Julkinen kuuleminen: Harvinaiset sairaudet — Euroopan haaste

Olemme 16-vuotiaan suomalaisen pojan vanhempia, pojallamme on Williamsin oireyhtyma.
Haluamme seuraavassa tuoda esiin nédkemyksidmme komission terveys- ja kuluttajansuoja-asioiden
paaosaston laatimasta asiakirjasta.

Asiakirjan esille tuomat seikat ovat tarkeita ja ovat omiaan parantamaan harvinaisiin sairauksiin
liittyvia ongelmia, jotka ovat nimensa mukaisesti liian harvoin esilla. Olemme iloisia siité, ett4
yhteison tasolla ongelmat tiedostetaan ja niihin pyritaan vaikuttamaan. Se, ettd kyse on harvinaisista
sairauksista, antaa hyvan perustelun yhteison laajuisille toimille ja politiikkalinjauksille.
Yksittaisessa jasenmaassa harvinaisten sairauksien kantajat ovat usein marginaalissa, eivatka saa
aantaan kuuluville. Harvaanasutussa maassa, kuten Suomi, harvinaisia sairauksia potevien
vertaistuen saaminen on kenties viel& haasteellisempaa kuin muualla.

Sairaus vs. oireyhtyma

Williamsin oireyhtymad, kuten useat muutkin dokumentissa nimetyista “sairauksista”, on
geneettispohjainen oireyhtyma, joka aiheuttaa kehitysvammaisuutta. Kiinnittdisimme komission
huomiota sanaan “sairaus”, jota kdytetddn myds ndistd oireyhtymistd. Sanan “sairaus” kayttaminen
tallaisten yhteydessa voi olla omiaan lisédmaén tarpeettomasti ndiden ihmisten leimaamista.
Williamsin oireyhtyméaa kantava henkilokin voi olla sairas — esimerkiksi sairastuessaan influenssaan
tai verenpainetautiin, mutta Williamsin oireyhtyma4 ei ole sellaisenaan sairaus, joka pitaisi parantaa.
N&ma henkil6t tarvitsevat kuntoutusta ja tukitoimia, jotka auttavat heitad ja heidan perheitaan
selviamaan — joskus raskaastakin — arjesta. Kehitysvammaisten hyvéksyminen yhteiskunnan
taysivaltaisiksi jaseniksi toteutuu paremmin silloin, kun tilaa ei nimeta sairaudeksi, vaan yhdeksi
ominaisuudeksi muiden rinnalla. (Kysymys 1)

Edelld mainittuun liittyy myds kysymys “sairauden” ehkaisystd, geneettisten oireyhtymien
tapauksessa kyseessa ollessa kéytannossé sikitdiagnostiikasta. Mikéli kehitysvammaisten katsotaan
olevan sairaita, joiden sairautta pitaa ehkaistd, se on omiaan luomaan heistd mielikuvaa ihmising,
jotka eivét ole yhteiskuntaan tervetulleita. Tatd ei voida pitéda eurooppalaisten arvojen mukaisena.

Edelld kuvattu ei tarkoita mielestamme sitd, etteikd harvinaisten oireyhtymien kasittely sopisi
yhteen harvinaisten sairauksien ké&sittelyn kanssa. Ongelmat ja viitekehys ovat usein hyvin
samanlaisia ja yleiseurooppalainen kehitys- ja tutkimustyd on mité tervetulleinta. Asioiden
nimedmiseen kannattaa kuitenkin edelld mainituista syisté kiinnittdd huomiota. (Kysymykset 6 ja 7)

Sosiaali- ja koulutuspalvelut, vertaistuki

Haluamme kiinnittaa erityistd huomiota asiakirjan sosiaalipalveluja koskevaan osioon (kysymys
10). Erityisesti kehitysvammaisten kohdalla ndill& on suuri merkitys yhteiskuntaan integroitumisen
ja mahdollisimman itsendisen elamén seka perheiden jaksamisen kannalta. Kannatamme lampimasti
tata toimintaa koskevien linjausten ja taloudellisten ohjelmien kehittdmista. Taysipainoisen eldmén
edistdminen edellyttaa ladketieteellisten seikkojen huomioon ottamisen liséksi sosiaali-, kuntoutus-
koulutus- jne palvelujen integroimista kehittdmisohjelmiin.

Olemme toimineet kahtena vuonna ohjaajina Euroopan Williams-yhdistyksen toteuttamilla
Williams-nuorten leireilld, joita EU on tukenut taloudellisesti (Youth in action —ohjelma).



Mielestdamme tdma toiminta on oivallinen esimerkki sellaisesta ruohonjuuritason tyosta, joka aidosti
edistdd vammaisten nuorten hyvinvointia tarjoamalla uusia elamyksié ja ystavyyssuhteita. On
tarkedd, ettd tdman tyyppinen tuki jatkuu myos tulevaisuudessa, jotta mahdollisimman moni nuori
paasee osalliseksi tasta toiminnasta. On huomattava, ettd nuorten omaiset tekevat suuren maaréan
vapaaehtoisty6td mahdollistaakseen tdman toiminnan kaytdnnossé. Toiminta ei olisi mahdollista
ilman EU:n taloudellista tukea. Tallainen toiminta on my®s omiaan lissdaméaan eurooppalaista
henkil6tason verkostoitumista, joka on erityisen tarke&& harvinaisten oireyhty mien kohdalla.
(asiakirjan kohta 4.4).

Lopuksi toteamme, ettéd on erittain tarkead, ettd komission eri padosastojen yhteistyd on toimivaa.
Esimerkiksi komission koulutus- ja kulttuuripadosaston toiminnassa (esimerkkiné The Inclusion
Strategy of the Youth in Action programme) voi olla osia, jotka tarjoavat synergiaetuja, jotka edistavat
harvinaisista sairauksista ja/tai oireyhtymista karsivien hyvinvointia. Tat4 yhteistyota ja
koordinaatiota on varmasti mahdollista edistdad my®ds ilman uusia virastoja tai
organisaatioita.(kysymys 13)
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