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Communiqué de presse

Journée Internationale des Maladies Rares en Suisse :
Ne plus étre seul face au néant!

éme <
e

dition de la journée
internationale des maladies rares aura pour theme «L’inégalité d’accés aux soins ». A cette

Sous I'égide d’Eurordis, I'organisation européenne des maladies rares, la 4

occasion, pour la premiére fois en Suisse, ProRaris, Alliance Suisse des Maladies Rares, organise
une journée d’information le samedi 19 février 2011, au Kursaal de Berne. Cet événement fait écho
au postulat récemment déposé par la Conseilléere Nationale Ruth Humbel proposant d’améliorer la
situation médicale des personnes souffrant de maladies rares.

Geneve, le 2 février 2011 — Membre d’Eurordis, ProRaris organise une journée d’information
destinée aux associations de maladies rares, aux patients et leurs proches, aux professionnels de la
santé, aux scientifiques, aux politiques ainsi qu’a toutes les personnes concernées par cette
problématique. Il existe plus de 7000 pathologies qui, prises dans leur ensemble, concernent 30
millions de personnes en Europe et environ 500'000 en Suisse, soit 6,5% de la population.

ProRaris, soutenue par tous ses membres et ses nombreux partenaires, jouera un réle actif dans la
reconnaissance des maladies rares en tant qu’enjeu de santé publique majeur. L’Alliance souhaite
ainsi encourager les politiques et les acteurs de la santé publique a faciliter I'acces au diagnostic et
aux soins pour les patients. Cette premiere édition est notamment soutenue par les Hopitaux
Universitaires Suisses (HUG, CHUV, ZH, BE), les hopitaux des enfants de Zurich et de Béle, Orphanet
Suisse, la Fondation BNP Paribas, la Gebert Rif Stiftung ainsi que I’Association Enfance et Maladies
Orphelines.

Le programme de la journée comprendra diverses tables rondes animées par des patients qui
apporteront leur témoignage ainsi que par différentes personnalités impliquées dans la lutte contre
les maladies rares. Les thémes abordés mettront en évidence les difficultés rencontrées par les
personnes concernées: |I'errance diagnostique, le manque d’information et de recherche scientifique,
I’'absence d’espoir thérapeutique, I'isolement psycho-social et les lacunes de la prise en charge
notamment au niveau des assurances.

« Nous souhaitons que cette journée soit avant tout celle des patients et d’une véritable prise de
conscience publique. Il s’agit d’une occasion unique de donner la parole aux personnes concernées et
de promouvoir la cause des maladies rares au rang de priorité de santé publique. De par son
expérience, le patient dispose d’une expertise reconnue dans sa pathologie et constitue un acteur
important dans I’élaboration des politiques de santé qui le concernent » explique Esther Neiditsch,
présidente de ProRaris.

« L’Union Européenne et de nombreux Etats Membres ont déja pris des mesures spécifiques de
grande ampleur pour lutter contre les maladies rares. Nous nous réjouissons que la Suisse emboite le
pas ! » poursuit Christel Nourissier, secrétaire générale d’Eurordis qui interviendra a ce sujet lors de
la journée.
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Pour cette premiere édition helvétique, ProRaris peut compter sur la présence de la Conseillére
Nationale Ruth Humbel, membre de la Commission de la santé, qui a déposé, le 16 décembre 2010,
le postulat intitulé « Une stratégie nationale pour améliorer la situation médicale des personnes
souffrant de maladies rares ». Plusieurs professionnels de la santé spécialistes des maladies rares au
sein des institutions universitaires participeront activement a cette journée. Cet évenement sera
également parrainé par Jasmin Rechsteiner et Leila Bahsoun, respectivement Miss Handicap Suisse
et Dauphine de Miss Handicap 2010.

« Nous nous réjouissons que cette journée d’information devienne le rendez- vous annuel
incontournable de toutes les personnes concernées par les maladies rares dans notre pays » conclut
Anne-Francgoise Auberson, vice-présidente de ProRaris.

Témoignages

e Pour rencontrer des personnes prétes a témoigner et partager leur histoire, merci de
prendre contact avec Maude Hug : 022 308 62 23, mhu@dynamicsgroup.ch

Liens utiles

e  ProRaris : www.proraris.ch

e Orphanet Suisse, le portail de référence pour I'information sur les maladies rares et les
médicaments orphelins en Europe: www.orphanet.ch

e Organisation européenne des maladies rares: www.eurordis.org

e Rare Disease Day: www.rarediseaseday.org

e Association Enfance et Maladies Orphelines: www.aemo.ch

Informations pratiques relatives a la journée d’informations

Date: Samedi 19 février 2011
de 9h30 a 16h00
ouverture des portes a 9h00

Lieu : KURSAAL
Kornhausstrasse 3
3013 Berne

Consulter le programme sur www.proraris.ch
La participation a la Journée est gratuite, mais I'inscription est obligatoire sur le site internet
www.proraris.ch

Contact
Maude Hug, Dynamics Group — Geneve
Tél: 022 308 62 23, E-mail: mhu@dynamicsgroup.ch
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RARIS W

Communiqué de presse

Succes retentissant pour la premiére Journée Internationale des
Maladies Rares en Suisse !

La premiére Journée Internationale des Maladies Rares en Suisse a accueilli plus de 400
participants ce samedi 19 février au Kursaal de Berne. Patients, associations, professionnels de la
santé, scientifiques et politiques étaient tous au rendez-vous pour s’informer, partager et débattre
autour de cet enjeu de santé publique, qui touche 6,5 % de la population en Suisse, soit prés de
500'000 personnes.

Berne, le 19 février 2011 - C’est sous la thématique de «L’inégalité d’accés aux soins » que s’est
déroulée aujourd’hui la premiére journée d’information sur les maladies rares en Suisse. La présence
de plus de 30 associations de patients atteints de maladies rares a permis de créer les conditions
nécessaires a un échange utile pour les patients, soucieux de dialoguer avec des interlocuteurs
sensibilisés et compétents.

La parole a principalement été donnée aux patients et a leur entourage, a I'image des nombreux
témoignages poignants relatant entre autres les difficultés du quotidien pour vivre avec une maladie
rare : isolement psychosocial et souffrance liée a I’errance diagnostique.

Les perspectives des professionnels de la santé ont permis d’élargir le débat vers des sujets tels que
la prise en charge et la recherche ainsi que les difficultés relatives a la pose du diagnostic et son
importance. La question de I'utilité des associations de patients a également été abordée afin de bien
cerner le réle de chacun.

La Conseillere Nationale Ruth Humbel, membre de la Commission de la santé a mis I'accent sur la
nécessité d’un acces équitable au diagnostic et a des thérapies efficaces pour les personnes atteintes
de maladies rares.

« Nous sommes fiers du succes de cette premiére journée car elle a dépassé toutes not attentes. Elle
a notamment permis de démontrer aux patients et a leur famille qu’ils ne sont désormais plus seuls
face a leur probléme et que nous nous sommes organisés efficacement pour étre des interlocuteurs
attentifs et des relais crédibles aupres des autorités compétentes. Cette journée historique constitue
une premiere étape vers la reconnaissance de cette problématique en tant qu’enjeu majeur de santé
publique en Suisse » explique Esther Neiditsch, Présidente de ProRaris.

« La réussite incontestable de cette premiére journée d’information nationale doit institutionnaliser
ce rendez-vous qui sera désormais le point de rencontre incontournable pour tous les acteurs
concernés par les maladies rares dans notre pays » conclut Anne-Frangoise Auberson, vice-
présidente de ProRaris.

Cette premiere édition était soutenue par les Hopitaux Universitaires Suisses (HUG, CHUV, ZH, BE),
les hopitaux des enfants de Zurich et de Bale, Orphanet Suisse, la Fondation BNP Paribas, la Gebert
RGf Stiftung ainsi que I’Association Enfance et Maladies Orphelines.
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Témoignages et contact presse :

e Pour rencontrer des personnes prétes a témoigner et partager leur histoire, merci de
prendre contact avec Catherine Bagnoud: 076 389 08 72 ou 022 308 62 21, E-mail:

cba@dynamicsgroup.ch

Liens utiles

e  ProRaris : www.proraris.ch

e Orphanet Suisse, le portail de référence pour I'information sur les maladies rares et les
médicaments orphelins en Europe: www.orphanet.ch

e Organisation européenne des maladies rares: www.eurordis.org

e Rare Disease Day: www.rarediseaseday.org

e Association Enfance et Maladies Orphelines: www.aemo.ch
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Pressemitteilung

Internationaler Tag der Seltenen Krankheiten in der Schweiz:
Nie mehr allein vor dem Nichts!

Bereits zum vierten Mal begeht Eurordis, Europaische Organisation fiir Seltene Krankheiten, den
Internationalen Rare Disease Day. Dieses Jahr steht er unter dem Motto ,Ungleicher Zugang zur
Therapie”. Aus diesem Anlass organisiert ProRaris, Allianz Seltener Krankheiten - Schweiz, am 19.
Februar 2011 im Kursaal Bern zum ersten Mal in der Schweiz einen Informationstag zu diesem
Thema. Dieser folgt dem jilingst von Nationalrdtin Humbel eingereichten Postulat, das eine
Verbesserung der medizinischen Versorgung von Patienten mit Seltenen Krankheiten fordert.

Genf, 2. Februar 2011 -ProRaris, Mitglied von Eurordis, organisiert einen Informationstag fir
Patienten mit Seltenen Krankheiten und ihre Organisationen, fiir Angehérige von Betroffenen, Arzte
und Pflegepersonal, Forscher, Politiker und all jene, die sich fiir dieses Problem interessieren. 6.5%
der Bevolkerung oder 30 Millionen Menschen leiden in Europa an einer der rund 7000 Seltenen
Krankheiten, in der Schweiz gibt es rund 500'000 Betroffene.

Gemeinsam mit ihren Mitgliedern und zahlreichen Partnern will ProRaris die Offentlichkeit fiir die
gesellschaftliche Bedeutung der Seltenen Krankheiten sensibilisieren. Die Allianz will, dass die
Politiker und Akteure im Gesundheitsbereich den Patienten die Diagnosestellung und den Zugang zur
Therapie erleichtern. Verschiedene Schweizer Universitatsspitdler (HUG, CHUV, ZH, BE), die
Kinderspitdler Zirich und beider Basel, Orphanet Schweiz, Fondation BNP Paribas, die Gebert Rif
Stiftung und Association Enfance et Maladies Orphelines unterstiitzen diesen ersten 6ffentlichen
Anlass von ProRaris.

Auf dem Programm steht eine Reihe von Rundtischgesprachen, an denen Patienten (iber ihre
Erfahrungen berichten und Redner zu Wort kommen werden, die sich fiir die Bekampfung Seltener
Krankheiten engagieren. Immer wieder auftretende Probleme der Betroffenen werden zur Sprache
kommen: diagnostische Irrwege, mangelnde Information, zu wenig Forschung, keine Hoffnung auf
Heilung, psychosoziale Isolation und die ungeniligende Betreuung und Kosteniibernahme.

,An diesem Tag werden in erster Linie die Patienten das Thema in die Offentlichkeit tragen. Der Rare
Disease Day gibt ihnen die einmalige Gelegenheit, sich Gehér zu verschaffen und die Seltenen
Krankheiten als eine Prioritdt der 6ffentlichen Gesundheit darzustellen. Aufgrund seiner Erfahrung gilt
der Patient heute als anerkannter Experte fiir seine Krankheit. In der Ausarbeitung einer spezifischen
Gesundheitspolitik muss er eine entscheidende Rolle spielen”, erklart Esther Neiditsch, Prasidentin
von ProRaris.

,Die Europdische Union und verschiedene Mitgliedstaaten haben bereits eigene Strategien fiir die
Bekdmpfung Seltener Krankheiten verabschiedet.”Wir freuen uns, dass auch die Schweiz hier
Schwerpunkte setzen willl”, meint Christel Nourissier, Generalsekretdrin von Eurordis, die die
europaischen Massnahmen vorstellen wird.
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ProRaris freut sich, zu diesem ersten gesamtschweizerischen Anlass Nationalrdatin Ruth Humbel,
Mitglied der Gesundheitskommission des Nationalrates, begriissen zu diirfen. Frau Humbel hat am
16. Dezember 2010 das Postulat ,Nationale Strategie zur Verbesserung der gesundheitlichen
Situation von Menschen mit Seltenen Krankheiten” eingereicht. Auch Spezialisten fiir Seltene
Krankheiten verschiedener Universitatsspitdler beteiligen sich aktiv an diesem Informationstag.
Schirmherrinnen sind die Miss Handicap Schweiz 2010 Jasmin Rechsteiner und die Vize-Miss
Handicap Leila Bahsoun.

»Wir sind uns sicher, dass dieser Informationstag fortan zum unumgdnglichen jéhrlichen Treffen all
jener Menschen in unserem Land wird, denen die Seltenen Krankheiten ein Anliegen sind”, bekraftigt
die Vizeprasidentin von ProRaris, Anne-Frangoise Auberson, abschliessend.

Berichte von Betroffenen

e Um Personen zu kontaktieren, die bereit sind, ihre Erfahrungen weiterzugeben, wenden Sie
sich bitte an Maude Hug, 022/ 308 6223, E-Mail: mhu@dynamicsgroup.ch.

Links:

e ProRaris: www.proraris.ch

e Orphanet Schweiz, das Informationsportal fiir Seltene Krankheiten und Orphan Drugs in
Europa: www.orphanet.ch

e Europaische Organisation fiir Seltene Erkrankungen: www.eurordis.org

e Rare Disease Day: www.rarediseaseday.org

e Association Enfance et Maladies Orphelines: www.aemo.ch
Praktische Angaben fiir den Tag der Seltenen Krankheiten

Datum: Samstag, 19. Februar 2011
von 9:30 bis 16:00 Uhr
Saaloffnung um 9:00 Uhr

Ort: KURSAAL
Kornhausstrasse 3
3013 Bern

Programm-Updates unter www.proraris.ch
Die Teilnahme am Tag der Seltenen Krankheiten ist unentgeltlich. Wie bitten Sie aber um Anmeldung
Uber die Website www.proraris.ch.

Kontakt
Maude Hug, Dynamics Group — Genf
Tel.: 022 308 62 23, E-Mail: mhu@dynamicsgroup.ch
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Pressemitteilung

Grossartiger Erfolg fiir den ersten Internationalen Tag der Seltenen
Krankheiten in der Schweiz!

Mehr als 400 Personen nahmen am ersten Internationalen Tag der Seltenen Krankheiten in der
Schweiz teil, der am Samstag, 19. Februar, in Bern stattfand. Patienten und ihre Organisationen,
Arzte und Pflegepersonal, Forscher und Politiker kamen nach Bern, um sich zu informieren,
Erfahrungen auszutauschen und iiber ein gesundheitspolitisches Thema zu diskutieren, das 6,5%
der Schweizer Bevolkerung oder 500000 Menschen betrifft.

Bern, 19. Februar 2011 - Der erste Informationstag liber Seltene Krankheiten in der Schweiz stand
unter dem Thema ,Ungleiche Gesundheitsversorgung”. 30 Organisationen von Patienten mit
Seltenen Krankheiten waren anwesend und boten den Betroffenen die Gelegenheit, mit
aufmerksamen und kompetenten Gesprachspartnern zu reden.

Zu Wort kamen in erster Linie Patienten und ihre Angehorigen, die Gber ihren Alltag berichteten. Die
taglichen Schwierigkeiten, mit denen Menschen mit einer Seltenen Krankheit immer wieder kampfen
miussen, waren beeindruckend, unter anderem die psychosoziale Isolation und das grosse Leiden
infolge diagnostischer Irrwege.

Die Experten aus dem Gesundheitsbereich zeigten andere Aspekte auf: Therapie und
Kostenlibernahme, Forschung, Hiirden und Bedeutung der Diagnosestellung. Auch die wichtige Rolle
der Patientenorganisationen kam zur Sprache.

Nationalratin Ruth Humbel, Mitglied der Gesundheitskommission des Nationalrates, betonte, dass
Menschen mit Seltenen Krankheiten ein rechtsgleicher Zugang zu Diagnostik und wirksamen
Therapien gewdhrleistet werden musse.

,Wir sind stolz auf diesen erfolgreichen Anlass, der unsere Erwartungen bei weitem (ibertroffen hat.
Wir konnten den Patienten und ihren Familien zeigen, dass sie mit ihren Problemen nicht mehr allein
sind. Heute steht ihnen eine effiziente Organisation zur Verfiigung, die sie bei den zustindigen
Behdrden glaubwiirdig vertreten kann. Fiir uns ist dieser historische Tag ein erster Schritt zur
Anerkennung dieser prioritdren gesundheitspolitischen Frage in der Schweiz”, meint Esther Neiditsch,
Prasidentin von ProRaris.

,Dieser erste nationale Informationstag fand ohne Zweifel grossen Anklang. Der Anlass soll fortan
zum unumgdnglichen jdhrlichen Treffen all jener Akteure unseres Landes werden, welche einen
Beitrag zur Bekdmpfung der Seltenen Krankheiten leisten kénnen,” schliesst Anne-Frangoise
Auberson, Vizeprasidentin von ProRaris.

Die Schweizer Universitatsspitdler (HUG, CHUV, ZH, BE), die Kinderspitéler Ziirich und beider Basel,
Orphanet Schweiz, Fondation BNP Paribas, die Gebert RUf Stiftung und Association Enfance et
Maladies Orphelines unterstitzen diesen ersten 6ffentlichen Anlass von ProRaris.
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Berichte von Betroffenen und Medien Kontakt

e Fiir personliche Berichte (iber Erfahrungen mit Seltenen Krankheiten kontaktieren Sie bitte
Catherine Bagnoud: 076 389 08 72 oder 022 308 62 21, E-Mail: cba@dynamicsgroup.ch

Links:

e ProRaris: www.proraris.ch

o Orphanet Schweiz, das Informationsportal fiir Seltene Krankheiten und Orphan Drugs in
Europa: www.orphanet.ch

e Europaische Organisation fiir Seltene Erkrankungen: www.eurordis.org

e Rare Disease Day: www.rarediseaseday.org

e Association Enfance et Maladies Orphelines: www.aemo.ch
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REVUE
médicale
SUISSE

carte blanche

Maladies rares: gare
a lindifférence

«La Suisse a-telle introduit la peine de
mort 2

Les maladies rares constituent un enjeu
majeur de santé publique en Suisse et posent
des délicats problémes a la médecine tant
sur le plan de la recherche et des mesures
thérapeutiques que sur le terrain desvaleurs
poursuivies par la société contemporaine.

Jai assisté 4 Berne a la premiére édition
en Suisse de la Journée Internationale des
Maladies Rares. ProRaris, Alliance Maladies
Rares - Suisse, qui s'est constituée en 2010,
en a été le moteur. En agrégeant les efforts
des associations specialisées, en relayant la
parole des malades, ProRaris promeut le
respect des impératifs éthiques dans la prise
en charge de ces maladies: '&galité de trai-
terment, la justice dans l'accés au diagnostic
et aux soins.

Une guestion ne peut manquer de surgir.
Onmangue parfois de ressources pour pré-
venir et soigner les pathologies les plus cou-
rantes qui tuent tant de personnes; ne de-
viendrait-il pas problématique dallouer un
surcroit d'énergie aux pathologies rares? En
raison de la finitude de moyens affectés ala
santé, faut-il investir de l'argent et des forces
uniguement pour le bien du plus grand nom-
bre de sujets, ou bien doiton assumer ung
perspective déontique qui vise & traiter avec
laméme énergie chaque individu porteur d'une
dignité &gale a celle des autres individus?

A ces questions, un récent arrét du TF1
(Tribunal fédéral) répond que l'on ne peut
pas exiger de l'assurance de base une som-
me de 600000 francs par an pour freiner
I'&volution d'une maladie orpheline.

Le TF, tout en regrettant les risques d'ini-
quité, admet qu'un rationnement doit &tre in-
troduit et fixe une limite & 100000 francs par
an et par patient. Pour chague traitement qui
dépasse le montant indiqué, le couperet peut
tomber ou est déja tombé. Ce qui a fait dire
aune patiente présente 4 Berne, de sachaise
roulante, que le TF a réintroduit la peine de
maort en Suisse.

Un autre considérant de larrét du TF parait

T
Pr Marco Vannotti
s CERFASY
RugzllaVaucher13

I 2000 Mauchatel

mvannotti@cs fasy.ch

étre fortement discutable. On ne peut faire
bénéficier un patient d'un traitement avant quil
soit accessible 4 tous les patients concernés.
Ce raisonnement sonne le glas de la recher
che et des essais cliniques. Peut-on remplir
les critéres de 'EBM avec |e nombre juste-
ment exigu des malades orphelins?

Aprés les temoignages entendus a Berne,
on ne peut quéprouver de la compassion
face aux deuils traversés, face aux blessu-
res et aux exclusions humiliantes et de l'ac-
miration face au courage et a l'abnégation
dont patients et familles font preuve. Mais la
compassion n'est de loin pas suffisante sans
une mise en pratique, a différentes &échelles,
de la solidarité sociale et individuelle.

Cette mise en ceuvre va évidemment &tre
maoins influencée par la perspective éthique
des médecins que par la vision dans le do-
maine de la santé des forces politiques et de
leur détermination & freiner les lobbies des
grandes entreprises, qui poursuivent desva-
leurs de profit en faisant fi de la douleur sin-
guliére des étres atteints.
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Les maladies rares touchent en majorité
des enfants, pour qui il convient de garder
un espoir, une conflance dans un futur pos-
sible. C'est ce que patients et familles ont re-
vendigué avec une authenticité déchirante.

Se projeter dans l'avenir ou sengager sur le
long terme sont des étapes difficiles a fran-
chir pour les patients atteints d'une maladie
rare. Peut-&tre que la coopération entre ma-
lades, familles, soignants, associations - telle
quelle s'est dessinée a la Journée Interma-
tionale des Maladies Rares - garantira dans
la durée un mouvement genéral de solidarite
sans laquelle on ne peut cultiver despérance.

1 Amét 9C 334/2010 du 231110

2 mars 2011
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Maladies rares

® [’Alliance suisse des maladies
rares (ProRaris) organise ce sa-
medi a Berne une journée d’infor-
mation ouverte a tous. Exposés et
tables rondes évoqueront toute
une série de problémes, tels =~ '~
l'errance diagnostique, le man-
que de recherche scientifique,
I'isolement psychosocial et les
lacunes de prise en charge.

Samedi 19 février, de’9h30 a 12h30
et de 13h30 a 16h, Kursaal,
Kornhausstr. 3, Berne. Participation
gratuite mais inscription obligatoire
sur www.proraris.ch
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Lecoming
outdes
maladies
rares

Premiére samedi a Berne:
une journée dédiée aux
500 000 Suisses atteints
de pathologiesrares. Deux
Vaudoisestémoignent

Anne-Francoise Auberson, 62 ans, a
des tremblements depuis toute pe-
tite, comme sa grand-meére et sa
tante. «On me disait que j'étais mala-
droite.» Cen’estqu'a l'age de 40 ans
que le diagnostic est tombé: trem-
blement essentiel. Depuis ce jour,
cette avocate se bat pour la recon-
naissance des quelque 7000 a
8000 maladies rares recensees
(mais on en decouvre chaque se-
maine des nouvelles). Elle a cofonde
ProRaris. L’association organise ce
samedi la premiére journée suisse
dédiée a ces pathologies, d’origine
senétique dans la majorité des cas.

«ProRaris est une plate-forme
d’information, un lieu d’échanges
pour les patients dont le vécu est
essentiel pour faire avancer la re-
cherche, sensibiliser les médecins
et le monde politique. Notre objec-
tif: que les maladies rares devien-
nent un enjeu de santé publique.»

Carole Oberson, 43 ans, ira aussi
a Berne. «On croit que celan’arrive
qu’aux autres. Et un jour, on se le
prend en pleine figure et la vie
change radicalement», témoigne la
maman de Louis, 4 ans et demi, at-
teint de sclerose tubéreuse de Bour-
neville.

16 février 2011

Louis estné avec quelques taches
sur la peau, rien d'inquiétant. Maisa
partirde 1 an, il aeu des crises d’épi-
lepsie. Une IRM du cerveau révélant
la présence de nombreux kystes,
puisd’autres examensont abouti au
terrible diagnostic. Louis a deux g&-
nes altéres (ou mangquants) qui le
privent de toute protection contre la
survenue de tumeurs bénignes.
Tous les organes peuvent étre tou-
chés a des degrés divers.

«Jusqu’a present, Louis vit plus
ou moins normalement, il va a
I'ecole. Certains symptomes peu-
vent étre traités mais jusqu’a
quand? Il faut accepter de vivre au
jour le jour, sans projet», témoigne
Carole. Membre fondatrice de Pro-
Raris, elle s'engage a fond dans le
travail associatif. «Cela m’aide, j'ai
au moins 'impression de faire quel
que chose pour Louis.»

Francine Brunschwig

Kursaal Berne, samedi 19 février,
9 h 30-16 h. Voir www.proransch

Carole, maman de Louis, ne
reste pas passiveface a la mala-
die de son fils. GERALD BOSSHARD



16 février 2011

lacote.ch

Une premiére
contre la maladle

Cesamedi, pourla premlere f0|s en Sunsse la Journée lnternatlonale des
maladies rares se jouera a Berne. Si ces pathologles sontrares, lesmalades,
eux, sont nombreux: 500 000 personnes rien que dans notre pays... ps
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Maladies rares en Suisse - Pres de 500'000 patients entre

souffrance, doute et espoir
par Gérald Hammel (ATS)

(ats) Pres d'un demi-million de personnes en Suisse souffrent d'une des quelque 7000 maladies
dites rares. Pour la premiére fois dans le pays, une journée d'information leur est consacrée samedi
a Berne. Entre souffrances quotidiennes et espoirs dans la recherche, les patients attendent aussi
un engagement de I'Etat.

Vice-présidente de ProRaris, I'Alliance des maladies rares en Suisse, Anne-Francoise Auberson se
souvient d'un patient qui a attendu 16 ans avant qu'on puisse mettre un nom sur sa maladie. Un
véritable parcours du combattant qui I'a mené de spécialiste en spécialiste.

Comme pour d'autres maladies plus connues, plus tot on les diagnostique plus grandes sont les
chances de guérison, au moins de stabilisation. "On aurait pu lui éviter la chaise roulante si on
I'avait mieux écouté. Mais a la place on I'a envoyé chez le psychiatre", regrette Mme Auberson.

Elle rejette moins la responsabilité sur les médecins, qui ne peuvent connaitre les 7000 pathologies
orphelines, que sur le systéme. "Il faut davantage faire confiance aux patients, qui sont les vrais
experts".

Une affirmation qui s'étend aux parents d'enfants malades, ajoute Matthias Baumgartner,
spécialiste a I'Hopital des enfants a Zurich. "J'ai déja fait plusieurs fois I'expérience que l'intuition
des parents était juste". Cette errance diagnostique a pour autre conséquence de colter cher,
avant méme de commencer la thérapie proprement dite, précise la vice-présidente de ProRaris.

Avis divergents

Heureusement que des associations suppléent financierement en partie les assurances maladie et
invalidité, déclare Mme Auberson. Seule une minorité des tests génétiques sont remboursés par
I'assurance de base. Si la prestation est effectuée a I'étranger ou que la maladie suspectée ne
bénéficie d'aucun traitement, les assurances sont beaucoup plus réservées, s'indigne Mme
Auberson.

Contactée par I'ATS, santésuisse se déclare surprise par ces affirmations. De maniére générale,
I'assurance de base couvre les consultations et les traitements, cela méme si on ignore encore le
diagnostic, affirme Frangoise Tschanz, porte-parole de I'organisation faitiere des assureurs maladie.

Mme Tschanz reconnait toutefois que la liste des prestations remboursées est "trés incompléte"
concernant les analyses génétiques. Selon santésuisse, de tels tests ne devraient étre faits qu'a
certaines conditions, par exemple éviter la transmission de maladies graves a un enfant.

Réseaux déterminants

Connaitre sa maladie rassure. Mais aucun traitement n'existe pour nombre de ces maladies rares
dont certaines le sont tant, qu'elles n'apparaissent qu'une seule fois par année en Suisse. D'oU
I'importance des réseaux, reléve Mme Auberson. Mettre les malades en relation est d'ailleurs une
des taches essentielles de ProRaris.

"Seule une mise en réseau internationale nous permet de trouver suffisamment de patients atteints
d'une maladie rare", renchérit Matthias Baumgartner, cité dans une brochure de ['industrie



pharmaceutique. Un document qui vise notamment a répondre a une critique souvent entendue:
les maladies orphelines sont les parents pauvres de la recherche; les clients étant rares, elle n'a
rien a y gagner.

Espoirs

De grands progrés ont pourtant été réalisés ces 25 derniéres années. Le Téléthon a énormément
contribué a la reconnaissance des maladies orphelines et subséquemment a la recherche, note
Mme Auberson. Des coups de pouce politiques ont aussi permis de faire passer le nombre de
médicaments reconnus d'une dizaine a quelque 500 dans I'Union européenne, selon l'industrie
pharmaceutique.

Au tournant du millénaire, la cartographie du génome humain et la thérapie génique qui en découle
ont également été déterminantes. "On peut vraiment espérer faire un grand pas en avant (...) au
cours des prochaines décennies, affirme Susan Gasser, directrice de I'Institut de recherche bélois
FMI.

La Suisse a un retard a combler. "La France est en train d'adopter son 2e plan national alors que
Berne n'a pas encore reconnu la problématique des maladies rares", déclare Mme Auberson. "Il
existe certes une législation sur les médicaments orphelins qui permet d'accélérer et faciliter la
procédure, mais elle n'a pas été souvent appliquée".

Un postulat est pendant au Conseil national. Ruth Humbel (PDC/AG) réclame notamment la
création d'une base de données, de centres de compétences ainsi qu'une égalité de traitement
entre les patients atteints de maladies rares et classiques, notamment par rapport a 'assurance de
base.

Maladies rares — Des pathologies trés répandues

(ats) Chacune des maladies orphelines est certes rare, mais comme il y en a pres de 7000, on peut
dire gqu'elles sont trés répandues. Est considérée comme orpheline une pathologie touchant moins
d'une personne sur 2000 par an. Pour certaines, le rapport est méme de un sur 100'000, voire un
seul cas par an en Suisse.

Dans les grands hopitaux pédiatriques, les maladies rares peuvent étre responsables de la moitié
des hospitalisations, indiquent dans une brochure d'information les entreprises pharmaceutiques
suisses pratiquant la recherche. Chez I'enfant, les cancers sont par exemple considérés comme des
maladies rares, précise Anne-Frangoise Auberson, vice-présidente de ProRaris.

Quatre maladies rares sur cing sont d'origine génétique. Il existe aussi des maladies infectieuses
ou neurologiques et des cancers rares. Les symptOmes peuvent étre sans gravité, tres
handicapants mais aussi mortels.

Une bonne partie des maladies orphelines sont incurables. Dans certains cas on parvient au moins
a soulager les symptomes voire a stopper la maladie, indique Matthias Baumgartner, spécialiste en
maladies rares du métabolisme a I'Hbpital des enfants a Zurich.

12 ans de doute

Pour illustrer la difficulté de vivre avec une maladie orpheline, I'industrie pharmaceutique présente
dans sa brochure le cas d'une Argovienne septuagénaire. Chez elle, I'odyssée avant de connaitre le
diagnostic a duré 12 ans pendant lesquels cette vendeuse a cru souffrir de polyarthrite. Jusqu'au
jour ou on lui annonce qu'il s'agit de sclérodermie, une maladie rare dont est atteinte une personne
sur 100'000.

"D'un cOté, j'ai été rassurée de connaitre enfin le vrai nom de ma maladie. Mais de I'autre, cela ne
m'a pas apporté grand-chose, car la sclérodermie est incurable, on peut juste en atténuer les
symptomes", déclare Dora Brunner, cité dans la brochure.
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MALADIES RARES

ON EN PARLE

Prés de 500 000 personnes sont
touchées par une maladie rare en
Suisse, soit 6,5% de la population.
Pour faire le point sur ce
probleme, différentes tables
rondes sont organisees

le 19 février au Kursaal a Berne,

a I'occasion de la 4e Journée
internationale des maladies rares.
Au programme: difficulté de
diagnostic, manque d’information,
absence d’'espoir thérapeutique
ou encore probléme de prise

en charge, notamment

de la part des assurances.
Www.proraris.ch
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| SURLES MALADIES RARES

Fondée I’an dernier, I’association Pro-
Raris, qui regroupe une quarantaine
d’associations de maladies rares, s’est
donnée pour mission de sortir les pa-
tients de leur isolement et d’informer le

"% grand public, les autorités et les institu-
tions de santée. A I’occasion de la Journée internationale
des maladies rares, le 19 février, elle organise une journée
d’information qui auralieu au Kursaal de Berne (informa-
tions et inscription sur www.propraris.ch).

{y . JOURNEE D’INFORMATION
" k.

F L.

-



Article dans pharmacie chez soi
publié dans le numéro 1 février / mars 2011

Le travail commun rend fort

L'espoir est le dernier a mourir, dit-
on. Mais celui qui souffre d'une
maladie grave faisant partie des
maladies rares voit cet espoir mis
fortement a I'épreuve. Le paradoxe
de ces maladies est qu’'elles sont
si nombreuses. Chacune est une
petite ile qui, jusqu’a présent, par
manque de réseautage, n'a pas
été encore remarquée. En plus,
les connaissances de la plupart
des maladies font défaut, les dia-
gnostics sont établis trop tard, etil
n'existe pas de médicament.

Les personnes concernées ne com-
prennent pas toutefois pourquoi
elles sont encore abandonnées &
leur sort dans un pays ol |a pré-
vention sanitaire est si élevée.
Bien qu'il existe depuis des années
une loi devant offrir des mesures
d’incitation pourlarechercheetle
développement, presque rien ne
s’est passé en Suisse jusqu’a pré-
sent. Les pionniers sont encore
rares dans ce secteur.

Les patients poussés par la né-
cessité s’organisent. Ainsi, en
2010, ProRaris, Alliance Maladies
Rares - Suisse, a vu le jour (www.
proraris.ch). Elle est le pendant de
I'eAchse» allemande (Allianz Chro-
nischer Seltener Erkrankungen).
Toutes deux s'entendent comme
associations faitiéres de malades
et ProRaris fédére les organisa-
tions et les personnes concernées
en Suisse désireuses de se regrou-
per et de s’exprimer a travers une
voix commune

Cette voix va se faire sentir pour la
premiére fois le 19 février a Berne.
A l'occasion de |a Journée inter-
nationale des maladies rares, une
manifestation commune sous le
théme de «Health Inequalities»
aura lieu au Kursaal avec la par-
ticipation de I'Association euro-
péenne des maladies rares Eu-
rordis (www.eurordis.org) et
d'hétes internationaux. Des ac-
tions, tables rondes et stands per-
mettront & toutes les personnes
concernées de se faire entendre
et d’évoquer la situation souvent
difficile des malades concernés,
Chaque personne, concernée ou
non, est invitée a participer. La
Journée internationale des mala-
dies rares a maintenant en Suisse
aussiune plateforme et un visage
- c'est une étape capitale.

Notre travail dans la Fondation
Orphanbiotec comme jeteurs de
ponts au coursdesderniéres 2an-
nées, nos événements et notre tra-
vail pour la presse montrent que
nous sommes sur la bonne voie.
Nous aspirons grdce a notre tra-
vail, au réseau de compétence et
alacollaboration avec ProRaris, a
un changement durable de notre
systéme de santé afin qu’il ne né-
glige plus les «maladies rares».
Si nous arrivons ensemble a ac-
tiver les politiciens, les autorités
de la santé et les instituts de re-
cherche, nous pouvons, grace a
une grande participation du pu-
blic, mettre en train des change-

ments uniques dans I'histoire de
la médecine. Car tous sont assis
dans le méme bateau et rament
dans laméme direction,
Concrétement, le large soutien
de la politique, des relations pu-
bliques et de courageux journa-
listes est nécessaire a cette oc-
casion. Tous peuvent donner
de la voix et montrer que «rare»
ne signifie pas isolée afin que le
manque d’intérét pour 7000 ma-
ladies prenne fin, La conseillére
nationale Madame Ruth Humbel
s'est déja engagée courageuse-
ment et a derniérement présenté
une intervention parlementaire.
Nous espérons que celle-ci ne de-
viendra pas un tigre de papier.
Une maniére d'agir collective est
aussi importante pour montrer a
nos politiciens qu’il existe un be-
soin urgent d’agir.
D'innombrables peines et souf-
frances se cachent derrieére ces
maladiesisolées. Si nous nele per-
dons pas des yeux, chaque partici-
pant peut assumer une petite par-
tie de cette responsabilité. Ainsi, la
charge est répartie sur beaucoup
d'épaules. Nous donnons des pers-
pectives aux personnes concer-
nées et leur permettons de jouir
a lavenir des soins sanitaires. Des
diagnostics trop tardifs et erro-
nés de maladies rares ont co(té
jusqu'a présent du temps et énor-
mément d'argent. Notre systéme
de santé est inefficient parce qu'il
y aici une tache aveugle. Si nous

pouvons le changer, nous rédui-
sons les colts futurs et soudons
une communauté qui vient juste
de se créer,

SI nous nous engageons au-
jourd'hui pour l'avenir avec un
large soutien, nous pouvons ar-
river a résoudre le grand défi des
maladies rares. Les changements
demandent du courage, de la déci-
sion et un véritable engagement,
Nous misons sur cela. Les per-
sonnes concernées ontdroitaune
thérapie. Faisons revivre I'espoir
que notre travail aura du succés,
Regardons vers l'avant et enga-
geons-nous pour que la mani-
festation de Berne établisse de
nouvelles régles. C'est ce que
je souhaite pour les personnes
concernées et toutes les organi-
sations représentées.

Le docteur Frank Grossmann est
médecin et entrepreneur. Pour
d’autres infos sur la fondation
Orphanbiotec: consulter
www.orphanbiotec-foundation.com.
Dons: ZKB, compte de chéque pos-
tal: 80-151-4; IBAN: CH65 0070 0110
00259021 4
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Atteints de pathologies
rarissimes, ils s'unissent

Le 19 février a lieu la Journée internationale des maladies rares, sous
I'égide de I'alliance ProRaris. Loccasion de rappeler les problemes de
diagnostic et d'acces & des soins appropriés.

les autres. Leurs mala-

dies rares sont différen-
tes, mais semblables dars
les difficultés ausguelles
sont confrontés les pa-
tients: errance diagnosti-
que, mangue de connais-
sance scientifique, absence
de traitement, isolement
psychosocial... Elles ont
é1é désignédes comme era-
res», ¢'est-a-dire touchant
moins d'une personne sur
2000. A ce jour, on recense
entre 7000 et 8000 patho-
logies rares. En Suisse,
500000 personnes se-
raient concerndes i des
degrés divers, soit un peu
plus de 6% de la popula-
tion.

Certaines de ces mala-
dies rares, comme la mu-
coviscidose ou la myopa-
thie, se sont fait connaitre
du public. Dautres portent
des noms podtiques: «Cni
du chats, «Maladie bleues, «En-
fants papillons». Mais sous ces ap-
pellatiors se cachent de redouta-
bles dangers qui, dans certains cas,
mettent le pronostic vital en jeu.
«80% de ces maladies rares sont
dorigine génétique (mdlr: les
autres étant infectieuses, auto-im-
munes ou tumorales), et la moitié
dentre elles se décarent durant
lenfances , explique lagénéticienne
et pédiatre aux HUG Loredana
DAmato Sizonenko.

«Ces maladies rares sont sou-
vent invisibles et méconnues. 1l
arrive gu'on ne trouve jamais le
bon dignoestic, explique Anne-

Ilya Charlotte, Adnienet

Aone-Frangoise Auberson, de Fechy (VD). n'a
connu son dagnostic qu'a Mage de 40 ans,

Frangoise Auberson, qui na suqu'a
40 ans quelle soulfrait d'un trem-
blement essentiel. Tl y 2 unvérita-
ble tabou autour de ces patholo-
gies. Dans ma [amille, ma grand-
mére et ma tante tremblaient
awssi. A lécole, on me disait de
miews mappliquer pour écrire ou
tricoter, car |'élais maladroite.»
Ce tremblement qu'elle avait
accepté, sans jamais vraiment sa-
voir de quoi il s'gissait, ne I'a pas
empéchée de mener de brillantes
études de droit, de se marier et
d'avoirdeux enfants. De spécialiste
en spécialiste, elle entend des
«Vous buvez trop de cafés & répé-

tition. Au quotidien, elle
subit des vexations, par
exemple 2 la banque, lors-
glze sa signature sur un
équiern'est plus authen-
tifide; aumagasin borsquelle
ramasse la monnaie...

Le diagnostic tombeen
méme temps que deux
mauvaises nouvelles: il
nexiste pas de traitement
adapté et il n'y a aucune
recherche en cours sur la
maladie. La Vaudoise de
Féchy découvre alors tout
un monde inconnu, celui
des pathologies rares qui
ont, pour la plupart, en
commundétreorphelines
de recherches scientifi-

wes. Mais aussi leurs dil-
érents symptdmes qui,
pris individuellement, ne
disent rien sur le mal, mais
qui, misersemble, permet-
tent de poser un diagnos-
tic. Elle a rejoint lassocia-
tion Aptes, enFrance, eten
est L délégude.

ofl faut rendre les médecins
plus attentifs & ces maladies rares.
On envoie trop souvent les gens
vers un psy, sans déceler le mal
dont ils souffrent. Tl faut mettre en
place une structure pour orienter
ces patients, insiste Loredana
D’Amato Sizonenko. Il y aaussi un
grand travail de sensibilisation
auprds du public & effectuer.s

Lélément-clé est Taccds & de
linformation fiable. Pour répon-
dre 4 ce besoin, Orphanet a é1é
créé en 1997, Ce site internet en-
seigne surles maladies rares _)
et lescoordonnées dexperts



soit heureuse»

- Charlotte est atteinte d'une maladie incurable et mortelle.

Charlatte a 6 ans, des cheveux
blonds, de beaux yewr bleus et un ar
mutin. «C'ast notre premier enfant,
onnepouvat pag avor de réféence
pour savolr o0 die en &at dansson

éducateurs la trouvaent en revalt.

Onl'a amende chezlepédare, quia
dit qu'die avaitun patht retard, mas

quielie diaitle rattrapec»

Mais ous les sympdmes dela

n'ont pas étémis encarrdation. I8

fillette a 4 ans: Charlotte est
attelnte du syndrome de
Sanfilippo. Is'agt dela déficience
dune enzyme, abaissant peu Apeu
escapadtés du ceneau &t
enydnant ladégénérascence
neneusset ke déos delerfam
ewellet M ans. «<Aecun
dagnostc d tardif clest ine
wérisable désillugion, car onavalt
déjaimagné sonavenir, 928 &udes,
sonmariage, il afdlufare ke deul de
outcdas, soupire Frédéric.
Chez les Morel, taut semet rés vie

renselgnés sur internet, les
témoignages étalent terribles,
des décés denfants 3 I'age de
notre fille, des jeunes grabatalk-
res...» Lafamille acrééla Fondation
Sanfligpo, pour nfome, favarser
larecherche, irebowger es
choses. Mais avec sedementdix
cas dagnostiquéds en Suisse, dificle
d'&reertendus.

Avjourd’hul, Charlotte va rdatve-
mertt blen, mais tout est oyclique.
Blleest scdarsée dans un émablisse-
mert spédalisd. «On essde de
retarder le plus possble'natant od

dle bascuera vers larégrassion.
Mais on estentran de prendre
conacience quon lu survivra. Clest
trés dur» Jautant plus que
l'assurance Invalidiné met des bAtons
dans les roves dela famillie. Un
nouveau ratanant esttesté a Pars,
Le cougle demande l'autarsation dy
participer. La réponses de I'Al tormbe:
<l gagt dunessal sans aucune
garantie de réussite, nous refusons
delefinancer»

Alorsles Genevas vivent au our le
Jour, «notre butest que Charlotte
soltheureuser, sans pouvolr
esquisser de prgetdavenin.

waw fordstorrsandippo.ch



9 et dssodations de pa-
tients, dars 38 pays parte-
naires, dont la Suisse. «Nous
avons rendu visibles les associa-
tiors, je leur ai dit qu'il était im-
portant de se rassemblers, expli-
que ladoctoresse.

S'organiser pour
sensibiliser la population
Lebut est que les patients se mo-
bilisent, car ils sont les experts de
leurs maladies, qu'ils se rassem-
blenten un lobby pour sensibili-
ser autant les politiques que la
ropulnion et les chercheurs, &
‘image de ce qui se fait dansles
pays voisins.

L'an dernier, au mois de juin,
ProRaris - l'alliance nationale des
maladies rares — a donc été fon-
dée, en présence de 42 associa-
tions de patients. Anne-Frangoise
Auberson en a pris la vice-prési-
dence: «Jappelle tousles malades
rares & sortir de 'ombre, 2neplus
awir honte ni peur des consé-
quences sociales. Moi-méme, je
n'osais pas demander un verre
deau par peur du regard des
autres sur mes tremblements. »

La journée desmaladies rares,
le 19 février & Berne, sera l'occa-
sion d’asseoir tous les acteurs de
cette matique autour de la
uémmugi cl.agr‘echerd:e dans
ce domaine reste balbutiante,
faute de moyens. Et pourtant, soi-
gner une maladie rare colte qua-
tre fois plus cher qu'une patholo-
gie nomale. 1l faut avoir plus ra-
pidement recours & un test géné-
tique, pour er du temps et
économiser les colitss, dit Anne-
Frangoise Auberson.

Ellea fétéses62 ars. «Jai trds
peur, car on dit que le tremble-
ment essentiel empire beaucoup
& partir de 65 ans (ndlr.: sans
risque vital) et atteint la voix qui
prive de toute communication.»

Méanie Haah
Photos Izabelle Rayre

wwwprorars ch Jouméainematonsle
des malades rares, le 19féwrier

& Kursad, 8Berma.

wwwormphang.ch

W WERTES Org

«Jai

décidé de me battre
pour apporter un message positif»

Objectif du jeune

= Adrien, 20 ans, souffre d'une inflammation chronique

des vaisseaux sanguins.

Adrien Gremaud fait partie des
mellewrs navigateurs suissss.
Embarqué avecson frére abord
dunvolier 470, llparticperaa b
sélection pour les Jeux olympiques
de2012, londres. Grand, blen
bat, le Jeune homme de20ans
n'afaitla connaissance avec
sa maladie qu'en septembre
2009. I souffre dune inflanmation
chronique des valsseaux sanguins
qui peuventmener Ades uoires ou
des hémoragies, une maade qui
touche une personne sur 100 000
Cela ne fa pas empéché, en 2008,
avec 39 degrés de fidvre, de
parficper aux Champlonnats du
monde, & Thessdorique, en Gréce,
avantd'étre hospitaisé durgence.
Mais les premiers symptdmeas
datent de ladolesoance: maux de
vertre oude ¥ Bmibles, ne

fasigue chrorique, cequi fa amenga
puskeurs reprises aw urgences. Ce
riestque sulte Aune hdmomage
digestive &t oculare que les
médecns ot pumettre un Nam sur
samaladie.

Une fois le disgnostic posé, ke
Jeune Morgien doit encore
trouver un traitement adéquat.
Depus ke mols de février, lsutune
combinaison de trakements sous
forme demédcaments et de
perfusions, ce qui I permet de
vivre normalamert, tout enrestart
prudent. I a décidé de sebattre,
pour suiwesa pasgion & ne pas
rop parer desa madadie.
Lorsqu'la annoncé A sa
fédération qull souffrait d'une
maladie chronique, il a peu & psu
&é mis & lécart avant d'étre
totalement exciu, Coupdur. <Mais

cdam’amotivé encore pus pour y

amiverb
Soutenus par e Oub nautique
morgien, les dewx équiplars du
Leman salingteam nesont pas
présdebasserles bras. Is
cherchentactivament des mécznes

positif et opimiste, ma pasgion
pour la volle est mon moteuwr et
Jespére quela sclence apportera
un traitement efficacea cette
maladie dont on ne connalt pas
lescauses »

waw lemenreding-teamch
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|l était temps. La Suisse a enfin son alliance pour défendre la cause des personnes souffrant
de maladies rares. 7000 a 8000 de ces affections, pour la plupart graves, chroniques et
invalidantes, sont pour I'heure répertoriées dans le monde. Méme si une centaine d'associa-
tions défendent les intéréts des individus touches dans notre pays — et estimés a 6,5% de la
population environ! -, ceux-ci ne sont pas encore suffisamment représentés au niveau des
pouvoirs publics et politiques. Cela va changer grace a proraris. www.proraris.ch.
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21 février 2011

4.3 EURORDIS

European Organisation for Rare Diseases

Dear friends of the EPAC and Europlan,

The first conference organised by ProRaris, the new Swiss Alliance, at the occasion of RDDay, has
been an overwhelming success.

On Feb 19, more than 400 participants met in Bern - patients, about 35 associations, health
professionals, scientists and politicians -, to learn, share and discuss in German and French
(simultaneously translated), the rare diseases public health issue. The event was supported by the
main University Hospitals (Geneva, Lausanne, Zurich and Bern), children hospitals of Zurich and
Basel, Orphanet Switzerland, the BNP Paribas foundation, Gebert RUf Stiftung and "Association
Enfance et Maladies Orphelines".

The main theme, inequal access to care, was illustrated by several patient testimonies: diagnosis
quest, isolation, inequal access to treatment. A recent decision from the federal Court of Justice
has resulted in the refusal of the reimbursement of Myozyme by Swiss insurances for all adult
patients suffering from Pompe disease. As stated by many participants, death penalty does not
exist in Switzerland.

Ruth Humbel, member of the Health Commission in the Parliament, closed the day. She is
proposing a vote for a National Plan for Rare Diseases. I presented the state of the art and ongoing
work at EU level.

The role of patient associations was presented: they are extremely active in Switzerland.
As stated by Esther Neiditsch, Président of ProRaris, and Anne-Frangoise Auberson, vice-president,
from now ProRaris will be a strong and reliable partner for the establishment of future health,
research and social policies for people living with rare diseases in Switzerland.

Best wishes to all of you for all the events you are supporting this week and next week!
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500'000 Suisses souffrent d’'une maladie rare

En Suisse, prés d'un demi-million de personnes souffrent de l'une des quelque 7000
maladies dites rares. Pour la premiére fois dans le pays, une journée d'information leur
est consacrée ce samedi a Berne. Entre souffrances quotidiennes et espoirs dans la
recherche, les patients attendent aussi un engagement de I'Etat.

Prés de 7,2% des Suisses souffrent d’'une maladie orpheline, a savoir une pathologie touchant
moins d'une personne sur 2000 par an. Une journée d’information est organisée ce samedi pour
mettre en évidence les difficultés rencontrées par les personnes touchées.

Le principal probleme pour les patients réside dans le diagnostic, difficile a établir dans le cas des
maladies orphelines. Pourtant, comme pour d'autres maladies plus connues, plus t6t on les
diagnostique plus grandes sont les chances de guérison ou de stabilisation.

Trop souvent, les malades sont envoyés de spécialistes en spécialistes sur des périodes pouvant
s’étendre sur plusieurs années. «Cette errance diagnostique a pour conséquence de co(ter cher,
avant méme de commencer la thérapie proprement dite», précise Anne-Francoise Auberson, vice-
présidente de ProRaris, l'alliance des maladies rares en Suisse.

Les assurances incomplétes

Seule une minorité des tests génétiques sont remboursés par I'assurance de base. «Heureusement
gue des associations suppléent financierement en partie les assurances maladie et invalidité»,
déclare Anne-Francoise Auberson. «De maniere générale, l'assurance de base couvre les
consultations et les traitements, cela méme si on ignore encore le diagnostic», affirme pour sa part
Francoise Tschanz, porte-parole de l'organisation faitiére des assureurs maladie. Elle reconnait
toutefois que la liste des prestations remboursées est "trés incompléte" concernant les analyses
génétiques.


javascript:void(null);
javascript:void(null);
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Actuellement, aucun traitement n'existe pour nombre de ces maladies rares dont certaines
n'apparaissent qu'une seule fois par année en Suisse. D'ou l'importance des réseaux pour
encourager la recherche a plus large échelle. «Seule une mise en réseau internationale nous
permet de trouver suffisamment de patients atteints d'une maladie rare», renchérit Matthias
Baumgartner, spécialiste a I'HOpital des enfants a Zurich.

Prise de conscience politique

De grands progrés ont pourtant été réalisés ces 25 derniéres années. Dans |I'Union européenne, le
nombre de médicaments reconnus a passé d'une dizaine a quelque 500, selon l'industrie
pharmaceutique. La Suisse a un retard a combler. "La France est en train d'adopter son 2e plan
national alors que Berne n'a pas encore reconnu la problématique des maladies rares", déclare
Anne-Francoise Auberson. "Il existe certes une législation sur les médicaments orphelins qui
permet d'accélérer et faciliter la procédure, mais elle n'a pas été souvent appliquée".

Un postulat est pendant au Conseil national. Ruth Humbel (PDC/AG) réclame notamment la
création d'une base de données, de centres de compétences ainsi qu'une égalité de traitement
entre les patients atteints de maladies rares et classiques, notamment par rapport a I'assurance de
base.
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Maladies rares: pres de 500'000 Suisses entre
souffrance et espoir

Prés d'un demi-million de personnes en Suisse souffrent d'une des quelque 7000 maladies dites
rares. Les patients oscillent entre souffrances quotidiennes et espoirs. Pour la premiére fois dans le
pays, une journée d'information leur est consacrée samedi a Berne.

Vice-présidente de ProRaris, I'Alliance des maladies rares en Suisse, Anne-Frangoise Auberson se
souvient d'un patient qui a attendu 16 ans avant qu'on puisse mettre un nom sur sa maladie. Un
véritable parcours du combattant qui I'a mené de spécialiste en spécialiste.

Comme pour d'autres maladies plus connues, plus tot on les diagnostique plus grandes sont les
chances de guérison, au moins de stabilisation. "On aurait pu lui éviter la chaise roulante si on
I'avait mieux écouté. Mais a la place on I'a envoyé chez le psychiatre", regrette Mme Auberson.

Cette errance diagnostique a pour autre conséquence de co(ter cher, avant méme de commencer
la thérapie proprement dite, précise la vice-présidente de ProRaris. Seule une minorité des tests
génétiques sont remboursés par I'assurance de base, ajoute Mme Auberson.

Contactée par I'ATS, santésuisse se déclare surprise par ces affirmations. De maniére générale,
I'assurance de base couvre les consultations et les traitements, cela méme si on ignore encore le
diagnostic, affirme Frangoise Tschanz, porte-parole de I'organisation faitiere des assureurs maladie.

Connaitre sa maladie rassure. Mais aucun traitement n'existe pour nombre de ces maladies rares
dont certaines le sont tant qu'elles n'apparaissent qu'une seule fois par année en Suisse. D'ol
I'importance des réseaux, reléve Mme Auberson.

De grands progrés ont pourtant été réalisés ces 25 dernieres années. Le Téléthon a énormément
contribué a la reconnaissance des maladies orphelines et subséquemment a la recherche, note
Mme Auberson. Des coups de pouce politiques ont aussi permis de faire passer le nombre de
médicaments reconnus d'une dizaine a quelque 500 dans I'Union européenne, selon l'industrie
pharmaceutique
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Prés d'un demi-million de personnes en Suisse souffrent d'une des quelque 7000 maladies dites
rares.

Une journée d'information est consacrée aux patients atteints de maladies rares samedi a Berne.
(photo: Keystone)

Pour la premiére fois dans le pays, une journée d'information est consacrée aux patients atteints
de maladies rares samedi a Berne. Entre souffrances quotidiennes et espoirs dans la recherche, les
patients attendent aussi un engagement de I'Etat.

Vice-présidente de ProRaris, I'Alliance des maladies rares en Suisse, Anne-Francoise Auberson se
souvient d'un patient qui a attendu 16 ans avant qu'on puisse mettre un nom sur sa maladie. Un
véritable parcours du combattant qui I'a mené de spécialiste en spécialiste.

Comme pour d'autres maladies plus connues, plus tot on les diagnostique plus grandes sont les
chances de guérison, au moins de stabilisation. «On aurait pu lui éviter la chaise roulante si on
I'avait mieux écouté. Mais a la place on I'a envoyé chez le psychiatre», regrette Mme Auberson.



Elle rejette moins la responsabilité sur les médecins, qui ne peuvent connaitre les 7000 pathologies
orphelines, que sur le systéme. «Il faut davantage faire confiance aux patients, qui sont les vrais
experts>».

Une affirmation qui s'étend aux parents d'enfants malades, ajoute Matthias Baumgartner,
spécialiste a I'HOpital des enfants a Zurich. «J'ai déja fait plusieurs fois I'expérience que l'intuition
des parents était juste». Cette errance diagnostique a pour autre conséquence de colter cher,
avant méme de commencer la thérapie proprement dite, précise la vice-présidente de ProRaris.

Avis divergents

Heureusement que des associations suppléent financierement en partie les assurances maladie et
invalidité, déclare Mme Auberson. Seule une minorité des tests génétiques sont remboursés par
I'assurance de base. Si la prestation est effectuée a I'étranger ou que la maladie suspectée ne
bénéficie d'aucun traitement, les assurances sont beaucoup plus réservées, s'indigne Mme
Auberson.

Contactée par I'ATS, santésuisse se déclare surprise par ces affirmations. De maniére générale,
I'assurance de base couvre les consultations et les traitements, cela méme si on ignore encore le
diagnostic, affirme Frangoise Tschanz, porte-parole de I'organisation faitiére des assureurs maladie.

Mme Tschanz reconnait toutefois que la liste des prestations remboursées est «trés incompléte»
concernant les analyses génétiques. Selon santésuisse, de tels tests ne devraient étre faits qu'a
certaines conditions, par exemple éviter la transmission de maladies graves a un enfant.

Réseaux déterminants

Connaltre sa maladie rassure. Mais aucun traitement n'existe pour nombre de ces maladies rares
dont certaines le sont tant, qu'elles n'apparaissent qu'une seule fois par année en Suisse. D'ol
I'importance des réseaux, reléve Mme Auberson. Mettre les malades en relation est d'ailleurs une
des taches essentielles de ProRaris.

«Seule une mise en réseau internationale nous permet de trouver suffisamment de patients
atteints d'une maladie rare», renchérit Matthias Baumgartner, cité dans une brochure de l'industrie
pharmaceutique. Un document qui vise notamment a répondre a une critique souvent entendue:
les maladies orphelines sont les parents pauvres de la recherche; les clients étant rares, elle n'a
rien a y gagner.

Espoirs

De grands progrés ont pourtant été réalisés ces 25 dernieres années. Le Téléthon a énormément
contribué a la reconnaissance des maladies orphelines et subséquemment a la recherche, note
Mme Auberson. Des coups de pouce politiques ont aussi permis de faire passer le nombre de
médicaments reconnus d'une dizaine a quelque 500 dans I'Union européenne, selon l'industrie
pharmaceutique.

Au tournant du millénaire, la cartographie du génome humain et la thérapie génique qui en découle
ont également été déterminantes. «On peut vraiment espérer faire un grand pas en avant (...) au
cours des prochaines décennies, affirme Susan Gasser, directrice de I'Institut de recherche bélois
FMI.

La Suisse a un retard a combler. «La France est en train d'adopter son 2e plan national alors que
Berne n'a pas encore reconnu la problématique des maladies rares», déclare Mme Auberson. «II
existe certes une législation sur les médicaments orphelins qui permet d'accélérer et faciliter la
procédure, mais elle n'a pas été souvent appliquée».

Un postulat est pendant au Conseil national. Ruth Humbel (PDC/AG) réclame notamment la
création d'une base de données, de centres de compétences ainsi qu'une égalité de traitement
entre les patients atteints de maladies rares et classiques, notamment par rapport a 'assurance de
base.
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En attendant Alexandre
—

Muriele. [Véronique Marti]

Muriele vit & Geneéve. Elle est mariée avec Alexandre depuis 2002 et ils ont ensemble une petite
fille de 8 ans, Marie.

Il y a 4 ans, la maladie est entrée brutalement dans leur vie sous la forme d'un diagnostic
redoutable : Alexandre est atteint du syndrome de Von Hippel Lindau, le VHL.

C'est une maladie génétique rare qui touche un individu sur 36'000. Elle provoque la formation de
tumeurs dans les endroits les plus vascularisés du corps. "On s'est tenu la main, on a respiré un
bon coup en se disant: il se passe quelque chose. On ne savait pas bien de quoi il s'agissait mais
on savait déja que ca concernait aussi notre fille." La maladie est transmissible a un enfant sur
deux. Marie a eu de la chance, elle n'est pas porteuse. Mais Muriéle et Alexandre renonceront a
avoir un deuxiéme enfant.

Depuis 4 ans la maladie a progressé dans le corps d'Alexandre. Il a subi plusieurs opérations. Ses
organes a risque sont controlés régulierement. De nouvelles tumeurs se sont-elles développées? Y
a-t-il des métastases? Muriele vit au rythme de I'attente des analyses et des résultats. Comment
vit-on dans lI'ombre de ces attentes et des angoisses qui en découlent? Comment trouve-t-on sa
place dans une famille qui se réorganise autour de la maladie? Le couple survit-il a ces secousses?
Devient-il plus fort?

Invitées
Bhira Meyer, vice-présidente de |'association AEMO, Enfance et Maladies Orphelines

Edith Laurent-Lassus, présidente et collaboratrice scientifique de I'association VHL France

Lien émission : http://www.rsr.ch/#/la-1ere/programmes/zone-franche/
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RS R ch 23 février 2011

Emission « On en Parle », interview de Loredana D’Amatto Sizonenko

http://www.rsr.ch/#/la-1ere/programmes/on-en-parle/
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Journaux de 6h00 et 7h00 (podcasts disponibles uniguement pendant une semaine), interview de
Bhira Meyer

http://www.radiochablais.ch/01/index.php/podcast-a-ecouter




RS R.Ch 19 février 2011

Interview d’Anne-Frangoise Auberson

http://www.rsr.ch/#/info/les-titres/science-technologie/2960210-500-000-suisses-
souffrent-d-une-maladie-rare.html
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18 février 2011
thm SWITZERLAND

Interview d’Esther Neiditsch dans « The National » de 8h a 8h30 le vendredi 18 février 2011.



16 février 2011

« Carte blanche »: les maladies rares

Prés d’'un demi-million de personnes en Suisse souffrent d’une de ces quelque 7'000 maladies dites
rares. On parle également de maladies orphelines. Mais a quel moment, parle-t-on de maladie
rare? Réponse avec Bhira Meyer, vice-présidente et directrice de I’Association Enfance et Maladies
orphelines de Monthey.

http://www.canal3.ch/FR/index.php?option=com canal3&Itemid=23
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®

RFJ: ¢

Reportage paru dans les actualités, rubrique économie

http://www.rfj.ch/rfj/actualite/economique/15211maladies rares pres de 500000 suiss
es_entre souffrance et espoir.html
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Journal de 19h30, émission « Grand Format » : Témoignage poignant de la famille de
Léo, enfant atteint d’'une maladie orpheline.

S\

/

Jacqueline Burion

http://www.tsr.ch/video/info/journal-12h45/#id=2971651;nav=info/journal-
19h30/?format=naked-video-tab&page=17




t 19 février 2011

Journée internationale des maladies rares: entretien avec Dr Loredana d'Amato
Sizonenko, spécialiste maladies rares 19 février 2011, 12:45 La Suisse organise pour
la premiére fois une journée d'information associant professionnels et patients. Objectif:
faire le point sur les difficultés rencontrées par les personnes touchées, du diagnostic a la
prise en charge

http://www.tsr.ch/video/info/journal-12h45/#id=2969818:;:nav=info/journal-
12h45/?format=naked-video-tab&page=18
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Le fléau méconnu de=s maladie=s rares=s

Les maladies rares sont pour la 1lére
fois au centre d’une journée d’informa-
tion samedi & Berne dans le cadre de la
Journée intermationale sur le sujet.

La journée s’ adresse non seulement aux
patients mais encore a leurs proches,
aux professionnels de la santeée, aux

scientifiques ou aux politiques.

Les theéemes abordent des difficultés
comme 1l errance diagnostique, le manque
d’information et de recherche scienti-
fique et les lacunes de la prise en
charge, notamment au niveau des assu-
rances. Pres d’un demi-million de per-
sonnes en Suisse souffrent d une des
quelgue 7000 maladies dites rares.
FLASH, le= info= a ne pas manquer:

19 février 2011

News

Sport
TViRadio
Voyages

Le Marché
Finance
Entertainment
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Odysee Diagnose | Forschung Vernetzung der Welt | Genetik MEDI A
Oft ein Wettlauf mit | Uber 7000 Krankheiten - | Wissen ist rar und Oft Ursache. Aber
der Zett wo fangt man an? verstreut auch Moglichkeit? Pl.ANEl'
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UBER SELTENE
KRANKHEITEN

"'SELTEN, ABER
NICHT ALLEIN

Noé-Quirin Spirig: «Ich habe meinen Klassenkameraden erzahlt, warum ich nicht
laufen kann. Man muss das nattirlich so erklaren, dass es die Kinder auch verstehen.»

ttttttt

"IN DER SCHWEIZ SIND WIR MEHR ALS 500°000. KEINE KRANKHEIT
IST ZU SELTEN, UM ANSPRUCH AUF EINE THERAPIE ZU HABEN,

Zum spenden: SMS an die Nr. 339: BSD gefolgt vom Betrag. z.B BSD (Leerschlag) 100 und SMS senden an 339 (nur in der Schweiz).
Spenden via Bankiberweisung: BLACKSWAN Foundation, BSI SA - 6900 Lugano, IBAN CH39 0846 5000 A127 414A

SWISS FOUNDATION FOR RESEARCH ON ORPHAN DISEASES

FONDAZIONE SVIZZERA PER LA RICERCA SULLE MALATTIE ORFANE
FONDATION SUISSE POUR LA RECHERCHE SUR LES MALADIES ORPHELINES
SCHWEIZERISCHE STIFTUNG FUR DIE FORSCHUNG SELTENER KRANKHEITEN WWW.BLACKSWANFOUNDATION.CH
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Krankheiten gelten als selten, wenn unter 2000 Menschen hochstens einer davon
betroffen ist. Fasst man die ungefahr 7000 bekannten seltenen Krankheiten
zusammen, wird klar, dass «selten» nicht vernachlassigbar bedeutet. Allein in der
Schweiz kénnen bis zu 500 000 Menschen betroffen sein.

as hierzulan-
de jedoch we-
nig bekannt ist:
die Schweizer
Pharmaindust-
rie beweist sich
alsVorbild - nur
inden unvergleichbarviel grosseren USA
wurden bislang mehr «orphan drugs»,al-
so Medikamente gegen seltene Krank-
heiten, bis zur Marktreife entwickelt.
Auch gemessen an den Forschungsakti-
vititen im Bereich seltener Krankheiten
ist die Schweiz weltweit fiihrend. Kaum
ein anderes Land kann so viele universi-
tare und industrielle Forschungsprojek-
te vorweisen. Seit einem knappen Jahr
beherbergt die Schweiz mit «ProRaris»
auch eine nationale Patientenallianz sel-
tener Krankheiten.

Selten ist anders

Allerdings gibt es nach wie vor viele
Hindernisse zu iiberwinden. Ganz oben
auf der Liste steht eine gesetzliche De-
finition fiir seltene Krankheiten, politi-
sche Rahmenbedingungen und die Ein-
fiithrung eines nationalen Forschungs-
programms. Ein umfassendes nationa-
les Konzept zum Umgang mit seltenen
Krankheiten hitte vielleicht den bedau-
erlichen Entscheid des Bundesgerichts

vom November 2010 verhindern kénnen.
Dieses Urteil besagt, dass Behandlungs-
kosten bei seltenen Krankheiten pro
Jahr 100 000 Franken nicht tiberschrei-
ten sollen. Dies fiihrt dazu, dass Kran-
kenkassen die Behandlung vorenthalten
diirfen. Besonders erschreckte, dass das
Bundesgericht fiir eine Gleichbehand-
lung aller Krankheiten pladierte ohne
die Besonderheiten seltener Krankhei-
ten angemessen zu bertiicksichtigen.

Diagnose-Odyssee

Immer noch weiss man iiber die meis-
ten seltenen Krankheiten viel zu wenig.
Global betrachtet, gibt es nur bei fiinf
Prozent aller seltenen Krankheiten an-
gemessene Forschungsaktivititen. Die
Konsequenzen spiiren vor allem die Pa-
tienten: Sie miissen oft eine regelrech-
te Odyssee auf sich nehmen bis sie nach
durchschnittlich zweieinhalb Jahren
eine Diagnose gestellt bekommen - da-
vor wurde zwei bis drei Mal eine falsche
Krankheit vermutet. Dies bedeutet im-
mense Kosten fiir das Gesundheitssys-
tem - die vermeidbar waren.

Hat man die seltene Krankheit end-
lich diagnostiziert,existiert haufig keine
wirksame Behandlung - nur zwei bis drei
Prozent aller seltenen Krankheiten ver-
fiigen heute tiber eine Therapieform.Die

VERANTWORTUNG

«Ein nationales For-
schungsprogramm hilft
nicht nur den Betrof-
fenen selbst, sondermn
lasst neue Unterneh-
men auch neue Pro-
dukte entwickeln. So
entsteht eine gestnde-
re Zukunft fur uns alle. »

Al s j
w ¥ I

Robert Derham,

Président der gemeinnitzigen Organisati-
on «CheckOrphan» und Griinder vom Anlass
«Wissen Heilt — Schweizer Tag der seltenen
Krankeiten»

bei der Entstehung von rund
5000 Seltenen Krankheiten ist
die Ursache die genetische Ver-
erbung, d.h. durch Verdnderung
eines (monogen) oder mehrerer
(polygen) untypisch verander-
ter Gene, die zu bestimmten Er-
krankungen fiihren.

FOTO: SHUTTERSTOCK.COM

Die VWaisenkinder der Medizin

Entwicklung eines Medikaments fiir ei-
ne seltene Krankheit ist nicht billiger als
die eines Produktes gegen Diabetes. Nur
sind Tausende von Diabetes betroffen,
wihrend es bei einer seltenen Krankheit
nur eine Handvoll ist. Deswegen liegen
die Behandlungskosten oft zwischen
100 000 und 500 000 Franken pro Jahr.

Nicht nur ein Nischenprodukt
Als ehemaliger Forscher weiss ich, dass
vermehrte Forschung nicht nur wissen-
schaftlich, sondern auch wirtschaftlich
Sinn macht. Denn seltene Krankheiten
besitzen oft Modellcharakter fiir tbli-
che Erkrankungen. Dank der einst selte-
nen Krankheit Aids,gibt es heute bessere
Medikamente gegen Immunschwéichen
oder Krebs. In der Schweiz ist die Gebert
Riif Stiftung bisher die einzige, die jahr-
lich 2 Millionen Franken in die Erfor-
schung seltener Krankheiten investiert.
Hier steht ein Gremium an hoch quali-
fizierten Fachleuten zur Verfiigung - ein
Geschenk, das wir leider noch nicht nut-
zen.Eine Unterstiitzung seitens des Bun-
deswire daher mehralswiinschenswert.
Durch solche Férderung konnten auch
neue Unternehmen entstehen, die wie-
derum zu Wirtschaftswachstum fiihren
und eine gesiindere Zukunft fiir uns alle
ermdglichen.

N V%

7N

WIR EMPFEHLEN

Jasmin
Rechsteiner,
«Miss Handicap
2010»

FOTO: MARCO SAMUELS

S.13

«Es braucht die Vernet-
zung unter den Betroffe-
nen, damit nicht jeder fur
sich alleine herausfinden
muss, was ein anderer
schon weiss.»

Immunthrombozytopenie S.6
Bei dieser Autoimmunerkrankung bek@mpft
das Immunsystem kdrpereigenes Gewebe
mit Antikérpern. Weshalb ist nicht geklart.

Hereditdres Angio-Odem S. 12
Ein Odem kann irgendwo am Korper
entstehen, an den Extremitaten, aber auch

im Gesicht.

SEITE 14

Ruth Humbel
Nationalratin CVP
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O G Wissen Heilt!
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www.wissenheilt.ch

Ich bin dabei!
www.wissenheilt.ch

Eidgendssisches Departement des Innern EDI
Bundesamt fiir Gesundheit BAG

Einladung zu WISSEN HEILT!
Schweizer Tag der seltenen Krankheiten

26. Februar 2011 Programm
SamStag, 26. Februar 201 1 Universitat Basel Neben einer grossen Spendenaktion, die zu 100% zugunsten der
1 0 . 00 = 1 7 . 00 U h r Petersplatz 1 Forschung fir seltene Krankheiten eingesetzt wird, wollen wir
. e 4003 Basel die Anliegen betroffener Patienten, Forscher, Arzte und Firmen
Universitat Basel, Petersplatz 1, Basel vermehrt an die Offentlichkeit tragen.

Wer ist eingeladen?
Ein Tag fiir Gross und S et

Klein, Familien, Patienten, Eroffnung durch Regierungsrat Dr. Carlo Conti

Vorsteher des Gesundheitsdepartements des Kantons Basel-Stadt
10:00 - 12:00 Schweizer Vision fiir seltene Krankheiten

13:30 - 15:00 Wissen bewegt uns

15:30 - 17:00  Wissen heilt

Forscher, Arzte, Firmen,
Medien....

Mit Referaten von Patientenorganisationen, der Weltgesundheitsor-
ganisation WHO, Novartis, Actelion, Swiss TPH,
GEBERT RUF STIFTUNG, Swissmedic, Forschern und Arzten.

13:30 - 15:00 Odyssee einer Krankheit
Referate von: Herr PD Dr. med. Zulewski Henryk, Universitatsspital
Basel, und Patienten

Stande/Aktivitaten
10:00 - 17:00 Erlebnisstande
Kino
Kindermalwettbewerb
Blutspende (bis 14:00 Uhr)
Firmen- und Organisationen stellen sich vor
Verpflegungsstande

Kunstausstellung “RARE”

10:00 - 18:00 Kunstaustellung
18:00 - 20:00 Tombola

Forschungspartner

GEBERT ROF STIFTUNG

§ p ﬁ'.ﬁh‘ 1 I Gesundheitsdopartermest dos Kantons Basel-Stad cenmasemn- CSL Behring _ @-}u’n s Clcrriiasctiinn
Hauptsponsor : - -
th NovarTis * Shire s> [CON 0 o) o “"P/
Rare Disease Day e e " ACTELION =l

Die Sprache des Lebens in
lebenswichtige Medikamente umsetzen.

Wir bei Amgen glauben, dass die Antworten auf die dringendsten Fragen der Medizin in der Sprache
unserer DNA formuliert sind. Als Pioniere der Biotechnologie setzen wir unser tiefes Versténdnis
dieser Sprache fiir die Entwicklung lebenswichtiger Medikamente ein, besonders fiir diejenigen
Patienten, fiir deren spezifische Erkrankungen bis heute nur wenige oder keine effektiven Therapien
zur Verfligung stehen — um deren Gesundheit und Lebensqualitat entscheidend zu verbessern.

Weitere Informationen tiber Amgen finden Sie unter: www.amgen.ch.

AMGEN

. . . . . oINS
Pioneering science delivers vital medicines \

©2011 Amgen Inc. All rights reserved.
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Frage: Wie geht ein 9-Jahriger mit der Gewissheit um, dass er an einer unheilba-
ren Krankheit leidet und sein ganzes Leben in einem Rollstuhl verbringen wird?
Antwort: Der 4. Klassler Noé-Quirin Spirig ausgesprochen gut. Er kenne
schliesslich nichts anderes und so ist der Wildfang sportlich tiberaus aktiv, bereist

mit seinen Eltern die ganze Welt und gibt vollen Einsatz in der Schule.

r0SSen Plane

Die

des Kleinen Noé

MUSKELATROPHIE

ZURICH

Im Winter fihrt er mit Mama Ski, im Som-
mer geht er mit Papa tauchen. Am liebsten
spielt er aber Unihockey. Das kann Noé Spi-
rig richtig gut. So gut, dass bereits die Natio-
nalmannschaft an ihm Interesse gezeigt hat.
Noés Interessen klingen wie die eines ganz
normalen 9-Jdhrigen Bubs. Doch er ist nicht
so,wie seine Gspanli in der Schule.Noé leidet
an einer unheilbaren Krankheit.Schon kurz
nach seinem ersten Geburtstag merkte seine
Mutter Isabella Spirig, dass mit ihrem Sohn
etwas nicht stimmte: «Er brauchte iiber ei-
ne Minute um aufzustehen, hatte einen sehr
unsicheren Stand und grosse Miihe zu ge-
hen.» Beunruhigt wandte sie sich an eine
Kinderarztin. «Diese iiberwies uns sofort an
die Neurologie.» Vier Monate dauerte es, bis
alle Tests gemacht waren und die Diagnose
feststand. Kurz vor dem zweiten Geburtstag
ihres Sohnes erfuhren Isabella Spirig und
Noés Vater Thilo Behrendt, dass ihr Sohn an
Muskelschwund leidet. «Ich konnte die Di-
agnose gar nicht richtig einordnen», erzihlt
Spirig. Besser einordnen konnte die Diagno-
se Vater Behrendt, der beruflich mit muskel-
kranken Menschen zu tun hatte. Seit Noé
vierjdhrig ist, sitzt er im Rollstuhl. «<Ich habe
Spinale Muskel ... Mama,wie heisst das noch
mal?», unterbricht der er seinen Satz und
blickt fragend zu ihr hoch. «<Du hast Spinale

Muskelatrophie Typ III», erklart sie. «Ja, ge-
nau. Das hab ich»,bestitigt Noé.

Die spinale Muskelatrophie (SMA) ist eine
genetisch bedingte Erkrankung. Bekommt
ein Paar,das je ein defektes Gen in sich trigt,
ein Kind, liegt das Risiko, dass das Neugebo-
rene an SMA erkrankt bei 25 Prozent. In den
meisten Fillen ist eswerdenden Eltern nicht
bewusst, dass sie diesen Defekt haben, denn
dieser lasst sich dank einer intakten Genko-
pie ausgleichen,was bedeutet,dass sie selbst
nicht erkranken. Wahrend Kinder, die am
Typ I leiden, hiufig nicht dlter als zwei Jah-
rewerden, ist die Lebenserwartung von Pati-
enten mit Typ III wie Noé nicht deutlich re-
duziert.

«Erkldren, dass sies verstehen»

Auf Besserung kann Noé dennoch nicht hof-
fen. Lediglich drauf, dass die Situation dhn-
lich gut bleibt, wie sie momentan ist. Das
weiss Noé und hat keine Hemmungen es
auszusprechen. Doch wer glaubt, der Junge
sei deswegen traurig oder frustriert, der irrt
sich.Das kleine Energiebiindel hilt sein Um-
feld auf Trab, geht in eine normale Schule,
macht viel Sport und bereist mit seinen El-
tern die ganze Welt. «Ich war schon in New
York, Sri Lanka, Agypten, Frankreich, Itali-
en,Spanien ...»,erzdhlt er.Noé ist lebensfroh,
aufgeweckt. Nur manchmal ist er ein wenig
traurig, dass er nicht mit seinen Klassenka-
meraden herumspringen kann. «Aber das ist

PROFIL

Noé-Quirin
Spirig

H Alter: 9

B Noé-Quirin lei-
det seit seinem
zweiten Lebensjahr
unter einer spinalen
Muskelatrophie des
Typs lIl. Seit seinem
vierten Geburts-
tagist er deshalb
auf einen Rollstuhl
angewiesen. Der

4. Klassler lebt ge-
meinsam mit seiner
Mutter Isabella Spi-
rig in einer zlrcher
Seegemeinde und
verbringt dregelma-
ssig die Wochenen-
den bei Vater Thilo
Behrendt.

normal. Ich bin mir ja gar nichts anderes ge-
wohnt», sagt Noé.

Gliicklicherweise braucht Noé nicht
herumzuspringen,um Lehrern einen Streich
zuspielen,sondern nur den begehrten Schul-
lift-Schliissel. «Einmal wollten meine Kame-
raden dem Lehrer einen Streich spielen und
mussten dafiir in den Keller der Schule. Da-
hin kommt man nur mit dem Lift. Da habe
ich ihnen geholfen», verrat Noé und grinst
verschmitzt. Mit Ausnahme des Lift-Schliis-
sels fiihlt sich der 4.Kléssler allerdings nicht
anders behandelt als die anderen Klassenka-
meraden. «Er ist mittlerweile wirklich gut in
die Gruppe integriert. Nattirlich gibt es im-
mer wieder einmal Hanseleien,aber das pas-
siert den meisten Kindern. Auch jenen ohne
Behinderung», bestitigt Spirig. Um diesen
Zusammenhalt zu fordern, musste Noé aber
erst einmal Aufklarungsarbeit bei seinen
Mitschiilern leisten.«Ich habe denen erzahlt,
warum ich nicht laufen kann. Man muss das
nattrlich so erklaren,dass es die Kinder auch
verstehenn; erzahlt Noé altklug.

Anstrengung lohnt sich

Damit die Kraft die Noé noch hat, moglichst
lange erhalten bleibt, stehen tédglich Aktiv-
rollstuhl und Stehiibungen auf dem Pro-
gramm.Zur Schule muss er mit dem norma-

lenRollstuhl.«So erhalt er seine Muskulatur»,

erklart Spirig. Am Abend dann, wenn er mit
seinen Freunden raus zum Spielen geht, be-

kommt er seinen Elektrorollstuhl. «Ich ver-
suche immer genau abzuwégen, in welcher
Situation Forderung zentral ist und wann
es wichtiger ist, dass er moglichst gut mit
Gleichaltrigen mithalten kann», so Spirig.
Zu seinem taglichen Training gehort ausser-
dem eine Stunde Stehen. Dafiir hat er eine
spezielle Vorrichtung mit entsprechenden
Sicherungen, so dass sich Noé mit der Kraft
seines Oberkorpers aufrecht halten kann.
Diese Ubung bedeutet fiir den Neunjihrigen
grosse Anstrengung und geht nur mit einem
guten Trickfilm. «Wenn etwas Spannendes
auf Nickelodeon lauft, stehe ich manchmal
45 Minuten»,berichtet Noé stolz.

Dieses Engagement lohnt sich, denn Noé
hat noch Grosses vor. Er will einmal profes-
sioneller Unihockeyspieler werden. Trotz-
dem weiss er, wie wichtig Schule ist und
macht seine Hausaufgaben meistens ohne
die Aufforderung von Mama Isabella. <Man
kann ja nicht sein ganzes Leben lang Uniho-
ckeyspieler sein»,weiss Noé und strengt sich
deshalb auch in dem ungeliebten Fach Ma-
thematik an.Falls das mit der Unihockeykar-
riere nicht hinhauen sollte, hat Noé ebenfalls
bereits einen Plan. «Ich schaue gerne Filme,
deshalb mochte ich Filmkritiker werden», so
die grossen Pliane,des kleinen Helden.

SARAH ZELLER
redaktion.ch@mediaplanet.com
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FRAGE & ANTWORT

WWir wollen Noe die VVelt zeigen»

Als auskam, dass ihr Sohn an der
unheilbaren Krankheit Spinale
Muskelatrophie leidet, brach fiir
die Eltern Isabella Spirig und Thi-
lo Behrendt eine Welt zusammen.
Mittlerweile haben sie gelernt,
damit umzugehen.

B Was ging lhnen im Moment von
Noés Diagnose durch den Kopf?
Isabella Spirig: Ich konnte nichts mit dieser
Diagnose anfangen, wusste nicht,was nun
auf uns zukommt. Bei mir ging es ein hal-
bes Jahr, bis ich anfing das Ausmass zu be-
greifen.

Thilo Behrendt: Im ersten Moment war
ich wie taub.Tag fiirTag wurde mir dann be-
wusst, was diese Diagnose fiir Konsequen-
zen haben wird. Ich hatte mich immer da-
rauf gefreut, mit meinem Sohn Fussball zu
spielen. Wenn einen bewusst wird, dass
man sich von diesen Wiinschen und Tréu-
men verabschieden muss, ist das wirklich
hart.

Isabella Spirig
Mutter von Noé-Quirin
— ) Spirig
ik & Foto: Caroline Minjolle
-
| o

B Was hat lhnen geholfen, mit der
Diagnose umzugehen?

Behrendt: Fiir mich war es trostlich, mit
meinen Freunden dariiber zu sprechen und
auch einmal offen sagen zu diirfen, dass
es mir auf gut Deutsch beschissen geht. Es
gab Zeiten,da konnte ich mit meinem Sohn
nicht auf den Spielplatz. Es wéren sofort die
Tranen geflossen. Irgendwann konnte ich
es akzeptieren und sah,was Noé alles kann
-zum Beispiel Tauchen.Das macht erschon
sehrgut.

B Hoffen Sie auf die Forschung?

Behrendt: Auf jeden Fall. Wann immer ich
von Forschungserfolgen lese,denke ich mir,
warum nicht etwas gegen die Krankheit

Thilo Behrendt
Vater von Noé-Quirin
Spirig

Foto: ZVG

meines Sohnes gefunden werden kann. Ga-
be es eine Moglichkeit, wiirde ich alles tun,
iberall hinfliegen, um ihn therapieren zu
konnen.

Spirig: Fiir mich ist das kein dominantes
Thema. Ich habe mich mit diesem Schick-
sal abgefunden. Doch selbstverstandlich
wiirde ich Noé in allem unterstiitzen, was
ermochte.

B Haben Sie manchmal daran ge-
zweifelt, dass Sie das alles bewilti-
gen konnen?

Spirig: Absolut. Vor allem als Thilo und ich
uns getrennt haben undich alleinerziehend
wurde, 10ste das existenzielle Angste aus.Es
ist nicht moglich, alles alleine zu bewélti-

gen. Die Spitex kommt zweimal bis drei-
mal wochentlich, ein Freiwilliger hilft mit,
meine Mutter ist eine wertvolle und stabile
Stiitze. Etwa 25 Leute sichern das Netzwerk
rund um Noé. Ein tolles Netzwerk, das aber
auch gepflegt werden machte.

B Welches Gefiihl kommt in lhnen
auf, wenn Sie an die Zukunft lhres
Sohns denken?
Spirig: Noés Krankheit kann sehr verschie-
den verlaufen. Das empfinde ich als Vor-
teil, weil man dadurch nicht bereits zu wis-
sen glaubt, was passieren wird. Ich suche
mir gerne Vorbilder und orientiere mich an
Menschen mit Behinderung, die ein sehr
erfiilltes Leben fithren. Generell zwinge ich
mich dazu,im hier Hier und Jetzt zu leben,
Dinge nicht auf morgen zu verschieben. Es
ist kein Zufall, dass Noé schon soviel gereist
ist. Wir beide, Thilo und ich, mochten Noé
die Welt zeigen.

Behrendt: Ich nehme Noés Situation an,
wie sie jetzt ist, und versuche nicht zu pla-

nen, was in fiinf Jahren sein wird. Es gibt
Momente, in denen ich mich frage, ob Noé
vor uns gehen muss. Es ist nicht einfach,
mit solchen Gedanken umzugehen.

B Beschiftigt sich auch Noé mit
seiner Zukunft?

Behrendt: Auf jeden Fall. Etwa, als was er
spater einmal arbeiten kann oder ob er im-
mer so stark bleiben wird wie jetzt. Er sag-
te einmal «Wenn ich so stark bleibe, ist das
gut so.Wenn ich korperlich abbaue,will ich
in den Himmel». Auch warum gerade er so
eine Krankheit hat,war ein Thema.

Spirig: Bislang ging es vor allem darum,
ob auch er irgendwann eine Frau und eine
Familie haben kann.Ichversucheihm dann
Menschen mit Behinderung zu zeigen, die
eine normale Beziehung fiihren, vielleicht
sogar Kinder haben, um ihm damit Hoff-
nung zu geben.

SARAH ZELLER
redaktion.ch@mediaplanet.com
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«lch bin mir gar nichts an-
deres gewohnt».
FOTO: ZVG
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Unheilbare
Krankheit:
neuromuskulare

Erkrankung

M 10000 Kinder,Jugendliche und Er-
wachsene leben in der Schweiz mit
einer Muskelkrankheit. Im Volks-
mund ist sie vor allem unter dem
Namen Muskelschwund bekannt,
wodurch ein wesentliches Merkmal
dieser Krankheit beschrieben wird.
Mittlerweile werden rund 800 ver-
schiedene Formen neuromuskuli-
rer Erkrankungen unterschieden.
Nichtalle von ihnen fithren zwangs-
laufig dazu, lebenslanglich auf ei-
nen Rollstuhl oder andere Hilfsmit-
tel angewiesen zu sein. Dennoch
gibt es bis heute keine ursiachliche
Therapie oder Heilung. Die haufigs-
ten bereits bekannten Ursachen fiir
Muskelkrankheiten sind Verdande-
rungen der Erbsubstanz sowie St6-
rungen des Immunsystems.

Haufige Formen

M Eine haufige Diagnose ist die
Muskeldystrophie «Duchennen, ei-
ne Erbkrankheit, von der nur Jun-
gen betroffen sind. Je nach Intensi-
tatist die Krankheit bereits bei Neu-
geborenen Kindern, spétestens aber
nach den ersten Gehversuchen er-
kennbar. Eins von 100000 Neugebo-
renen leidet ausserdem unter Spina-
ler Muskelatophie. Die motorischen
Nervenzellen im Riickenmark neh-
men immer starker ab, bis die Im-
pulse vom Gehirn nicht mehr an die
angeschlossenen Muskeln weiter-
geleitet werden. Daraus entstehen
Muskelschwund, Lihmungen und
verminderte Muskelspannung. Im-
mer haufiger hoért man auch Amyo-
trophen Lateralsklerose (ALS) auf.
Die Ursachen dafiir sind meistens
weitgehend unbekannt.Die Lebens-
erwartung betrigtin der Regel noch
drei bis fiinf Jahre.

| SARAH ZELLER
! redaktion.ch@mediaplanet.com

INTERVIEW

Franziska Mattes,
Geschéaftsfuhre-

rin der Schweizeri-
schen Gesellschaft
fur Muskelkranke
SGMK.

Je mehr sich die Offentlich-
keit liber die Existenz und die
Konsequenzen von Muskel-
schwund im Klaren ist, des-
to besser kann sie Erkrankte
im Alltag unterstiitzen, ist sich
Franziska Mattes, Geschafts-

fiihrerin der Gesellschaft fiir
Muskelkranke, sicher.

B Als wie schwierig stufen Sie das
Leben von Menschen mit Mus-
kelerkrankungen in der Schweiz
ein?

Die Schweiz verfiigt tiber ein gutes So-
zialsystem. Dennoch weist es in Bezug
auf muskelkranke und behinderte Men-

«Jeder soll wissen, dass es diese Krankneit giot

schen noch immer zu grosse Liicken auf.
Die Lebensqualitit von Patienten hangt
zu einem wesentlichen Teil von ihrem
privaten Umfeld ab. Jene, die Menschen
um sich haben, die sie im téglichen Le-
ben unterstiitzen und auch entspre-
chende finanzielle Mittel, um die beste-
henden Liicken zu decken, haben einen
grossen Vorteil.

B Eine Bedingung dafiir ist, dass
die Menschen wissen, was eine
solche Krankheit fiir den Patien-
ten bedeutet.

Und genau deshalb investiert die Gesell-
schaft fiir Muskelkranke sehr viel in die
Offentlichkeitsarbeit.Eines unserer Ziele
ist, dass jeder in diesem Land weiss, dass
es diese Krankheit gibt,und welche Kon-
sequenzen sie fiir die Betroffenen hat.

B Fiir eine bessere Vernetzung
hat die Gesellschaft fiir Muskel-
kranke eigens das Netzwerk My-
osuisse gegriindet.

Richtig. Myosuisse ist das Netzwerk al-
ler Fachleute und Organisationen, die
sich in Schweiz fiir Menschen mit einer
neuromuskuldren Krankheit einsetzen.
Wir haben Myosuisse ins Leben gerufen
und unterstiitzen es auch heute noch fi-
nanziell.

B Ausserdem gibt es seit Oktober
2009 sieben Muskelzentren in der
Schweiz. Was bedeutet dies fiir
Muskelkranke?

Das war ein Meilenstein fiir alle Betroffe-
nen in diesem Land. Einerseits haben die
Patienten nun die Moglichkeit samtliche
Spezialisten in einem Zentrum zu finden,
andererseits konnen muskelkranke Pati-
enten regelmassig zu einem Spezialisten
in einem Muskelzentrum gehen, ohne
auf den Arzt ihres Vertrauens verzichten
zumiissen.

SARAH ZELLER
redaktion.ch@mediaplanet.com
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4 CareTraining fUr Eltern

Gemeinsam mit dem Muskelzentrum Bern or-
ganisiert die Gesellschaft fiir Muskelkranke Care
Trainings fiir Eltern von muskelkranken Kindern.
Zentral ist dabei die Vermittlung von praktischem
Wissen, das die Eltern im Alltag mit ihren Kindern
anwenden konnen. 5 Module bieten bieten Einbli-
cke die Bereiche Physio- und Ergotherapie, Sozial-
arbeit, Ernahrungsberatung und Pflege.

Weitere Infos unter www.muskelkrank.ch

FOTO: VERA MARKUS
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B Frage: \Warum werden bei der
Immunthrombozytopenie Blutplatt-
chen abgebaut?

B Antwort: Bei dieser Autoimmu-
nerkrankung bekampft das Immun-
system korpereigenes Gewebe mit
Antikdrpern. Weshalb ist nicht ge-
klart.

Wenn sich am Schienbein plétzlich klei-
ne, blutende Punkte bilden, die nicht
wehtun, denkt man wohl als erstes an
einen Ausschlag. Diese stecknadelkopf-
grossen Petechien konnen aber ein
Zeichen fiir eine verringerte Zahl der
Thrombozyten, der Blutplattchen, sein.
Diese spielen bei der Blutgerinnung ei-
ne wichtige Rolle: «Sie sind wie ein Dich-
tungsmaterial, das bei einer Verletzung
des Blutgefasses dasumliegende Gewebe
aneinander heftet,sodass die Wunde ver-
schlossen wird», erklart Mathias Schmid
vom Stadtspital Triemli Ziirich.

Ein gesunder Mensch verfiigt iiber
150 bis 400 Giga Plattchen pro Liter Blut,
wobei ein Giga 109 Zellen entspricht.
Werden diese vom Korper vermehrt ab-
gebaut, spricht man von der Autoim-
munkrankheit «Immunthrombozyto-
penie» (ITP),bei der spontane Blutungen
an Beinen, Nase,am Zahnfleisch oder in
seltenen Fallen auch in Darm oder Hirn
auftreten. «ITP ist das Rheuma des Blu-
tes», so Schmid. «Wahrend dort die Ge-
lenkhaut oder das Bindegewebe ange-
griffen wird, werden hier die Blutplatt-
chen zerstort. Und das so schnell, dass
das Knochenmark nicht mit der Neupro-
duktion hinterherkommt.» Warum das
Immunsystem die korpereigenen Zellen
zerstort, ist unklar.

Hohe Dunkelziffer

Von 100 000 Menschen sind laut Schmid
30von der Krankheit betroffen,wahrend
die Zahl der Neuerkrankungen bei zwei
bis drei Personen pro 100 000 liegt. «Im
Raum Ziirich erkranken durchschnitt-
lich acht bis zehn Personen pro Jahr»,so
Schmid. Er gibt aber zu Bedenken, dass
es tatsdchlich wohl weitaus mehr seien:
«Wir gehen von einer hohen Dunkelzif-
fer aus.» ITP trete in 80 Prozent der Falle

EINE THEMENZEITU" pacts  “AEDIAPLANET

PD DR. MED. MATHIAS SCHMID, Chefarzt
Medizinische Onkologie und Hamatologie im

Stadtspital Triemli Ziirich. FOTO: ZVG

als Primér-Erkrankung auf, wihrend sie
beim Rest ein begleitendes Phinomen
sei, beispielsweise bei einem Magen-
schleimhautbakterium. «Wird die ITP
mit einer anderen Krankheit assoziiert,
bringt deren Behandlung haufig auch ei-
nen Anstieg der Blutplattchen mit sich,
sagt Schmid. Im Normalfall hat der Be-

FACTS

B Schwangere mit ITP missenin-
tensiver kontrolliert werden, da ein er-
hdhtes Risiko einer Fehlgeburt be-
steht.

M Fiir die Diagnose wird dem Pa-
tient Blut entnommen und ein Ultra-
schall zur Feststellung der Milzgrésse
vorgenommen. Es wird auch unter-
sucht, ob ITP die Primé&rkrankheit oder
eine Begleiterscheinung ist.

B Patienten, bei denen die Anzahl
der Blutplattchen tief bleibt und die da-
her immer wieder bluten, sind selten.

Lesen Sie mehr

im Internet:
www.medicalforum.ch/pdf/
pdf_d/2010/2010-50/2010-50-259.
PDF
de.wikipedia.org/wiki/ldiopathische_
thrombozytopenische_Purpura

80% GENE-
TISCHEN UR-
SPRUNGS

Die biotechnologische Forschung 1
hatin den letzten Jahren neue Wege =
gefunden, Autoimmunerkrankungen
wie ITP zu behandeln.

Bei einem ITP-Patienten funktio-
niert die Blutgerinnung nicht mehr
richtig. Es kommt leicht zu Blutun-
gen -in schlimmen Fillen sogar in
Darm oder Hirn.

FOTO: ZVG / DR M.A. ANSARY/SCIENCE PHOTO
LIBRARY

Die Selbstzerstorung
Slutes

troffene weder grosse Beschwerden,
noch wird er in seiner Lebensqualitét
massgebend beeintrichtigt. Selten ver-
lauft eine ITP t6dlich. «Wihrend meiner
18-jahrigen Berufserfahrung, habe ich
nur zwei bis drei ITP-Todesfille erlebt»,
so Schmid.

Medikamente oder Operation
Wer iiber 20 Giga Plattchen pro Liter hat,
wird ambulant mit Tabletten behandelt.
Patienten mit einer geringeren Anzahl
werden so lange stationir iiberwacht,
bis die Plittchen-Anzahl nach zwei bis
drei Tagen wieder ansteigt. Bei 25 bis 50
Prozent der Patienten war die ITP akut,
was heisst, dass sie nach einer Behand-
lung geheilt sind. Ist das Leiden jedoch
chronisch, normalisieren sich die Werte
trotz Behandlung nicht oder verschlech-
tern sich, sobald das Medikament abge-
setzt wird.Da bei der Abwehr von kérper-
fremden Stoffen die Milz eine grosse Rol-
le spielt, ist eine Moglichkeit deren ope-
rativen Entfernung.«In zwei Dritteln der
Falle sind die Patienten danach klinisch
geheilt», sagt Schmid. Trotzdem wiirden
die Patienten eine medikamentdse Be-
handlung meist vorziehen. «In den letz-
ten Jahren wurden neue Medikamente
entwickelt,die gut anschlagen und auch
gut vertraglich sind. Diese wirken dhn-
lichwie ein korpereigener Botenstoff: Sie
binden sich an die im Knochenmark vor-
handenen Thrombozyten bildenden Zel-
len und bewirken, dass mehr Blutplatt-
chen produziert werden. Da diese Medi-
kamente verstindlicherweise etwas teu-
rer sind, ist ein rationeller Einsatz wich-
tig.» Teilweise miissen die Arzte fiir ihre
Patienten eine Kostengutsprache bei der
Krankenkasse beantragen.

«Verglichen mit den USA, ist der politi-
sche Druck seitens der Patienten-Lobby
in der Schweiz gering», so Schmid. Des-
halb unterstiitzt er die Vernetzung tiber
Landesgrenzen hinweg. «Fiir den Aus-
tausch unter den Patienten wiirde sich
ein Zusammenschluss von Deutschland,
Osterreich und der Schweiz lohnen.»

ALEXA SCHERRER
redaktion.ch@mediaplanet.com
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~ DerBerner Jakob Ho-
- fer (50) leidet seit zehn
- Jahren an der seltenen
Autoimmunkrankheit
«Immunthrombozyto-
penie» (ITP).

Unhellbare Krankheit
macht zum Einzelkampfer

Der Berner Jakob Hofer leidet
unter einer seltenen Autoim-
munkrankheit: der «<immun-
thrombozytopenie» (ITP), de-
ren Ursache noch ungeklart
ist. Doch dank neuer Behand-
lungsmethoden ist Hofers Le-
bensqualitéit heute weniger
beeintrédchtigt als friiher.

M Sie leiden seit zehn Jahren
an Immunthrombozytopenie
(ITP). Was versteht man darun-
ter?

ITP ist eine Autoimmunkrankheit,
die sich durch einen Mangel an Blut-
plattchen, also Thrombozyten, aus-
zeichnet. Das hat mitunter lebensge-
fahrliche Blutungen an inneren Or-
ganen und Schleimhduten zur Fol-
ge.Ich selbst bin schon einmal in der
Notaufnahme gelandet, weil ich viel
zuviel Blut verloren hatte.

B Wie wurde die Krankheit bei
Ilhnen diagnostiziert?

Eigentlich eher durch Zufall. Denn
obwohl ich schon immer unter Blu-
tungen und blauschwarzen Flecken
litt, liess ich mich nicht medizinisch
untersuchen. Erst anldsslich einer
routinemassigen Blutuntersuchung
vor einer Knieoperation entdeckte
man meinen Thrombozytenmangel.

B Wie ging Ihr Leben nach die-
sem Befund weiter?

Von da an musste ich regelmassig
kortisonhaltige Tabletten schlucken
und litt dabei unter starken Neben-
wirkungen. Diese reichten von Was-
sereinlagerungen in den Gelenken
bis hin zu Hautausschlagen und Ak-
ne. Die Folgen der Medikamente
schrinkten meine Lebensqualitit
fast mehr ein als die Krankheit sel-
ber. Gleichzeitig musste ich gerade
beim Sport etwas zuriick treten, um

eventuelle Blutungen zu vermeiden -
das allerdings empfand ich nicht als
Einschrankung.

B Und wie geht es lhnen heu-
te?

Zurzeit leide ich wieder unter Blu-
tungen, weil die Anzahl der Throm-
bozyten durch eine Grippe wieder
gesunken ist. Aber ich habe die Kor-
tison-Tabletten inzwischen abge-
setzt und verwende ein neues Me-
dikament, das ich sehr gut vertrage.
Zwar muss ich mir einmal wochent-
lich eine Spritze geben, aber ist mei-
ne Lebensqualitdt wieder hergestellt.
Dariiber bin ich sehr froh,gerade weil
ich wahrscheinlich mein Leben lang
spritzen muss - ITP gilt bis heute als
unheilbar.

B Welchen Behandlungsme-
thoden haben Sie sich sonst
unterzogen?

Man hat mir die Milz entfernt, weil
man davon ausging, dass dieses Or-
gan fiir meine Erkrankung verant-
wortlich ist. Geniitzt hat der Eingriff
jedoch nicht. Obwohl die Milz-Ent-
fernung in der Medizin immer noch
angewendet wird, hat es bei mir lei-
der nichts gebracht.

M Sind Sie Mitglied einer Pati-
entenorganisation?

Nein, aber ich habe bereits als Test-
person an einem Versuchsprojekt des
Berner Inselspitals teilgenommen
und dazu beigetragen, dass die For-
schung mehr tiber mein Krankheits-
bild erfahrt. Trotzdem wire es keine
schlechte Idee, wenn ich einer Pati-
entenorganisation beitreten wiirde
- schliesslich ist man wohl oder iibel
ein Einzelkdmpfer, wenn man unter
einer unheilbaren Krankheit leidet.

MARIELLE MOSER
redaktion.ch@mediaplanet.com

Nicht alle Autoimmunerkrankungen

erforscht

Bei einer Autoimmunerkran-
kung liegt eine fehlerhafte
Reaktion des Inmunsystems
vor, die mitunter tédliche
Folgen haben kann. Lei-

der sind einige der rund 60
bekannten Erkrankungen die-
ser Art noch wenig erforscht.

Im Falle einer Autoimmunerkran-
kung erkennt das Immunsystem
durch eine fehlerhafte Reaktion kor-
pereigenes Gewebe nicht mehr und
zerstort dessen Zellen.Dadurch kann
eszuschweren Entziindungsreaktio-
nen kommen, die zu Schaden an den
betroffenen Organen fithren und
womoglich todlich enden. Die Ursa-
che von Autoimmunkrankheiten ist
nicht bekannt, weshalb die Erkran-
kung nur symptomatisch bekampft
werden kann.

Derzeit sind rund sechzig Autoim-
munerkrankungen bekannt, die sich
entweder auf bestimmte Organe be-
schrinken oder aber den gesamten Or-
ganismus betreffen. In der Schweiz lei-
den beispielsweise Tausende an Rheu-
matoider Arthritis, Multipler Sklerose
oder Morbus Crohn. Nicht alle Autoim-
munerkrankungen sind jedoch ebenso
gut erforscht: Die Immunthrombozy-
topenie (ITP) etwa, bei der es zu schwe-
ren Blutungen kommen kann, tritt du-
sserst selten auf und ist ein weisser
Fleck auf der medizinischen Landkarte.
Seltene Krankheiten werden aufgrund
ihrer Privalenz gerne als irrelevant be-
trachtet. Dabei leiden in der Schweiz
immerhin 500.000 Menschen an sol-
chen Erkrankungen - so rar sind diese
alsonicht.

MARIELLE MOSER
redaktion.ch@mediaplanet.com
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<MDG& beginnt oft schieichend

Miidigkeit, haufige Infektionen
und vermehrte Blutungen - die
Symptome des myelodysplasti-
schen Syndroms sind alles andere
als eindeutig. Kein Wunder also,
dass die Krankheit lange nicht er-
kannt wird, sagt Professor Jakob
Passweg, Chefarzt Hamatologie
am Universitéitsspital Basel und
Prasident der Krebsliga Schweiz.

B «Myelodysplastisches Syndrom»
(MDS) ist ein furchtbar komplizier-
ter Name. Was steckt hinter die-
sem Zungenbrecher?

Es bedeutet, dass das Knochenmark ab-
norm ist, sich somit eine Vorstufe von
Krebs gebildet hat. Das Knochenmark
ist wie eine Fabrik. Funktioniert die Pro-
duktion nicht einwandfrei,werden nicht
nur fehlerhafte, sondern auch zu wenige
Blutkorperchen hergestellt.Es kommt zu
einer Blutarmut.

B Inwiefern spiirt der Patient das?
Die Betroffenen fithlen sich schlapp oder
leiden unter Atemnot. Bei einem Mangel
an weissen Blutkorperchen ist vor allem
das Abwehrsystem geschwacht,wodurch
vermehrt Infektionen auftreten. Bei der
dritten Gruppe - mit zu wenigen Blut-
plittchen - kommt es zu haufigen Blu-
tungen.

M Alles Symptome, die einen noch
keine schwere Krankheit vermu-
ten liessen.

Das ist richtig. Jeder Mensch ist ab und
an ibermassig miide. Jeder Mensch lei-
det einmal unter einem Infekt. Jeder
Mensch hat einmal Nasen- oder Zahn-
fleischbluten. Deswegen geht man nicht
sofort zum Arzt, und auch dieser wiir-
de wohl kaum als erstes an MDS denken.
Es ist sehr schwierig, den Ubergang von
normal zu uniiblich zu erkennen.

B Wie wird MDS diagnostiziert?
Dazu braucht es eine Knochenmark-
punktion. Diese komplizierte Untersu-
chung gibt Aufschluss dariiber, ob ab-
norme oder sogar krebsartige Zellen vor-
handen sind.Zusétzlich kann festgestellt
werden, wie schwer die Krankheit ist. Je
niher sie bei der akuten Leukédmie ist,
desto bosartiger ist sie.

B Rund 30 Prozent der MDS-Pati-
enten leiden irgendwann unter ei-
ner akuten Leukdmie.

PROF. DR. MED. JAKOB R. PASSWEG, Chefarzt

Hamatologie am Universitatsspital Basel und

seit 2010 Prasident der Krebsliga Schweiz.
FOTO:ZVG.

Theoretisch wiren es sogar alle. Die
Transformation einer abnormen zu einer
krebsartigen Zelle ist lediglich eine Fra-
ge der Zeit. Das Durchschnittsalter von
MDS-Patienten liegt bei 68 Jahren. Es er-
kranken folglich auch deutlich éltere
Menschen daran. Die Moglichkeit, dass
der Patient stirbt, bevor sich eine Leuk-
amie entwickelt hat, ist somit durchaus
gegeben.

B Wodurch entsteht diese seltene
Krankheit?

FACTS

M Die Stiftung zur Férderung der Kno-
chenmarktransplantation (SFK) betreut
seit 1994 Patienten und Angehérige so-
wie informiert Gber Moglichkeiten, Gren-
zen und technischen Hilfsmittel.

B Hinter dem Begriff myelodysplas-
tisches Syndrom (MDS) steht eine gan-
ze Gruppe von Erkrankungen, bei denen
die Ausreifung von weissen oder roten
Blutkdrperchen oder der Blutplattchen
gestért wurde. Dadurch treten immer
mehr unreife Zellen im Knochenmark
auf, wodurch die Blutproduktion leidet.
Schwere Blutarmut ist hdufig die Folge.
H Die Krebsliga Schweiz engagiert
sich flr Menschen mit Krebs und ihre
Angehdrigen. Sie bietet Unterstiitzung
und Beratung, informiert Gber Friiher-
kennung und Prévention und férdert die
patientennahe Krebsforschung —auch
zu seltenen Krebserkrankungen.

Lesen Sie mehr

im Internet:
www.krebsliga.ch
www.knochenmark.ch
www.mds-forum.de

Risikofaktoren sind alle schadigen-
den Einfliisse auf das Erbgut. Hier in der
Schweiz sind es vor allem Chemothera-
pien, die MDS auslésen konnen. In den
meisten Fillen ist die Ursache allerdings
unklar.

B Inwiefern schrénkt die Krank-
heit die Betroffenen im Alltag
ein?

MDS beginnt haufig schleichend. Der
Patient fithlt sich etwas miider als
sonst. Ist die Krankheit erst einmal di-
agnostiziert,kommen die psychischen
Faktoren hinzu. Der Patient muss da-
mit leben, dass sich sein Gesundheits-
zustand jederzeit massiv verschlech-
tern konnte. Ausserdem sind die Be-
handlungen in vielen Fillen sehr zeit-
aufwindig.

B Welche Behandlungsmaoglich-
keiten gibt es?

Das kommt sehr auf das Alter und den
allgemeinen Gesundheitszustand des
Patienten an.Bei Blutarmut oder Blut-
tplattchenmangel arbeitet man vor
allem mit Transfusionen. Bei einem
Mangel an weissen Blutkorperchen
versucht man, den Patienten vor In-
fektionen zu schiitzen. Ist die Krank-
heit bereits nahe an einer Leukamie,
gibt es verschiedene Chemotherapi-
en.

B Was ist mit einer Knochen-
marktransplantation?

Bei Patienten unter 70 Jahren ist dies
durchaus eine Moglichkeit.

M Und bei alteren Patienten?

Bei diesen ist der Eingriff zu riskant.
Die Moglichkeit,an der Behandlung zu
sterben,ist in etwa gleich hoch,wie da-
durch geheilt zu werden.

M Gibt es auch Félle, in denenes
keinen Sinn macht, den Patien-
ten sofort zu behandeln?

Die gibt es. Ich behandle aktuell eine
55-jahrige Patientin, die seit vier Jah-
ren unter dem MDS leidet. Sie hat zwar
weniger Blutplattchen als normal,
fiihlt sich aber sehr wohl. Haufig ver-
halten sich Krankheiten lange ruhig.
Die grosse Kunst ist es, herauszufin-
den,wann sie es nicht mehr tun.

SARAH ZELLER
redaktion.ch@mediaplanet.com
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Hoffnung
Erwin Fuchs (von MDS betroffen): «ich werde
die Hoffnung auf Heilung nie aufgeben.»

FOTO: SHUTTERSTOCK.COM

<lch rede meinem
Knochenmark gut zu»

B Frage: Erwin Fuchs lebt seit
einem halben Jahr mit dem mye-
lodysplastischen Syndrom (MDS).
Wie geht er mit der Diagnose um?
B Antwort: Sehr gut. Fuchs ist
optimistisch, will Leben und tut
alles dafr.

«Ich hatte immer verschiedene Op-
tionen zur Auswahl. Heute habe ich
keine mehr. Das ist zum Verriickt
werden», erklart Erwin Fuchs. Ver-
gangenen Sommer ging er wegen
Atemnot, iiberméissiger Miudigkeit
und einem starken Reizhusten zum
Arzt. Dieser diagnostizierte Asth-
ma. Eine Fehldiagnose, wie sich we-
nig spater herausstellte. Schon im
Herbst musste Fuchs notfallméssig
ins Spital, weil er mehrere lebens-
gefihrdende Lungenembolien und
Infekte sowie sehr tiefe Blutwerte
hatte. Erst da fand man heraus, un-
ter was der ehemalige Swiss-Air-Pi-
lotenausbildner wirklich leidet. «Die
Bezeichnung myelodysplastisches
Syndrom kannte ich nicht und ich
war damals auch ausser Stande Fra-
gen zu stellen», erinnert sich Fuchs.
Erst eine Selbsthilfegruppe sowie der
Besuch einer Spezialklinik in Miin-
chen lieferten ihm die Antworten,
nach denen er so dringend suchte.
«Es war beruhigend zu wissen, dass
es da auch noch andere gibt, die un-

ter derselben Krankheit leiden wie
ichn, erzdhlt Fuchs.

Bewusster und intensiver
leben

Das Leben des 68-Jahrigen hat sich
seit der Diagnose stark verandert. Er
konnte nur knapp dem Tod entrin-
nen, musste Chemotherapien und
Bluttransfusionen iiber sich ergehen
lassen und verbrachte Wochen im
Spital. Heute geht es Fuchs verhalt-
nismaissig gut. Seine Blutwerte sind
beinahe wieder normal, so dass der
begeisterte Berggianger die Natur in
vollen Ziigen geniessen kann. Doch
die Ungewissheit bleibt sein steti-
ger Begleiter: «Mir ist klar, dass sich
meine gesundheitliche Situation je-
derzeit verschlechtern kann.» Des-
halb versucht er noch intensiver und
noch bewusster zu leben. Dazu gehort
es auch, sich ein wenig mehr zu leis-
ten als frither. Der Konzert- und Thea-
terbegeisterte sitzt heute auf den teu-
ren Plitzen und gonnt sich im Zug ein
1.-Klasse-Ticket. «Ich werde die Hoff-
nung auf Heilung nie aufgeben. Ich
rede meinem Knochenmark téglich
gutzuund sage ihm,dass es sichnoch
auf 20 Jahre harte Arbeit einstellen
soll. Denn ich will leben.»

SARAH ZELLER
redaktion.ch@mediaplanet.com
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UNTERSGHIED-

LIGH UND TROTZ-

Seltene Krankheiten werden in
der Schweiz sehr stiefmiitter-
lich behandelt. Noch. Denn die
Schweiz befindet sich im Um-
bruch, sagt Loredana D’Amato
Sizonenko, Mitbegriinderin der
schweizerischen Allianz selte-
ner Krankheiten «ProRaris».

M Sie sind Mitbegriinderin von
ProRaris Schweiz. Weshalb hat-
ten Sie das Gefiihl, dass die Zeit
reif ist, eine solche Allianz in der
Schweiz zu griinden?

Alles begann mit meiner Arbeit fiir Or-
phanet, einer Internet-Datenbank, die
Informationen iiber seltene Krankhei-
ten und entsprechende Arzneien zur
Verfiigung stellt. Ich recherchierte nach
Spezialisten, Studien aber auch nach Pa-
tientenorganisationen, die sich mit sel-
tenen Krankheiten befassen. Die Patien-
ten und deren Angehdrige sind die wah-
ren Experten in diesem Bereich. Leider
istesfiir solche Organisationen aber sehr
schwierig zu tiberleben und so schlugich
vor, ahnlich wie in unseren Nachbarlan-
dern Deutschland oder Frankreich, eine
Allianz zu griinden. Denn gemeinsam
sind wir stérker.

H Es gibt tiber 7000 verschiede-
ne seltene Krankheiten. Wie kann
eine einzige Organisation den An-
liegen all dieser Mitglieder ge-
recht werden?

Einfach ist es tatsdchlich nicht. Beson-
ders hier in der Schweiz. Die Probleme
beginnen schon bei den vier Landesspra-
chen. Doch der Wille innerhalb der Or-
ganisationen ist da, und das ist das Ent-
scheidende. Es ist wichtig zu verstehen,
dass die Patienten zwar verschiedene
Krankheiten, aber dennoch dieselben
Probleme haben. Sie sind unterschied-

lich und trotzdem gleich. Allen fehlt es
an Informationen und Forschungser-
gebnissen, es gibt zudem kaum Behand-
lungsmoglichkeiten. In dieser Bezie-
hung unterscheiden sich diese Krank-
heiten kaum.

B Von wie vielen Betroffenen
sprechen wir?

In Europa gilt eine Krankheit dann als
selten, wenn eine von 2000 Personen da-
runter leidet.Addiert man die Menschen,
die unter seltenen Krankheiten leiden,
macht dies sechs Prozent der Bevolke-
rung aus. Es handelt sich somit keines-
wegs um eine Randgruppe.Rechnet man
diese Zahlen auf die Schweiz hoch,leiden
etwa 450 000 Menschen in unserem Land
unter einer seltenen Krankheit.

H Wie beschreiben Sie den Sta-
tus quo?

Im Vergleich zu den Nachbarlindern
hinkt die Schweiz noch stark hinterher.
Doch dasist nicht weiter dramatisch.Wir
konnen heute von den Erfahrungen un-
serer Nachbarn profitieren und es gleich
richtig machen. Doch selbstverstind-
lich dauert alles seine Zeit.In einem ers-
ten Schritt ist es wichtig,die Bediirfnisse
aller Patienten mit seltenen Krankhei-
ten herauszufinden,um so geméss ihren
Wiinschen handeln zu kénnen.

M Sind Sie mit dem Austausch
zwischen Patienten, Experten
und der Pharmaindustrie in Be-

Loredana
D’Amato
Sizonenko,
Mitbegriinderin der
schweizerischen Al-
lianz seltener Krank-
heiten «ProRaris».

DEM GLEICH

zug auf die Problematik «seltene
Krankheiten» zufrieden?

In den vergangenen zehn Jahren hat
man grosse Fortschritte gemacht. Dank
umfangreichen Wissens-Datenbanken
ist es maglich, einen Grossteil der Er-
kenntnisse zu digitalisieren und auch
tiber Grenzen hinaus allen zuginglich
zu machen. Das ist bei seltenen Krank-
heiten sowichtig wie nirgends sonst.Ich
rede deshalb auch gerne von Orchester-
Medizin. Man braucht jeden Einzelnen
fiir einen Fortschritt. Man braucht Pa-
tienten, Arzte, die Pharmaindustrie, Po-
litiker... Jeder braucht den Anderen, um
weiterzukommen.

H Die USA hat sie seit 1983, die
EU seit 1999: eine Gesetzgebung
uber Arzneimittel fiir seltene
Krankheiten. Wie sieht die Situa-
tion in der Schweiz aus?

Die Schweiz befindet sich diesbeziig-
lich im Umbruch. Aktuell gibt es kaum
rechtliche Grundlagen, die genetische

oder seltene Krankheiten behandeln.

Doch seit letztem Jahr ist etwas im Gan-
ge. Ich vermute, dass unter anderem
die Pharmaindustrie Druck macht. Das
Hauptproblem besteht darin, dass die
entsprechenden Arzneien nicht auf je-
dem Markt zugelassen sind. Dies macht
es fiir die Pharmaindustrie nicht gerade
attraktiver, Forschung fiir solche selte-
nen Krankheiten zu betreiben. Doch die
grossen Patientenorganisationen enga-
gieren sich entschlossen, in Europa ei-
ne Harmonisierung herbeizufithren,um
dieses Problem zu l6sen. Ich glaube,dass
sich die Situation in der Schweiz verbes-
sernwird.

SARAH ZELLER
redaktion.ch@mediaplanet.com
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FRAGE & ANTWORT

«Je seltener die Krankheit, desto wichtiger ist die Vernetzung»

M Frage: Was ist der Schlissel

zur besseren Behandlung selte-

ner Krankheiten?

B Antwort: <Vernetzung», sagt
Professor Marten Trendelenburg
vom Universitatsspital Basel.

Organentziindungen, Gelenk-
schmerzen, Hautprobleme, Abge-
spanntheit - Lupus verursacht vie-
le Symptome. Ausléser ist eine Fehl-
funktion des Immunsystems, das
nicht nur korperfremde Bakteri-
en und Viren, sondern auch den ei-
genen Organismus zerstort. Ohne
Medikamente wiirde die Autoim-
munkrankheit, von der vor allem
Frauen betroffen sind, den eigenen
Korper zerstoren. Um die Krankheit
besser diagnostizieren und thera-
pieren zu konnen, arbeitet das Uni-
versitdtsspital Basel bereits seit

dem Jahre 2004 mit anderen Spita-
lern an einer Beobachtungsstudie.
Zu diesem Zweck werden die me-
dizinischen Daten von moglichst
vielen Patienten erfasst und deren
Krankheitsverlauf iiber langere Zeit
beobachtet.

«Ein Netzwerk
ware enorm
wichtig.»

Prof. Dr. med. Marten Trendelenburg,
Universitatsspital Basel.

Harzige Forschung

Diese Patienten zu finden ist schwie-
rig, weiss Marten Trendelenburg
vom Universitatsspital Basel. Ins-
besondere bei seltenen Krankheiten
ware dies allerdings enorm wich-
tig. «Studien mit weniger als 100 Pa-

tienten sind verstandlicherweise
nicht so vielversprechend, wie For-
schungsprojekte mit 1000 Beteilig-
ten», so Trendelenburg. Wo keine
Probanden, da ist keine Forschung
moglich. Wo keine Forschung mog-
lich ist, kann kein wirksames Medi-
kament entwickelt werden. «Gera-
de deshalb wire ein Netzwerk mit
den entsprechenden Patientenda-
ten enorm wichtig», weiss Trende-
lenburg. Fiir den Lupus und einige
andere Krankheiten ist dies bereits
gelungen.

Experten sammeln

Doch nicht nur die Patienten, vor al-
lem die Spezialisten unter der nati-
onalen und internationalen Arzte-
schaft gehoren nach Meinung Tren-
delenburgs katalogisiert und 6ffent-
lich zuganglich gemacht: «Je selte-

ner die Krankheit, desto wichtiger
ist die Vernetzung.» Besonders sinn-
voll finde er es, wenn neutrale Ins-
tanzen,wie Stiftungen oder etwa das
Bundesamt fiir Gesundheit eine sol-
che Liste erstellen wiirde. Mediziner
konnten so nicht nur Erfahrung und
Wissen austauschen, sondern falls
notig den eigenen Patienten auch an
einen Profi auf diesem Gebiet iiber-
weisen.

SARAH ZELLER
redaktion.ch@mediaplanet.com

Mehr Informationen

im Internet:
www.checkorphan.org
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M Frage: Seltene Krankheiten sind
hierzulande die Waisenkinder der
Medizin. Doch wie kann sich dieser
Umstand verandern?

B Antwort: «\/ernetzen, aufmerk-
sam machen, hinweisen und auch
nerven», nur so kommt man ans
Ziel ist sich Dr. med. Gert Printzen,
Leiter des Chemischen Zentralla-
bors (CZL) des Zentrums flir Labor-
medizin Luzern, sicher.

Eine Patientin mit einem erhohten
Leberwert, Bauchkrampfen und Ver-
dauungsstérungen sucht einen Arzt
auf. Dieser glaubt, ihre Leber sei ge-
schidigt, es konnte ein Tumor dahin-
ter stecken. Er macht Blutuntersu-
chungen, verordnet eine Computerto-
mographie. Doch der Arzt ist auf dem
Holzweg. Die Frau leidet an Morbus
Meulengracht, einer Krankheit, von
der etwa fiinf Prozent der Bevolkerung
betroffen sind. Hétte der Arzt Morbus
Meulengracht in Betracht gezogen,
hatte sich dies mit einer einfachen ge-
netischen Untersuchung fiir rund 150
Franken feststellen lassen. Da ihm das
Hintergrundwissen fehlte,begann fiir
die Patientin eine Odyssee und fiir die
Krankenkassen stiegen die Kosten auf
hunderte von Franken. Dieses Beispiel
zeigt ein Vorgehen, das in der Schweiz
fast alltaglich ist. Patienten mit sel-
tenen Krankheiten fithren ein Schat-
tendasein. Ihre Leiden werden héufig
falsch oder verspitet diagnostiziert.
Das miisste nicht sein, sagt Printzen,
Leiter des CZL Luzern. Er sei eigentlich
kein grosser Freund von Zentren, doch
in diesem Falle glaube er, dass eine Zu-
sammenfiihrung der Spezialisten fiir

(2

Dr. med.

Gert Printzen,
Leitender Arzt
Chemisches

=<
A Labor am Luzerner

Kantonsspital

el und Mitglied des
i J Zentralvorstand der
rh FMH.

«Die Situatign N
der SCf\vvez St
Jnzureichena

seltene Krankheiten sinnvoll wire.«Es
gibt schliesslich auch Spezialisten fiir
Haut- oder Hals, Nase und Ohren-Er-
krankungen - warum nicht fiir seltene
Krankheiten?», hilt Printzen fest.

Rad nicht neu erfinden
Doch um solche Fortschritte zu errei-
chen, miisste erst einmal die Gesell-
schaft, die Politik und selbst die Arz-
teschaft weiter auf das Thema sensi-
bilisiert werden. Das Wissen um selte-
ne Krankheiten bezeichnet Printzen
bei allen Gruppen als verbesserungs-
bediirftig. Nur so lasst sich erklaren,
dass es der Schweiz an nationalen Be-
stimmungen oder Plinen zu seltenen
Krankheiten fehlt, wahrend die Euro-
piische Union schon jahrelang Richt-
linien zu seltenen Krankheiten hat.
«Die Situation in der Schweiz ist im
Vergleich zum européischen Ausland
wirklich unzureichend», hilt Printzen
fest. Dabei miisste man das Rad nicht
neu erfinden. Schon die blosse Anglei-
chung an Programme der EU wire ein
grosser Fortschritt,glaubt der Experte.
Besonders wichtig findet es Print-
zen, die Krankenkassen mit ins Boot
zu holen, so dass spezielle Untersu-
chungen und Therapien ebenfalls ent-
schadigt wiirden. Auch die fachge-
rechte Begleitung von Patienten mit
seltenen Erkrankungen ist dem medi-
zinischen Leiter ein grosses Anliegen.
«Doch in einem ersten Schritt miisse
erst einmal das Bewusstsein fiir sol-
che seltene Krankheiten gestarkt wer-
den. Denn was niitzen therapeutische
Massnahmen, wenn man nicht weiss,
um welche Krankheit es sich han-
delt?», so Printzen. Um diese Sensibi-
lisierung zu erreichen, sieht der Arzt
nur einen Weg: «Vernetzen, aufmerk-
sam machen, hinweisen und manch-
mal auch schlicht nerven.»

SARAH ZELLER
redaktion.ch@mediaplanet.com
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Gesammeltes
Wissen zu seltenen
Krankheiten

Die Internet-Datenbank Or-
phanet bietet umfangreiches
Infomaterial iiber 5500 selte-
ne Krankheiten.

Es gibt rund 7000 seltenen Krankhei-
ten,das Wissen darum ist aber sowohl
bei der Offentlichkeit als auch bei ei-
nem Grossteil der Arzteschaft eher
marginal. Umso schwieriger ist es fiir
die Betroffenen,an entsprechende In-
formationen zu gelangen. Die 1996 in
Frankreich initiierte Datenbank zur
europaweiten Erfassung seltener Er-
krankungen «Orphanet» verschafft
Abhilfe.

Uber 40 europaische Lander - dar-
unter auch die Schweiz - haben sich
unterdessen an diesem Projekt betei-
ligt und helfen so nicht nur Patienten
und ihren Angehorigen sondern auch
behandelnden Arzten und Forschern
gratis an Infomaterial zu gelangen.
Orphanet Schweiz ist ansissig am
Universititsspital Genf und wurde
von dem Spital und der Schweizeri-
schen Konferenz der kantonalen Ge-
sundheitsdirektorinnen und -direk-
toren (GDK) gegriindet.

Umfassende Datenbank

In der Datenbank finden sich Inhalte
iiber Spezialambulanzen, Diagnostik-
labors, Forschungsprojekte, Netzwer-
ke, Register, klinische Versuche und
Selbsthilfegruppen, die sich mit sel-
tenen Krankheiten befassen. Samt-
liche Artikel stammen von Experten
und unterliegen einer fachlichen Be-
gutachtung. Zwar werden alle Texte
auf Englisch geschrieben, die Zusam-
menfassungen werden aber auch ins
Deutsche, Franzosische, Italienische,
Portugiesische und Spanische iiber-
setzt. Nationale Teams erweitern die
Datensammlung kontinuierlich. Ziel
von Orphanet ist es,die Diagnose und
Behandlung seltener Krankheiten zu
verbessern.

SARAH ZELLER
redaktion.ch@mediaplanet.com
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FACT

UBER 7000
KRANKHEITEN
BEKANNT

«Eltern erreichen nur et-
was, wenn sie die Coura-
ge haben, stur zu sein und
permanent zu kimpfen.»
Severine Friedrich, 18jah-
rig, leidet seit ihrer Geburt
an der schwersten Form
von TSC.

FOTO: ZVG

Tuberose Sklerdse, was halben Haut-
veranderungen mit dem Gehim zu tun’?

B Frau Professor Steinlin, was
ist Tuberose Sklerose?

Tuberose Sklerose (TSC) ist eine neu-
rokutane Erkrankung mit Sympto-
men vor allem von Haut und Gehirn,
aber auch anderen Organen wie Nie-
re und Herz. Bei vielen Patienten zeigt
sich die Krankheit bereits im Klein-
kindesalter mit Entwicklungsproble-
men und/oder Epilepsie. Typisch sind
konfettiartige weisse Flecken der Haut
(ash leave spots=Espenblitterflecken).
Im Vorschulalter tritt ein kosmetisch
storendes Angiofibrom (kleinste Tu-
moren) im Gesichts/Nasenbereich auf.
Die Auspragung der Probleme ist sehr
unterschiedlich, bei manchem Eltern-
teil wird die Diagnose TSC erst gestellt,
nachdem bei ihrem Kind die Zeichen
gefunden wurden. TSC ist eine autoso-
mal dominant vererbbare Erkrankung,
wobei jedoch bei ca. 60-70 Prozent eine
sogenannte Neu-Mutation auftritt,d.h.
kein Elternteil betroffen ist.

B Wie wird TSC diagnostiziert?

Eine klinische Diagnose wird in der Re-
gel durch das Zusammenkommen der
hauptsichlichen Symptome und Be-

funde gestellt. Sie kann genetisch be-
statigt werden, wobei heute zwei Ge-
ne bekannt sind. Dabei ist die klini-
sche Auspragung bei Verinderungen
auf Chromosom 9 deutlich geringer
als bei Chromosom 16. Leider wird in
der Schweiz diese Suche nach der Gen-
verdnderung durch die Krankenkasse
nicht bezahlt.

B Wie haufig tritt diese Krank-
heit auf?

Wir schitzen eine Pravalenz von 1:10-
30 000. In der Schweiz leben somit et-
wa 200-800 Menschen mit Tuberdser
Sklerose.

M Gibt es fiir TSC eine Heilung?
Leider nicht, aber wir konnen helfen
und unterstiitzen: Epilepsie kann be-
handelt, die Entwicklung der Kinder
durch entsprechende Therapien un-
terstiitzt werden. Manchmal miissen
Tumore operiert werden.Ende des letz-
ten Jahres wurde in den USA ein Medi-
kament zur Beeinflussung spezifischer
Tumoren bei TSC freigegeben. In der
Schweiz ist es noch im Zulassungsver-
fahren. Ob es unsere Hoffnungen er-
fillt, muss abgewartet werden.

H Bedeuten die Entwicklungs-
stérungen im Sauglingsalter
auch Beeintrdchtigungen der In-
telligenz?

In der Regel muss leider damit gerech-
net werden, dass auch kognitive Prob-
leme im Erwachsenenalter bestehen.
Das Ausmass dieser Probleme ist sehr
unterschiedlich. Wir betreuen meh-

FACTS

B Tuberose Sklerose (TSC) ist ei-
ne autosomal dominant vererbte Er-
krankung, bei welcher wir bis heute
zwei verschiedene Genverdnderun-
gen (Chromosom 9 oder 16) kennen,
welche in etwa 85 Prozent der Pa-
tienten mit TSC identifiziert werden
kdnnen.

M Es handelt sich dabei um Gene,
welche fir die Regulation des Zell-
wachstums mitverantwortlich sind.
Ist eines der beiden Gene verdndert
(Mutation), treten gehauft (gutarti-
ge) Tumoren im Korper, insbesonde-
re Gehirn, Niere, Herz und Haut auf.
Selten kommt es zu Entartung der
Tumoren.

rere Patienten, welche eine normale
Schule besuchen koénnen. Einige Kin-
der benoétigen jedoch lebensliangliche
Unterstiitzung fiir das Alltagsleben.

B Wie hoch ist das Risiko fiir die
Eltern, ein weiteres betroffenes
Kind zu haben?

Liegt beim ersten Kind mit TSC eine
Spontan-Mutation vor (beide Eltern
sind nicht betroffen),dann ist das Risi-
ko bei einem weiteren Kind nur leicht
erhoht. Ist jedoch einer der beiden El-
tern ebenfalls Triger der Genverande-
rung, dann besteht ein Risiko von 50
Prozent fiir jedes weitere Kind.

H Bezahlen die Krankenkassen
die Behandlungskosten?

TSC ist eine angeborene Erkrankung,
welche in der Schweiz auf der Liste der
Geburtsgebrechen steht, welche bis
zum 20. Lebensjahr durch die Invali-
denversicherung bezahlt werden. An-
schliessend iibernehmen die Kranken-
kassen die Therapien.

MARIELLE MOSER
redaktion.ch@mediaplanet.com

Zanlreiche seltene Krankherten sind vererobar

Humangenetische Forschung
sei bei seltenen Krankheiten fiir
die Ursachenermittlung uner-
lasslich, doch kostspielig, sagt
Olivier Menzel. Viele der Krank-
heiten seien vererbbar. Menzel
ist Prasident der BLACKSWAN-
Foundation, die die Erforschung
seltener Krankheiten unter-
stutzt.

FORSCHUNG

Gehirntumoren, epileptische Anfille
und Entwicklungsstérungen - die Tube-
rose Sklerose (TSC)ist eine komplexe Sys-
temerkrankung, welche die Lebensqua-
litat der Patienten erheblich beeintrach-
tigen kann. Wie eine Vielzahl seltener
Krankheiten ist auch TSC vererbbar, so-
fern nicht von einer Mutation bestimm-

Dr. Olivier Menzel,
Prasident und
Griinder der Stif-
tung BLACKSWAN
Foundation —
Schweizerische
Stiftung fur die
Forschung seltener
Krankheiten.

ter Gene verursacht. Der Humangenetik
kommt diesbeziiglich eine tragende Rol-
le zu: Wiinschen sich Trager eines krank-
heitserregenden Gens ein Kind, ist eine
umfangreiche humangenetische Un-
tersuchung unerlisslich. Dabei werden
die Chromosomen, also Strukturen mit
Gen- und Erbinformationen, auf zahlen-
maéssige und strukturelle Veranderun-
gen iberpriift. Besteht ein Verdacht auf
einen bestimmten genetischen Defekt,
werden auch einzelne Genkonstellatio-
nen untersucht. Mithilfe der Ergebnisse

kann abgeschatzt werden,ob ein Kinder-
wunsch sinnvoll ist. Als Behandlungs-
moglichkeit dagegen kann die Genana-
lyse nicht verwendet werden, Erbkrank-
heiten konnen nur symptomatisch be-
handelt werden.

Genetik hilft weiter

«Humangenetische Forschung ist un-
erlésslich, soll die Ursache einer Krank-
heit ermittelt werden»,sagt Olivier Men-
zel, Humanbiologe und Prisident der
BLACKSWAN-Foundation, der Schwei-
zer Stiftung fiir die Erforschung seltener
Krankheiten. «Aus den Erkenntnissen
der Genetik konnen klinische und thera-
peutische Massnahmen entwickelt wer-
den.Das aber braucht Geld - viel Geld»,so
Menzel. Denn im Gegensatz zur geneti-
schen Forschung sind weiterfithrende
Studien dusserst kostenaufwendig. Und

gerade bei seltenen Krankheiten falle die
Finanzierung diirftig aus. Menzel: «Weil
seltene Krankheiten - der Name sagt es
schon - eher rar sind, wird deren Erfor-
schung kaum unterstiitzt.» Fiir ihn un-
verstandlich, zumal in der Schweiz 500
000 Menschen an solchen Krankhei-
ten leiden. «Ausserdem fiihrt die Erfor-
schung einer raren Krankheit oft zu Er-
kenntnissen, die auch fiir haufigere Er-
krankungen verwendet werden kon-
nen», meint Menzel. Die BLACKSWAN-
Foundation setzt sich dafiir ein, seltenen
Krankheiten mehr Bedeutung einzuréu-
men. Dabei finanziert die Stiftung For-
schungsprojekte im klinischen und the-
rapeutischen Bereich und will zur Sensi-
bilisierung der Gesellschaft beitragen.

MARIELLE MOSER
redaktion.ch@mediaplanet.com

FRAGE & ANTWORT

“Wir gelben
Severine
nicht her

B Doris Friedrich, Sie leiten

die Regionalgruppe Tuberése
Sklerose Schweiz. Weshalb?
Unsere Tochter Fabienne und Natha-
lie kamen kerngesund zur Welt. Doch
bei Severine, heute 18, zeigte sich schon
nach der Geburt, dass sie anders war.An
der Stirn zeigte sich eine Hautverande-
rung, die der Kinderarzt fiir ein Mutter-
mal hielt.Sie war auch zappeliger als die
anderen,schrienach jeder Nahrungsauf-
nahme. Als sie halbjihrig war, stellte ein
Neurologe fest, dass sie an einer schwe-
ren Form von Epilepsie litt. Auch zeigten
sich Flecken auf der Haut und ein typi-
scher Ausschlag aus kleinen Tumoren
im Gesicht.Im Universitits-Kinderspital
Ziirich wurde festgestellt, dass Severine
anTuberdser Sklerose (TSC)litt.Niemand
in unserer Familie zeigte diesen Gen-
Defekt. Sie ist eine Neu-Mutation. Als
Mutter von Severinee mache ich mich
stark fiir alle Familien, die noch folgen
werden, damit sie Informationen einfa-
cher, frithzeitig und vor allem schneller
erhalten. Zudem bin ich das Bindeglied
zwischen Deutschland und der Schweiz.
Tuberdse Sklerose Deutschland stellt
uns alles Informationsmaterial gratis
zur Verfiigung.

B Wie entwickelte sich ihre
Tochter?

Sie bekam von Anfang an eine Zweier-
kombinaton Medikamente gegen die
Epilepsie, was ihren Fortschritt hemm-
te. Heute bendtigt sie eine Viererkom-
bination. Sie kann nicht reden oder sel-
ber essen, nicht richtig laufen, benétigt
stindige Pflege und Aufsicht, damit sie
sich nichtverletzt.Sieleidet noch immer
an schweren epileptischen Sturzanfil-
len und zeigt zudem sidmtliche anderen
Symptome von TSC: Tumore im Hirn,
Augenhintergrund, Herz,in den Nieren,
derLeber.Dagegen gibt es keine Heilmit-
tel.Ein Nieren-Tumor ist bosartig.

B Wie hat sich Ihr Leben
verandert?

Severine wird taglich abgeholt und be-
sucht in Weinfelden die Heilpadagogi-
sche Schule. Privat kamen uns etliche
Leute abhanden, aber wir gewannen
neue Freunde und bekommen viel Zeit
geschenkt, damit wir auch einmal weg
konnen. Wir haben 350 000 Franken
aufgenommen, um einen Bus und die
Wohnung entsprechend umzubauen.
Wir weigern uns, Severine in ein Heim
zu geben. Das Leben mit ihr ist sehr
schwer, aber ohne das Strahlen in ih-
ren grossen blauen Augen ware es noch
schwerer. Wir bekommen jetzt vom
Staat zweiJahre lang als Experiment ei-
ne Haushaltsentschadigung. Nur Bern,
St.Gallen, Basel und jetzt Thurgau ken-
nen dieses Modell, das dem Staat Geld
spart.Eltern erreichen nur etwas,wenn
sie die Courage haben, stur zu sein und
permanent zu kidmpfen, es kommt
nichts von selbst. Es sagt einem nie-
mand, dass man vor dem 18. Geburts-
tag eine Vormundschaft, eine IV-Rente
und Ergénzungsleistungen beantragen
muss. Fiir solche Informationen setze
ich mich ein. Im Kanton Thurgau dau-
ert der Papierkrieg nur drei Wochen, in
anderen Kantonen monatelang.

B Tragen lhre élteren Tochter den
Gen-Defekt?

Sie lassen sich demnéchst freiwillig
testen, damit sie die Krankheit nicht
weiter vererben.

GISELA BLAU
redaktion.ch@mediaplanet.com
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Neuroendokrne
Tumore
aNg unpemerkt

B Frage: Weshalb werden neuro-
endokrine Tumoren meist erst spat
erkannt?

B Antwort: In vielen Fallen treten
Beschwerden erst auf, wenn sich
der Tumor bereits in einem fortge-
schrittenen Stadium befindet.

Selten und gefahrlich sind neuroendo-
krine Tumore. «Die Krankheit ist mogli-
cherweise Jahre vorhanden, ohne dass
man es bemerkt», sagt Dr. med. Stettler,
Leitender Arzt an der Universitétspo-
liklinik fiir Endokrinologie, Diabetolo-
gie und Klinische Erndhrung am Insel-
spital Bern. Weil die Krankheit so sel-
ten sei, werde sie zudem auch nicht oft
vermutet. Man nimmt an, dass es in der
Schweiz pro 100.000 Einwohner fiinf bis
sechs neue Fille von neuroendokrinem
Tumor pro Jahr gibt.Grundsatzlich kann
die Krankheit aber jeden treffen. Men-
schen zwischen 40 und 60 Jahren seien
jedoch am haufigsten betroffen, sagt Dr.
Stettler. Neuroendokrine Tumore basie-
ren auf einem unkontrollierten Wachs-
tum der neuroendokrinen Zellen. Diese
Zellen finden sich tiberall im Korper, ob
im Darm,in der Lunge,oder in der Bauch-
speicheldriise.

Diagnose ist eine

Herausforderung

Wie das Krankheitsbild bei neuroendo-
krinen Tumoren aussieht, hiangt stark
von der Art des Tumors ab. Die so ge-
nannt aktiven Arten produzieren selbst
Hormone. «Diese Tumore werden hiu-
fig aufgrund der Symptome bemerkt,die
durch die Hormonausschiittung ausge-
16st werdenn, erklart Dr. Stettler. Schiit-
te der Tumor beispielsweise Insulin aus,
so fiihre dies zu einer standigen Unter-
zuckerung, bei Glukagon zu einer Uber-
zuckerung. Andere Symptome von hor-
monproduzierenden Tumoren konnen
Durchfall oder Hitzewallungen sein.«Bei

PD Dr. Christoph
Stettler, Leiten-
der Arzt der Uni-
versitatspoliklinik
fiir Endokrinologie,
Diabetologie und
Klinische Ernah-
rung am Inselspital
Bern.

Tumoren, die keine Hormone ausschiit-
ten wird die Krankheit oft erst erkannt,
wenn sie schon relativ gross sind und
schon Ableger gebildet haben», sagt Dr.
Stettler. Diese Tumoren finde man dann
auch eher zufillig. Haufig wiirden Com-
putertomografien und MRI nicht deswe-
gen gemacht, weil ein Verdacht auf neu-
roendokrine Tumoren bestehe, sondern
weil der Patient beispielsweise Schmer-
zen im Bauch oder der Leber habe. Dr.
Stettler rat davon ab, sich routinema-
ssigin die Rohre zu legen,ohne ernsthaf-

FACTS

M In der Schweiz existiert seit
2008 der Verein SwissNET (NET
steht fir «<Neuroendokriner Tumor»),
in dem sich Spitaler und Spezialis-
ten zusammengeschlossen haben.
Der Verein fihrt eine anonymisier-
te Datenbank, auf der bisher bereits
knapp 200 verschiedene Falle er-
fasst sind. Die Daten ermdglichen
detailliertere Studien und Analysen.
Neben dem Austausch der Fach-
arzte tragt er zu einer besseren Be-
handlung und Erkennung von neuro-
endokrinen Tumoren bei.

Lesen Sie mehr

im Internet:
www.netzwerk-net.de
http://netcancerday.org/de/learn-
more/what-is-net-cancer/

te Beschwerden zu haben. Dafiir sei es
bei chronischem Magen- und Darmer-
krankungen wie stindigem Durchfall
und Bldhungsgefiihlen umso wichtiger,
schnell zu handeln.

Behandlung wird immer besser
«Der erste Schritt ist,wenn immer mog-
lich,die Operation»,sagt Dr.Stettler. Ha-
ben sich noch keine Ableger gebildet,so
kann der Patient bei einer vollstandigen
Entfernung des Tumors geheilt werden.
Der zweite Schritt beinhaltet die medi-
kamentose Behandlung. Die Medika-
mente blockieren die Tumorzellen und
hindern sie somit am Wachstum und
an der Hormonausschiittung. Neu ist
die Nuklearmedizinische Therapie. Bei
dieser werden die Tumorzellen nicht
nur blockiert, sondern gezielt durch ra-
dioaktiv strahlende Substanzen lokal
zerstort.

In der Schweiz habe sich die Behand-
lung von neuroendokrinen Tumoren in
den letzten zehn Jahren stark verbes-
sert, so Dr. Stettler. Im Vergleich zu an-
deren Lindern wiirden viele Kosten
durch die Krankenkasse abgedeckt,auch
wenn gerade bei neueren Medikamen-
ten hiufig eine individuelle Lésung zur
Kostendeckung gefunden werden miis-
se.Auch die Anzahl der Diagnosen habe
in der Schweiz zugenommen. Dies liege
aber wahrscheinlich nicht daran, dass
es mehr Menschen mit dieser Krankheit
gebe,sondern dass man die Tumoren frii-
her erkenne. Wie stark die Lebensquali-
tit und Lebenserwartung des Patienten
bei dieser Krankheit eingeschrankt ist,
héangt von der Aggressivitiat des Tumors
ab. «Es gibt aber einen beachtlichen An-
teil an Patienten mit neuroendokrinen
Tumoren, die damit gut leben konnenn,
so Dr.Stettler.

URSULA AMANN
redaktion.ch@mediaplanet.com
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Hans-Rudolf
Imbach,
Betroffener aus Buonas
(2G)

«Mit dem Schicksal
hadern, kostet Energie»

Im Oktober 2009 entdeckten
die Arzte in der Bauchspeichel-
driise von Hans-Rudolf Imbach
einen neuroendokrinen Tumor
- vier Tage vor seinem 58. Ge-
burtstag. Der Projektmanager
sieht in seiner Krankheit indi-
rekt auch positive Aspekte.

B Was ging in lhnen vor, als Sie
die Diagnose erhielten?

Nach einem MRI prognostizierte mirder
Arzt,ich hatte im besten Fall noch eini-
ge Monatezuleben.Mein erster Gedanke
war: Ich muss nach Hause, um das Tes-
tament zu schreiben. Sechs Tage spater
stellte sich heraus,dass der Tumor nicht
So aggressivwar,wie angenommen.

B Wie wirkt sich die Krankheit
auf lhren Alltag aus?

Ich fragte den Arzt gleich zu Beginn, ob
ich im Sommer Motorrad fahren gehen
konne. Als er zustimmte, war fiir mich
Kklar, dass ich nicht bettldgerig sein wer-
de. Ich arbeitete erst 50 Prozent, inzwi-
schen noch 25 Prozent. Eine Einschran-
kung erlebe ich durch die nachlassende
Kondition und Konzentrationsfahigkeit.
Zudem muss ich mir tiglich Medika-
mente injizieren.

B Oft dauert es lange, bis ein
neuroendokriner Tumor entdeckt
wird. Wie war das bei lhnen?

Von den ersten Beschwerden bis zur

Diagnose vergingen vier bis fiinf Jah-
re. Ich hatte zu Beginn Riicken-, Brust-
schmerzen und Durchfall. Man ist si-
cher logisch vorgegangen, um der Ursa-
che auf den Grund zu gehen. Einzig zu
bemangeln ist, dass das MRI nicht frii-
her durchgefiihrt wurde. Vielleicht kann
aber durch meine Krankheitsgeschichte
und dem damit verbundenen Austausch
unter den Arzten anderen Betroffenen
geholfen werden.

B Wie hat Ihr Umfeld auf die
Krankheit reagiert?

Meine Frau und mein Sohn waren zu-
erst geschockt. Ich erlebe aber vom ge-
samten Umfeld sehr viel Unterstiitzung
und Mitgefiihl. Meine Arbeitskollegen
anerbieten sich zum Beispiel,mich nach
Hause zu fahren, wenn ich im Geschaft
Schmerzen bekomme. Dadurch, dass
meine Krankheit selten ist,sind die Leu-
te auch neugieriger und fragen nach Be-
finden,Auswirkungen und Zukunft.

B Wie gehen Sie selbst damit
um?

Ich akzeptiere die Krankheit. Seit der
Diagnose lebe ich viel bewusster, genie-
sse jeden Tag. Ich freue mich iiber vieles,
wasvorher selbstverstandlich war.Wenn
ichmitdem Schicksal hadernwiirde,gin-
geviel zuviel Energie verloren.

URSULA AMANN
redaktion.ch@mediaplanet.com

ANZEIGE

Therapiebegleitung von Menschen
mit seltenen und hochkomplexen Krankheiten

«  Ausrichtung auf
schwerkranke Lang-
zeitpatienten mit
seltenen Krankheiten

«  Regelmassige Bera-
tung und Betreuung
von Patienten durch
speziell ausgebildete
Pflegefachpersonen

«  Sozialversicherungs-
beratung

. Offentliche Informati-
onsveranstaltungen

«  Lieferung der benétig-
ten Medikamente in
der Regel innerhalb
von 24 Stunden nach
Bestelleingang

. Diverse massge-
schneiderte Dienstleis-
tungen

Telegramm

Spezialapotheke MediService
Pharma Care

Tel: 0800-220 222
pharmacare@mediservice.ch
www.mediservice.ch

Die Spezialapotheke
MediService

Die Zahl der Men-

Pharma Care —fiir mehr
Lebensqualitat im Alltag

vice chronisch und

el

Home Care - die spezielle
Betreuung und Begleitung

MEDI L7 SERVICE

Apotheke Farmacia Pharmacie

MediService ist eine
Schweizer Spezial-
apotheke, die Patien-
ten seit 1997 schnell
und diskret mit Me-
dikamenten und
Medizinprodukten
versorgt. Das Unter-
nehmen ist speziali-
siert auf die Bedurf-
nisse von chronisch
kranken Patienten,
d.h. auf Menschen mit

schweren und selte-
nen Krankheiten. Uber
100'000 Patientinnen
und Patienten in der
ganzen Schweiz profi-
tierten bis heute vom
Vollsortiment und den
Dienstleistungen des
Unternehmens.

Therapie- und Quali-
tatssicherung haben
bei MediService im-
mer oberste Prioritat.

schen, die an einer
schweren chronischen
Erkrankung leiden,
steigt. Diese oft kom-
plexen  Krankheiten,
die das Leben Betrof-
fener teilweise massiv
einschranken, verlan-
gen spezielle Betreu-
ungsansatze.

Mit dem in der Schweiz
einzigartigen  Thera-
piekonzept  Pharma
Care bietet MediSer-

schwerstkranken Lang-
zeitpatienten  einen
umfassenden Dienst-
leistungsservice — sei
es daheim oder am Ar-
beitsplatz. Speziell aus-
gebildete Pflegefach-
personen stehen den
Betroffenen zur Seite.
MediService versteht
sich dabei immer als
Bindeglied zwischen
Arzt, Spital und dem
Patienten.

zUu Hause

Selbstandig und unab-
hangig zu bleiben, das
winschen sich viele
chronisch kranke Men-
schen. Ziel von Home
Care ist es, Betroffene,
die auf anspruchsvolle
Therapien angewiesen
sind, darin zu unter-
stlitzen. Dabei steht
das Festhalten an der
Behandlung und die

korrekte Anwendung
im Vordergrund, um
unnotige  Abbriiche
zu vermeiden. Es geht
bei Home Care aber
auch ganz praktisch
darum, Patientinnen
und Patienten in die
Selbstapplikation  ei-
ner Langzeittherapie
einzufiihren bzw. diese
zu begleiten.
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Jndicht werden

B Professor Wuillemin, was genau
ist HAE?

Es ist eine vererbte, in unregelméssigen
Abstinden wiederkehrende Wasseran-
sammlung im Gewebe. Die Ursache liegt
darin,dass Blutgefisse undicht und durch-
lassig werden.

B Wie entsteht diese Krankheit?
Sie wird verursacht durch den Mangel an
einem Blut-Eiweiss, dem C1-Inhibitor, ei-
nem Hemmer, der eine starke Aktivierung
des Blutplasma-Systems hervorruft. Dies
fithrt zur iiberméssigen Bildung des Pep-
tids Bradykinin, das Locher in Blutgefa-
ssen verursacht.

B Hat jeder HAE-Patient seine
Krankheit geerbt?

Das ist bei rund 80 Prozent der Fall. Die
restlichen 20 Prozent sind Neu-Mutatio-
nen.

B Wie sieht das Krankheitsbild
aus?

Ein Odem kann irgendwo im oder am Kor-
per entstehen, hiufig an den Extremiti-
ten. Eine Hand kann dann aussehen wie
ein Fussball,an dem man gerade noch ein
paar Zentimeter der Finger erkennt. Die
Odeme treten auch im Gesicht auf, das
entstellend anschwillt, und sie kénnen
auch schmerzhaft sein.

B Sind die Schwellungen gefahr-
lich?

Lebensbedrohlich konnen sie im Bereich
der Luftwege sein. Friiher fithrten sie dann
oft zum Erstickungstod, heute dagegen
kaum mehr. Unangenehm sind Odeme
im Bereich der Genitalien, und im Magen-
Darm-Trakt fithren sie zu Krampfen, Er-
brechen und Durchfall. Dies ist gefahrlich,
weil es Fliissigkeitsverlust und Blutdruck-
abfall verursacht.

B Wie héufig tritt diese Krankheit
auf?

Die Pravalenz betragt 1:50 000. Sie betrifft
in der Schweiz also 150 bis 250 Patienten.
Bekannt sind uns etwa 75 Prozent. Wir
nehmen eine Dunkelziffer von 50 Men-

schen an,die nicht wissen,dass sie an HAE
leiden.Auch sie werden oft héren miissen,
sie seien reif fiir den Psychiater.

B Weshalb?

Die Odeme konnen dreimal pro Woche
oder dreimal pro Jahr auftreten. Ausloser
sind physischer Stress wie etwa Garten-
arbeit und Sport, aber auch psychischer
Stress wie Priifungen. Es gibt Patienten,
die am Tag ihrer Hochzeit unter Bauch-
krampfen leiden. Priifungstage beginnen
mit Bauchweh,und die Patienten werden
bald Simulanten genannt. Wer auf Aufre-
gungen mit Erbrechen und Durchfall re-
agiert, gilt gleich als Mimose.

«HAE-Betroffene

sind keine Mimosen,
sondern leiden an ei-
nem handfesten ge-

netischen Defekt.»

Prof. Dr. med. und Dr. phil. Il Walter A. Wuillemin,
Chefarzt Hadmatologie und Hdmatologisches Zen-
trallabor am Luzerner Kantonsspital.

B Weshalb wird HAE nicht sofort
diagnostiziert?

wir fithrten kiirzlich eine wissenschaftliche
Untersuchung durch,wie lange eszwischen
Erstsymptom und Diagnosestellung dau-
ert.Im Mittel zehn Jahre! Mit Magen-Darm-
Spiegelungen, sogar mit Operationen zur
Entfernung von Gallenblase, Gebarmutter
oder Blinddarm, alles vergeblich. Diese Leu-
tesind keine Psyychopathen,sondernleiden
an einem handfesten genetischen Defekt.

B In welchem Alter tritt die Krank-
heit auf?

Bei Symptombeginn sind die meisten Pa-
tienten zwischen 10- und 20jahrig. Ostro-

FACTS

M Hereditire Angio-Odeme, ab-
gekirzt HAE nach dem englischen
Begriff «Hereditary Angioedema»,
entsteht durch ein fehlendes Blut-
eiweiss, das zur Folge hat, dass die
Blutgefédsse undicht werden. Bei psy-
chischen oder physischen Stresszu-
stédnden gelangt aus den Geféssen
Wasser ins Gewebe, wo es zu unscho-
nen und schmerzhaften Wassser-
ansammlungen kommt. Gartenar-
beit, Sport oder auch Prifungen und
freudige Erregungen wirken als Aus-
l8ser. Odeme kdnnen Uberall im und
am Korper auftreten. An den Extre-
mitaten und im Gesicht wirken sie
stark entstellend und hindern die Be-

troffenen, zur Schule oder zur Arbeit
zu gehen. Gefahrlich sind die Ode-
me in den Luftwegen, weil sie zu Er-
stickungsanfallen flihren kénnen. Im
Magen-Darm-Trakt verursachen die
Wasseransammlungen Symptome
wie bei einem Darmverschluss, nam-
lich Krampfe, Erbrechen und Durch-
fall. HAE-Patienten haben wegen ih-
rer geringen Zahl keine politische
Lobby.

Mehr dazu

im Internet:
www.hae-vereinigung.ch
de.wikipedia.org/wiki/Hereditares_
Angiobdem

Gesichtsodem durch HAE
(links) und Normalzustand
(rechts).

FOTO: CSL BEHRING

Slutgefasse

gen blockiert den Ci-Inhibitor noch starker.
Nimmt eine junge Frau die Antibaby-Pil-
le, konnen die Symptome richtig schlimm
werden.

B Wie wird HAE diagnostiziert?
Geschwollene Hinde und Lippen oder
Bauchweh kénnen hundert Ursachen ha-
ben, aber bei haufigem Auftreten sollte der
Arzt an HAE denken. Zur Diagnosestellung
gibt es nur die Messung des Eiweisses im
Blut. Aber sie bedingt eine enorm schwie-
rige Laborarbeit, die heute kompetent in St.
Gallen und im Inselspital Bern durchgefiihrt
wird.

B Welche Behandlungsméglichkei-
ten gibt es?

Man muss den Cl-Inhibitor ersetzen, und
zwar durch ein Produkt aus dem Plasma
von Spenderblut. Es wird intravends ge-
spritzt. Die meisten schaffen das selbst.
Bei haufigen Attacken wird vorbeugend et-
wa zweimal wochentlich gespritzt, in ge-
wichtsabhingiger Dosis. Frither gab man
auch Frauen ménnliche Geschlechtshor-
mone, doch die Nebenwirkungen waren
unangenehm. Bei Ménnern dagegen ver-
schwinden die Anfalle mit einer tiefen Do-
sis des Mdnnerhormons.Neuerdings steht
ein Bradykin-Rezeptor-Blocker zur Verfii-
gung. Er wirkt gegen die Durchléssigkeit
der Blutgefisse und wird unter die Haut
gespritzt. Heute kann die Mehrheit der Be-
troffenen verhéltnisméssig problemlos
mit HAE leben.

B Bezahlt die Krankenkasse die Be-
handlungen?

Ja, durch den Verband fiir Gemeinschaft-
aufgaben der Krankenversicherer SVK in
Solothurn. Die Gesamtkosten aller Patien-
ten betragen ein bis zwei Millionen Fran-
ken pro Jahr. Pro Attacke muss man mit
1000 bis 2000 Franken rechnen, doch es
gibt Patienten, deren Behandlung bis 250
000 Franken jahrlich kostet.10 bis 20 Leu-
te benoétigen die Spritzen regelmassig, die
anderen nur selten.

GISELA BLAU
redaktion.ch@mediaplanet.com

Eine
Familien-
Krankhelt

Paula Hunkeler litt schon als
kleines Kind unter Bauch-
weh und Schwellungen.

Paula
Hunkeler,
Présidentin der

e Schweizerischen
™ HAE-Vereinigung.

Bei der kleinen Paula brauchte es
keine Diagnose, um zu wissen, dass
auch sie die Familienkrankheit ge-
erbt hatte,als sie immer wieder tiber
Bauchkrampfen und Schwellungen
klagte. Grossmuter, Vater, Geschwis-
ter litten an der seltenen Krankheit
Hereditares Angio-Odem (HAE),und
nun auch sie.

«Meine Kindheit war nicht ein-
fach», sagt Paula Hunkeler, heute
39jahrigund Prasidentin der Schwei-
zerischen HAE-Vereinigung. «Ich
hatte haufig Bauchweh und muss-
te heftig erbrechen, sogar wenn ich
gar nichts gegessen hatte.» Die Aus-
16ser waren ganz unterschiedlicher
Art.Ob Arger oder Freude, ihr Korper
reagierte sowohl vorher wie nach-
her darauf. Sie fehlte oft in der Schu-
le und musste auf so manches Schul-
lager verzichten. Erst ab 1987 bekam
sie Spritzen, und ihr Befinden ver-
besserte sich schlagartig. Aber die
Krankheit ist nicht heilbar. Mittler-
weile ist ihr ganzer Korper betroffen.

Nach der Schule fand Paula keine
Lehrstelle: «Niemand wollte riskie-
ren,dassich 6fterim Spital alsam Ar-
beitsplatz wire.» Als sie ins Alter der
ersten Bekanntschaften kam, muss-
te sie manche Verabredung absagen,
weil sie aus Vorfreude einen Anfall
erlitt. Aber sie fand einen Ehemann
mit viel Verstandnis. Ihre Krankheit
hat Paula Hunkeler nicht daran ge-
hindert, zwei Kinder zu bekommen,
einen heute 18jahrigen Sohn und ei-
ne16jahrige Tochter,die beide die Fa-
milienkrankheit geerbt haben.Beim
Sohn kommen seit zwei Jahren At-
tacken, aber nur zweimal pro Jahr,
bei der Tochter seit der Kindheit al-
le zwei Wochen. «Ich wusste, dass
man dank der Medikamente mit der
Krankheit gut leben kannv», sagt die
Mutter.

Dank der Spritzen,die sie zweimal
proWoche selber setzt, erleidet Paula
Hunkeler nur noch einmal wochent-
lich einen Anfall.Zum Gliick bezahlt
die Krankenkasse das Medikament,
denn jede Ampulle kostet 900 Fran-
ken.Und sie muss sich zweimal pro
Woche je drei Stiick spritzen. «<Wiir-
de die Kasse nicht zahlen,wiirde ich
wie frither viel Zeit krank im Bett
verbringen»,sagt sie.

Die HAE-Vereinigung hat Paula
Hunkeler nicht zuletzt ihren Kin-
dern zuliebe gegriindet. Dieses Jahr
wird das Zehnjahrige gefeiert. Die
Vereinigung zidhlt beinahe alle in
der Schweiz bekannten Patienten
als Mitglieder. «Man fiihlt sich nicht
mehr allein, wenn man merkt, dass
andere die gleichen Probleme ha-
benn, berichtet die Prasidentin. «Wir
organisieren jedes Jahr ausser der
Generalversammlung auch ein Tref-
fen mit Referenten.»

Wer Paula Hunkelerzuhort,merkt:
Sie ist zwar unheilbar krank, aber
auch unheilbar optimitisch. «Mir
kann es noch so schlecht gehen»,be-
kennt sie, «<wenn mich jemand nach
meinem Befinden fragt, so antwor-
te ich immer, es gehe mir gut. Triib-
sal blasen ist trotz allem nicht mei-
neArt.»

GISELA BLAU
redaktion.ch@mediaplanet.com
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FACT

'qvvv,

MAX 1 VON 2000
MENSCHEN
BETROFFEN

«nformation funrt zu Integration»

B Frage: WofUr steht die «<Mliss Han-
dicap»?

B Antwort: Miss Handicap 2010 st
Jasmin Rechsteiner, die an einer selte-
nen Mehrfachverkrimmung der Wir-
belsaule leidet, und sie ist Botschafterin
far Menschen mit einer Behinderung.

B Was ist das grosste Problem
im Bereich seltener Krankhei-
ten?

Da es weniger Betroffene gibt, wird
auch weniger geforscht und infor-
miert - weil man einfach weniger
weiss. Es miisste mehr Aufklirung
stattfinden.

DieThematik muss 6ffentlicherwer-
den,denn Information fithrt zu Integ-
ration. Die Medien spielen dabei eine
grosse Rolle. Gerade iiber Sportler, die
korperlich eingeschriankt sind bezie-
hungsweise an einer seltenen Krank-
heit leiden, sollte mehr geschrieben
werden. So kann man iiber deren Hin-
tergrundgeschichten langsam an das
Thema heranfiithren. Aber es muss
auch Orte geben,an denen sich Betrof-
fenen zusammentun kénnen.

B Weshalb ist das so wichtig?

Oft wissen sie gar nicht,welche Mo6g-
lichkeiten es géibe oder welche Rech-
te sie haben.Ich wusste zum Beispiel
lange Zeitnicht,dassich dasRecht auf
einenRollstuhlhabe.Deshalbbraucht

es die Vernetzung, damit nicht je-
der fiir sich alleine herausfinden
muss, was ein anderer schon weiss.

M Hilft lhre Position als Miss
Handicap, die Gesellschaft zu

PROFIL

Ml Die 29-jahrige Thurgauerin Jas-
min Rechsteiner ist <Miss Handicap
2010».

Ml Sie lebt mit einer Kyphoskoliose,
einer seltenen Mehrfachverkrimmung
der Wirbelsdule und hatte bei ihrer Ge-
burt eine Lebenserwartung von finf
Jahren.

B Die Lunge weist nur einen Drit-

tel der Grdsse eines gesunden Men-
schen auf, weshalb sie nachts ein Beat-
mungsgerat bendtigt.

B Nach vielen Operationen und Spi-
talaufenthalten ist inr Gesundheitszu-
stand jetzt ziemlich stabil.

B Trotz regelméssiger Schmerzen
und einer Kérpergroésse von nur 1.33
Meter Gbernimmt sie die meisten Auf-
gaben in ihrem Haushalt selbst und

FOTO: MARCO SAMUELS

arbeitet zu 50 Prozent als kaufmanni-
sche Angestellte/Sozialversicherungs-
fachfrau.

Mehr dazu

im Internet:
www.wissenheilt.ch/de/?page_id=201
www.misshandicap.ch
blog.misshandicap.ch/?page_id=6

sensibilisieren?

Ich moéchte in beiden Bereichen, in-
nerhalb seltener Krankheiten und
korperlicher Einschrankung, etwas
bewirken. Dass man mir sofort an-
sieht, dass ich anders bin, ist ein Vor-
teil. Denn dadurch, dass ich mich
nicht verstecke, baue ich nicht nur
Angste bei gesunden Menschen ab,
sondern mache auch den kranken
Menschen Mut. Sie sollen merken,
dass sie gleichwertig sind, die glei-
chen Bediirfnisse und Gefiihle haben
und vor allem, dass sie viel erreichen
konnen in ihrem Leben.

B Wie vermitteln Sie das?

Man muss bei den Jungen anfangen.
Ich war gerade bei einer Schulklas-
se und habe von meinem Leben er-
zahlt.Kinder sind sehr offen, interes-
siert und haben weniger Hemmun-
gen und Vorurteile. Ich besuche aber
auch verschiedenste Anldsse und ge-
be dort Autogramme - man soll mer-
ken, dass ich eine Miss bin, die auch
eine Botschaft hat.
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Jasmin Rechsteiner ist

Miss Handicap 2010.

FOTO: MARCO SAMUELS (LINKS),
. DANIEL JAUSLIN (RECHTS)

B Im Vorfeld vom «Wissen heilt!
Tag der seltenen Krankheiten»
fand ein Flugtag statt. Wie ha-
ben Sie diesen erlebt?

Genial. Ich war noch nie zuvor in so
einem kleinen Flugzeug, in dem nur
vier Personen Platzhaben.Am Anfang
war mir schon mulmig, da man sich
nirgends festhalten konnte und jedes
Ruckeln spiirte. Aber spitestens, als
ich die Sonne iiber den Wolken sah,
war das vergessen. Ich musste zwar
zuvor abklidren, ob meine Lunge den
Hohenunterschied mitmacht. Es hat
problemlos geklappt, wir sind bis auf
2000 Meter geflogen.

B Was sind lhre gréossten Hoff-
nungen hinsichtlich seltener
Krankheiten?

Ich hoffe, dass Briicken gebaut wer-
den zwischen gesunden und kranken
oder behinderten Menschen und dass
jeder seinen kleinen Beitrag zur Inte-
gration leistet.

ALEXA SCHERRER
redaktion.ch@mediaplanet.com

PUBLIREPORTAGE

Lange, schmale Finger und fiberstreckbare

Marfan-Syndroms. ﬂ#
Im Bild duetypusche al dgelenkzelc

elenke gehoren

den moglichén erkennbaren

Marfan erkennen heisst Leben retten! — Mehr als zwanzig Jahre Engagement fUr eine seltene Krankhert

Was ist das Marfan-Syndrom?
Das Marfan-Syndrom (MFS) ist eine angeborene und vererbbare Schwache des gesamten
Bindegewebes. Es tritt unabhangig von Geschlecht und ethnischer Gruppe auf. Betrof-
fen ist eine Person von 5 000 — 10 000 Personen. Die bedrohlichste Auswirkung des
geschwachten Bindegewebes ist die Gefahr eines plotzlichen Aufspaltens (Dissektion)
oder des Zerreissens der Hauptschlagader (Aortenruptur) als Folge einer unbemerkten
Gefasserweiterung (Aortenaneurysma).

Marfan Stiftung Schweiz
Auch beim Marfan-Syndrom brauchte es die Initiative und das Engagement einzelner
Privatpersonen, damit betroffenen Menschen und ihren Angehorigen, aber auch weiteren
Bezugs- und Fachpersonen notwendige Hilfe angeboten werden konnte. 1987 griindeten
die Eltern eines Sohnes mit MFS die Marfan Stiftung Schweiz. Sie mussten erfahren, dass
das Marfan-Syndrom in manchen Fallen nicht einfach zu diagnostizieren ist und wenig
Wissen uber dessen Behandlung und die Begleitung der Betroffenen vorhanden war.

In den letzten Jahren leistete die Marfan Stiftung Schweiz Pionierarbeit, eroffnete eine

Der eingeschlagene Daumeniiiberragt den'Handrand a(waastschlus (mitteund

Der kleine Finger und der Daumen beriihrénh oder uberlappe ]

Auch nach liber zwanzig Jahren aktiver Arbeit durch
die Marfan Stiftung Schweiz und die Marfan Selbsthilfe,
wird die Frage «Was ist das Marfan-Syndrom» noch
immer sehr haufig gestellt, denn es handelt sich um
eine seltene Krankheit, die nicht einfach zu diagnosti-
Zieren ist.

professionell gefiihrte Geschafts- und Beratungsstelle und konnte vieles zu Gunsten der
Menschen mit MFS bewegen: Informationen liber neue Erkenntnisse in Diagnostik und
Behandlung werden flir Betroffene und fiir Fachleute zuganglich gemacht, eine internatio-
nale Vernetzung wurde aufgebaut, durch Offentlichkeitsarbeit wurden Wissen und Ver-
standnis gefordert, und viele Patienten und Angehorige konnten personlich beraten und
begleitet werden. Da es keine Marfan-Zentren oder Zentren fiir seltene Krankheiten in
der Schweiz gibt, wird aktuell an einem umfassenden Netzwerk von Arzten und Spezialis-
ten gearbeitet.

marfan / ch www.marfan.ch « 031 312 11 22




14 - FEBRUAR 2011

EINE THEMENZEITUNG VON MEDIAPLANET

Die USA erlieBen 1983 den
Orphan Drug Act, der die Forde-
rung und Entwicklung derartiger
Arzneimittel zum Ziel hat. Die EU
hat im Januar 2000 die Verord-
nung liber Arzneimittel fiir selte-
ne Leiden in Kraft gesetzt.

FOTO: SHUTTERSTOCK.COM

Die Situation von Menschen mit einer seltenen Krankheit muss in der Schweiz
verbessert werden. Wenn es Therapiemoglichkeiten zur deutlichen Verbesserung der Lebensqualitit
gibt, sollten diese von der Krankenkasse mitfinanziert werden. Gesetzliche Richtlinien miissen
Rechtsgleichheit schaffen und dem Einzelschicksal gerecht werden.

Kein Glucksspiel bel Gesundne

eiden unter 10000 Men-
schen hdchstens fiinf an
einer Krankheit, gilt sie als
selten. Es existieren jedoch
ungefdhr 7000 verschie-
dene seltene Krankheiten,
as die Gruppe der Betrof-
fenen nicht mehr klein erscheinen
lasst. Sechs bis acht Prozent der Bevol-
kerung erkranken im Verlauf ihres Le-
bensan einer seltenen Krankheit.Da es
von jeder seltenen Krankheit aber nur
wenige Patienten gibt, fehlen oft wich-
tige Informationen und somit auch Di-
agnose- und Therapieverfahren. In der
Schweiz fehlen uns zusétzlich Kompe-
tenzzentren und im Vergleich zur EU,
die in diesem Bereich eine aktive Poli-
tik verfolgt, hinken wir weit hinterher.
Ich kenne Geschichten von Patienten,
welche wegen des geringen verfiigba-
ren Wissens bis zu zehn Jahre auf ei-
ne richtige Diagnose warten mussten.
Auch wenn das Einzelfille sind, eine
Diagnose-Odysse von durchschnitt-
lich zwei bis drei Jahren ist durchaus
tiblich. Hat man als Patient das Gliick,
dass es iiberhaupt eine wirksame The-
rapie oder sogar eine Heilungsmoglich-
keit gibt, sollte diese auch erméglicht
werden. Der jiingste Bundesgerichts-
entscheid, der in einem konkreten Fall
die Leistungspflicht der Krankenkas-
se mangels Wirtschaftlichkeit der Be-
handlung abgelehnt hat, darf daher
nicht verallgemeinert werden.Denn es
liegt in der Natur der seltenen Krank-
heiten, dass sie sehr individuell sind
und der therapeutische Nutzen daher
im Einzelfall gepriift werden muss.

Lebensqualitat beriicksichtigen
Es kann und darf nicht sein, dass ein Pa-

tient nicht weiter therapiert wird, weil
er sich die Behandlung nicht aus eigener
Kraftleisten kann.Die Entscheidung,wie
viel eine seltene Krankheit kosten darf,
kann nicht dem Gericht und den einzel-
nen Krankenkassen iiberlassen werden.
Denn so lduft es darauf hinaus, dass der
Patient bei einer Kasse vielleicht Gliick
hat und Unterstiitzung bekommt, wih-
rend ihm bei einer anderen die Leistun-
gen verwehrt geblieben wiren. Gesetz-
lichen Regelungen im Bereich der selte-
nen Krankheiten miissen eine rechts-
gleiche Behandlung aller Patienten ge-
wihrleisten und das Kosten-Nutzenver-
hiltnis analysieren. Ein hoher therapeu-
tischer Nutzen zur Verbesserung von
Lebensqualitdt und Lebenserwartung
muss nachgewiesen werden konnen.Ich
finde es aber unwiirdig, wenn ein junger
Mensch dank erfolgreicher Therapie und
wirksamen Medikamenten sein Leben
selbstindig gestalten kann und ihm jetzt
diese Moglichkeit genommen werden
soll,weil dieTherapie zu teurerist.

Der urspriingliche Sinn von Kranken-
kassen ist es, Menschen zu helfen, ge-
sundheitliche Schicksalsschlige finanzi-
ellverkraften zukonnen und nicht wegen
einer Krankheit in den finanziellen Ruin
zu schlittern. Um zu verhindern,dass ein
Patient nicht nur gegen seine Krankheit,
sondern auch noch um seine Medika-
mente kimpfen muss,braucht es rechtli-
che Grundlagen und Richtlinien, die klar
definieren, welche Situationen welche
Massnahmen ausldsen.

Vernetzung und Forschung
fordern

In meinem Postulat fordere ich eine na-
tionale Strategie zur Verbesserung der ge-
sundheitlichen Situation von Menschen

POLITIK

«Wenn es fur die
Betroffenen sel-
tener Krankheiten
eine Therapie-
moglichkeit gibt,
gehort deren
Mitfinanzierung
einfach zur
Solidaritat.»

Ruth Humbel,
CVP-Nationalr&tin

tstragen

mit seltenen Krankheiten. Ziel ist es,
dass Patienten mit seltenen Krankhei-
tenin der ganzen Schweiz medizinisch
gleich gut versorgt werden, was eine
rechtzeitige Diagnostik, eine zweck-
missige Behandlung und vor allem
den rechtsgleichen Zugang zu wirk-
samen Therapien und Medikamenten
beinhaltet. Dafiir benotigen wird eine
Koordination der Fachkrifte auch iiber
die nationalen Grenzen hinaus. Dabei
muss das Rad nicht neu erfunden wer-
den,denn wir haben in der Schweiz be-
reits gute Ansitze, auf denen jetzt auf-
gebaut werden kann.

Auch die Rolle der Pharmaindustrie
darf nicht vergessen werden. Ihr Inte-
resse, im Bereich der seltenen Krank-
heiten zu forschen,ist eher gering,da es
sich weitaus weniger lohnt als bei ver-
breiteten Krankheiten.Hierbei wire al-
so zu liberlegen, ob eine Patentschutz-
verlingerung einen Anreiz fiir ver-
mehrte Forschung schaffen konnte.

Runder Tisch erortert
Handlungsbedarf

Innerhalb der Interessengemein-
schaft «Rare Disease» wurde vor ei-
nem Jahr der erste runde Tisch einbe-
rufen. Zusammen mit Patientenorga-
nisationen, Grundversorgern, Spezia-
listen, Pharma- und Krankenkassen-
vertretern wollen wir herausfinden,
wo Handlungsbedarf besteht und wel-
che Massnahmen erforderlich sind.
Der Stein, der auch durch den aktuel-
len Bundesgerichtsentscheid ins Rol-
len kam,darf nun nicht mehr gestoppt
werden. Denn wenn es fiir die Betrof-
fenen eine Therapiemdéglichkeit gibt,
gehort deren Mitfinanzierung einfach
zur Solidaritat.

KURZNACHRICHTEN

Esther Neiditsch,
Ubersetzerin, Genf,
Prasidentin von
ProRaris, Allianz
Seltener Krankhei-
ten - Schweiz.

«Wir brauchen
einen nationalen
Aktionsplan»

Es brauchte einen Dachver-
band, denn einzeln haben
kleine Vereine kein Gewicht.
Und es gab fiir mich auch ei-
ne private Motivation.

M Sind Sie personlich
betroffen?
Ichleideselbernichtaneinerseltenen
Krankheit,aber meine élteste Tochter
starb fiinfjahrig an einem Hirntumor.
Die Medizin hatte ihr wohl auch heu-
te noch nicht helfen konnen. Ich ha-
be zum Gliick noch zwei erwachsene
Tochter.

B Hatten sie keine Bedenken,
weitere Kinder zu bekommen?
Fiir mich stellte sich diese fundamen-
tale Frage nicht. Meine dritte Tochter
war bereits unterwegs, als bei der Al-
testen die Erkrankung manifest wur-
de. Aber Sie haben hier ein grundle-
gendes Thema angesprochen: Eine
genaue Diagnose ist wichtig fiir die
ganze Familie. Sie wird leider in vie-
len Fillen nicht bezahlt; das muss
sich andern. Ohne Abklirung wird ei-
ne Krankheit vielleicht immer weiter
vererbt.

B Was muss sich noch alles
andern?

Wer so einen schrecklichen Schick-
salsschlag erleidet, sollte sich nicht
wegen Kleinigkeiten mit Versiche-
rungen und Sozialimtern streiten
miissen.Die grossten Ungerechtigkei-
ten sind ungleicher Zugang zu Thera-
pien, mangelnde Forschung «nur fiir
diese paar Leute», keine Kostengut-
sprachen.

M Sind Sie politisch aktiv?
Ichverspreche mirviel Resonanzvom
Anlass,den unser Dachverband am19.
Februar in Bern durchfiihrte. Zu Gast
war auch die Aargauer CVP-National-
ratin Ruth Humbel, die im Dezember
2010 im Nationalrat ein Postulat «Na-
tionale Strategie zur Verbesserung der
gesundheitlichen Situation von Men-
schen mit seltenen Krankheiten» ein-
reichte, mit 40 Mitunterzeichnenden
ausallen Parteien.

B Wie viele Menschen mit
seltenen Krankheiten gibt es in
der Schweiz?

In Europa sind es 6,5 Prozent der Be-
volkerung, in der Schweiz ware dies
eine halbe Million. Es gibt Krankhei-
ten mit nur einem Patienten. Haupt-
ziel unseres Anlasses war die Schaf-
fung eines Netzwerks zwischen For-
schern, Arzten, Politikern. Wir brau-
chen staatliche Unterstiitzung, wir
brauchen einen nationalen Aktions-
plan.

Sie waren seinerzeit wohl froh um
ein Netzwerk gewesen.

Es gibt Wunden, erniedrigende Er-
fahrungen, die bleiben. So geht es vie-
len. Sehr haufig miissen sich Miit-
ter anhoren, sie hatten sich in der
Schwangerschaft falsch ernahrt. Die-
sen Frauen werden enorme Schuldge-
fiihle eingeimpft. Das muss aufthoren.

GISELA BLAU
redaktion.ch@mediaplanet.com
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Die USA erlieBen 1983 den Or-
phan Drug Act, der die Forderung
und Entwicklung derartiger Arz-
neimittel zum Ziel hat. Die EU hat
im Januar 2000 die Verordnung
iiber Arzneimittel fiir seltene Lei-
den in Kraft gesetzt.
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«mmer menr

M Frage: Die Hoffnung der Patien-
ten, die unter seltenen Krankheiten
leiden, liegt vorwiegend auf der Bio-
tech- und Pharmaindustrie. Kann
diese die Erwartungen erflllen?

B Antwort: Ja, ist sich General-
sekretar von Interpharma, Thomas
Cueni sicher. Doch es mussen An-
reize gesetzt werden.

Sie wurden von der Forschung und der
Pharmaindustrie lange vernachléssigt
und bekamen so auch ihren Namen:
«orphan diseases» - Waisenkinder-
krankheiten. Nach und nach beginnen
sie sich allerdings aus diesem Schat-
tendasein zu befreien. «Es besteht die
Hoffnung, dass wir im Bereich seltene
Erkrankungen in den néchsten Jahr-
zehnten wirklich einen grossen Schritt
vorwirts kommenn, erklart Susan Gas-
ser, Professorin und Leiterin des Basler
Forschungsinstituts FMI. Tatsdchlich
ist diese Bewegung schon seit einigen
Jahren zu erkennen. Seit 1983 in den
USA der Orphan Drug Act eingefiihrt
wurde - eine Reglung mit dem Ziel, die
Entwicklung neuer Medikamente ge-
gen seltene Erkrankungen zu fordern -
wurden iiber 300 Produkte zugelassen.
In den Jahren zuvor waren es lediglich
zehn. In der EU sind die Zahlen noch
besser. Seit die EU im Jahre 2000 dhnli-
che Richtlinien verabschiedet hat wie
die USA, sind bereits iiber 500 Medika-
mente gegen seltene Erkrankungen zu-
gelassen.Grundsitzlich geht es fiir Tho-
mas Cueni, Generalsekretir von Inter-
pharma, nicht zuletzt um die Solidari-
tat der Gemeinschaft mit jenen, die das
Pech haben, an einer seltenen Krank-
heit zuleiden.

«Anreize fehlen»

Trotz der positiven Entwicklung sind
die Schwierigkeiten im Zusammen-
hang mit der Forschung im Bereich sel-
tener Krankheiten nicht von der Hand
zu weisen. Der Umstand, dass die Phar-
maindustrie im vergangenen Jahr Um-
satzeinbussen von 1,3 Prozent hinneh-
men musste, verscharft die Situation
zusitzlich. «Neue Medikamente fiir sel-
tene Krankheiten zu entwickeln ist be-
sonders schwierig, weil es eben sehr
wenige Patienten gibt, die an Studien

diesen

teilnehmen konnen und diese zudem
oft sehr komplex und langwierig sind»,
erklart Cueni. Hinzu kdmen die fehlen-
den Anreize, solche Forschung durch-
zufiihren, die eben so teuer sein konne,
wie jene fiir hdufige Krankheiten. «Es
ist unverstandlich, dass solche Anreize
im Forschungsland Schweiz noch ganz-
lich fehlen», bemingelt der Generalse-
kretar.

Erste Erfolge verzeichnet

Die Hoffnung der Patienten, fiir deren
Krankheit es noch keine Medikamente
gibt, liegt nach wie vor auf der Pharma-
und Biotechforschung. «Und deshalb
ist es gut zu sehen, dass immer mehr
Firmen in diesen Bereich investieren»,
sagt Cueni.Ein Exempel dafiir ist Novar-
tis. Sie setzt darauf, neuartige Behand-
lungskonzepte zuerst fiir Patienten mit
seltenen Krankheiten zu entwickeln.
Andere Pharmafirmen wie etwa Roche
fiihren weltweit hunderte von Studien
fir oft sehr kleine Patientengruppen
auch nach der Einfithrung eines Medi-
kaments durch. «In den vergangenen
Jahren hat dieser Ansatz zu verschie-
denen Erfolgen gefiihrt», erklart Cueni.
Beispiel dafiir sei etwa die chronische
myeloische Leukdmie, die heute in vie-
len Fallen erfolgreich behandelt wer-
den konne. Oder die Gaucher Typ 1 - ei-
ne seltene Stoffwechselerkrankung,die
zu Blutarmut fithrt.Je nach Schwere der
Erkrankung konnen die Folgen heute
relativ gut behandelt werden. Ein eben-
falls sehr erfolgversprechender Ansatz
fiir viele Patienten konnte zudem die
Gentherapie sein, ist sich Cueni sicher:

'men investieren Kl
Sereich»

«Die derzeitigen Fort-
schritte werden auf

jeden Fall auch die

Diagnose verbes-

sern.»

Thomas Cueni,
Generalsekretar von Interpharma.

«Es besteht hier die Chance, nicht nur
die Symptome zu lindern, sondern die
Erkrankung zu stoppen und die Symp-
tome gar riickgingig zu machen.» In ei-
nem dhnlichen Stadium befindet sich
die Stammzellforschung, die ebenfalls
zur Behandlung von seltenen Erkran-
kungen beitragen konnte.

«Die derzeitigen Fortschritte werden
auf jeden Fall auch die Diagnose ver-
bessern», so Cueni. Mit Hilfe des gene-
tischen Fingerabdrucks konne in Zu-
kunft viele seltene Erkrankung rascher
und sicherer entdeckt werden. Das
funktioniert ahnlich wie bei der Verbre-
cher-Suche mit Hilfe von DNA-Spuren,
erklart der Generalsekretér. «<Die DNA-
Probe wird mit den Informationen in
einer Gen-Datenbank verglichen.Bei ei-
ner Ubereinstimmung der Gensequenz
ist die Erkrankung bestimmt.»

SARAH ZELLER
redaktion.ch@mediaplanet.com

FACTS

B Interpharmaiist der Verband der
forschenden pharmazeutischen Firmen
der Schweiz und wurde 1933 gegriin-
det. Interpharma setzt sich ein fiir inno-
vationsfreundliche Rahmenbedingun-
genim In-und Ausland, welche phar-
mazeutische Forschung, Entwicklung
und Produktion férdern.

Mehr dazu
im Internet:
www.interpharma.ch
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«Erforschung seltener
Krankherten lohnt sich»

Dr. Pascale
Vonmont
Stellvertretende

Noch wird die Erforschung seltener
Krankheiten in der Schweiz stiefmiit-
terlich behandelt. Die Leidtragenden
sind die Betroffenen, die vergeblich
auf Medikamente hoffen.Dabei konne
gerade die Erforschung solcher Krank-
heiten neue Erkenntnisse fiir die me-
dizinischen Wissenschaften bringen,
sagt Dr. Pascale Vonmont von der Ge-
bert Riif Stiftung. Die Stiftung will mit
ihrem Programm «Rare Diseases -
New Approaches» eine Forschungslii-
cke schliessen.

B Seit 2009 engagiert sich

die Gebert Riif Stiftung fiir

die Erforschung seltener
Krankheiten. Was war fiir die-
se Entscheidung ausschlagge-
bend?

Eine Forschungsliicke. Obwohl rund
jeder zehnte Mensch an einer selte-
nen Krankheit leidet, werden in der
Schweiz dafiir nur bescheidene For-
schungsgelder eingesetzt. Das Ge-
biet ist wirtschaftlich uninteressant
- denn obwohl es iiber 7000 verschie-
dene seltene Krankheiten gibt, kom-
men einzelne Krankheiten nur selten
vor. Das Leid tragen die Patienten, die
kaum auf geeignete Therapien oder
Medikamente zdhlen konnen. Die Er-
forschung seltener Krankheiten be-
deutet aber nicht nur Hoffnung fiir die
Betroffenen,sondern auch ein grosses
Potential fiir die Wissenschaft. Die Er-
forschung genetischer Zusammen-

hénge bei seltenen Krankheiten kann
namlich auch fiir haufig auftreten-
de Krankheiten grosse Erkenntnisge-
winne bringen.

B Wie sieht das Engagement
der Stiftung konkret aus?

Die Gebert Riif Stiftung betreibt Inno-
vationsférderung. Sie finanziert nicht
Bewahrtes und Bestehendes, sondern
unterstiitzt Projekte, die neue Wege
gehen und Chancen fiir die Zukunft
ergreifen. Mit ihrem Programm «Ra-
re Diseases - New Approaches» inves-
tiert sie seit 2009 jahrlich zwei Mil-
lionen Franken in innovative For-
schungsprojekte, die sie im Rahmen
von Ausschreibungen wahlt. Dabei
giltihr Interesse ehrgeizigen und qua-
litativ hochstehenden Initiativen von
Schweizer Hochschulen.

B Weshalb ist dieses
Forderprogramm vorerst auf
finf Jahre beschrankt?

Die Gebert Riif Stiftung sieht ihre Auf-
gabe nicht in der Dauerfinanzierung
von Projekten. Vielmehr versteht sie
sich als Mitgestalterin innovativer
Ideen. Sie will mit ihren Férderaktivi-
taten deutliche - und vor allem nach-
haltige - Impulse geben. Deshalb leis-
tet sie Aufbauarbeit und stellt eine sta-
bile Finanzbasis fiir weiterfithrende
Forschungsprojekte bereit. Die Stif-
tung legt nicht nur grossen Wert auf
die Vernetzbarkeit von Einzelprojek-
ten, sondern auch auf die Kooperation
mit weiteren Akteuren - im wissen-
schaftlichen wie auch im politischen
und wirtschaftlichen Bereich.

MARIELLE MOSER
redaktion.ch@mediaplanet.com

Zwei Millionen Franken fiir ziindende Ideen

B Im Rahmen des Programms «Rare
Diseases - New Approachesn fiihrt die
Gebert Riif Stiftung eine Jahresaus-
schreibung fiir Forschungsprojekte
durch, die einen nachhaltigen Bei-
trag zur Diagnose und Behandlung
seltener Krankheiten leisten. 2010
unterstiitzte die Stiftung folgende
Projekte mit insgesamt zwei Millio-
nen Franken: So widmet sich ein Pro-
jekt der Universitat Basel der Krank-
heit «Friedreich»s Ataxia», einer de-
generativen Erkrankung des zentra-
len Nervensystems, die bis heute nur
symptomatisch therapiert werden
kann.Ein Team am Universitats-Kin-
derspital Ziirich will fiir Patienten
mit dem angeborenen Immundefekt
«Septische Granuloamatose CGD»,
die an stindig wiederkehrenden bak-

teriellen Infektionen und Pilzkrank-
heiten leiden, eine neue Behandlung
mittels Gentherapie erforschen. Ziel
des Humangenetikers Stylianos An-
tonarakis von der Universitéit Genfist
es,genetische Ursachen von seltenen
rezessiven Krankheiten zu finden.
Ein an der Universitit Basel angesie-
deltes Projekt will die Symptome der
«Spinalen Muskelatrophie» lindern,
ein Muskelschwund, der durch einen
fortschreitenden Untergang von mo-
torischen Nervenzellen im Riicken-
mark verursacht wird. Und ein For-
schungsteam der ETH Ziirich will die
Ursache der «Lafora Krankheit» er-
forschen, einer todlichen Form der
Jugendepilepsie. Die nachste Aus-
schreibung findet im Mérz 2011 statt:
www.grstiftung.ch
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«Die Diagnose war Schock und Erleichterung»

Wie eine seltene genetische Stoffwechselstorung das Leben einer Familie aus dem Lot bringt

Diagnostische Odyssee, kaum
Medikamente und fehlendes
Wissen sind typisch bei seltenen
Krankheiten. Was das fiir
Patienten und Angehirige
bedeutet, erzihlt ein Ehepaar im
Vorfeld des internationalen Tags
der seltenen Krankheiten.

Alan Niederer

Den 28. April 2010 werden Hanny und
Christoph Poincilit aus Unterdgeri nicht
mehr vergessen. An diesem Tag erfuh-
ren sie, dass ihre 27-jahrige Tochter Alix
an Niemann-Pick C (NPC) leidet, einer
Krankheit, von der sie noch nie gehort
hatten. Damit waren sie in guter Gesell-
schaft. Denn selbst den meisten Arzten
ist das Erbleiden, bei dem es zu einer
krankhaften Speicherung von Choleste-
rin und anderen Fettstoffen in den inne-
ren Organen und im Gehirn kommt,
fremd. Der Grund: NPC ist extrem sel-
ten. In der Schweiz ist die Diagnose erst
bei acht Personen gestellt worden.

Waisenkinder der Medizin

Damit gehort NPC zu den seltenen
Krankheiten, die per Definition bei
hochstens einer von 2000 Personen auf-
treten. Die zu 80 Prozent genetisch be-
dingten Storungen gelten als vernachlés-
sigte Waisenkinder der Medizin (Orphan
Diseases). Fiir die betroffenen Patienten
und Angehorigen bedeutet dies nicht nur
Verzogerungen bei der Diagnosestel-
lung, kaum vorhandene Therapiemog-
lichkeiten und psychosozialen Stress,
sondern auch einen Mangel an wissen-
schaftlich fundierter Information, Ex-
perten, Infrastruktur und Forschung.

An diese Schwierigkeiten zu erin-
nern und sie moglichst aus dem Weg zu
raumen, ist das Ziel des internationalen
Tags der seltenen Krankheiten, der in
der Schweiz am Samstag begangen wird.
Dass es diesen Tag gibt, zeigt die Bedeu-
tung der medizinischen Waisenkinder
fir die offentliche Gesundheit. Was
viele nicht wissen diirften: Anders als ihr
Name vermuten Idsst, sind seltene
Krankheiten iiberaus zahlreich — we-
nigstens in der Summe. Schétzungen
gehen von 7000 verschiedenen seltenen
Leiden aus. Laut Pro Raris, der nationa-
len Allianz seltener Krankheiten, sind
allein in der Schweiz eine halbe Million
Menschen davon betroffen.

Dass bei Alix Niemann-Pick C dia-
gnostiziert wurde, ist der Hartnéckig-
keit ihrer Eltern zu verdanken. Denn
nach einer Odyssee von Klinik zu Klinik
dringten sie auf eine Uberweisung der
Tochter ins Universitétsspital Ziirich.
Dort erfuhren sie von der Stoffwechsel-
spezialistin Marianne Rohrbach von der
schrecklichen Krankheit, die seither ihr
Leben dominiert. Als die Arztin ihnen
erkldrte, mit welchen korperlichen und
zerebralen Symptomen NPC einher-
gehen kann, war fiir sie schlagartig klar,
dass nicht nur Alix, sondern auch ihre
beiden anderen Kinder die Krankheit
hatten — was sich auch bestétigte.

«Die Nachricht war ein Schock», er-
zdhlen die Eltern beim Gesprich in
ihrem Haus. «Jetzt machen wir alle noch
einmal Ferien, und dann verschwinden
wir», ging es der Frau auf der Heimfahrt
durch den Kopf. Doch dann erinnerte
sich die Sekundarlehrerin an die Worte
der Arztin: «Das muss man &ffentlich
machen.» Und so fasste Hanny Poincilit
ihren Entschluss: Ein Freund sollte
einen Film iiber die Familiengeschichte
drehen. «Wir wissen noch nicht, was
daraus wird», sagt ihr Mann, «aber der
Film hat uns gerettet. Damit bekommt
die Tragodie wenigstens einen Sinn.»

Bei unserem Gesprich ist kurz auch
Alix anwesend. Die junge Frau wirkt
apathisch. Sie hat Schwierigkeiten beim
Sprechen und Schlucken, weshalb ihr
der Tee mit einem Rohrchen gereicht
wird. «So will ich nicht mehr leben»,
sagt sie plotzlich, als ihr Vater am Com-
puter Filmausschnitte aus dem Fami-
lienarchiv abspielt. Im Zeitraffer sieht
man, wie aus den drei frohlich spielen-
den Kindern von einst junge Erwach-

sene mit zunehmenden Problemen beim
Bewegen, Sprechen und Denken wer-
den. Diesen Zerfall mit ansehen zu miis-
sen, macht sprachlos. Was lésst sich an-
gesichts eines solchen Schicksals sagen?

Spiater meint die Mutter: «Die Dia-
gnose war auch eine Erleichterung.»
Unter Trdnen erzihlt sie, wie sie sich
beim dltesten Kind, Mathias, immer
wieder Vorwiirfe gemacht hatte: «Hatte
ich etwas verpasst, einen Zeckenstich
oder eine Krankheit, die einen Arzt be-
such erfordert hitte?» Es musste doch
eine Erkldrung geben fiir die fortschrei-
tende Behinderung ihres Sohnes. «In
dieser Hinsicht war die schreckliche
Diagnose nach 30 Jahren Unsicherheit
eine grosse Entlastung fiir mich.»

«Heute wissen wir aber auch, dass
wir die Maddchen wihrend Jahren iiber-
fordert haben», sagt ihr Mann, ein ETH-
Ingenieur. Denn die Familie ging immer
davon aus, einen behinderten Sohn und
zwei gesunde Tochter zu haben. Inzwi-
schen hat der Vater die Kranken-
geschichten seiner drei Kinder minuzids
festgehalten. Bei Mathias lesen wir:
Schlafstorungen als Kleinkind, vergros-
serte Milz mit fiinf. Mit 14 Jahren Schul-
schwierigkeiten, die mit Ritalin behan-
delt werden. In den folgenden Jahren
wird der junge Mann wegen seiner zu-
nehmenden geistigen Leistungseinbus-
sen wiederholt neuropsychologisch ab-
gekldrt — ohne Resultat.

«Kein Hinweis auf Ursache»

In einem Arztbericht aus dem Jahr 2000
heisst es: «Alle Untersuchungen zeigen
ein unauffilliges Resultat, so dass kein
Hinweis auf eine der Symptomatik zu-
grunde liegende Krankheit gefunden
werden kann.» In einer spiteren Notiz
steht: «Zweifellos bleibt wegen des Feh-
lens einer Diagnose ein ungutes Gefiihl.»
Ein ungutes Gefiihl bleibt auch bei
Alix und Zita, deren Geschichten sich
dhnlich anhoOren, auch wenn bei ihnen
die Krankheitszeichen spiter einsetzten.
Und in allen drei Féllen ist der Grund
fiir die jahrelange Odyssee durch medi-
zinische Institutionen, die vielen Fehl-
beurteilungen und Fehlbehandlungen so
einfach wie erschreckend: Keiner der
Arzte und Psychiater hat jemals an Nie-
mann-Pick C gedacht — und dies, obwohl
die neurodegenerative Erkrankung be-
reits 1914 von Albert Niemann beschrie-
ben und wenige Jahre spater vom Patho-
logen Ludwig Pick bestétigt wurde.
Solche Schicksale zu verhindern, ist
einer der Griinde, warum sich die Poin-
cilits offentlich engagieren, auch in der
neugegriindeten nationalen Niemann-
Pick-Vereinigung (NP Suisse). Der Ver-
ein soll Patienten und Eltern Hilfe zur

Hanny und Christoph Poincilit fordern bessere Lebensbeding
Patientenorganisation gegriindet; ihre Mitglieder haben sich zu einem Gruppenbild auf dem Bildschirm versammelt.
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ungen fiir Menschen mit seltenen Krankheiten. Dazu haben sie eine

Selbsthilfe bieten. Aber auch die Forde-
rung von Angehorigengruppen, optima-
len Pflege- und Betreuungsformen,
Ausbildungsangeboten und der For-
schung ist vorgesehen. Ein weiteres An-
liegen ist, dass fiir Patienten eine men-
schenwiirdige und einheitliche Losung
gefunden wird, wie die horrenden Be-
treuungskosten bezahlt werden konnen.
Denn allein das Medikament, mit dem
Alix und Zita behandelt werden, kostet
fiir jede 20 000 Franken im Monat.
Beim urspriinglich zu 50 Prozent von
der Krankenkasse Concordia und der
Herstellerfirma Actelion {ibernomme-
nen Medikament hat die Kasse per Ende
Januar die Kosteniibernahme aufgekiin-
digt. Mit gutem Recht, wie die Poincilits
wissen. Denn ein Bundesgerichtsurteil
von Dezember hilt fest, dass Kranken-
kassen nur noch Arzneimittel bezahlen
miissen, deren Kosten fiir ein gewonne-
nes Lebensjahr 100 000 Franken nicht
iibersteigen. Diesen Entscheid halten
die Poincilits fiir fragwiirdig. «Ich habe
den Eindruck», sagt der Vater, «dass in
der Schweiz die Gesunden mehr unter-
stiitzt werden als die wirklich Kranken.»
NP Suisse will deshalb nicht nur eine
politische Kampagne lancieren, son-
dern auch eine gesundheitsékonomi-
sche Studie in Auftrag geben. Dabei sol-
len die Kosten fiir Patienten mit selte-
nen Krankheiten in ein Verhéltnis zu
den gesamten Gesundheitskosten ge-
setzt werden, wie Christoph Poincilit er-
klart. Er ist tiberzeugt, dass sich dadurch
ein anderes Bild ergibt, als wenn man
nur einzelne Medikamentenkosten be-
riicksichtigt. In diesem Zusammenhang
pladiert er auch dafiir, seltene Krank-
heiten nicht ldnger als Krankheit des
Einzelnen, sondern als Krankheiten der
Menschheit anzusehen. Denn die Evo-
lution bringe nicht nur gute Mutationen
hervor, sondern — wie im Fall von NPC —
auch schlechte. Fiir die betroffenen
Patienten trage die Gesellschaft deshalb
eine besondere Verantwortung.
Marianne Rohrbach war im ersten
Moment schockiert iiber den jlingsten
Bundesgerichtsentscheid. Sie sieht dar-
in aber auch etwas Positives. Das habe
es gebraucht, sagt sie, damit endlich
etwas passiere. Die Bevolkerung miisse
sich nun ernsthaft Gedanken machen,
wie sie mit Menschen mit seltenen
Krankheiten umgehen wolle. So fragen
sich viele, ob Medikamente wie jenes
gegen NPC wirklich bis zu 20 000 Fran-
ken pro Monat kosten miissen. Denn es
ist klar, dass der Gewinn der Firmen
enorm sein muss, dass diese die Mittel
bei fehlender Krankenkassendeckung
einzelnen Patienten schenken kénnen.
Dass in der Schweiz bei den seltenen
Krankheiten noch vieles im Argen liegt,
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betont auch die Genetikerin Loredana
D’Amato Sizonenko vom Universitéts-
spital Genf. Sie ist die Schweizer Koor-
dinatorin von Orphanet (www.orpha-
net.ch), dem européischen Internetpor-
tal fiir seltene Krankheiten. Sie seien in
den spiten 1970er Jahren als Problem
der offentlichen Gesundheit erkannt
worden und 1983 hitten die USA als
erstes Land mit einem sogenannten
Orphan-Drug-Gesetz reagiert, sagt sie.
Damit wurden Anreize geschaffen, um
die Pharmaunternehmen vermehrt zur
Entwicklung von Arzneimitteln gegen
seltene Krankheiten zu bewegen.

Die Schweiz ist erwacht

Eine vergleichbare Gesetzesregelung
mit vereinfachtem Zulassungsverfahren
und zehnjahriger Markt-Exklusivitit
fiir sogenannte Orphan Drugs existiert
seit 2000 auch in Europa und seit 2006
in der Schweiz. Diese zeitliche Verzoge-
rung macht deutlich, wie die Schweiz
den Vorreitern auf diesem Gebiet stets
hinterherhinkt. So gibt es etwa in Frank-
reich seit 2004 eine nationale Strategie
zur Verbesserung der Situation von
Menschen mit seltenen Krankheiten. In
der Schweiz hat Nationalrdtin Ruth
Humbel vergangenen Dezember ein
entsprechendes Postulat eingereicht.

Doch die Schweiz sei inzwischen aus
ihrem Dornroschenschlaf erwacht, sagt
D’Amato Sizonenko. Das sei wahr-
scheinlich auf Druck der Pharmaindus-
trie geschehen. Dieser Gedanke er-
staunt, wird doch sonst — gebetsmiihlen-
artig — stets das Gegenteil gesagt: dass
die Industrie an den seltenen Krankhei-
ten kein Interesse habe, weil sich damit
kein Profit machen lasse. Fiir D’Amato
Sizonenko ist seit einigen Jahren das
Gegenteil der Fall: Nicht nur gebe es
heute starke finanzielle Anreize. Die
pharmazeutische Forschung habe auch
erkannt, dass viele seltene Krankheiten
Modellcharakter fiir andere, hiufigere
Storungen hétten.

Die langfristigen Aussichten diirften
deshalb nicht so schlecht sein, wie dies
oft kolportiert wird. Kommt dazu, dass
eine Krankheit wie NPC, bei der eine
einzige Genmutation die fatale Entwick-
lung auslost, einfacher zu behandeln sein
diirfte als andere neurodegenerative Er-
krankungen wie die Alzheimerdemenz,
deren Ursachen komplexer sind. Es sei
durchaus denkbar, sagt Rohrbach, dass
aus NPC eine gut behandelbare chroni-
sche Krankheit werde, wie dies bei ande-
ren Stoffwechselstérungen gelungen sei.
Wer die Geschichte von Mathias, Alix
und Zita kennt, wird hoffen, dass aus
dem Wunsch rasch Realitit wird.

Weiterer Artikel im Ziirichteil

Erste Konturen

fiir Tiefbahnhof

Mehr Kapazitiit im Raum Luzern

Der Tiefbahnhof Luzern mit
einer unterirdischen Zufahrt ab
dem Vorort Ebikon ist technisch
machbar. Der Bahnhof wiirde die
Kapazitiitsprobleme der Schiene
im Raum Luzern langfristig
losen. Zu diesem Schluss kommt
eine Machbarkeitsstudie.

Reto Legena, Luzern

Seit zwei Jahren setzt die Zentralschweiz
auf den Tiefbahnhof Luzern. Dieser soll
den spétestens ab 2020 iiberbelasteten
Knoten fiir eine weitere Zunahme der
Zugfrequenzen riisten. Der Tiefbahnhof
wiirde einen Doppelspurausbau der Li-
nie Ziirich-Luzern am Rotsee tiberfliis-
sig machen und die nur zwei Gleise um-
fassende Zufahrt zum Bahnhof entlas-
ten. Der Tiefbahnhof wurde als so wich-
tig eingestuft, dass die Kantonsparla-
mentarier 2009 zu einer Sondersession
einberufen wurden und das Stimmvolk
an die Urne gerufen wurde. Der 20-Mil-
lionen-Franken-Kredit zur vorgezoge-
nen Finanzierung des Vorprojektes wur-
de mit einem Ja-Stimmen-Anteil von 75
Prozent gutgeheissen.

Tagbau im See

Nun liegen die Grundlagen fiir das Vor-
projekt vor und damit die ersten Kontu-
ren des Tiefbahnhofs. Die vier neuen
Gleise werden 14 Meter unter denen
des heutigen Bahnhofs liegen und mit
zwei 420 Meter langen Perrons erschlos-
sen. Zwischen den beiden Gleisebenen
wird ein Ladengeschoss eingefiigt. Der
Tiefbahnhof wird wie der heutige Bahn-
hof ein Kopfbahnhof sein, wobei ein
spiterer Ausbau zum Durchgangsbahn-
hof moglich ist. Die Ziige Ziirich-
Luzern werden nach Ebikon die
Stammlinie verlassen und durch einen
3,5 Kilometer langen Doppelspurtun-
nel, der unter dem Luzerner Quartier
Dreilinden und der Seebucht hindurch-
fiihrt, zum neuen Bahnhof gelangen.
Die ersten 3,1 Kilometer des Tunnels
fihren durch Sandstein und konnen
nach Angaben des Luzerner Kantons-
ingenieurs Rolf Biéttig konventionell
mit einer Tunnelbohrmaschine erstellt
werden. Dieser Teil wird auch tiiber
einen Sicherheitsstollen verfiigen. Als
«piece de résistance» bezeichnete Bittig
die restlichen 400 Meter. Das aus Ab-
lagerungen gebildete Seebecken ist
schlechter Baugrund, weshalb dieser
Teil im Tagbau erstellt wird. Vor dem
Tunnelaushub wird mittels Pfahl- und
Spundwinden sowie Dichtsohlen eine
trockene Baugrube geschaffen. Der
Seetunnel wird in vier Etappen erstellt;
die Schifffahrt bleibt gewéhrleistet.
Wie viel der Tiefbahnhof kostet, ist
ungewiss, es werden aber deutlich mehr
als eine Milliarde Franken sein. Die
Finanzierung ist denn auch die «Knack-
nuss», wie Ernst Eugster, der bei den
SBB fiir die Netzentwicklung zusténdig
ist, sagt. Der Tiefbahnhof stehe beziig-
lich Kosten-Nutzen-Verhiéltnis in harter
Konkurrenz zu anderen dringend néti-
gen Projekten. Tatsdchlich hatte das
Bundesamt fiir Verkehr im letzten
Friihling dem Luzerner Projekt inner-
halb der Bahn 2030 nur zweite Prioritét
eingerdaumt. Wegen der engen Bahnhof-
zufahrt wiirde aber eine kleinere Mass-
nahme, etwa ein Doppelspurausbau am
Rotsee, die Probleme in Luzern nicht
losen. Es brauche einen grossen Aus-
bauschritt, bekréftigte Eugster.

Zur Mitfinanzierung bereit

Der Luzerner Baudirektor Max Pfister
will deshalb mit Lobbying die Bundes-
stellen nicht nur von der Machbarkeit
des Tiefbahnhofes tiberzeugen, sondern
auch von dessen Notwendigkeit und
Dringlichkeit. Ein Trumpf, den Pfister
ausspielen will, ist, dass bereits jetzt mit
dem Vorprojekt begonnen werden
kann, ein anderer, dass nicht nur der
Kanton Luzern, sondern auch die Stadt
sowie Ob- und Nidwalden zu einer Mit-
finanzierung bereit sind.
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Kein

unfairer Kampf

Abstimmunyg iiber Arzneiabgabe

fel. Lausanne Im Abstimmungs-
kampf liber die kantonale Volksinitia-
tive «Ja zur Wahlfreiheit beim Medika-
mentenbezug» standen sich 2008 mit
den Arzten und den Apothekern zwei
weitgehend gleich potente Gegner ge-
geniiber. Aus diesem Grund war der
Ziircher Regierungsrat nicht gehalten,
gegen irrefiihrende Propaganda der
Arzteseite einzuschreiten. Das geht aus
der nun vorliegenden schriftlichen Be-
griindung des Urteils des Bundesge-
richts hervor (NZZ 26. 1. 11).

Demnach ist davon auszugehen,
«dass die Abstimmungspropaganda der
Arzteschaft durch diejenige der Apo-
thekerschaft ausgeglichen und berich-
tigt wurde». Zudem konnten die Biirger
laut Urteil den offiziellen Abstim-
mungserlduterungen zuverlédssig ent-
nehmen, worum es bei dem Urnengang
ging. Unter diesen Umstdnden war der
Regierungsrat «nicht verpflichtet, in
den Abstimmungskampf einzugreifen,
um die falsche bzw. irrefithrende Propa-
ganda der Arzteschaft richtigzustellen».

Im einstimmig ergangenen Urteil der
I. Offentlichrechtlichen Abteilung wird
auf die Rechtsprechung hingewiesen,
wonach private Ausserungen in Ab-
stimmungskdmpfen unter dem Schutz
der Meinungsdusserungsfreiheit sowie
der Pressefreiheit stehen. Daher kann
eine irrefiihrende Propaganda nur ganz
ausnahmsweise zur Aufthebung der Ab-
stimmung fithren. Es muss «sich um
eine schwerwiegende Irrefiihrung der
Stimmbiirger iiber eine entscheid-
wesentliche Tatsache oder einen Haupt-
punkt der Vorlage handeln». Sie muss
zudem so knapp vor der Abstimmung
erfolgen, dass es dem Biirger «unmog-
lich ist, sich aus andern Quellen ein zu-
verlassiges Bild von den tatsédchlichen
Verhiltnissen zu machen».

Mit diesem Verdikt aus Lausanne
steht allerdings erst fest, dass die Ab-
stimmung iiber die Initiative nicht wie-
derholt werden muss. Nach wie vor
héngig ist am hochsten Gericht eine
Beschwerde der Apotheker, die sich
gegen die Medikamentenabgabe durch
Arzte in den grossen Stidten richtet.
Wie Sabina Motta, die Medienverant-
wortliche des Bundesgerichts, auf An-
frage bestitigte, war dieses Verfahren
(2C-53/2009) bis zum definitiven Ent-
scheid iber die Abstimmungsbe-
schwerde sistiert worden.

Urteil 1C_468/2010

Lob fiir das Theater

Kanton Ziirich
Regierungsrat erhoht Beitriige

vo. - Das Theater fiir den Kanton
Ziirich (TZ) ist eine professionelle
Wanderbiihne, die pro Spielzeit sechs
bis sieben Neuinszenierungen erarbei-
tet. Getragen wird sie von 110 politi-
schen Gemeinden, 320 Privatpersonen,
der Ziircher Kantonalbank als Haupt-
sponsorin und dem Kanton. Die Eigen-
wirtschaftlichkeit des Theaterbetriebs
liegt bei rund 45 Prozent, Genossen-
schafts- und Sponsoringbeitrdge mit
eingerechnet. Nun will der Regierungs-
rat seine Beitrédge leicht aufstocken.
Wie er in einer Mitteilung schreibt,
beantragt er dem Kantonsrat fiir die
néchste Spielzeit 11,91 Millionen Fran-
ken. Mit dem neuen Rahmenkredit und
den jahrlich geplanten Objektkrediten
von knapp 2 Millionen Franken erhéhen
sich die Beitrdge des Kantons gegen-
tiber der Vergangenheit um 200 000
Franken. Als Grund nennt die Regie-
rung die Teuerung, gestiegene Anforde-
rungen im technischen Bereich sowie
gezielte Massnahmen im Kinder- und
Jugend-Theater-Angebot. In seinem
Antrag an den Kantonsrat wiirdigt der
Regierungsrat das hohe kiinstlerische
Niveau des TZ und bescheinigt ihm, in
den letzten Jahren seine Aufgabe, ndm-
lich die kulturelle Grundversorgung der
Landgemeinden, gut erfiillt zu haben.

Frank Grossmann, Griinder der Forschungsstiftung und der Aktiengesellschaft Orphanbiotec.
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Kampfer gegen seltene Leiden

Ziircher Startup setzt sich fiir die Entwicklung «unrentabler» Medikamente ein

Die Orphanbiotec aus Ziirich
will die Entwicklung von Medi-
kamenten gegen vernachléssigte
Krankheiten vorantreiben. Die
Stiftung und die Firma arbeiten
mit einem hybriden Geschifts-
modell, fiir das sie kiirzlich
einen Preis erhalten haben.

Alois Feusi

«Wenn man eine zweite Chance bekom-
men hat, sucht man sich ein sinnvolles
Projekt im Leben», sagt Frank Gross-
mann. Der 41-jahrige Tiermediziner,
Humanphysiologe und Inhaber einer
freien Dozentenstelle fiir Pharmakolo-
gie an der ETH Ziirich, litt vom 12. bis
zum 16. Lebensjahr an Lymphdriisen-
krebs. «Damals gab es noch keine
Krebsmedikamente fiir Kinder, und die
Krankheit fithrte meist zum Tod», er-
klart er. «Ich hatte ziemlich viel Gliick.»
Von diesem Gliick sollen auch andere
profitieren. Deshalb widmet er sich dem
Kampf gegen sogenannte seltene
Krankheiten. In der Fachwelt spricht
man von «Orphan Diseases», von ver-
waisten Leiden. Davon sind mehr als
7000 bekannt, die man frither unter Be-
griffen wie Siechtum oder Schwindsucht
in die Totenscheine eintrug. Drei Viertel
treten bei Kindern auf. Weltweit sind
230 Millionen Menschen betroffen, in
Europa sind es 30 Millionen, davon
rund 500 000 in der Schweiz: «Selten» ist
da wohl nicht das treffendste Adjektiv.

Von «Lorenzos Ol» inspiriert

Als er Mitte der neunziger Jahre von
«Lorenzos Ol» horte, wurde Grossmann
klar, wie er sein Ziel ansteuern wollte.
Dieses Ol ist eine Mischung aus Glyce-
rin-Estern der Olsiure und der Eruca-
sdure und wird zur Behandlung der Ad-
renoleukodystrophie (ALD) eingesetzt.
ALD wurde 1984 bei dem damals 6 Jah-
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re alten Lorenzo Odone diagnostiziert;
die Arzte schitzten seine Lebenserwar-
tung auf hochstens zwei weitere Jahre.
In der Folge begann Lorenzos Vater
Augusto —selber kein Mediziner —in der
Fachliteratur zu recherchieren, und er
nahm Kontakt zu Fachleuten sowie zu
anderen Betroffenen auf.

Bei der Auswertung demografischer
Studien entdeckte er, dass sich gewisse
Substanzen, die manche ALD-Patien-
ten in geringen Mengen mit der Nah-
rung zu sich nahmen, lindernd auswirk-
ten. Odone liess chemische Analysen
erstellen und stiess schliesslich auf die
Ingredienzien fiir «Lorenzos Ol». Es
zeigte sich, dass das Ol in Einzelfillen
das Auftreten von ALD-Symptomen
verzogern oder diese sogar zum Ver-
schwinden bringen konnte. 1992 wurde
sein Kampf um das Uberleben des Soh-
nes verfilmt. Lorenzo Odone starb 2008
30-jahrig an einer Lungenentziindung.

Im Vernetzen wissenschaftlicher Er-
kenntnisse mit dem Erfahrungswissen
von Patienten sowie der Kombination
bekannter Substanzen zu neuen Wirk-
stoffen erkannte Grossmann einen Weg
zur Entwicklung von Medikamenten
gegen vernachldssigte Krankheiten.
Diese «Orphan Drugs» geniessen bei
den grossen Pharmakonzernen wegen
mangelnder Profit-Aussichten nicht ge-
rade erste Prioritdt. «Es gibt viele Sub-
stanzen, die irgendwo bei Unternehmen
in einer Schublade liegen», weiss er.
«Man muss die Schubladen bloss 6ffnen
und Anwendungen fiir diese Wirkstoffe
finden. Wir arbeiten mit offenen Daten-
banken und sind damit unabhingig.»

Orphanbiotec setzt im eigenen Kom-
petenz-Center auf Wissenschafter, Pa-
tienten-Vereinigungen und hochspezia-
lisierte kleinere Pharmabetriebe und
sucht nach Vertriebs- und Koopera-
tionspartnern. «Nur gemeinsam kann
man Medikamente entwickeln und Pro-
jekte stemmen», betont Grossmann. In-
zwischen ist die Arbeit an zwei Mitteln
gegen Magenkrebs sowie gegen die

- «Wir wollen als Kompetenz-Netzwerk nicht einzelne Leiden in den Fokus stel-

len, sondern moglichst breit arbeiten», sagt der Orphanbiotec-Griinder Frank
Grossmann. Es gehe darum, die Patienten und ihre Angehorigen untereinander zu
vernetzen und so ihrer Stimme mehr Kraft zu verleihen. «Wenn 500 von einer ver-
nachldssigten Krankheit Betroffene auftreten, hat das viel weniger Gewicht, als
wenn dies 5000 Personen tun.» Aus diesem Grund organisierte Grossmann im
Februar 2009 in sechs Deutschschweizer Stadten den ersten Tag der seltenen Krank-
heiten. Im letzten Jahr half ihm die Gebert-Riif-Stiftung bei der Finanzierung des
Anlasses. Ebenfalls 2010 griindeten rund 40 Schweizer Patientenorganisationen die
Pro Raris — Allianz seltener Krankheiten. Diese Dachorganisation, in der Orphan-
biotec Mitglied ist, fiihrt den diesjdhrigen Tag der seltenen Krankheiten vom kom-
menden Samstag, 19. Februar, im Kursaal Bern durch.

www.proraris.ch/de/tag-der-seltenen-krankheiten

Stoffwechselkrankheit Amyloidose so
weit gediehen, dass diese, das entspre-
chende Kapital vorausgesetzt, in 5 Jah-
ren auf den Markt kommen konnten.

Preis fiir Geschiftsmodell

Nach seiner Assistenzzeit am Institut
fiir Lebensmittelwissenschaften der
ETH Ziirich sowie Anstellungen in der
Pharmaindustrie und bei einer Diagnos-
tikfirma griindete Frank Grossmann
2008 mit rund 400 000 Franken eigenem
Geld die Orphanbiotec. Zuwendungen
von Sponsoren und der Gebert-Riif-
Stiftung stopften erste kleine Locher.
Das Unternehmen ist in eine Aktien-
gesellschaft und eine Forschungsstif-
tung unterteilt. Eine Kiisnachter Wer-
beagentur stellt unentgeltlich Biiros fiir
die Stiftung zur Verfiigung. Der Sitz der
AG ist Ziirich; allerdings besitzt sie zur-
zeit keine eigenen Raumlichkeiten. Per-
sonen aus der Pharmaindustrie und
anderen Bereichen, die fiir Orphan-
biotec arbeiten, werden iiber Drittmittel
finanziert. Grossmann selber arbeitet
seit drei Jahren unentgeltlich.

Die Stiftung finanziert die For-
schung, vernetzt Pharma-Partner, Wis-
senschafter und Betroffenen-Verbiande
und macht die Offentlichkeitsarbeit.
Dafiir ist sie auf Spenden angewiesen.
Die Aktiengesellschaft hat die Entwick-
lung von Medikamenten bis zur Markt-
reife zum Geschiftszweck. Als Néchstes
stehen Gespriache mit philanthropi-
schen Investoren an, also mit Kapital-
gebern, die keine hohe oder schnelle
Rendite erwarten und die, wenn dann
Geld verdient wird, zugunsten der Re-
finanzierung der Forschungsstiftung auf
einen Teil des Gewinnes verzichten wol-
len. Dieses hybride Geschiftsmodell
hat Orphanbiotec in einem von der
Social Entrepreneurship Initiative ge-
meinsam mit der Forderagentur fiir
Innovation des Bundes KTI, der Suva
und der Gebert-Riif-Stiftung ausge-
schriebenen Wettbewerb fiir Startups
den ersten Preis eingetragen. Mit die-
sem 2011 erstmals verlichenen Award
werden Geschiftsgriindungen gewdir-
digt, die soziale und 6kologische Anlie-
gen ebenso pflegen, wie sie finanzielle
Ziele verfolgen.

Inzwischen ist Orphanbiotec dabei,
ins Ausland zu expandieren. In Berlin,
wo Frank Grossmann personliche Kon-
takte hat, ist eine Aussenstelle im Auf-
bau, und amerikanische Partner helfen
bei der Griindung einer Stiftung in Kali-
fornien. «Wir sind eine internationale
Organisation mit einem internationalen
Netzwerk», erklart Grossmann. «Dieses
wollen wir mit glaubwiirdigen Partnern
weiter ausbauen.»
www.orphanbiotec-foundation.com

Der Kunde soll

nicht Konig sein
Regierung lehnt FDP-Initiative ab

Der Regierungsrat will die
kantonale Regelung der Laden-
offnungszeiten nicht dndern.

Er lehnt die FDP-Volksinitiative
«Der Kunde ist Kénig» ab und
verweist auf eine Bundeslosung.

rib. - Der Bund soll’s richten. Das ist,
kurz gesagt, die Haltung des Regie-
rungsrats zur FDP-Volksinitiative «Der
Kunde ist Konig». Das Begehren, das im
Mai 2010 eingereicht wurde, verlangt,
dass die Ladenoffnungszeiten vollstin-
dig liberalisiert und alle einschrénken-
den Regelungen im kantonalen Ruhe-
tags- und Ladenoffnungsgesetz gestri-
chen werden. Der Regierungsrat betont
in seinem am Donnerstag publizierten
Antrag, aus wirtschaftsliberaler Sicht
konne er das Anliegen nachvollziehen,
die Ladenoffnungszeiten an die neue
Lebensrealitdt anzupassen. Doch sei
eine Anderung des kantonalen Rechts
nicht sinnvoll, solange die bundesrecht-
lichen Bestimmungen zum Arbeitneh-
merschutz gilten.

Der Regierungsrat beantragt dem
Parlament deshalb, die Initiative abzu-
lehnen. «Es hat keinen Sinn, dass wir
dem Stimmvolk eine Initiative zur An-
nahme empfehlen, von der wir wissen,
dass sie nichts bewirkt», sagte Volks-
wirtschaftsdirektor Ernst Stocker auf
Anfrage. Solange sich an den Bundes-
regelungen nichts @ndere, miissten die
meisten Geschifte ausser beispielsweise
Apotheken, Tankstellenshops oder Li-
den in Zentren des oOffentlichen Ver-
kehrs trotz der Anderung des kantona-
len Gesetzes an Sonn- und Feiertagen
geschlossen bleiben. Von der Initiative
wiirden laut Stocker nur Geschiéfte pro-
fitieren, die keine Arbeitskrifte gemaéss
Arbeitsgesetz  beschiftigen. Deshalb
stellt ihr der Regierungsrat auch keinen
Gegenvorschlag gegeniiber.

Die FDP kritisiert die Haltung des
Regierungsrats als legalistisch und mut-
los. Mit der Unterstiitzung einer kanto-
nalen Initiative wiirde sich der Druck
auf Bundesbern erhohen, endlich eine
zeitgemaisse Regelung zu finden. Beson-
ders iiberrascht ist die FDP, dass Volks-
wirtschaftsdirektor Ernst Stocker die
Initiative zur Ablehnung empfiehlt — er,
der sie 2009 in einem Interview unter-
stiitzt hatte. Stocker rdumt ein, er habe
seine Haltung geéndert. Vor zwei Jah-
ren sei ihm die komplexe bundesrecht-
liche Situation noch nicht genau be-
kannt gewesen. Man diirfe den Stimm-
biirgern nicht vorgaukeln, die Initiative
bote eine Losung. Zudem sei das Ange-
bot an Einkaufsmoglichkeiten im Kan-
ton grundsitzlich gut. Anderungen sei-
en nicht dringlich.

ANZEIGE
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Seltene Krankheiten
Halbe Million Menschen mit fast unbekannten Krankheiten Folgt
Extra zur Definition der Seltenen Krankheiten

Von Gerald Hammel, SDA

Rund eine halbe Million Menschen in der Schweiz leiden an einer von rund 7000 sogenannt
Seltenen Krankheiten. Die Patienten sind krank, aber ihre Krankheit ist so rar, dass der Arzt sie

moglicherweise erst nach langer Zeit diagnostizieren kann.

In Bern organisiert ProRaris, die Allianz Seltener Krankheiten - Schweiz, am kommenden Samstag
erstmals einen Informationstag zum Thema. Fir den gleichen Tag hat die europanische
Dachorganisation den 4. Internationalen Tag der Seltenen Krankheiten ausgerufen.

Die Vizeprasidentin von ProRaris, Anne-Frangoise Auberson, erinnert sich im Gesprach mit der
Nachrichtenagentur SDA an den Hindernislauf eines Patienten von Spezialist zu Spezialist. 16 Jahre
habe es gedauert, bis die Arzte seiner Krankheit einen Namen geben konnten; es handelte sich um
eine Seltene Krankheit.

Hoffen und Bangen

Wie bei den haufigeren Krankheiten gilt auch bei den seltenen: Je friher die Therapie, umso
grosser die Heilungschancen. Der besagte Patient sitze heute im Rollstuhl. "Das ware nicht nétig
gewesen, wenn die Arzte besser zugehért hatten. Aber stattdessen schickten sie die Person in die
Psychiatrie", sagt sie.

Auberson verwahrt sich dennoch gegen Kritik an den Arzten. Diese kénnten die 7000 Krankheiten
gar nicht kennen konnten. "Man sollte den Patienten aber mehr Vertrauen schenken."

Noch bevor die Behandlung einer Seltenen Krankheiten Uberhaupt beginnen kann, verschlingt die
Odyssee durch Arztpraxen oft viel Geld. Die Therapie schlagt im Schnitt deutlich teurer zu Buche
im Vergleich zu konventionellen Krankheiten, wie Auberson sagt.

Laut Auberson zeigen sich die Krankenkassen deshalb oft zurtickhaltend. Dem widerspricht
allerdings der Dachverband der Krankenversicherer, santésuisse. In der Regel decke die
Grundversicherung die Untersuchungen und die Behandlung, sagte eine santésuisse-Sprecherin.

Netzwerke der Patienten

Seine Krankheit zu kennen, kann beruhigend wirken. Umso mehr, als fir zahlreiche der raren
Krankheiten schlicht keine Behandlung existiert. Deshalb seien Netzwerke so wichtig, sagt
Auberson. Eine der Hauptaufgaben von ProRaris sei es, Kontakte zwischen Erkrankten herzustellen.

Auf internationale Vernetzungen zahlt aber auch die Pharmaindustrie. Nur dadurch kdénnten
gentgend Patienten mit einer Seltenen Krankheit gefunden werden, um die Krankheit zu
erforschen oder Behandlungen daflir zu testen, heisst es in einer Broschire des
Branchenverbandes Interpharma zum Thema.

Das Dokument richtet sich nicht zuletzt gegen die oft gehdrte Kritik, wonach Medikamente fir
seltene Krankheiten flir die Pharmafirmen wenig rentabel seien und deshalb vernachlassigt werden.



Fortschritte erzielt

Die letzten 25 Jahren brachten jedoch laut Auberson grosse Fortschritte. Spenden hatten enorm
zur Anerkennung von Seltenen Krankheiten und folglich zur Erforschung von Medikamenten
beigetragen.

Laut der Pharmaindustrie hat eine EU-Richtlinie dazu gefdhrt, dass die Zahl der in der EU
anerkannten Medikamente seit 2000 von wenigen Dutzend auf rund 500 gestiegen sei. Die
Entschlisselung des menschlichen Genoms und die Entwicklung von Gen-Therapien leisteten
ebenfalls einen wichtigen Beitrag.

Die Schweiz hat laut ProRaris noch einen Rlickstand aufzuholen. Frankreich sei gerade daran, den
zweiten nationalen Plan auszuarbeiten, wahrend in der Schweiz noch fast nichts passiert sei, halt
Auberson fest. "Obwohl es ein Gesetz zu seltenen Medikamenten gibt, wurde es noch nicht oft
angewandt."

Abhilfe schaffen will dem etwa die Aargauer CVP-Nationalrdtin Ruth Humbel. Sie fordert in einem
Postulat eine "NationaleStrategie" flir Seltene Krankheiten.

Seltene Krankheiten

Teilweise nur ein Fall pro Jahr in der Schweiz

Jede der rund 7000 Seltenen Krankheiten ist rar, doch weil es insgesamt so viele von ihnen gibt,
gelten sie schon wieder als verbreitet. Selten ist eine Krankheit, wenn weniger als eine auf 2000
Personen pro Jahr daran neu erkrankt.

Es gibt aber auch Krankheiten, von denen es pro Jahr nur einen neuen Fall in der Schweiz gibt. In
Kinderspitalern sind zum Teil die Halfte der Falle auf Seltene Krankheiten zurtickzufiihren, heisst es
in einer Broschire von Interpharma, dem Verband der forschenden pharmazeutischen
Firmen der Schweiz. Bei Kindern gelten etwa Krebsformen haufig als selten.

Vier von funf Seltenen Krankheiten sind genetischer Natur. Daneben gibt es aber auch
Infektionskrankheiten oder seltene Krebsarten. Die Symptome kdénnen voéllig harmlos sein, aber
auch stark einschréankend oder sogar tédlich. Oft zahlen auch rare Unterformen von haufigeren
Krankheiten zu den Seltenen Krankheiten.

Ein Grossteil der Seltenen Krankheiten sind unheilbar. In einigen Fallen lassen sich wenigstens die
Symptome lindern und damit Krankheit stoppen.

Je nach Schatzungen leiden 400'000 bis 500'000 Menschen in der Schweiz an einer Seltenen
Krankheit. Das sind 5 bis 6,5 Prozent der Bevdlkerung.
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Zusammenarbeit macht uns stark

Die Hoffnung stirbt zuletzt, sagt
man. Doch wer an einer schwe-
ren Krankheit leidet, die zu den
Seltenen Krankheiten gehort,
siehtdiese Hoffnung stark strapa-
ziert Das Paradoxon dieser Krank-
heiten besteht darin, dass sie so
zahlreich sind. Jede ist eine Insel
far sich und wurde bislang man-
gels Vernetzung auch nicht wahr-
genommen. Dazu kommt, dass es
an Wissen Giber die meisten Krank-
heiten fehlt, Diagnosen zu spat ge-
stelit werden und es keine Medika-
mente gibt.

Betroffene verstehen aber nicht,
warum sie in einem Land mit so
hoch stehender Gesundheitsver-
sorgung mit ihrem Schicksal im-
mer noch allein sind. Obwohl es
seit Jahren ein Gesetz gibt, wel-
ches Anreize fir Forschung und
Entwicklung bieten soll, ist bis-
lang in der Schweiz kaum etwas
geschehen. Pioniere sind auf die-
sem Gebiet immer noch selten, Pa-
tienten gehen ausihrer Not heraus
einen Schritt weiter und organisie-
ren sich. So wurde in diesem Jahr
ProRaris, Allianz Seltener Krank-
heiten - Schweiz, ins Leben geru-
fen (www.proraris.ch). Sie ist das
Pendant zur deutschen «Achse»
(Allianz Chronischer Seltener Er-
krankungen). Beide verstehen
sich als Dachverband der Patien:
tenorganisationen, und ProRaris
istangetreten, den angeschlosse-
nen Organisationen und Betroffe-
nen in der Schweiz eine gemein:

same Stimme zu geben. Diese
Stimme wird nun zum ersten Mal
am 19. Februar in Bern ertonen.
Zum diesjdhrigen Internationa-
len Tag der Seltenen Krankheiten
wird dortim Kursaal unter Beteili-
gung des Europdischen Verbands
Seltener Krankheiten Eurordis
(www.eurordis.org) und interna-
tionaler Gaste eine gemeinsame
Veranstaltung unter dem Motto
«Health Inequalities» stattfinden.
Mit Aktionen, Rundtischgesprd-
chenund Standen werdensichalle
Beteiligte Gehor verschaffen und
auf die oft schwierige Situation
von Betroffenen hinweisen. Jede/r
Betroffene und Nicht-Betroffene
ist eingeladen, dabei zu sein. Der
Internationale Tag der Seltenen
Krankheiten bekommt nun auch
inder Schweiz eine Plattform und
ein Gesicht - ein entscheidender
Meilenstein.

Unsere Arbeit in der Stiftung
Orphanbiotec als Brickenbauer
in den letzten 2 Jahre, unsere
Events und Pressearbeit zeigen,
dass wir richtig liegen, Wir stre-
ben mit unserem Schaffen, dem
Kompetenz-Netzwerk und der Zu-
sammenarbeit mit ProRaris eine
nachhaltige Veranderung unseres
Gesundheitssystems an, das keine
Vernachlassigung von «Seltenen
Krankheiten» mehr kennt. Wenn
wir es gemeinsam schaffen, Poli-
tiker, Gesundheitsbehorden und
Forschungsstatten zu aktivieren,
kénnen wir mit breiter Beteiligung

der Offentlichkeit Veranderungen
auf den Weg bringen, die in der
Medizingeschichte einmalig sind
Alle sitzen im gleichen Boot und
rudern in die gleiche Richtung.
Konkret braucht es fir den An-
lass die breite Unterstiitzung der
Politik, Offentlichkeitsarbeit und
mutige Journalisten. Alle kbnnen
ihre Stimme erheben und zeigen,
dass «Selten» nicht selten bedeu-
tet und die Vernachldssigung von
7000 Krankheiten ein Ende hat Na-
tionalratin Frau Ruth Humbel hat
sich bereits mutig engagiert und
kiirzlich einen Vorstoss im Parla-
ment eingereicht. Hoffen wir, dass
dieser dort nicht zum Papiertiger
wird. Ein gemeinsames Vorgehen
ist auch darum so wichtig, weil es
unseren Politikern zeigt, dass drin-
gender Handlungsbedarf besteht
Hinter den einzelnen Krankhei-
ten stehen unzdhlige Leidensge-
schichten. Wenn wir uns dies vor
Augen halten, kann jeder Betei-
ligte ein kleines Stick dieser gros-
sen Verantwortung Gbernehmen.
So wird die Last auf viele Schul-
tern verteilt. Wir geben Betroffe-
nen Perspektiven und ermoglichen
ihnen in Zukunft die gesundheitli-
che Betreuung, die sie verdienen.
Zu spate und falsche Diagnosen
von Seltenen Krankheiten kosten
bislang Zeit und sehr viel Geld. Un-
ser Gesundheitssystemist deshalb
ineffizient, weil es hier einen blin-
den Fleck hat. Wenn wir das 4n-
dern konnen, reduzieren wir in Zu-

kunft Kosten und schweissen eine
Community zusammen, die grad
am Entstehen ist

Wenn wir uns heute mit der Unter-
stitzung vieler der Zukunft stel-
len, kann es gelingen, die gros-
sen Herausforderungen auf dem
Gebiet der Seltenen Krankheiten
vor unserer Haustir zu Iasen. Ver-
anderungen brauchen Mut, Ent-
schlossenheit und echtes Enga-
gement. Darauf setzen wir. Die
Betroffenen haben ein Recht auf
eine Therapie. Lassen wir die Hoff-
nung aufleben, dass unsere Arbeit
erfolgreich ist.

Blicken wir deshalb nach vorn und
setzen wir uns dafir ein, dass die
Veranstaltung in Bern neue Mass-
stabe setzt. Das wirde ich mir far
die Betroffenen und alle dort ver-
tretenen Organisationen win-
schen

Dr. Frank Grossmann ist Mediziner
und Unternehmer. Weitere infos
Zur Stiftung Orphanbiotec
www.orphanbiotec-foundation.com
Spendenkonto: ZKB, Postkonto.
80-151-4; IBAN: CH65 0070 0110 0025
90214
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Aktuell
«Muss ich sterben, weil ich der Krankenkasse zu teuer bin?»

VON PHILIPPE PFISTER (TEXT) UND ADRIAN BRETSCHER (FOTOS)

300000 Franken pro Jahr kostat die Behandhmg der Stoffwechselkrankheit, an der
Jeannine Frey leidet. Das sei zu viel, findet das Bundesgaricht.

Aufmanche Dinge sind wir Schweizerinnen und Schweizer richtig stolz. Zum Beispiel auf
unser Gesundheitssystem: Wird jemand krank, springt die Krankenkasse ein. Denn jederist
versichert. So will es das Gesetz. Und so gebietet es die Solidaritiit.

Die Geschichte von Jeannine Frey will nicht so recht in dieses Bild passen. Die 28-Tihrige
begriisst den SonntagsBlick-Reporter in ihrer schimucken Wohnung in Oensingen S0, Thr
Hindedruck ist auffallend sanft. Auf den zweiten Blick fillt auf, dass die Arbeitsfliche in
ihrer Kiiche ungewdhnlich niedrig liegt. Hier kdnnte sie im Rollstubl kochen. Und einen
Rollstuhl braucht Jeannmine Frey vielleicht eines Tages: Denn sie leidet an Morbus Pompe,
einer seltenen Muskelkrankheit.

Bis vor elf Tahren verlief ihr Leben beinahe villig normal; sie brachte gute Noten nach Hause,
absolvierte eine kaufmiinnische Ausbildung. Nur in einem Fach sei sie halt immer «mega
schlechty gewesen, sagt sie, im Turnen: «Ich hatte einfach keine Kraft, keine Energie.»
Teannine fiel hiiufiger hin, hatte Miihe beim Treppensteigen, irgendwann hatte sie sogar
Miihe, den Kopf zu heben. Nach einem Unfall — Jeannine war beim Aussteigen aus einem Bus
gefallen — erkannte ein Spezialist, was los ist: «Fr erkliirte mir, dass ich an einer
Muskelkrankheit leide.s» Die definitive Diagnose kam siecben Jahre spiiter, Anfang 2007.

Nachis Beatmungsgerit

In der Schweiz sind es rund 20 Frauen und Minner, die an dieser extrem seltenen
Stoffwechselkrankheit leiden. Thnen fehlt ein Enzym, das Glykogen abbaut. Glykogen ist eine
Zuckerform, die unsere Muskeln speichern — als Energiereserve. Bei Pompe-Patienten
sammelt sich das Glykogen iibermiissig in den Muskelzellen an und schiidigt sie dadurch
nachhaltig. Die Patienten werden immer schwiicher, auch das Atmen fillt ihnen irgendwann
schwer. Sie sind auf den Rollstuhl angewiesen, werden bettligerig; viele von ihnen sterben
jung.

Bei Teannine Frey ist die Krankheit ziemlich weit fortgeschritten. Beim Atmen bewegt sie
bewusst ihren Brustkorb auf und ab — «so bekomme ich genug Luft», sagt sie. Nachts braucht
sie ein Beatmungsgeriit — sonst bekiime sie gefiihrlich wenig Sauerstoff.

Nochist sie vollig selbstindig: Draussen benutzt sie einen Rollator oder Scooter, lingere
Strecken legt sie mit dem Auto zuriick. Arbeiten kann sie halbtags, «der Job bei der
Hilfsmittelberatung SAHB in Oensingen gefillt mir sehry, sagt sie.



Dass es ihr trotz allem gutgeht, hat Jeannine Frey einem Stoff namens Myozyme zu
verdanken.

So heisst das kiinstli che Enzym, das ihr zweiwdchentlich verabreicht wird. Sieben Stunden
dauert die Infusion; nach den ersten Behandlungen im Sommer 2007 stabilisierte sich die
Krankheit sofort.

Das kinnte eine gute Nachricht sein. Wenn sich dahinter nicht eine schlechte Nachricht
verbirge. Myozyme ist teuer, sehr teuer sogar. Wie viel ein Patient braucht, hiingt vom
Gewicht ab. Fiir eine 50 Kilogramm schwere Person kostet die Therapie rund 300000 Franken
— pro Jahr.

Myozyme ist vom Schweizer Heilmittelinstitut Swissmedic zugelassen. Es steht aber nicht auf
der Spezalititenliste des Bundesamtes fiir Gesundheit (BA G). Sie umfasst alle Medikamente,
die von den Krankenkassen bezahlt werden miissen. Bis vor kurzem vergiiteten die Kassen
Myozyme trotzdem — dank des Einflusses der Vertrauensérzte. Doch im November entschied
das Bundesgericht, dass die Kassen Behandlungen mit Myozyme nicht mehr iibernehmen
miissen. Begriindung: Der therapeutische Nutzen des Medikaments sei zu gering.

Fiir Jeannine Freys Arzt, den Neurologen Kai Résler, ist das Urteil der Bundesri chter
unverstindlich: «Wir konnten die Krankheit stoppen, Jeannine kann arbeiten und ist
selbstiindig. Da ist fiir mich der therapeutische Nutzen sehr wohl gegebens, sagt er.

Das Urteil sei «diskriminierends und verstosse gegen die Menschenrechte, sagt Esther
Neiditsch, Priisidentin von Pro Raris, der Vereinigung, welche die Interessen von Menschen
mit seltenen Krankheiten vertritt. Sie séissenin einem Teufelskreis: Weil es so wenige Fiille
gebe, sei der therapeutische Nutzen wissenschafili ch schwieri ger nachzuweisen. Und daher
kiénnen sich Versicherer leichter weigern, die Medikamente zu bezahlen.

Unhalthbares Urteil

Zu einem #dhnlichen Schluss kommt ¢in bisher unversdffentlichtes Rechtsgutachten des
Branchenverbandes Interpharma. Tenor: Das Bundesg erichtsurteil ist unhaltbar. Es kollidiert
mit der Menschenwiirde und dem Recht des Individuums auf Existenzsicherung.

Bewegung gibt es jetzt auch in Bern: Offensichtlich aufgeschreckt durch das Urteil der
obersten Richter kiindigte der Bundesrat an, eine nationale Strategie fiir seltene Krankheiten
aufzugleisen.

Zurzeit darf Jeannine Frey das Medikament noch erhalten; Genzyme, der Hersteller von
Myozyme, hat sie in ein Charity-Programm aufgenommen — weil sie von ihrer Krankheit
besonders schwer betroffen sei. Im vergangenen Jahr beantragte Genzyme beim Bundesamt
fiir Gesundheit zudem, Myozyme auf die Spezialifitenliste zu setzen, die Liste der
kassenpflichtigen Medikamente. Ein Entscheid steht noch aus, Fragen dazu will das BAG
nicht beantworten.

Teannine Frey hofft, dass jetzt noch korrigiert wird, was cigentlich nicht sein darf: «Dass
Patienten wie ich sterben miissen, weil wir den Krankenkassen zu teuer sind.»

Weil ihr das Gehen schwerfillt, bemizt die junge Frau dratissen einen Scooter.,



Nach karw Jeanaine Frey Auto fihren — dailt einem Medilament, das thre Kranithelt stoppte.

Schan in der Schude war Jeanning Fray schlecht im Turnern. 2007 fanden Arzte heraus: Sie leidet an
Morbis Pompe, elner seltenen Muskelkrankhet.

Frir furze Strecken braucit Jeanring Frey einen Rollatar, weil die Kraricheit ihre Muskeln
geschwdcht hat.,

Jearwine Frey ko halbings arbeften. « Der Job gefidllt mir sefry, sagt sia.
So selten sind diese Krankheiten nicht

Eine Krankheit gilt als selten, wenn nicht mehr als fiinf von 10000 Menschen betroffen sind.
Doch sechs bis acht Prozent der Bevilkerung erkranken im Laufe ihres Lebens an einer
seltenen Krankheit —in der Schweiz nicht weniger als etwa 500000 Patienten. Fiir viele dieser
Leiden sind Gendefekte verantwortlich — so auch fiir das Muskelleiden Morbus Pompe,
dessen Bezeichnung auf den Pathologen Joannes Cassianus Pompe (1901-19435) aus Holland
zuriickgeht.



"RORARIS

@ Alliance Maladies Rares - Suisse
® e Allianz Seltener Krankheiten = Schweiz
R AR Alleanza Malattie Rare - Svizzera

Internet



Février 2011

Zum Tag der Seltenen Krankheiten

Geschrieben von Ruth Humbel

Zum vierten Mal begeht Eurordis, die Europadische Organisation fliir Seltene Krankheiten,
den Internationalen Rare Disease Day. Dieses Jahr steht er unter dem Motto ,Ungleicher
Zugang zur Therapie®. Aus diesem Anlass organisiert ProRaris, die Allianz Seltener
Krankheiten - Schweiz, am nachsten Samstag in Bern zum ersten Mal in der Schweiz
einen Informationstag zum Thema seltene Krankheiten.

Eine Krankheit gilt als selten, wenn nicht mehr als 5 von 10 000 Menschen von ihr
betroffen sind. 6-8 % der Bevodlkerung erkranken im Laufe ihres Lebens an einer seltenen
Krankheit. Uber viele seltene Krankheiten sind nur wenige Informationen verfiigbar und
selbst diese sind Fachpersonen oft unbekannt. Es fehlen gesicherte Diagnoseverfahren.
Bei vielen Erkrankten wird erst nach mehrjahrigen diagnostischen und therapeutischen
Odysseen die richtige Diagnose gestellt. Damit sind nicht nur Ungewissheit und Leiden
verbunden sondern auch vermeidbare Kosten. Fir viele seltene Krankheiten fehlt eine
adaquate Therapie. Arzneimitteltherapien missen meist im Off-Label-Bereich
durchgefiihrt werden, was zu Ungleichbehandlungen beim Zugang und der Finanzierung
fihrt. Es liegt dann im Ermessen der Krankenversicherer ob sie eine Therapie finanzieren
oder nicht.

Im letzten November hat das Bundesgericht zum Thema seltene Krankheiten einen
folgenschweren Entscheid gefallt. Es lehnte bei einer 70jahrigen Frau die
Kostenlibernahme eines sehr teuren Medikamentes durch den Versicherer ab, weil der
hohe therapeutische Nutzen im konkreten Fall nicht erreicht worden ist. Die Frau ist an
Morbus Pompe erkrankt - einer schweren und sehr seltenen Stoffwechselkrankheit. Die
Therapiekosten belaufen sich auf ca. 400'000.- pro Jahr. In der Schweiz leiden ca. 10
Personen an dieser Krankheit.

Uber die Beurteilung des konkreten Falles hinaus hat das Bundesgericht grundséatzliche
Uberlegungen zu Kosten-Nutzen und den Héchstkosten einer Behandlung angestellt und
hat den Betrag von CHF 100000 pro gerettetes Jahr als angemessen bezeichnet.
Gestutzt auf diesen Entscheid haben Versicherer die Kostengutsprachen auch bei den
andern Morbus Pompe Patienten zuriickgezogen. Die Konsequenzen fiir die meist jungen
Patienten, welche mit dem Medikament ein selbsténdiges Leben fihren kdnnen, sind
gravierend. Es ist zudem absehbar, dass mit Referenz auf den Bundesgerichtsentscheid
auch flur Patienten mit anderen seltenen Krankheit Kostengutsprachen fir teure
Therapien kinftig verweigert werden kénnten. Bei einigen Indikationen hat dies schon
stattgefunden.

Selbstversténdlich sind Kosten-Nutzen-Uberlegungen bei so teuren Therapien
anzustellen. Ein hoher therapeutischen Nutzen zur Verbesserung von Lebensqualitat und
Lebenserwartung sowie ein klarer Mehrwert gegenlber gunstigeren
Behandlungsmethoden missen nachgewiesen sein. Diese Kriterien missen aber von der
Politik vorgegeben und vom Bundesamt fiir Gesundheit konkret umgesetzt werden. Es
kann nicht angehen, dass das Gericht einen Einzelfall entscheidet, aus dem
verallgemeinernde Schlisse gezogen werden und die Krankenversicherer frei entscheiden
kdénnen, ob sie die Kosten fiir eine Therapie lbernehmen oder ablehnen. Das verstdsst
gegen das Solidaritats- und Gleichbehandlungsprinzip der Krankenversicherung.



Es braucht daher eine nationale Strategie und einen Massnahmenplan zur Verbesserung
der gesundheitlichen Situation von Menschen mit seltenen Krankheiten (Orphan
Diseases) wie ich es mit einem Postulat im letzten Dezember verlangt habe. Den
betroffenen Patienten muss ein rechtsgleichen Zugang zu Diagnostik und wirksamen
Therapien gewadhrleistet werden. Wahrend die EU im Bereich der seltenen Krankheiten
eine aktive Politik verfolgt, fallt die Schweiz im Vergleich zuriick. Diesen Rickstand
miussen wir aufholen, im Interesse der betroffenen Patienten.

Letzte Aktualisierung ( Freitag, . Februar 2011 )
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Emission Kontext dédiée aux maladies rares
Seltene Krankheiten sind unterschatzt

Rund 7000 seltene Krankheiten sind bekannt. Jeder zehnte Mensch leidet darunter, in
den Schweiz sind es etwa 450 000 Menschen. Das Problem: Bis zur richtigen Diagnose
dauert es oft Jahre, eine wirksame Behandlung ist nicht garantiert und Medikamente
fehlen oft.

In «Kontext» gehen wir der Frage nach, was dies fiir die Kranken, die Arzte, die
Forschung und die Gesellschaft bedeutet.

http://www.drs2.ch/www/de/drs2/sendungen/top/kontext/5005.sh10172385.html



http://www.drs2.ch/www/de/drs2/sendungen/top/kontext/5005.sh10172385.html
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Seltene Krankheiten

Betroffene zwischen Hoffnung und
Rationierungsdruck

Wer an einer seltenen Krankheit leidet, hat mit vielen Problemen zu kampfen: Oft dauert es lange,
bis die richtige Diagnose gestellt wird. Spezialisten sind rar und Forschung findet kaum
Unterstiitzung. Gibt es Uberhaupt Therapie-Mdglichkeiten, kdnnen Betroffene nicht sicher sein,
dass Invalidenversicherung oder Krankenkasse die Kosten Ubernehmen. Das gilt besonders, wenn
ein Medikament teuer ist und nicht auf der Spezialitdtenliste steht. In diesem Fall sei eine strenge
Kosten-Nutzen-Abwagung vorzunehmen, verlangt ein aktueller Bundesgerichts-Entscheid. Der
Entscheid stellt Grundsatzfragen: Wo hért das Recht auf eine medizinische Leistung auf? Ab wann
Ubersteigen die Kosten den Anspruch auf eine Therapie?

Je nach Schatzung leiden in der Schweiz 400'000 bis 500'000 Menschen an einer seltenen
Krankheit. Als selten gilt eine Krankheit, wenn sie hdochstens einen von 2000 Menschen betrifft.
Seltene Krankheiten werden auch als «orphan diseases» bezeichnet, als «Waisenkrankheiten», weil
sie erst langsam mehr Beachtung finden und besser erforscht werden.

Die meisten seltenen Krankheiten sind vererbt und beruhen auf genetischen Mutationen. Es sind
meist ernste chronische Leiden, die oft Iebensbedrohlich sind, beispielsweise weil
Stoffwechselprozesse gestort sind (z.B. Niemann Pick C-Krankheit, Morbus Pompe) oder weil das
Immunsystem mangelhaft funktioniert (z.B. Septische Granulomatose CGD). Haufig machen sich
solche Krankheiten bereits nach der Geburt oder im Kindesalter bemerkbar. Betroffene warten aber
oft Jahre auf eine korrekte Diagnose. Dies wiederum hat Folgen fir den Krankheitsverlauf, weil
geeignete Therapien zu spat beginnen. Allerdings sind die meisten seltenen Krankheiten nicht
heilbar. Teilweise kénnen Medikamente den Verlauf oder die Symptome einer Erkrankung lindern.
Viele seltene Krankheiten gelten als Geburtsgebrechen: Bis zum 20. Lebensjahr Gbernimmt die
Invalidenversicherung die Behandlungskosten, danach sind die Krankenkassen zustandig.

Behandlungskosten im Rationierungsdruck

Medikamente gegen seltene Krankheiten konnen sehr teuer sein. Stehen sie nicht auf der
sogenannten Spezialitaten-Liste, missen die Versicherer die Kosten nicht zwingend Ubernehmen.
So hat das Bundesgericht die Beschwerde einer Krankenkasse gutgeheissen und entschieden, dass
die Kasse einer Morbus Pompe-Patientin das Medikament «Myozyme» nicht bezahlen misse. Das
Medikament hatte jahrlich rund 500'000 Franken gekostet. Das Gericht befand, der therapeutische
Nutzen sei im konkreten Fall nicht hoch genug, um eine Kosteniibernahme zu rechtfertigen. Das
Bundesgericht stellte dariber hinaus die grundsatzliche Frage, wie hoch Behandlungskosten
maximal sein dirfen, um noch angemessen zu sein. Das Gericht stellte sich auf den Standpunkt,
dass Kosten, die von der obligatorischen Grundversicherung bezahlt werden, 100'000 Franken pro
«gerettetes Menschenlebensjahr» nicht tUbersteigen sollten.

Das Urteil zeigt, dass Menschen mit seltenen Krankheiten von Rationierungsfragen besonders
betroffen sind. Interessenvertreter verlangen, dass die Betroffenen zumindest nicht schlechter
behandelt werden als andere Patientengruppen. In einem Postulat fordert Nationalratin Ruth
Humbel in diesem Zusammenhang u.a. einen «rechtsgleichen Zugang» zu wirksamen Therapien fur
Menschen mit einer seltenen Krankheit.


http://jumpcgi.bger.ch/cgi-bin/JumpCGI?id=23.11.2010_9C_334/2010
http://www.parlament.ch/d/suche/seiten/geschaefte.aspx?gesch_id=20104055
http://www.parlament.ch/d/suche/seiten/geschaefte.aspx?gesch_id=20104055

Expertinnen im Beitrag:

Dr. Marianne Rohrbach

Universitats-Kinderklinik Zirich, Abteilung fir Stoffwechselkrankheiten
www.kispi.uzh.ch/af/ForschungLehre/Stoffwechsel_de.html

Silvia Schitz
Mediensprecherin santésuisse
www.santesuisse.ch

Experte im Studio:

PD Dr. iur. Ueli Kieser

Rechtsanwalt

Anwaltskanzlei Kieser Senn Partner, Zirich
www.kspartner.ch

RLS‘ Claudia Oetterli

Lien reportage:

http://www.puls.sf.tv/Nachrichten/Archiv/2011/02/21/pulsmerk/Betroffene-zwischen-Hoffnung-
und-Rationierungsdruck



http://www.kispi.uzh.ch/af/ForschungLehre/Stoffwechsel_de.html
http://www.santesuisse.ch/
http://www.kspartner.ch/

19 février 2011

3sat

Emission « Schweizeit » interview d’Esther Neiditsch

Am 19. Februar ist der |Internationale Tag der seltenen Krankheiten.
Gesundheitsorganisationen nutzen diesen, um die Gesellschaft auf die Probleme von
Betroffenen aufmerksam zu machen.

Rechte Maustaste, Ziel Speichern unter... und los geht’s!

http://www.3sat.de/page/?source=/sfdrs/schweizweit/143487/index.html
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