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iedon puute on yksi suurimmista

harvinaisiin sairauksiin liittyvis-
td haasteista. Koko ajan kehittyvin
diagnostiikan my6té pystytaan tunnis-
tamaan jatkuvasti uusia diagnooseja,
joista ei kuitenkaan ole juurikaan tietoa,
ainakaan suomeksi. Tiedonpuute voi
aiheuttaa vanhemmissa muun muassa
turvattomuutta ja yksindisyyden tuntei-
ta. Harvinaiskeskus Noriossa pyritdan
vastamaan perheiden tiedon tarpeisiin
monella tapaa.

Kehitysvammaisten Tukiliittoon
kuuluva Harvinaiskeskus Norio tarjoaa
tietoa ja tukea harvinaisiin, perimésta
johtuviin sairauksiin. Palveluidemme
ydinkohderyhmai ovat perheet, joissa
lapsen harvinaiseen, perimasté johtu-
vaan sairauteen liittyy kehitysvamma
tai vastaavaa tuen tarvetta. Ilahduttavan
moni perhe 16ytda meidat pian sen
jalkeen, kun lapsi on saanut diagnoo-
sin. Terveydenhuollon ammattilaiset
ovat merkittédvissa roolissa ohjatessaan
ja kannustaessaan perhettd ottamaan
meihin yhteyttd. Harvempi kuitenkin
tietdd, ettd yhteyttd voi ottaa jo silloin,
kun harvinaista sairautta lapsella tai
siki6llé vasta epiilladn ja mielessd on
paljon kysymyksid ja tunteita. Ensim-

madistd kertaa yhteyttd ottavien kaksi
tyypillisintd kysymystd ovat: Loytyyko
tahén vertaistukea ja misté voisin saada
tietoa?

Tieto tekee tilanteesta todellisemman

Olemme nykymaailmassa tottuneet
sithen, ettd tietoa loytyy jokaisesta
hakukoneesta tai viimeistdan tekoalya
hyodyntdmalld. Edelleen on kuitenkin
paljon tilanteita, joissa diagnoosia ei
vain lukuisista tutkimuksista huolimatta
silld hetkelld 16ydy, tai kun l6ytyy, sitd
eivat perheen kayttimit hakukoneet
tunnista. Lapsen harvinaisen diagnoo-
sin my6ta vanhempia kuormittavat
erityisesti epdvarmuuden sietdminen,
harvinaisuuden usein synnyttdma yksi-
néisyyden tunne ja lapsen tilanteen tois-
tuva kuvaileminen eri alojen ammatti-
laisille ja laheisille. Terveydenhuollossa
annetulla ensitiedolla on suuri merkitys
sithen, miten perheet sopeutuvat ja
emotionaalisesti asennoituvat muut-
tuneeseen eldman suunnitelmaan,
uusien ja usein vaikeidenkin tunteiden
kanssa. Hyvin usein lapsen harvinainen
diagnoosi vaatii kuitenkin prosessointia
my0s hyvin ensitietotilanteen jalkeen.
Moni Harvinaiskeskus Noriosta tietoa
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toivova hyotyy konkreettisen diag-
noositiedon ja/tai perimééan ja perin-
nollisyyteen liittyvéin tiedon lisdksi
tarjoamastamme keskustelutuesta, jossa
kaydadn ldpi mitd itseasiassa tiedetddn,
miksi jotain ei tiedetd ja mité saatu tieto
omassa elamissé tarkoittaa.

Tarve suomenkieliselle diagnoosi-
kohtaiselle tiedolle nousee padasiassa
meihin yhteyttd ottavilta harvinaissai-
raiden lasten vanhemmilta. Tuotamme
tietoa sellaisista harvinaisista diagnoo-
seista, joihin liittyy kehitysvamma tai
vastaavaa tuen tarvetta, ja joista ei 16ydy
suomenkielistd tietoa muualta. Diag-
noosikuvauksia on sivuillamme talla
hetkelld ldhes 400. Osa diagnooseista on
sellaisia, ettd Suomessa arvioidaan ole-
van vain yksi lapsi kyseiselld diagnoosil-
la, mutta maailmalla tietoa on kuitenkin
kertynyt sen verran, ettd diagnoosiku-
vaus pystytdan tuottamaan.

Kerdadmme tana syksyna tietoa
diagnoosikuvaustemme merkitykses-
td niiden lukijoille. Syyskuun alussa
avattuun kyselyyn on tété kirjoittaes-

sani vastannut 101 harvinaissairaan
lapsen vanhempaa, 6 ldheistd, 12 itse
harvinaissairasta ja 13 ammattilaista.
Harvinaissairaiden lasten vanhemmis-
ta 86 % kertoo diagnoosikuvauksen
antaneen tietoa, jota mistddn muualta
ei ole saanut. Kaikista tarkeimmaksi
vanhemmat kokevat, ettd diagnoosiku-
vaus on auttanut kertomaan sairaudesta
ldheisille seka sellaisille ammattilaisille,
joille diagnoosi ei ole ollut ennestdan
tuttu. Erityisesti perusterveydenhuol-
lossa, varhaiskasvatuksessa ja koulussa
perheet kohtaavat ymmarrettavasti
paljon tietdmattomyytta ja henkilostoa,
joka ei ole koskaan kuullut lapsen har-
vinaisesta sairaudesta. Kuitenkin juuri
heilld saattaa olla iso rooli lapsen arjessa
tai hoidossa. Suomenkielinen diagnoo-
sikuvaus antaa kyselyyn vastanneiden
mukaan sanoja, lisdd perheen ymparilla
olevien ihmisten ymmarrysta ja tekee
sairaudesta todellisen niin perheiden
itsenséd kuin heidén ldheistensé ja jopa
palveluja myontavien ammattilaisten
silmissa.
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“Erityisen tdrked diagnoosikuvaus on
ollut, kun olemme hakeneet varhais-
kasvatukseen tarvittavaa lisdresurssia
lapselle. Pelkkd “kirjainnumeroyhdis-
telmd” ei olisi kertonut kenellekddn
mitddn, enkd usko, ettd varhaiskasva-
tuksessa kukaan olisi alkanut etsimddn
tietoa sairaudesta monesta eri ldhteestd.
Diagnoosikuvaus tekee lapsen sairau-
desta todellisemman, ja itselle se oli
todella tdrked tarttumapinta muuten
niin hdmyisessd ajassa diagnoosin
alkuvaiheessa.”

-kyselyyn vastannut vanhempi.

” Diagnoosikuvaus on ollut helppo tapa
kertoa liheisille tilanteesta, kun omat
sanat ovat olleet vihdisid.”

-kyselyyn vastannut vanhempi.

“Saimme harvinaisen diagnoosin
lapselleni sairaalasta ja pyysimme
Noriolta suomenkielisti diagnoosiku-
vausta. Kukaan ammattilainenkaan ei
ole kuullut diagnoosista, joten voimme

antaa kuvauksen sairaalaan, neuvolaan

tai muualle mentdessd. Saimme vihdoin
myds omaishoidon, kun laitoimme
kuvauksen hakemuksen liitteeksi.
Integroitu pdivikoti ja terapeutit ovat
ymmdrtineet lastamme paremmin.
Myés me vanhemmat opimme paljon,
silld englanninkielisestd tutkimus-
kirjallisuudesta emme ymmdirtineet
paljoakaan. Diagnoosikuvaus on myos
auttanut ldhipiirin kanssa, silld he ovat
pddsseet lukemaan ymmdrrettivisti,
mistd on kyse. Diagnoosikuvaus on
ollut perheellemme ensiarvoisen tirked,
paljon kdytdssd ja avuksi.”

-kyselyyn vastannut vanhempi.

Vertaisten kokemustieto elavoittaa
tiedon

Diagnoosikuvausten haaste on aina
ollut se, ettei kliinisen tiedon ymparille
saada sanoitetuksi perheen arkea ja
nostettua esille itse lasta diagnoositie-
don takaa. Osaa diagnoosikuvauksista
olemme onnistuneet tdydentimaén per-
heiden jakamilla tarinoilla/kokemus-
tiedolla, mutta ldheskéan kaikista niitd
ei vield ole. Yksi ilahduttavimmista, nyt
kaynnissé olevassa kyselyssa esiin nous-
seista asioista on, etta 60 % vastanneista
vanhemmista kertoo diagnoosikuvauk-
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sen auttaneen l0ytdmain vertaisia. Jo-
kaiseen diagnoosikuvaukseen lisdidmme
tiedon mahdollisista vertaisryhmistéd
ja Harvinaiskeskus Norion vertaistu-
kirekisteristd, jota kautta vertaisia voi
my0s 10ytad. Kaikista harvinaisimpien
diagnoosien kohdalla juuri samalla
diagnoosilla olevan suomalaisen 16yta-
minen voi olla erittdin vaikeaa tai jopa
mahdotonta, mutta samankaltaisessa
elaméntilanteessa elavit voivat silti olla
korvaamaton vertaistuki. Harvinaiskes-
kus Norion monien erilaisten tapah-
tumien kautta on mahdollisuus l6ytad
vertaisryhmi, johon kiinnittya.
Tieddmme toimintamme kautta,
ettd vertaisuus antaa tietoa arkeen, lisda
kuulluksi tulemisen tunnetta ja vahvis-
taa luottamusta perheen parjadmisen.
Kaikki eivit kuitenkaan heti diagnoosin
saamisen jédlkeen tai myohemminkéan
halua olla yhteydessa vertaisiin. Silloin
niin Harvinaiskeskus Norion sivuil-
la olevien kokemustarinoiden kuin
perheiden itse esimerkiksi sosiaalisessa
mediassa jakamien kokemusten merki-
tys kasvaa. My®0s tarinoihin voi samais-
tua ja kokea vertaisuutta. Sosiaalisen
median kautta tavoitetaan hyvin erityi-
sesti nuoria vanhempia. Hyédynndamme
Harvinaiskeskus Noriossa erityisesti
Instagramia yhteydenottokanavana,
mutta my0s tiedon levityksessd. Olem-
me luoneet sosiaaliseen mediaan muun
muassa kuukausittaiset " Tietotiistait”,
joissa keskitymme avaamaan erilaisia
harvinaisiin sairauksiin tai perimdén
liittyvid ilmi6itd mahdollisimman
helposti ja ymmarrettavasti. Ota meidét
seurantaan (@harvinaiskeskusnorio)!

Jaetaan tietoa myos ammattilaisten
kesken

Harvinaisiin sairauksiin liittyvan
epitietoisuuden sietiminen haastaa
my6s ammattilaisia. On usein vaikeaa
sanoa, ettei tiedd, vaikka juuri rehel-
lisyyttd perheet my6s arvostavat. Me
tieddmme aina sen, mitd lapsi on juuri
nyt. Sen ndkeminen ja sanoittaminen
on aina merkityksellinen tapa kohdata
ja tukea perhettd. Tdarkedd on, ettd myds
me ammattilaiset teemme yhteisty6ta,
tunnemme toisemme ja hyddynnamme
toistemme osaamista. Jaamme mielel-
lamme Harvinaiskeskus Noriossa meille
vuosien varrella kertynyttd kokemus-
tietoa perheiden tilanteista ja tarpeista
perheiden lisdksi my6s ammattilaisille.
Tulemme mielellimme vierailulle,
luennoimaan tai voimme pyynndosta
mahdollisuuksiemme mukaan tuottaa
materiaalia hyédynnettéviksi van-
hempien ja lasten kohtaamista varten.
Ollaan siis yhteydessé!

Ps. Jos olet hy6dyntanyt diagnoo-
sikuvauksiamme tyossisi, kiy vastaa-
massa kyselyyn, johon piéset oheisella
QR-koodilla. Kaikki diagnoosikuvauk-
set ja palvelumme 16ydét osoitteesta
www.harvinaiskeskusnorio.fi. Tilaa
myos uutiskirjeemme osoitteessa:
https://uutiskirje.tukiliitto.fi.
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