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Harvinaislaake — vahaisesta
huomiosta keskeiseksi
tutkimuskohteeksi

Tieteen huima edistyminen ja ladakekehitysta tukeva viranomaissaantely ovat
vauhdittaneet harvinaisladkekehitysta. Harvinaisladkkeitd pidetaan kalliina.
Hoidon kustannuksia tulee arvioida terveydenhuollon ja yhteiskunnan kokonais-
kustannusten niakokulmasta ja painottaa hoidon vaikuttavuutta.

jos sitd esiintyy korkeintaan

5 ihmiselld 10 000:sta. Harvi-
naissairauksia on arvioitu olevan jopa
8 000, eikd useimpiin niista ole ladke-
hoitoa.

S airaus lasketaan harvinaiseksi,

Harvinaissairauksista kertyy tervey-
denhuollossa vain vihan kokemus-
ta, mikd hankaloittaa sairauksien
tunnistamista. Hoidon toteuttamista
vaikeuttaa asiantuntijoiden ja erikois-
tuneiden hoitoyksikoiden vihdinen
madrd. Samat tekijat vaikuttavat 144-
ketutkimusten toteuttamiseen. Silti
yhd useampia harvinaisladkkeitd on
tullut kayttoon.

Harvinaisldadkkeet ovat useimmiten
kalliita. Ladkehoitoa saavien koko-
naismadrd on kuitenkin ollut vahai-
nen, eivatkd kustannukset ole tois-
taiseksi olleet maksajan kannalta
kriittinen kysymys. Tilanne voi muut-
tua, kun diagnostiikan edistyminen ja
ladakekehitys tuovat yha uusia harvi-
naissairauksia hoidon piiriin.

Sadntely kannustaa kehittdméan
harvinaislddkkeita

Harvinaissairauksien hoidon kehitté-
minen on kdytdnndssd mahdotonta
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ilman ladkeyritysten tutkimusosaa-
mista ja resursseja. Siksi sddntelya
on uudistettu harvinaislddkekehi-
tyksen kannustamiseksi.

Jo vuonna 1983 USA:ssa tuli voi-
maan lainsdddanto, joka paransi
uuden harvinaislddkkeen markkina-
asemaa ja sisilsi kannustimia
tutkimukseen. Ajatuksena oli piden-
taa alkuperaisladakkeen yksinmyyn-
tioikeutta USA:n markkinoilla ja
vihentdd tutkimus- ja lupamenette-
lyihin liittyvid kuluja. Samansuun-
tainen lainsdadanto tuli voimaan
Japanissa vuonna 1993 ja EU:ssa
vuonna 2000. Uudistettu sdédnte-

ly on pienentdnyt tutkimuskuluja

ja lisdnnyt harvinaisladkekehitysta
oleellisesti.

Tavoitteena uudet, innovatiiviset
ladkkeet

Ladkekehityksen tarkoituksena on
loytaa uusia lddkehoitoja, joiden te-
ho ja turvallisuus ovat mahdollisim-
man hyvid ja joiden vaikuttavuus
on olennaisesti parempi kuin vallit-
sevien hoitokdytantojen. Ladkeyri-
tysten tutkimustoimintaa ohjaa
“unmet medical need”, joka tarkoit-
taa erityistd hoidollista tarvetta

uudelle lddkevalmisteelle. Tama
koskee useita harvinaissairauksia.

Uuden ladkeaihion tutkimuksessa
harvinaissairauden hoito voi olla
yksi lukuisista tavoitteista. Tutkimus
voidaan kohdentaa ensin harvinais-
sairauteen niihin liittyvien kannus-
timien takia. Ladkekehitystd voidaan
myohemmin jatkaa muihin kaytto-
aiheisiin.

Harvinaislddkekehityksen
erityiskysymykset

Ladkekehitys on pitkdjanteista, tar-
kasti saddeltya ja edellyttéda laajoja
nonkliinisid ja kliinisid tutkimuksia
seka ladkeformulaatioty6ta.

Pienet potilasméadrit vaikeuttavat
harvinaissairauksiin kohdistuvien 1aa-
ketutkimusten tekemistd. Tutkimuk-
sen tekeminen on tyolasta ja kallista
jo siksi, ettd tarvittavien tutkimuspo-
tilaiden loytdminen on vaikeaa. Har-
vinaissairauksien potilasjdrjestot ovat
tassd tarkedssd asemassa.

Harvinaissairauksiin liittyvien me-
kanismien parempi tuntemus ja
diagnostiikan kehittyminen ovat
helpottaneet lddkekehitysta. Sil-



ti harvinaisladkekehitykseen liittyy
edelleen erityishaasteita, kuten tut-
kimusten suorittaminen tasalaatui-
sesti lukuisissa tutkimuskeskuksissa,
joissa kussakin saattaa olla vain yksi
potilas. Jos mitddn aiempaa hoitoa
ei ole olemassa, on potilaiden satun-
naistaminen lumeryhmééan eettisesti
vaikeaa. My0s tutkimustulosten
tilastollinen késittely voi olla tavan-
omaista haastavampaa.

Tutkimuksen pitka kesto, tulosten
epavarmuus ja tieteellisen tutkimuk-
sen monipuoliset vaatimukset selit-
tavat korkeat kehityskustannukset.
Uusi ladke on keskimddrin 12 vuoden
janoin 1 miljardin euron tutkimus-
tyon tulos.

Jotta uuden lddkkeen kehittdminen
on taloudellisesti mahdollista ja tut-
kimuksen kdynnistdmiseen liittyva
riski voidaan ottaa, taytyy tulevalla
ladkkeelld olla globaalia kysyntdd ja
yhteiskunnassa maksuhalukuutta.

Harvinaislddkkeiden hinnoittelu
puhuttaa

Uusien harvinaisladkkeiden hinnoit-
telua on arvosteltu ja lddkehoitojen
kustannuksia pidetty korkeina.
Hinnoittelu perustuu korkeisiin
ladketutkimuskuluihin ja pieneen
hoidettavien potilaiden maaraan.

Yksittdisen henkilon ladkehoidon
kustannukset voivat olla varsin
korkeat, mutta ne eivit toisaalta
muodostu kansantalouden kannalta
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merkittavaksi taakaksi, koska poti-
laita on vdhan. Harvinaisldadkkeiden
madran kasvaessa myos niiden kus-
tannusvaikutukset kasvavat.

Yksilollinen tdsméahoito on maail-
manlaajuinen trendi, ja se ndhdaan
hyvien hoitotulosten ohella myos
taloudellisesti haastavana ilmiona.
Kasvavien kustannusten riskin te-
kee hallittavaksi kuitenkin se, ettd
ladkettd annetaan vain niille, jotka
siitd aidosti hyotyvit.

Ladkkeen hintaa on arvioitava
my0s sen yhteiskunnallisen hyo-
dyn ndkokulmasta. Esimerkiksi
hemofiliassa on nykyisten hoitojen
avulla pystytty mahdollistamaan
potilaille miltei normaali elama

ja tyokyky. Korkeat ladkekustan-
nukset voivat olla varsin vihdiset
suhteessa hoidon hyotyihin, joihin
lukeutuvat sddstot muualla tervey-
denhuollossa.

Terveydenhuollon kustannuksia tu-
lee arvioida myo0s eettisin perustein.
Harvinaissairauksien osalta jou-
dutaan miettimadn oikeutta saada
asianmukaista hoitoa kustannuksis-
ta huolimatta. Eettisiin hoidon hin-
noittelua ja priorisointia koskeviin
kysymyksiin ei ole helppoja ja yk-
siselitteisid vastauksia, mutta siitd
huolimatta niitd tulee pohtia.

Tulevaisuuden nikokulmia

Jotta myonteinen kehitys harvinais-
sairauksien hoidossa jatkuisi, tulee
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tutkimustapoja kehittda kustannuste-
hokkaammiksi. Hyvéa tutkimustapaa
voitaisiin uudistaa muun muassa hyo-
dyntdmailla rekistereitd. Potilastieto-
jen hyodyntaminen tulee auttamaan
rekrytoinnissa: kerdtyn genomitiedon
tai oireiden ja diagnoosien kautta voi-
daan etsid tutkimukseen mahdollises-
ti soveltuvia potilaita ja ottaa heihin
yhteyttd lainsdddannon sallimissa
puitteissa.

Suomessa on erityisen hyvit rekiste-

rit ja niiden hyddyntdmiseen liittyvaa
osaamista. Valmisteilla oleva laki ter-
veystiedon tietoturvallisesta kaytosta
tulee edistimain rekisterien kayttod.

Merkittavéstd kehityksestd huolimat-
ta harvinaissairauksien hoitomahdol-
lisuudet ovat usein rajalliset. Hoidon
puute toimii ladkeyritykselle sddnte-
lydkin vahvempana kannustimena
tutkimukselle.

Kustannuksia hillitsevin sdantelyn
ja hinnoitteluun vaikuttavan 1aak-
keen erityisluonteen takia harvinais-
ladkkeiden tuotto-odotus on hieman
tavanomaista lddakettd suurempi.
Vaiheeseen 3 suhteutettu padoman
tuottoaste (return of invest) on noin
1,14-kertainen tavanomaiseen laak-
keeseen verrattuna. Jos parempi
tuotto-odotus johtaa harvinaislaak-
keiden osuuden merkittavaan kas-
vuun, asetelma kannusteiden osalta
voi muuttua. ®
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