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Stellungnahme der Koordinationsgruppe der Zentren fiir seltene Krankheiten zur Ver-
nehmlassung des Bundesgesetzes iiber Massnahmen zur Bekampfung seltener
Krankheiten

Sehr geehrte Damen und Herren

Die Nationale Koordination Seltene Krankheiten (kosek) setzt sich als nationale Koordinations-
plattform fir die Verbesserung der Versorgungssituation von Menschen mit seltenen Krankhei-
ten in der Schweiz ein. Bis Anfang 2025 hat sie insgesamt 9 Zentren fir seltene Krankheiten
und 36 Referenzzentren fir bestimmte Krankheitsgruppen in einem qualitatssichernden Aner-
kennungsverfahren anerkannt.

Das Versorgungskonzept der kosek (siehe Abbildung hier unten) sieht vor, dass den Betroffe-
nen verschiedene Strukturen zur Verfigung stehen: Zentren fiir seltene Krankheiten fir Patien-
tinnen und Patienten ohne Diagnose (ZSK) und Referenzzentren (RZ) fur Patientinnen und Pa-
tienten mit einer diagnostizierten seltenen Krankheit. Die Einbindung von Referenzzentren in
ein nationales Netzwerk ist Bedingung fir deren Anerkennung. Dieses Konzept ermoglich, dass
die Versorgung zwischen den Akteurinnen und Akteuren Uber die ganze Schweiz abgestimmt
ist, die ndtige Expertise eingebunden und vernetzt ist und Patientinnen und Patienten moglichst
schnell an die richtigen Stellen zugewiesen werden.

Die 9 Zentren fur seltene Krankheiten (ZSK), zusammen mit dem Schweizer Register fur sel-
tene Krankheiten und den Patientenorganisationen ProRaris und Associazione Malattie Geneti-
che Rare (MGR) bilden zusammen die Koordinationsgruppe der Zentren fiir seltene Krank-
heiten (ZSK) innerhalb der kosek'. Im Namen dieser Gruppe méchten wir uns zur Vernehm-
lassung bzgl. dem Bundesgesetz liber Massnahmen zur Bekdmpfung seltener Krankheiten
aussern.?

' Die Zusammensetzung der Gruppe ist hier ersichtlich: https://www.kosekschweiz.ch/ueber-kosek/or-
ganisation#5430

2 In ihrer Stellungnahme hat sich die Koordinationsgruppe der ZSK bewusst auf die fiir sie relevanten
Punkte beschrankt.
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Abbildung 1: Versorgungskonzept der kosek
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Die Koordinationsgruppe der ZSK begrusst die Schaffung eines neuen Gesetzes zur Bekamp-
fung von seltenen Krankheiten und sieht darin einen Uberaus wichtigen Schritt zur Verbesse-
rung des aufgebauten Systems zur Versorgung und Lebensqualitat der Betroffenen.

Als Teil der kosek unterstitzt die Koordinationsgruppe ausdrucklich die Stellungnahme der ko-
sek. Im Folgenden mdchte die Koordinationsgruppe der ZSK lediglich auf die Punkte eingehen,
welche aus ihrer Sicht im Gesetzentwurf gar nicht oder zu wenig bertcksichtigt wurden jedoch
fur eine Erhaltung der Infrastruktur und somit Nachhaltige Verbesserung der Versorgung von
zentraler Bedeutung sind. Die Koordinationsgruppe bittet den Bundesrat zu priifen, wie diese
Aspekte im Gesetz berucksichtigt werden kdnnen, damit die Versorgung von Betroffenen nach-
haltig wirken kann.

Allgemeine Bemerkung zur Wortwahl: Bekdmpfung von Krankheiten

Die Koordinationsgruppe der ZSK mdéchte allgemein bemerken, dass die Wortwahl in Bezug
auf das Gesetz nicht angemessen ist: Das neue Gesetz zu den seltenen Krankheiten dient im
eigentlichen Sinne der Informationssammlung zu Vernetzungs-, und Vermittlungszwecken und
nicht der «Bekampfung» der Krankheiten im engeren Sinne (s. Art. 4). Dies ist bei seltenen
Krankheiten, aufgrund ihrer meist genetischen Verursachung und der mehrheitlich fehlenden
Therapien fur diese Krankheiten, nur selten mdglich.

Der erlauternde Bericht (S. 59) erklart, dass der Begriff der Bekdmpfung bésartiger Krankheiten
extensiv auszulegen ist. Es ist somit nachvollziehbar, dass das neue Gesetz im weiteren Sinne
der Bekdmpfung seltener Krankheiten dient. Ein der Situation entsprechender Gesetzestitel
ware hier jedoch angebrachter (Vorschlag: «Massnahmen zur Verbesserung der Versorgung
von Menschen mit seltenen Krankheiten»).
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Nicht im Gesetzesentwurf enthaltene Massahmen: Zentren fiir seltene Krankheiten als
koordinierende Anlaufstellen fiir Betroffene und Patient:innen ohne Diagnose

Die Koordinationsgruppe bedauert, dass wichtige Massnahmen zur Schliessung von Versor-
gungslicken im Gesetz ausgeklammert wurden und somit nicht nachhaltig finanziert sind: Zen-
tren fUr seltene Krankheiten sind eine dieser Massnahmen. Im Folgenden mdchten wir die Leis-
tungen, welche die Spitaler innerhalb ihrer Zentren fir seltene Krankheiten bereits erbringen,
und nicht Uber andere Gesetzesinstrumente finanziert werden kénnen, vorstellen.

1. Fuhrung und Koordination des Angebots einer (bzw. Teilnahme an einer) Helpline fur
seltene Krankheiten, Beantwortung von Anfragen von betroffenen Menschen ohne Di-
agnose oder von (niedergelassenen) Arzten. Ev. Berichterstattung an Kostentréger und
Teilnahme am Netzwerk der Europaischen Heplines.

Wie im erlduternden Bericht steht (s. 12-13), sind Helplines «vor allem eine Anlaufstelle fiir
Patientinnen, Patienten und Angehdrige, stehen aber auch anderen Anfragenden zur Verfii-
gung. [...]. Sie vermitteln eine Vielzahl von Informationen betreffend seltene Krankheiten und
geben zu verschiedensten Fragen telefonisch oder per E-Mail Auskunft. Sie orientieren bei-
spielsweise (iber Angebote der Gesundheits-versorgung und liefern Informationen zu Krank-
heitssymptomen, Spezialsprechstunden, Ansprechpersonen fiir medizinische Fragen und Pati-
enten- sowie Selbsthilfeorganisationen. Weiter geben sie Auskunft iiber Méglichkeiten zur fi-
nanziellen Unterstiitzung von Gesundheitsdienstleistungen. Ferner orientieren sie liber kompe-
tente medizinische Expertinnen und Experten und lber Forschungsprojekte. Sie informieren
z.B. (iber die gesundheitsbezogene Unterstiitzung im Alltag und liber Méglichkeiten zum Bezug
von Hilfsmitteln. Die Dienstleistungen der Helplines stehen in allen drei Sprachregionen zur
Verfligung. Sie sind unabhéngig und kostenlos.»

Dieses breite, kostenlose Angebot® der Zentren fiir seltene Krankheiten wird meist durch die
Spitaler selbst finanziert. Der erlauternde Bericht hat das Problem der ungesicherten Finanzen
erkannt und schreibt dazu: «Nicht Gberall sind diese Budgets nachhaltig gesichert.»

2. Vor- und Nachbereitung der interdisziplinaren Boards zu seltenen Krankheiten.

Aufgrund der Komplexitat und der Seltenheit der Symptomatik, bedarf die Versorgung von Men-
schen ohne Diagnose meist eine Interdisziplinare Fallbesprechung (sogenannte «Boardsy,
analog zur Versorgung von Krebskrankheiten). Zentren fir seltene Krankheiten koordinieren
diese aufwandigen Boards und bereiten die Falle vor (Ersttriage der Patienten und Patientinnen,
Koordination der vorhandenen Expertise, ggf. Rlickmeldung an behandelnden Arzt/Arztin).

3 Ubersicht der Helplines: https://www.kosekschweiz.ch/spezialisierte-angebote/helplines
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3. Planung und Durchfuihrung von Fortbildungs- und Informationsveranstaltungen fur Pati-
ent:innen und medizinische Fachpersonen.

Fortbildungsangebote machen die Expertise sichtbar. Informationsveranstaltungen ermdgli-
chen eine Prasentation der Leistungen der spezialisierten Versorgung fir Patient:innen ohne
Diagnose. Die Zentren fir seltene Krankheiten organisieren und koordinieren Fortbildungen und
Informationsveranstaltungen, welche sich mit allgemeinen Aspekten des Umgangs mit seltenen
Krankheiten (z. B. soziale und rechtliche Aspekte der Krankheit, Schmerzmanagement) und der
Begleitung von Patientinnen und Patienten beschaftigen. Dies erfolgt im Rahmen der (oft unzu-
reichenden) personellen Ressourcen in den Zentren.

4. Etablierung und Uberwachung der Orphakodierung der Patient:innen im ganzen Spital.

Gemass Stellungnahme der kosek «ermdglicht aktuell nur ein Kodierungssystem die Abbildung
und Erfassung aller seltenen Krankheiten: die Orphakodierung, welche jeder Krankheit einen
eindeutigen und dauerhaften Code zuweist.» (S. 2). Die spitalweite Einflihrung und kontinuier-
liche Anpassung der Orphakodierung ist eine zeitintensive Herausforderung. Die ZSK stellen
sicher, dass das spezifische Know-How bzgl. der Orphakodierung in ihrem Spital anwesend ist,
um die Patientinnen und Patienten mit einer seltenen Krankheit entsprechend zu kodieren und
somit sichtbar zu machen. Technische aufwandige Lésungen missen etabliert werden, um
diese in das jeweilige Klinikinformationssystem einzuspeisen (wie z.B. Algorithmen etablieren,
zum Auffinden von Patient:innen mit seltenen Krankheiten im elektronischen Patienteninforma-
tionssystem).

Auch hier koordinieren und finanzieren die Spitaler mit einem ZSK diese Aufgaben eigenstan-
dig. Dies fuhrt aufgrund fehlender Ressourcen haufig zu unzureichenden Kodierungen der Di-
agnosen der Patientinnen und Patienten.

5. Erfassung der Patient:innen und Meldung ans Schweizer Register fir seltene Krankhei-
ten.

Patientinnen und Patienten mit einer seltenen Krankheit, welche im Spitalsystem eine Orpha-
kodierung erhalten, werden dem Schweizer Register fiir seltene Krankheiten gemeldet — sofern
die Patientinnen und Patienten ihre Zustimmung dafiir abgegeben haben. Auch hier haben die
ZSK eine aktive Rolle und Ubernehmen die (interne) Qualitatskontrolle sowie die Meldung eines
Minimaldatensatzes ans Schweizer Register fiir seltene Krankheiten* (SRSK). Die Orphakodie-
rung als international einheitliche Sprache bildet hierflr die Grundlage und die ZSK kénnen auf
die Unterstutzung von Orphanet Schweiz zahlen, wenn sie spezifische Schulungen in diesem
Bereich brauchen. Auch haben die ZSK einen regelméassigen Austausch zu den gemeinsamen
Problemen, denen sie in ihrer Praxis begegnen, im Gefass der Gruppe Orphakodierung®.

Die Ubermittlung der Daten erfolgt gemass dem Humanforschungsgesetz und nur mit der ent-
sprechenden Zustimmung der Patientinnen und Patienten. Die Einholung der Patienteneinwilli-
gung ist somit auch Teil der Aufgabe eines Zentrums flr seltene Krankheiten und zeitintensiv

4 Seit November 2023 leiten die Spitaler keine Daten ans SRSK weiter, aufgrund von juristischen Her-
ausforderungen, die es primar zu lésen gilt.

5 Diese Gruppe setzt sich aus den ZSK zusammen (jeweils die Kodierungsverantwortlichen in den Spi-
talern) sowie einer Fachperson von Orphanet Schweiz und dem Schweizer Register fiir seltene Krank-
heiten.
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(Patient:innen mussen oft mehrmals kontaktiert werden oder haben spezifische Fragen, mit
welchen sie an das ZSK gelangen).

6. Entwicklung und Leitung von Forschungsprojekten im Bereich seltene Krankheiten.

Zentren flr seltene Krankheiten, haben, als Teil eines Universitats- bzw. grossen Kantons-spi-
tals, eine Forschungsaufgabe im Bereich der seltenen Krankheiten inne. Oft fehlen ihnen die
Ressourcen, um sie angemessen und langfristig zu entwickeln.

7. Planung, Koordination, Erarbeitung und Begleitung der Bewerbungen fir krankheits-
gruppenspezifische Referenzzentren als Unterstlitzung der einzelnen Fachbereiche.

Als Koordinationsstelle, tibernehmen ZSK meist auch eine tragende Rolle in der Bewerbung
der (spitaleigenen) Kandidatenzentren: so unterstitzen die ZSK die krankheitsspezifischen Ver-
sorgungsstrukturen bei ihrer Bewerbung, helfen bei der Antragsstellung der spezialisierten Kli-
niken mit, koordinieren tbergreifende Dokumente oder Themen (z.B. Transition zwischen Pa-
diatrie und Erwachsenenmedizin, Kodierung, Zusammenarbeit mit dem SRSK), organisieren
spitalinterne Sitzungen fur die Antragsstellung bzw. Ergénzung der Dossiers und helfen bei der
Einholung der Unterschrift der Spitaldirektion.

8. Aktualisierung der spitaleigenen Eintrage auf Orphanet.

Oft dienen die ZSK auch als Anlaufstelle fur Orphanet Schweiz, wenn es darum geht, die spi-
taleigenen Eintrage in der Orphanet-Datenbank zu aktualisieren. So Uberprifen die ZSK die
Eintrage, kontaktieren bei Bedarf die Fachspezialist:innen und passen ggf. die Eintrage an. Die-
ser sehr konstruktive Austausch wird durch das ZSK unterstuitzt.

9. Austausch und Koordination gemeinsamer Projekte mit anderen Akteuren auf nationaler
Ebene.

Der Austausch erfolgt meist innerhalb der Koordinationsgruppe der ZSK. Good-practice Mass-
nahmen und Erfahrungen werden in dieser Gruppe geteilt sodass sie allen Mitgliedern, zwecks
gesteigerter Effizienz, zu Verfligung stehen. Es finden pro Jahr 4 Sitzungen dieser Gruppe statt.

Bei Bedarf werden gemeinsame Projekte angestossen, unter der Koordination der kosek, wie
z. B. die Kommunikationskampagne «lIst es etwas seltenes?» welche die Offentlichkeit und die
Gesundheitsfachpersonen auf die Angebote der ZSK und die Helplines aufmerksam gemacht
hat.

10. Administrative Leitung des Zentrums fir seltene Krankheiten.

Je nach Grosse und Umfang der Leistungen und je nach Finanzierungsmdglichkeit, stellen die
Spitaler bereits heute diese Aktivitaten in einem Umfang von 0.4 bis 2.3 Vollzeitaquivalenz fir
die Betroffenen sicher. Zudem werden in gewissen Spitalern Uber Forschungsdrittmittel Stellen-
prozente querfinanziert. Die zwischen den Zentren stark divergierende Refinanzierung ist auch
den kantonal sehr unterschiedlich gehandhabten Einsatz von «gemeinwirtschaftlichen Leistun-
gen» geschuldet. Fur die Koordinationsgruppe der ZSK stellt diese Mdglichkeit keine gleichbe-
rechtigte und nachhaltige Finanzierung dar.
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Fazit

Die Koordinationsgruppe der ZSK ist davon Uberzeugt, dass die aufgebauten Leistungen be-
reits jetzt zu einer Verbesserung der Versorgung von Betroffenen beitragen. Eine nachhaltige
Finanzierung dieser Leistungen ist jedoch unabdingbar, um das so aufgebaute Versorgungs-
system weiterzuflihren. Da diese Koordinationsaufgaben jedoch nicht tiber andere Gesetzesin-
strumente finanziert werden kénnen (wie z.B. das KVG), werden diese Leistungen aktuell meist
von den Spitalern selbst getragen, was bereits jetzt zu einem variablen Leistungsumfang in den
verschiedenen Regionen flhrt. Dies ist nicht im Sinne der Chancengleichheit flr Betroffene.
Langfristig ist eine solche Finanzierung fir keines der Spitaler tragbar. Die Koordinationsgruppe
der ZSK bittet den Bundesrat somit zu Uberlegen, wie die Angebote kinftig finanziert werden
kénnen bzw. ob diese Leistungen ins neue Bundesgesetz aufgenommen werden kénnen. Die
Koordinationsgruppe der ZSK ist in diesem Kontext bereit, Diskussionen zu fuhren fir eine en-
gere Koordination bzw. Aufteilung der Kompetenzen und Leistungen untereinander, damit eine
nachhaltige und effiziente Finanzierung moglich ist. Der im erlauternden Bericht (S. 55) genann-
ter Betrag zur Deckung dieser Informations- und Aufklarungsaktivitaten (300'000 CHF fir den
Bund) erscheint angesichts der von den ZSK erbrachten Leistungen gering.

Insbesondere begrisst die Gruppe den Vorschlag der kosek, dass eine Koordinationsperson
pro Zentrum fir seltene Krankheiten (ZSK) zu 100% finanziert werden wiirde, so wie es als
Variante 2 im Bericht «Regulierungsfolgenabschatzung zur Gesetzesgrundlage betreffend sel-
tene Krankheiten» auf den Seiten 29-30° steht.

Wir danken lhnen, dass Sie uns die Méglichkeit gegeben haben, zu diesem Thema Stellung zu
nehmen und unsere Aktivitdten zugunsten der betroffenen Personen vorzustellen. Fur weitere
Ausklinfte stehen wir Ihnen gerne zur Verfligung.

Freundliche Grisse

/7
Dr. med. Jean-Blaise Wasserfallen Prof. Dr. med. Jean-Marc Nuoffer
Prasident kosek Prasident der Koordinationsgruppe der ZSK

6 Essig, Stefan; Blichler, Chiara; Hanimann, Anina (2024): Regulierungsfolgenabschatzung zur Geset-
zesgrundlage betreffend seltene Krankheiten. Interface Politikstudien Forschung Beratung, Luzern.
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