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STM051:00/2020

TERVEYDENHUOLLON PALVELUVALIKOIMANEUVOSTON KOKOUS NRO 2 /2020 TOIMIKAUSI 2020-2023

Aika

Paikka

Osallistujat

25.9.2020 klo 12.00-16.00

Sosiaali- ja terveysministerid, Meritullinkatu 8, Nh Meritullisali / Skype

x Sirkku Pikkujimsa, puheenjohtaja

Jasenet

x Annakaisa livari, varapj (e)
(avoin)

x Janne Leinonen, varapj. (e)
- Kaisa Riala

x Pdivi Koivuranta (e)

x Vesa Kiviniemi (e), ei k. 4

x Marja Polldnen (e), eik. 9
x Juha Auvinen (e)

x Miia Turpeinen (e)

x Teppo Heikkila

x Heikki Lukkarinen (e)

x Juhani Sand (e)

x Katri Vehvildinen-Julkunen (e)
- Mirva Lohiniva-Kerkeld

x Ismo Linnosmaa (e)

Pysyvi sihteeristo

x llona Autti-Ramo, paasihteeri

x Sari Koskinen, erityisasiantuntija
x Reima Palonen, erityisasiantuntija
x Sinikka Sihvo, erityisasiantuntija

x Leena Alanne, assistentti

Asiantuntijat

Varajdsenet

- Jaska Siikavirta

x Minna-Liisa Luoma

- Kirsi Vainiemi

x Jussi Holmalahti (e)
x Tuula Kock (e)

x Kari Punnonen

- Minna Kaila

- Riitta Aejmelaeus

- Juha Korpelainen

x Anu Maksimow (e)

- Sirkku Jyrkkio

- Sari Mdkinen

x Teuvo Antikainen (e)
x Juha Alanko (e)

x Marina Kinnunen (e)

1. Avaus, kokouksen osallistujat, padtosvaltaisuus ja edellisen kokouksen poytékirja (14.8.2020), liite 1

Meritullinkatu 8, Helsinki
PL 33, 00023 VALTIONEUVOSTO
www.palveluvalikoima.fi

Todettiin, ettd STM on myontadnyt lddkintdneuvos Sirkku Pikkujamsalle eron
Palkon jisenyydestd THL:n edustajana ja nimennyt hdnet Palkon puheenjohta-
jaksi Pdivi Sillanaukeen virkavapaan ajaksi 1.9.2020-31.5.2021.

Paitos: Puheenjohtaja avasi kokouksen klo 12.00. Todettiin kokouksen osallis-

tujat ja paatosvaltaisuus. Merkittiin tiedoksi edellisen kokouksen poytakirja.

Puhelin 0295 16001 e-mail:
palveluvalikoima@stm.fi
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Hyviaksyttdvit suositukset

2. Vastasyntyneiden vaikean immuunivajeen (SCID) seulonta, liitteet 2a-d, llona Autti-Rémé

Palkon 11.6.2020 kokouksessa hyvaksyma suositusluonnos ja sen valmistelu-
muistio ovat olleet otakantaa.fi palvelussa. SCID-jaosto on kasitellyt annetut 8
kommenttia ja tehnyt niiden edellyttdmat perustellut muutokset, jotka esitel-
tiin neuvostolle.

P&atods: Hyvaksyttiin suositus, valmistelumuistio seka suosituksen tiivistelma.

3. Epaterveellisen ravitsemuksen ja vahdisen lilkkkumisen aiheuttaman sairastumisriskin pienentdminen
elintapaohjauksella ja omahoidon tuella, liitteet: 3a-c, Sari Koskinen

Suositusluonnos oli kommentoitavana otakantaa.fi —palvelussa 25.8.20
saakka. Siihen antoi palautetta 35 vastaajaa. Elo-jaosto kavi kokouksessaan
7.9.20 ldpi saadun palautteen ja teki niiden pohjalta suositusluonnokseen joi-
takin muutoksia.

Paatos: Hyvaksyttiin suositus, valmistelumuistio tdydennettyna hyvaksymi-
seen osallistuneilla Palkon jasenilld sekd tiivistelma.

Otakantaa-kommentointiin hyviksyttivit suositusluonnokset

4. Brolusitsumabi kostean silmanpohjan ikirappeuman hoidossa, liite 4, Sinikka Sihvo
Kdsiteltiin ladkejaoston valmistelemaa suositusluonnosta. Koska valmisteella
on myyntiluvan myéntamisen jdlkeen raportoitu vakavia haittatapahtumia,

paadyttiin esittdmaan poissulkevaa suositusta.

Padtds: Hyvaksyttiin suositusluonnos vietavaksi otakantaa.fi-palveluun.

Muut padtettdvat asiat

5. Suosituskokonaisuuden rakenne, liitteet Sa-c, Reima Palonen

Puheenjohtajien jaosto on yhdessé sihteeriston kanssa valmistellut suosituk-
sen, valmistelumuistio ja tiivistelman mallipohjat, joissa on huomioitu kesa-
kuussa hyvdksytyn kasikirjan sisaltd. Kuvaamalla aiempaa tarkemmin eri doku-
menttien sisallot ja tekniset yksityiskohdat yhdenmukaistetaan suosituksia ja




3(7)

tehostetaan toimintaa. Mallipohjien sisdltoa voidaan kayttokokemuksen pe-
rusteella muuttaa vapaammin. Lddkesuosituksia varten tehdaan oma poh-
jansa, koska niistd ei laadita valmistelumuistiota.

P3itos: Hyvaksyttiin mallipohjat kdytettaviksi tdman pdivan jalkeen aloitetta-
vissa suosituksissa. Pohjissa olevia sanamuotoja ja elementtejd voidaan kui-
tenkin ottaa mukaan myds jo tyon alla oleviin suosituksiin.

6. Huume- ja ladkeriippuvuudet, liite 6, llona Autti-Rémd

Miepa-jaosto kokoontui uudessa kokonpanossa 8.9.2020 ja tarkensi suosituk-
sen tarvetta, tavoitetta sekd kirjallisuuskatsauksen pdivitystarvetta. Huume- ja
ladkeriippuvuuden hoito toteutuu Suomessa eri alueilla hyvin eri tavoin. Jar-
jestajilla ei ole kovin hyvda tietoa siitd, mita eri palvelut sisaltavat. Suositus
kohdennetaan huume- ja lddkeriippuvuuden hoitomenetelmiin huomioiden
eri hoitoportaiden tarpeet ja hoidon jatkuvuus. Kirjallisuuskatsaus on osin van-
hentunut ja se ehdotettiin pdivitettavaksi samoilla PICO maarityksilla kuin al-
kuperdinen rajaten se huume- ja ladkeriippuvuuden hoitoon.

Paitds: Paatettiin, ettd hankitaan kirjallisuuskatsauksen pdivitys samalla PICO-
asetelmalla kuin aiempi katsaus teetettiin.

7. Atetsolitsumabi yhdessa platinapohjaisen hoidon kanssa ensi linjan hoidossa uroteelisyévdssa, Reima
Palonen
Ladkejaosto ei kasitellyt asiaa 21.9, koska lddkeyritykselle tulee ensin antaa
mahdollisuus antaa vastine.

Pa&tos: Siirrettiin kdsiteltavaksi seuraavassa kokouksessa.

8. Huonon unihygienian aiheuttaman sairastumisriskin pienentdminen elintapaohjauksella ja omahoidon
tuella, Sinikka Sihvo

Elo-jaosto todennut, ettei systemaattisen kirjallisuuskatsauksen antama tieto-
pohja ole riittdva suositusvalmistelun jatkamiseksi. Jos suosituksen laatimista
jatketaan, tarvitaan ongelman uudelleenmaarittely ja uusi kirjallisuushaku.
Lisaksi Palkon suositus tulisi hyvin ldhelle Kdypa hoidon Unettomuus- suosi-
tusta, joka on paivitetty kesdakuussa 2020.

Paitds: Hyviksyttiin, ettd sihteeristo selvittda syksyn aikana suosituksen jatko-
valmistelun edellytyksia.
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9. Palkon asiantuntijat, liite 9, llona Autti-Rimé

Palveluvalikoimaneuvostolla on terveydenhuoltolain mukaan asiantuntijoiden
verkosto. Asiantuntija voi tarpeen mukaan osallistua neuvoston ja jaostojen
kokouksiin ja toimia my6s yhteishenkiléna muihin palveluvalikoimaan vaikut-
taviin toimijoihin. Asiantuntijalla ei ole kokouksissa paitosvaltaa, mutta han
voi kommentoida oman asiantuntemuksensa pohjalta suositukseen vaikutta-
via tekijoita.

Pddtos: Valittiin liitteen 9 mukaiset henkilot Palkon asiantuntijoiksi 30.6.2023
pdattyvan toimikauden loppuun.

10. Jaostojen taydentaminen, Sari Koskinen

Palko hyvaksyi kokouksessaan 14.8.20 mm. Miepa-, Tules- ja Elo-jaostojen pe-
rustamisen ja kokoonpanon. Samalla sovittiin, ettd jaostojen kokoonpanoa
voidaan seuraavassa kokouksessa tdydentda Palkon jasenilld tai varajasenilla.

Professori Ismo Linnosmaa Itd-Suomen yliopistosta on Palkon jadsen ja hidn
vahvistaa Miepd-jaoston terveystaloustieteellistd osaamista.

Asiantuntijaladkari Tuula Kock Kuntaliitosta on Palkon varajdsen. Han on yleis-
ladketieteen erikoislddkari ja hdanelld on monipuolista osaamista seka koke-
musta Elossa valmisteilla olevista aiheista.

Tules-jaostoon ei vield edellisessd kokouksessa valittu STM:n edustajaa. L3a-
kinténeuvos Sirkku Pikkujamsa vastaa jatkossa mm. erikoissairaanhoitoon ja
terveydenhuollon keskittamiseen liittyvista asioista.

Muutettu padtésehdotus:

a) Valitaan Tuula Kock Elo-jaoston jaseneksi 30.6.2023 saakka.

b) Valitaan Ismo Linnosmaa seka Minna-Liisa Luoma Miepa-jaoston jaseniksi
30.6.2023 saakka.

c) Valitaan Sirkku Pikkujdmsa tuki- ja liikuntaelinten sairauksien jaoston jase-
neksi 30.6.2023 saakka.

Paitds: Hyvdksyttiin em. henkil6t jaostojen jaseniksi 30.6.20203 saakka.

11. Lausunto remdesiviiri-ladkkeen kaytdsta COVID-19-taudin hoidossa, Reima Palonen

STM on pyytanyt palveluvalikoimaneuvostolta lausuntoa remdesiviiri-ladkkeen
kdytostd COVID-19-taudin hoidossa. Fimea on laatinut ladkkeesta arviointi-
koosteen.
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Lausunto koskee sdadnndstelyn edellytyksia tilanteessa, jossa ladkettd ei riita
kaikille potilaille, jotka ladketieteellisesti arvioiden tarvitsisivat sitd. Todettiin
erikseen, ettd lausunnolla ei voida maaritelld palveluvalikoimaa, vaan se on
suositusta heikompi ohjausvaikutukseltaan.

Keskusteltiin lausunnon antamisen oikeudellisesta perustasta ja taman hetki-
sestd nayton asteesta, joka on epavarma. Talld hetkelld remdesiviiria annetaan
Suomessa potilaille vain ladketutkimuksessa. Jos naytdn aste tutkimustulosten
valmistuessa vahvistuu ja remdesiviirin voidaan osoittaa olevan vaikuttavaa,
on todennakdoista, etta tarvitaan sdannostelyn periaatteita ladkkeen rajallisen
saatavuuden vuoksi. Keskusteltiin ndista periaatteista.

Todettiin mm., ettd lausunnossa tulee tuoda ilmi tdman hetkisen naytén epa-
varmuus ja pohdittiin, onko ylipddnsa mahdollista antaa lausuntoa. Todenna-
koisesti epidemia kuitenkin kiihtyy loppuvuoden aikana ja lddkkeen sa@nnoste-
lyn tarve voi tulla ajankohtaiseksi.

Padtos: Lausuntoa muokataan Palkon antaman ohjeistuksen mukaiseksi sih-
teeriston toimesta ja Palko hyvaksyy sen sahkdpostikokouksella.

Keskusteltavat asiat, tiedoksi

12. Tilannekatsaus, Reima Palonen
Suun terveydenhuollon jaosto kokoontui 28.8.2020 viimeistelemaan PICO-ase-
telmaa kirjallisuuskatsauksen hankintaa varten. Toimeksiantotarjouksia voi-

daan ryhtya ldhettdmadn puitesopimusmenettelyssd valituille toimijoille, kun
menettelyn tekniset yksityiskohdat saadaan viimeisteltya sihteeristossa.

Padtos: Merkittiin tiedoksi.
13. Huonon suuhygienian aiheuttaman sairastumisriskin pienentaminen elintapaohjauksella ja omahoidon
tuella, Sari Koskinen

Jaosto kavi lapi kokouksessaan 7.9.20 suosituksen valmistelun tilanteen ja jat-
kaa valmistelua seuraavassa kokouksessaan lokakuussa.

Paitos: Merkittiin tiedoksi.

14. Tilannekatsaus suosituksesta lanneseldn luudutuskirurgia ja sen jalkeinen kuntoutus, Reima Palonen

Jaosto kokoontui 11.9.2020 késitteleméaédn lahes valmista kirjallisuuskatsausta.
Suositusluonnos pyritdan saamaan hyvaksyttavaksi 4.11. kokoukseen lahetet-
tavaksi otakantaa.fi-kommentointiin.

Paatos: Merkittiin tiedoksi.
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15. Selvityshenkiloiden raportti palveluvalikoiman muodostumisen periaatteista, llona Autti-Rimé

Selvityshenkilot professori Minna Kaila ja apulaisprofessori Mirva Lohiniva-
Kerkeld ovat kartoittaneet palveluvalikoiman muodostumista ohjaavia teki-
joitd seka eri tahojen antamien suositusten keskindista roolia. Raportissa esi-
tetyissd toimenpide-ehdotuksissa korostuu tarve palveluvalikoimaan kuulumi-
sen periaatteiden ja prosessien selkeyttamisen seka niita koskevan lainsaadan-
ndn muutostarve. Esitettiin raportin keskeinen sisalto ja ehdotukset.

P&dtos: Keskustellaan tarkemmin raportin sisdllosta Palkon seuraavassa ko-
kouksessa, kun selvityshenkildt ovat lasna.

Muut asiat
16. llmoitusasiat, llona Autti-Rimé

o Sidosryhmayhteistyd
o 17.9 Ladkariliiton jarjestdama tilaisuus lddkkeiden hallitusta kayt-
todnotosta
o Kansallinen lddkkeiden hankintaneuvottelu kdynnistyy
o Suunnitteilla tiede- ja terveystoimittajille kohdennettu tilaisuus
HILAn kanssa
o Puitesopimus systemaattisten kirjallisuuskatsausten hankkimiseksi, Sari
Koskinen
o Muistutus sidonnaisuuskyselyyn vastaamisesta
o Pidetdan seminaari tulevista aihevalinnoista ja Palkon 2021 toimintasuun-
nitelmasta 4.11, ennen Palkon kokousta
o Syksyn kokoukset:
o 4.11.2020
o 16.12.2020




17. Kokouksen paitos

LUTTEET

JAKELU
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Puheenjohtaja Sirkku Pikkujamsa
Padsihteeri llona Autti-Ramdo
Erityisasiantuntija Sari Koskinen
Erityisasiantuntija Reima Palonen
Erityisasiantuntija Sinikka Sihvo

Liite 1 Palkon kokouksen poytakirja 14.8.2020

Liite 2a Yhteenveto SCID Ota kantaa kommenteista

Liite 2b Suositus SCID-seulonta

Liite 2c¢ Valmistelumuistio SCID-seulonta

Liite 2d Tiivistelma SCID-seulonta

Liite 3a Elintapaohjaus /Ravitsemus ja liikunta -suositus

Liite 3b Elintapaohjaus /Ravitsemus ja liikunta -valmistelumuistio
Liite 3¢ Elintapaohjaus /Ravitsemus ja liikunta -suosituksen tiivistelma
Liite 4 Brolusitsumabi suositusluonnos

Liite 5a-c Suosituksen, valmistelumuistion ja tiivistelman mallipohjat
Liite 6 Kirjallisuushaun pdivitys

Liite 9 Palkon asiantuntijoiksi ehdotettujen esittely

Neuvoston varsinaiset jasenet ja varajdsenet
Asiantuntijat
Sihteeristo
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25.8.2020

TERVEYDENHUOLLON PALVELUVALIKOIMANEUVOSTON KOKOUS NRO 1/2020
TOIMIKAUSI 2020-2023

Aika 14.8.2020 klo 12.10-16.00
Paikka Valtiovarainministerio, Nh Paja, Mariankatu 9 /Skype
Osallistujat x Piivi Sillanaukee, puheenjohtaja
Jiisenet Varajisenet
- Annakaisa livari, varapj - Jaska Siikavirta
x Sirkku Pikkujamsi, varapj x Minna-Liisa Luoma
x Janne Leinonen, varapj., k. 1-14 x Kirsi Vainiemi
- Kaisa Riala x Jussi Holmalahti
x Piivi Koivuranta, etd - Tuula Kock
x Vesa Kiviniemi, etd x Kari Punnonen, eti
x Marja Pélldnen x Minna Kaila, etd
x Juha Auvinen, eti x Riitta Aejmelaeus, k.1-3
X Miia Turpeinen, eti - Juha Korpelainen
- Teppo Heikkild X Anu Maksimow, etd
x Heikki Lukkarinen x Sirkku Jyrkkio, etd
x Juhani Sand, eti, k. 1-2 - Sari Mikinen
- Katri Vehvildinen-Julkunen X Teuvo Antikainen, k.1-14
x Mirva Lohiniva-Kerkeld, etd x Juha Alanko
x Ismo Linnosmaa X Marina Kinnunen, eti

Pysyvi sihteeristo

x llona Autti-Rama, pidsihteeri

x Sari Koskinen, erityisasiantuntija
x Reima Palonen, erityisasiantuntija
x Sinikka Sihvo, erityisasiantuntija
x Leena Alanne, assistentti

1. Avaus, kokouksen osallistujat, pditosvaltaisuus ja edellisen kokouksen poytikirja (11.6.2020), Liite 1
Puheenjohtaja avasi kokouksen klo 12.10.
Jisenten esittely ja edellisen kokouksen poytikirja tiedoksi.

Piaitos: Todettiin kokouksen osallistujat ja pditosvaltaisuus.

Meritullinkatu 8, Helsinki Puhelin 0295 16001 e-mail:
PL 33, 00023 VALTIONEUVOSTO palveluvalikoima@stm.fi
www.palveluvalikoima.fi
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2. Palkon toiminnan esittely, llona Autti-Rdmd/ Reima Palonen, Liite 2

Esiteltiin Palkon perustamisen taustat ja tehtivit seki palveluvalikoiman mai-
rittelyn periaatteet. Palkon roolin selkeyttdminen ja arviointiprosessien kehitti-
minen jatkuvat. Todettiin, ettd Palkon uusi kisikirja julkaistaan muutaman vii-
kon sisilla palveluvalikoimaneuvoston kotisivuilla.

Esiteltiin Palkon aiempien toimikausien toimintaa ja todettiin Palkon toiminnan
laajentuneen huomattavasti Palkon perustamisesta vuodesta 2014. Esitettiin
tunnistetut ldhitulevaisuuden haasteet.

3. Tyon alla olevat suositukset

e SCID-seulonta
Huume-, lddke- ja peliriippuvuuksien hoito ja kuntoutus

e Elintapamuutosta tukevat tekijét elintapaohjauksen ja omahoidon tuen mene-
telmissd huonon suuhygienian ja huonon unihygienian aiheuttaman sairastu-
misriskin pienentdmiseksi

e Lanneseldn luudutuskirurgia ja sen jilkeinen kuntoutus

o Pitkille vaurioituneiden hampaiden korjaamisesta suun ulkopuolella valmiste-
tuilla paikoilla/téytteilld ja kruunuilla

e Zynteglo B-thalassemian hoidossa

e Brolusitsumabi silmédnpohjan kostean ikdrappeuman hoidossa

Seulonta-jaosto: SCID
4. Seulontajaosto: SCID:n perustaminen, llona Autti-Rémé, Liite 4

SCID-seulontaa koskeva suositus on otakantaa.fi palvelussa kommentoitavana
21.8 asti. Perustetaan jaosto suositusvalmistelun viimeistelyi varten. Ehdote-
taan, ettd jaosto jatkaa aikaisemmassa kokoonpanossa.

Piiitds: Hyviksytain jaoston perustaminen ja kokoonpano

Mielenterveys- ja piihdepalvelujen jaosto
5. Mielenterveys- ja pdihdepalvelujen jaosto (Miepi-jaosto) perustaminen, Sari Koskinen, Liite 5

Edellisen toimikauden Miepi-jaosto valmisteli riippuvuuksien hoidon ja kun-
toutuksen suosituskokonaisuutta. Kokonaisuudesta julkaistiin alkoholiriippu-
vuutta koskeva suositus kesikuussa. Jaosto aloitti my&s huume-, ldike- ja peli-
riippuvuuksien hoito ja kuntoutus -suositusten valmistelun. Kognitiivinen adap-
taatio asumisen tukea tarvitsevan skitsofreniapotilaan kuntoutuksena —suosituk-
sen valmistelu aloitettiin teettimélld systemaattinen kirjallisuuskatsaus.
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Ehdotetaan Miepi-jaoston perustamista ja sille liitteestd 5 ilmenevéa kokoon-
panoa.

Piiiitos: Hyviksyttiin jaoston perustaminen ja kokoonpano ja sovittiin, etté ja-
ostoa tdydennetidn tarvittaessa seuraavassa kokouksessa.

Elintapa ja omahoito —jaosto
6. Elintapa ja omahoito —jaoston (Elo-jaoston) perustaminen, Sari Koskinen, Liite 6

Edellisen toimikauden Elo-jaosto valmisteli elintapamuutosta tukevat tekijét
elintapaohjauksen ja omahoidon tuen menetelmissi - suosituskokonaisuutta.
Kokonaisuudesta julkaistiin tupakoinnin lopettamisen tukemista koskeva suosi-
tus kesikuussa. Epiterveellisti ravitsemusta ja vihiisti likkkumista koskeva
suositus on otakantaa.fi palvelussa kommentoitavana 23.8 asti. Jaosto aloitti
myds suositusvalmistelut aiheista: elintapamuutosta tukevat tekijit elintapaoh-
jauksen ja omahoidon tuen menetelmissa huonon suuhygienian ja huonon uni-
hygienian aiheuttaman sairastumisriskin pienentdmiseksi. Kummankin suosi-
tuksen valmistelumuistiota on tyGstetty sihteeristdssi ja jaostossa jo melko pit-
kille.

Ehdotetaan Elo-jaoston perustamista ja sille liitteestd 6 ilmenevid kokoonpa-
noa.

Piiitos: Hyviksyttiin jaoston perustaminen ja kokoonpano tiydennettyni
Teuvo Antikaisen jasenyydella.

Tuki- ja liikuntaelinten sairauksien jaosto

7. Tuki- ja liikuntaelinten sairauksien jaoston (Tules-jaosto) perustaminen, Reima Palonen, Liite 7
Palko on valmistellut selkisairauksia koskevaa suosituskokonaisuutta, josta
lanneselidn luudutuskirurgiaa ja sen jilkeistd kuntoutusta koskeva suositus on

neljis ja viimeinen. Sitd koskeva kirjallisuuskatsaus valmistuu loppukesésti.

Ehdotetaan tuki- ja liikuntaelinten sairauksien jaoston perustamista ja sille liit-
teestid 7 ilmenevid kokoonpanoa.

Piitds: Hyviksyttiin jaoston perustaminen ja kokoonpano.

Suun terveydenhuolto
8. Suun terveydenhuollon jaoston (Sute-jaosto) perustaminen, Sari Koskinen, Liite 8
Palkon edelliselld toimikaudella perustettiin Sute-jaosto valmistelemaan suosi-

tusta Pitkille vaurioituneiden hampaiden korjaamisesta suun ulkopuolella val-
mistetuilla paikoilla/taytteilla ja kruunuilla. Jaosto on kokaaniig el




4(7)

Ehdotetaan Sute-jaoston perustamista ja, etti jaosto jatkaa muutoin aikaisem-
massa kokoonpanossa paitsi, etti sille valitaan uusi puheenjohtaja liitteen 8
mukaisesti.

Piiiitos: Hyviksytddn jaoston perustaminen ja kokoonpano.

Liikejaosto
9. Laikejaoston perustaminen, Sinikka Sihvo, Liite 9

Palko, Fimea ja FinCCHTA ovat luoneet toimintamallin, jossa Fimea tekee ar-
vion ja Palko suosituksen sellaisista sairaalaldikkeisti, joissa kansallinen pi-
tos uuden ladkkeen kdyttdonotosta tai jo kiytossé olevan lddkkeen uudesta indi-
kaatiosta arvioidaan kansallisesti tirkeéksi erityisesti epdvarman niyton tai kor-
keiden kustannusten vuoksi. Tavoitteena on, ettd vihitellen kaikkien uusien
merkittdvien sairaalaladkkeiden kédyttoonotto arvioitaisiin yhtendisen prosessin
Jja kriteerien mukaisesti. Ehdotetaan Ladkejaoston perustamista ja liitteen 9 mu-
kaisten henkildiden nimedmisti siihen.

Piiitos: Hyviksyttiin jaoston perustaminen ja kokoonpano.

10. Semiplimabi edenneen ihon okasolusy6vin hoidossa - piivitystarve, Sinikka Sihvo, Liitteet 10a-b

Palko antoi joulukuussa 2019 suosituksen, jonka mukaan semiplimabi-liike
(Libtayo) ei kuulu kansalliseen palveluvalikoimaan paikallisesti edenneen tai
etdpesikkeisen ihon okasolusyovin hoidossa. Myyntiluvan haltija Sanofi pyysi
uudelleenkdsittelyi lisdseurantatietoon vedoten.

Keskustelussa todettiin, ettd ndyttd vaikuttavuudesta on edelleen epiluotetta-
vaa. Tutkimusasetelman heikkoudet, erityisesti vertailuryhmin puute, eivit ole
poistuneet seurantatiedon my&té. Tarvitaan luotettavaa tutkimustietoa kunnolli-
sella tutkimusasetelmalla.

Piiitds: Ei aloiteta semiplimabi-suosituksen piivittimisti. Asiaan voidaan pa-
lata uudestaan, kun ldékkeen vaikuttavuudesta ja kustannusvaikuttavuudesta on
luotettavaa tutkimustietoa.

11. Atetsolitsumabi uroteelisyoviin ensilinjan hoidossa— piivitystarve, Reima Palonen

Palko antoi joulukuussa 2018 suosituksen atetsolitsumabin kiytosti virtsarak-
kosyévian hoidossa. Suositus oli ensilinjan hoidon osalta kielteinen. Palkolta on
tiedusteltu mahdollisuutta suosituksen péivittimiseen uusien tutkimustulosten
vuoksi.
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Aiempi suositus koski potilaita, jotka eivit soveltuneet platinapohjaiseen hoi-
toon, mutta uudet tulokset koskevat atetsolitsumabi ja platinapohjaisen kemote-
rapian yhdistelmihoitoa. Tami yhdistelmi ei ole atetsolitsumabin myyntiluvan
mukainen kiyttéindikaatio (off-label-kiytts).

Fimea on ilmoittanut, ettei silld ole mahdollisuuksia arvioida ldékkeiden off-
label-kiytt6d, eiké ylipadnsd mahdollisuuksia tehdd piivitysarviointeja kaikista
aiemmin arvioiduista lidikkeista.

Keskusteltiin myos siitii, miten voidaan turvata lddketieteellisen arviointitiedon
saaminen Palkon kiytt6on eri tilanteissa.

Piiiitos: Asian jatkovalmistelu siirrettiin lidkejaostolle.

Puheenjohtajien jaosto
12. Puheenjohtajien jaosto, Reima Palonen

Edelliselld toimikaudella perustettiin puheenjohtajien jaosto, jonka tehtéviksi
asetettiin:

¢ yhdenmukaistaa ja kehittdd jaostojen toimintatapoja ja ratkaisukaytan-
toja

e valmistella sihteeriston kanssa prosessien ja palveluvalikoiman miirit-

telyn perusteiden tdydennyksid ja muutoksia

toimia sihteeriston ja jaostojen viliseni linkkina

toimia eri jaostojen vilisend linkkind

edistii Palkon suositusten tunnettuutta ja vaikuttavuutta

Palkon toiminnan yleinen kehittiminen.

e o o o

Esitetdin, ettd péitetiidn perustaa myos tiksi toimikaudeksi puheenjohtajien
jaosto, johon kuuluvat jisenind automaattisesti kaikkien jaostojen puheenjohta-
jat. Ehdotetaan, etti jaoston tehtéviit olisivat samat ja ettd Mirva Lohiniva-Ker-
keld jatkaisi jaoston puheenjohtajana.

Piiitos: Hyviksytdin jaoston perustaminen ja kokoonpano

13. Odotukset palveluvalikoimaneuvoston toiminnasta, /lona Autti-Rémo

Kiytiin yleiskeskustelua aiheesta.

Muut asiat
14. Sidonnaisuudet ja esteellisyys, Reima Palonen, Liite 14

Kiytiin lépi sidonnaisuuden ja esteellisyyden keskeiset asiat.
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15. Muut asiat, flona Autti-Réimé

16. Kokouksen piitos

o Tulevat kokoukset

o 2509.
o 4.11. (varaus Hanasaari)
o 16.12.

o Palkon asiantuntijajdsenet ja heidén roolinsa
- esiteltiin asiantuntijoiden rooli Palkon toiminnassa
- syyskuun kokouksessa esitetdin ehdotukset asiantuntijoista

o Sisiiset seminaarit
- kerrottiin neuvottelukunnan tarpeisiin vastaavien sisiisten seminaarien
jarjestaimisen mahdollisuudesta

o Mahdollinen tapaaminen edellisen Palkon kanssa

- alustavasti syksylle suunniteltu tapaaminen siirtyy jilleen Covid-19
viruksen johdosta.

Puheenjohtaja péitti kokouksen klo 16.00.

Puheenjohtaja Piivi Sillanaukee
Péisihteeri [lona Autti-Ramo
Erityisasiantuntija Sari Koskinen
Erityisasiantuntija Reima Palonen

Erityisasiantuntija Sinikka Sihvo




LIHTTEET

JAKELU
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Liite 1. Palkon kokouksen poytikirja

Liite 2. Palkon toiminnan esittely

Liite 4. SCID jaoston perustamismuistio

Liite 5. Mielenterveys- ja pdihdepalvelujen jaoston perustamismuistio
Liite 6. Elintapa ja omahoito —jaoston perustamismuistio

Liite 7. Tuki- ja liikuntaelinten sairauksien jaoston perustamismuistio
Liite 8. Suun terveydenhuollon jaoston perustamismuistio

Liite 9. Laidkejaoston perustamismuistio

Liite 10a. Sanofi oy:n uudelleenkiisittelypyynto

Liite 10b. Palkon perustelut semiplimabin pdivittdmistarpeesta

Liite 14. Sidonnaisuudet ja esteellisyys

Neuvoston varsinaiset jdsenet ja varajdsenet
Asiantuntijat
Sihteeristo







KNite 2.4

Vaikuta terveydenhuollon
palveluvalikoimaan - kommentoi
suositusluonnoksia

Julkaistu: 14.6.2016 klo 15.07
Aloittaja: Reima Palonen (@ReimaPalonen)

Yhteenveto:
Lisatiedot:

PALKO toimii sosiaali- ja terveysministerion yhteydessa ja sen tehtdvana on antaa suosituksia
terveydenhuollon menetelmien kuulumisesta julkisesti rahoitettuihin terveydenhuollon palveluihin.
Lisatietoja terveydenhuollon palveluvalikoimasta voit lukea PALKOn kotisivuilta
www.palveluvalikoima.fi

Kyselyt

Vaikean sekamuotoisen immuunivajeen (SCID) seulonta
vastasyntyneiden kantapaaverinaytteesta

Terveydenhuollon palveluvalikoimaneuvosto (PALKO) on kokouksessaan 11.6.2020 hyvéksynyt
alustavasti suositusluonnoksen "Vaikean sekamuotoisen immuunivajeen (SCID) seulonta
vastasyntyneiden kantapdaverindytteesta”. Ennen suosituksen lopullista hyvaksymistd PALKO
antaa asiasta kiinnostuneille mahdollisuuden kommentoida luonnosta. Suositusluonnoksen ja
taustamuistion 6ydét véliotsikon Liitteet alta. Ennen vastaamista tutustu seka suositusluonnokseen
ettd valmistelumuistioon.

SCID on vakavin lapsuusialla todettu synnynndinen immuunivaje. SCID:n esiintyvyydeksi
Suomessa on arvioitu noin 1:58 000 vastasyntynyttd kohden. Tauti johtaa vakavaan
infektioalttiuteen, jossa virusten, bakteerien ja alkueldinten aiheuttamat vaikeat tulehdukset
aiheuttavat pysyvia elinvaurioita etenkin keuhkoissa. Hoitamattomana SCID johtaa lapsen
kuolemaan imevaisidssa tai varhaislapsuudessa. Terveelta luovuttajalta saatu kantasolusiirto on
tehokas ja parantava hoito, ellei lapselle ole kehittynyt merkittavié infektio-ongelmia ennen
hoitotoimenpidetta. Seulonta mahdollistaa taudin varhaisemman diagnoosin ja ennustetta
parantavan hoidon antamisen ennen vakavia oireita.

Suositusluonnoksen ja sen taustatiedot sisaltavan valmistelumuistion I6ydat avaamalla
kohdan Nayta lisatiedot.

Kommentointiaika paattyy 21.8.2020

Vastaajan taustatiedot



Yleislaaketieteen erikoislaakari

Jenny Karjalainen lastenlaakari, vs yl

Kim Vettenranta, prof., yliladkari, Suomen lastenhematologian ja -onkologian yhdistyksen pj
Merja Helminen Tays Lasten infektiotautien erikoislaakari: immuunipuutospotilaita hoitava
asiantuntija

Ville Peltola, professori, Suomen Lastenlaakariyhdistyksen infektiotautien alajaoksen
puheenjohtaja

Tiina Reijonen, LT, lastentautien ja lastenallegologian erikoisladkari, ylilaakari, PKKS,
lastenkeskus, Joensuu Suomen lastenlaakariyhdistyksen hallityuksen lausuntovastaava
Riikka Kurkijarvi, vt. Ylilaakari, Tyks Saske Britt-Marie Loo, Sairaalakemisti, Tyks Saske Kari
Pulkki, Ylilaakari, Professori, HUS Diagnostiikkakeskus ja HY Harri Niinikoski, Ylilagdkari,
Professori, Tyks Lasten ja nuorten klinikka ja TY Leena Kainulainen, Ylilaakari, Tyks Lasten
ja nuorten klinikka Johanna Lempainen, Erikoislaékari, Tyks Lasten ja nuorten klinikka Liisa
Saarikoski, Erikoislaakari, Tyks Lasten ja nuorten klinikka Sinikka Karppinen, Erikoislaakari,
Tyks Lasten ja nuorten klinikka

Jarmo Salo, lastentautien erikoislaakari, LT Vs. vastuualueen johtaja, Lapset ja Nuoret, OYS

Vastaajan organisaatio

Kuopion kaupunki

Kainuun sosiaali- ja terveydenhuolloon kuntayhtyma, Kainuun keskussairaala, lastentaudit.
HY, HYKS

pshp

Tuurn yliopisto ja Turun yliopistollinen keskussairaala

Suomen lastenladkariyhdistys

Tyks Saske Tyks Lasten ja nuorten klinikka, TY HUS Diagnostiikkakeskus, HY
Pohjois-Pohjanmaan sairaanhoitopiiri

Vastaajan tausta

Potilas tai asiakas taikka heidan omaisensa 0/8
Potilaita tai asiakkaita edustava jarjesto 0/8
Terveyspalvelujen tuottaja 2/8
Laakevalmistaja, maahantuoja tai markkinoija 0/8
Sosiaali- ja terveysalan hallinto 0/8

Sosiaali- ja terveysalan tyontekija 3/8
Terveydenhuoltoalan edunvalvontajarjestt 0/8
Terveydenhuoltoalan tieteellinen jarjesto 2/8
Viranomainen 1/8

Poliittinen paattaja 0/8

Muu 0/8

Kommentoi kappaletta 1. Perusteet suosituksen laatimiseen

Miksi tautia on tarve seuloa? Mika on seulonnan merkitys?
Perusteet ovat hyvat, seula on oikeutettu.



SHLOY:n nakdkulmasta kunnossa

Palkon tehtavéksi on annettu arvioida SCID seulonnan ottamista osaksi suomalaista
vastasyntyneitten seulontaa. Valmistelumuistiossa on arvioitu SCID seulontamenetelma seka
nykyisen seulontajarjestelman toimivuus. Palko toteaakin lausunnossa etta he ovat ottaneet
tehtavan vastaan jotta he pystyvat arvioimaan nykyisen ohjelman laadukasta toteutumista ja
my®0s ettd uusien tautien lisdamisen kriteerit selkiytetadn. Tallaisenaan suositusluonnos on
sekava. Tama kay ehka parhaiten ilmi kpl 4, jossa siirrytdan nopeasti nykyisen
seulontajarjestelman ongelmista kantasolusiirtoon. Suosittelen luonnoksen jakamista 2
osaan selkeasti: 1. nykyisen seulontajarjestelman toimivuus ja 2. scid seulonnan soveltuvuus
suomalaisten vastasyntyneitten seulontaan.

Perusteet ovat selvat.

Selkea ja hyvin perusteltu teksti.

Olemme kirjanneet kommenttimme erilliseen tiedostoon, jonka liittaminen tanne ei ollut
mahdollista. Tiedosto on toimitettu llona-Autti Ramdélle sahkdpostitse. Kommentteja on myos
soveltuvin osin liitetty tdhan nettilomakkeeseen.

Kommentoi kappaletta 2. Suosituksen kohderyhma

Ok

Kun seulotaan tautia elamankaaren alkupaassa, tuotetaan paljon terveyshy6tya, kun vaikeilta
seuraamuksilta valtytaan taudin jaadessa kiinni ajoissa.

SHLOY:n nakdkulmasta kunnossa

Ei kommentoitavaa: asiallinen

Kohderyhma on selked (SCID-lapset)

Suosituksen kohderyhma ja seulottava taudin luonne, ennuste seka mahdollisuus
tehokkaaseen, parantavaan hoitoon, ovat erinomaisesti kuvattu.

Olemme kirjanneet kommenttimme erilliseen tiedostoon, jonka liittdminen tanne ei ollut
mahdollista. Tiedosto on toimitettu llona-Autti Ramdélle sahkdpostitse. Kommentteja on my6s
soveltuvin osin liitetty tahan nettilomakkeeseen.

Kommentoi kappaletta 3. Arvioitava menetelma

Onko taman taudin seulontatarve todellinen ja etenkin huomioisin neuvonnassa sen, etta
aiheutamme 580000 syntyvan lapsen vanhemmalle ahdistusta siita, ettd heidan lapsellaan
saattaa olla tdma hyvin vakava sairaus, joka kuitenkin on erittain harvinainen.

Riittavan luotettava.

SHLOY:n ndkékulmasta kunnossa

el kommentoitavaa

Menetelma on toimiva.

Arvioitava menetelma on hyvin kuvattu. Valmistelumuistossa on yhteensa 14 Who:n ja
Tanskan eettisen neuvoston arviointikriteerin toteutumista lapikayty kohta kohdalta
perusteellisesti ja my6s haasteet huomioiden.

Olemme kirjanneet kommenttimme erilliseen tiedostoon, jonka liittdminen tanne ei ollut
mahdollista. Tiedosto on toimitettu llona-Autti Ra&mdlle sdhkodpostitse. Kommentteja on myos
soveltuvin osin liitetty tdhan nettilomakkeeseen.



Kommentoi kappaletta 4. Vaikuttavuus ja turvallisuus seka niihin liittyvat

epavarmuustekijat

e Hyvin monimutkaisesti Kirjoitettu

e SHLOY:n ndkdkulmasta kunnossa

o Kpl kasittelee nykyisen seulontajérjestelman ongelmia. Palko on tehnyt kyselytutkimuksen
seulontaa tekeville yksikéille ja 16ysin sieltd useita positiivisia asioita: tieto poikkeavasta
tuloksesta oli keskitetty 1 1agkarille (paitsi 1 yksikkd), suullinen info, nopea tutkimusten
toteuttaminen ja nopea taudin poissulku vaaran positiivisen ollessa kyseessa. Tama ei koske
scid vaan nykyista ohjelmaa. Tiedonkulku PTH oli vaihtelevaa. Kyselytutkimuksessa
terveydenhoitajat kokivat avuttomuutta tietotulvan ja erilaisten toiveiden keskella : varmasti
tarvitaan tehostamista. Kun puhutaan vastasyntyneitten seulonnasta, niin emme toisaalta voi
vaatia perinnollisyyslaaketieteen tasoista tiedonvalitysta. ltse en osaisi antaa infoa
seulottavista sairauksista ja tarvitsen tueksi lyhyen infolehtisen jonka voi antaa perheelle.
Palko nosti hyvin esille ettd seulonnan prosessin laatuseuranta ei toteudu systemaattisesti:
tahén oftitte hyvin kantaa kpl 8. Scid-seulonnan vaikuttavuus/turvallisuus ja epavarmuustekijat
tulevat esille hieman huonosti ja sekavasti: suosittelen etta jaatte suosituksen selvasti 2
osaan: nykyinen jarjestelmdarvio ja scid seulonnan liitdminen seulontaan. N&in asia
selkiytyy.

e Vaikuttavuudesta on vahva nayttd. Turvallisuuteen liittyvat nakokohdat on otettu huomioon.

o Tamakin osio on selkeasti kirjoitettu. Osiossa perustellaan mm. miksi seulonta on
vaikuttavaa.

o Olemme kirjanneet kommenttimme erilliseen tiedostoon, jonka liittdminen tanne ei ollut
mahdollista. Tiedosto on toimitettu llona-Autti Ramélle séhkopostitse. Kommentteja on myos
soveltuvin osin liitetty tahan nettilomakkeeseen. Kommentteja vastasyntyneiden
aineenvaihduntasairauksien nykytilaa koskevasta selvityksesta ja siina esitetyista
kehitysehdotuksista: Kehitysehdotus 1. Lainsdadanto: « Mikéali vastasyntyneiden
aineenvaihduntasairauksien seulontaohjelma paatetdan lisata seulonta-asetukseen, ei
seulonnan k@ytannén toteutukseen liittyvia toimintatapoja ole mielestamme kannattavaa
kirjata asetukseen kovin yksityiskohtaisella tasolla. Lainsdddannén muutosprosessien hitaus
saattaisi talléin turhaan hidastaa uusien tehokkaampien toimintatapojen kayttéonottoa.
Kehitysehdotus 2: Kansallinen seulontaneuvosto * Toivomme myds, ettei
paatoksentekoprosessista erityisesti kdytannon tason asioiden osalta (esim. naytteenottoiké)
tehtaisi niin kankeaa, ettd muutosprosessit venyisivat kovin pitkiksi. Kehitysehdotus 3.
Asiantuntijaryhma: « Ehdotuksen mukaan "asiantuntijaryhmalla ei saisi olla sidoksia
seulontapalvelut tuottavaan organisaatioon”. Tama on ymmarrettavaa, mikali kansallinen
seulontakeskus katsotaan ainoastaan seulontapalvelujen tuottajaksi, jolta kunnat ostavat
seulonnan. Pyydémme kuitenkin huomioimaan, etta kaytannén kokemus vastasyntyneiden
seulonnasta maassamme rajoittuu pitkalti seulontakeskuksen kanssa jonkinlaisissa
sidoksissa oleviin asiantuntijoihin, ja pidamme tarke&dna sita, etta heita kuullaan seulontaan
liittyvist& asioista paatettdessa. (Tarvittaessa esim. naapurimaiden asiantuntijoita lienee
mahdollista konsultoida, mikéli sidonnaisuus seulontakeskukseen katsotaan taysin



sopimattomaksi.) « Vastasyntyneiden seulontatoimintaa ohjaavan viranomaistahon puute on
tiedostettu myds Saskessa. Taman vuoksi Saske on perustanut valtakunnallisen
ohjausryhman, joka kokoontui ensimmaisen kerran 17.3.2020. Sasken johtajan on ollut
maara toimia ryhman puheenjohtajana ja jasenistéon on suunniteltu kuuluvan 1-2 edustajaa
kustakin yliopistosairaalasta sekd muita seulonnan asiantuntijoita. Ohjausryhman on ollut
tarkoitus kokoontua vahintaan kaksi kertaa vuodessa ja sen tehtavéaksi on ajateltu kansallisen
seulontakeskuksen toiminnan ohjaaminen, seulontaan liittyvien eettisten asioiden pohtiminen
ja seulonnan viestinnasta, suostumuskaytanndista yms. asioista paattaminen.
Yliopistosairaalat ovat nimenneet edustajikseen Kari Kauniston (OYS), Paivi Keskisen
(Tays), Risto Lapaton (Hyks), Antti Saaren (KYS) ja Harri Niinikosken (Tyks). Kehitysehdotus
4: Seulontaohjelman arviointi » Seulontachjelman systemaattinen arviointi on mielestamme
my0s tarpeen. Kehitysehdotus 6: Suostumus: « Sahkdinen neuvolakortti lienee talla hetkella
kaytetyin ja mielekkdin paikka seulontasuostumuksen kirjaamiseen. Vanhempien
allekirjoituksen pyytamista veritaplanaytekorttiin emme pida hyvana ratkaisuna. Kaytannon
toteutus saattaisi tuottaa hankaluuksia, emmeka oikein pida tata tarpeellisenakaan. Mikali
talla on ajettu takaa kirjallisen suostumuksen séilyttamista, tdma ei toteutuisi ainakaan
nykyisessa toimintamallissa. (Naytekortista sailytetdan vain pieni viivakoodein varustettu
veritaplat sisaltdava osio ja loppu osa kortista, jossa tuo vanhempien allekirjoitus siis olisi,
havitetadn nykyisin jo tilan puutteen vuoksi. Naytetiedot ovat seulontakeskuksen
varmistetuissa tietojarjestelmissa.) Allekirjoitus naytekorttiin olisi siis periaatteessa vain
suostumuksen varmistamista. Onko tata todella syyta pyytaa ja kirjata kahteen otteeseen? »
Naytteiden séilytyksen osalta pitdisimme parhaana ratkaisuna sita, etta kaikki naytteet
voitaisiin sailyttaa maaraajan seulontakeskuksen yhteydessa olevassa naytearkistossa.
Kansallisesti voitaisiin niin halutessa sopia yksittdiset kdyttotarkoitukset, joihin
seulontanaytteita olisi lupa hyddyntaa seulonnan jalkeen (esim. synnynnaisen CMV-infektion
diagnostiikka). Seulontandytteiden mahdollinen kaytto tieteelliseen tutkimukseen vaatii oman
tutkimuslupansa ja erillisen suostumuksen vanhemmilta kuten kehitysehdotuksessakin on
mainittu. Naytteiden sailytystd ja mahdollista kayitda tieteelliseen tutkimukseen pohdittaessa,
on hyva tiedostaa, ettd joissakin maissa naytteiden biopankittaminen ja mahdollisuus kayttaa
naitd muuhun kuin seulontatarkoitukseen on laskenut seulontaan osallistumista ainakin
hetkellisesti. Talla hetkella naytteita sailytetaan Saskessa toistaiseksi, paitsi HUS alueen
naytteet, jotka havitetddn heidan vaatimuksestaan 3 kk:n kuluttua. Mielestimme naytteiden
havitys 3 kk:n kuluttua ei ole jarkevaa jo seulontaan liittyvien mahdollisten my6hempien
selvitystarpeiden vuoksi. Sailytyskaytdnnon pitéisi myds olla koko maan osalta yhten&inen.
Kehitysehdotus 7: Ohjeet ja tiedotteet ammattilaisille / vaestdlle: « Sasken internetsivuilla
yllapidetaan joka tapauksessa sekd ammattilaisille ettd perheille suunnattua ohjeistusta ja
informaatiota. Pidamme kuitenkin tarpeellisena sita, ettd asianmukaista
informaatiomateriaalia tuotetaan myos esim. THL:n internetsivuille. Kehitysehdotus 8.
Kansallisen seulonnan laatumittaristo: « Ehdotettu laatumittaristo vaikuttaa padosin hyvalta
|ahtdkohdalta. Monilta osin ehdotetut tavoitetasot jo toteutuvatkin. Synnytyssairaalakohtaisten
kattavuus- tai muiden tietojen raportointi Saskeen tulevasta informaatiosta ei télla hetkella ole
mahdollista ja tima on osoittautunut hankalaksi jarjestaa. - Talla hetkella Saske seuraa



saannollisesti laboratorion laatujarjestelmaan liittyen oman toimintansa laatumittareina 1.
seulonnan lapimenoaikaa (lapsen syntymasta vastauksen raportointiin kulunutta aikaa), 2.
laboratorion Iapimenoaikaa (naytteen saapumisesta vastauksen raportointiin kulunutta
aikaa), 3. naytteiden laatua, 4. poikkeavien vastausten lukumaaraa menetelmakohtaisesti
(recall rate) seka 5. atk-hairididen aiheuttamia viiveita. Liséksi seurataan naytteenoton oikea-
aikaisuutta seka seulonnan kattavuutta koko maan tasolla. Kehitysehdotus 9. Tiedonkeruu:
Tiedonkeruun osalta pidamme erillista vastasyntyneiden seulontarekisteria erittéin
tarpeellisena. Erityisesti synnytyssairaalakohtaisten tietojen ja tehtyjen jatkotutkimustulosten
kokoaminen seulontakeskuksesta kasin on osoittautunut haastavaksi. Kehitysehdotus 10.
Kattavuustieto ja tieto kieltdytymisesta « Unohdusten ja muiden inhimillisten virheiden
todennékdisyys ehdotetun kaltaisessa toimintamallissa on varsin suuri, eika se kaytannon
toteutuksen kannaltakaan ole yksinkertaisin. Voisiko kieltdytymisen ja sen syyn kirjaaminen
heti johonkin séhkoiseen jarjestelmaéan (esim. sahkodiseen neuvolakorttiin) olla parempi
ratkaisu? Kehitysehdotus 12. Keskoset: « Recall rate ja PPV-lukujen laskeminen erikseen
taysiaikaisille ja keskosena syntyneille on toki mahdollista. PPV-lukujen laskeminen ei tosin
ole kovin informatiivista silloin, kun positiivisia tuloksia on vain muutama, kuten on asian laita
usean yksittdisen sairauden kohdalla. « Keskoset ja tehohoitopotilaat ovat seulonnassa
ongelmaryhma monessakin suhteessa: saadut verituotteet, iv-nutritio, ladkehoidot ja
elintoimintojen kypsymaéttémyys vaikuttavat seulontatuloksiin. Monissa maissa pienilta
keskosilta otetaan rutiinista uusi seulontanayte esim. kotiutumisvaiheessa tai tietyn
raskausviikkorajan taytyttyd. Taman tarpeellisuutta on pohdittu Saskessakin, mutta
toistaiseksi on kontrolleja otettu vain tarpeen vaatiessa. Kehitysehdotus 13.
Laboratoriomenetelmat: « Biokemiallisten second tier -analyysien kaytt6dnotto on ollut
Saskessa pitkdan suunnitteilla. Tama mahdollistuu uusien massaspektrometrialaitteiden
hankinnan jalkeen, mika ajoittuu nailla nakymin alkuvuoteen 2021. Naiden avulla on
mahdollista saada merkittavasti vihennettya vaarien positiivisten seulontatulosten maaraa
erityisesti suuriempien aiheuttajien osalta (CAH, IVA, PA/MMA). Maailmalla kaytetaan
nykyisin my0s geneettisia second tier -testejd, mutta suostumus tallaisten kayttoon vaatii
oman pohdintansa. Kehitysehdotus 14. Naytteenottoika: « Vallitsevan pandemiatilanteen
vuoksi seulontanéytteenotto on 7.4.2020 alkaen ollut sallittua jo 36 h ikaisen, mikéli lapsi
kotiutuu ennen 48 h ikda. Naytteenottoian aikaistamista varhaisten kotiutumisten vuoksi on
pohdittu jo pitkd&n. Ajatuksena on ollut, ettd ndytteenotto 36 h idsta lahtien voidaan jattaa
pysyvaksi ohjeeksi varhaisten kotiutujien osalta. Kehitysehdotus 15. Naytteiden kuljetus: «
Seulontakeskuksella on tuskin mahdollista vaikuttaa tallaisessa maarin Postin jakeluun.
Kuriiripalvelujen kaytté on aina mahdollista, mutta kallista. Toistaiseksi emme ole katsoneet
tata tarpeelliseksi. Pitkien juhlapyhien yhteydessé on joskus paadytty naytekuljetuksen osalta
erityisratkaisuihin vastausviiveiden lyhentamiseksi. (Naytteita on mm. lahetetty taksilla, jotta
kaikki ennen pyhi& otetut ndytteet on ehditty analysoida. Pitkien juhlapyhien yhteydessa
olemme my®ds joskus poikkeuksellisesti tydskennelleet viikonloppuna.) Muita huomioita: «
Sivulla 30 todetaan: "Sasken mukaan vaarissa positiivisissa tuloksissa dominoivat VLCAD,
GA1, CAH ja paras tarkkuus oli PKU:n, LCHAD:n ja MCAD:n kohdalla.” Kuten aiemmin
todettu, suurin yksittainen vaarien positiivisten aiheuttaja on ehdottomasti CAH, ja



aineenvaihduntasairauksien osalta valtaosa vaarista positiivisista on viime vuosina
aiheutunut IVA ja PA/MMA taudeista. Naistd ensimmainen johtuu suureksi osaksi aidin
Selexid-lagkityksen hairidvaikutuksesta. Edellda mainittujen sairauksien osalta kayttéon
suunnitellut second tier -testit vahentanevat vaarien positiivisten osuutta merkittavasti. Muissa
aineenvaihduntasairauksissa vaarat positiiviset tulokset ovat viime vuosina olleet maaraltaan
vahaisia. Tarkkuus on edella mainittujen liséksi erittdin hyva TYR-1 ja nykyisin myds ASA
taudissa.  Sivulla 30 todetaan: "Saskessa second tier -menetelmaa kaytettiin TYR-1
epailyissa (sukkinyyliasetonin maaritys).” Tyrosinemia tyyppi 1:n spesifinen merkkiaine
sukkinyyliasetoni on sisdltynyt Saskessa MSMS-menetelman ensilinjan analyytteihin
alkuajoista I&htien ja se maéritetdan siis kaikista seulontanaytteista heti ensimmaisessa
maarityksessa. Se on siis "first tier -menetelma”.

Kommentoi kappaletta 5. Eettiset nakdkulmat

e Hyvin Kirjoitettu

e On tarkeaa, ettd kaikki vanhemmat (seulaan osallistumisesta paattava) saavat
yhdenmukaisen informaation. Nykyisessa Vasseu tutkimuksessa tulee vastaan valilla tilanne,
etta perhe ei ole ymmartanyt, etta seulan |16ytaessa taudin ajoissa, taudin pahentuminen tai
lapselle tulevat seuraamukset voidaan jossain maarin estdd/minimoida. Tarvitaan selked ja
yhdenmukainen materiaali, jonka avulla seulasta informoidaan.

e SHLOY:n ndkdkulmasta kunnossa

e ei kommentoitavaa

e Seulonnan eettiset ndkdkulmat on arvioitu ja ne ovat hyvaksyttavat.

o Kappaleessa mainitut haasteet mm alueellisten laatuerojen korjaustarpeista, tiedottamisesta,
mahdollisten jatkotutkimusten aiheuttamista huolista ja vaarien positiivisten osuudesta ovat
hyvin pohdiskeltuja.

e Olemme kirjanneet kommenttimme erilliseen tiedostoon, jonka liittAminen tanne ei ollut
mahdollista. Tiedosto on toimitettu llona-Autti R@molle sdhkbépostitse. Kommentteja on myds
soveltuvin osin liitetty tdhan nettilomakkeeseen. Vaarat positiiviset tulokset: suositusluonnos
(Sivu 7, rivi 178) Kaikkien seulottavien sairauksien kohdalla vaéaria positiivisia tuloksia ei
suinkaan esiinny enempaa kuin oikeita tapauksia, vaan joidenkin sairauksien kohdalla (esim.
LCHAD ja Tyrosinemia tyyppi 1) valtaosa halytyksista on oikeita. Esim. LCHAD:n kohdalla
vaaria positiivisia 16ydoksia ei ole ollut lainkaan ja sukkinyyliasetonin esiintyminen
naytteessa on jokseenkin varma tyypin 1 tyrosinemian merkki. Suurin yksittdinen vaarien
positiivisten aiheuttaja on CAH. Aineenvaihduntasairauksien osalta valtaosa vaarista
positiivisista on viime vuosina aiheutunut IVA ja PA/MMA taudeista. Ndista ensimmainen
johtuu suureksi osaksi aidin raskaudenaikaisen pivmesillinaami 1a&kityksen
hairidvaikutuksesta (VTI:n hoito). Edellda mainitut kolme sairautta ovat ongelmatauteja vaarien
positiivisten suhteen muuallakin maailmassa ja juuri niita tauteja, joihin tarkentavia second
tier -analyyseja kaytetaan. Tallaisten second tier -analyysien kayttéonotto on Saskessakin
suunnitteilla. Tama ajoittuu néilla nakymin kevaaseen 2021. Muissa
aineenvaihduntasairauksissa vaarat positiiviset tulokset ovat viime vuosina olleet maaraltaan
vahaisia. Eettiset ndkékulmat: suositusluonnos (sivu 7) ja valmistelumuistio (sivut 25-26)



Suostumukseen perustuvassa seulonnassa asianmukainen neuvonta seulonnasta hyvine ja
huonoine puolineen on toki ensiarvoisen tarkeaa. Vaarien positiivisten seulontatulosten
mahdollisuudesta tulee myds olla tietoinen, emmeka halua vahatella naiden aiheuttamaa
huolta ja ahdistusta perheissa. Seulonnan tavoitteena tulee kuitenkin olla myés
mahdollisimman suuri kattavuus, mitd myds suositusluonnoksessa korostetaan. Tassa
mielessa on jarkevaa olla liiallisesti korostamatta vaarien positiivisten tulosten
mahdollisuutta, jos se on hyvin pieni. Talla hetkella aineenvaihduntasairauksien ja CAH:n
seulonnassa mahdollisuus joutua uuteen naytteenottoon on alle 0,3 % (eli alle 1/300 lasta).
Liiallinen pienen kontrollinaytteeseen joutumisen mahdollisuuden korostaminen vahentaisi
varmasti seulontaan osallistumista. Muutenkin |aaketieteelle on vierasta korostaa hyvin
harvinaisten ja epatodennakdisten tapahtumien mahdollisuutta; kaikkiin laboratorionaytteisiin
liittyy riski siihen, ettd nayte joudutaan ottamaan uudelleen ja esim. kaikkiin ladkehoitoihin
sivuvaikutusten, esim. allergisten reaktioiden riski. Jos tdma riski on hyvin pieni, sen liiallinen
esille tuominen johtaisi turhaan siihen, ettei potilas uskaltaisi tulla hanelle tarpeellisiin
tutkimuksiin tai kayttaa hanelle tarpeellista laaketta. Synnynnaisen hypotyreoosin
napaveriseulonta Raportissa herattad huomiota myds synnynnaisen hypotyreoosin
napaveriseulonnan arvioinnin puuttuminen. Seulontaan osallistumiselle ei ole koskaan
kysytty lupaa, ei suullisesti eika kirjallisesti. Joskus sairauden I6ytyminen tulee perheille
taytena yllatyksena. Perheet eivat aina ole edes tietoisia siita, etta tallainen nayte on otettu.
Napaveriseulonnassa vaarien positiivisten tulosten osuus on sairaalasta ja sen kayttaméasta
menetelmasta ja seulontarajasta riippuen n. 0,5-1 %. Suuri vaarien positiivisten maara johtuu
pitkalti naytteenoton ajankohdasta syntymastressin viela vaikuttaessa TSH-pitoisuuteen. Tata
vaarien positiivisten maaraa ei kuitenkaan ole kritisoitu liian suureksi, vaikka maara on
huomattavasti suurempi kuin muussa vastasyntyneiden aineenvaihduntasairauksien
seulonnassa yhteensa. Hypotyreoosi on toki sairauksista yleisin, mutta PPV
napaveriseulonnassa jaa silti varsin matalaksi. VSSHP:n alueella se on n. 5-6 % (Linko-
Parvinen et al 2018). Hypotyreoosin napaveriseulonnassa seulontarajat siis myds vaihtelevat
sairaaloittain, osittain menetelméaeroista johtuen. Pienia sairaalakohtaisia eroja on myds mm.
positiivisten seulontaldyddsten aiheuttamissa jatkotoimenpiteissa.

Kommentoi kappaletta 6. Johtopaatdkset

Ok

Seula on hyva ja esitetyin ehdoin hyvaksyttava.

SHLOY:n nékdkulmasta kunnossa

ei kommentoitavaa

Johtopaatokset ovat asialliset.

Johtopaattksissa on tiiviisti vedetty yhteen miksi kannattaa seuloa, arviointikriteerien
tayttyminen muilta osin paitsi, ettd SCID-seulonnan positiivinen ennustearvo on lilan matala.
Mm tiedottamisen, tiedotemateriaalin ja henkilokunnan koulutustarpeet on listattu. MyosBCG-
rokotusten siirtdmisen aiheuttamia haasteita ja kustannuksia on arvioitu.

Olemme kirjanneet kommenttimme erilliseen tiedostoon, jonka liittAminen tanne ei ollut
mahdollista. Tiedosto on toimitettu llona-Autti Ramdlle sahkdpostitse. Kommentteja on myés



soveltuvin osin liitetty tdhan nettilomakkeeseen.

Kommentoi kappaletta 7. Yhteenveto suosituksesta

ok

SHLOY:n nakdkulmasta kunnossa

Yhteenveto on asiallinen ja selked. MUTTA nyt pelkaan ettda SCID seulonnan lisays jaa
odottamaan sita etté nykyisen seulontajarjestelman prosessi ja koulutusongelmat korjataan.
Na&in ei voi olla. Suomessa on nyt jo 2 aluetta: Hki ja Tku joissa seulonta tapahtuu ja muu
Suomi. Ehdottamani muotoilu suosituksista: 1. SCID raja 18, 2. tbc-rokotus 2 vk iassa kun
vastaus valmiina, ja 3. samanaikaisesti kdynnistetdan nykyisen seulontaprosessin
laatuongelmien korjaus. Nain véltetaan tilanne ettd SCID seulonta jaa odottamaan kunnes
laatuprosessit on korjattu.

Yhteenvedossa katsotaan, ettd SCID-seulonta voidaan ottaa suomalaiseen vastasyntyneiden
seulontaohjelmaan. Paatelma on hyvatasoiseen arviointiin perustuva ja kannatettava.
Yhteenvedossa on asiallisia huomioita seulontaprosessin laadun parantamisesta,
tuberkuloosirokotusten toteutumisen turvaamisesta ja riittdvan positiivisen ennustearvon
takaamisesta silld, ettd seulonnan raja-arvo on riittdvan matala.

Yhteenveto on vahan julistusmainen. Mielesténi jokainen synnytyssairaala joutuu
suunnittelemaan ja toimeenpanemaan oman alueensa henkildston koulutuksen ja seulonnan
paikalliset prosessit myés BCG-rokotusten toteutuksen ja rokotuskattavuuden varmistamisen
osalta, vaikkakin yo-sairaaloihin jaa koordinaatiovastuu.

Olemme kirjanneet kommenttimme erilliseen tiedostoon, jonka liittaminen tanne ei ollut
mahdollista. Tiedosto on toimitettu llona-Autti Ramdblle séhkdpostitse. Kommentteja on myos
soveltuvin osin liitetty tahan nettilomakkeeseen. Seulonnan paatosraja: yhteenveto
suosituksesta, kohta 3 (sivu 1, rivi 20 seka sivu 10, rivi 272) ja valmistelumuistio (sivu 9, rivi
212 seka sivu 28, rivi 735) Toivomme, etta tdman kaltaiseen pysyvaan suositukseen ei
kirjattaisi mitaan yksittista seulonnan raja-arvoa. Laboratoriotutkimusten viitearvot ja
paatbsrajat ovat menetelma- ja laboratoriokohtaisia, erityisesti taman kaltaisissa
menetelmissa, joissa tulostasoja ei ole standardoitu. Menetelmien vaihtuminen johtaakin
usein viitearvojen ja paatosrajojen muutoksiin. Menetelmia kehitetaan jatkuvasti ja esim.
Saskessa nykyisin kaytdssa olevan TREC-menetelman valmistajalta on vastikaan tullut
markkinoille uusi todennakoisesti parempi menetelma. Kayttokokemukset tasta ovat viela
vahaisia, mutta on hyvinkin mahdollista, ettd uusi menetelma korvaa pian vanhan ja
seulonnan paatdsraja saattaa talléin muuttua. Taméan vuoksi suositukseen olisi parempi
kirjata ainoastaan esim. kohtuullisena pidetty positiivisten seulontatulosten maara tai
positiivinen ennustearvo, johon tulisi pyrkia (tdssa ilmeisesti 10 %). Seulontalaboratorio pyrkii
parhaansa mukaan valitsemaan riittdvan hyvan seulontamenetelmén ja maarittamaan
seulonnan paatdsrajat ja tulkinta-algoritmit sellaisiksi, ettd tdma saavutettaisiin. Tallainen on
normaalia laboratoriotoimintaa. Nykyisestd TREC-menetelmasta ja kdyt6ssa olevasta
paatosrajasta: Voimme tarvittaessa laskea nykyisen TREC-paéatdsrajan 20 arvoon 18. Taman
seurauksena vaarien positiivisten maara saattaa laskea hieman, mutta mitdéan merkittavaa
muutosta se tuskin tuo. TREC-raja-arvoa ei talla menetelmalla juuri tatd matalammaksi voi



asettaa, koska menetelman analyyttinen herkkyys ei ole riittava. Uusi parempi menetelma voi
mahdollistaa rajan asettamisen matalammaksi. Tarkentavia second tier -menetelmia ei SCID-
seulonnassa tietagdksemme ole kaytdssa. Tulkinta-algoritmia muuttamalla vaarien
positiivisten maaraa on mahdollista jonkin verran laskea. Siis muuttamalla sita miten tulos
tulkitaan, jos ensimmaisen analyysin ja uusinta-analyysin rinnakkaismaaritysten tulokset ovat
ristiriidassa keskenaan. Tallaisia naytteita on jonkin verran, joten tdma vaikuttaa tuloksiin
merkittavasti. Myos tulkinta-algoritmeissa on usein laboratoriokohtaista vaihtelua.
Muuttamalla tulkinta-algoritmia sellaiseksi, etta tulos katsotaan poikkeavaksi, kun kaksi
kolmesta TREC-maarityksesta alittaa seulontarajan (20 tai 18, tassa ei havaittu eroa), olisivat
tulokset tiivistetysti tahan asti seulotuista naytteista (n. 25 000) alla olevanlaisia: « Positiivisia
naytteitd 12 kpl (0,048 %): téysiaikaisia 3 kpl (0,012 %), keskosia 9 kpl (0,036 %) *
Taysiaikaiset (3 kpl): yhdella todettu rustohiushypoplasia (RHH), yhdella CATCH22 -
Keskoset (9 kpl): 6:lla TREC-tulos kontrollissa normaali, 3:lle tehty jatkotutkimukset hyvin
matalan TREC-tuloksen vuoksi, yhdella naista todettu rustohiushypoplasia * Keskosista
rustohiushypoplasiaa sairastava lapsi on syntynyt rv:lla 36, muut seulontapositiiviset
keskoset rv:lla 23-33 Taman pienen aineiston perusteella ks. tulkinta-algoritmin kaytto johtaisi
siis siihen, ettd Suomessa vuositasolla taysiaikaisista n. 2 tervetta ja 3-4 vaikeaa T-
lymfopeniaa potevaa lasta joutuisi jatkotutkimuksiin, keskosista n. 11 joutuisi kontrolloitavaksi
ja n. 5-6 jatkotutkimuksiin. Varsinaisiin jatkotutkimuksiin paatyisi siis yhteensé n. 11 lasta ja
seulonnassa I6ytyisi n. 5-6 ainakin seurantaa vaativaa vaikeaa T-lymfopeniaa (esim. RHH ja
CATCH22). Pidetaanko taman kaltaista tulosta riittdvana?

Kommentoi kappaletta 8. Lisédnaytdon kerddminen ja suosituksen
vaikutusten seuranta

ok

Seulan toimivuuden seuranta ja lisdnayton keradminen on tarkeaa. On tarkeaa seurata myds,
etta seula toteutuu alueellisesti tasa-arvoisesti. On tarkeaa, etta seurataan myos perheen
saaman informaation vaikutusta seulan kattavuuteen. On tarkeda seurata seulan vaikutusta
BCG rokotuksen kattavuuteen.

SHLOY:n nakékulmasta kunnossa

Hyva suositus!

Seuranta on huomioitu.

Lis&néytén systemaattinen kerddminen kohdista 2 ja 3 vaikuttaa haasteelliselta (siis miten se
tehdaan erilaisista, I&hivuosina vaihtuvissa terveydenhuolloin tietojarjestelmissa).

Olemme kirjanneet kommenttimme erilliseen tiedostoon, jonka liittdminen tanne ei ollut
mahdollista. Tiedosto on toimitettu llona-Autti Radmélle séhkopostitse. Kommentteja on myés
soveltuvin osin liitetty tdhan nettilomakkeeseen.

Kommentoi valmistelumuistiota. Onko siinad perusteltu riittdvan hyvin
suosituksen perusteet, erityisesti kappaleessa 6 (Seulontaohjelman
arviointikriteerien tayttyminen)

Kylla



SHLOY:n nakdkulmasta kunnossa

Mielestani olisi kannattanut selkeasti kasitella erikseen 1. nykyinen seulonta ja sen toimivuus
2. scid seulonta ja sen toimivuus.

Perustelut ovat perusteelliset ja arviointikriteerit tayttyvat selvasti, kun muistiossa esiin
nostetut asiat huomioidaan (mm. oikein asetettu seulonnan raja-arvo).

Valmistelumuistio on ansiokas, varsinkin kappale 6

Olemme kirjanneet kommenttimme erilliseen tiedostoon, jonka liittdminen ténne ei ollut
mahdollista. Tiedosto on toimitettu llona-Autti R&mdlle séhkdpostitse. Kommentteja on myos
soveltuvin osin liitetty tdhan nettilomakkeeseen. Seulonnan paatdsraja: yhteenveto
suosituksesta, kohta 3 (sivu 1, rivi 20 seka sivu 10, rivi 272) ja valmistelumuistio (sivu 9, rivi
212 seka sivu 28, rivi 735) Toivomme, etta taman kaltaiseen pysyvaan suositukseen ei
kirjattaisi mitaan yksittéista seulonnan raja-arvoa. Laboratoriotutkimusten viitearvot ja
paatdsrajat ovat menetelma- ja laboratoriokohtaisia, erityisesti taman kaltaisissa
menetelmissa, joissa tulostasoja ei ole standardoitu. Menetelmien vaihtuminen johtaakin
usein viitearvojen ja paatoésrajojen muutoksiin. Menetelmia kehitetaén jatkuvasti ja esim.
Saskessa nykyisin kaytdssa olevan TREC-menetelméan valmistajalta on vastikaan tullut
markkinoille uusi todennakdisesti parempi menetelma. Kayttdkokemukset tasté ovat viela
vahaisid, mutta on hyvinkin mahdollista, ettd uusi menetelma korvaa pian vanhan ja
seulonnan paatdsraja saattaa talléin muuttua. T&méan vuoksi suositukseen olisi parempi
kirjata ainoastaan esim. kohtuullisena pidetty positiivisten seulontatulosten maara tai
positiivinen ennustearvo, johon tulisi pyrkia (tdssa ilmeisesti 10 %). Seulontalaboratorio pyrkii
parhaansa mukaan valitsemaan riittdvan hyvan seulontamenetelman ja maarittamaan
seulonnan paatosrajat ja tulkinta-algoritmit sellaisiksi, ettd taméa saavutettaisiin. Tallainen on
normaalia laboratoriotoimintaa. Nykyisestd TREC-menetelmasta ja kdytdssa olevasta
paatosrajasta: Voimme tarvittaessa laskea nykyisen TREC-paéatdsrajan 20 arvoon 18. Taman
seurauksena vaarien positiivisten maara saattaa laskea hieman, mutta mitaan merkittavaa
muutosta se tuskin tuo. TREC-raja-arvoa ei talla menetelmalla juuri tdtd matalammaksi voi
asettaa, koska menetelméan analyyttinen herkkyys ei ole riittava. Uusi parempi menetelma voi
mahdollistaa rajan asettamisen matalammaksi. Tarkentavia second tier -menetelmié ei SCID-
seulonnassa tietiaksemme ole kaytdssa. Tulkinta-algoritmia muuttamalla vaarien
positiivisten maaraa on mahdollista jonkin verran laskea. Siis muuttamalla sitd miten tulos
tulkitaan, jos ensimmaisen analyysin ja uusinta-analyysin rinnakkaismaaritysten tulokset ovat
ristiriidassa keskenaén. Téllaisia naytteitd on jonkin verran, joten tdma vaikuttaa tuloksiin
merkittavasti. Myos tulkinta-algoritmeissa on usein laboratoriokohtaista vaihtelua.
Muuttamalla tulkinta-algoritmia sellaiseksi, etta tulos katsotaan poikkeavaksi, kun kaksi
kolmesta TREC-méaarityksesta alittaa seulontarajan (20 tai 18, tdssa ei havaittu eroa), olisivat
tulokset tiivistetysti tdhan asti seulotuista naytteista (n. 25 000) alla olevanlaisia: « Positiivisia
naytteita 12 kpl (0,048 %): taysiaikaisia 3 kpl (0,012 %), keskosia 9 kpl (0,036 %)
Taysiaikaiset (3 kpl): yhdella todettu rustohiushypoplasia (RHH), yhdella CATCH22 «
Keskoset (9 kpl): 6:lla TREC-tulos kontrollissa normaali, 3:lle tehty jatkotutkimukset hyvin
matalan TREC-tuloksen vuoksi, yhdella néista todettu rustohiushypoplasia « Keskosista
rustohiushypoplasiaa sairastava lapsi on syntynyt rv:lla 36, muut seulontapositiiviset



keskoset rv:lla 23-33 Taman pienen aineiston perusteella ks. tulkinta-algoritmin kayttd johtaisi
siis siihen, ettd Suomessa vuositasolla taysiaikaisista n. 2 tervetta ja 3-4 vaikeaa T-
lymfopeniaa potevaa lasta joutuisi jatkotutkimuksiin, keskosista n. 11 joutuisi kontrolloitavaksi
ja n. 5-6 jatkotutkimuksiin. Varsinaisiin jatkotutkimuksiin paatyisi siis yhteensa n. 11 lasta ja
seulonnassa |6ytyisi n. 5-6 ainakin seurantaa vaativaa vaikeaa T-lymfopeniaa (esim. RHH ja
CATCH22). Pidetaanko taman kaltaista tulosta riittdvana? Positiiviset ennustearvot:
valmistelumuistio (sivu 29, rivit 756-766) Valmistelumuistiossa kaytetdan vertailuesimerkkina
Tanskan seulonnan PPV arvoa 62 %, joka on vuodelta 2018. Tanskan PPV arvot ovat hyvia
ja erinomainen esimerkki siité kuinka vuosien kehitystyd on tuottanut tulosta. Muistiossa
referoidussa julkaisussa (Lund et al 2020) mainitaan PPV arvon olleen laajennetun
seulonnan alkuaikoina vain 15 % ja koko seulonta-ajalta laskettuna 41 %. Julkaisusta kay
my®0s ilmi suuri sairauskohtainen vaihtelu: esim. LCHAD:n ja MCAD:n kohdalla PPV on ollut
erinomainen (90-100 %), PA/MMA tautien kohdalla se on edelleen vain 11 % ja MSUD:n
kohdalla vain 5 %. IVA:n PPV on erittdin hyva kdytossé olevasta second tier -menetelmasta
johtuen. On myds syyta huomioida, ettd mainitut Tanskan seulonnan PPV arvot eivat sisélla
CAH:a, joka on erityisesti ilman nykyisiad second -tier menetelmia varsin yleinen vaarien
positiivisten aiheuttaja. Esim. Ruotsissa CAH:n PPV on 26 vuoden seulonnan aikana ollut n.
15 % (GidI6v et al 2014). Lisaksi MCAD:n runsas esiintyvyys ja hyva PPV korostuu Tanskan
seulonnan PPV arvoissa. Uusin tanskalaisten raportti vuodelta 2020 on jostain syysta
julkaistu vain tanskalaisessa ladketieteellisessa julkaisusarjassa. Tanskalaiskirjoittajien
aiemmasta artikkelista vuodelta 2012 (Lund et al 2012) havaitaan, ettd monien sairauksien
kohdalla oikeiden positiivisten osuus on tuolloin ollut hyvinkin pieni, jopa <5 %. Osa
sairauksista on sittemmin, siis 5-10 vuoden seulonnan jalkeen, poistettu seulottavien
sairauksien listalta. On huomattava, ettd Tanskassa on jo 18 vuoden kokemus laajennetusta
seulonnasta. Kokemuksen myo6ta seulottavien sairauksien listaa on Tanskassa vahitellen
muokattu. Suomessa valtakunnallinen seulonta on kaynnistynyt asteittain vasta n. 5 vuotta
sitten ja koko maa on ollut mukana seulonnassa vasta kevaasta 2018. Mikali Suomessa ei
seulota/olisi seulottu, ei vastaavaa kokemusta kertyisi eikd maassamme esiintyvien
sairauksien esiintyvyydesta saataisi tietoa. Tanskaan verrattuna vastasyntyneiden seulonnan
kehitystyd Suomessa on vasta alkumetreilla.

Asteikolla 1-5: Kuinka hyddyllisena pidat ehdotettua suositusta?

10/8
20/8
31/8
41/8
54/8

Perustele antamasi arvosana

Jokainen Ioydetty SCID on tarkea ja kustannusetu on selvd. SCID on harvinainen, joten
harvinaiset tapaukset |6ytadksemme on altistettava suuri maara lapsia tutkimukselle, mika
lisaa tyoté ja mahdollisesti perheen huolta tietyissa tapauksissa.

Kyseessa on harvinainen tautitila, johon on olemassa parantava hoito, jonka edellytyksen



puolestaan on erittdin varhainen diagnoosi. Suositus vahvistaa seulonnan vakiintumista
kansalliseen kayttéon.

Olisin toivonut erillistd suositusta nykyisesta seulontajarjestelmasta ja scid seulonnasta:
selkiyttaisi lausuntoa. Toivon ettd nostatte SCID seulonnan kdynnistyksen kohdaksi 1 ja
nykyisen ohjelman arvioinnin kohdaksi 3, jonka tila ei estd SCID seulonnan aloitusta!
SCID-taudin merkitys on suuri yksilén kannalta ja huomattava myds yhteiskunnan kannalta,
vaikka tauti onkin harvinainen. SCID voidaan hyvin havaita seulonnalla ja varhain havaittuna
sen hoidossa paastaan hyviin tuloksiin.

Laaketieteellissti kannatettava, selkeésti kirjoitettu ja perusteltu suositus. Kansallinen
yhtendisyys ja informaatio ovat jatkossa hyvat. On klinikoissa toteutettavissa kunhan
yhteistyd mm keskussairaaloiden ja yliopistosairaaloiden ja neuvoloiden kesken sovitaan.
Tarkea ja erittain hyvin ja huolellisesti perusteltu ja valmisteltu suositus.

Onko suositusluonnos mielestasi ymmarrettava? Ellei ole, kerro miten
sita voisi parantaa!

On ymmarrettava.

ks ylla Taman rakennetun formaatin kayitd lausunnon kommentoitiin on hankala:
kokonaisuus hamartyy

Kylla on.

On selkea ja ymmarrettava.

Kylla
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Hyvaksytty Palveluvalikoimaneuvoston kokouksessa 25.9.2020

Palveluvalikoimaneuvoston suositus
Vaikean sekamuotoisen immuunivajeen (SCID) seulonta
vastasyntyneiden kantapaaverinaytteesta

Yhteenveto suosituksesta

Palko katsoo, ettd kdynnissa olevaan vastasyntyneiltd otettavaan veritdplandytteeseen perustuvaan
seulontaohjelmaan voidaan lisdtd uutena tautina SCID edellyttden, ettd

1. VYliopistosairaalat vastaavat keskittamisasetuksen mukaisesti yhdessa siitd, etta vastasyntyneiden
veritaplandytteeseen perustuvassa seulontaprosessissa todetut seulontaprosessin
laatuongelmat seka tiedonkeruun heikkoudet korjataan terveydenhuollon ammattilaisten
toiminnan (koulutus, vanhemmille tiedottaminen ja tiedon vélittdminen seka kirjaaminen)
osalta.

2. Tuberkuloosin riskiryhman BCG-rokotusten siirto noin kahden viikon idssa erilliselld
rokotekaynnilld toteutettavaksi voidaan kansallisesti varmistaa siten, etta rokotuskattavuus ei
heikkene. Tdma edellyttdd yhtendista tiedonkulkua riskiryhman tunnistamisesta rokotuksen
toteutumisen varmistamiseen. THL antaa BCG-rokotuksen toteuttamisesta kansallisen ohjeen.

3. SCID-seulonnan kansallista seulontarajaa lasketaan niin, ettd seulontanaytteen positiivinen
ennustearvo on parempi kuin 10%. Mahdollisuuksia edelleen vahentda jatkotutkimuksiin
kutsuttavia tulee selvittaa.

Lisdksi Palko kiinnittdd huomioita selvitysraportissa todettuun ongelmaan, etta nykyisin seulottavista
taudeista 17/22 osalta ei ole tehty seulontakriteerien mukaista kansallista arviota ennen niiden
lisddmistd seulontaohjelmaan. Nama tulisi jatkossa arvioida.

Kansallisesta seulontojen ohjauksesta, laadunvalvonnasta ja raportoinnista seka veritaplandytteesta talla
hetkelld seulottavien tautien arviointitarpeesta ja uusien tautien lisidmisen edellytyksista tehdaan
erillinen STM:n paatos.
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Termit ja lyhenteet

BCG-rokote Tuberkuloosirokote (bacillus Calmette-Guerin)

FinCCHTA Kansallinen HTA-koordinaatioyksikko

GVHD Kaanteishyljinta (graft vs. host disease)

HUS Helsingin ja Uudenmaan sairaanhoitopiiri

SASKE Synnynndisten aineenvaihduntasairauksien seulontakeskus, sijaitsee TYKSin
yhteydessd

SCID Vaikea sekamuotoinen immuunivajavuus (severe combined immunodeficiency),
alkaa vastasyntyneena

TREC -m&éritys T-solureseptorimadritys (T-cell receptor excision circle assay)

TYKS Turun yliopistollinen keskussairaala

WHO Maailman terveysjdrjestoé (World Health Organisation)
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1. Perusteet suosituksen laatimiseen

Turun yliopistollisen keskussairaalan Lasten ja nuorten klinikka ja Helsingin ja Uudenmaan
sairaanhoitopiirin Uusi lastensairaala ehdottivat FinCCHTAIle arvioitavaksi vaikean sekamuotoisen
immuunivajeen (severe combined immunodeficiency eli SCID) seulonnan lisidmisen kdynnissa olevaan
vastasyntyneiden kantapdaverindytteesta tehtdvadn aineenvaihduntatautien seulontaohjelmaan. FinCCHTA
tarjosi aihetta Palkon tehtdvadksi. Palko paatti 1.11.2018 kokouksessa ottaa aiheen kisitellikseen, koska
kyseessd on uuden taudin lisddminen jo kdynnissd olevan seulontaohjelman tautipaneeliin ja haluttiin
varmistaa, ettd seulontaohjelma toteutuu laadukkaasti ja uusien tautien lisidmisen periaatteet
selkeytetaan. Palko perusti "Vaikean sekamuotoisen immuunivajeen (SCID) seulonta vastasyntyneiden
kantapaaverindytteestd” suositustyota varten erillisen jaoston. Palko paatti 5.2.2019, ettd SCID-seulonnan
arvioinnissa kdytetaan WHO:n ja Tanskan eettisen neuvoston kriteereihin perustuvia STM:n
seulontatydryhman hyviaksymid seulontakriteereja’. Suositus perustuu valmistelumuistiossa esitettyihin
taustatietoihin.

2. Suosituksen kohderyhma

Seulonnalla pyritadn I6ytdmaan ne vastasyntyneet, joilla on vakava sekamuotoinen immuunivaje eli SCID jo
ennen taudin aiheuttamia kliinisia oireita. SCID on vakavin lapsuusialld todettu synnynndinen immuunivaje.
SCIDin esiintyvyydeksi Suomessa on arvioitu noin 1:58 000 vastasyntynytta kohden. Tauti johtaa vakavaan
infektioalttiuteen, jossa virusten, bakteerien ja alkueldinten aiheuttamat vaikeat tulehdukset aiheuttavat
pysyvid elinvaurioita etenkin keuhkoissa. Hoitamattomana SCID johtaa lapsen kuolemaan imeviisidssa tai
varhaislapsuudessa. Terveeltd luovuttajalta saatu kantasolusiirto on tehokas ja parantava hoito, ellei
lapselle ole kehittynyt merkittavia infektio-ongelmia ennen hoitotoimenpidetta.

3. Arvioitava menetelma

Kyseessa on seulontaohjelma ja sen arviointi koostuu 14 erillisestd kohdasta. Seulonta alkaa siita
tiedottamisesta ja pddttyy hoidon jarjestamiseen. Kunkin kriteerin arviointi on kuvattu tarkemmin
valmistelumuistion kappaleessa 6, sivut 26-40.

Seulontaan kdytettdva verindyte otetaan jo muussa seulontakdytossé olevasta veritaplanaytteests, joka
otetaan lahes kaikilta vastasyntyneiltd, kun he ovat vahintdan 48 tunnin ikéisid. Verindytteestd mairitetaan

! Autti-Rama |, Malila N, Mékeld M, Leppo K. Lisddko seulonta terveyttd? Suom Laikaril 2006;61: 2997-
3001.
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PCR-menetelmalld T-lymfosyyttien T-solureseptorin kypsymisessa vapautuvia DNA-kappaleita (T-cell
receptor excision circles eli TREC). Niiden esiintyminen veressd on merkki T-solujen normaalista
kypsymisesta ja SCID-potilailla TREC-kappaleiden madra on hyvin pieni tai olematon.

Seulonnassa kdytetty TREC-kappaleiden raja-arvo vaikuttaa merkittavasti lisdtutkimuksiin ohjattavien lasten
maaraan. Keskeista on tunnistaa kansallisesti oikea raja-arvo, jonka avulla on mahdollista tunnistaa
vuosittain syntyvat 1-2 SCID potilasta siten, ettd niiden jatkotutkimuksiin ohjattavien lasten maara, joilla ei
ole SCIDid, olisi mahdollisimman pieni. Riippuen TREC mdarasta jatkotutkimukset voidaan joutua tekemain
padivystyksend, jolloin lapsi otetaan sairaalaan suojaeristykseen tai lapsi voidaan tutkia polikliinisesti
seuraavana arkipdivand ja hdn voi odottaa vastauksia kotona.

Toiselta henkil6ltad saatu (allogeeninen) kantasolusiirto on vaikean sekamuotoisen immuunivajeen
parantava hoito. Siina viallisia soluja tuottava luuydin vaihdetaan terveeltd henkildlta saatuihin
kantasoluihin, jotka rakentavat uuden immuunijarjestelman. Kantasoluja voi luovuttaa kudostyypiltdan
sopiva sisarus, rekisteriluovuttaja tai terve vanhempi. Jos SCID-tauti varmistuu jatkotutkimuksissa, pyritdan
kantasolusiirto tekemaan ennen 3 kk:n ikaa ja lapsi on siihen asti sairaalassa suojaeristyksessa.

Kantasolusiirtoa ja sen jalkeistd hoitoa kasitelldan tassa suosituksessa eri vaihtoehtoihin (seulonta vs. ei-
seulonta) liittyvien ennusteiden ja hoitokustannusten osalta, hoidon toteutusta ei tarkemmin kuvata.
Kantasolusiirrot on Suomessa keskitetty Helsingin Uuteen Lastensairaalaan ja niitd toteutetaan useissa eri
sairauksissa. Imevdisen, oireettoman lapsen kantasolusiirrosta ei Suomessa ole vield kokemusta, mutta
toteutukseen liittyy vahemman riskeja kuin oireisten lasten hoidossa.

4. Vaikuttavuus ja turvallisuus seka niihin liittyvat epavarmuustekijat

SCID-seulonnan tavoitteena on varhainen diagnoosi ja parantavan hoidon eli allogeenisen kantasolusiirron
toteutus jo ennen ensimmadisia kliinisia oireita. Seulontaohjelmissa on arvioitava koko seulontaprosessin
laadukas toteutuminen, varhaisen tunnistamisen ja hoidon toteutuksen mahdollistama terveyshydty seka
seulontachjelman kustannusvaikuttavuus.

SCID-taudin seulonta perustuu sen lisddmiseen vuodesta 2015 kdynnissa olevaan aineenvaihduntatautien
seulontaohjelmaan, jossa seulontandyte otetaan vastasyntyneiden kantapdista ja veritdplandyte tutkitaan
keskitetysti TYKSin yhteydessa toimivassa synnynndisten aineenvaihduntasairauksien seulontakeskuksessa
(SASKE). Tasti seulonnasta kdytetdan suosituksessa lyhennetta veritdpldseulonta. STM edellytti 7.4.2014
yliopistosairaaloille Idhettdmassdan kirjeessd, ettd yliopistosairaalat vastaavat laajennetun seulonnan
suunnittelusta, ohjauksesta ja laadusta. Keskittdmisasetus (582/2017) velvoittaa viiden yliopistosairaalan
huolehtivan aineenvaihduntatautien seulonnasta vastasyntyneiltd, niiden suunnittelusta ja yhteen
sovittamisesta alueellisesti kisittden jatkotutkimukset ja seulontaprosessin laadunvarmistuksen. Seulonta-
asetuksessa (339/2011) puolestaan annetaan yleiset seulontojen suunnittelun, tiedottamisen ja arvioinnin
periaatteet seki todetaan, etta Terveyden ja hyvinvoinnin laitos seuraa ja arvioi yhteistydssd muiden alan
toimijoiden kanssa kaynnissa olevia seulontaohjelmia ja niissa kdytettavia menetelmia.
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Veritapldseulonnan kansallista toteutusta selvitettiin synnytys- ja lastensairaaloihin ldhetetyn kyselyn
avulla. Toteutuksessa esiintyi merkittdvid alueellisia eroja (katso valmistelumuistion kappaleet 3.1 ja 3.2,
sivut 12-15). Koko seulontaprosessin laadun parantamiseksi tarvittavien toimenpiteiden tunnistamiseksi
kdynnistettiin erillinen selvitysty6? (katso valmistelumuistion kappale 4, sivut 24-25). Selvitysraportissa
esitettyjen laadun varmistamiseksi tarvittavien toimenpiteiden toteutuminen on perusedellytys sille, etta
veritdplaseulontaan voidaan lisdtd uusia tauteja.

SCID-seulonnan osalta seulontakriteerien toteutuminen on esitetty valmistelumuistiossa sivuilla 27-41.
SCID-tauti on mahdollista seuloa vastasyntyneen veritdplasta ja taudin varmistavat jatkotutkimukset ovat
saatavilla. Seulontakriteereitd tarkasteltaessa keskeinen ongelma liittyy nykyiseen seulontarajaan, jonka
vuoksi seulontapositiivisten madara on kohtuuttoman suuri. SCID taudin ennustetta parantava hoito on
Suomessa saatavilla. Diagnoosin saanut lapsi jad sairaalaan suojaeritykseen, kunnes hoito on toteutettu.

Immuunijdrjestelmdn parantava hoito on toiselta henkil6itd saatu kantasolusiirto. Kantasolusiirteen
tarttuminen ja pitkdaikainen toiminta edellyttavat usein siirteen saajan esihoitoa solunsalpaajilla, tdhan
hoitoon voi liittyd pitkdaikaiskomplikaatioita. Esihoito valitaan immuunivajeen geneettisen taustan,
potilaan idn ja kdytettavissa olevan luovuttajan mukaan. Esihoito on kevein alle 3 kk ikdisilld lapsilla, jotka
eivat ole sairastaneet infektioita ja joilla on sisarusluovuttaja. Rekisteriluovuttajan identifioimiseen voi
kulua aikaa 3-4 kk, sopiva sisarusluovuttaja tunnistetaan nopeammin, mutta sisarusluovuttaja l6ytyy vain
neljdsosalle kantasolusiirron tarvitsevista lapsista.

Kantasolusiirron onnistumiseen ja lapsen selviytymisen mahdollisuuksiin vaikuttaa oleellisesti se, onko hin
saanut infektioita ja saadaanko infektiot hoidettua. Jos vaikeaa immuunivajetta sairastava potilas saa
kantasolusiirron alle 3 kk ikdisend eika hanelld ole ollut vakavia infektioita, onnistuu siirto 90 %:lla. Tietyt
infektiot (erityisesti pneumocystis jirovecii, CMV tai RSV virukset) voivat vaurioittaa SCID-potilaan
keuhkojen toimintaa peruuttamattomasti. Jos infektioita ei saada rauhoittumaan ennen kantasolusiirtoa,
liittyy siirtoon lisddntynyt sairastavuus erityisesti keuhkojen, maksan ja munuaisten toiminnassa, lyhempi
elinajanennuste ja suurempi kuolleisuus. Vaikean infektion riski kasvaa mita myohempain tauti todetaan.

Lapselle, jolla on SCID, ei voida antaa heikennettyja, elavia rokotteita, silld ne voivat johtaa heillid vakavaan
yleistautiin ja jopa kuolemaan. SCID-seulonta edellyttaa tuberkuloosin riskiryhméssa olevien
vastasyntyneiden (arviolta noin 10% vastasyntyneista, riskiryhmien osuus vaihtelee sairaanhoitopiirien
vélilla) BCG-rokotuksen siirtdmistd synnytyssairaalasta noin kahden viikon idssa erilliselld rokotekaynnilld
annettavaksi. Talléin seulontavastaus on valmis ja SCID on poissuljettu (katso tarkemmin
valmistelumuistion kappale 3.4, sivut 20-24). Imevdisen tuberkuloosi on erittdin vakava yleistauti. Sen hoito
on kallista ja myos se voi johtaa lapsen kuolemaan. Tuberkuloosin esiintyvyys riskiryhméssa voi kasvaa, jos
rokotekattavuus laskee. SCID-taudin lisddaminen vastasyntyneiden veritapldseulontaan edellyttii, etts

2 Matti Salo: Vastasyntyneiden aineenvaihduntasairauksienseulonnan nykytilanteen selvitys. SOSIAALI-
JA TERVEYSMINISTERION RAPORTTEJA JA MUISTIOITA 2020:18
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riskiryhman rokotekattavuus ei heikkene. THL maarittaa tuberkuloosin riskiryhmaan kuuluvat henkil6t ja
ohjeistaa vastasyntyneiden BCG-rokotusten toteuttamisen.

5. Kustannukset

Kustannusvaikuttavuusanalyysissa SCID-seulonnan lisdédmistd olemassa olevaan vastasyntyneiden
aineenvaihduntatautien seulontaan verrattiin nykykaytantoon, jossa jarjestelmillistd seulontaa ei jarjesteta
ja SCID tunnistetaan vasta taudin luonnollisen kulun myo6ta (katso valmistelumuistion kappale 3.3, sivut 15-
20). Arviointi tehtiin terveydenhuoltojdrjestelman nakokulmasta, eika siind huomioitu muille kuin
terveydenhuollolle koituvia kustannuksia. Arvion mukaan SCID-seulonta lisdisi terveydenhuollon
kustannuksia, mutta silla myos saavutettaisiin lisda elinvuosia aikaisemman diagnoosin ja hoitojen myotd.
Nykytilanteeseen verrattuna SCID-seulonta aiheuttaisi arviolta 180 000 euron lisdkustannukset vuodessa.
Varhaisemman diagnoosin ja SCID-potilaiden hoidon my6ta saavutettaisiin samalla 12,2 lisdelinvuotta.
Kustannusvaikuttavuussuhde olisi 14 286 euroa yhtd saavutettua lisdelinvuotta kohti. Seulonnan
kustannusvaikuttavuuden kannalta keskeisia epdvarmuustekijoitd ovat SCIDin ilmaantuvuus Suomessa sekd
SCIDin ja mahdollisten muiden seulonnassa havaittujen tautien (non-SCID) hoitokustannukset. Tapauksia on
Suomessa toistaiseksi niin vihin, ettei rekisteriaineistoista saada luotettavia arvioita ndistd, joten kaytetyt
tiedot perustuvat kansainviliseen kirjallisuuteen seka asiantuntija-arvioihin. On kuitenkin huomioitava, ettd
SCID-seulonnan kustannusvaikuttavuuden ndkdkulmasta merkittavin tekija on seulontatestin hinta.
Pilottivaiheen aikana SCIDin seulonnasta ei ole aiheutunut kunnille erillistd kustannusta.

6. Eettiset nakokulmat

SCID-seulonnassa keskeiset eettiset kysymykset liittyvat nykyisen seulontaprosessin alueellisten laatuerojen
korjaamisen tarpeisiin, seulonnasta tiedottamiseen, tietoiseen ja tietoon perustuvaan paatékseen osallistua
seulontaan, mahdollisten jatkotutkimusten aiheuttamaan huoleen ja vaarien positiivisten osuuteen, vaaran
negatiivisen mahdollisuuteen seka taudin harvinaisuuteen ja vakavuuteen.

Harvinaisten tautien seulonnassa yleisend ongelmana on se, ettad seulonnasta tiedottavat eivat juuri ole
kyseisid sairauksia ndhneet, mikd vaikeuttaa seulonnan tavoitteista kertomista ja taten myds tietoon
perustuvaa osallistumispaatostd. SCID olisi yksi tauti lisaa vastasyntyneiden veritdplandytteestd nyt
seulottavien 22 harvinaisen taudin ryhméin, lisaksi seulotaan hypotyreoosia eli kilpirauhasen
vajaatoimintaa napaverindytteesta. Harvinaisten tautien kohdalla seulonnasta kertominen voi
tiedostamattomasti olla myos ohjailevaa ja seulonnan hyotyja korostavaa, jotta osallistumishalukkuus
kasvaisi.

Vairan positiivisen mahdollisuudesta ja sen merkityksesta kerrotaan yleensékin seulontaohjelmien kohdalla
hyvin vdhin. Terveydenhoitajien tapaamisessa todettiin, ettd veritaplaseulonnassa vddran positiivisen
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mahdollisuutta ei juuri mainita, vaikka vaaria positiivisia esiintyy enemman kuin todellisia tautitapauksia.
Talla hetkella veritaplandytteestd tehdyissa seulontatutkimuksissa positiivisia ndytteitd on vuosittain noin
130 mutta kaikista seulontapositiivista ndytteistd vain 6,6% on todellisia tautitapauksia. SCID-seulonnassa
nykyisen SASKE:n kdyttdmadn raja-arvon mukaan nditd lisatutkimuksiin kutsuttavia vaariksi positiiviseksi
osoittautuneita tulisi vuosittain lisad noin 45 lasta (ndista sairaalahoidossa olevia ennenaikaisena syntyneiti
noin 15), jos syntyvyys olisi noin 50 000/vuosi.

Haasteellisimmissa tilanteissa lapsi voidaan joutua ottamaan sairaalaan suojaeristykseen, kunnes
jatkotutkimukset ovat valmistuneet. Useimmiten vanhemmat voivat odottaa vastauksia lapsen kanssa
kotona. Huoli vakavasta sairaudesta voi vaikuttaa pitkdkestoisesti vanhempien ja lapsen viliseen
vuorovaikutukseen. On tunnistettu, ettd vakuutteluista huolimatta kaikki vanhemmat eivit pysty heti
luottamaan siihen, ettd veritdplanaytteen jatkotutkimuksissa terveeksi todettu lapsi on varmasti terve.
Tama ilmi6 on todenndkdistd myds SCIDin kohdalla. Lapsen tarkkailu ja huoli pienistikin oireista voi jatkua
pitkddn ja vaikuttaa niin vuorovaikutukseen kuin pystyvan vanhemmuuden kokemuksen kehittymiseen seka
lisatd terveydenhuollon kdynteja.

Seulonnassa voi myds I6ytyd muita kuin seulonnan kohteena olevia tauteja. Ndiden kohdalla varhaisen
diagnoosin hyodtya ei ole erikseen selvitetty. Seulontojen yleisten periaatteiden mukaan seulottavaan
tautiin on oltava vaikuttava, hyvaksytty hoito. Jos varhainen diagnoosi ei tuota terveyshydtya voidaan
kddnteisesti todeta, ettd talloin vanhemmat menettivit aikaa, jolloin heidan ei olisi viela tarvinnut kantaa
huolta lapsella todetusta sairaudesta.

Vaaran negatiivisen mahdollisuus on erittdin pieni mutta mahdollinen. Seulonta voi johtaa my®s siihen, ettd
seulottavia tauteja ei osata enad oireiden ilmaantuessa epilld ja tunnistaa, jos terveydenhuollon
henkiléston luottamus seulonnan kattavuuteen ja sensitiivisyyteen on suuri. Mitd suurempi osa
vanhemmista pdattad, ettd ei halua lapsestaan otettavan veritdplandytetta, sitd suurempi on myas riski,
ettd joku seulottavista harvinaisista taudeista ei tule tunnistetuksi seulontaohjelman kautta.
Synnytyssairaaloihin ldhetetyn kyselyn ja terveydenhoitajien haastattelun mukaan osallistumisprosenttiin
vaikuttaa mm. varhainen kotiutuminen synnytyksen jalkeen seka piikkikammoisuus, naihin voidaan
terveydenhuollon toimin vaikuttaa.

Arvioitaessa SCID-seulonnan hyvaksyttavyytta vdestén nikokulmasta on huomioitava seulottavan taudin
yleisyys, vakavuus ja saavutettavissa oleva terveyshy&ty seki toisaalta seulonnasta aiheutuvat haitat niille
perheille, joiden lapsella ei jatkotutkimuksissa todettu SCIDi4. Lisdksi on arvioitava seulonnan aiheuttamat
kokonaiskustannukset sekd BCG-rokotuksen siirrosta aiheutuvan rokotuskattavuuden varmistamisen
edellyttamat toimenpiteet ja mahdolliset lisdkustannukset. On my6s huomioitava henkilston tydajan
kohdentaminen tulevien vanhempien yksil6llisten tiedontarpeiden nikokulmasta. Jokainen uusi seulottava
tauti edellyttda lisdinformaation antoa ja tiedon tarve on perhekohtainen. Hyviksyttivyyteen vaikuttaa
myaos se, miten hyvin vadristd positiivista on tiedotettu ja miten hyvin perheiden kanssa tillainen tilanne
kasitelldaan.
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7. Johtopaitokset

Vastasyntyneiden sekamuotoinen immuunivaje on hoitamattomana varhaislapsuudessa kuolemaan johtava
sairaus. Mitd aikaisemmin kantasolusiirto voidaan tehdd, sita todenndkdisemmin lapsi ei ole ennattanyt
saada elimist6d pysyvdsti vahingoittavia infektioita ja sitd todenndkdisemmin kantasolusiirron avulla
voidaan parantaa lapsi pysyvasti.

SCID-seulonnan kriteerikohtainen arviointi on valmistelumuistion kappaleessa 6, sivut 26-40. SCIDiin
liittyvat spesifit kriteerit tayttyvat muilta osin paitsi seulonnan positiivinen ennustearvo on liilan matala.
Veritdplaseulontaan kokonaisuutena liittyvien kriteerien osalta alueellinen vaihtelu on liian suurta ja lisaksi
on tunnistettu yhtendisen tiedottamisen ja tiedotemateriaalin, terveydenhuollon henkilékunnan
koulutuksen sekd tiedonkeruun parantamisen tarve.

SCID on erittdin harvinainen sairaus ja vuosittain 1-2 potilaan varhainen I6ytaminen edellyttas
seulontandytteen ottamista ja tutkimista kaikilta vastasyntyneiltad. Suomessa on jo kdynnissa
vastasyntyneiden veritdpldseulontandyte ja ndytteet tutkitaan keskitetysti yhdessa laboratoriossa. Tdma
mahdollistaa kustannustehokkaan prosessin. Veritdplaseulonnan laadussa todetut ongelmakohdat on
kuitenkin kansallisesti korjattava ja toiminta yhdenmukaistettava ennen kuin siihen voidaan lisdta uusia
tauteja. Keskittamisasetuksen (582/2017) mukaisesti Yliopistosairaaloiden tulee yhdessa varmistaa, etta
vastasyntyneiden veritdpldseulontaan perustuvien harvinaisten tautien seulontaprosessissa todetut
ongelmakohdat korjataan ja tiedonkeruuta parannetaan. Seulontojen kansallisesta ohjauksesta ja
laadunvalvonnasta tullaan tekemddn STM:ssa erillinen paatos.

SCID-taudin kustannusvaikuttavuuteen vaikuttaa paitsi analyysikustannukset myds se, ettd tuberkuloosin
riskiryhmdan kuuluvien rokotekattavuus voidaan varmistaa, kun BCG-rokotus siirretddn SCID-
seulontavastausta odotettaessa synnytyssairaalasta noin 2 viikon idssa erilliselld rokotuskdynnilla
annettavaksi. Tastad on jo olemassa kansallisia toimintamalleja, joita kehitettiin BCG-rokotteen
saatavuusongelmien esiintyessa. Riskiryhman kansallisen rokotekattavuuden varmistaminen edellyttda
my®os potilastietojarjestelmia, joiden avulla riskiryhmadan kuuluvien BCG-rokotusten toteutuminen voidaan
varmistaa. THL antaa BCG-rokotuksen siirrosta kansallisen ohjeen.

Tilanteessa, jossa veritapldaseulonta toimii laadukkaasti, olisi lisdelinvuoden kustannus n 14 800 €, jos SCIDin
seulonta-analyysin hinta olisi noin 4€. Kustannusvaikuttavuuteen vaikuttaa eniten seulontatestin hinta,
mutta myo6s SCIDin ilmaantuvuus. Jos ilmaantuvuus onkin vain 1:80 000, nousee lisdelinvuoden hinta

23 300 euroon. Kustannuslaskelmissa ei kuitenkaan ole huomioitu veritdpldseulonnan laadun
varmistamiseksi tarpeellisia toimenpiteitd eikd BCG-rokotuksen siirrosta aiheutuvia kustannuksia.
Seulontaprosessin laadun varmistamisesta aiheutuvat kustannukset on huomioitava arvioitaessa
veritdpldseulonnan kustannusvaikuttavuutta kokonaisuutena. SCID-seulonnan kustannusvaikuttavuuteen
vaikuttaa sen sijaan itsendisesti se, aiheutuuko BCG-rokotuksen siirrosta synnytyssairaalasta erilliselle
poliklinikkakaynnille lisdkustannuksia ja voidaanko riskiryhmén rokotuskattavuus taata. THL arvioi, etta
rokotuskattavauuden heikkeneminen voisi johtaa yhden pikkulapsen sairastumiseen 2 vuoden valein.
Vuosina 2005—-2018 erikoissairaanhoitoon paatyneen tuberkuloositapauksen (alle 5v) keskimddrdiset
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sairaalakustannukset olivat kahden vuoden ajalta 13 900 - 21 400 euroa tapausta kohti, valtaosa
kustannuksista toteutui ensimmadisend hoitovuotena. Avohoidon ladkehoitokustannukset ovat vain 160-400
€, jos se voidaan toteuttaa ilman valvontaa. Tuberkuloosin riskiyhméan kuuluu 10% vastasyntyneistd, joten
rokottamisen ajankohdan siirrosta aiheutuva lisdkustannus tai merkittdva rokotuskattavuuden
heikentyminen ja tuberkuloosin ilmaantuvuuden kasvu voi johtaa SCID-seulonnan
kustannusvaikuttavuuden heikentymiseen.

8. Yhteenveto suosituksesta

Palko katsoo, ettd kdynnissa olevaan vastasyntyneilta otettavaan veritiplinédytteeseen perustuvaan
seulontaohjelmaan voidaan lisdtd uutena tautina SCID edellyttaen, ettd

4. Yliopistosairaalat vastaavat keskittdmisasetuksen mukaisesti yhdessa siitd, etta vastasyntyneiden
veritdpldndytteeseen perustuvassa seulontaprosessissa todetut seulontaprosessin laatuongelmat
sekd tiedonkeruun heikkoudet korjataan terveydenhuollon ammattilaisten toiminnan (koulutus,
vanhemmille tiedottaminen ja tiedon vélittaminen sek kirjaaminen) osalta.

5. Tuberkuloosin riskiryhman BCG-rokotusten siirto noin kahden viikon idssa erilliselld rokotekaynnill3
toteutettavaksi voidaan kansallisesti varmistaa siten, ettd rokotuskattavuus ei heikkene. Tim3
edellyttda yhtendista tiedonkulkua riskiryhman tunnistamisesta rokotuksen toteutumisen
varmistamiseen. THL antaa BCG-rokotuksen toteuttamisesta kansallisen ohjeen.

6. SCID-seulonnan kansallista seulontarajaa lasketaan niin, ettd seulontanaytteen positiivinen
ennustearvo on parempi kuin 10%. Mahdollisuuksia edelleen vahentda jatkotutkimuksiin
kutsuttavien maarda tulee selvittia.

Lisdksi Palko kiinnittdd huomioita selvitysraportissa todettuun ongelmaan, ettd nykyisin seulottavista
taudeista 17/22 osalta ei ole tehty seulontakriteerien mukaista kansallista arviota ennen niiden lisdamista
seulontaohjelmaan. Nama tulisi jatkossa arvioida.

Kansallisesta seulontojen ohjauksesta, laadunvalvonnasta ja raportoinnista seké veritaplanaytteesti tilld
hetkelld seulottavien tautien arviointitarpeesta ja uusien tautien lisdédmisen edellytyksista tehd&an erillinen
STM:n paatos.

9. Lisandyton kerddminen ja suosituksen vaikutusten seuranta

Vastasyntyneiden veritdplandytteesta tulee kerdtd systemaattista ja sairaalakohtaista tietoa seuraavista
asioista

1. seulontaan osallistuvien osuus
2. uusintandytteiden maard ja syy (uusi seulontandyte vai laajemmat tutkimukset)



. PALVELUVALIKOIMA Valmis suositus 11(11)
Tiansteutbudet | Cholees in health care
STM051:00/2020
VN/21679/2020

3. tunnistetut taudit ml. sellaiset, jotka eivat olleet seulonnan tavoitteita

Lisdksi olisi tarkeda selvittad jatkotutkimuksissa vadriksi positiivisiksi varmistuneiden seulontaldydésten
aiheuttamaa mahdollista huolta seka terveydenhuollon toimien tarvetta.






