Kampagnen

Thierry Philbet

«Ist es etwas Seltenes?» Unter
diesem Titel lauft seit Ende
Februar 2024 eine schweizweite
Informationskampagne. Mit dem
Ziel, die Diagnosefindung von
seltenen Krankheiten zu
beschleunigen, indem bestehende
Angebote bei Betroffenen und
deren Angehoérigen, aber auch bei
Gesundheitsfachpersonen besser
bekannt gemacht werden.

Die Kampagne griindet auf einer Initiative
der Schweizer Zentren fiir seltene Krank-
heiten in Zusammenarbeit mit der Natio-
nalen Koordination Seltene Krankheiten
(kosek)* und der Patientenorganisation
ProRaris. Sie wurde am Internationalen
Tag der Seltenen Krankheiten am 29. Feb-
ruar lanciert.

Die Kernbotschaft «Ist es etwas Selte-
nes?» sollte jedoch in den Apotheken auch
langfristig Beachtung finden. Zur Informa-
tion der Bevolkerung werden die Apothe-

«Nach fiinf Jahren ist es ein starkes Ge-
fiihl, von einem Arzt zu horen, dass meine
subjektiven Empfindungen einen Namen
haben. Sie sind real und nicht «ur in mei-
nem Kopf>, wie mir oft gesagt wurde», be-
schreibt Mélanie Gillard diesen Wende-
punkt in ihrem Leben. Sie selbst leidet unter
Small Fiber Neuropathie (SFN) und ist Vi-
zeprasidentin der Patientenorganisation
«UniRares». «Eine Diagnose gibt dem Lei-
den der Betroffenen einen Namen und fithrt
auf Fachseite oft erst zu einem geeigneten
Ansprechpartner. Dies ist fiir das gesamte
Setting enorm wichtig», erklart die kosek.

Betroffene konnen die Zeit bis zur
Diagnose verkiirzen, wenn sie sich ent-
weder an eines der neun Zentren fiir

Wo befinden sich die Zentren fiir seltene Krankheiten?

Die Schweiz zahlt neun Zentren fir seltene Krankheiten. Diese wurden 2020 und 2021
durch die Nationale Koordination seltene Krankheiten (kosek) anerkannt und stellen eine
schweizweite Versorgung in allen drei Sprachregionen sicher. Sie befinden sich in

folgenden Stadten:
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- Aarau: Zentrum fir seltene Krankheiten des Kantonsspitals Aarau (KSA).
Website: www.ksa.ch/seltene-krankheiten

- Basel: Universitatszentrum fiir Seltene Krankheiten Basel, ein gemeinsames Angebot des
Universitatsspitals Basel und des Universitdts-Kinderspitals beider Basel (UKBB).
Website: www.seltene-krankheiten-basel.ch/uk/ukbb/de.html
Bern: Zentrum fiir Seltene Krankheiten am Inselspital Bern.
Website: www.seltenekrankheiten.ch/de/

- Genf: Centre maladies rares von Hopitaux Universitaires de Geneve (HUG).
Website: www.hug.ch/medecine-genetique/maladies-rares
Lausanne: Centre maladies rares von Centre hospitalier universitaire vaudois (CHUV).
Website: www.chuv.ch/fr/medecine-genetique/
gen-home/patients-et-familles/nos-consultations/centre-maladies-rares

- Luzern: Zentrum fir seltene Krankheiten am Luzerner Kantonsspital (LUKS).
Website: www.luks.ch/standorte/standort-luzern/innere-medizin/leistungsangebot-innere-
medizin-luzern/zentrum-fuer-seltene-krankheiten

- St.Gallen: Ostschweizer Zentrum fir Seltene Krankheiten (ZSK-O) am Kantonsspital
St.Gallen. Website: www.kssg.ch/zsk-o

- Tessin: Centro per malattie rare della Svizzera Italiana (CMRSI), in Zusammenarbeit mit dem
Ente Ospedaliero Cantonale, Bellinzona.
Website: www.eoc.ch/specialita/neurologia-e-neurochirurgia/neurologia.htmi

- Zirich: Zentrum fur Seltene Krankheiten Zurich, eine fachiibergreifende Zusammenarbeit
zwischen dem Universitats-Kinderspital Ziirich, dem Universitatsspital Zirich, der Universi-
tatsklinik Balgrist sowie dem Institut fiir medizinische Genetik der Universitat Zurich.
Website: www.usz.ch/fachbereich/zentrum-seltene-krankheiten/

ken eingeladen, die Flyer der Kampagne
aufzulegen**.

Zwischen 500000 und 600000
Betroffene in der Schweiz

Man geht davon aus, dass es mehr als 7000
seltene Krankheiten gibt. 80 % davon sind
genetisch bedingt, iiber die Halfte treten
im Laufe der Kindheit auf. Nur fiir 5 % gibt
es eine spezifische Therapie.

Weltweit sind 300 Millionen Menschen
betroffen, in Europa 30 Millionen und in
der Schweiz zwischen 500 000 und 600 000,
d.h. jede 14. Person. In der Summe also
gar nicht so selten!

Oft werden Betroffene jahrelang von
Fachperson zu Fachperson geschickt und
warten genauso lange auf eine korrekte
Diagnose. Das verzogert auch ihren Zu-
gang zu einer angemessenen Behand-
lung, sofern es fiir ihre Krankheit tiber-
haupt eine gibt...

Weitere Informationen auf www.kosekschweiz.ch — Spezialisierte Angebote — Zentren fiir
seltene Krankheiten
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seltene Krankheiten wenden (siehe Kas-
ten auf S. 26) oder eine der verfiigbaren
Helplines anrufen, damit sie von einem
niederschwelligen Zugang zu Informati-
on und Beratung profitieren.

Die Zentren entlasten Betroffene
und Fachpersonen

Das Angebot entlastet sowohl Arztpraxen
bei der Recherche sowie bei der Beratung
von Personen mit seltenen Krankheiten als
auch Betroffene ohne Diagnose.

Die Zentren fiir seltene Krankheiten sind
in den wichtigsten Schweizer Spitdlern
angesiedelt, dort werden alle erforderlichen
Kompetenzen gebiindelt, um die Diagnose-
findung zu beschleunigen. Untersuchungs-
ergebnisse der Betroffenen werden von
verschiedenen Spezialisten in interdiszipli-
ndren Boards diskutiert. In der Folge wer-
den Therapieansdtze und geeignete Unter-
stiitzungsmassnahmen definiert.

Die Zentren engagieren sich auch in
der Vernetzung der verschiedenen Akteure
und der Weiterbildung zu seltenen Krank-
heiten in ihrer Region.

Helplines: «Praktische Hilfestellung
im Informationsdschungel»

Die Helplines beantworten ein breites
Spektrum an Fragen von Betroffenen,

Angehorigen, Menschen ohne Diagnose
und Fachpersonen. «Helplines bieten im
Informationsdschungel eine praktische
Hilfestellung. Sie haben das nétige Wis-
sen, um Betroffene und Zuweiser an die
richtige Fachstelle weiterzuleiten», sagt
Beatrice Reimann von der Patientenorga-
nisation fiir seltene Krankheiten in der
italienischen Schweiz (Associazione Malat-
tie Genetiche Rare Svizzera Italiana). Sie
unterstiitzen so Betroffene auch konkret
bei der Vorbereitung von Abkldrungen in
einem Zentrum fiir seltene Krankheiten.

Erwdhnenswert in diesem Zusam-
menhang ist auch die Webplattform
Orphanet, die sich auf das Zusammen-
tragen und die Erweiterung des Wissens
zu seltenen Krankheiten spezialisiert
hat. Darauf finden sich Informationen zu
allen heute bekannten seltenen Krank-
heiten, die Kontaktdaten von speziali-
sierten Organisationen, aktuelle Infor-
mationen zu Orphan Drugs sowie
aktuelle Forschungsprojekte.

Die Krankenkassen stehen
auf der Bremse

Betroffene stossen jedoch weiterhin auf
zahlreiche Hindernisse, beispielsweise die
Tatsache, dass diagnostische Analysen
von der Krankenversicherung nicht ver-
glitet werden, wenn es fiir eine Krankheit
keine anerkannte Therapie gibt. Dies ist

bei 95 % der seltenen Krankheiten der
Fall. Deshalb sind Betroffene oft damit
konfrontiert, dass sie die Kosten fiir diag-
nostische Abkldrungen aus der eigenen
Tasche bezahlen miissen. «Politisch ist die
generelle Ubernahme von Diagnosekos-
ten nicht gelost», meint Dr. Matthias Mi-
chel, Standerat und Ko-Président der In-
teressensgemeinschaft (IG) flir seltene
Krankheiten. «Die IG Seltene Krankhei-
ten setzt sich flir eine rechtzeitige Diag-
nostik ein. Ein erster Schritt ist die laufen-
de Umsetzung der Motion fiir eine
nachhaltige Finanzierung von Public-
Health-Projekten.» [

¥ Medienmitteilung der Nationalen Koordination
seltene Krankheiten (kosek) vom 21. Februar
2024.

** Die Flyer der Kampagne kénnen von
www.kosekschweiz.ch — Aktuell = Habe ich
eine seltene Krankheit? — Informationskampag-
ne heruntergeladen werden.

Kontaktadresse

kosek - Nationale Koordination Seltene Krankheiten
c/o unimedsuisse, Haus der Akademien
Laupenstrasse 7, Postfach, CH-3001 Bern

Telefon: +41 31 306 93 87

E-Mail: info@kosekschweiz.ch

«Das Argument, dass ja nur wenige betroffen sind, ist falsch»

Wie konnen Apothekerinnen und
Apotheker zu einer besseren
Friiherkennung von seltenen
Krankheiten bei noch nicht
diagnostizierten Personen beitragen?

Jean-Blaise Wasser-
fallen, Prasident
der kosek: Sie kon-
nen sie auf die
Zentren fiir seltene
Krankheiten auf-
e merksam machen
? ; It . und bei entspre-
chender Symptomatik dorthin verweisen.
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Wenn méglich natiirlich nach Rickspra-
che mit dem behandelnden Arzt.

Und wie kénnen sie bereits
diagnostizierte Patientinnen und
Patienten unterstiitzen, die in der
Apotheke ihr Rezept einlésen? Denn
falls es Pharmakotherapien gibt, sind
diese ja sehr spezifisch und deshalb
auch Fachleuten weitgehend
unbekannt.

Sie miissen sich in die jeweilige spezifische
Therapie einlesen und die Betroffenen iiber

die Vor- und Nachteile der Behandlung infor-
mieren; auch {iber Massnahmen, mit denen
die Nebenwirkungen auf ein Minimum redu-
ziert werden konnen. Das ist besonders
wichtig, weil schon die Therapien nur ganz
spezialisierten Fachleuten bekannt sind, ganz
zu schweigen von den unerwiinschten Wir-
kungen. Wenn Nebenwirkungen auftreten,
konnen die Apothekenteams Betroffene und
Hausérzte dabei unterstiitzen, die Komplika-
tionen an Swissmedic zu melden.

Nur fiir 5 % der seltenen Krankheiten
gibt es eine spezifische Therapie. Wie
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lasst sich diese Situation verbessern?
Erwarten Sie vielversprechende
Therapien in naher Zukunft?

Aufgrund der wenigen Kranken, die po-
tenziell behandelt werden konnten, ist
dieser Bereich fiir die Pharmaindustrie
nicht prioritar. Daher ist schwer abzuschat-
zen, welche Fortschritte zu erwarten sind.
Wichtig ist die Férderung von Initiativen,
die darauf abzielen, die Wartezeit zwischen
dem Abschluss einer klinischen Studie und
der Zulassung eines Medikaments zu ver-
kiirzen, denn das ist der Grund, weshalb
Betroffene potenziell wirksame Medika-
mente nicht sofort erhalten. Porphyrien
sind ein aktuelles Beispiel.

Diagnostische Analysen werden von
den Krankenkassen nicht bezahlt,
wenn es keine anerkannte Therapie

gibt, was bei 95 % aller seltenen
Krankheiten der Fall ist. Haben Sie
etwas unternommen, um hier die
Situation zu verbessern?

Wir stehen in Verhandlungen mit dem
Bundesamt fiir Gesundheit (BAG) und der
Invalidenversicherung (IV), um diese Fra-
ge zu kldren.

Therapien gegen seltene Krankheiten
sind oft sehr teuer, weil sie nur fiir
wenige Betroffene entwickelt werden.
Auch das ist ein Problem in Bezug auf
die Kosteniibernahme durch die
Krankenversicherer. Welche Losungen
waren denkbar, damit Betroffene auf
jeden Fall behandelt werden konnen?

Die hohen Behandlungskosten hingen
eher mit der Neuartigkeit der Medikamente
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zusammen, als mit der Zahl der potenziell
damit Behandelten. Denn auch in der On-
kologie sind die hohen Kosten der Therapi-
en ein Dauerthema, obwohl die Zahl der
Krebskranken weitaus hoher ist. Das ist also
ein falsches Argument, das Versicherer und
Pharmaindustrie nur allzu gern vorschie-
ben. Eine Anpassung der Ausfithrungsbe-
stimmungen des Artikels 71 KVV (Off-La-
bel-Verschreibung) sollte die Situation
jedoch verbessern. Damit sollten alle Kran-
kenkassen dieselbe Beurteilungsgrundlage
fiir das Kosten-Nutzen-Verhaltnis von The-
rapien, die Fachdrzte verschreiben wollen,
verwenden. Das wird jedoch die unter-
schiedlichen Entscheide der verschiedenen
Krankenkassen beziiglich nachweislich
identischer klinischer Situationen nicht
ganz beheben. Weitere Gesprache zu die-
sem dusserst heiklen Thema laufen. u

Interview : Thierry Philbet
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