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Suomessa on arviolta 400 000 harvinaissairasta. Sairauksien alhaisen esiin-
tyvyyden vuoksi tietoa naiden vaikutuksista kertyy palvelujarjestelmalle hi-
taasti. Tiedon puute hidastaa diagnosointia ja hoitoon paasya seka vaikeuttaa
soveltuvien palveluiden I0oytamista. Joskus kokemustieto voi olla ainoa kaytet-
tavissa oleva tiedonlahde. Harvinaissairaita osallistavia toimintakaytantoja on
sosiaali- ja terveydenhuollossa kuitenkin viela niukasti.

Opinnaytetyon tarkoituksena oli muodostaa kokonaiskuvaa harvinaissairaiden
osallisuutta vahvistavista ja tukevista menetelmistd Pohjoismaissa. Tavoit-
teena oli taustoittaa ymmarrysta siita, mitka osallisuuden muodot ovat hyo-
dyksi niin harvinaissairaille kuin palvelujarjestelmalle. Tyon toimeksiantajana
toimi harvinaistyota tekevien sosiaali- ja terveysalan jarjestojen valtakunnalli-
nen yhteistyoelin, Harvinaiset-verkosto.

Taman systemoidun kirjallisuuskatsauksen aineisto muodostui seitsemasta
tutkimuksesta, jotka analysoitiin aineistolahtoista sisallonanalyysia kayttaen.
Tutkimusaineistossa osallisuutta tarkasteltiin erityisesti terveydenhuollon toi-
mintamallien ja rakenteiden kehittamisen seka laaketieteellisen tutkimuksen
konteksteissa. Katsauksen tulosten perusteella harvinaissairaiden osallisuu-
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rakenteelliset seka vuorovaikutukseen ja yhteistyokulttuuriin liittyvat elementit.

Tulokset osoittavat, etta harvinaissairaiden osallisuuden vahvistamiseen ja tu-
kemiseen tahtaavaa toimintaa tulee suunnitella, toteuttaa ja arvioida yhdessa
kaikkien osallistuvien tahojen kanssa. Katsauksen johtopaatdksina voidaan to-
deta, ettd: 1. Harvinaissairaiden osallisuuden tarve on yksildllinen ja konteks-
tisidonnainen; 2. Osallisuuden hyoédyt ovat merkittavia seka harvinaissairaan
ettd palvelujarjestelman kannalta, mutta realisoituvat koko laajuudessaan
vasta kun toimintaan on riittdva rakenteellinen tuki; 3. Osallisuuden toteutu-
mista ja siitda saatavan hyddyn laajuutta ennustavat avoin vuorovaikutus ja yh-
teistydohon kannustava ilmapiiri.
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In Finland, there are an estimated 400,000 people living with rare diseases
(PLWRD). Due to the low prevalence of these diseases, knowledge about their
impacts accumulates slowly. The lack of information slows down diagnosis and
access to treatment, as well as makes it difficult to find suitable services.
Sometimes, experiential knowledge may be the only available source of infor-
mation. However, participatory design involving PLWRD is still scarce in social
and health care services.

The purpose of this thesis was to form an overall picture of the methods that
strengthen and support the involvement of PLWRD in Nordic countries. The
aim was to increase understanding of participatory methods beneficial for both
PLWRD and the service system. The thesis was commissioned by
Harvinaiset-verkosto, the national network for social and health care associa-
tions working with rare diseases.

This systematic literature review consisted of seven studies, which were ana-
lysed using data-driven content analysis. The studies examined participation
particularly in the contexts of developing healthcare operating models and
structures, as well as medical research. Based on the results of the review,
individual, structural, and elements related to interaction and collaboration cul-
ture emerged as explanatory factors for the benefits and challenges of the par-
ticipation of PLWRD.

The results indicate that activities aimed at strengthening and supporting the
participation of PLWRD should be planned, implemented, and evaluated to-
gether with all parties involved. The conclusions of the review are that:
1. The need for involvement of PLWRD is individual and context-dependent;
2. The benefits of participation are significant for both the person with a rare
disease and the service system, but can be achieved in full extent only with
sufficient structural support for the activities; 3. The realisation of participation
and the extent of benefits obtained from it are predicted by open interaction
and a collaborative atmosphere.

Keywords: rare diseases, participation, social and health care, participatory
design
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1 JOHDANTO

Harvinaissairaudet ovat nimensa mukaisesti alhaisen esiintyvyyden sairauk-
sia. Yksittainen sairaus voi olla hyvin harvinainen, mutta harvinaissairaiden ko-
konaismaara on suuri: Suomessa harvinaissairaita on arviolta 400 000 (THL,
2022; Genetiikan ja harvinaissairauksien talo, n.d). Harvinaissairauksien vai-
kutukset niin yksilotasolla kuin laajemmin yhteiskunnallisesta nakokulmasta

ovat merkittavia.

Harvinaissairauksiin liittyva tieto- ja osaajavaje aiheuttaa diagnostista viivetta
(esim. Marwaha ym. 2022, 1, 13-14) ja hidastaa hoitoon paasya seka vaikeut-
taa soveltuvien hoitojen, palveluiden ja tukimuotojen I6ytamista (Nevalainen
ym. 2023, 2). Harvinaissairaan ohella kuormittuu koko palvelujarjestelma, kun
harvinaissairas seikkailee klinikalta toiselle, eikd kokonaisvastuuta ota oikein
mikaan taho (Walker ym. 2017, 546, 549; Tisdale ym. 2021, 11-12).

Tutkitun tiedon ohella kannattaa hyodyntaa kokemuksen kautta kertynytta tie-
toa ja ymmarrysta (Kettunen & Kasila, 2021, 112, 115). Harvinaissairauksissa
kokemustieto voi joskus olla ainoa kaytettavissa oleva, mutta silti alihyodyn-
netty tiedonlahde. Kokemustieto auttaa arvioimaan palveluiden laatua, oikea-
aikaista saatavuutta ja palvelutarjonnan alueellista yhdenvertaisuutta seka ke-

hittdmaan uusia kaytantdja. (Heikkinen ym. 2023, 2).

Tama opinnaytetyd tarkastelee systemoidun kirjallisuuskatsauksen keinoin
harvinaissairaiden osallisuutta tukevista ja vahvistavista menetelmista saatuja
kokemuksia Pohjoismaissa. Tavoitteena on tunnistaa, mitkd osallisuuden
muodot ovat hyodyksi seka harvinaissairaille etta palvelujarjestelmalle. Aihe
on ajankohtainen. Hyvinvointialueiden toimintakaytannot hakevat yha muoto-

aan ja alueiden sote-tietoperustan kehittdminen on kesken.



2 HARVINAISSAIRAUDET YHTEISKUNNALLISENA ILMIONA

Harvinaissairauksia arvioidaan esiintyvan noin 6—8 %:lla vaestdsta (esim. Ne-
valainen & Seppanen, 2023, 1). Maailman laajuisesti harvinaissairaita on arvi-
olta yli 300 miljoonaa, ja Euroopassa noin 30 miljoonaa (mm. Nguengang Wa-
kap ym. 2020, 170). Suomessa jokin harvinaissairaus hankaloittaa vahintaan
300 000:n mutta mahdollisesti jopa 450 000:n ihmisen ja heidan laheistensa
elamaa (esim. THL, 2022; Genetiikan ja harvinaissairauksien talo, n.d.; Harvi-
naiset-verkosto, n.d.). Tarkkoja lukuja ei ole saatavilla, koska harvinaissairauk-
sille ei toistaiseksi ole Suomessa olemassa yhtenaista ja kattavaa rekisterointi-

tai luokitustapaa (Wedenoja ym. 2023b, 1).

Suomessa harvinaissairauksista kaytetaan yleiseurooppalaista esiintyvyys-
maaritelmaa (EU, n.d.), jota myos Maailman terveysjarjesto WHO kayttaa. Sen
mukaan sairaus, oireyhtyma tai vamma maaritellaan harvinaiseksi, kun sairas-
tavia on korkeintaan 5:10 000. Useimmat harvinaissairaudet ovat kuitenkin
huomattavasti tatad harvinaisempia. Arviolta 85 % kaikista harvinaissairauk-
sista on esiintyvyydeltdan 1:1 000 000 tai sen alle (Nguengang Wakap ym.
2020, 4; Wedenoja ym. 2023a, 1). Useat harvinaissairaudet ovat monimuotoi-
sia pitkaaikais- tai monielinsairauksia tai -vammoja, joilla on merkittava vaiku-
tus sairastavan ja hanen lahipiirinsa arkeen (mm. Wedenoja ym. 2023a, 1-2;
Wedenoja 2023a).

2.1 Tutkimuksen lahtokohdat ja tausta

Harvinaissairauksien vaikutukset niin yksilo- ja palvelujarjestelmatasolla kuin
laajemmin yhteiskunnallisesta nakdkulmasta ovat merkittavia. Hyvinvointialu-
eet ovat yhdistaneet sosiaali- ja terveystoimen organisaatio- ja palvelutasolla
(Sote-uudistus, 2022). Siirtyma hyvinvointialueisiin on viela melko tuore ja uu-
sia, toimivia malleja etsitaan edelleen. Harvinaissairaiden yhdenvertaisuuden
toteutuminen edellyttaa paasya "samalle viivalle” palveluiden saannissa taval-

lisempia sairauksia sairastaviin nahden (Wedenoja, 2023a).



Harvinaissairaan palvelutarve ei tayty, kun tarvetta ei tunnisteta tai se ei ole
tiedossa tai soveltuvia palveluita ei yksinkertaisesti ole (Benito-Lozano ym.
2022, 7-8). Usein syyna on sairauden harvinaisuudesta johtuva tiedon puute.
[Imid koskettaa koko palvelujarjestelmaa: harvinainen on usein harvinainen

myo6s ammattilaiselle (Nevalainen ym. 2023, 3; Wedenoja ym. 2023a, 1).

Harvinaissairaat ovat tottuneet etsimaan ja jakamaan tietoa sairaudestaan ja
sen vaikutuksista seka mahdollisista hoitomuodoista (Stanarevi¢ Katavié,
2019, 342). Terveydenhoidon ja sosiaalihuollon yhdistyminen hyvinvointialu-
eilla on lisannyt tarvetta monialaiselle ja moniammatilliselle yhteistyolle, jossa
my0Os kokemustieto tunnistetaan yhtena asiantuntijuuden osa-alueena (Kettu-
nen & Kasila, 2021, 73, 113). Osallisuuden vahvistaminen voi auttaa kokonais-
kuvan muodostamista harvinaissairauksien haasteista seka naihin loytyvista

ratkaisuista.

2.2 Harvinaissairauksien kansallinen ohjelmaty®

Harvinaissairauksien haasteisiin vastaaminen edellyttaa jasenneltya, suunni-
telmallista ja tavoitteellista monialaista ja -ammatillista, organisaatio- ja sekto-
rirajat ylittdvaa ja yhdyspintoja hyddyntavaa yhteistyota. Harvinaissairauksiin
on vuoden 2024 alussa julkaistu uusi kansallinen ohjelma vuosille 2024—-2028
(Wedenoja, 2024). Talla, aiempia ohjelmia taydentavalla, jarjestyksessa jo kol-
mannella ohjelmalla tavoitellaan Suomeen pitkakestoisia, yhtenaisia raken-
teellisia ratkaisuja, joilla harvinaissairauksien yksildille ja koko palvelujarjestel-
malle tuottamia haasteita voidaan lievittaa (Jormanainen, 2023). Ohjelmakau-
den yhtena painopisteena on harvinaissairaiden osallisuuden varmistaminen
(Wedenoja, 2024, 1).

Jo ensimmaisen harvinaissairauksien kansallisen ohjelman toimenpidesuosi-
tuksen mukaisesti on yliopistosairaaloihin perustettu harvinaissairauksien yk-
sikot (Sosiaali- ja terveysministerio, 2014, 21). Nama koordinoivat harvinais-
sairauksien diagnosointia, hoitoa ja seurantaa hyvinvointialueiden muodosta-

milla yhteisty6alueilla. Toisen, vuosille 2019-2023 laaditun harvinaissairauk-



sien kansallisen ohjelman yhtena keskeisena tavoitteena on ollut lisata harvi-
naissairaiden osallisuutta ja vaikuttamismahdollisuuksia (Sosiaali- ja terveys-
ministerio, 2019, 22).

Nykyisen ohjelmakauden 2024-2028 tavoitteet on kuvattu tiiviin strategian
muodossa. Talla pyritaan luomaan yhtenaiset valtakunnalliset linjaukset harvi-
naissairauksien diagnosointiin, hoitoon ja seurantaan (Jormanainen, 2023).
Yhteistyon ytimessa on tiedon- ja osaamisen vaihto. Varsinaisia toimenpide-
ehdotuksia ohjelma ei tarjoa. Jo luonnosvaiheessa osallisuuden vahvistami-
nen esiteltiin yhtena ohjelmakauden kuudesta tavoitteesta. Sidosryhmat ovat
saaneet ohjelmaluonnoksen kommentoitavakseen ennen julkaisua. Se on
merkittavaa, silld osallisuutta tukemalla voidaan vahvistaa harvinaissairaiden

yhdenvertaisuutta muiden sairausryhmien rinnalla.

2.2.1 Kansallisten ohjelmien taustalla EU:n suositus

Euroopassa harvinaissairauksiin liittyvalla kehittamistyolla on pitkat perinteet.
Euroopan komissio on jo vuonna 2008 maarittanyt harvinaissairaudet yhdeksi
EU:n kansanterveysohjelman painopistealueeksi (Euroopan yhteisdjen komis-
sio, 2008). Harvinaissairaiden aseman kehittymista ovat vauhdittaneet Euroo-
pan neuvoston vuonna 2009 jasenvaltioilleen antama suositus kansallisista
ohjelmista (Euroopan neuvosto, 2009) seka tiedonjakoa edistavat harvinais-

sairauksien osaamiskeskusverkostot (Euroopan komissio, 2023).

EU:n yhteiselld suosituksella on haluttu yhtenaistaa harvinaissairauksien kan-
sallisia hoitokaytantoja seka luoda osaamisen jakamista edistavia rakenteita
myads jasenvaltioiden valilla. Tavoitteena on ollut harvinaissairaiden yhteiskun-
nallisen aseman ja osallisuuden vahvistaminen kansallisten ohjelmien avulla.
(Euroopan neuvosto, 2009). Maiden valilla on suuria eroja. Pohjoismaista

Suomi on ensimmaisena julkaissut jo kolmannen ohjelmansa.

Potilasjarjestoilla on ollut merkittava rooli tietoisuuden lisdamisessa harvinais-

sairaiden tilanteesta. Harvinaisyhdistysten eurooppalainen kattojarjest6 EU-



RORDIS on tehnyt pitkdjanteista vaikuttamisty6ta harvinaissairaiden aseman
parantamiseksi erityisesti Euroopan alueella, mutta myds globaalisti (Eurordis,
n.d.). Jarjestojen yhteisen vaikuttamistyon tulosta on myos YK:n yleiskokouk-
sen julkaisema virallinen paatdslauselma, jossa ensimmaista kertaa tunnus-

tettiin harvinaissairauksien erikoisasema (UN, 2021).

Harvinaissairaudet on EU:ssa jaettu 24 ryhmaan, joihin on perustettu euroop-
palaiset osaamiskeskusverkostot (European Reference Networks, ERN) pa-
rantamaan diagnosointia, hoitoa ja tutkimusta (Euroopan komissio, 2023).
ERN-verkostojen mahdollistaman virtuaalisen konsultaation avulla voidaan
auttaa etenkin sellaisia harvinaissairaita, joiden tila edellyttaa erityista asian-
tuntemuksen tai voimavarojen keskittamista. ERN-verkostojen jasenina on eri-
koisalan klinikoita Iahes 30 maasta, joista valtaosa EU:n jasenvaltioita (Euroo-
pan komissio, 2023). My6s Suomella on jasenyys kaikissa 24 osaamisverkos-

tossa (Lempainen ym. 2023, 2).

Eurooppalainen harvinaissairauksien tutkimuskonsortio Orphanet on jo yli 15
vuoden ajan koonnut ja tadydentanyt harvinaissairauksiin kohdennettua Orpha-
koodistoa, jonka avulla diagnosointia ja hoitoa voidaan tarkentaa (Orphanet,
n.d.). Vuoden 2023 loppuun mennessa koodistoa on alettu hyédyntaa 1CD-
10-luokituksen rinnalla kolmessa EU-maassa, joista Suomi on yksi. Orpha-
koodien avulla pystytaan tulevaisuudessa kokoamaan tiedolla johtamisen tu-
eksi dataa, josta voidaan johtaa yksityiskohtaista tietoa harvinaissairaiden ti-

lanteesta ja alueellisista eroavaisuuksista (Wedenoja, 2023b, 1; HUS, 2023).

2.2.2 Harvinaiskentan toimijoiden rooleista ja tehtavista

Kansallisen yhteistydn toimet ja vastuut jakautuvat usealle eri taholle. Sosiaali-
ja terveysministerio (STM) vastaa politiikkatason linjauksista ja vastuutuksista.
Terveyden ja hyvinvoinnin laitos (THL) on toiminut STM:n mandaatilla kansal-
lista yhteistyota koordinoivana tahona. Yliopistosairaaloiden harvinaissairauk-
sien yksikot puolestaan vastaavat harvinaissairauksien diagnosoinnin, hoidon

ja seurannan koordinoinnista omilla yhteisty6alueillaan. Kolmannen sektorin
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toimijoiden osana on koota kehittamistyon tueksi tietoa ja kokemuksia harvi-
naissairauksien vaikutuksista arkeen ja hyvinvointiin seka opastaa harvinais-
sairaita jakamaan ja hyodyntamaan kokemustietoaan erilaisissa yhteyksissa.
(Sosiaali- ja terveysministerio, 2019, 23). Kolmannen sektorin asiantuntijuutta

tarvitaan myds osallisuuden vahvistamisessa (Heikkinen ym. 2023, 4).

Tyonjako eri toimijoiden valilla ja kesken perustuu suurelta osin yhteiseen tah-
totilaan. Lakisaateisia velvoitteita yhteistydlle ei ole. Ainoastaan harvinaissai-
rauksien ehkaisyn, diagnosoinnin, hoidon ja kuntoutuksen koordinointi on kes-
kittmisasetuksella (Valtioneuvoston asetus erikoissairaanhoidon tydnjaosta
ja eraiden tehtavien keskittamisesta, 582/2017) maaritetty yliopistosairaaloi-
den vastuulle (Valtioneuvosto 2017). Yliopistollisten sairaaloiden toimintakay-
tannot eroavat toisistaan, ja kukin taho toteuttaa lakisaateista velvoitettaan
omien rakenteellisten ja operatiivisten toimintamalliensa mukaisesti. ERN-ver-
koston osaamiskeskukset ovat viela irrallaan muusta palvelujarjestelmasta,

niiden integrointia suunnitellaan hyvinvointialueiden toiminnan vakiintuessa.

Eduskuntaan on kesakuussa 2023 sote-jarjestdjen muodostaman Harvinaiset-
verkoston aloitteesta perustettu harvinaissairauksien yhteistyéryhma, jonka ta-
voitteena on lisata paattajien tietoisuutta harvinaissairauksista ja naiden vai-
kutuksista seka aktivoida vuoropuhelua paattajien ja asiantuntijoiden valilla
(Harvinaiset-verkosto, 2023). Tyéryhma on ensimmainen laatuaan. Harvinais-
sairaudet on mainittu myods hallitusohjelmassa 2023-2027 (Valtioneuvosto
2023, 29), mika jo osaltaan osoittaa asian painoarvon ja merkityksen tunnista-
mista. Samalla se nostaa harvinaissairaudet yhdeksi nykyhetken keskeiseksi
kehityskohteeksi, ja siten sitoo ne yha kiinteammin osaksi yhteiskunnallista
keskustelua.

2.3 Harvinaissairauksien moninaiset haasteet

Harvinaissairauden diagnostinen viive lasketaan vuosissa. Keskimaarainen
diagnosointiaika on 5 vuotta (Nevalainen & Seppanen, 2023, 2; Wedenoja ym.

2023a, 3). Monissa sairauksissa viive on kuitenkin merkittavasti suurempi,



11

jopa vuosikymmenia (mm. Marwaha ym. 2022, 1). Osalla sairauden diagnoo-
sia ei valttamatta pystyta aukottomasti varmistamaan edes koko elinaikana
(Nevalainen & Seppanen, 2023, 3). Diagnosoinnin ja hoitoon paasyn viivasty-
misen seuraukset voivat pahimmillaan olla kohtalokkaat, erityisesti, jos kyse

on etenevasta tai perinndllisesta sairaudesta (Marwaha ym. 2022, 13-14).

Harvinaisten sairauksien kirjo on laaja. Harvinaissairaus-kasite kattaa kaikki
harvinaiseksi luokitellut sairaudet, vammat, oireyhtymat ja epadmuodostumat.
Harvinaissairauksia tunnistetaan kaikilta laaketieteen erikoisaloilta ja niita
esiintyy kaiken ikaisilla. Merkittava osa on monielinsairauksia. Harvinaissai-
rauksista yli 80 % on geneettisia eli perimaan vaikuttavia. (esim. Genetiikan ja
harvinaissairauksien talo, 2023; Nguengang Wakap ym. 2020, 4) Vaikka 70 %
harvinaissairauksista voidaan tunnistaa jo lapsuusiassa, merkittava osa ilme-
nee vasta aikuisialla. Naiden lisaksi l0ydetaan myoOs tavallisten sairauksien
epatyypillisia alalajeja, jotka alhaisen esiintyvyytensa vuoksi luokitellaan har-

vinaissairauksiksi (Wedenoja ym. 2023a, 2; Nevalainen ym. 2023,1).

Harvinaissairauksissa yksilollinen vaihteluvali voi olla suuri. Jopa samaa sai-
rautta sairastavilla sairaus voi ilmeta, oireilla tai edeta hyvin erilaisin tavoin
(Nevalainen & Seppanen, 2023, 2). Useimmat harvinaissairaudet ovat pitkaai-
kaissairauksia, joilla on merkittava vaikutus hyvinvointiin ja toimintakykyyn.
Vain pieneen osaan on olemassa parantavaa hoitoa tai kohdennettua laaki-
tystd (mm. Dawkins ym. 2018, 12, ). Useimmiten hoito on oireenmukaista ja
silla pyritdan lievittdmaan sairaudesta aiheutuvia haittoja seka yllapitamaan

toimintakykya (Genetiikan ja harvinaissairauksien talo, 2023).

Erilaisia harvinaissairauksia tunnistetaan maailmalla tuhansia. Lukumaaraksi
arvioidaan eri lahteista riippuen 6 000-10 000. Useimmissa julkaisuissa arvio
on 7 000 tai sen yli. Koska harvinaissairauksille on kaytdssa useita erilaisia
maaritelmia, on esitetty lukumaara karkea arvio. Yleisesti Suomessakin ter-
veydenhuollon kaytossa oleva ICD-10-tautiluokitusjarjestelma tunnistaa vain
murto-osan harvinaissairauksista; kohdennetun diagnoosikoodin saa noin 350
harvinaissairautta (Wedenoja, 2023b; Wedenoja ym. 2023b, 1).
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2.3.1 Harvinaissairaudet yksilon nakokulmasta

Yksilon nakokulmasta harvinaissairaudessa on kyse ilmiosta, jota kukaan ei
oikein tunne ja johon kellaan ei ehka ole antaa vastauksia. Harvinaissairas voi
kokea jaavansa yksin tasapainoilemaan oman sairautensa seka siita aiheutu-
vien arjen ongelmien ja hyvinvoinnin haasteiden kanssa (Courbier & Berjon-
neau, 2017).

Diagnoosia voi joutua odottamaan vuosia. Harvinaissairauden tunnistaminen
edellyttad monasti laajoja ja moninaisia, ei-rutiininomaisia tutkimuksia. Vaarin
asetetut diagnoosit eivat ole harvinaisia. Monissa tapauksissa diagnoosi muut-
tuu tai tarkentuu tiedon lisaantyessa. Jos oikeaa diagnoosia ei ole tunnistettu,
voi hoito olla vaara, tehoton tai haitallinen. Oikean hoidon puute saattaa ai-
heuttaa sairauden pahenemisen, aaritapauksessa jopa kuoleman. (Marwaha
ym. 2022, 13)

Seka harvinaissairaat ettd heidan laheisensa pitavat hoidon ja palveluiden
puutteellista koordinointia keskeisena esteena oikea-aikaiseen hoitoon paa-
syyn (Ward ym., 2022, 18). Harvinaissairaan ja hanen laheisensa kannalta
prosessi on raskas ja uuvuttava. Monet elavat epatietoisuudessa pitkaan.
(Courbier & Berjonneau, 2017; Wedenoja, 2023a)

Harvinaissairauksien diagnosointi ja hoito, usein myds seuranta vaativat eri-
koissairaanhoitotasoista osaamista. Loikka perusterveydenhuollosta erikois-
sairaanhoitoon voi kuitenkin olla harvinaissairaalle liian pitka. Lahetteen saa-
minen edellyttda harvinaissairaalta aloitteellisuutta ja kykya kuvata sairauden-
tilaansa ja siita aiheutuvia haasteita selkeasti ja riittdvan yksityiskohtaisesti.
Kaikilla ei ole tahan osaamista eika edellytyksia. Jarjestot tarjoavat maksu-
tonta neuvontaa, ohjausta ja keskusteluapua seka vaylan vertaistukeen.
(esim. Heikkinen ym. 2023, 4). Naistd monet harvinaissairaat kokevat saa-

vansa apua omaan tilanteeseensa ja tukea asioidensa eteenpain viemiseen.
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2.3.2 Harvinaissairaudet palvelujarjestelman nakokulmasta

Harvinaissairauksista useat ovat monimuotoisia ja vaikuttavat useaan kehon
osaan, jolloin myds hoito monissa tapauksissa jakautuu usealle eri erikois-
alalle. Palvelujarjestelmalle sairauksien harvinaisuudesta juontuvat ongelmat
nayttaytyvat esimerkiksi harvinaissairaan moninaisina palvelutarpeina, joihin
tavallisiin sairauksiin luoduilla toimintamalleilla ja -rakenteilla ei pystyta riitta-
vasti vastaamaan. Syyna tilanteeseen on pitkalti harvinaissairauksien diagno-
sointiin, hoitoon ja seurantaan tarvittavan tietopohjan kapeus seka palvelura-
kenteiden siilomainen lokerointi, johon harvinaissairas ei mahdu (Nevalainen
& Seppanen, 2023, 3; Wedenoja, 2023a).

Sote-palvelujarjestelman tiukkarajaiset, eriytyneet rakenteet voivat hidastaa
tiedon ja osaamisen jakamista. Tama aiheuttaa palvelujen yhteensovittami-
selle suuria haasteita, mika hankaloittaa erityisesti paljon palveluja tarvitsevien
arkea (Linnanmaki, 2017). llmiota, jossa asiakas ja palvelu eivat riittavalla ta-
valla kohtaa toisiaan, kutsutaan hairiokysynnaksi (failure demand). Seddon
(2003, 11-12) maarittelee hairiokysynnan johtuvan tilanteesta, jossa asiak-
kaan tarpeisiin ei pystyta lainkaan vastaamaan tai niihin ei onnistuta tuotta-
maan asiakkaan kannalta tyydyttavaa palvelua. [lmié on yleinen kautta sote-
alan (Hyytiala, 2021).

Hyytialan ja Kekomaen (2017) mukaan hairiokysynta on seurausta Kkyvytto-
myydesta vastata yksilon palvelutarpeeseen oikea-aikaisesti ja tarpeen mu-
kaisesti. Mustonen (2021) ja Kosola (2020) painottavat, etta oleellista on ym-
martaa vian olevan rakenteellinen, ei yksiloista tai heidan tarpeistaan johtuva.
My0s harvinaissairauksista palvelujarjestelmalle syntyvat kustannukset aiheu-
tuvat pitkalti yhteistyorakenteiden kehittymattomyydesta (esim. Nevalainen &

Seppanen, 2023, 3). Lisahaastetta tuottavat alueelliset eroavaisuudet.

YhteistyOalueilla diagnosointia, hoitoa ja seurantaa koordinoivien yliopistosai-
raaloiden harvinaissairauksien yksikoiden resurssit ovat niukat. Vaikka EU-
maiden valille luodut osaamiskeskusverkostot mahdollistavat periaatteessa

rajat ylittavan konsultaatioon ja osaamisen jakamisen, on naiden jarjestelmal-
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linen hydédyntaminen osoittautunut toistaiseksi hankalaksi. Yksi EU:n osaamis-
keskusverkostolle maarittelemista jasenyyskriteereista on potilasjarjestojen ja
harvinaissairaiden osallistaminen toimintaan ja sen suunnitteluun (Euroopan
komissio, 2014; Kaariainen, 2018, 4). Kaytanndssa osallisuus on viela jaanyt

satunnaiseksi, eika siihen ole luotu vakiintuneita, yhtenaisia kaytantoja.

2.3.3 Harvinaissairaudet yhteiskunnan nakokulmasta

Koko yhteiskunnan tasolla harvinaissairaus nayttaytyy vaikeasti hahmotetta-
vana ja monitarpeisena. Tunnistamaton, hoitamaton tai muutoin heikosti ym-
marretty harvinaissairaus tuottaa palvelujarjestelmalle ja koko yhteiskunnalle
merkittavia ylimaaraisia kustannuksia (Walker ym. 2017, 549-550; Tisdale ym.
2021, 20).

Wedenoja (2023a) arvioi harvinaissairauksista johtuvien kustannusten olevan
erikoissairaanhoidossa nykyisin 10-15 %, minka liséksi tulevat epasuorat,
usein moninkertaiset kustannukset. Vastaavia lukuja esitetdan kansainvali-
sissa tutkimuksissa (esim. Navarrete-Opazo ym. 2021, 2194-2196; Walker ym.
2017, 550-551; Tisdale ym. 2021, 10-11; Dawkins ym. 2018, 10). Syyna
korkeisiin kustannuksiin eivat ole sairauksien hoito- tai ladkekulut vaan
diagnosointiprosessiin liittyvad epavarmuus ja hitaus sekd asianmukaisten
hoitojen puuttuminen tai viive naiden piiriin padsemisessa (Nevalainen &
Seppanen, 2023, 3).

Sosiaalityd ja -palvelut korostuvat harvinaissairaan arjessa, johon usein tarvi-
taan yksilOllisesti suunniteltua tukea. Tuen tarve voi nayttaytya samankin sai-
rauden kohdalla hyvin erilaisena. (Genetiikan ja harvinaissairauksien talo,
2023). Tarpeeseen vaikuttavat esimerkiksi sairauden vaihe ja sen hoitomah-
dollisuudet seka elamantilanne. Tukea ja palveluita tulee olla saatavilla,

vaikka diagnoosi ei olisi viela varmistunut.

Edella kuvatun ohella harvinaissairaiden kohtaamattomuus voi nayttaytya

my0s erilaisina sekundaarisina ilmidina. Harvinaissairauden vaikutukset ovat
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merkittavia ja ulottuvat koko perheeseen ja lahipiiriin. Harvinaissairaus voi
vieda sairastavan tyokyvyn ja sen myota heikentaa perheen taloudellista tilan-
netta tai johtaa harvinaissairasta hoitavan laheisen uupumiseen ja koko per-
heen mielen hyvinvoinnin haasteisiin (Courbier & Berjonneau, 2017; Eurordis,
2023). Oleellista olisi kyeta tarkastelemaan harvinaissairaan yksildllista
tilannetta ja mitoittamaan tuki elamankaaren ja muuttuvien tarpeiden
mukaisesti. Nyky-yhteiskunnan tukiverkko jaa harvinaissairaalle paikoin liian

harvaksi, jolloin riski valiinputoamiselle kasvaa.

Yleisesti kaytossa oleva harvinaissairaus-kasite saattaa myos johtaa harhaan:
harvinaissairaat saatetaan yksittaisen sairauden harvinaisuuden vuoksi miel-
taa yhteiskunnan kannalta vahamerkityksisena ja lukumaaraisesti pienena ih-

misryhmana (Lempainen ym. 2023, 1).

2.4 Kokemustiedon merkitys harvinaissairauksissa

Todellista kasitystd harvinaissairauden aiheuttamista haasteista on vaikea
muodostaa ilman riittavaa ja vertailukelpoista tietoa. Kun tutkittua tietoa ei ole
kaytettavissa, kannattaa ottaa kokemustieto avuksi (Kettunen & Kasila, 2021,
115). Sairauden myd6ta ihmisille kertyy kokemusperaista tietoa, joka hyodyttaa
myOs heitda hoitavia ammattilaisia ja koko palvelujariestelmaa (Kokemus-

toimintaverkosto, n.d.).

Kokemustieto voi pohjautua esimerkiksi kokemukseen omasta tai laheisen
harvinaisesta sairaudesta seka tahan liittyvien palveluiden kaytdsta ja palve-
lujarjestelman asiakkuudesta. Harvinaisuuden kohdalla kyse on myds laajem-
min sairauteen liittyvasta tiedosta: Kaaridisen (2018, 3) mukaan harvinaissai-
raista kehittyy usein sairautensa erinomaisia asiantuntijoita, joita ammattilai-

sen kannattaa kuunnella tarkkaan.

Sokra-hanke (Hirschovits-Gerz, 2018, 247) tarkastelee kokemustiedon hyo-
dyntamista osallisuuden vahvistamisessa muun muassa asiakasosallisuuden

ja yhteiskehittajyyden nakokulmista. Osallisuuden toteutumisen kannalta yh-
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teista naille on kokemustietoon perustuvan osaamisen jarjestelmallinen hyo-
dyntadminen palvelujen kehittdmisessa. Myos Yoon ym. (2023, 11) esittavat
ratkaisuna harvinaissairaiden palvelutarpeeseen vastaamiseksi nykyista mo-
nindkokulmaisempaa ja laajempaa yhteistyota, jonka keskidssa on harvinais-

sairaan elamanlaatu.

Juuri nyt, kun hyvinvointialueilla etsitdan resurssitehokkaita toimintakaytan-
teitd ja vakiinnutetaan sosiaali- ja terveydenhuollon integraatiota on tarkea
pohtia, kuinka harvinaissairaat litetaan tahan dialogiin ja kehitystyohon. Koke-
mustiedon avulla voidaan muun muassa kehittaa uusia toimintoja ja arvioida
palveluiden laatua, oikea-aikaisuutta seka palvelutarjonnan alueellista yhden-
vertaisuutta. (Heikkinen ym. 2023, 3, 4).
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3 OSALLISUUS

Osallisuus on olennainen osa demokraattista yhteiskuntaa, ja oikeudesta osal-
lisuuteen saadetaan monissa laeissa. Lait turvaavat osallisuutta muun muassa
velvoittein seka tarjoamalla erilaisia valineitd osallisuuden vahvistamiseen.
Lainsdadanndssa oikeutta osallisuuteen kuvataan usein mahdollisuutena
osallistua, jota maaritelladan muun muassa kansalaisen, kuntalaisen, asuk-
kaan, asiakkaan ja potilaan nakdkulmista (Perustuslaki, 731/1999; Kuntalaki,
410/2015; Sosiaalihuoltolaki, 1301/2014; Laki sosiaalihuollon asiakkaan ase-
masta ja oikeuksista, 812/2000; Laki potilaan asemasta ja oikeuksista,
758/1992).

Yhdenvertaisuus ja syrjimattomyys ovat suomalaisen hyvinvointiyhteiskunnan
perustavia arvoja. Perustuslain pykalat 2§ ja 14§ turvaavat yksilon oikeutta
osallistua ja vaikuttaa yhteiskunnan ja elinymparistonsa kehittamiseen seka
velvoittavat edistamaan yksilon mahdollisuuksia osallistua yhteiskunnalliseen
toimintaan ja vaikuttaa hanta itsedan koskevaan paatoksentekoon (Perustus-
laki, 731/1999). Kuntalain pykalassa 22§ saadetaan asukkaiden ja palveluiden
kayttajien oikeudesta osallistua ja vaikuttaa kunnan toimintaan seka velvoite-
taan kuntaa yllapitamaan lakisaateisten neuvostojen lisaksi kuntalaisten mo-
nipuolisia ja vaikuttavia osallistumismahdollisuuksia. (Kuntalaki, 410/2015).

Paatdsvalta osallisuustoimien kaytannon toteutusmuodoista jatetaan kunnalle.

Sosiaalihuoltolaki edellyttaa yleisesti rakenteellista sosiaality6ta eli tiedolla vai-
kuttamista yhteiskunnallisten muutosten edistamiseksi. Asiakaskeskeisyys on
rakenteellisen sosiaalityon Iahtokohta. (Sosiaalihuoltolaki, (1301/2014). Asiak-
kaan ja palveluiden kayttajan oikeudesta osallisuuteen ja omiin palveluihinsa
vaikuttamisesta sdadetdan myds sosiaalihuollon asiakaslaissa (Laki sosiaali-
huollon asiakkaan asemasta ja oikeuksista, 812/2000) seka potilaslaissa (Laki
potilaan asemasta ja oikeuksista, 758/1992). Molemmat korostavat asiakkaan
osallistumismahdollisuutta lapi palveluprosessin seka oikeutta tulla kuulluksi

itsemaaraamisoikeutta kunnioittaen.
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Osallisuudesta on Suomessa puhuttu jo varsin pitkdan, nykymuodossaan ai-
nakin parisenkymmenta vuotta. Tana aikana osallisuutta lisaavia toimia on ak-
tiivisesti pyritty edistamaan niin hallitusohjelmissa kuin erilaisia kehittamis-
hankkeissa. MyOs sote-uudistuksen yhtena sisaankirjoitettuna tausta-ajatuk-
sena on ollut lisata asiakkaiden osallistumis- ja vaikuttamismahdollisuuksia:
"Hyvinvointialueilla toimintarakenteita ja -tapoja luodaan ihmislahtoisten palve-
lukokonaisuuksien aikaansaamiseksi” (Sote-uudistus, 2022). Osallisuutta on-
kin jo pitkdan pidetty sote-palvelujen resurssitehokkaan kehittamisen yhtena

avaimena (mm. Sitra, 2010, 24).

Kansainvalisesti on melko yhtenainen kasitys, kansallisten sote-jarjestelmien
eroista riippumatta, etta yhteiskehittaminen on valttamatonta harvinaissairauk-
siin liittyvien haasteiden ratkaisemiseksi (Ward ym., 2022,18). Todellisuu-
dessa asiakkaan aani kuuluu sosiaali- ja terveyspalveluissa kuitenkin edelleen
varsin heikosti (Kivinen ym. 2020, 268) ja yhteiskehittamisaikeet tyrehtyvat
usein rakenteellisiin esteisiin (Levasluoto, 2023, mm. 21, 25, 31). Osallisuu-
dessa onkin ennen kaikkea kyse toimintatavoista ja -kulttuurista: palvelujarjes-
telman ja yhteiskuntarakenteiden tulee ohjata ja tukea osallisuutta vahvistaviin

toimiin.

3.1 Osallisuus ilmiona

lImiéna osallisuus on moniulotteinen ja sita voidaan tarkastella useilla eri ta-
soilla ja useista eri nakokulmista. Terveyden ja hyvinvoinnin laitoksen Osalli-
suuden edistdjan oppaassa osallisuutta maaritelldadn muun muassa kuule-
miseksi ja kuulluksi tulemiseksi (THL, 2023, 17). Kokemus osallisuudesta vai-
kuttaa ihmisen kasitykseen omasta kyvykkyydestaan ja voimavaroistaan toi-
mijana (THL, 2023, 17, 19). Mahdollisuus vaikuttaa elamansa kulkuun ja yh-
teisiin asioihin siis ruokkii ihmisen kokemusta omasta itsestaan merkitykselli-

sena osana laajempaa kokonaisuutta.

Esimerkiksi Sarkela-Kukko (2014, 34) pohtii kasitteiden osallisuus, osallistu-

minen ja osallistaminen sisalto- ja nakdkulmaeroja. Hanen mukaansa osalli-
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suus kasittelee yksilotasolta lahtevaa vaikuttamisen ja mukana olemisen tar-
vetta. Osallistuminen puolestaan pitaa sisallaan viitteen velvoitteesta; tulee
tehda jotakin, mika yleensa on ulkoisista I&ahtékohdista peraisin. Osallistami-
sen lahtokohtana on tarve, joka lahtee paasaantodisesti muusta kuin henkilon
omasta aloitteesta. Kaikki edella mainitut kytkeytyvat toisiinsa, mutta nakokul-

mat ovat erilaiset.

Isola ym. (2017, 23-24) jaottelevat osallisuuden seka sita edistavat toimet so-
siaali-, kayttaytymis- ja terveystieteelliseen tutkimukseen perustuen kolmeen
osa-alueeseen: 1) osallisuus omassa elamassa, 2) osallisuus yhteisdissa ja
vaikuttamisen prosesseissa, ja 3) osallisuus yhteisesta hyvasta (Kuvio 1). Kun-
talaisen nakokulmasta osallisuutta puolestaan tarkastellaan neljan, osallisuu-
den toteutumisen syvyytta tai kokonaisvaltaisuutta maarittelevan ulottuvuuden
kautta: tieto-osallisuus, suunnitteluosallisuus, paatoksenteko-osallisuus ja toi-
mintaosallisuus (Kuntaliitto, 2022). Osallisuuden toteutuminen riippuu siita,

kuinka hyvin edella mainitut osa-alueet tulevat katetuiksi.

Osallisu Osallisuus omassa

~ yhteisesta hw elamassa

* Mahdollisuus yhdess3 * Mahdollisuus el&3
tekemiseen; mahdollisuus omannikdistd elamai; voi
paiistd nauttimaan itse maaritelld, mihin
yhteisests hyvistd ja toimintaan tai palveluun
osallistua yhteisen hyvan osallistuu ja missa
tuottamiseen ja laajuudessa.
jakamiseen.

Osallisuus yhteisoissa ja
vaikuttamisen prosesseissa

* Mahdollisuus kuulua itselle tirkeisiin
ryhmiin ja yhteistihin seki vaikuttaa
itselleen tarkeisiin asioihin; tuki
vaikuttamiseen.

Kuvio 1. Osallisuuden kolme osa-aluetta (THL, 2023)
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Osallisuuden edistajan opas (THL, 2023, 24) kuvaa osallisuudella omassa ela-
massa eli ns. osallisuuden ensimmaisella osa-alueella sita, etta ihminen voi
elaa valitsemaansa, omannakoista elamaa seka maaritella itse, mihin toimin-
taan haluaa osallistua ja missa laajuudessa. Harvinaissairaiden kohdalla osal-
lisuuden mahdollisuuksia voi kuitenkin rajata myos harvinaissairaudesta ai-

heutuva tuen tarve.

Osallisuuden toinen osa-alue pitaa sisallaan mahdollisuuden kuulua itselleen
tarkeisiin yhteisoihin ja vaikuttaa niissa itselleen tarkeisiin asioihin (THL, 2023,
24-25). Edellytyksena talle voidaan pitaa riittdvaa tukea vaikuttamiseen ja toi-
mivien kaytantojen kayttoonottoa palvelujen yhteiseen kehittdamiseen. Tois-
taiseksi harvinaissairaille on ollut rajatusti tilaisuuksia todelliseen vaikuttami-
seen ja yhteiskehittamiseen. Harvinaissairaiden vaikuttamisvaylia ovat paa-
saantoisesti yliopistosairaaloiden harvinaissairauksien yksikoiden yhteyteen
perustetut asiakasraadit ja muut vastaavat elimet, joiden toiminnalle asetetut
tavoitteet ja toimintakaytannot sekd mandaatit vaihtelevat organisaatioittain

(Sosiaali- ja terveysministerio, 2019, 32-34).

Kolmas osallisuuden osa-alue kohdentuu yhteiseen hyvaan, sen tuottamiseen
ja jakamiseen yhdessa muiden kanssa (THL, 2023, 24-25). Harvinaissairaiden
osalta yhteisen hyvan maaritteleminen tassa yhteydessa on haastavaa, silla
osalle harvinaissairaista harvinaisuus ei ehka ole yhteisen hyvan tuottamisen
ensisijainen viitekehys. Yhteisen hyvan osallisuuden kokemuksen voitaneen
kuitenkin suuren osan kohdalla ajatella toteutuvan ainakin jossain maarin eri-
tyisesti kolmannen sektorin toiminnassa, mahdollisesti osin myos neljannen

sektorin valityksella.

Pohjimmiltaan osallisuudessa on kyse toimivasta, aidosti kahdensuuntaisesta
vuorovaikutuksesta. Osallisuuden toteutumiseen tarvitaan laajempia toimia,
joilla pyritaan luomaan tilanteita ja mahdollisuuksia vuorovaikutukselle ja yh-
teiselle toiminnalle ja sita kautta vahvistamaan osalliseksi paasemisen koke-
musta. Erityistd huomiota tulee kiinnittda sellaisiin henkildihin, joiden osalli-
suutta rajoittavat esimerkiksi palvelujarjestelmaan kankeus tai kyvyttémyys
vastata heidan tarpeisiinsa. (THL, 2023, 14-15.)
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Osallisuutta voidaan tarkastella useiden erilaisten teorioiden kautta. Vaikka
osallisuuden kokemuksella on monissa tutkimuksissa havaittu olevan merkit-
tavaa vaikutusta yksilon hyvinvointiin, toimintakykyyn ja elamanlaatuun, on
osallisuuden kokemuksen mittaaminen hankalaa. Oleellista on arvioida osalli-
suuden toteutumista suhteessa kulloinkin kyseessa olevaan palveluun ja yksi-

I6n henkilokohtaiseen tilanteeseen soveltuvalla tavalla (THL, 2023, 14-15).

Osallisuutta on tutkittu etenkin ns. haavoittuvassa asemassa olevien henkildi-
den kohdalla, erityisesti koyhyyden ja syrjaytymisen konteksteissa. Tepa-ter-
mipankki maarittelee haavoittuvassa asemassa olevan vaestoryhman sel-
laiseksi, "jolla oman vaikutusvaltansa ulkopuolella olevista tekijoista johtuen ei
ole samoja mahdollisuuksia kuin muilla vaestoryhmilla, ja jolla tasta syysta on
riski joutua eriarvoiseen asemaan” (Sanastokeskus, n.d.a). Edella mainittuun
nojaten harvinaissairaat voitaneen mieltad samankaltaisessa asemassa ole-

vina suhteessa sote-palveluihin seka niiden kehittdmiseen osallistamisessa.

Osallistumisen tarve lahtee viimekadessa yksildista; motivaatio syntyy ihmisen
henkilokohtaisista lahtokohdista (Deci & Ryan, 2002, 247-249). Edella kuvatut
elementit maarittavat kuitenkin osallisuuden toteutumista. Vaikka halu olla
osallinen lahtee yksilosta, edellyttaa osalliseksi paaseminen lisaksi yhteiskun-
nan suunnalta aitoa mahdollisuutta osallisuuteen eli osallisuustoimia tukevaa
tahtotilaa, toimivia menetelmia seka yhteisty6ta ja -kehittamista tukevaa ra-
kenteellista valmiutta. Levasluodon (2023, 54-55, 60) mukaan ongelmia syn-
tyy, jos kehittdmisen kohde valitaan aihepiirista, johon asiakkailla ei ole kyvyk-
kyyksia, eikd ammattilaisilla ole riittavasti resursseja tukea asiakkaita yhteis-
kehittamisessa.

3.2 Osallisuuden kasitteista

Osallisuuteen, osallistumiseen ja osallistamiseen liittyy moninaisia kasitteita,
joiden avulla voidaan arvioida seka toimintaan osallistumisen tasoa, kaytetty-

jen menetelmien toimivuutta ettd osallisuuden yksildlle tuottamaa tunnetta
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merkityksellisyydesta ja omien toimien vaikuttavuudesta. Taman kirjallisuus-
katsauksen kohdalla pidan harvinaissairaiden kannalta osallisuuden (parti-
cipation) lisaksi keskeisimpina kasitteina toimijuutta (agency, human agency)
seka sen myota rakentuvaa kokemusta minapystyvyydesta (self-efficacy) ja

voimaantumista (empowerment).

Osallisuuden merkitysta voidaan tarkastella esimerkiksi Decin ja Ryanin
(2002) itseohjautuvuusteorian (Self-Determination Theory) kautta. Heidan na-
kemyksensa mukaan ihmisen motivaatio perustuu kolmeen psykologiseen pe-
rustarpeeseen: omaehtoisuuteen (autonomy), kyvykkyyteen (competence) ja
yhteisollisyyteen (relatedness). ltseohjautuvuusteoria pyrkii selittamaan itse-
ohjautuvuutta edistavia ja hidastavia tekijoitd seka kuvaamaan ulkoisten ele-
menttien vaikutusta naihin. (Deci & Ryan, 2002, 13-14, 27). Osallisuus edellyt-
taa toimijuutta, jonka toteutuminen puolestaan edellyttaa tukea sellaiseen toi-
mintaan osallistumiseen, joka tukee minapystyvyyden kokemusta. Motivaation
syntymiseen ja yllapitdmiseen tarvitaan kykyjen mukaan mitoitettua toimintaa,
jota saa tehda kannustavassa ja innostavassa yhteisossa sen tuottavana ja
arvostettuna jasenena (Deci & Ryan, 2002, 247-249).

Tieteen termipankki (n.d.a) maarittelee toimijuuden “kyvyksi ja mahdollisuu-
deksi tarkoitukselliseen, itsenaiseen toimintaan tai siita pitaytymiseen”. Laake-
tieteellisessa kontekstissa toimijuuden tuomaa voimaantumista kuvataan
usein tilanteena, jossa paatosvalta ja omistajuus omaan itseen ja henkildkoh-
taiseen elamaan sairaudesta tai sen tilasta riippumatta on henkildlla itsellaan
(esim. Tuorila, 2013, 2). Minapystyvyydella puolestaan tarkoitetaan yksilon
kasitysta omista mahdollisuuksistaan vaikuttaa teoillaan ja valinnoillaan
omaan elamaansa ja itselleen merkityksellisiin asioihin (Bandura & Wessels,
1994, 4). Voimaantumisen edellytyksena voidaankin pitaa riittavaa tietoa seka

kykya tulkita tata.

Edelld mainittujen osallisuuteen liittyvien kasitteiden rinnalla on syyta tarkas-
tella myo6s yhteiskehittdmisen (co-creation, co-design) kasitetta (Sanastokes-
kus, n.d.b). Yhteiskehittamisella tarkoitetaan prosessimaisesti etenevaa tyos-

kentelymenetelmaa, jossa asiakkaat ovat tasavertaisina mukana kehitta-
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massa uusia kaytantdja ja toimintamalleja (Harra ym. 2012, 4,9). Tavoitteena
on luoda kasiteltavista asioista yhteista kasitysta, jonka rakennusaineena toi-
mii osallistujien yhteen tuotu, mahdollisimman monipuolinen tieto. Jalonen
(2019, 308) kuvaa yhteiskehittamista palveluntarjoajien ja -kayttajien ohjat-
tuna vuorovaikutusprosessina, jota ei koskaan voida taysin kontrolloida. Juuri
siksi yhteiskehittamisen tuloksena voidaan |0ytaa jotain aidosti uutta ja enna-

koimatonta.

Kauppisen ja Luojuksen (2022, 21) mukaan terveydenhuollossa ei menetel-
maa osata viela juurikaan hyodyntaa. Kuitenkin juuri sote-palvelujarjestelmien
monimutkaisiin ongelmiin voi yhteiskehittaminen, jossa palvelun kayttajat osal-
listuvat palveluiden kehittamiseen, tuoda kaivattuja vastauksia (Keskitalo &
Vuokila-Oikkonen, 2021, 3). Yhteiskehittamisessa kaikkien asiantuntijuus on
yhta arvokasta riippumatta siita, pohjaako se tutkittuun vai kokemukselliseen
tietoon (Aaltonen ym. 2016). Palvelujarjestelmatasolla yhteiskehittamisesta
voidaan kayttaa myds kasitetta osallistava suunnittelu (participatory design),
jolla viitataan erityisesti prosessien ja organisaatioiden suunnittelutydhén (Sa-

nastokeskus, n.d.c).

3.3 Osallisuuden haasteet, hyddyt ja esteet

Kokemustiedon hyddyntamista seka kokemusasiantuntijoiden osallisuutta
sote-palveluissa vaitdskirjassaan tarkastellut Jones (2021, 35, 82, 102, 111,
114, 117) tunnisti toiminnassa mahdollisuuksien lisaksi toteutumisen esteita.
Yhtena haasteena hanen mukaansa oli se, ettd kokemusasiantuntijoiden, jotka
lahtokohtaisesti ovat vapaaehtoispohjalta toimivia maallikoita, odotettiin jaka-
van sote-alan ammattilaisten tietotaidot ja nakemykset; heilta edellytettiin esi-
merkiksi palvelujarjestelman tuntemusta ja ammattiterminologian hallintaa
seka kykya sopeutua tai sopeuttaa omaa toimintaansa ja ajattelutapaansa

terveydenhuolto-organisaatioiden toimintakulttuuriin.

Samoilla linjoilla oli Pernaa (2020, 32, 58, 141), joka kuvasi suomalaisen hy-

vinvointipalvelujen paatoksenteon olevan vasta alkumetreilld osallisuuteen
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paasemisessa, ja arvioi, ettei osallisuuden vahvistumiseen liittyviin ristiriitoihin
ole l0ydettavissa yksinkertaisia tai perinteisiksi miellettyja ratkaisumalleja.
Mahdollisuus antaa palautetta tai tulla kuulluksi on tarkeaa, muttei yksinaan

viela riitd takaamaan todellista osallisuutta.

Aito asiakasosallisuus seka yhteiskehittaminen lahtevat asiakaslahtoisesta
ajattelusta, jossa kestavia ratkaisuja haetaan asiakkaiden ja ammattihenkilds-
ton nakodkulmia vuorovaikutteisesti yhdistden (mm. Levasluoto, 2023,130, 164;
Aaltonen ym. 2016). Levasluoto nimeaa yhdeksi kehityskohteeksi sote-alan
ammattilaisten roolit ja johtamisen tavan; naita muotoilemalla voitaisiin 10ytaa
uudenlaisia tapoja julkisten palveluiden arviointiin ja kehittamiseen (Levas-
luoto, 2023, 61-63). Ymmarrys erilaisista palvelumuotoilun tydkaluista ja koke-
mus naiden kaytoésta on eduksi. (THL, 2023, 17-19). Ei riita, etta palvelu tai
toiminta on olemassa; siita on myos jaettava tietoa ja sen aareen tulee paasta
vaivattomasti (THL, 2023, 19).

Sote-alan arki on kiireista, mika voi lisata ammattilaisten varauksellista suh-
tautumista osallisuustoimiin ja yhteiskehittamiseen. Haasteena voi olla myos
se, ettei osallisuustydhon osoiteta riittdvaa resurssia (Levasluoto, 2023,
141).Paatokset tehdaan usein toisaalla kuin arkityd. Jos paattgjilla ei ole kasi-
tysta asiakasvuorovaikutuksen myota kertyvan kokemustiedon hyodyista, jaa
osallisuus helposti naennaiseksi (Linnanmaki, 2017; Jones 2021, 74, 92-93).
Osallisuutta vahvistavien kaytantojen lisaksi tarvitaan naita tukevia rakenteel-

lisia, jarjestelmatason ratkaisuja (Levasluoto, 2023, 61, 74; Linnanmaki, 2017).

3.4 Harvinaissairaiden osallisuuden erityispiirteet

Harvinaissairaiden, kuten muidenkin asiakasryhmien palveluja tulee kehittaa
kayttajalahtoisesti. Harvinaissairauksissa korostuu tarve moniammatilliseen
yhteistyohon, jossa kokemustietoa hyddynnetdan yhtena asiantuntijuuden
osa-alueena. Nykyiselldaan harvinaissairaiden osallisuuden mahdollisuudet
ovat vahaisia tai satunnaisia (ei rakenteissa) ja naiden toteutuminen on viela

melko jasentymatdnta (ei vakiintuneita malleja) ja toimenpiteiden johtaminen
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henkiloriippuvaista. Kaytossa olevat osallistamistoimet eivat ole keskenaan
vertailukelpoisia, joten naista saatujen kokemusten perusteella ei voida vetaa

kovin pitkalle menevia johtopaatoksia.

Kansallisessa ohjelmassa 2019-2023 osallisuutta on tarkasteltu harvinaissai-
raan voimaannuttamisen nakokulmasta. Lahtokohtana nahdaan yhteiskunnal-
lisen paatoksenteon sosiaali- ja terveyspoliittiset ratkaisut, jotka pohjaavat mo-
nialaiseen, kokemustietoa hydédyntavaan vuorovaikutukseen ja naiden varaan
rakentuvaan tietopohjaan. Sote-palveluissa harvinaissairaan osallisuus miel-
letaan lapileikkaavana kokonaisuutena, joka kattaa suunnittelun, toteuttami-
sen, arvioinnin ja kehittamisen. (STM, 2019, 29)

Linnanmaen (2017) mukaan "monet laakarit kavahtavat puhetta potilaan otta-
misesta tasaveroiseksi kumppaniksi tilanteessa, jossa tama selkeasti tarvitsee
ammattilaisen asiantuntemusta parantuakseen sairaudestaan.” Harvinaissai-
rauksien kohdalla oletusasetelma potilas-asiantuntija-rooleista on kuitenkin
lahtokohtaisesti toinen; asiantuntemusta seka epatietoisuutta saattaa l6ytya
yhtalailla molemmin puolin vastaanottopoytaa. Harvinaissairauksien luonne hi-
dastaa kokemuksen ja tiedon kertymista myds ammattilaiselle (Nevalainen
ym. 2023, 4). Onkin mahdollista, etta harvinaissairaiden osallisuus mielletaan

merkittavana juuri tiedon kerryttamisen nakokulmasta.



26

4 TUTKIMUKSEN TARKOITUS JA TUTKIMUSKYSYMYKSET

Opinnaytetyoni tarkoituksena on systemoidun kirjallisuuskatsauksen keinoin
muodostaa kokonaiskuvaa harvinaissairaiden osallisuutta vahvistavista ja tu-
kevista menetelmista saaduista kokemuksista Pohjoismaissa. Tavoitteena on
taustoittaa ymmarrysta, mitka osallisuuden muodot ovat sellaisia, jotka ovat

hyodyksi niin harvinaissairaille kuin palvelujarjestelmalle.

Tyon tilaajana toimii valtakunnallinen, harvinaistyota tekevien sosiaali- ja ter-
veysalan jarjestdjen muodostama Harvinaiset-verkosto, jonka toiminta koh-
dentuu harvinaissairaiden yhdenvertaisuuden ja yhteiskunnallisen aseman pa-
rantamiseen. Verkoston vaikuttamistoiminnan keskiossa on harvinaissairaiden
ja heidan laheistensa kokemustiedon seka jarjestoihin kertyneen ammatillisen
harvinaistiedon kokoaminen ja valittaminen yhteiskunnalliseen keskusteluun

palvelujarjestelman kehittdmiseksi. (Harvinaiset-verkosto, n.d.)
Opinnaytetyosta saatavien tulosten ja naiden pohjalta tekemieni havaintojen
toivon hyodyttavan yleisesti harvinaissairaiden osallisuuden edistémistoimissa
ja naita tukevien rakenteiden kehittamisessa.

Tydlle asetetun tavoitteen perusteella tutkimuskysymyksiksi muodostuivat:

1. Millaisissa yhteyksissa harvinaissairaiden osallisuutta tai osallisuuden
toteutumista on tarkasteltu?

2. Millaisia harvinaissairaiden osallistamiseen liittyvia hyotyja ja/tai haas-

teita on tunnistettu?

3. Millaisia osallisuutta vahvistavia tai tukevia menetelmia harvinaissairai-

den kanssa on hyddynnetty?
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5 TUTKIMUSMENETELMA

Systemaattinen kirjallisuuskatsaus pyrkii tuottamaan johdonmukaisesti tietoa
ja tutkimusta rajatusta aihealueesta. Tutkimusmenetelmana Kkirjallisuuskat-
saus mahdollistaa asiantuntemuksen syventamisen ja laajentamisen seka aut-
taa tunnistamaan mahdollista lisatutkimustarvetta (Vilkka, 2023, Tutkimuskoh-
teena tutkimukset). Menetelman luonteeseen kuuluu, ettéd katsaus noudattaa
jarjestelmallisesti etenevaa, ennalta maariteltya menettelya, joka raportoidaan

vaihe vaiheelta (Vilkka 2023, Kurinalaisuus, kriittisyys ja systemaattisuus).

Systemaattisessa kirjallisuuskatsauksessa tutkimustyon tulee perustua tark-
kaan maariteltyihin ja jarjestelmallisiin menettelytapoihin, joiden yksityiskoh-
taista kuvausta noudattamalla saadut tulokset on mahdollista toisintaa. Aineis-
ton keruu- ja kasittelyvaiheisiin liittyvien toimien systemaattinen dokumentointi
seka aineistohaun tarkka taulukointi ovat toisintamisen edellytys (Aineistonhal-
linnan kasikirja, n.d.). Katsauksessa tavoitellaan mahdollisimman puoluee-
tonta, yleistettavaa ja luotettavaa tutkimuskoontia. Tutkiva, kriittinen ote ja
tarkka raportointi eli prosessin lapinakyvyys, vahvistavat katsauksen luotetta-
vuutta. (Vilkka, 2023, Systemaattinen kirjallisuuskatsaus.) Kaikki edella esite-

tyt patevat myos systemoituun kirjallisuuskatsaukseen.

Systemaattinen kirjallisuuskatsaus pyrkii I6ytamaan vastausta tarkasti maari-
teltyyn tutkimuskysymykseen, jonka tavoitteena on tuottaa uutta tai tarkennet-
tua tietoa aiemmin tehtyjen tutkimusten tuloksia yhteen kooten (Salminen,
2011, 9-11). Kaytin tutkimuskysymysten muotoilussa apuna PICO-menetel-
maa, jonka tausta on nayttdon perustuvassa ladketieteessa ja potilaslahtoi-
sessa ajattelussa (mm. Honkanen ym., 2019, esipuhe; Hotus, n.d.). Tahan
paadyin, koska tarkoituksena oli selvittaa osallisuuteen liittyvia aiheita erityi-

sesti sote-palveluiden seka harvinaissairauksiin liittyvan tutkimuksen osalta.

P1CO-menetelman kirjaintunnukset muodostuvat sanoista: patients, interven-
tion, comparison ja outcomes, jotka pyrin maarittelemaan tutkimuksen kan-

nalta mahdollisimman optimaalisesti. Tavoitteenani oli muodostaa asetelma,
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joka rajaa tutkimustehtavan selkeasti seka tutkijan etta lukijan kannalta. Koska
tassa tutkimuksessa ei niinkaan ollut tarvetta vertailla aiempia tutkimushavain-
toja, vaan koota yhteen jo olemassa olevaa tietoa ja johtopaatoksia, paadyin

kayttamaan PICO-menetelmasta johdettua PICo-asetelmaa (Taulukko 1).

Taulukko 1. PICo-asetelma tutkimuskysymysten maarittamiseksi.

P Patient group | Harvinaissairaat, harvinaista sairautta sairastavat

| Interest Osallisuutta vahvistavat ja tukevat menetelmat

Co | Context Harvinaissairaiden hoitoon ja hyvinvointiin liittyvat sote-palvelut ja/tai

harvinaissairauksiin kohdentuva tutkimus

Kirjallisuuskatsaus on prosessina monivaiheinen ja aikaavieva. Teoreettinen
viitekehys ja kasitteiden maarittely toimivat tutkimuksen rakenteena ja muo-
dostavat raamit sille, miten aineistoa seka siita johdettavia tuloksia lahestytaan
(Vilkka, 2023, Teorian merkitys kirjallisuuskatsauksessa). Toisaalta tutkittavat
tutkimukset asettavat ensisijaiset etenemisen ehdot, joihin katsauksessa tulee
teoriapohjasta rippumatta mukautua (Laaksonen ym. 2010), 4-5). Kasitteiden
sisallollinen maarittely ohjaa kuitenkin katsauksen nakokulmaa ja tuloksista

tehtavaa tulkintaa.

Systemaattista kirjallisuuskatsausta kaytetaan tutkimusmenetelmana laajasti
eri tieteenaloilla. Seka Grant ja Booth (2009, 91) ettd Laaksonen ym. (2010,
30) tunnistavat nayttdon perustuvan kaytannon ohjauksen ja paatdksenteon
lisdantymisen lisanneen menetelman suosiota myds sote-alalla. Hyvana esi-
merkkina tasta toimivat Kaypa hoito -suositukset ja -konsensussuositukset
(Suhonen, Axelin & Stolt 2016, 14).

Kirjallisuuskatsauksessa tutkimusaineistoa arvioidaan, vertaillaan ja analysoi-
daan jarjestelmallisesti luokitellen, mahdollisimman kokonaisvaltaista nakokul-
maa tavoitellen. Salminen (2011, 9-10) maarittelee systemaattisen kirjalli-
suuskatsauksen tietyn aihepiirin aiempien tutkimusten olennaisen sisallon tii-
vistelmaksi, jossa on kiinnitetty huomiota mukaan otettujen tutkimusten keski-

naiseen yhteyteen seka tulosten hankintatapaan. Tarkkuutta ja malttia seka
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huolellisuutta ja tasmallisyytta tarvitaan katsauksen eri vaiheiden lapivien-
nissa. Valinnat tulee tehda harkitusti perustellen ja kaikki osuudet mahdollisim-
man lapinakyvasti dokumentoiden. (Vilkka, 2023, Kurinalaisuus, kriittisyys ja

systemaattisuus).

Kirjallisuuskatsauksen avulla voidaan muodostaa kokonaiskuva tutkittavasta
ilmiosta, mika auttaa arvioimaan olemassa olevaa tietoa seka tunnistamaan
tutkimusten mahdollisia ristiriitaisuuksia ja ongelmia. Katsaukseen voidaan
tarvittaessa sisallyttda useamman eri tieteenalan nakdkulmia (Stolt ym. 2016,
7). Booth ym. (2022, 29) pitaa systemaattista kirjallisuuskatsausta tyolaydes-
tdan huolimatta erinomaisena metodina, jolla pystytdan seuraamaan tiedon
kehittymistd ja muodostamaan yleiskuvaa aihealueen tutkimuksesta ja sen

katvealueista.

Oma kirjallisuuskatsaukseni jakautui kahteen vaiheeseen (Kuvio 2.). Olen ku-
vannut katsauksen kulun mahdollisimman tasmallisesti lisatakseni prosessin

lapinakyvyytta ja varmistaakseni tutkimuksen reliabiliteettia eli toistettavuutta.

| VAIHE 1 | | VAIHE 2

Tutkimuksen aihepiiriin ja siihen

. e . Aineiston taulukointi ja laadunarviointi
liittyviin kdsitteisiin tutustuminen

. wn Aineistokriteeriston tasmentdminen
Tutkimuskysymysten madrittely

Tarvittavan
lahdeaineiston etsiminen
Katsausaineiston
muotoutuminen

Aineiston analysointi (koodaus, luokittelu)

Keskeisten kdsitteiden ja asiasanojen
maddrittely

Tutkimuskysymysten kannalta
olennaisimpien tutkimusten vertailu

Kirjallisuuskatsauksen mukaanotto- ja
poissulkukriteerien maarittely

Synteesin muodostaminen aineistosta

Hakusanojen ja -fraasien muotoilu,
testihaut

Kaikkien muistiinpanojen ja Idhteiden
lapikdyminen

| Soveltuvien tietokantojen valinta I

Katsauksen kirjoittaminen
ja tutkimusraportin viimeistely

usulwninojonu uasynesjey

Aleneew
BAB]SN|E UO]SIBUIESNES]IEY

| Hakujen toteutus |

Muistiinpanojen kirjaaminen ja tydpdivikirjan pdivittiminen ldpi koko kirjallisuuskatsausprosessin

Kuvio 2. Kirjallisuuskatsauksen prosessikaavio
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Katsauksen onnistumisen kannalta kriittisia vaiheita ovat tutkimuskohteiden
valinta ja synteesin laatiminen (Vilkka, 2023, Tutkimuskohteen tunnistaminen).
Tiedonhaun osuvuutta ja tutkimusten laadunarviointia tuleekin syvallisesti poh-
tia ja ennalta testata. Hirsjarven ym. (2009, 230) mukaan synteesin laatimi-
seen tulee erityisesti panostaa, jotta tutkimus ei jaisi vain tulosten analysoinnin
tasolle, puolitiehen. Tieteen termipankki (n.d.b) maarittelee synteesin aineisto-
analyysiin perustuvaksi, asiakokonaisuuksien yleisen tason yhteenvedoksi.

Synteesin avulla pyritddn luomaan kokonaisnakemys.
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6 TUTKIMUSAINEISTON VALINTA JA ANALYSOINTI

Harvinaissairaiden osallisuus on ilmidna monimutkainen. Siihen vaikuttavia te-
kijoita ei viela tunneta riittavasti. Tasta syysta lahestyin aihepiiria laajasti pitaen
tutkimuksen teoreettisen viitekehyksen valjana, yleisesti osallisuuden kasittee-
seen ja siihen liitettyihin elementteihin pohjaten. Tavoitteenani oli tunnistaa ai-

hepiirin kannalta keskeiset kasitteet hakustrategian pohjaksi.

6.1 Tutkimusaineiston valintakriteerit

Tutkimusaineistolle muodostin tarkat valintakriteerit (LIITE 1), joiden perus-
teella katsausaineisto valikoitui. Kriteeristdo kelpuutti mukaan hyvaksyttavaksi
tutkimukset, jotka kohdentuivat harvinaissairaan elamanlaadun tai jonkin pal-
velun, hoitomuodon tai palvelujarjestelman osa-alueen kehittamiseen yhdessa
harvinaissairaiden kanssa. Osallisuuden tuli olla tutkimuksessa keskeisessa
roolissa, joko tavoitteessa tai toimintatapoina, kuten osallisuutta vahvistavien
ja tukevien menetelmien kehittamisena, testaamisena, pilotointina tai osalli-

suuden toteutumisen arviointina.

Lisaksi edellytin, etta tutkimus oli laadittu joko laadullisin metodein tai laadul-
listen ja maarallisten menetelmien yhdistelmin. Kirjallisuuskatsauksen reliabili-
teettia halusin vahvistaa hyvaksymalla mukaan vain vertaisarvioidut tutkimuk-
set tai tutkimukset, jotka saavat Critical Appraisal Skills Programme (CASP)
Qualitative Studies Checklist -laadunarvioinnissa vahintdan 7/10 pistetta
(CASP, n.d.).

Maantieteellisesti rajasin kirjallisuuskatsauksen Pohjoismaihin: mukaan hy-
vaksyin tutkimukset, jotka kohdentuivat osin tai kokonaan yhteen tai useam-
paan Pohjoismaahan tai joissa oli em. kriteerit tayttavia osallistujia yhdesta tai
useammasta Pohjoismaasta. Pohjoismaat valikoituivat kohdennukseksi,
koska naiden sosiaali- ja terveyspalvelujarjestelmissa on paljon samankaltai-
suuksia ja maiden valisella yhteistyolld myos harvinaissairauksien osalta on jo

pitka historia.
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Pohjoismaiden arvoperusta on varsin yhteneva: kansalaisille tarjotaan yhteis-
kunnan varoilla kustannettavaa, tasa-arvoista ja -laatuista terveydenhuoltoa.
Myo6s EU:n ulkopuoliset Norja ja Islanti noudattelevat harvinaissairauksiin liit-
tyvassa kehitystydssaan pitkalti EU:n suosituksia. Norjassa on jo vuosia kehi-
tetty yhtenaisia toimintamalleja harvinaissairauksien diagnosointiin, hoitoon ja
seurantaan, ja Islannissa suunnitellaan parhaillaan maan ensimmaista harvi-

naissairauksien kansallista ohjelmaa.

Muiden EU-maiden katsauksen ulkopuolelle rajaamisen perusteena oli se, etta
vaikka EU:n edellyttamat kansalliset ohjelmat tuovat yhtenaisyytta harvinais-
sairaiden osalta, ovat maat hyvin erilaisissa vaiheissa sosiaali- ja terveyspal-
velujen tarjonnassa ja tuottamismalleissa. EU-maiden valilla on myds yhteis-
kunnallisesti ja kulttuurisesti sellaisia tutkimusnakokulmasta merkittavia eroja,
joita tulisi voida tarkastella erikseen, jotta voitaisiin muodostaa kasitysta nai-
den merkityksesta harvinaissairauksien kannalta. Taman tutkimuksen puit-

teissa asiaan ei olisi ollut mahdollista paneutua riittavassa laajuudessa.

Rajasin kirjallisuuskatsauksen koskemaan vuosina 2018-2023 julkaistuja tut-
kimusartikkeleita, jotka ovat kokonaisuudessaan saatavilla maksutta joko suo-
meksi tai englanniksi. Kansainvalisen alan ammattilehdissa julkaistun tutki-
muksen kielena on usein englanti, joka on kaytdossa myos harvinaissairauksiin
liittyvassa pohjoismaisessa yhteistyossa. Harvinaissairauksiin liittyva termino-
logia on osin vasta muotoutumassa ja saattaa hieman vaihdella kielialueesta
riippuen, joten epaselvyyksien ja virhetulkintojen valttamiseksi pyrin pitayty-
maan jo kaytdssa olevissa englanninkielisissa termeissa ja naiden suomen-

kieleen vakiintuneissa kdannoksissa.

Aikarajauksen perusteena oli toive 16ytaa uusimpia, myos nykyteknologiaa
hyddyntavia ja etaosallistumista mahdollistavia menetelmia, jotka ovat yleisty-
neet korona-pandemian aikana ja sen jalkeen. Harvinaissairaat ovat sairauk-
sien alhaisen esiintyvyyden vuoksi usein alueellisesti hajallaan, valimatkat
ovat pitkia, eika sairaudentila valttamatta mahdollista matkustamista. Myos ta-

loudellinen tilanne voi rajoittaa likkumisen mahdollisuuksia. Tahan peilaten yh-
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denvertaisen osallisuuden varmistamiseksi tarvitaan toimivia keinoja myos

etaosallistumiseen.

6.2 Tutkimusaineiston hakuprosessi ja laadun arviointi

Seka Salminen (2011, 16) ja Vilkka (2023, Hakuprosessi) painottavat tasmal-
listen hakukriteerien ja -termien muodostamista ja maarittelya seka tarkkaa
harkintaa tietokantojen valinnassa, jotta aihepiirista olemassa olevasta tutki-
muksesta pystytaan tuottamaan laadukas synteesi. Laadin tutkimukselle kasi-

tekartan (kuvio 3. Kasitekartta), joka toimi apunani hakutermien muodostami-

sSessa.
T ~
~ .
v ™
. i / Osallisuus [MeSH] N
Harvinaiset taudit [MeSH] / AN
Harvinaissairaudet Rare Disorders Patient Involvement Potilasosallisuus \
Patient Participation Asiakasosallisuus
Harvinaiset oireyhtymat Rare Conditions .
Inclusive Actions Osallistavat menetelmit |
Harvinaiset sairaudet Orphan diseases . |
22 Gl Yhteiskehittiminen |
Harvinaissairaat Rare Disease Patients Human Agency, Agency Toimijuus
.. . _effi Mindpyst
Harvinaista sairautta People living with Rare Self-efficacy IE[RATAAS
sairastavat Diseases (PLWRD) \ Patient Empowerment Voimaantuminen
Rare Diseases [MeSH]

Patient Engagement [MeSH] ’

Kuvio 3. Kasitekartta

Lukiessani aihepiiriin liittyvaa kirjallisuutta, tutkimuksia ja verkkoartikkeleita,
kokosin jo samalla siihen liittyvaa sanastoa. Hakuprosessin voikin nahda alka-
neen jo siind vaiheessa, kun etsin taustatietoa tutkimukseeni. Varsinaista
hakuprosessia aloittaessani etsin Satakunnan ammattikorkeakoulun (SAMK)
kirjaston informaatikko Teppo Hjeltin avustuksella vakiintuneita asiasanoja vi-
rallisista termipankeista ja asiasanahakemistoista, kuten Medical Subject Hea-
ding (MeSH). Lisaksi kokosin aihepiiriin liittyvia muita avainsanoja eli aihepiiriin

laheisesti liittyvia termeja (Taulukko 2. Hakusanataulukko).



Taulukko 2. Hakusanataulukko.
Keskeiset | Harvinaissairaat Osallisuus Pohjoismaat
kasitteet
myita Harvinaissairas, Osallisuus, Pohjoismaat,
ﬁ;g;‘z;een Harvinaissairaus, Potilasosallisuus, Skandinavia,
avain-/ Harvinainen sairaus, | Toimijuus, Suomi,
hakusanoja | Harvinainen tauti, Osallistavat menetelmat, | Ruotsi,
suomeksi Harvinaiset Yhteinen paatoksenteko, | Norja,
sairaudet, Jaettu paatoksenteko, Tanska,
Harvinaiset taudit Yhteiskehittdminen, Islanti
Yhteiskunnallinen
osallistuminen,
Osallistaminen,
Kokemusasiantuntijuus,
Kokemustieto
m_uita Rare diseases, Patient involvement, Nordic
ﬁ;tf;;‘zzeen Rare conditions, Patient participation, Countries,
avain-/ Rare disorders, Inclusive actions, Scandinavian
hakusanoja | Orphan diseases, Community participation, | countries,
englanniksi | Rare disease Participatory design, Finland,
patients, Co-design, co-creation, Sweden,
People living with Advocacy, Human agency, | Norway,
rare diseases Experiential knowledge, Denmark,
(PLWRD) Experiential expertise, Iceland
Expert by experience,
Equality
MeSH- Harvinaiset taudit Osallisuus Skandinavia ja
termit

— Rare Diseases

— Patient Engagement

Pohjoismaat

— Scandinavian
and Nordic
Countries
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Hakusanojen ja -lausekkeiden yhdistamiseen kaytin Boolen operaattoreita.

Toisilleen vaihtoehtoiset hakusanat kytkin OR-lausekkeeksi, jolloin jo yhden

hakusanan esiintyminen hakutuloksissa riittaa. Muodostin kaikille kolmelle ai-

hekokonaisuudelle edella mainitun kaltaiset hakulausekkeet. Koska halusin

|6ytaa vain sellaisia tutkimuksia, jotka liittyvat kaikkiin nimettyihin aiheisiin, tuli

naiden hakuehtojen tayttya (AND-lauseke).
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Esimerkki testihakulausekkeesta:

1. (‘rare diseases” OR "orphan diseases”) AND (inclusion OR participation
OR advocacy OR ‘human agency” OR ‘inclusive actions” OR
“experiential knowledge” OR “experiential expertise” OR equality OR
“expert by experience”) AND (Scandinavia* OR “Nordic countries” OR
Finland OR Sweden OR Norway OR Denmark OR Iceland OR Finnish
OR Swedish OR Norwegian OR Danish OR Icelandic).

Ennen aineistohaussa kaytettavien hakulausekkeiden seka tietokantojen lo-
pullista valintaa tein asia- ja avainsanoilla seka naiden erilaisilla yhdistelmilla
useita testihakuja eri tietokannoista. Testihakujen avulla pyrin varmistamaan,
ettd saan luotua sellaiset hakusanayhdistelmat, joilla pystyn I6ytamaan tutki-

muskysymysten kannalta olennaista aineistoa.

Koska kohdensin haut kansainvalisiin tietokantoihin, kaytin ainoastaan englan-
ninkielisia hakulausekkeita. Ratkaisuni perustelen silla, etta tietokannat sisal-
tavat oletusarvoisesti myds muunkielisten julkaisujen englanninkieliset tiivis-
telmat ja asiasanat. Nain ollen englanninkielisilla hakusanoilla pitaisi loytya
myds mahdollinen suomenkielisena julkaistu aihepiiriin liittyva tutkimusai-
neisto. Testihakujen tulokset tuntuivat tukevan olettamustani, joten pitaydyin
suunnitelmassani. Testihaut osoittivat myds, etta pystyin lisaamaan hakutulos-
ten osuvuutta kohdentamalla hakulausekkeita hieman kunkin tietokannan mu-

kaan. Tama auttoi lopullisten hakulausekkeiden muotoilussa.

Varsinaisen kirjallisuuskatsauksen tutkimusaineiston haun toteutin systemaat-
tisesti aikavalilla 17.6.—20.7.2024. Aloitin aineistohaun testaamalla hakusa-
noja ja -lausekkeita Google Scholar -hakukoneessa Ioytaakseni tarkoitukseeni
parhaiten soveltuvat tietokannat. Saamieni tulosten perusteella tein vali-
koiduilla hakulausekkeilla testihakuja kahdessa eri tietokannassa (PubMed ja
EBSCOhost). Naista saamani tulokset auttoivat tarkentamaan aineistohakuun
kaytettavia tietokantoja seka muotoilemaan hakulausekkeet lopulliseen muo-

toonsa.
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Seuraavaksi tarkensin hakusuunnitelmaa ja valitsin kaytettavat tietolahteet.
Suoritin varsinaisen aineistohaun heinakuun 2024 aikana neljaa tietokantaa
(EBSCOhost, Orphanet Journal, PubMed ja SAGE Journals) seka yhta haku-
konetta (Google Scholar) kayttaen. Raataloin hakulauseketta joidenkin tieto-
kantojen osalta tarpeelliseksi katsomani mukaan. Esimerkiksi Orphanet Jour-
nal kohdentuu ainoastaan harvinaissairauksiin, joten sen osalta poistin haku-
lausekkeesta harvinaissairauteen viittaavat asiasanat. SAGE Journal puoles-
taan on hyvin monialainen tietokanta, johon koin siksi tarvetta tarkentaa osal-

lisuuteen liittyvia hakusanoja.

Esimerkkeja kohdennetuista hakulausekkeesta:

1. SAGE Journal
(‘rare disease”) AND (“patient participation” OR “patient engagement”
OR ’co-design” OR “co-creation” OR ’participatory design”) AND
(“Nordic countries” OR Finland OR Sweden OR Norway OR Denmark
OR Iceland).

2. Orphanet Journal
(“‘patient participation” OR ’patient engagement”) AND (“Nordic coun-
tries” OR Finland OR Sweden OR Norway OR Denmark OR Iceland).

Kirjallisuuskatsauksen hakustrategia kuvataan taulukkona (LIITE 2. Kirjalli-
suuskatsauksen hakustrategia). Tutkimusaineisto on kokonaisuudessaan
koottu tata strategiaa noudattaen. Kaikelta tutkimukseen mukaan valikoitu-
neelta aineistolta on edellytetty vertaisarviointia seka Critical Appraisal Skills
Programme eli CASP-arviointikriteeriston (n.d) tayttamista. Aineiston mukaan-
otto- ja poissulkukriteeristdé on kuvattu taulukkomuotoon. (LIITE 1. Aineiston
mukaanotto- ja poissulkukriteeristd). Koska katsaus toteutui yhden tutkijan te-
kemana, pyrin lisdksi varmistamaan tutkimusaineiston laadun paneutumalla
viimeisiin vaiheisiin edenneiden tutkimusartikkelien liite- ja lisamateriaaleihin.
Aineiston valikoitumisprosessin olen kuvannut tulososiossa Prisma Flow Chart

-diagrammina.
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6.3 Tutkimusaineiston analysointi

Katsausaineiston analysointiin kaytin aineistolahtoista sisalldonanalyysia, jotta
saisin mahdollisimman hyvin avattua tutkittavan ilmion erilaisia merkityksia.
Kallinen ja Kinnunen (n.d.) kuvaavat sisallénanalyysin tavoitteena olevan muo-
dostaa selkea kuvaus tutkittavasta ilmiosta tutkimusaineistoa teemoittele-
malla. Toisin kuin teorialahtbisessa, aineistolahtdisessa sisallonanalyysissa
tutkija tuottaa itse luokittelun aineiston perusteella, pelkistamalla ja luokkia
muodostamalla (Elo ym. 2022, 220-221).

Kirjallisuuskatsauksessa en tavoitellut syvallista paneutumista tutkimusmene-
telmien teoreettiseen taustaan tai naiden yksityiskohtaisten toimintamallien ku-
vaamista. Ennemminkin halusin koota tutkijoiden havaintoja. Aihepiireittain
koottuun taulukkoon pyrin kuvamaan kunkin tutkimuksen perustiedot riitta-
vassa laajuudessa, jotta myds menetelmista ja naiden mahdollisista keskinai-
sista yhtenevaisyyksista ja eroavuuksista pystyy muodostamaan yleistasoisen

kasityksen.

Aineiston koodauksen aloitin muodostamalla tutkimuskysymysteni avulla koo-
diluokat eli teemat, jotka merkitsin varikoodein. Sen jalkeen tarkistin viela kun-
kin tutkimuksen perustiedot, jotka olin jo aineiston kokoamisvaiheessa koon-
nut taulukkoon, ja taydensin naita tarvittavin osin. Perustietoina kuvasin tutki-
musartikkelien otsikot, tutkijoiden nimet, tutkimusmaat, tutkimusmenetelmat,
tutkimuksen tavoitteet ja/tai tutkimuskysymykset seka tutkimustulokset (Liite 4.

Katsaukseen valikoituneet tutkimusartikkelit).

Valitsin analyysiyksikoksi lauseen, jotta aiheet sailyisivat varmasti kontekstis-
saan. Aineistossa keskityin tutkijoiden havaintoihin ja pyrin kokoamaan niista
l6ytyvia tutkimuskysymysteni mukaisia teemoja, yhdistavia ja erottavia teki-
joita. Varikoodasin tunnistamani teemat yhteen dokumenttiin. Taman jalkeen
pelkistin teemat ja ryhmittelin ne. Seuraavaksi yhdistin sisallollisesti samaa ai-
hepiiria edustavat 16ydokseni ja muodostin naista luokkia. Aineistoa analy-
soidessani tein samalla itselleni muistiinpanoja havainnoistani ja mieleeni

nousseista kysymyksista.
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Vaiheittaisen analyysiprosessin olen kuvannut kuvioissa 5. (Sisallénanalyysin
etenemisen vaiheet). Tulososiossa kuvaan ensin aineiston muodostumispro-
sessin ja esittelen aineiston yleisella tasolla. Sen jalkeen tarkastelen aineistoa
suhteessa tutkimuskysymyksiini seka pohdin sen suhdetta aiempaan tutki-

mukseen.

1. Valmisteluvaihe
Analyysiyksikén valinta
Aineistoon perehtyminen

2. Induktiivinen analyysivaihe
Alkuperéisilmaisujen poimiminen
Pelkistaminen ja koodaus
Ryhmittely, luokittelu ja abstrahointi

3. Raportointivaihe
Tunnistetut luokat, kategoriat jne.

Kuvio 5. Sisallonanalyysin etenemisen vaiheet (mukaillen Elo ym. 2022)
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7 TULOKSET

Katsausaineistolle asetetut kriteerit taytti seitseman tutkimusartikkelia, jotka
nain muodostivat tutkimusaineiston kokonaisuudessaan. Aineiston muodostu-

misprosessi on esitetty Prisma Flow Chart -kaaviossa (Kuvio 6).

Tietokantahauilla l6ydetyt tutkimukset (n = 414)

EBSCOhost (n=5)
Google Scholar (n = 82)

=
_E Orphanet Journal (n = 191)
E PubMed (n = 41)
2 SAGE Journals (n = 95)
=
- I
Tuolak leid - ik Otsikon/tiivistelméan perusteella
uplakappaleiden poiston jalkeen hylatyt tutkimukset (n = 348)
otos [n=377) - ei harvinaissairaus (n = 32)
jl -vddrd maa (n = 288)
- vdara nakékulma (n = 19)
Jatkoarviointiin tiivistelman - vdara ikaryhma (n =5}
perustella (n =28)
g Tiivistelman tarkistusluennan
% ]l perusteella hylatyt (n = 17)
2 - menetelména katsaus (n = 6)
Jatkoarviointiin kokotekstin - osallisuus episelvi (n=5)
perustella (n=12) - vaard ikiryhmi (n = 3)
ll -vdard maa (n =3)
Kokotekstiarvion perusteella hylatyt
Tarkennettuun arviointiin (n=3)
kokotekstin perusteella (n=9) - v33ra nakékulma (n= 1)
= ll -vidramaa(n=2)
2
2 . .
< Kokotekstin tarkistusluennan
CASP-kriteeristotarkistukseen perusteella hylatyt {n = 2)
kokotekstin perustella (n=7) - ei harvinaissairaus (n = 2)
Jl CASP-kriteeristdn perusteella
< hylatyt tutkimukset (n = 0)
g Kirjallisuuskatsaukseen sisallytetyt - pisteet alle 7/10 (n = 0)
] tutkimukset (n = 7)
% - tdyttdvat aineiston sisddnottokriteerit
< - tayttgvit CASP-kriteerit

Kuvio 6. Prisma Flow Chart -kaavio

Aineistohaut tuottivat yhteensa 414 hakutulosta, joista tuplakappaleiden pois-

ton jalkeen jai kokonaismaaraksi 377. Aineiston otsikkotasoisessa karsin-
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nassa poistin suoraan tutkimukset, joiden otsikossa mainittiin mukaanottokri-
teerieni ulkopuolelle jaava kohde-, sairaus- tai ikaryhma, maa tai tutkimusme-
netelma. Taman jalkeen luin jaljelle jaaneiden tutkimusten tiivistelmat. Tassa

vaiheessa aineistosta karsiutui 348 tutkimusta.

Seuraavaksi etenin kokotekstin lukuun 29 tutkimuksen kanssa. Naista 12 vali-
koitui viela tarkennettuun lukemiseen, jonka perusteella jaljelle jai yhdeksan
tutkimusta. Naille suoritin vield yhden tarkistusluennan, jossa perehdyin myos
tutkimusten liitetiedostoihin ja mahdollisiin lisamateriaaleihin. Tassa vaiheessa
aineistoksi jai seitseman tutkimusta. Nama arvioin viela CASP-kriteeristolla,
jossa edellytin tutkimuksilta minimivaatimuksena 7/10 pisteesta, jonka kaikki
seitseman tayttivat. Tietokantahauilla |0ydetyista 414 tutkimuksesta katsauk-

sen lopulliseksi aineistoksi vakiintui nain seitseman tutkimusartikkelia.

Kaikki mukaan valikoituneet tutkimukset olivat englanninkielisia ja ne oli toteu-
tettu usean maan yhteistydna. Pohjoismaista edustettuna olivat Norja, Ruotsi,
Suomi ja Tanska, joista Ruotsi selkeasti useimmin (kuvio 7. Pohjoismaiden

jakauma tutkimuksissa). Islanti ei esiintynyt yndessakaan tutkimuksessa.

Islanti

Norja

Pohjoismaat

Suomi

Tanska

Tutkimusten lukum&ara

Kuvio 7. Pohjoismaiden jakauma tutkimuksissa
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Katsaukseen valikoituneissa tutkimusartikkeleista kuudessa kaytettiin laadulli-
sia tutkimusmenetelmia ja yhdessa laadullisten ja maarallisten menetelmien
yhdistelmaa. Tutkimusten teoreettisena viitekehyksena kaytettiin fenomenolo-
gista tutkimusta (Oertzen ym. 2022), formatiivista tutkimusta (Lewis ym. 2022),
muokattua Delfoi-menetelmaa (Obici ym. 2023), tapaustutkimusta (Ambrosini
ym. 2019; Roennow ym. 2020), fokusryhmahaastattelua (Swezey ym. 2019)
seka kyselytutkimusta (Post ym. 2021).

Tutkimusten toteutuksessa hyoddynnettin mm. havainnointia, kyselyja, puo-
listrukturoituja haastatteluja (Oertzen ym. 2022; Post ym. 2021; Lewis ym.
2022), tydpajoja ja tydryhmia (Ambrosini ym. 2019; Obici ym. 2023; Roennow
ym. 2020) ja tapaamisia (Swezey ym. 2019). Lisaksi kaytettiin taydentavia tie-
donkeruumenetelmia, kuten verkkoaanestysta (Obici ym. 2023) ja kohdennet-

tuja viesteja (Post ym. 2021).

Tutkimusten kohderyhmina olivat potilasjarjestdjen edustajat, itsesairastavat
ja heidan laheisensa (Ambrosini ym. 2019; Lewis ym. 2022; Obici ym. 2023;
Oertzen ym. 2022; Post ym. 2021; Roennow ym. 2020; Swezey ym. 2019),
hoito- ja/tai tutkimustydon ammattilaiset (Ambrosini ym. 2019; Obici ym. 2023;
Oertzen ym. 2022; Post ym. 2021), laaketeollisuuden ja naita saatelevien ta-
hojen edustajat (Ambrosini ym. 2019) seka muotoilun ammattilaiset (Oertzen
ym. 2022). Kolme tutkimuksista kohdentui yksittdiseen harvinaissairauteen
(Obici ym. 2023; Roennow ym. 2020; Swezey ym. 2019) ja kaksi maariteltyyn
harvinaissairausryhmaan (Ambrosini ym. 2019; Post ym. 2021). Kahdessa tut-
kimuksessa harvinaissairauksia oli useampia, mutta naita ei nimetty erikseen
(Lewis ym. 2022; Oertzen ym. 2022).

Tutkimusartikkeleista kolmessa osallisuuden tutkiminen oli keskeisessa roo-
lissa (Lewis ym. 2022; Oertzen ym. 2022; Roennow ym. 2020). Lopuissa nel-
jassa tutkimuksessa osallisuutta tarkasteltiin osana muuta tutkimusta (Ambro-
sini ym. 2019; Post ym. 2021) tai sen ohessa (Obici ym. 2023; Swezey ym.
2019). Neljassa tutkimuksessa yksi tai useampi tutkijoista identifioi itsensa po-
tilastaustaiseksi tai potilasjarjeston edustajaksi (Lewis ym. 2022; Obici ym.

2023; Post ym. 2021; Roennow ym. 2020) ja yhdessa tutkimuksessa tutkimus-
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raportin laatijana kuvattiin tutkijoiden ohella koko osallisena ollut suunnittelu-
tyéryhma (Ambrosini ym. 2019). Kolmessa tutkimuksessa tutkimusaloite oli
lahtdisin potilasjarjestdilta, naiden muodostamilta saatidilta tai vastaavilta yh-
teenliittymiltd (Ambrosini ym. 2019; Lewis ym. 2022; Obici ym. 2023).

Katsauksen aineistossa harvinaissairaiden osallisuutta tai osallisuuden toteu-
tumista oli tarkasteltu useissa erilaisissa yhteyksissa. Osallisuutta oli tutkittu
terveydenhuollon toimintamallien ja rakenteiden kehittdmisen, palvelumuotoi-
lun seka laaketieteellisen tutkimuksen konteksteissa (Ambrosini ym. 2019;
Oertzen ym. 2022; Lewis ym. 2022), kokonaisvaltaisten hoitomallien konsen-
sussuositusten luomiseen ja tutkimusprioriteettien maarittelyyn seka eri sidos-
ryhmien nakdkulmaerojen selvittdmiseen ja naiden valiseen yhteistyohon liit-
tyen (Obici ym. 2023; Post ym. 2021; Swezey ym. 2019; Roennow ym. 2020).

Osallistamiseen liittyvina hyotyina (kuvio 8.) kuvattiin toimijoiden valinen tiedon
ja kokemusten jakaminen, jonka koettiin johtaneen ymmarryksen lisdantymi-
seen (Ambrosini ym. 2019; Lewis ym. 2022; Obici ym. 2023). Eri sidosryhmien
nakemyserojen tunnistamisen ja naiden taustatekijoiden ymmartamisen koet-
tiin vahvistavan tutkimustuloksien vaikuttavuutta (Post ym. 2021; Oertzen ym.
2022). Osallisuuden kuvattiin myos tuoneen tutkimukseen sen luotettavuutta
lisaavaa lapinakyvyytta seka mahdollistaneen tiedonvalityksen tutkimuksesta

eri osapuolille ymmarrettavassa muodossa (Roennow ym. 2020).

Tutkimus-
tulosten
vaikuttavuus
paranee

Holistinen
nikikulma
vahvistuu

N\

Kdytettivissd Tutkimuksen
oleva \ l3pindkyvyys ja
tietopohja ymmarrettévyys
laajenee lisddntyy

Kuvio 8. Osallisuuden tunnistetut hyodyt teemoiteltuna.
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Aineistosta ilmeni, ettd osallisuuden kdytannon haasteena, ja usein myos es-
teena, koettiin sen sovittaminen terveydenhuollon rakenteisiin ja tutkimuspro-
sesseihin. Syyna tahan mainittiin esimerkiksi rakenteiden jaykkyys, prosessien
monimutkaisuus ja lapinakymattémyys, epaselvat vastuunjaot seka resurssien
vahaisyys (Ambrosini ym. 2019; Lewis ym. 2022; Oertzen ym. 2022; Post ym.
2021; Swezey ym. 2019). Haasteina kuvattiin myds osapuolten valisia valta-
suhteita ja keskinaisia epaluuloja seka naihin liittyvia jannitteita. Naiden tunnis-
tettiin estavan seka osallisuuden toteutumista etta vaikuttavan osallisuudesta
tutkimukselle saatavaan hyoétyyn (Ambrosini ym. 2019; Oertzen ym. 2022;
Post ym. 2021). Tunnistetut haasteet on teemoiteltu kuvioon 9. Osallisuuden

haasteet ja esteet.

Valtasuhteinen
epatasapaino

Keskindiset Epaselvit
jannitteet vastuunjaot

Osapuolten viliset Prosessien
epéluulot 13 pindkymittdmyys

RiittAmattmat OSALLLISUUDEN

resurssit HAASTEET JA ESTEET Rakenteelliset esteet

Kuvio 9. Osallisuuden haasteet ja esteet.

Aineisto osoitti, ettd harvinaissairaiden kanssa on hyddynnetty useita erilaisia
ja eritasoisia osallisuutta vahvistavia tai tukevia menetelmia. Teemoittelin ai-
neistosta nousseet menetelmat tassa katsauksessa teoreettisiin, rakenteelli-
siin, toiminnallisiin ja yksilllisiin. Jaottelu ei ole tieteellinen, mutta antaa mieli-

kuvaa menetelmien kaytannon eroista.
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Usein kaytettyja toiminnallisia menetelmia olivat vuorovaikutteiset tyopajat ja
alustetut ja/tai teemoitellut ryhmakeskustelut (Ambrosini ym. 2019; Swezey
ym. 2019; Lewis ym. 2022), joista osassa kaytettiin keskustelun apuna visuali-
sointia (Lewis ym. 2022). Yksilollisesti huomioivia menetelmia olivat esimer-
kiksi aineiston kdaannattaminen "omalle” tai arkikielelle (Obici ym. 2023; Roen-
now 2020), henkilokohtaisten mieltymysten huomiointi (Lewis ym. 2022) ja

osallistujien rohkaisu sdanndllisin palauttein (Roennow ym. 2020).

Osa osallisuutta edistavista menetelmista oli suoraan tutkimusrakenteisiin kyt-
keytyvia, kuten neuvottelukunnan (ts. kokemuspohjaisen neuvontaelimen)
muodostaminen (Community Advisory Board) seka moniammatillisen arvioin-
tipaneelin (Primary Consensus Panel) perustaminen (Roennow ym. 2020;
Obici ym. 2023). Yhdessa tutkimuksessa pyrittiin rakentamaan kokonaan uu-

denlainen osallisuuden ekosysteemi (Lewis ym. 2022).

Osallisuuden tukemiseen kaytettin myds teoreettisia viitekehyksia, kuten
jaetun paatdksenteon mallia (Shared Decision Making) (Ambrosini ym. 2019)
ja iteratiivista, anonyymia Delfoi-menetelmaa (Obici ym. 2023). Osallisuuden
maarittelyyn ja toteutumisen arviointiin kaytettiin osallisuuden portaita (Ladder
of Participation) seka tutkimuksessa kehitettyd osallisuuden arviointimallia
(Ambrosini ym. 2019; Lewis ym. 2022). Yhteenvetoa tutkimuksissa kuvatuista

menetelmista esitetaan esimerkein kuviossa 10.

. . o . Yksilollisesti
Teoreettiset Rakenteelliset Toiminnalliset . .
- " " huomioivat
menetelmat menetelmat menetelmat "
menetelmat
e J”ake:un Neuvottelukunta T . Henkilkohtaisten
|| paalto enteon | (Community || eenjmt,ettu | mieltymysten
malli (Shared De- . tydpaja e
s . Advisory Board) selvittdminen
cision Making)
I p
Osallisuuden Monlla.mtrpanllmle.n Terminclogia
|— portaat (Ladder of — ar\nc;n. ‘paneel - Ryhmakeskustelu F  (arkikielisyys) ja
Participation) (Primary kieliversiot
Consensus Panel)
B \
s s o
Anonyymi Delfoi- Osallisuuden Keskustelun L | Jatkuva palaute
iteraatio ekosysteemi visualisointi P

PE——— N 0/ N 00000000004

Kuvio 10. Osallisuutta vahvistavat ja tukevat menetelmat
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8 POHDINTA JA JOHTOPAATOKSET

Tama kirjallisuuskatsaus pyrki vastaamaan kysymyksiin siita, millaisissa yh-
teyksissa harvinaissairaiden osallisuutta on tutkittu, millaisia hyotyja ja haas-
teita osallisuuden osalta on havaittu seka minkalaisia menetelmia harvinais-
sairaiden osallisuuden vahvistamiseen ja tukemiseen on hyédynnetty. Tulok-

set osoittivat, etta osallisuutta oli tutkittu monissa eri yhteyksissa.

Sisallonanalyysin perusteella tutkimuksissa harvinaissairaiden osallisuuden
hyotyjen seka haasteiden selittaviksi tekijoiksi muodostuivat yksildlliset, raken-
teelliset ja vuorovaikutukseen seka yhteistyokulttuuriin liittyvat tekijat. Saman
suuntaisia havaintoja on tehty aiemmassa tutkimuksessa (esim. THL, 2023;
Jones, 2021; Levasluoto, 2023; Heikkinen ym. 2023).

Osallisuuden yksilollisten tekijoiden merkityksen taustalla oli ennen kaikkea
henkilokohtainen tarve, joka maaritti osallisuuden laajuutta ja toivottua tasoa.
Rakenteelliset tekijat, kuten prosessien lapinakyvyys tai resurssointi, vaikutti-
vat seka osallisuuden tasoon etta osallisuuden koettuun hyotyyn. Vuorovaiku-
tukseen ja yhteistyokulttuuriin liittyvat tekijat liittyivat laheisesti osallisuuden tu-

kemiseen ja vaikuttivat siten osallisuuden vahvistumiseen.

Osallisuuden hyotyja (kuvio 8.) selittaviksi tekijoiksi osoittautuivat avoin vuoro-
vaikutus, luottamuksellinen keskusteluilmapiiri, osallisuusosaaminen, yhteis-
kehittamista tukevat asenteet ja rakenteet seka johdon sitoutuminen kehitta-
mistoimiin. Osallisuuden haasteita (kuvio 9.) puolestaan selittivat resurssipula,
osapuolten keskinaiset jannitteet, epaselvyydet vastuunjaossa ja proses-

seissa seka rakenteelliset esteet.

Keskeisina kysymyksina harvinaissairaiden osallisuuden kannalta pidettiin

avointa vuorovaikutusta, prosessien lapinakyvyytta seka rakenteellista tukea.

Tutkimuksia yhdistavana tekijana nayttaytyi tarve laajentaa tietopohjaa. Heik-

kisen ym. (2023) mukaan kokemustieto auttaa erityisesti harvinaissairauksien
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kontekstissa palveluiden laadun ja saatavuuden arvioinnissa seka uusien kay-
tantdjen kehittdmisessa. Myds Kaariainen (2018) painotti harvinaissairaiden

asiantuntemuksen merkitysta tiedon lisdamisessa.

Eri sidosryhmien edustajien nakemysten ja kokemusten yhdistaminen auttoi
tunnistamaan terveydenhuollon ja ladketieteellisen tutkimuksen pullonkauloja
ja katvealueita (mm. Ambrosini ym. 2019; Obici ym. 2023; Post ym. 2021,
Roennow ym. 2020). Yhteisen ymmarryksen kehittymista vahvistettiin taustoit-
tamalla kasiteltavia asioita. Tata tukevat myds Jonesin (2021) ja Levasluodon
(2023) havainnot: lahtdkohtaisesti ei voida olettaa, etta osallistujilla on kaikki
tarvittava tieto hallussaan. Heidan valmiuksiaan osallistua tulee tukea. Heikki-
nen ym. (2023) kehottavat hyddyntamaan myds kolmannen sektorin osalli-

suusosaamista.

Osallisuus oli tutkimuksissa merkittavassa roolissa, mutta ei itsetarkoitus.
Osallisuuden ja yhteiskehittdmisen taustalla tuleekin Aaltosen ym. (2016) seka
Levasluodon (2023) mukaan olla aina asiakaslahtoisyys. Tutkimukset antoivat
viitetta siita, millaisissa aiheissa ja yhteyksissa sekda missa laajuudessa
harvinaissairaat haluavat ja voivat osallistua. Osallisuuden oppaassa (THL,
2023) kuvataan osalliseksi paasemisen kokemuksen syntyvan vuorovaikutuk-
sen ja yhteisen toiminnan mahdollistamana. Mahdollisuus osallistua ja vaikut-
taa yhteisiin asioihin muovaa kasitysta kyvykkyydesta toimijana. Katsausai-
neistossa tuotiin esiin avoimen keskustelun merkitys eri osapuolten valilla eri-

tyisesti silloin, kun ndkemykset eroavat toisistaan (esim. Post ym. 2021).

Tutkimuksissa korostettiin harvinaissairaiden osallisuuden vahvistamista, jotta
voidaan tunnistaa kaikki arjen ja hyvinvoinnin kannalta oleelliset osa-alueet
(mm. Obici ym. 2023; Ambrosini ym. 2019) seka ymmartaa, miten kokemus-
tietoa voidaan aidosti integroida prosesseihin (Oertzen ym. 2022). Monialaista
yhteistyota, jota rikastetaan kokemustiedolla, puoltavat myds Kettunen ja Ka-
sila (2021). Osa tutkimuksissa kasitellyista aiheista oli osallisuuden nakokul-
masta varsin vaativia. Esimerkiksi terveyskysymysten priorisointi (Swezey ym.
2019) sivuaa hairidkysyntaa, jonka syyksi Hyytiala ja Kekomaki (2017) maarit-
televat pitkalti jarjestelman kyvyttomyyden vastata palvelutarpeisiin. Levas-
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luoto (2023) kannustaakin pohtimaan osallisuuden kohdennusta tarkkaan el
tunnistamaan kehittamiskohteiden kannalta kulloinkin oleellinen kokemustieto

seka osallisuuteen tarvittava tuki.

Osallisuuden arviointiin liittyen nahtiin tarve tunnistaa ja kohdata ihmiset toimi-
joina toiminnan kohteen sijaan. Perinteista tutkimusasettelua, jossa sairasta-
ville on tarjolla vain potilaan rooli, haluttiin laajentaa (Lewis ym. 2022). Aalto-
nen ym. (2016) muistuttavat yhteiskehittamisen perusajatuksena olevan ni-
men omaan se, ettd kaikki asiantuntijuus on samanarvoista. Deci & Ryan
(2002) kuvaavat ihmisten motivaation syntyyn tarvittavan sellaista itsea puhut-
televaa ja omiin voimavaroihin mitoitettua toimintaa, jota voi tehda yhdessa

toisten kanssa arvostavassa ilmapiirissa.

Tutkimuksissa tuotiin myos esiin tilanteita, joissa potilaiden vaikuttamismah-
dollisuudet olivat vahaisia tai he kokivat jaaneensa syrjaan paatoksenteosta
(Post ym. 2021; Swezey ym. 2019). Osallisuuden yhtena riskina nahtiinkin to-
kenismi, jossa osallisuus jaa muodolliselle tasolle ilman todellista vaikuttamis-
mahdollisuutta (Ambrosini ym. 2019; Oertzen ym. 2022; Lewis ym. 2020).
Usein syyta pidettiin rakenteellisena tai asenteellisena. Pernaa (2020) toteaa,
ettd mahdollisuus tulla kuulluksi ei vield yksinaan riitd osallisuuden varmista-
miseen. Lisaksi tarvitaan rakenteellista tukea, joka ohjaa yhteiskehittamiseen.
Keskitalo & Vuokila-Oikkonen (2021) painottavat, etta sote-palvelujarjestel-
mien monimutkaisiin ongelmiin yhteiskehittdminen voi tuoda kaivattuja ratkai-
suja. Myds Ward ym. (2022) toteavat yhteiskehittdamisen olevan valttamatonta

harvinaissairauksien haasteiden ratkaisemiseksi.

Useassa tutkimuksissa pohdittiin yhteiso- ja organisaatiorajat ylittavaa kehitta-
mista uusien yhteistydmalien ja ratkaisujen I0ytamiseksi. Ajatus on erittain
kannattava. Kuitenkin esimerkiksi Nevalaisen & Seppasen (2023), Wedenojan
(2023a) ja Linnanméaen (2017) mukaan sote-palvelurakenteiden silomaisuus
hankaloittaa yhteistyota ja tiedon kertymista. Todennakadista on, etta se voi

my0s hidastaa osallisuustoimia.
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Tutkimusten lukumaaraan suhteutettuna katsausaineisto tarjosi varsin moni-
puolisen nakyman osallisuuteen. Harvinaissairaiden osallisuutta tarkasteltiin
useasta eri nakokulmasta, eri tarkoituksissa ja erilaisiin tavoitteisiin liittyen.
Tutkimuksissa kuvattiin seka osallisuuden erilaisia muotoja ja tasoja, osalli-
suutta tukevia menetelmia, osallistamisen taustalla olevia tarpeita seka osalli-
suuden hyotyja ja haasteita. Aineisto kuvasi seka onnistumisia etta esimerk-

keja, joissa osallisuus ei viela toteudu toivotusti.

Osallisuuden onnistumista ennustavina tekijéinad tunnistettiin osallisuuden
mahdollistaminen toiminnan alusta alkaen, johdon sitoutuminen osallisuuden
tukemiseen seka yleisesti yhteiskehittamista tukevan kulttuurin vahvistaminen.
Naiden edellytyksena pidettiin osallistujille tarjottavaa tiedollista tukea seka ar-
vostavaa ja avointa keskustelukulttuuria. Potilasjarjestojen roolia kuvattiin
merkityksellisena osallistujien tavoittamisessa mutta myos osallisuutta tuke-
vien toimintakaytantdjen muotoilemisessa. Lisaksi tarvitaan rakenteellisia

muutoksia, joilla osallisuutta tuetaan ja turvataan.

Kirjallisuuskatsauksen tulosten perusteella voidaan johtopaatoksina todeta:

1. Harvinaissairaiden osallisuuden tarve on yksildllinen ja konteksti-
sidonnainen.

2. Osallisuuden hyoddyt ovat merkittavia seka harvinaissairaan etta pal-
velujarjestelman kannalta, mutta realisoituvat koko laajuudessaan
vasta kun toimintaan on riittdva rakenteellinen tuki.

3. Osallisuuden toteutumista ja siita saatavan hyoédyn laajuutta ennus-

tavat avoin vuorovaikutus ja yhteistydhdon kannustava ilmapiiri.

Esiin tuodut kokemukset yhteistyosta antavat perspektiivia siihen, missa yh-
teyksissa, millaisissa rooleissa ja missa laajuudessa harvinaissairaat voivat
olla osallisina. Perinteiset nakemykset harvinaissairaan roolista potilaana ovat
saamassa rinnalleen myos uudenlaisia kasityksia, jotka antavat tilaa erilaisille
roolituksille. Osallisuuden kannalta suunta on oikea; kohti vahvempaa toimi-
juutta. Dialogisuuden merkitys korostui monessa tutkimuksessa. Avoin vuoro-
vaikutus on suorin tie yhteiseen tavoitteeseen. Oleellista on ymmartaa, etta

osallisuus itsessaan ei ole tavoite. Se on valine tiedonkoontiin ja -vaihtoon.
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8.1 Suositukset

Tutkimusaineiston perusteella sosiaali- ja terveysalalla tulisi nykyistd roh-
keammin hyoddyntaa harvinaissairaille palvelunkayttajille kertyvaa kokemusta
heidan palveluidensa kehittamiseen. Tutkimukset osoittavat, etta palveluntar-
joajien ja -kayttajien tietoa yhdistamalla saadaan resursseja kohdennettua
sinne, missa niitd eniten tarvitaan. Vahvistamalla harvinaissairaiden osalli-
suutta voidaan kokemustiedon avulla tunnistaa ja 16ytaa ratkaisuja, jotka pal-

velevat seka harvinaissairasta etta palvelujarjestelmaa.

Tahan paaseminen edellyttaa kuitenkin yhteisen tahtotilan lisaksi yhteiskehit-
tamista tukevia rakenteita ja resursseja naiden kehittamiseen. Harvinaissairai-
den osallisuuden vahvistamiseen ja tukemiseen tahtaavaa toimintaa tulee
suunnitella, toteuttaa ja arvioida yhdessa kaikkien osallistuvien tahojen

kanssa. Myos osallisuuden toteutumista tulee seurata ja arvioida.

Kehittamalla osallisuutta tukevia menetelmia ja ottamalla niita saannonmukai-
seen kayttoon saataisiin sosiaali- ja terveydenhuollossa tarvittavaa kokemus-
peraista tietoa palveluiden kriittisten solmukohtien tunnistamiseksi seka naita

helpottavien ratkaisujen loytamiseksi.

8.2 Tutkimuksen luotettavuus

Tutkimusmenetelmaksi valikoitui systemoitu kirjallisuuskatsaus, jonka mene-
telma noudattaa systemaattista katsausta. Erona on, etta tutkijoita on vain
yksi, mikd huomioidaan katsauksen rajauksessa (Salakari, 2020). Systemaat-
tisen kirjallisuuskatsauksen ytimessa ovat jo olemassa olevan tutkimuksen ja
sen myota kertyneen tiedon kokoaminen ja analysointi seka naiden pohjalta
laadittu synteesi l0ydetysta tutkimuksesta kokonaisuudessaan (Salminen,
2011, 10-11, 15), joten valittu tutkimusmenetelma soveltuu mielestani hyvin

taman opinnaytetyon tarkoituksiin.

Tutkimusaineiston luotettavuutta varmistaakseni loin katsaukseen tarkan mu-

kaanottokriteeriston. Pyrin muodostamaan hakutermit tasmallisesti, jotta sain
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hakutuloksia rajattua olennaisiin l10ydoksiin ja pystyin nain varmistamaan nai-
den mahdollisimman hyvaa vastaavuutta tutkimuskysymyksiin. Katsausaineis-
ton taulukoin systemaattisesti, kaikki tehdyt aineistohaut seka aineiston haku-
ja eri kasittelyvaiheet yksityiskohtaisesti raportoiden. (Aineistonhallinnan kasi-
kirja, n.d.). Oletuksenani oli, etta jokainen mukaan valikoituva tutkimus tuottaa
harvinaissairaiden osallisuudesta uutta tietoa tai tarjoaa vahintaan kokonais-
kuvaa taydentavaa nakokulmaa. Tasta syysta en kokenut tarvetta arvioida tut-

kimusten sisaltda muutoin kuin CASP-kriteerist6a kayttaen.

8.3 Tutkimuksen eettisyys

Erityisesti tutkimusetiikan nakdkulmasta olen joutunut pohtimaan omaa roo-
liani opinnaytetydn toimeksiantajaorganisaatiossa, Harvinaiset-verkostossa.
Tyoni on pitkalti vaikuttamistyota, jonka keskiossa on harvinaissairaiden ase-
man ja yhdenvertaisuuden edistaminen. Olen tietoisesti pyrkinyt pitdmaan tyo-
minani erillaan tutkijan roolistani. Tutkijana olen lahestynyt aineistoa neutraa-
listi, tunnistamiani asioita havainnoiden ja esiin tuoden ilman naiden arvotta-
mista. Aihepiiria olen tarkastellut toki paaosin ammatillisen tiedontarpeen

mutta myos henkilokohtaisen kiinnostuksen ohjaamana.

Olen pyrkinyt tydssani noudattamaan huolellista viittaus- ja lahdekirjaustek-
niikkaa ja kunnioittanut kayttamani aineiston tekijanoikeuksia. Viitteiden hallin-
taan kaytin paaosin Mendeley-jarjestelmaa. Olen raportoinut opinnaytetyén
vaiheet Joanna Briggs Instutuutin (JBI) systemaattisen kirjallisuuskatsauksen
ohjeistusta mahdollisimman tarkasti noudattaen (Aromataris ym. 2021). Kat-
saukseen valikoitunutta aineistoa tarkastelin kriittisesti mutta objektiivisesti,
havaintojani jarjestelmallisesti dokumentoiden. Tulokset olen esittanyt totuu-
denmukaisesti ja siten, ettda omat nakemykseni ovat selkeasti erotettavissa
varsinaisesta tutkimusartikkeleista kootusta informaatiosta. Kaikki esitetyt
huomiot, joissa ei ole lahdeviittauksia, ovat omiani ja ilmentavat lahtdkohtai-

sesti henkilOkohtaisia nakemyksiani.
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8.4 Tutkimuksen vahvuudet ja rajoitteet

Tassa opinnaytetydssa olen tarkastellut osallisuutta vahvistavista ja tukevista
menetelmista saatuja kokemuksia osallisuuden viitekehyksessa. Lahtokohtai-
nen olettamukseni oli, etta kirjallisuuskatsauksen keinoin on mahdollista avar-
taa kasitysta harvinaissairaiden osallisuudesta ja osallisuuteen eri yhteyksissa
liitetyista kasitteista ja kasityksista seka tavoista, joilla osallisuutta voidaan
edistda. Katsaus onnistui osaltaan rakentamaan yleiskuvaa aiheesta tehdysta

tutkimuksesta ja sen lisatarpeesta.

Katsauksen ei kuitenkaan voi ajatella antavan realistista kuvaa Pohjoismai-
sesta tilanteesta, koska kaikki tutkimukset oli toteutettu usean maan yhteis-
tyona ja Pohjoismaiden rooli aineistossa jai vahaiseksi. Enemminkin katsausta
tulee tarkastella yleisemmin osallisuuden tilaa kuvaavana. Katsauksen arvo on
sen kokoamissa havainnoissa. Naiden perusteella voidaan kyeta tunnista-
maan harvinaissairaan osallisuutta vahvistavia menetelmia ja arvioimaan

naiden mahdollista vaikuttavuutta seka soveltuvuutta erilaisiin yhteyksiin.

8.5 Jatkotutkimusehdotukset

Katsausaineistosta nousi useita mahdollisia suuntia jatkotutkimukselle. Lisa-
tutkimusta tarvittaisiin erilaisten osallisuutta tukevien menetelmien ja toiminta-
mallien vaikuttavuudesta ja naiden onnistuneen toimeenpanon edellytyksista.
Jatkossa voisi olla myds tarpeen tutkia, millaista tukea ammattilaiset tarvitse-

vat osallisuustoimien kayttdéonottamiseen seka kohdennukseen.

Vaikuttaa silta, etta osallisuuden rajapinnat ovat myos yhteiskunnallisesti var-
sin merkittava kysymys. Tutkimustietoa osallisuudelle luoduista merkityksista
eri toimijatahojen nakokulmasta seka palvelujarjestelmien ja yhteiskunnalli-
selta kannalta tarvitaan lisaa, jotta osallisuuden vaikutuksiin voidaan pureutua
syvemmin. Ennen kaikkea olisi tarkea selvittaa, miten rakenteelliset ja organi-
satoriset ratkaisut vaikuttavat osallisuustoimien kehittymiseen ja voidaanko ra-

kenteellisilla uudistuksilla vaikuttaa myo6s osallisuuden koettuun tarpeeseen.
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LIITE 1: TUTKIMUSAINEISTON VALINTAKRITEERISTO

joka saa CASP -laadunarvioinnissa
vahintdan 7/10 pistetta.

Rajaus Mukaanottokriteerit Poissulkukriteerit

Kohde- Tutkimuksen kohteena harvinaissairaat Tutkimus, jossa

ryhma (EU:n harvinaismaaritelman mukaisesti) tai | harvinaissairaat eivat ole
jokin harvinaissairauksiin luokiteltavista lainkaan edustettuina.
sairaus- tai diagnoosiryhmista.

Ika Aikuisiin, yli 18-vuotiaisiin ja padosin alle Kohteena alaikaiset tai
65-vuotiaisiin kohdentunut tutkimus. vanhuusikaiset.

Interventio Tutkimukset, jotka kohdentuvat kokonaan | Tutkimukset, jotka koh-
tai suurelta osin osallisuutta vahvistavien ja | dentuvat kokonaan mui-
tukevien menetelmien kehittamiseen, hin aiheisiin tai joissa
testaukseen, pilotointiin ja/tai osallisuusndkdkulma on
kayttéonottoon joko harvinaissairaan vain hyvin pienessa
hyvinvointiin tai jonkin palvelun, hoidon tai | roolissa.
palvelujarjestelman osa-alueen kehittami-
seen liittyen.

Tutkimus- Intervention tai sen vaikuttavuuden

asetelma tutkiminen tai uusien havaintojen esittely.

Tutkimus- Tutkimus laadittu laadullisin metodein tai Tutkimus laadittu vain

metodi laadullisten ja maarallisten menetelmien maarallisin metodein.
yhdistelmana.

Nakokulma Tutkimukset, joissa nakdkulma on koko- Tutkimukset, joissa vain
naan tai osin harvinaissairaan ja heidan palveluntuottajan/
kanssaan tyoskentelevien ammattilaisten. | tutkijan nakékulma.

Tutkimus- Tieteellinen tutkimus tai sellaisesta tuo- Kirjallisuuskatsaukset,

muoto tettu tutkimusartikkeli, jossa vastataan ase- | systemaattiset kirjalli-
tettuihin tutkimuskysymyksiin. suuskatsaukset.

Tietokan- Tutkimuksen kannalta relevanteiksi ---

nat osoittautuvat tietokannat (esim. Pubmed,

Orphanet Journal)

Julkaisun Alkuperaisartikkeli saatavilla kokonaisuu- Alkuperaisartikkelia ei

saatavuus dessaan maksuttomana verkkojulkaisuna saatavilla kokonaisuudes-
(Full text). saan / verkossa.

Julkaisu- Tutkimukset tai tutkimusartikkelit, jotka Muilla kielilla julkaistut

kieli ovat saatavilla suomen- tai tutkimukset tai artikkelit.
englanninkielisina.

Ajankohta Vuosien 2018-2023 valilla julkaistut tutki- Aiemmin/mydhemmin
mukset. julkaistut tutkimukset.

Maantie- Pohjoismaiset / kokonaan tai joiltain osin Muu kohdennus.

teellinen Pohjoismaihin kohdistuvat tutkimukset.

Arviointi Vertaisarvioitu tutkimus ja/tai tutkimus, Vertaisarvioimaton

tutkimus tai tutkimus,
joka ei tayta em. CASP-
kriteereja.
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LIITE 2: KIRJALLISUUSKATSAUKSEN HAKUSTRATEGIA

ETENEMINEN

ESIMERKKI

Etsitdaan yleisesti tietoa harvinaissai-
rauksiin kohdentuvasta tutkimuksesta
nadissa kaytetyn terminologian selvitta-
miseksi. Suoritetaan haku yksittaisilla
asiasanoilla (MeSH).

Harvinaiset taudit
Rare Disease

Tarkennetaan terminologiaa. Suoritetaan
haku harvinaissairauksiin liittyvilla yksit-
taisilla avainsanoilla (yleisesti kaytt6on
vakiintuneet termit).

Harvinaiset sairaudet,
Harvinaissairaudet

Rare Condition, Rare Disorder,
Orphan Disease

Etsitdaan yleisesti tietoa osallisuuteen ja
palveluiden yhteiskehittdmiseen kohden-
tuvasta tutkimuksesta ndissa kdytetyn
terminologian selvittdmiseksi. Suorite-
taan testihakuja yksittaisilla asiasanoilla
(MeSH).

Osallisuus
Patient Engagement, Patient
Participation

Tarkennetaan terminologiaa. Suoritetaan
haku osallisuuteen liittyvilla yksittaisilla
avainsanoilla ja ndiden yhdistelmilla.

Potilasosallisuus, Asiakasosallisuus,
Yhteiskehittdminen

Patient Involvement, Consumer
Involvement, Co-creation, Co-design

Etsitdan yleisesti tietoa pohjoismaisesta
ja Pohjoismaihin kohdentuvasta tutki-
muksesta naissa kdytetyn terminologian
selvittamiseksi. Suoritetaan haku yksit-
taisilla asiasanoilla.

Pohjoismaat, Skandinavia, Nordic
Countries, Scandinavia

Kootaan asiasanayhdistelmia edellisten
hakutulosten perusteella. Suoritetaan
hakuja kaikkien kolmen aihepiirin asia-
sanayhdistelmilla. Testataan naita eri tie-
tokannoissa.

Harvinaiset taudit OR Rare Disease AND
Osallisuus OR Patient Engagement OR
Patient Participation AND Pohjoismaat
OR Nordic Countries OR Scandinavia

Harvinaissairaudet OR Harvinaiset
sairaudet OR Rare Disease OR Rare
Condition OR Rare Disorder OR Orphan
Disease AND Patient Engagement OR
Patient Participation OR Patient
Involvement AND Nordic Countries OR
Scandinavia

Tarkennetaan hakusuunnitelmaa aiem-
pien hakutulosten seka asiantuntijakes-
kustelujen perusteella. Muodostetaan
edella esitettyjen pohjalta tutkimusai-
neiston hankintaan kaytettavat hakulau-
sekkeet. Tarkennetaan hakulausekkeita
tarvittaessa tietokannoittain.

("rare disease” OR ”“rare disorder”) AND
(“patient engagement” OR “patient
participation” OR “patient involvement
OR “co-design”) AND (Scandinavia* OR
“Nordic countries” OR Finland OR
Sweden OR Norway OR Denmark OR
Iceland)

”n
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LIITE 3: KATSAUKSEEN VALIKOITUNEET

TUTKIMUSARTIKKELIT

(ARTIKKELIN TIEDOT
(teky3t, otsikko, jukaisia, imestymswosi)

MAAT)

TUTKIMUSMENETELMA

TUTKIMUKSEN TAVOITE | KOHDENNUS

KOHDERYHMA (OSALLISET /
OSALLISTETUT)

(Ambrosni, A, Quinlivan, R., Sansone. VLA, Meijer. |.. Schrijvers, G., Tioben, A,
Padberg, G.. de Wit. M., Sterrenburg, E., Mejat, A, Breukel, A, Ratap M.,
Lochmidler, H., Willmann, R. & 235th ENMC workshop study group.

“Be an ambassador for change that you would like to s==™ a call to action to all
stakeholders for co-creation in healthcare and medical research to improve
quality of ife of people with 3 neuromuscular disease.

Orphanet Journal of Rare Diseases. 2018,
https:/fdoi.org/10.1188/513023-012-1103-8

Tutkimus toteutettin usean maan
yhteistydnd_ (Pohjoismaista
Rugtsi, Suomi ja Tanska).

Tapaustutkimus

Sehettad nevromuskulaaristen sairauksien
potiasyhteisin asemaa suhteessa terveydenbuoltoon
i3 |3dketisteeliseen tutkimukseen. Tavoitieena
tunnistaa solmukohtia 3 katvealusta

45 henkiloa (13 mazsta).

P3dosin potilasyhteisin edustajia mutta myds
armmattiaisia (tutkimusklinikat) seka
|3dketeclisuuden ja nata s3itelevien tahojen
edustaja.

Lewis, D.. Salmi, L., Staley, A & Harlow, J.

From Indiiduals to Systems and Contributions to Creations: Movel Framework
for Mapping the Efforts of Individuals by Conwening The Center of Health and
Health Care.

Journal of Participatory Medicine. 2022

https://doi_org/10.2198/30338

[Julka=sumaa Yhdysvalat.
Tutkirmus kohdentui useaan
imaahan. |Pohjoismaista Ruotsi).

Formatiivinen tutkimus

Koota palweluiden kdyttijien ndkemyksid ja muodostaa
ndiden perusteella vudenlainen toimintamalii

25 henkildd (3 maasta). joila sarautesnsa
persstuvaa kokemusta

Obici, L., Callaghan, R._ Ablett, J., Bibiloni_ C_, Bueser, T Conceigao, |,
Dongiglio, F., Farrugia, A, Knebel, F., Lane, T_, Larsson, L.O., Morier, A,
Micholas, V. & Coelho, T.

Consensus recommendations on holistic care in hereditary ATTR amyloidosis: an
international Delphi survey of patient adwocates and multidscipinany healthcare
professionals.

BEMJ Open. 2023,

https:/fdoi o/ 10.1138/bmjopen-2023-073130

[Julkasumaa Yhdyswallat.
Tutkimus toteutettin usean maan
yhteistydnd. (Pohjoismaista
Ruoitsi).

Defoi-menstelmaan
pohjaava tutkimus

Muodostaa konsensussuosituksia kiinikko-potilas-
lAhtoisessa momniammatillisessa yhieistydssa (HCPs
EPAGS).

303 henkilo3 (27 maasta), joista 252
amnattlaista (HCPs) and 51 potilastaustaista
(PAG).

Oerizen, A-5., Vink, J., Odekerken-Schrdder. G, Mager, B. & Azevedo, 5.
Mavigating the tensions of integrating lived expenence in participatory healthcare
design.

The Diesign Journal. 2022,

hitps:/fdoi org/101080/14608225 20, 113223

Julka=sumaa |so-Britannia.
Tutkimus toteutettiin usean maan
yhteistydnd. (Pohjoismaista
Ruoitsi).

Fenomendlognen futkimus

Tunnistaa yhieiskehtt3miseen littyvia jEnnitteia ja etsia|
ndihin soveltwia ratkaisuja.

23 henkilod (usesta maista, kakkia =i
eritelty) 12 sairastava tai Bheista, 7
suunnitteljaa (designers) ja 4

terveydenhuclon ammattilaista

3|Post, A., Klockgether, T.. Landwehmmeyer, G.B., Pandoffo, M., Ammesen, A, [Julkasumaa |so-Britannia. Kyselytutkimus Sehittad potilasedustajien ja terveydenhuclion 156 henkild3 (20 Euroopan maasta). 85
Renhard, C. & Graessner, H. Tutkimus toteutettin usean maan ammattilaisten ndkemyksia ja tutkmuspriortesteistd.  |potilasyhteisdn edustajaa ja 61
Research priorities for rare newrological diseases: a representative view yhteistydnd. (Pohjoismaista teveydenhuolion ammattilaista.
of patient representatives and healtheare professionals from the European Norja ja Ruotsi).
Reference Metwork for Rare Meurological Diseases.
Orphanet Journal of Rare Diseases. 2021,
https:'doi.org’10.1198/s13023-020-D1641-z.

6|Roennow, A. Saueé, M., Welling, J., Riggs. R J.. Kennedy, A T.. Galetti, |, [Julka=sumaa Yhdysvalat. Tapaustutkimus Muodastaa neuvottelukuntal-elin (community adwsory |591 henkild3 (ussista eri maista). Community
Brown, E.. Leite, C., Gonzalez, A, Portales Guiraud, A P, Houyez, F., Camp.  |Tutkimus toteutettiin usean maan board, CAB) chjzamaan potilasyhteison ja advosory board [CAB) -eimessa 15
R.. Gilbert, A., Gahlemann, M., Moros, L., Luna Flores, J_ L., Schmidt, F., yhteistydnd. (Pohjoismaista tutkimusyhteisdn valistd yhteistySta. potilasyhteisdn edustajaa (10 maasta),
Sauter, W_ & Firmern, H. Tanska). |3aketutkimukseen osallstul 576 potiasta
Colaboration between patient organisations and a clinical research sponsor in a
rare disease condition: leamings from a community advisory board and best
practice for future collaborations.
BMJ Open. 2020.
https:/fdoi_org/10.1138/bmjspen-2020-038473

T|Swezey, T., Reeve. B. B., Hart, T. 5., Floor, M. K., Dollar, C. M., Gillies, A P. &|Julkaisumaa Yhdysualat. Haastattelututkimus Sehittad potilaiden nakemyksia [a kokemuksia 15 henkilda (maanticteelista jakaumas &1
Tossi, L.L. Tutkimus kohdentui useaan [fokusryhmahaastatteh) hoitodosta ja paheeluista ndiden kehitamiseksi awata tarkasti), joilla kokemusta

Inzorporating the patient perspective in the study of rare bone disease: nsights
from the esteocgenesis imperfecta community.
Osteoporosis International. 2019,

hittps:/fdoi.org/10.1007/500198-012-4830-7

maahan. |Pohjoismaista Morja).
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