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Offenlegung

• Die SGIEM wird gesponsert durch verschiedene pharmazeutische 
Unternehmen, die im Bereich der seltenen Stoffwechselkrankheiten 
aktiv sind und entsprechende Produkte vermarkten (https://inbornerrors.ch/)

• Wir bezahlen damit unser Sekretariat und Veranstaltungen.

• Wir bestehen trotzdem auf unserer Unabhängigkeit als Experten und 
Expertinnen in unserem Gebiet – im Interesse aller
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Einleitung



Von der Grundsatzfrage zum Leitmotiv

«Was geschieht, wenn Patientinnen und Patienten so wie HPs 
kompetent sind, aber aufgrund ökonomischer Grenzen des 
Gesundheitswesens die Rahmenbedingungen für den erfolgreichen 
Einsatz der Kompetenzen nicht gegeben sind?» (Pfister, 2015)

These: zu erfolgreichen Grundkompetenzen im Allgemeinen,
und zu erfolgreichen Gesundheitskompetenzen im Speziellen,
gehört der

konstruktive und innovative Umgang mit Grenzen!



Seltene Vielfalt…
• 6-8’000 verschiedene seltene Krankheiten
• davon 70-80% genetisch bedingt
• davon 20-25% eigentliche Stoffwechselkrankheiten (>1’200!)

• Allesamt selten bis ultra-… selten (<1:50’000; oft ≤1:106)

• Setzt Grenzen: begrenzte Ressourcen!
• Rarität Expertise – niemand kennt alle - viele «Orphans» auch in diesem Sinne
• Begrenztes Wissen – über viele der Krankheiten, an sich
• Klinische Forschung – selten Patienten zu rekrutieren
• Therapien – viel Aufwand für einige Wenige

• nur   ̴40% durch spezifische Patientenorganisation vertreten!
(aber alle könnten integriert werden, bei ProRaris, UniRares, MaRaVal…)



Prototyp einer Stoffwechselkrankheit: die PKU
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Stoffwechselkrankheiten

Krankheitsgruppen der MetabERN (https://metab.ern-net.eu/): 
1. AOA: Aminoacid and organic acids related disorders
2. PM-MD: Disorders of pyruvate metabolism, Krebs cycle defects, mitochondrial

oxidative phosphorylation disorders, disorders of thiamine transport and 
metabolism

3. C-FAO: Carbohydrate, fatty acid oxidation and ketone bodies disorders
4. LSD: Lysosomal disorders
5. PD: Peroxisomal and lipid related disorders
6. CDG: Congenital disorders of glycosylation; disorders of intracellular trafficking
7. NOMS: Disorders of neuromodulators and other small molecules
… sowie: Porphyrien, zudem Bindegewebskrankheiten, Knochendysplasien u.a.

Unser Kerngeschäft:  IEM = inborn errors of metabolism
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IEM = Inborn errors of metabolism – ERT = Enzyme replacement therapy – SRT = Substrate reduction therapy – HSCT = Haematopoietic stem cell transplantation

Grenzen überwinden mit neuen Therapien



Spezifische Schwierigkeiten der IEM



• Zunehmende Komplexität der Abklärungen & Behandlungen –
Konzentration («akadem. RZ») versus Dezentralisierung («ortsnahe Versorgung»)

• Zunehmende Spezialisierung von Ärztinnen, Laborleuten, 
Ernährungsberatung, Therapeutinnen (Logopädie, Physiotherapie…) –
Wichtigkeit der «Krankheits-spezifischen symptomatischen Therapie» -
Gefahr der Zersplitterung/Verzettelung der Kräfte/Ressourcen

• sehr aufwändige Interdisziplinarität; insbes. in der Erwachsenenmedizin

• Wachsende Schwierigkeiten mit Finanzierung – Gefahr von falschen Anreizen

• Verhandlungen immer wieder mit allen Beteiligten nötig

Herausforderungen



Interdisziplinäres (Neuro-)Metabolisches Team

Behörden, Institutionen… 

Schulen, Früherziehungsdienst, …

Ambulante Physiotherapie, 
Logopädie, Ergotherapie, …

Nationale und internationale Vernetzung

Nationale und internationale Vernetzung

Medizinische Interdisziplinarität: Neurologie, Genetik, …Spitex, Heimbehandlung

Versicherungen, Kostenträger

Dienstleister, Industrie

SozD=Sozialdienst, NPSY=(Neuro)Psychologie etc, ERB=Ernährungsberatung



Das Pilotprojekt



Umsetzung des Nationalen Konzeptes SK

Quelle: BAG, 2019



Stationen

GDK: Interkantonale Vereinbarung hochspezialisierte Medizin

Postulat Humbel: Nationale Strategie seltene Krankheiten

Bundesrat: Gesundheit 2020: gesundheitspolitische Prioritäten 

Nationales Konzept Seltene Krankheiten

Postulat Pfister

SAMW 2014-16: Positionspapiere

2010 20202014 201720082004

Gründung kosek

2004: Gründung SGIEM 2016: SGIEM wird Verein
2017/8: START Pilotprojekt

2019: Kick-off Meeting

2020: Bewerbungen RZ
2021: Strukturierung Netzwerk



Anerkennungsverfahren für RC für IEM

Juli 2020 31. Dez 2020 31. März 2021

Eröffnung des Anerkennungsprozesses 
für Referenzzentren
- Stoffwechselkrankheiten (IEM)
- Neuromuskuläre Krankheiten

Einreichefrist für 
Institutionellen 
Fragebogen (Q-I) 
= Kandidaten-Institutionen

NETZWERK & 
INSTITUTIONEN NETZWERK & INSTITUTIONEN

Einreichefrist für den 
Netzwerk Fragebogen (Q-II)

NETZWERK INSTITUTIONEN

Anerkennung von 
Institutionen als 
Referenzzentrum 
durch die kosek

Q-I Q-II

Q-I Q-II

Evaluation

Set-up

RC=Referenzzentrum, IEM=seltene Stoffwechelkrankheiten



Aufgaben der ERN

• Clinical Patient Management System (CPMS)
• Good Practice GL
• Arbeitsgruppen
• Register
• Uebernahmen von Patienten
• Gemeinsame Forschungsaktivitäten
• Kontinuierliches Monitoring

• Ressourcen?
• Rechtliche Basis?
• Beteiligung (staatliches) Gesundheitssystem?



…
 unsere Ideen dazu!
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Aufgabenteilung
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Internetseite: https://inbornerrors.ch/ 
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…
 und praktisch

•
Seit letzter GV können Patientenorganisationen M

itglieder der SGIEM
 

w
erden (Delegierte)

•
1. W

orkshop m
it den Patientenorganisationen am

 28. Januar 2021 via 
Zoom

 stattgefunden (das nächste M
al hoffentlich in Person)

•
N

ächste Jahresversam
m

lung der SGIEM
 am

 22. April 2021 –
hoffentlich 

m
it Beteiligung einiger von Ihnen…

 



Danke für die konstruktive Zusam
m

enarbeit!

•
(erw

eiterte) Kerngruppe des Pilotprojektes:
•

Diana Ballhausen, M
atthias Baum

gartner, Em
anuel Christ, 

Thom
as Hundsberger, Ilse Kern, Jean-M

arc N
uoffer, M

arianne 
Rohrbach, Gabor Szinnai, Christel Tran

•
Kosek

Geschäftsstelle:
•

Agnes N
iehaus, Christine Guckert

•
Patientenorganisationen, kosek…



Besten Dank für Ihre Aufm
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keit

Zeit für Fragen und Diskussion!

m
atthias.gautschi@

insel.ch


