottosta-
tistiikasta on havaittavissa, ettd Harvinaiskeskus Norioon tehtavat yhteydenotot
eroavat luonteeltaan esimerkiksi Mieli ry:n tai MLL:n puhelimiin tehtavista soi-
toista, joissa yhteydenoton taustalla on jokin hyvin akuutti, koulujen loma-aikana

korostuva kriisi tai huoli.
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Vuoden 2020 kevattalvella alkanut koronaviruspandemia on vaikuttanut yhteis-
kunnan toimintaan ja rajoittanut yksildiden vapauksia. Suomessa tama on kay-
tannossa tarkoittanut muun muassa etakoulun jarjestamista, kulttuuri- ja harras-
tustoiminnan loppumista, eri elinkeinojenharjoittajien toiminnan rajausta seka yk-
sityistilaisuuksien ja muiden sosiaalisten kontaktien huomattavaa vahentamista.
Epavarmuus tulevasta, taloudelliset vaikeudet ja koulunkayntiin liittyvat huolet
ovat lisdantyneet ja kasvattaneet perheissa esiintyneita konflikteja seka lasten ja
nuorten kokemaa pahaa oloa. Pitkaaikaissairaiden kiireetonta hoitoa on jouduttu
supistamaan, ja erityisesti mielenterveyspalvelut ovat ruuhkautuneet. (Tiili ym.
2020, 1-7.) Maailmanlaajuisesti toteutettu verkkokysely kertoo, ettd kyselyyn
vastanneista harvinaisia sairauksia sairastavista henkiloista jopa 83 prosenttia
raportoi koronaviruksen negatiivisista vaikutuksista hoitoonsa. Kiireettomia toi-
menpiteitd ja vastaanottoaikoja peruttiin ja siirrettiin, laboratorioaikoja vahennet-
tiin ja terapioita jatettiin tauolle. (EURORDIS 2009.)

Moni matalan kynnyksen yhteydenottotaho, kuten Mieli ry, on raportoinut kasva-
neista yhteydenottomaarista korona-aikana. Erityisen suurta kasvu on ollut kesa-
kuukausina. (Merikanto 2020.) Vallitseva maailmantilanne ei kuitenkaan ole kes-
keisin yhteydenottosyy Harvinaiskeskus Norioon tulleissa yhteydenotoissa kuin
yksittaistapauksissa’. Kokonaisyhteydenottomaarat eivat Harvinaiskeskus Nori-

olla ole kasvaneet, eika kesakuukausissa ole havaittavissa nousua.

Vastaanottokaynnit vievat eniten tyontekijoiden aikaa puhelimitse tehtyjen yhtey-
denottojen tullessa toisena. Vastaanottojen maaran radikaali lasku vuosien 2018
ja 2020 valilld johtunee osaltaan koronaviruksen aiheuttamasta poikkeustilan-
teesta. Laskua oli toisaalta havaittavissa jo vuoden 2018 ja 2019 valilla. Ajallisesti
tehokkaimpia ovat tekstiviestit/chat-yhteydenotot seka sahkoposti. Tekstivies-
tien/chat-yhteydenottojen sekd puheluiden maara on ollut kasvussa tarkasteltu-
jen vuosien aikana. Naiden vaylien etu yhteydenottajan kannalta on, etta asian
saa etenemaan valittomasti, eika vastausta tai vastaanottoaikaa tarvitse jaada
odottamaan. Tiedostamalla yhteydenottotapoihin kuluvan ajan jakauma, voidaan
yhteydenottotapoja rajaamalla tarvittaessa tehostaa yhteydenottoihin kulunutta

aikaa.

7 Vuonna 2020 tehtiin 18 yhteydenottoa, joissa keskeinen yhteydenoton syy liittyi koronaviruk-
seen.
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6.1.3 Yhteydenottajina aidit ja sisarukset

Aitien osuus yhteydenottajista oli toiseksi suurin kaikkina tarkasteltuina vuosina.
Isien yhteydenottojen maara oli vain kymmenesosan aitien tekemista yhteyden-
otoista. Samankaltaista osuutta voidaan nahda myos opinnaytetyossa tarkastel-
tujen tutkimusten vastaajien sukupuolijakaumissa, esimerkiksi Bolingin (2005) to-
teuttamassa maarallisessa tutkimuksessa (N 100) vastaajista 81 % oli naisia (Bo-
ling 2005, 178). Suomessa toteutettuun Pahkinansarkijat -verkoston kyselyyn
vastasi 324 henkil6a, joista 4 miehia, 1 muun sukupuolinen ja 3 jatti vastaamatta

kysymykseen sukupuolesta (Pahkinansarkijat -verkosto 2018, 3).

Aitien ensisijainen rooli lastensa asioiden hoitajina nakyy edelleen merkittavana
seka Suomessa etta maailmalla. Suomessa lapsensa omaishoitajista 91 prosent-
tia on aiteja (Paajanen ym. 2021). Isien osallistamiseen on panostettu viime vuo-
sina. My0s kehitteilla oleva perhevapaauudistus tavoittelee perhevapaiden tasai-
sempaa jakautumista (Perhevapaauudistus 2019). Toistakymmenta Harvinais-
keskus Norioon tullutta yhteydenottoa vuosittain oli vanhempien yhdessa teke-
mia. Kun vanhemmat osallistuvat yhdessa lapsen asioiden hoitoon, etuna on ta-
sapuolisesti saatu tieto ja taito hoitaa seka laakita lasta, mahdollisuus jakaa vas-
tuu seka osallistua lasta koskevaan paatoksentekoon. Myos jo aiemmin esiin
nostettu kehityskohde, digitaalisten palveluiden lisdaminen, toisi lasta koskevan
tiedon paremmin molempien vanhempien saataville (Karisalmi ym. 2017, 179;
Kolho & Puura 2018). Erityisesti harvinais- ja pitkaaikaissairaiden lasten kohdalla
arjen asioiden hoitamisen jakautuminen tasaisemmin kasvattaisi huomattavasti
my0Os parisuhteiden hyvinvointia. Erityislapsen isyyteen kasvamisen tukeminen
erityisesti vanhemmuuden alkumetreilla olisi ensiarvoisen tarkeaa, ja toiminta-
malleja siihen voisi rakentaa. Koronapandemian aikana olosuhteiden pakosta to-
teutetut mallit, joissa vain yksi lapsen vanhemmista osallistuu lapsen hoitoon

neuvolasta ja synnytyssairaalasta lahtien, eivat tue tasapuolista vanhemmuutta.

Harvinaisia sairauksia sairastavien henkiloiden sisarusten tekemat yhteydenotot
muodostavat oman ryhmansa. Sisarusten tekemien yhteydenottojen suhteellisen
suuri maara kertoo erityisen sisaruuden tuovan avun ja kuulluksi tulemisen tar-

peita myos terveelle sisarukselle. Terveet sisarukset kokevat jaavansa helposti
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yksin huoliensa kanssa, eika heidan tarpeilleen ole perheissa tai terveydenhuol-
lon silmissa aina tilaa (Bergman & Roponen 2017, 8—10). Myds vanhemmat ko-
kevat, ettei heilla ole tarpeeksi aikaa annettavaksi terveille sisaruksille (Pelentsov
ym. 2016, 8). Pitkaaikaissairaiden lasten sisarusten huolet voivat olla moninaisia,
ja niitd on viime vuosina tunnistettu enenevassa maarin. Harvinaiskeskus Nori-
oon tehdyissa yhteydenotoissa nakyy, etta sisaruksia painavat sisarussuhteen
epatasapainoisuus, huoli sisaruksesta, oma nakymattomyys seka omaan tervey-
dentilaan liittyvat pohdinnat. Harvinaiskeskus Norion panostaminen sisarusten
nakyvyyteen ja kuulluksi tulemiseen voi nakya yhteydenottomaarissa. Vuonna
2020 sisarusten tekemien yhteydenottojen maara on alle puolet edellisvuosista.
Vuonna 2019 on paattynyt Harvinaiskeskus Norion osatoteuttama, viisi vuotta
kestanyt Erityinen Sisaruus -projekti, mika voisi osaltaan vaikuttaa yhteydenotto-
jen maarien muutokseen. On myos mahdollista, etta koronan aiheuttamat poik-
keusolot ovat saattaneet kuormittaa sisaruksia lisaantyneessa maarin muilla, har-
vinaiseen sairauteen liittymattomilla asioilla, eika tarve kasitella harvinaisiin sai-

rauksiin liittyvia kysymyksia ole ollut ensisijainen.

6.1.4 Positiivinen palaute

Harvinaiskeskus Norioon tullut palaute ja tyontekijoiden itsearvioinnit kertovat,
etta palvelunkayttajat ovat paaosin erittain tyytyvaisia saamaansa apuun, ja hei-
dan tarpeisiinsa pystytaan vastaamaan kiitettavasti. Serbiassa vastaavaa mata-
lan kynnyksen palvelua tarkastelleessa tutkimuksessa yhteydenottajien tarpeisiin
pystyttiin tyontekijoiden nakokulmasta vastaamaan taysin hieman harvemmin,

80,2 prosentissa tapauksista (Joldic ym. 2016, 865).

Tyontekijan itsearvioinnilla ja yhteydenottotavalla havaittiin tilastollinen riippu-
vuus. Tutkimuksen perusteella havaitaan, etta tyontekijan kokemus yhteydenot-
tajan tarpeisiin vastaamisesta on parempi, kun yhteydenotto on tapahtunut kas-
votusten tai puhelimitse, kuin tekstiviestin tai chat-palvelun kautta. Vaikka teksti-
viesti ja chat-palvelu ovat ajallisesti tehokkaita yhteydenottovaylia, on tydntekijan
kokemus onnistumisesta myds merkittava nakdkulma. Tyodntekijan onnistumisen

kokemukset ty0ssa kertovat tyontekijan osaamisen ja palvelunkayttajien tarpei-
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den kohtaamisesta, ja muodostavat tarkean osatekijan myos tyontekijan tyohy-
vinvointia ajatellen. Opinnaytetydssa tehtiin 10ydds, jonka mukaan tyontekija ko-
kee pystyvansa vastaamaan huonosti yhteydenottajan tarpeeseen useammin,
kuin negatiivista asiakaspalautetta saadaan. Voidaankin arvioida, etta tyontekijan
omat tavoitteet ja kriteerit palvelun toteutumiselle eivat ole taysin yhtenevat yh-

teydenottajan tavoitteiden ja toiveiden kanssa.

Kuten Bullingin (2016) seka Currien ja Szabon (2019) tutkimuksissa todetaan,
ammattilaisen laaja-alainen asiantuntijuus, sitoutuneisuus perheen tilanteeseen
ja palvelunkayttajan mahdollisuus pitkakestoiseen suhteeseen saman ammatti-
laisen kanssa luovat pohjan palvelunkayttajan kokemukselle. Vanhemmat koke-
vat kuulluksi ja kohdatuksi tulemisen tarkeana osana lapsen hoitoa. (Bulling
2016, 1270; Currie & Szabo 2019, 1254.) Harvinaiskeskus Norioon tulleesta pa-
lautteesta voidaan nahda, etta palvelun loytaneet henkilot kokevat paaosin saa-
vansa asiantuntevaa palvelua, ja palautteissa kiitetaan erityisesti henkilokoh-
taista kohtaamista ja kuuntelua. Tarkea osa palvelunkayttajien kokemusta onkin
palvelusta saadun tyontekijan asiantuntijuuden ohella mahdollisuus kuulluksi tu-

lemiseen ja omien tunteiden reflektointiin.

6.2 Tutkimuksen eettisyys

Tutkijan arvojen ja etilkkan merkitys nousee esille jo tutkimusaiheen valinnassa.
Mika aihe nahdaan tarkeaksi, mistd nakokulmasta sita tarkastellaan ja mitka ta-
hot ohjailevat tutkimuksen kulkua. (Tuomi & Sarajarvi 2018.) Opinnaytetyon ai-
hepiirin tutkimuksen tarve on noussut esiin opinnaytetyon tekijan oman tyokoke-
muksen kautta. Aittomaen ja Palotien (2020) mukaan marginaaliryhmiin kohdis-
tuvat tutkimukset jaavat valitettavan usein toteutumatta rahoituksen kohdistuessa
suuriin, vaestotasolla laajasti hyddyttaviin tutkimuksiin (Aittomaki & Palotie 2020).
Opinnaytetydlla ei ole rahoittajaa, eika tulosten tarvitse tayttaa ennalta asetettuja
odotuksia. Opinnaytetydn sopimus on laadittu yhdessa Harvinaiskeskus Norion

seka Tampereen ammattikorkeakoulun kanssa.

OpinnaytetyOprosessissa on noudatettu hyvaa tieteellista kaytantéa. Tutkimuk-

sen kaikissa vaiheissa on pyritty huolellisuuteen, avoimuuteen, rehellisyyteen ja
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tarkkuuteen. (TENK 2012, 6.) Tietojen kasittelyn eettisyytta on pohdittu Ammatti-
korkeakoulujen opinnaytetdiden eettisten suositusten (2019) pohjalta. Harvinais-
keskus Norio on opinnaytetydssa kaytettavan aineiston ensisijainen rekisterinhal-
tija. Rekisterilla on kayttdoikeus Harvinaiskeskus Norion toiminnan kehittamista
varten. Opinnaytetyota varten tutkimuskayttoon luovutetuista rekisteriaineistosta
on poistettu suorat ja epasuorat tunnisteet. Opinnaytetydn yhteydessa ei myos-
kaan julkaista tietoa, josta yhteydenottajia olisi mahdollista yksiloida. Aineistot on
sailytetty salasanalla suojattuna, eika niita ole luovutettu eteenpain. Valmiin re-
kisterin kaytto lisaa eettisyytta tutkimuksessa. Harvinaisia sairauksia sairastavien
lasten vanhempien rekrytoiminen tutkimusta varten olisi aiheuttanut vanhemmille
lisakuormitusta. Aineiston keruu yhta laajalla otannalla ei olisi myoskaan ollut

kaytannossa mahdollista.

Eettisesti kestavassa tutkimuksessa laatu kasittaa koko toteutettavan tutkimuk-
sen kaaren tutkimusasetelman valinnasta, tutkimussuunnitelmasta ja kaytetyista
lahteista alkaen. (Tuomi & Sarajarvi 2018.) Eettisesti kestava tutkimus on myds
hyddyllinen, ja tuottaa uutta informaatiota tarkasteltavasta aiheesta (Heikkila
2014, 30). Tapaustutkimuksessa pyritaan siihen, etta tuotettu informaatio olisi so-
vellettavissa myos tutkitun tapauksen ulkopuolella, mutta tulosten laajaa yleistet-
tavyytta ei tavoitella (Vuori n.d.). Opinnaytetydssa kaytetty aineisto on kuitenkin
hyvin laaja, ja tulosten voidaan arvioida kuvaavan harvinaisia sairauksia sairas-
tavien henkiloiden ja heidan laheistensa matalan kynnyksen palveluihin suuntau-
tuneita tarpeita myos tarkastellun tapauksen ulkopuolella. Tutkimus on yksi har-
voista toteutetuista harvinaisia sairauksia sairastavia henkiloita koskevista maa-
rallisista tutkimuksista, ja sen tuottama tieto hyodyttaa laajalti harvinaisia sairauk-

sia sairastavien henkildiden kanssa tyoskentelevia tahoja.

Hyvan tieteellisen kaytannon mukaisesti tutkimuksessa on kaytetty viitemerkin-
t6ja, ja viitteistd muodostettu lahdeluettelo. Tutkimuksen tiedonhankinta on ollut
eettisesti kestavaa. Tutkijan velvollisuus on saattaa tutkimuksen tulokset julki
(Kankkunen & Vehvilainen-Julkunen 2018, 172-174). Opinnaytetyo julkaistaan
kaikille avoimessa Theseus-palvelussa, ja tutkimuksen tulokset seka tulosten

pohjalta laaditut toimenpide-ehdotukset raportoidaan Harvinaiskeskus Noriolle.
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6.3 Tutkimuksen luotettavuus

Tutkimuksen eettisyys kulkee kasi kadessa tutkimuksen luotettavuuden kanssa
(Tuomi & Sarajarvi 2018). Opinnaytetyon luotettavuutta voidaan tarkastella seka
kaytetyn mittarin ja menetelman etta tulosten validiteetin ja reliabiliteetin kautta.
Tutkimuksen validiteettia lisaavat huolellinen suunnittelu ja otoksen kattavuus.
(Heikkila 2014, 27.) Opinnaytetydn luotettavuuden arvioinnin kannalta olennaista
on, ettd opinnaytetyon tekija ei ole vaikuttanut aineistoon, sen keraamiseen tai
merkintoihin millaan tavalla. Opinnaytetyon tekija on tutkimuksen osalta objektii-

visessa asemassa lapi koko tutkimuksen kaaren. (Vilkka 2007, 13—-17.)

Tutkimusasetelma ja tutkimukseen valikoitunut valmis rekisteriaineisto asetti reu-
naehdot tutkimuskysymyksille seka -metodeille. Tutkimuskysymykset maariteltiin
niin, etta niiden kannalta keskeiset muuttujat on tilastoitu vertailukelpoisesti kaik-
kina vuosina, tai niiden tarkastelu on informatiivista yksittaisten vuosien kohdalla.
Tutkimuskysymykset pyrittiin rajaamaan selkeiksi, ja aineiston analyysi suoritet-
tiin tutkimuskysymyksista lahtien (Elo & Kyngas 2008, 113). Tutkimuskysymysten
asettelua tarkennettiin tutkimuksen edetessa (Hirsjarvi ym. 2009, 126). Aineiston
kasittelyn kanssa on noudatettu erityista huolellisuutta. Tutkimuksen tulokset on
esitetty opinnaytetyon tekijalle luovutetun materiaalin analyysin pohjalta. Tuloksia
vaaristavia tietoja ei ole lisatty, eika merkityksellisia tuloksia ole jatetty esitta-
matta. Tuloksia raportoidessa on pyritty selkeyteen ja suoraviivaisuuteen. (Tuomi
& Sarajarvi 2018; TENK 2012.)

Opinnaytetyon tekija oli rekisterinpitajan keraaman informaation varassa, jolloin
tulkinnan virheen mahdollisuus on olemassa. Aineiston paikoin puutteelliset ja
ristiriitaiset merkinnat heikentavat tulosten sisaista validiteettia. Tulkintavirheiden
mahdollisuutta pyrittiin vahentamaan kaymalla dialogia rekisterinpitajan kanssa.
Muuttujien yhtenaistaminen vaati opinnaytetydn tekijaltd huolellista aineistoon
perehtymista ja suunnitelmallisuutta. Opinnaytetyon tekija kaytti omaa, teoriapoh-
jaan nojaavaa harkintaansa arvojen uudelleenluokittelussa ja kvantifioimisessa.
Luotettavuuden lisdamiseksi luokittelujen valivaiheita on esitetty (Elo & Kyngas
2008, 112). Muuttujien tarpeetonta uudelleenluokittelua pyrittiin valttamaan. Ai-
neiston merkintatavoista johtuen yksittaisia yhteydenottoja jatettiin analysoimatta

virheellisten tulosten valttamiseksi. Puuttuvia tietoja voi tarpeen mukaan korvata
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koko aineistosta lasketuilla keskiarvoilla. (Kankkunen & Vehvilainen-Julkunen
2017, 129.) Opinnaytetyon tekijan arvion mukaan puuttuvien tietojen korvaami-

nen ei ollut tarpeellista tutkimuksen luotettavuuden kannalta.

Laadullisten menetelmien osalta tutkijan rehellisyys tutkimuksen luotettavuu-
dessa korostuu. Laadullisia menetelmia kayttava tutkimus on aina ainutkertainen,
mutta luotettavasti toteutettu tutkimus tulisi olla toisen tutkijan toistettavissa aina-
kin osittain samoin johtopaatoksin. (Vilkka 2021.) Tutkimuksen toistettavuutta
olisi lisdnnyt mahdollisuus tutkijaparin kayttoon. Kvantitatiivisessa muodossa ol-
leen aineiston tulokset ovat toistettavissa, ja niiden paalle on mahdollista raken-
taa kumulatiivista tutkimusta jatkossa (Kankkunen & Vehvilainen-Julkunen 2017,
65). Opinnaytetyon tulokset ovat linjassa aiempiin aihepiirin tutkimuksiin nahden,
ja hyvin samansuuntaiset Serbiassa toteutetun matalan kynnyksen palvelunkay-

ton rekisteritutkimuksen kanssa (Joldic ym. 2019).

Kirjallisuuskatsauksessa kaytettiin ajantasaista, monipuolista ja laadukasta tie-
toa. Tiedonhaku suoritettiin jarjestelmallisesti ja kattavasti, ja se on raportoitu
avoimesti. Tutkittu teoria on ohjannut tutkimuksen etenemista ja tulosten tarkas-
telua. (Hirsjarvi ym. 2009, 113, 144.) Opinnaytetydn tekija on pyrkinyt tarkastele-
maan tutkimuksen tuloksia ilman ennakko-odotuksia, ja raportoimaan tulokset
avoimesti ja havainnollistavasti. Opinnaytetyon tekija on ollut koko tutkimuksen

ajan puolueeton ja sitoutumaton.

6.4 Johtopaatokset

Tutkimus osoittaa, ettd Harvinaiskeskus Norion matalan kynnyksen palveluun yh-
teytta ottaneilla harvinaisia sairauksia sairastavilla henkil6illa ja heidan laheisil-
la&n on suuri tarve tulla kuulluksi ja I6ytaa taho, jossa on ymmarrysta ja koke-
musta heidan tilanteestaan. Yhteydenotoilla haetaan erityisesti tietoa ja tukea
kaytannon haasteisiin, ja kysymyksille yhteista on elamantilanteeseen liittyva
spesifi ongelma. Tutkimuksessa havaittiin, ettd harvinaisia sairauksia sairasta-

vien henkildiden lisaksi eniten yhteydenottoja tekivat harvinaisia sairauksia sai-
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rastavien lasten aidit. Tutkimuksen tulokset tuen tarpeista ja aitien roolista harvi-
naisia sairauksia sairastavien lasten ensisijaisina hoitajina tukevat aiempia tutki-

mustuloksia.

Harvinaiskeskus Norion matalan kynnyksen palveluun tehtavien yhteydenottojen
tarve on tutkimuksen perusteella melko vakiintunut. Vuonna 2020 vallinnut CO-
VID-19 pandemiatilanne ei nay yhteydenotoissa maarien tai syiden suurina muu-
toksina. Vallitseva tilanne on kuitenkin lisannyt etayhteyksilla toteutuneiden vas-
taanottojen maaraa, ja vastaanottojen maara kokonaisuudessaan on vahentynyt.
Yhteydenottotavat, joissa palvelunkayttajat tavoittavat tyontekijan reaaliajassa,
ovat kasvussa. Voidaan pohtia, heijasteleeko yhteydenottotapojen muutos yh-
teiskunnassa lisdantynytta hektisyytta. Matalan kynnyksen palvelun tyontekijat
onnistuvat oman kokemuksensa perusteella vastaamaan yhteydenottajien tar-
peisiin paasaantoisesti kiitettavasti. Palvelumallin voidaan perustellusti arvioida
olevan tarkea osa harvinaisia sairauksia sairastavien henkildiden elamaa, ja pal-
velusta saadun avun olevan merkittava tekija yksittaisen ihmisen kokemassa hy-

vinvoinnissa.

Tutkimus on tekijansa parhaimman tiedon mukaan ensimmainen Suomessa to-
teutettu harvinaisiin sairauksiin kohdistuva maarallinen tutkimus. Harvinaiskes-
kus Norio seka muut harvinaisia sairauksia sairastavien henkildiden kanssa toi-
mivat tahot voivat kayttaa tutkimuksen tuloksia arvioidessaan omien palve-
luidensa tarvetta ja toteutusta, ja niiden kohtaamista suhteessa kaytossa oleviin
resursseihin. Tulosten valossa voidaan perustella harvinaisia sairauksia sairas-
taville henkildille kohdennettujen palveluiden tarvetta rahoitusten hakuproses-
seissa. Tutkimuksen tulokset kertovat olemassa olevasta tarpeesta perinndllisyy-
teen, geenitesteihin seka kantajuuden merkitykseen paneutuneen, selkokielisen
tiedotuksen lisdamisesta. Lisaksi vaikuttavuuden arvioinnin objektiivisia tyOka-
luja ja niiden kayttda voisi kehittda. Tutkimuksen pohjalta Harvinaiskeskus Nori-

olle kohdennetut toimenpide-ehdotukset on esitelty liitteessa 5.

Tutkimuksessa havaittuun yhteydenottajien sukupuolijakaumaan liittyen olisi kiin-
nostavaa tutkia syvemmin eroperheiden vanhemmuuden toteutumista, miten eri-

tyislapsia koskevat vastuut jakautuvat eroperheissa, millainen isien osallisuus on
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ja miten lasta koskeva tieto kulkeutuu vanhempien valilla. Lisaa tutkimusta kai-
vataan myos matalan kynnyksen palveluiden erilaisista toteuttamistavoista ja
saavutetuista hyodyista. Yliopistosairaaloiden harvinaisten sairauksien yksikoi-
den toiminnan toteutumisesta ei |0ydy toistaiseksi tietoa. Niiden toimintaa olisi
mielenkiintoista havainnoida ja nahda tilastojen valossa, palvelevatko ne siina
tarkoituksessa mihin ovat perustettu, ja toteutuuko kaavailtu yhteistyo potilasjar-

jestoihin.

Olen tyoskennellyt toistakymmenta vuotta kehitysvammaisten parissa. Erityisesti
olen tydssani ollut kiinnostunut erityislasten ja heidan perheidensa kanssa tapah-
tuvasta, kokonaisvaltaiseen hyvinvointiin tahtaavasta tydskentelysta. Opinnayte-
tyd on syventanyt ymmarrystani harvinaisia sairauksia sairastavista lapsista ja
heidan perheitdan koskettavista erityispiirteista. Opinnaytetyon kautta olen pe-
rehtynyt maarallisen tutkimuksen tekemiseen ja SPSS-ohjelmiston kayttéon. Pro-
sessin suunnitteleminen ja tydn reflektointi prosessin aikana on ollut opettavaista.
Tutkijaparin puuttuminen on pakottanut itsenaiseen paatoksentekoon ja omaan
arviointiin luottamiseen. Toivon opinnaytetydssa kasittelemieni aiheiden vahvis-
tavan osaamistani tydelamassa ja luovan mahdollisuuksia paneutua harvinaisia
sairauksia sairastavien lasten ja heidan perheidensa hyvinvoinnin tukemisen ke-

hittdmiseen my0s tulevaisuudessa.
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LITTEET

Liite 1. Tuen tarpeen viitekehys

Supportive care needs framework (Pelentsov ym. 2015, 489.)

EMOTIONAL
NEEDS

Stress & Anxiety
Guilt & Blame
Uncertainty & Worry
SOCIAL NEEDS Anger & Frustration PRACTICAL NEEDS
Powerlessness
Shock & Denial EIMBces

Isplation & loneliness \ Fear Work & Employment
Family & friends support / Respite & Lekure

M:E rk?f?:;;s[:rﬁse Accessing services & support
g ) } Childcare & Other carers
Partner & siblings relationship Transport

Social expectations
ial exp L Home modifications

N / Y B

l Supportive l
INFORMATIONAL Care NEEdS
NEEDS PHYSICAL NEEDS
Information easy to access& is Health problemsassociated by
relevant parent also having the disease
Early & definitive diagnosis Fatigue & Exhaustion
information on child’s illness PSYCHOLOGICAL Poor sleep
Resourcesfor family & friends NEEDS Loss of appetite
Child’s future health needs Weight loss
Available services Depression & Anxiety Headaches
Stress Frequent illness _/
Coping
Se f-worth




Liite 2. Tiedonhaun taulukko

OpinnaytetyOssa kaytettyjen tutkimusten taulukko

Tutkimus

Paajanen, A. & Anner-
stedt, K.S. & Atkins,
S. (2021). "Like filling
a lottery ticket with
quite high stakes”: a
qualitative study ex-
ploring mothers’
needs and percep-
tions of state-pro-
vided financial sup-
port for a child with a
long-term illness in

Finland.

Currie, G. & Szabo, J.
(2020). Social isola-
tion and exclusion:
the parents' experi-
ence of caring for
children with rare
neurodevelopmental

disorders.

Currie, G. & Szabo, J.
(2019). ‘It would be
much easier if we
were just quiet and
disappeared’: Parents
silenced in the experi-
ence of caring for
children with rare dis-

eases.

Tarkoitus

Selvittda Helsingin seu-
dulla asuvien pitkaai-
kaissairaiden lasten
vanhempien kokemus
sairauden taloudelli-
sista vaikutuksista.

Selvittaa, millaista tu-
kea harvinaissairauksia
sairastavien lasten van-
hemmat kokivat saa-
vansa sosiaali- ja ter-
veydenhuollon palve-

luista.

Kasvattaa tietoisuutta
harvinaissairauksia sai-
rastavien lasten van-
hempien kokemista
haasteista yhteiskun-
nan niin terveydenhuol-
lon piirissa kuin sosiaa-
lisesta nakdkulmasta

tarkasteltuna.

Metodit

Aitien haastattelut (N
11), aineiston tarkas-
telu kehysanalyysia

kayttaen.

Hermeneuttis-fenome-
nologinen lahestymi-
nen, puolistrukturoidut
haastattelut (N 15).

Hermeneuttis-fenome-
nologinen lahestymi-
nen, puolistrukturoidut
haastattelut (N 15).
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Tulokset

Lapsen hoito aiheuttaa
mm. stressia, vasy-
mysta, ja ajanpuutetta,
joista talous karsii se-
kundaarisesti. Tydela-
man joustoa tarvitaan.
Tukien saaminen on
tydlasta ja epajohdon-

mukaista.

Vanhemmat kohtaavat
ymmartamattdémyytta ja
erillisyyden kokemusta.
Palveluiden saaminen
omasta ty6sta kiinni, pi-

taa tietda mita pyytaa.

Vanhemmat kokevat
roolinsa nakymatto-
mina, aani ei tule kuulu-
viin lapsen hoitoa kos-
kevissa asioissa, eika
heidan panostaan ja

osaamistaan tunnisteta.



Tutkimus

Goémez-Zuiiga, B. &
Moyano, R. P. &
Fernandez, M. P. &
Oliva, A. G. & Ruiz, M.
A. (2019). The experi-
ence of parents of
children with rare dis-
eases when com-
municating with
healthcare profes-
sionals: towards an
integrative theory of

trust.

Joldic, M. & Todo-
rovic, J. & Terzic-Su-
pic, Z. (2019). The
needs of patients with
rare disease in Ser-
bia. Why do we need
National Strategy for

rare disease?

Baumbusch, J. &
Mayer, S. & Sloan-Yip,
l. (2018). Alone in a
Crowd? Parents of
Children with Rare
Diseases’ Experi-
ences of Navigating
the Healthcare Sys-

tem.

Curriel, G. & Szabo, J.
(2018). “It is like a jun-
gle gym, and every-
thing is under con-
struction”:The
parent's perspective
of caring for a child

with a rare disease.

Tarkoitus Metodit

Selvittda harvinaissai- Haastattelut (N 10),
rauksia sairastavien laadullinen analyysi.
lasten vanhempien ja

|1&&kareiden valisen

kommunikaation teki-

joita.

Tunnistaa harvinaissai-  Rekisteri palvelunkayt-
tajistéa (N 257), maaral-

linen tutkimus.

rauksia sairastavien
lasten perheiden ja si-
dosryhmien tarpeita ja
apua, jota ilmaisesta
palvelujarjestelmasta

pyydetaan ja saadaan.

Puolistrukturoidut haas-
tattelut (N 16), vertai-

leva ja iteratiivinen ana-

lyysi.

Selvittda harvinaissai-
rauksia sairastavien
lasten vanhempien ko-
kemuksia terveyden-
huollon palveluiden su-

juvuudesta.

Selvittda harvinaissai- Haastattelut (N 15). Ite-

rauksia sairastavien ratiivinen analyysi.
lasten vanhempien ko-

kemusta sosiaali- ja ter-

veydenhuollon palve-

luista ja niiden tar-

peista.

Tulokset

Luotettavuus kommuni-
kaation keskitssa. Laa-
karin luotettavuuteen
vaikuttavia tekijoita em-
patian ilmaiseminen,
saavutettavuus, |a-
pinakyvyys ja vanhem-
pien osallisuuden ar-

vostus.

Yhteydenottoja tuli eni-
ten puhelimitse harvi-
naissairaan vanhem-
milta. Suurin osa kysy-
myksista koski terveys-
tai sosiaalihuoltoa. Yli
80% sai tarvitsemansa

avun palvelun kautta.

Diagnoosin saaminen
vaikeaa, diagnoosia
seuraa kokemus irralli-
suudesta. Tiedon- ja
palveluiden saanti vai-
keaa. Vertaistuen mer-

kitys suuri.

Vanhempien tietoa ei
kuulla, hoidon koordi-
nointi hajallaan. Harvi-
naissairaiden lasten
vanhempien kokemuk-
set ovat samankaltaisia
diagnoosista huoli-

matta.



Tutkimus

Germeni, E. & Vallini,
|. & Bianchetti, M. G.
& Schulz, P. J. (2018).
Reconstructing nor-
mality following the
diagnosis of a child-
hood chronic dis-
ease: does rare make

a difference?

Huikko, E. & Kova-
nen, L. & Torniainen-
Holm, M. & Vuori, M.
& Léams3, R. & Tuulio-
Henriksson, A. & San-
talahti, Paivi (2017).
Selvitys 5-12-vuotiai-
den lasten mielenter-
veyshairididen hoito-
ja kuntoutuspalvelu-
jarjestelmasta Suo-

messa.

Karisalmi, N. & Kai-
pio, J. & Lahdenne, P.
(2017). Lasten potilas-
kokemukset digitaa-
listen palveluiden ke-
hittdmisen lahtokoh-

tana.

Tarkoitus

Selvittda vanhempien
kokemaa eroa pitkaai-
kaissairauksia ja harvi-
naissairauksia sairasta-
van lapsen hoidossa ja

vanhemmuudessa.

Selvittaa ja kuvata 5-12
vuotiaiden lasten mie-
lenterveyspalveluita

Suomessa.

Selvittaa erikoissai-
raanhoidon piirissa ole-
vien, pitkaaikaissai-
rauksia sairastavien
lasten ja nuorten poti-

laskokemuksia.

Metodit

Puolistrukturoidut haas-
tattelut (N 26), laadulli-

nen analyysi.

Aineiston keruu hoitoil-
moitusrekisterista, eri-
koissairaanhoidon seka
muiden palveluntuotta-
jien kotisivuilta ja ter-
veysportista ja tilasto-
tietokanta Kelastosta.
Puolistrukturoidut haas-
tattelut erikoissairaan-
hoidon, kuntien ter-
veyskeskusten, perhe-
neuvoloiden ja lasten-
suojelun edustajille (N
63). Webropol-kysely
perheneuvolan johtajille
ja lastenpsykiatrian yli-
ladkareille (N 17).

Osallistujien (N 14) vi-
deopaivakirjat seka lop-

puhaastattelut.
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Tulokset

Harvinaissairauksiin liit-
tyvia stigmoja ja isolaa-
tiota ei tunnisteta. Nor-
maaliuden tavoittelu

vaikeaa.

Palveluiden kehitys-
suunta noudattelee ko-
konaisuudessaan
Lapsi- ja perhepalvelui-
den muutosohjelman
toivottua linjausta. Yh-
denvertaisuus koko
maassa ei kuitenkaan
toteudu. Osaamiskes-
kuksia ja monimuo-
toista hoidon koordi-
nointia ja palvelunoh-

jausta tarvitaan lisaa.

Seka toimivia asioita
etta kehitettavaa |6ytyi.
Keskeisia esiin nous-
seita teemoja olivat hoi-
don sujuvuus ja help-
pous, kohtaaminen

seka fyysiset tilat.



Tutkimus

Lippe, C., Diesen, P.
S., & Feragen, K. B.

(2017). Living with a
rare disorder: a sys-
tematic review of the

qualitative literature.

Bulling, I. (2016).
Stepping through the
door-exploring low-
threshold services in
Norwegian family

centres.

Pelentsov, L. J. &
Fielder, A. L. & Laws,
T. A. & Esterman, A.
J. (2016). The sup-
portive care needs of
parents with a child
with a rare disease:
results of an online

survey.

Tarkoitus

Selvittda aikuisten ko-
kemia harvinaissairau-
den psykososiaalisia
vaikutuksia ja l16ytaa
yhteisia, diagnoosirajat

ylittavia kokemuksia.

Selvittda matalan kyn-
nyksen palvelun piir-
teitd sekd ammattilai-
sen etta asiakkaan na-

kdkulmasta.

Maarittaa tuen tarve
harvinaissairauksia sai-

rastavien lasten van-

hempien nakodkulmasta.

Metodit

Systemaattinen kir-

jallisuuskatsaus (N 21).

Osallistuva havainnointi
kolmessa perhekeskuk-
sessa, tyontekijoiden
(N 52) seka vanhem-
pien (N 25) haastatte-
lut. Aineiston analyysi
grounded theory — me-

netelmalla.

Internet-pohjainen ky-
selytutkimus (N 301).

70
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Tulokset

Harvinaissairaiden jae-
tuttuja kokemuksia
esiintyi kolmessa kate-
goriassa; harvinaissai-
rauden vaikutukset el&-
maan ja sosiaalisiin
suhteisiin seka koke-
mukset terveydenhuol-

losta.

Keskeisia tekijoita
helppo saavutettavuus,
vahainen byrokratia ja
vanhempien autono-

mian kunnioittaminen.

Ammattilaisten asian-
tuntijuus harvinaissai-
rauksista riittdmatonta,
tuen saaminen epa-
tasa-arvoista, koetaan
taloudellista ahdinkoa,
isolaatio ja vertaistuen

puute merkittavaa.



Tutkimus

Silibello, G. & Viz-
ziello, P. & Gallucci,
M. & Selicorni, A. &
Milani, D. & Ajmone,
P. F. & Rigamonti, C.
& De Stefano, S. &
Bedeschi, M. F. & La-
latta, F. (2016). Daily

life changes and ad-

aptations investigated

in 154 families with a
child suffering from a
rare disability at a
public centre for rare
diseases in Northern

Italy.

Pelentsov, L. J. &
Fielder, A. L. & Laws,
T. A. & Esterman, A.
J. (2015). The sup-
portive care needs of
parents with a child
with a rare disease: a

scoping review.

Krsti¢, T. & Mihi¢, M.
& Mihi¢ I. (2014).
Stress and resolution
in mothers of children

with cerebral palsy.

Romakkaniemi, A. &
Aho, A.-L., Kaunonen,
M. (2014). Kehitys-
vammaisen lapsen

isdna oleminen.

Tarkoitus

Selvittda harvinaissai-
rauksien vaikutuksia
perheiden paivittaiseen
eldmaan ja tuen tarpei-

siin.

Selvittaa harvinaissai-
raiden lasten tuen tar-

peen esiintymistad Sup

portive Care of Needs

viitekehyksen mukaan.

Selvittaa cp-vammais-
ten lasten aitien koke-
maa stressia ja siihen

vaikuttavia tekijoita.

Kuvata kehitysvammai-
sen lapsen isana ole-

mista.

Metodit

Kyselylomake (N 154).

Kartoittava kirjallisuus-
katsaus (N 29).

Aideille tehdyt ksil6-
haastattelut (N 100)
seka kyselyt, luokittelu
Reaction to Diagnosis
Classification System -

mallia kayttaen.

Isien teemahaastattelut
(N 13). Aineiston ana-
lyysi induktiivisella si-

sallénanalyysilla.

5(6)
Tulokset

Moniammatillinen hoito-
tiimi perhekeskeisessa
terveydenhuollon yksi-
kdssa koettu hyvaksi
toimintamalliksi, sita tu-
lisi lisata. Sairauden
vaikeusasteen my6ta
kasvava surullisuus vai-
kuttaa negatiivisesti
myo6s vanhempien mui-
hin selviytymismekanis-
meihin. Taloudellinen

kuormitus suurta.

Sosiaaliset, tiedolliset
ja emotionaaliset tar-
peet esiintyivat kirjalli-
suuskatsauksen mu-
kaan suurimmassa

osassa tutkimuksia.

Lapsen vaikea diag-
noosiluokitus vaikeut-
taa aitien asian kasitte-
lya. Diagnoosin hyvak-
syminen vahentaa koe-
tun stressin ja depres-

sion maaraa.

Kehitysvammaisen lap-
sen isdna olemisesta
seuraavat kuormituste-
kijat liittyivat padosin
palvelujarjestelmaan ja
sairauksien hoitoon,
vahvistavia olivat arki-

set ilot lapsesta.



Tutkimus

Anderson, M., Elliott,
E.J. & Zurynski, Y.A.
(2013). Australian
families living with
rare disease: experi-
ences of diagnosis,
health services use
and needs for psy-

chosocial support.

Hopia, H. (2006). So-
maattisesti pitkaai-
kaissairaan lapsen
terveyden edistami-
nen — toimintatutki-

mus lastenosastolla.

Boling, W. (2005). The
Health of Chronically

lll Children: Lessons

Learned From As-

sessing Family Care-

giver Quality of Life.

Tarkoitus

Kuvata harvinaissai-
rauksia sairastavien
lasten vanhempien ko-
kemusta lapsen hoidon
vaikutuksista tervey-
teen, pykososiaaliseen

asemaan ja talouteen.

Kehittaa teoria pitkaai-
kaissairaan lapsen per-
heiden terveyden edis-
tdmisesta sairaalajak-
sojen aikana ja luoda
terveydenhuollonalan
ammattilaisille mahdol-

lisuuksia interventioon.

Pitkaaikaissairaiden
lasten vanhempien ela-

manlaadun arviointi.

Metodit

Kyselylomake (N 30),
kaytdssa aiemmin kehi-

tetyt mittaristot.

Perhehaastattelut (N
31), hoitajien ryhma-
haastattelut (N 9), hoi-
tajien ja perheiden vuo-
rovaikutuksen havain-
nointi (84h). Aineiston
analyysi grounded
theory -menetelmalla.
Kehitettya interven-
tiomallia kaytettiin 10Kk,
kaytosta hoitajakoke-
muksia esseekirjoitus-
ten muodossa (N 17) ja
esimieshaastatteluja (N
2). Naiden analyysi
deduktiivisella sisal-

I6nanalyysilla.

Kyselyhaastattelu koh-
deryhmalle (N 100) pu-

helimitse.

6(6)
Tulokset

Tuloksena todettiin,
etté harvinaissairaat
lapset ja heidan per-
heensa hy®étyisivat hoi-
don ja palveluiden kes-
kittdmisesta ja tehok-
kaammasta koordinoin-

nista.

Tulosten mukaan sai-
raanhoitajilla esiintyi
kolmen tyyppisté suh-
tautumistapaa kohdata
perheet; systemaatti-
nen, selektiivinen ja ti-
lannesidonnainen. Par-
haiten perheiden ter-
veytta edistava malli

olisi systemaattinen.

Merkittdvimmat tulokset
lapsen terveyden hei-
kentymisen ja kuole-
man pelko seka positii-

vinen elamanasenne.
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Liite 3. Ote aineistosta
Ote vuoden 2019 rekisterista
Aineistoa havainnollistetaan alkuperaisotteella vuoden 2019 rekisterista®. Paiva-

maaria ja tyontekijoiden nimia ei julkaista yksildiden tunnistamisen valtta-

miseksi. Muuttuja muuta ei sisalla informaatiota kyseessa olevien yhteydenotto-

jen osalta.
pvm XX XX. XX XX XX XX XX XX XX XX
odotusaika sp 3 vrk sovitusti sovitusti sp
tt X X X X X
tapa puh puh Vo Vo sp
m/n n n n vanhempi n n nuori
yht.ottaja van van amsote amsote itse
status oireeton oireeton ammattilainen ammattilainen potilas
yht.oton syy lis4a tietoa lis4a tietoa tyénohjaus tyénohjaus nuoren harvi-
naissairaan
elamaa
syy tarkemmin myo6s muita oi- kysyi ovatko hy- case moninaiset ai- arkeen liittyva
reita, mm. kuulo- gi‘;}]’g}égﬁﬂ ta- heet tapahtuma
vamma, 4 soittaa
aikuisen lapsen
puolesta, perinndl-
lisyys mietityttda
toimenpiteet kayty lapi tilan- selvitetty asia ja tyonohjaukselli- = tyénohjaukselli- lyhyt kom-

asiakaspalaute

itsearviointi
kasittelyaika

muuta

netta, nailla tie-
doilla en pysty ot-
tamaan kantaa
mutta voi hakeu-
tua per neuvon-
taan jossa asiaa
voidaan miettia,
tarkkaan kayty
|api prosessi ja
erilaisia lopputule-
mia

kiitos, tama selvitti

paljon

ovat tervetulleita

kiitos

8 Rekisteri julkaistaan rekisterinpitajan luvalla.

nen keskustelu

kiitos, oltiin oi-
keiden asioiden
aarella

B

1,5

nen keskustelu

kiitos, on hyva

puhua

mentti iloiseen

asiaan

kiitos
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Liite 4. Yhteydenottojen syiden sisallonanalyysin esimerkkitaulukko

Ote yhteydenottojen syiden sisallonanalyysista

Alkuperéinen ilmaisu Pelkistetty ilmaisu

"haastava kayttay-
tyminen ja van-
hempien uupumi-

Lapsen haastava
kaytés. Vanhem-
pien uupuminen.

nen

"erityislapsella
haastavaa kayttay-
tymista, miettii rat-
kaisumalleja”

Apua erityislapsen
haastavaan kay-
tOkseen.

1(5)
Alaluokka Pééluokka
Tukea ja tietoa Kaytannon
erityisesta van- haasteet

hemmuudesta

"lisaa tukea, ollut
juuri leikkauk-
sessa’”

Tukea leikkauksen
jalkeen.

"hyvin vaikea uni-
ongelma talla het-
kella, siihen liitty-
vaa pohdintaa”

Vaikean uniongel-
man pohtimista.

Elamantilantee-
seen liittyva tuen
tarve

"toivovat keskuste-

lutukea  perheen
terveelle sisaruk-
selle”

Keskustelutukea
terveelle sisaruk-
selle.

“erityinen sisaruus
tuntuu taakalta”

Erityinen sisaruus
rasittaa.

Tukea ja tietoa
erityisesta sisa-
ruudesta.

"paljon ongelmaa
hoitopolussa ja

seurannan jarjes-
tymisessa ja oirei-
den tutkimisessa,
mm niita kasitelty”

Ongelmia hoitopo-
lussa.

Ongelmia seuran-
nassa.

Ongelmia oireiden
tutkimisessa.

"ulkomaalainen isa
joka miettii suoma-
laista systeemia
kun ovat tulossa
loppuvuodesta
tanne asumaan”

Ulkomaalainen isa
mietti  suomalai-
sen systeemin toi-
mintaa.

Tietoa hoitopo-
luista ja palve-
luista

"harvinaisen  sai-
rauden  vaikutus
tydelamaan, moni-
puolista pohdintaa”

Harvinaissairau-
den vaikutus tyo-
elamaan.

Harvinaissairaus
ja tydelamaan
liittyvat haasteet



Alkuperéinen ilmaisu Pelkistetty ilmaisu

"lapsenlapsen ke-
hitysvammaisuus
vaikeaa hyvaksya”

Tukea lapsenlap-
sen  kehitysvam-
maisuuden hyvak-
symiseen.

"onko ok kun onkin
valoisampi olo”

Saako olo olla va-
loisa.
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Alaluokka Pééluokka
Apua tunteiden Psyykkinen tuki
kasittelyyn

"onko muita”

Onko muita sa-
massa tilanteessa
olevia.

"toivoo nuorelleen
vert. tukea”

Vertaistukea nuo-
relle.

Vertaistuen tarve

"surun  kasittelya,
ystava kuollut”

Suru ystavan kuo-
lemasta.

Apua kuoleman
kasittelyyn

"miten kertoa kan-
tajuudesta kasva-
valle lapselle, en-
nakointia lapsi
viela hyvin nuori”

Miten kantajuu-
desta kerrotaan
lapselle.

"aiemminkin  ollut
yhteydessa, jatko-
pohdintoja miten
puhua harv. sai-
raudesta ja kenelle
kertoa  geenivir-
heesta”

Miten puhua harvi-
naissairaudesta.
Kenelle kertoa
geenivirheesta.

Tukea, miten
keskustella diag-
noosista/mah-
dollisesta kanta-
juudesta

"pohtii krom. muu-
toksen merkitysta,
kun lapsi aikuistu-
massa”’

Kromosomimuu-
toksen merkitys
lapsen aikuistu-
essa.

Huoli sairauden
vaikutuksista tu-
levaisuudessa
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” Perheenperusta-
minen mietityttaa
ja puhuttu siita mo-
nelta kantilta.”

Perheenperusta-
minen mietityttaa.

"alkiodiagnostiik-

kaan liittyen, vas-
tasin pyoreasti ja

ehdotin puhelinai-
kaa”

Alkiodiagnostiik-
kaan liittyvia poh-
dintoja.

Alaluokka

Apua perhe-
suunnitteluun

"kysyy voiko siitti-
Oista tutkia geenin
kantajuutta -> ei
voi eika kys. gee-
nimuutoksen koh-
dalla uskoakseni
saa alkiodg:ta-
kaan”

Voiko siittioista tut-
kia geenin kanta-
juutta.

"kayty lavitse oire-
kuvaa ja tilannetta
ja ohjattu hakeutu-
maan geenitutki-
musta varten per
neuvontaan”

Oirekuvan perus-
teella ohjattu perin-
nollisyysneuvon-
taan.

Tietoa geenitut-
kimuksista ja nii-
hin paasemi-
sesta

"selvitetty tervei-
den sisarusten ris-
kia saada angel-
man lapsia (ei ole
kohonnut, kysytty
kgy per laak). A
kertoo viestia ter-
veille lapsilleen ja
he voivat olla mi-
nuun yhteydessa.”

"suvussa todettu
parin mutkan ta-
kana NF ja nyt po-
jalla laiskia. Oh-
jattu hakeutumaan
neuvontaan kgy”

Harvinaissairaus
suvussa
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“otin yhteytta
HELL:in®, kysyak-
seni oman asiak-
kaan puolesta tar-
kennuksia op-
paassa olleeseen
tietoon”

Tiedon tarken-
nusta HELI:sta.

"lupasin menna lu-
ennoimaan ensi
syksyn koulutus-
paivaan”

Sovittu luennon pi-
taminen koulutus-
paivassa.

” mietitty harvinais-
maailmaa monelta
kantilta ja myos
mahdollisia yhteis-
tydkuvioita”

Yhteistydomahdolli-
suuksien mietti-
mista.
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”case tyonohjaus-
tyyppinen”

Asiakascasen ka-
sittelya.

” tydnohjaus,
akuutti elvytyskes-
kusteluongelma”

Elvytyskeskustelu
asiakasta koskien.

"lapsen kunto huo-
nontunut, tyonoh-

Tyonohjaus asiak-
kaan voinnin huo-

4(5)
Alaluokka Pé&éluokka
Yhteistyopyyntd = Ammatillinen
Tyodnohjaus

jaustyyppinen” nontumisen  joh-

dosta.
"Mediplanetin toi-  Mediplanetin  toi- Haastattelu-
mittaja” mittaja. pyynto

” Soitti kertoak-
seen lOytyneen
diagnoosin ja kiit-
taakseen ed puhe-
lusta”

Kertoo diagnoosin
lOytyneen. Kiittaa
edellisesta puhe-
lusta.

Palautteen anta-
minen

"olen auttanut ja
nyt siita erityiskii-
tos”

Kiitos avusta.

9 Hengitysliitto HELI:sta 10ytyy tietoa harvinaisista keuhkosairauksista (Harvinaiset n.d.)
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etri-istuntoon liit-
tyen, kaytannon
asioita”

Kaytannon asioita
Etri-istuntoon liit-
tyen.

"sovittiin etri-ta-
paamisen aikatau-
luja”

Etri-tapaamisen ai-
kataulujen sopimi-
nen.

Alaluokka

Etri-istuntoon liit-
tyen

"Harvinainen luu-
sairaus. Puhuttu
asiasta yleisesti,
nyt odottelee tulok-
sia, joissa dg
mahd. selviaad”

Keskustelua harvi-
naisesta luusairau-
desta.

"Toivoi tarkistus-
apua ja hyva etta
pyysi. Annoin lisa-
tietoa x-krom dom
per tapaan liit-
tyen.”

Lisatietoa periyty-
mistavasta.

"keskusteltu mita
diagnoosista talla
hetkella tiedetaan”

Keskusteltu mita
diagnoosista tiede-
taan.

Lisaa diagnoo-
sikohtaista tietoa

"olleet kurssilla
meilla viime
vuonna, nyt halu-
aisi pohtia viela
asioita lisaa. Sovi-
taan aika etta tulee
kaymaan”

Haluavat  pohtia
asioita lisaa. Vara-
taan aika.

"sovittu  aiti-aikui-
nen tytar tapaami-

nen

Varattu aika aidille
ja taman aikuiselle
tyttarelle.

Ajanvaraus

78

5(5)
Péaluokka

Tieto sairau-
desta ja sen
hoidosta
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Liite 5. Toimenpide-ehdotukset

Toimenpide-ehdotuksia palveluntuottajalle

Tutkimustulosten pohjalta laadittiin viisi toimenpide- ja kehitysehdotusta Harvi-
naiskeskus Noriolle. Toimenpide-ehdotuksissa kuuluu opinnaytetyon tekijan oma

kokemus alalta seka opinnaytetyoprosessin aikana tehdyt havainnot.

1. Vertaistukiryhmien fasilitointi

Yksi tutkimuksessa havaituista, usein esiintyvista yhteydenottojen syista oli ver-
taistuen tarve. Harvinaiskeskus Noriolla olisi mahdollisuus koota yhteydenotta-
jista ryhmia esimerkiksi elamantilanteiden tai haasteiden samankaltaisuuksien
pohjalta. Harvinaiskeskus Norion rooli ryhmien yllapitajana voisi jatkua ennalta
sovitun maaran kertoja, jonka jalkeen vastuu ryhmien olemassaolon jatkumisesta
siirtyisi ryhmalaisille itselleen. Osallistujien laaja maantieteellinen hajautuminen
ja saavutettavuuden nakodkulma puoltavat ensisijaisesti verkkoalustoilla toteutet-

tuja tapaamisia.

Yksi mahdollisuus vertaistukiryhmien muodostamiselle olisivat Harvinaiskeskus
Norion jarjestamat perhekurssit. Perhekursseilla osallistujat kohtaavat samojen
haasteiden kanssa painivia vertaisia, jakavat kokemuksia ja toimivat yhdessa
usean paivan ajan. Kursseilla tutustutaan ja luodaan uusia suhteita. On osallistu-
jista kiinni, vaihtavatko he yhteystietojaan ja jatkavatko yhteydenpitoa kurssin jal-

keen. Olisikin otollista muodostaa vertaistukiryhmia kurssikohtaisesti.

2. Kohdennetun informaation lisaaminen

Tutkimuksessa Harvinaiskeskus Norioon tehdyissa yhteydenotoissa havaittiin
toistuvia kysymyksia, joihin olisi mahdollista tarjota vastauksia verkkosivuilla ja/tai
jarjestaa aihepiireja kasittelevia verkkoseminaareja. Monissa yhteydenotoissa
esiintyy selkokielisen tiedonsaannin tarve. Lisatiedon tarve havaittiin erityisesti

seuraavissa aihepiireissa:
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Geenitestit: Miten geenitesteihin paasee ja miten tuloksia tulkitaan. Voiko geeni-
testin tulos muuttua.

Kantajuus: Mita kantajuus tarkoittaa. Miten geenivirheen kantajuus vaikuttaa tu-
levaisuudessa.

Perhesuunnittelu: Miten mahdollinen geenivirhe tai sen kantajuus pitaisi huomi-
oida perhesuunnittelussa. Millaisia sikiddiagnostisia mahdollisuuksia on.
Tyoelama: Milla tavoin harvinaissairaus nakyy tyoelamassa ja miten harvinais-

sairautta sairastavan henkilon tydelamaa voidaan tukea.

Osaan kysymyksista on I0ydettavissa vastauksia Harvinaiskeskus Norion Syven-
tavaa tietoa perinnéllisyydesté — 70 kysymysté ja vastausta -osiosta, mutta osion
loytyminen on monen alasivun takana, eika sivusto ole valttamatta kayttajan na-
kokulmasta kovin helppolukuinen. Verkkosivustojen kehittamisen myota voisi
pohtia mahdollisuutta "verkkobotin” eli sahkodisen apurin kayttéon sivustolla. Tie-
don loytymista verkkosivustoilta tehostaisi, jos botti osaisi tarjota suoran linkin

palvelunkayttajan etsimaan kysymykseen.

3. Tasaisesti jakautuvan vanhemmuuden tukeminen

Harvinaista sairautta sairastavien lasten hoitovastuun painottuminen aideille tun-
nistetaan tutkimuksessa. Isien osallisuutta harvinaisia sairauksia sairastavien
lasten tasavertaisina hoitajina tulisi vahvistaa edelleen, seka toiminnan etta vies-
tinnan kautta. Isille kohdennettuja tapahtumia voisi lisata ja vertaisisien koulutuk-
seen panostaa. Tiedotusta tasavertaisen vanhemmuuden hyddyista voisi tehos-
taa, painottaen parisuhteen hyvinvointia seka lapsen ja isan valista suhdetta.
Myés eroperheiden vanhemmuuden tukeminen olisi tarkeaa lapsen asioiden hoi-
don sujumisen varmistamiseksi. Eroperheille kohdennettua tietoa ja kaytannon

vinkkeja voisi lisata.

Harvinaiskeskus Noriossa panostetaan perhekeskeisyyteen, ja perheille jarjeste-

tyissa tapahtumissa on yleensa tarjolla osaava lastenhoito niin, ettd molempien
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vanhempien osallistuminen jarjestettyyn ohjelmaan on mahdollista. Tallaiset ta-

pahtumat ja kurssit ovat melko harvinaisia, ja arvokkaita perheiden hyvinvoinnille.

Tilapaisen lastenhoidon tarjoamisen mahdollisuuksien kasvattamista esimerkiksi

kerran kuussa jarjestettavaksi tapahtumaksi voisi pohtia.

4. Matalan kynnyksen palvelun toteutuksen tarkasteleminen

Matalan kynnyksen palvelu toimii tutkimuksen mukaan yhteydenottovaylana hy-
vin moninaisille yhteydenotoille. Yhteydenottovaylia on useita, ja yhteydenottoi-
hin kaytetty aika vaihtelee suuresti. Jotta Harvinaiskeskus Norio tavoittaisi palve-
lullaan sita eniten tarvitsevat, voisi kohderyhmaa tarkentaa. Esimerkiksi ammat-
tilaisten yhteydenotoille voisi tarjota matalan kynnyksen palveluista eriytettya ai-
kaa ja tyOntekijaa. Tyontekijoiden ajallisten resurssien tarkastelulla voisi kirkastaa
palvelua, ja tydajan ennalta suunniteltu jakaminen esimerkiksi tyonohjauksellis-
ten ja asiakaskontaktien valilla selkiyttda tyon toteuttamista. On hyva pohtia,
missa ajankaytollisissa raameissa yhteydenottoihin vastataan, ja voiko ajankayt-

toa tehostaa.

Useissa matalan kynnyksen palvelumuodoissa on eri alojen tyontekijoita vastaa-
massa omia vastuualueitaan koskeviin kysymyksiin. Taman tyyppisessa mallissa
on etunsa, seka palveluntarjoajan etta palvelunkayttajan nakokulmasta. Harvi-
naiskeskus Noriossa yhteydenottoja voisi jakaa yhteydenoton syyn perusteella
perinndllisyyshoitajan lisaksi esimerkiksi psykiatriselle hoitajalle, erityiseen sisa-
ruuteen/vanhemmuuteen perehtyneelle tyontekijalle ja tuki- ja palvelupolkujen

osaajalle.

Neuvolat ovat mukana perheiden matkassa lapsen odotuksen alusta lahtien.
Jotta Harvinaiskeskus Norion palveluiden pariin I0ydettaisiin tarvittaessa mahdol-
lisimman jouhevasti ja varhaisessa vaiheessa, terveydenhoitajien tietoisuutta

olisi hyva kasvattaa. Terveyskeskuksiin kohdennettua viestintaa voisi lisata ja
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selvittaa, kuinka suuri osa neuvoloiden tyontekijoista tuntee Harvinaiskeskus No-
rion ja sen palvelut. Tietoisuuden lisdaminen voisi kaynnistya jo koulutusvai-

heessa, esimerkiksi ammattikorkeakouluille tarjottavien seminaarien muodossa.

5. Asiakaskokemusten keraaminen matalan kynnyksen palvelusta

Harvinaiskeskus Norion matalan kynnyksen palvelun rekisteriin tilastoidaan yh-
teydenottajien tarpeisiin vastaamisen onnistuminen tyontekijan nakokulmasta. Li-
saksi rekisterissa on sanallisia asiakaspalautteita vuosilta 2018 ja 2019, seka kol-
meen luokkaan jaettu numeerinen asiakaspalaute vuodelta 2020. Tutkimus osoit-
taa, etta tyontekijoiden kokemus yhteydenottajien tarpeiden tayttamisesta on erit-
tain hyva. Matalan kynnyksen palvelun yhteydenottajan avun saannin kokemuk-
sen tarkastelu olisi palvelun kehittamisen nakdkulmasta tarkeaa. Yhteydenoton
jalkeen pyydettava palaute esimerkiksi verkkolomakkeen kautta voisi antaa mah-
dollisuuden maaralliselle palautteen tutkimiselle, mutta yhteydenottajat voivat
myos kokea palautelomakkeen tayttamisen kuormittavana, eika lomakkeita valt-
tamatta tayteta. Valittomasti yhteydenoton yhteydessa, sen paatteeksi kysyttava
palaute asteikolla 1-5 (en saanut tarvitsemaani apua — sain tarvitsemani avun)
olisi nopea ja tehokas, ja antaisi mahdollisuuden yhdistaa annettu palaute yhtey-
denottoon rekisterissa. Asteikon voisi toteuttaa vaihtoehtoisesti hymynaamoilla,
joihin vastaaminen koetaan usein helpompana. Kolmas vaihtoehto olisi mahdol-
lisen asiakasraadin nakemysten ja kokemusten kartoittaminen matalan kynnyk-

sen palvelun osalta.



