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YLEISIMMÄT harvinaissairaudet ovat usein jo 
hyvin tunnettuja ja niistä löytyy ohjeistoja diag-
nostiikasta, hoidosta ja seurannasta. Jos sairaus 
vaikuttaa vain yhden elinryhmän alueella, yk-
sittäinen erikoisala hallitsee tilanteen usein 
ongelmitta. Valtaosa harvinaissairauksista on 
vakavia ja oireet liittyvät moniin elimiin.

Jopa 85 % sairauksista on erittäin harvinai-
sia ja useimmiten perinnöllisiä. Ultraharvinai-
suus haastaa koko terveydenhuollon ja diag-
noosi viivästyy usein. Ultraharvinaisen sairau-
den määritelmä on selkiytymätön, mutta jos 
esiintyvyys on alle 1/100 000, suomalaisessa vä-
estössä on kyseistä sairautta sairastavia alle 55.

Esiintyvyyksiä ei tiedetä
Harvinaissairauksien todellista esiintyvyyttä 
ei tiedetä, koska diagnostiikka on haastavaa 
(1). Vaikka sairaus diagnosoitaisiinkin, esiin-
tyvyyttä ei voi arvioida luotettavasti, koska 
ICD-10-tautiluokitus tarjoaa harvoin tarkan 
koodin harvinaissairauksille (2).

Eurooppalainen Orpha-koodisto tunnistaa 
tarkasti 7 227 harvinaissairautta omilla koo-
deillaan. Sitä päivitetään jatkuvasti eurooppa-
laisten ERN-asiantuntijaverkostojen (European 
Reference Networks) kanssa (3,4).

Vuosien 2023–25 aikana Orpha-koodit on 
tarkoitus ottaa ICD-10-koodien lisädiagnoo-
sikoodeina laajaan käyttöön erikoissairaan-
hoidossamme. Orpha-kooditus mahdollistaa 
tarkan esiintyvyyden selvittämisen ja  lisää ym-
märrystä suomalaiseen tautiperintöön kuulu-
vien tautien rikastumisesta ja joidenkin muual-

la maailmassa yleisten harvinaissai rauksien 
vähäisyydestä väestössämme (5).

Perinnöllisten tai hankinnaisten harvinais-
sairauksien esiintyvyys väestöissä on 6–8 % (2). 
Suomalaisilla syöpäsairauksien elinaikainen 
esiintyvyys on noin 33 %, ja kaikkiin kasvaimiin 
liittyy harvinaisia perimän muutoksia (6,7). 
Väestömme sairastuu myös mm. harvinaisiin 
infektioihin (2,6,7). Nämä haasteet koskettavat 
siis kaikkia kliinistä työtä tekeviä lääkäreitä.

Terveydenhuollossa harvinaiset ilmiöt kos-
kettavatkin yhteisesiintyvyyden perusteella 
suoraan lähes puolta ja epäsuoraan lähes kaik-
kia Suomessa asuvia henkilöitä elämänsä aika-
na. Luultavasti lähes jokainen lääkäri kohtaa 
työssään viikoittain harvinaisia ilmiöitä.

Harvinaissairauksia löytyy lisää
Kansainvälisen IRDiRC-konsortion (The Inter-
national Rare Diseases Research Consortium) 
vertaisarvioitujen tilastojen perusteella vuosi-
na 2010–21 määriteltiin 948 uutta harvinais-
sairautta (8). Parantuneiden diagnoosimene-
telmien ansiosta uusiksi harvinaissairauksiksi 
lienee tunnistettu nopeimmin perinnöllisiä ja 
autoimmuunisairauksia.

Tuoreimman arvion mukaan spesifisiä 
geneettisiä sairauksia uskotaan löytyvän yli 
10 000 (9). Yksin Japanissa löydettiin 39 uutta 
sairautta vuosina 2015–21 (10). Suomalaiset 
ovat viime vuosina kuvanneet muun muassa 
uusia neurologisia, kardiologisia ja immuno-
logisia sairauksia (11–15). Vuosina 2020–22 
maailmasta löytyi 55 uutta immunologista 
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 • Harvinaissairauden epäily syntyy yleisimmin perinnölliseltä vaikuttavasta 
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 • Osa harvinaissairaista ei saa tarkkaa diagnoosia koko elämänsä aikana. 
Silloin joudutaan tyytymään oirediagnoosiin, vaikka taustalla olisi 
 geneettinen muutos.
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sairautta, ja vuoden 2016 jälkeen uusimpaan 
perinnöllisten aineenvaihduntasairauksien 
oppikirjaan kirjattiin noin 600 uutta sairautta 
(16,17).

Uudet perimän muutokset löytyvät suoma-
laisväestöstä poikkeuksellisen vähäisen ge-
neettisen vaihtelun vuoksi helpommin kuin 
perimältään vaihtelevammasta väestöstä. 
 FinnGen-tutkimuksen perusteella vähäinen 
vaihtelu voi rikastaa myös monitekijäisiä tau-
teja väestöömme (18). 

Suomalaiseen tautiperintöön kuuluu 39 sai-
rautta (5), joita sairastavia voi Suomessa olla 
enemmän kuin muualla maailmassa yhteensä. 
Uusia Suomessa (taulukko 1) tai Pohjoismaissa 
(keratitis fugax hereditaria) poikkeavan yleisiä 
harvinaissairauksia löytyy edelleen (19). Toi-
saalta esimerkiksi fenyyliketonurian, galakto-
semian, kystisen fibroosin ja pseudoxanthoma 
elasticumin esiintyvyys on Suomessa poikkeuk-
sellisen pieni (20–22).

Diagnostinen viive ja  
diagnosoimattomat sairaudet
Lapsilla harvinaissairauden diagnostinen viive 
on arviolta 6 vuotta (23). Aikuispotilaan harvi-
naissairauden diagnoosin määrittäminen kes-
tää keskimäärin 19 vuotta (24), eikä silloin oteta 
huomioon ilman diagnoosia jäävien potilaiden 
osuutta. Kehittyvät perimän tutkimukset ly-

hentävät diagnostista viivettä vähitellen (23). 
Olemme itse kliinisessä työssämme löytäneet 
vakavaoireisia tai lastentauteina pidettäviä har-
vinaissairauksia jopa 50–75 vuoden viiveellä 
 oireiden alusta (25).

Sairausryhmittäin vaihdellen 30–97 % 
 potilaista, joiden kliiniset löydökset vaikutta-
vat sopivan geneettiseen sairauteen, jää ilman 
diagnoosia perimän laajojenkin selvitysten 
(kromosomitutkimukset ja eksomi- tai genomi-
sekvensointi) jälkeen (26). Esimerkiksi neuro-
logista perinnöllistä sairautta sairastavista ar-
violta puolet jää ilman tarkkaa diagnoosia (27).

Eteläkorealaisessa diagnosoimattomien sai-
rauksien ohjelmassa 81 % potilaista sai diag-
noosin, jos taudinkuva oli selkeä ja voitiin tehdä 
kohdennettu diagnostinen testi. Mikäli potilaan 
tai perheen taudinkuva oli vaihteleva, epätyy-
pillinen tai kyseessä oli aiemmin tuntematon 
sairaus, diagnoosi saatiin 38–53 %:lle potilais-
ta (28). Lasten taudinkuvat olivat selväpiirtei-
sempiä kuin aikuisten, mikä selittää lasten no-
peampaa ja osuvampaa diagnostiikkaa.

Tulevaisuudessa osa diagnosoimattomista 
potilaista saisi tarkan diagnoosin, jos heidän 
eksomi- tai genomisekvensointidataansa voi-
taisi ajoittain analysoida uudestaan, kun uusia 
taudin aiheuttavia perimän muutoksia löyde-
tään. Potilaan genomitiedon tulee siis säilyä 
terveydenhuollon ensiökäytössä koko eliniän.

Milloin epäillä harvinaista sairautta?
Potilas voi olla perusteltua lähettää kohdenne-
tun erikoisalan, perinnöllisyyslääketieteen tai 
harvinaissairauksien yksikköön tai ERN-kes-
kukseen jatkodiagnostiikan mahdollisuuksien 
arvioimiseksi, kun sairauden tai löydöksen il-
miasu herättää epäilyn harvinaissairaudesta 
(taulukko 2) (29–32). Diagnostiset menetelmät 
voivat olla saatavilla keskussairaalassa, mutta 
usein vasta yliopistosairaalassa tai vain kan-
sainvälisen yhteistyön avulla.

Joissain akuuttina toistuvissa sairauksissa 
löydös, kuten suurentunut plasman ammo-
niakkipitoisuus tai virtsan porfobilinogeeni, 
saattaa olla todettavissa vain akuutissa tilan-
teessa ja myös diagnostiset erikoistutkimuk-
set toimivat vain silloin. Joissain sairauksissa, 
kuten kuumeoireyhtymissä tai toistuvassa her-
pesmeningiitissä, laboratoriolöydökset muut-
tuvat akuuttitilanteen jälkeen poikkeaviksi 1–3 
vuorokauden viiveellä vain lyhyeksi ajaksi.

Arviolta puolessa harvinaissairauksista on 
mukana jokin neurologinen tai neurologispsy-
kiatrinen oire tai löydös. Joka viidennen harvi-
naissairaan oire liittyy autoimmuniteettiin tai 
immunologiaan. Harvinaissairauksissa koros-
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tuvat siis erityisen monimutkaiset ja tiukkaan 
kontrolloidut elinjärjestelmät, kuten keskus- ja 
ääreishermosto sekä elimistön puolustusjärjes-
telmä (33).

Geneettiset selvitykset eivät yleensä joh-
da diagnoosiin, jos potilaan oireiden taustal-
ta ei erikoistutkimuksillakaan saada selkeitä 
 objektiivisia löydöksiä. Poikkeuksena ovat esi-
merkiksi perinnöllinen fruktoosi-intoleranssi, 
jossa anamneesi on tyypillinen, ja toisaalta sai-
rausryhmät, joiden diagnostisia testejä ei saa 
Suomesta tai niitä ei tehdä muualla kuin tutki-
muslaboratorioissa (taulukko 2).

Lapsella keskushermostoon vaikuttavan sai-
rauden ilmiasu voi olla erilainen kuin aikuisel-
la, koska kehittyvä hermosto voi vaurioitua eri 
tavalla kuin valmis hermosto. Lisäksi saman 
geenin proteiinituotteen täydellinen puutos to-
dennäköisesti aiheuttaa vaikean sairauden jo 
vastasyntyneelle ja hyvin lievä muutos proteii-
nissa voi muuttua oireiseksi ja diagnosoitavak-
si sairaudeksi vasta myöhäisellä aikuisiällä, jol-
loin sille voi altistaa muu merkittävä stressitila 
(esim. paasto, kudostrauma, infektio) (taulukko 
2). Ilmiasun vaihteluja liittyy lukuisiin sairauk-
siin, myös samassa suvussa (34).
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Milloin lähete asiantuntijayksikköön?
Kun lapsella tai aikuisella todetaan samanaikai-
sesti useita harvinaisia tai epätyypillisiä  oireita 
ja etenkin löydöksiä, joiden esiintyminen yh-
täaikaisesti sattumalta tuntuu epätodennäköi-
seltä, ja herää epäily potilaan tai suvun har-
vinaisesta sairaudesta, suositellaan lähetettä 
perinnöllisyyslääketieteen yksikköön, harvi-
naissairauksien yksikköön tai epäillyn harvi-
naissairauden asiantuntijakliinikolle (35). Yli-
opistosairaaloiden tietopalvelu Terveyskylästä 
löytyy tiedot eri yksiköistä ja ERN-keskuksista 
(36). Lähetteessä tulee olla kattavasti ja täsmäl-
lisesti potilaan kaikki oireet ja löydökset, jotta 
geneettisiä tutkimuksia voidaan tulkita oikein.

Jos harvinaiseksi epäilty sairaus käsittää 
vain yhteen erikoisalaan kohdentuvan oireen 
tai löydöksen, lähete voidaan suunnata suoraan 
kyseisen erikoisalan osaajalle tai ERN-keskuk-
seen. Etenkin useiden alojen yhteistoimintaa 
vaativissa, geneettistä tai muuta diagnoosia 
vailla olevissa tapauksissa potilaan voi lähettää 
harvinaissairauksien yksikköön verkkosivuilta 
löytyvien ohjeiden mukaan.

Strategia diagnosoimattomille  
sairauksille?
Diagnosoimattomat sairaudet ovat usein erit-
täin harvinaisia ja toisinaan täysin uusia. Kun 
laajoissa perimän selvityksissä löytyy uusi gee-
nimuutoskandidaatti sairauden mahdolliseksi 
aiheuttajaksi, tapauksen ainutkertaisuus on on-
gelma, sillä se koskee vain yhtä potilasta, per-
hettä tai sukua. Yleensä tarvitaan vähintään 
yksi uusi tieteellisessä artikkelissa julkaistu 
tapaus, joka ei ole sukua edelliselle ja jolla on 
samanlainen sairaus ja perimän muutos, jotta 
sairaus saisi nimen ja potilas diagnoosin.

Hyvinvointialueen, yliopistosairaalan yhteis-
työalueen tai Suomen väestö on usein liian pieni 
toisen vastaavaa sairautta sairastavan potilaan, 
perheen tai suvun löytämiseksi. Genomitietoa 
pitää siis voida jakaa diagnostiikan avuksi.

Sairausryhmissä, joissa sairastunut kohde-
kudos on helposti saatavilla tarkempiin tut-
kimuksiin (esim. veri, puolustussolut tai iho), 
yksittäinenkin potilas voidaan joskus diag-
nosoida. Tämä vaatii esimerkiksi geenimuu-
toksen korjaamisen solumallissa ja samanai-
kaisen toiminnallisen häiriön korjaantumisen 
syy-seuraussuhteen varmistukseksi. Kyseessä 
on kuitenkin huomattava ponnistus, joka vaatii 
usein kansainvälistä yhteistyötä.

Norjassa potilas voi vapaasti valita oma-
lääkärin tai omalääkäritiimin. Pitkään (yli 15 
vuotta) saman lääkärin seurannassa olleiden 
potilaiden kuolleisuus on pienempi ja heillä on 

vähemmän ensiapukäyntejä kuin lyhyemmis-
sä hoitosuhteissa (37). Harvinaissairauksien 
oireyhtymien poikkeavat piirteet tunnistetaan 
todennäköisesti heikommin aikuisten erikois-
sairaanhoidossa kuin kokeneiden ja väestönsä 
tuntevien yleislääkärien praktiikassa (38).

Kansainvälinen IRDiRC-konsortio suosittaa, 
että kaikki harvinaissairaudet tulisi diagnosoi-
da vuoden kuluessa siitä, kun potilas on oirei-
densa vuoksi hakeutunut terveydenhuoltoon 
(39).

Japanissa maan kattavaan diagnosoimatto-
mien harvinaisten sairauksien ohjelmaan kuu-
luu 52 kliinistä keskusta ja 398 sairaalaa, joiden 
lisäksi kontrollikeskus huolehtii yhteistyöstä, 
lähetettävistä näytteistä ja datakeskukseen 
siirrettävistä sairaustiedoista sekä analyysien 
tuloksista (40,41). Sairaaloilla on ohjeena teh-
dä lähete keskitettyyn diagnostiseen prosessiin, 
jos

1) sairaus on ilman diagnoosia yli 6 kuukau-
den ajan (paitsi vastasyntyneillä) ja oireet vai-
kuttavat jokapäiväiseen elämään.

JA
2.1) on todettavissa objektiivisia löydöksiä, 

jotka eivät rajoitu yhteen elimeen.
TAI
2.2) on todennäköinen suora tai epäsuora 

todiste geneettisestä syystä (esim. samanlaiset 
löydökset todettu potilaan sukulaisessa).

Ehdotamme vastaavaa ohjeistoa myös suo-
malaiseen terveydenhuoltojärjestelmään.

Japanin ohjelmaan sisältyy funktionaalisia 
analyysejä esimerkiksi valko- tai ihosoluista 
(37,38). Potilaan suostumuksella Suomessa-
kin tulisi olla mahdollisuus lähettää näytteitä 
 Euroopan ja muun maailman yliopistojen ja yli-
opistosairaaloiden tutkimusryhmille, joilla on 
jo olemassa diagnoosiin tarvittava asiantunte-
mus ja menetelmä.

Lopuksi
Harvinaisia sairauksia ja niihin liittyviä oi-
reistoja on valtava määrä. Epäilyttävän koko-
naisuuden tunnistaminen vaatii herkkyyttä ja 
yleisten sairauksien hyvää osaamista. Vaikkei 
kohdennettua hoitoa olisi, diagnoosi auttaa 
seurannan ja oireenmukaisten hoitojen koh-
dentamisessa.

Harvinaissairauksien diagnostiikan kehit-
tämiseksi ehdotamme eksomi- ja genomida-
tan uudelleenanalysoinnin mahdollisuuksien 
parantamista, perinnöllisiltä vaikuttavien sai-
rauksien lähetekäytännön kansallisen strate-
gian uudistamista ja laajempaa kansainvälistä 
yhteistyötä diagnostiikan tueksi sekä diagnos-
tiikkaa tukevien lakien säätämistä. l
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