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LE TEMPS

«Un plan national sur les maladies
rares a été promis pour 2012»

Questions a

Anne-Francoise
Auberson

Vice-présidente de
I'association ProRaris

Le Terps: Ce 25 février a 6té décrété

Journée internationale des maladies

rares. Lassociation ProRaris orga-
nise ce samedi d Lousanne un vaste
débat® concernant ces affections

mal connues. Pourguoi le sont-elles?

Anne-Frangoise Auberson: On est

mal servi par les termes: on parle de

maladies rares, mais les patients
sont trés nombreux. 6 8% dela
population est concernée. En Eu-
rope, cela représente 30 millions de
personnes. En Suisse, 500 000, par
extrapolation. Toutes sont affectées
par lune des 700035 8000 patholo-
gies connues —et plus la génétique
fait des progrés, plus T'on en décou-
vre de nouvelles. Pour plus de

95% d'entre elles,iln'y a pas de
traitement, pas de recherche. Oril
y ades donnes commurnes i toutes
ces maladies.

— Clest pour cetie raison que vous
demandier, depuis des anndes, un
plan national. L'Office fédéral de la
sanié publique (OF5P) en a acceplé
l'idée en novembre 201 1...

—{On nous a promis qu'un premier
projet serait présenté& en 2012 au
Conseil fédéral. Un des volets sera
une campagne de sensibilisation
du public. Un autre visera l'amélio-
ration du diagnostic. Certains
patients attendent parfois des
décennies avant de voir poser le
leur. Certes, on ne peut pas deman-
der 3 un généraliste de reconnailre
8000 maladies rares. Un registre
national doit €re mis sur pied.I1
faudra pour cela miser sur des
efforts combinés et une approche
pluridisciplinaire.

— De guelle maniére?

—Lidée est de se calquer sur d'autres
modéles europiéens, le francais
notamment, et de créer des centres

dlexpertise sur certains groupes de
maladies. On tomberait plus facile-
ment sur des spécialistes, qui se-
raient peut-8tre i l'écranger.

—Et guelle est la place du patient?

- Elle est cruciale: plus la maladie
estrare, plus le patient est expertde
sa pathologie, Par rapport i des
affections plus fréquentes, il faut
une plus grande écoute, une
meilleure collaboration soignant-
soigné. A ProRaris, nous devons
aussi recueillir ces informations,
afin d'8tre au plus prés des attentes
des patients.

—Quelles sont les Stapes d venir? Et
qu'attendez-vous du débat
d'aujourdhui, placé sous le théme
de la «solidarité nationalen?

- Nous avons déji eu deux tables
rondes i 'OFSP, ot notre role de
représentant des patients a 8@
légitimé, ce qui n'#tait pas acquis.
1l faur désormais changer les habi-
tudes, de tous les acteurs: patients,
médecing, mais aussi chercheurs,
industrie pharmaceutique, politi-
ciens et assurances, sociales ou
amaladies, Actuellement, il n'existe
aucune sécurité juridique du rem-
boursement, tant pour les thérapie:
onéreuses {jusqu’a 300 000 francs)
que pour les médicaments com-
muns, Nombre de patients se
voient refuser une rente par l'assu-
rance invalidité { AT), car leur patho-
logie, bien qu'existante, n'est pas
inscrite dans les listes officielles.

—On touche I au neeud du pro-
bléme: comment prendre en charge
ces Nouveaux coiils énormes?

- Laviabilité du plan doit étre gérée
parlaConfédération. La mise sur
pied de ces mesures aura un cofit
qui n'est de loin pas estimé, Mais
sur lelong terme, celles-ci auront
des effets positifs: un parcours
diagnostique raccourci(moins de
consultations), une limitation des
traitements inutiles {interventions
chirurgicales notamment), une
diminution des expertises psychia-
triues demandées par l'Al ou les
assurewurs pour contester un dia-
gnostic. Ces malades rares ne for-
ment pas une population nouvelle,
ils colitent dijd au systéme de santé
Et souvent trop, par un mangue de
prise en charge organisée. Propos
recueillis par Olivier Dessibourg

*Informations: www.prararis.ch

25 février 2012
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«ATan, notre fils Nn'était pas
comme les autres»

Une conférence a 'UNIL se penche sur les maladies rares. Témoignage d’'un pére confronté a 'inconnu

Anne-Muriel Brouet

1 an, Louis-Romain
n'était pas un enfant
comme les autres. « Notre
pédiatre nous a conseillé
de faire des tests, raconte
son pére, Sylvain Frei. On
ne se doutait de rien. Il avait certes un
petit retard, mais on pensait que nous
avions affaire i un pédiatre qui n'accepte
pas qu'un enfant ne fasse pas comme les
autres.» Tout en changeant de pédiatre,
les parents de Louis-Romain font subir a
leur fils une série d'examens au CHUV de
Lausanne, de I'IRM aux analyses généti-
ques. Quand I'enfant a 2 ans, le verdict
tombe: syndrome de I'X fragile. Retour
chez le premier pédiatre, qui avait vu
juste.
La maladie - qui provogue un retard
mental - est rare: elle touche environ un
bambin sur 5000 (un garcon sur 4000,
une fille sur 7000). Heureusement, elle
n'est plus inconnue depuis le début des
années 90. «Des adultes qui ont aw
jourd’hui 30 ans n'ont été diagnostiqués
qu'a I'age de 20w, souligne Sylvain Frei,
aujourd’hui président de I'association Le
Cristal, association suisse du syndrome

de I'X fragile.

Absence de traitement
N'empéche, la pathologie fait partie de la
nébuleuse hétéroclite des maladies rares.
Appelées aussi maladies orphelines, elles
affectent chacune un petit nombre de
patients mais au total concernent entre 6
et 8% de la population. Le 25 février,
ProRaris organise la Journée internatio-
nale des maladies rares en Suisse (voir
encadre).

«Juand le diagnostic tombe, c’est un
peu le monde qui s’écroule, admet le
pére lausannois. C'est évidemment diffi-
cile d’accepter d’avoir un enfant qui n'est
pas normal, car lorsqu’on devient parent,
on ne peut pas s'empécher de faire des
projections sur ce qu'il fera ou sera. La,
toutes les représentations s'effondrent.»

Tout cela a cause d'une protgine, res-
ponsable des connexions neuronales, qui
fait mal son travail. Comme 80% des ma-
ladies rares, le syndrome de I'X fragile est
d'origine génétique. Chez Louis- Romain,
la mutation sur le chromosome X a en
liew. Chez d’autres, ayant pu transmettre
le syndrome i leur descendance, elle est
au stade de prémutation et peut, a I'ige

adulte, provoquer chez la femme une mé-
nopause précoce ou, plus souvent chez
Fhomme, un trouble neurodégénératif
du type akzheimer. Des maladies aussi
orphelines. Pour I'heure, seul le diagnos-
tic génétique existe, mais aucun traite-
ment ne peut pallier les défaillances de la
protéine. Des recherches se poursuivent,
notamment au CHUV, mais c'est encore
de la musique d'avenir.

La conséquence principale est le re-
tard mental et les difficultés d’apprentis-
sage. Aujourd’hui, Louis-Romain a
10 ans. Les troubles autistiques qu'il a
présentés petit ont disparu. «C'est un en-
fant heureux qui a beaucoup de joie de
vivre, qui aime ce qui est technique et se
montre trés gentil et serviables, décrit
son pére. Mais il est aussi capable de po-
ser 30 fois de suite la méme question ou a
&té propre trés tard, il y a seulement un
an. «Le surplus de travail équivaut siire-
ment i deux enfants», révéle Sybvain Fred,
qui ajoute: «Mais nous ne I'échangerions
pas contre un autrebs

Maladie non reconnue par I'Al
Depuis le début de la scolarité obligatoire,
T'enfant fréquente I'école spécialisée Per-
ceval, oiily suit aussi tous les traitements
thérapeutiques. «Dans un monde idéal,
ce serait bien s'il pouvait &tre intégre dans
une scolarité normale, avance Sylvain
Frei. En méme temps, il a beaucoup pro-
gressé depuis qu'il est entré a I'ecole et il
Tui faut de toute fagon un enseignement
spécialisé.» Louis-Romain bénéficie dune
rente Al. Mais cet acquis etait loin d'étre
une é&idence: dans la liste de I'assurance
invalidité, le syndrome de I'X fragile ne
figure pas. Il convient donc de faire passer
les troubles sous un autre chiffre et, pour
le méme syndrome, les décisions de
I'antorité peuvent étre differentes selon la
fagon dont a été monté le dossier.

Le cas par cas, I'inconmu, Pincertitude
sont caractéristiques des maladies rares.
Raison pour laquelle des associations
comme Le Cristal se forment et cherchent
i comprendre. En octobre, Le Cristal va
dureste lancer, avec le réseau européen,
une grande enquéte auprés des familles
concernées pour mieux comprendre
leurs problémes afin de mieux cibler les
besoins. Les familles peuvent déji s’an-
TIOMCET.

Le Cristal Tel. 021 312 25 56; sur Internet:
www.lecristal-ch.net

Une alliance fédératrice et une journée de mobilisation

On parle de maladies rares quand une
pathologie concerme moins d'une
personne sur 2000. Il existe environ
7000 maladies orphelines, touchant un
demi-million de patients en Suisse et
30 millicns en Europe. Mais chacun est
seul ou presque face a «sas maladie,
d'ol le besoin de créer des associations.
Celles-ci restent encore souvent trop
petites, franchissent les frontiéres.

Depuis deux ans, ProRaris fédére en
Suisse un grand nombre de ces
associations afin de donner une voix 3
ces patients disséminés. eNous voulons
faire pression sur l'opinion publique et
les politiquess, résume la présidente de
ProRaris, Esther Neiditsch. A I'agenda:
I'élaboration d'un plan national maladies
rares comme il en existe en Europe, des
registres nationaux, la sécurité du droit

au traitement, un cadre IEgislatif pour la
recherche notamment. ProRaris travaille
aussi aux échanges entre patients,
proches, professionnels et grand public.
Ainsi, a l'occasion de la Journée
internationale des maladies rares,
I'alliance organise ce samedi a 'Amphi-
max de I'Université de Lausanne, dés

9 h 30, une journée sur le théme. Infos
sur: www.proraris.ch. A-M.B.
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«A un an, notre fils n’était
pas comme les autres»

La journée nationale
des maladies rares
se tientsamedia
IPUNIL. Témoignage
d’un pére confronté
alinconnu

Anne-Muriel Brouet

A un an, Louis-Romain n’était pas
un enfant comme les autres. «No-
tre pédiatre nous a conseillé de
faire des tests, raconte son pére,
Sylvain Frei. On ne se doutait de
rien. [1avait certes un petitretard,
mais on pensait que nous avions
affaire a un pédiatre qui n’accepte
pas qu'un enfant ne fasse pas
comme les autres.» Tout en chan-
geant de pédiatre, les parents de
Louis-Romain font subir a leur fils
une série d’examens au CHUV, de
I'IRM aux analyses génétiques.
Quand I'enfant a 2 ans, le verdict
tombe: syndrome de I'X fragile.
Retour chez le premier pédiatre,
qui avait vu juste.

Lamaladie est rare: elle touche
environ un bambin sur 5000 (un
sur 4000 gargons, une sur 7000
filles). Heureusement, elle n’est
plus inconnue depuis le début des
années 1990. Il n"'empéche, la pa-
thologie fait partie de la nébuleuse
hétéroclite des maladies rares qui
affectent chacune un petit nom-
bre de patients mais au total con-
cernent entre 6% et 8% de la po-
pulation. Pour sensibiliser le pu-
blic A cette problématique, ProRa-
ris organise, le 25 fevrier, la
journée internationale des mala-
dies rares en Suisse (lire ci-contre).

Absence de traitement
«Quand le diagnostic tombe, c’est
un peu le monde qui s’écroule,
admet le pére lausannois, qui pré-
side Le Cristal, I'association suisse
du syndrome de I'X fragile. C'est
évidemment difficile d’accepter
d’avoir un enfant qui n'est pas
anormal» car, lorsqu’on devient
parent, on ne peut pas s’empé
cher de faire des projections sur
ce qu'il fera ou sera. La, toutesles
représentations s"effondrent.»
Tout cela 3 cause d’une pro-
téine, responsable des con-
nexions neuronales, qui fait mal
son travail. Comme 80% des mala-
diesrares, le syndrome deI'X fra-
gile est d"origine génétique. Chez
Louis-Romain, la mutation sur le
chromosome X a eu lieu. Chez
d’autres, ayant pu transmettre le
syndrome i leur descendance,
elle est au stade de prémutation et
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Sylvain Frei et son fils Louis-Romain, atteint du syndrome de I’X fragile. FLORIANCELLA

«Quand le

diagnostic tombe,
c'est unpeu

le monde

qui s’écroule»

Sylvain Frei

peut, i I'dge adulte, provoquer
chez la femme une ménopause
précoce ou, chez I'homme sur-
tout, un trouble neurodégénérarif
du type Alzheimer. Des maladies
aussi orphelines. Pour I'heure,
seul le diagnostic génétique
existe; aucun traitement ne peut
pallier les défaillances de la pro-
téine. Des recherches se poursui-
vent, notamment au CHUV, mais
c’est de la musique d’avenir.

La conséquence principale est
le retard mental et les difficultés
d’apprentissage. Louis-Romain a

aujourd’hui 10 ans. «C’est un en-
fant heureux qui a beaucoup de

joie de vivre, qui aime ce qui est
technique et se monire trés gentil
et serviables, décrit son pére.
Mais il est aussi capable de poser
trente fois de suite la méme ques-
tion. I1a aussi &té propre trés tard,
il y a seulement un an. «Le surplus
de travail équivaut stirement i
dewux enfants», révéle Sylvain Frei,
qui ajoute: «Mais nous nel’échan-
gerions pas contre un autrels

Progrés al’école

Depuis la scolarité obligatoire,
I'enfant fréquente I"école spéciali-
sée Perceval, oi1il y suit aussi tous
les traitements thérapeutiques.
«Dans un monde idéal, ce serait
bien s°il pouvait étre intégré dans
une scolarité normale, avance Syl-
vain Frei. En méme temps, il a
beaucoup progressé depuis qu'il
est entre i Iecole et il lui faut de
toute fagon un enseignement spé-

cialisé.» Louis-Romain bénéficie
d’une rente Al. Mais cet acquis

était loin d’étre une évidence: le
syndrome de I'X fragile ne figure
pas dans laliste de 'assurance-in-
validité. Il convient donc de faire
passer les troubles sous un autre
chiffre et, pour le méme syn-
drome, les décisions de I'autorité
peuvent étre différentes selon la
fagon dont a été monté le dossier.

Le cas par cas, I'inconnu, I'in-
certitude sont caractéristiques
des maladies rares. Raison pour
laquelle des associations comme
Le Cristal se forment et cherchent
4 comprendre. En octobre, Le
Cristal va du reste lancer, avec le
réseau européen, une grande en-
quéte aupres des personnes comn-
cernées afin de mieux cibler leurs
besoins. Les familles peuvent déja
s’annoncer.

Le Cristal Tel: 021 312 25 56; sur
internet: www.lecristal-ch.net

Une alliance et une journée daction

@ On parle de maladies rares
quand une pathologie concerne
moins d'une personne sur 2000.
11 existe environ 7000 maladies
orphelines, touchant un demi-
million de patients en Suisse. Mais
chacun est seul ou presque face a
«sa» maladie, d’oii le besoin de
créer des associations. Celles-ci
restent encore soUvent wop
petites. Depuis deux ans, ProRaris

fedére en Suisse un grand
nombre de ces associations afin
de donner une voix a ces patients
disséminés. «Nous voulons faire
pression sur I'opinion publique et
les politiquess, résume Esther
Neiditsch, présidente de ProRaris.
A T'agenda: un plan national
maladies rares comme il en existe
en Europe, des registres
nationawux, la sécurité du droit au

traitement, un cadre législatif
pour la recherche notamment.
ProRaris travaille aussi aux
échanges entre patients, proches,
professionnels et grand public.
Ainsi, d 'occasion de la journée
internationale des maladies rares,
I"’Alliance organise demain,
aI'Amphimax de I'UNIL, une
Jjournée sur le théme. Infos sur:
www.proraris.ch.
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SANTE Un demi-million de Suisses souffrent de pathologies dites rares. Julie et sa maman,

Les maladies orphelines
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Le Nouvelliste

de Sion, témoigneront lors de la journée d’information samedi a Lausanne.

gagnent a etre connues

LA MARGY}

-

s MALADIES Ry

1 existe 7000 3 8000 maladies rares connues aujourdhui, mais de

chaque jour IR

Est considérée comme maladie

@mre une pathologie touchant
moins d'une personne sur 2000
Difficle dés lors de se faire enten-
dre. Proraris I'a compris. Elle mas-
semble les personnes souffrant de
toutes les pathologies rares. Parce
que |'union fait la force.

Méme si le combat est titanes-
gue_ Lz lutte des patients de ma-
ladies rares fait un peu penser au
w@mbat de David contre Goliath.
Clest le cas dans le domaine de la
reconnaissance. par exemple. L'as-
surance invalidité ne reconnait de
loin pas toutes les maladies res.
La personne touchée doit se battre
des années, voire Méme toute sa
vie, pour obtenir de I'aide tant au
niveau de la formation qu'au ni-
veau financier

Qui dit maladie rare dit auss peu
ou pas de rechesches. Un nombee
infime de personnes atteintss par

i
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Le combat de
David contre
Goliath

Dot des traitements pas toujours
fackes 2 trouver et souvent trés
chers. Un cercle videux dod il est
presque impaossible d'en sortir.

Pourtant, les maladies mres con-
cement plus de trente millions de
personnes dans IUnion euro-
péenne, soit §,5% de la population.
Personne n'est a I'abri de woir son
enfant ou 'un de ses proches étre
atteint par I'une de ces patholo-
gies.

La prise de conscience reste ce-
pendant encore lente. En Suisse,
Proraris n'a vu le jour qu'en 2010.
Cela fait ainsi deux ans a peine
que les malades disposent d'un
organisme peét a les écouter et 3
défendre leurs intéréts. Si Proraris
est née sous l'impulsion de per-
sonnes concemées, ce n'est pas
un hasard. Les combats sont plus
efficaces lorsquils viennent de la
base Du terain. La od les gens lut-
tent au idien. A mille heues

el ou =l symptd

guzre le marché des médicaments.

des théoriciens en tous genres. O

«Le diagnostic peut parfois prendre vingt a trente ans»

500000 per-
sonnes  sont
touchées par
les maladies ra-
res en Suisse.
Sous ce terme
de maladies -
es sont ras-
semblées tou-
tes les maladies touchant moins
dune personne sur 2000.

Autre particularité: elles né
cessitent des efforts combinés

spédaux pour leur prise en

charge. «Comme il faur faire ap-
pel a plusieurs spécialistes, lediag-
nostic met du temps a éme établi
Certaines personnes doventatten-
dre dix, vnﬁr ou trente ans pour
savoir ce dont elles souffrents,
souligne Anne-Frangoise Au-
berson, vice-présidente de Pro-
rarts, l'Alliance des maladies ra-
res en Suisse.

1l existe ent re 7000 et 8000 pa-
thologies connues Acejouret de
nouvelles maladies sont décou-
vertes réguliérement. «80% de

ces maladies sont génétiques. Elles
touchent des enfants, mais aussi
des adultes.»

Si les maladies rares sont di-
verses, les personnes qui en
souffrent ont des problémes
communs comme le manque
d'information, la non-recon-
naissance publique de leur
mal et des lacunes dans b
prise encharge. «Nousdeman-
dons une pditique globale de
prise en charge. Il faur égale-
ment améliorer les soins et, sur-

tout, stimuler la recherches,
ajoute Anne-Frangoise Au-
berson.

Plus de souplesse de F'Al

Parailleurs, certaines maladies
rares ne sont pas reconnues
par lasurance invalidité (Al).
«Nous voudrions davantage de
souplesse de sa par.» Proraris
fondée en juin 2010, Edére au-
jourdhui 45 asociations sur
une centaine existant en Suisse.
Son butestd ‘informer, encoreet

encore. «Nous recueillons les in-
formations auprés des patients et
les répercutons au niveau national
etaupms des polificiens.» Proraris
est dailleurs le bébé de person-
nes concemées par les maladies
rares. «Hles sont elles-mémes ar-
teintes par I'une de ces maladies
ou sont des proches de malades»,
note ka vice-présidente.

Depuis sa fondation, l'assoda-
tion espére en [daboration d'un
plan national maladiesrares. Un
veeu exancé récemment. «Nows

sommes heurewx car, en novembre
demier, ke directeur de I'Office fé-
déral de la santé publique a an-
noncé I'élaboration d'un plan na-
tional maladies rares. Nous
comptons beaucoup la-dessus»

Prochaines éapes pour Prora-
ris: l'assoclation voudrait étre re-
que par la commission de santé,
puis par le conseiller fédéml
Alain Berset. « Nous essayons de
faire bouger les choses le phus pas-
sible», conclut AnneFrangoise
Auberson. O CsA
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«Bien encadrés, mais seuls...»

Par Céline Monay,

Patrick et Florence Mayor souhaitent vivre le plus normalement possible avec leur fils Robin.

MALADIES RARES ° Samedi 25 février, les meilleurs spécialistes suisses sont réunis a Lausanne a
I'occasion de la Journée internationale des maladies rares. Confrontés a cette problématique, de
jeunes parents lausannois témoignent.

«Nous sommes trés bien encadrés mais, malgré cela, on se sent trés seuls», lancent d'emblée Florence et
Patrick Mayor. La vie de ce couple de Lausannois a basculé en 2009, a la naissance de leur fils. Robin, 17
mois, est atteint d'une maladie génétique rare appelée macrocéphalie - malformation capillaire (M-
MC).«Cela a été un choc car, enceinte, rien ne laissait présager un quelcongue probleme. Les contréles
prénataux étaient bons», se souvient Florence Mayor. Les six premiers mois de grossesse se déroulent
normalement. Mais, a six mois et demi, elle doit étre hospitalisée au CHUV a Lausanne suite a de fortes
contractions. Elle reste alitée pendant cinq semaines avant d'accoucher de Robin a 7 mois et demi de
grossesse. «L'accouchement s'est mal passé. Personne n'avait décelé qu'il avait un gros périmétre
cranien», résume-t-elle. Malgré sa précocité, Robin affiche sur la balance le poids d'un bébé né a terme
alors que ses organes ne le sont pas. «Au service de néonatalité, ils lI'ont alors fait examiner par la
géneticienne», précise le couple.Les tests ADN ne laissent rien entrevoir et pour cause: le mal dont
souffre Robin n'est pas identifiable par les genes. Ce n'est que par le biais de recoupements de symptdmes
cliniques que les spécialistes parviennent & mettre un nom sur la maladie de Robin: la macrocéphalie -
malformation capillaire (M-MC). Elle se caractérise par une malformation capillaire cutanée associée a
une macrocéphalie ayant tendance a augmenter progressivement, des anomalies de la croissance
somatique, notamment une asymétrie du corps et du cerveau, et un visage typique. Dans la littérature
scientifique, a peine plus d'une centaine de cas ont été diagnostique.

Aberrations administratives

Robin suit chaque semaine, trois séances de thérapie pour traiter les symptdmes de la maladie. Florence et
Patrick Mayor sont egalement conseillés par le Service éducatif itinérant (SEI) qui les suivra jusqu'a
I'entrée a I'école ou le placement en institution de leur fils. «Que ce soit au CHUV ou au SEI, le suivi est
trés bon mais il manque un répondant direct, une information centralisée», constate Florence Mayor.Une
fois le choc de I'annonce passé, les nouveaux parents sont rapidement confrontés a des problémes plus
terre-a-terre. «On a pensé que Robin serait a I'Al toute sa vie. Mais non, pas du tout!», lance-t-elle. Trop
rare pour étre répertoriée, la maladie de Robin n'est en effet pas couverte par I'Assurance invalidité. «C'est



une aberration, ajoute-t-elle. Pour le moment, I'assurance maladie (LAMAL) prend en charge tous les
frais mais en sera-t-il toujours ainsi?»

Solidarité et soutien

Les jeunes parents attendent beaucoup de cette journée internationale des maladies rares qui a lieu ce
samedi. L'acces au diagnostic et a la formation, la prise en charge par la LAMAL ou I'Al, l'intégration
scolaire et professionnelle sont différentes facettes de I'entraide nécessaire a la lutte contre la maladie. Si
cette journée permet de mieux faire connaitre les problématiques liées aux maladies rares, elle est surtout
synonyme de rencontres et de solidarité. «On se sent moins seuls. Nous sommes conscients de
I'impossibilité de trouver un remede miracle mais les recherches permettront peut-étre un jour de détecter
et d'anticiper la maladie».
A I'occasion de la journée internationale des maladies rares, Pro Raris met sur pied une grande journée de
mobilisation, le samedi 25 février, de 9h30 a 17h, dans la salle Amphimax 350 de I'Université de
Lausanne. Cette journée sur le theme de la solidarité aura lieu en présence de Pierre-Yves Maillard,
Conseiller d'Etat, en charge du Département de la santé et de l'action sociale du Canton de Vaud et de
Pascal Strupler, Directeur de I'Office fédéral de la santé publique.
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«NOUS RECLAMONS UNE PLUS
GRANDE SECURITE)

MALADIES RARES ProRaris organise une grande joumée d'information le 25 février

pour réclamer un meileur acces aux diagnostics et aux soins.

1ya vingt-sept ans, Esther

Neiditsch perd sa fille agée

alors de § ans des suites d’'une
maladie rare. Impuissante. De-
puis, elle se bat pour un meillaur
accds aux soins et aux diagnos-
tics. Elle est aussilaprésidente de
ProRaris, une alliance contre les
maladies rares qui regroupe de
nombreuses associations et per-
sonnes isolées frappées par ce
probléme. La 25 février a Lau-
sanne 2st organisée une Journée
internationale des maladies ra-
ros. Enprésonce, notamment, du
conseiller d'Etat Pierre-Yves
Maillard, responsable de la Santé
ot de I'Action socizle du canton
de Vaud, ainsi que de Pascal
Struplor, directour do I’ Offico £6-
déral de la santé publique.

Un événement d’autant plus
important que toujours plus de
personnes — prés de 500 000 en
Suisso ~ sont frappdes par I'une
ou Pautre de ces maladies rares.

® Esther Neiditsch, comment
expliquer qu'il y atoujours
phas de maladies mares?

Cest notamment di a la généti-
gue qui permet de poser das dia-
gnostics beaucoup plus précis
qu'autrefois. Aujourd’hui, on
compto entre 7000 ot 8000 ma-
ladies orphelines, plus ou moins
graves, Et ce nombre va ancore
évoluer.

# Est-il vraiment important
de meltre un nom
sur toutes ces maladies?

Absolument. Plas on peut cbler
une maladie, plus la prise en
charge est efficace. Sans compte
que les faux traitements ont un
coiit d&norme.

® Poser un diagnostic reste
excessivement compliquoé.
Effoctivement. Des patients at-
tendent parfois trente ans jusqu’a
ce qu'on parvienne a diagnosti-
querleurmaladizs. Raisonpourla-
quelle nous réclamons un registre
national qui recense les maladies
raras ot lag contros d'oxpertise.
Cela étant, certaines maladies
sont tellement rares qu’elles né-
cessitent une prise en charge a
P’étranger. De fait, plusune mala-~
dio ost rare, plue los médocine
sont rares.

@ ProRaris s'adtive pour que
les maladies rares solent
miieny prices en
considération. Qu'attendez-
vous exactement?

Onoceuvre pour qu’il y ait un plan
national des maladies rares. Ac-
tucllomont, los pationte vivont
dans une granda insécuritd, car
rien ne leur garantit Faccds aux
soins et aux traitements. Dernié-
rement, un de nos membres a
pordu un cofl parcoe quo son assu-
rance refusait de payer un médi-
camentorphelin, Il fautimpérati-
vement que les choses changent!

® Aujourd'hui, les assurances
sont libres de rembourser

ce qu'elles veulent ?

Plus on moins. En 2010, le Tribu-
nal fédéral a donné raison & una
assurance, Cette decnidre ne vou-
lait pas financer ur médicament
de phasienrs centaines de milliers

de francs ne figurant pas sur la

liste deo la LaMal. Et fixé un seuil
de 100 00O francs par an. Da
coup, certaines caisses maladie se

€ ence ons pour

diagnostiquer

une maladien
Esther Nelditsch, peésidente de FroRarls

sont aligndes sur cet ar-
rdté. Co quiost drama-
tique. Mais, suite a
cela, plusieurs pos-
tulats ont été dépo-
sés a Berne et un
projet de stratégic
nationale sur les
maladies rares va
étre mis en consul-
tation. Nous ¥
sommos impliquds.
C'est important,
carcertaines mala-
dies sont tellament
rares que les pa-
tionts on sont log
meillears experts.
* Salle Amphimax
350 @ UUniversit? de
Lausanne, le 25 février de s
A A Prés de 500 000 personnes sont feappiées
Mhieurmbamdll  Une maladie ram en Suisse. La f:l?d'at: :



MAGAZINE

LA LIBERTE MARDI

21 février 2012

Maladies rares: «C'est I'arbitrairen

SANTE - En Suisse, les patients atteints de maladies

ont peur de se voir couper les

orphelines
remboursements médicaux. Explications d'Esther Neiditsch, présidente de I'Alliance ProRaris.
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MALADIES RARES
Journée
internationale

ProRaris, I'Alliance maladies rares
Suisse, organise la deuxiéme jour-
née internationale des maladies ra-
res en Suisse, le samedi 25 février
2012 a TUniversité de Lausanne,
salle Amphimax 350.

M. Pierre-Yves Maillard, conseiller
d’Etat en charge du Département de
la santé et de l'action sociale du can-
ton de Vaud, inaugurera cette jour-
née d'information placée sous le si-
gne de la solidarité. © C/AG
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Journée internationale des maladies rares - 25 février 2012

Berne (ots) - La Société Suisse de Pneumologie s'engage

Les maladies rares nécessitent une attention particuliére et des traitements appropriés. A |'occasion de la
Journée internationale des maladies rares du 25 février 2012, la Société suisse de pneumologie prend
I'initiative de créer le groupe de travail «Pneumopathies interstitielles et maladies pulmonaires rares». Celui-ci
est composé de divers spécialistes du domaine et aura pour but d'améliorer la prise en charge et le traitement
des patients concernés.

Afin d'améliorer la situation et de sensibiliser le public et les professionnels de santé aux maladies rares, la
cinquiéme Journée internationale des maladies rares aura lieu en Suisse le 25 février 2012. Elle est
coordonnée par ProRaris - Alliance Maladies Rares Suisse, en collaboration avec les alliances nationales de
maladies rares dans 25 pays européens.

On estime gqu'environ 500°000 personnes souffrent d'une maladie rare en Suisse. Ces maladies sont souvent
graves, chroniques et peuvent mettre la vie en danger. Elles sont souvent mal comprises par les patients et
leur famille, qui éprouvent des difficultés & accéder aux informations concernant leur maladie. Ces maladies
recoivent aussi peu d'attention de la part du systéme de santé, empéchant que des traitements médicaux
appropriés soient mis a disposition de ceux qui en ont besoin.

A l'occasion de cette Journée, la Société Suisse de Pneumologie annonce la création d'un Groupe de travail
spécifique. Le Groupe de travail «Pneumopathies interstitielles et maladies pulmonaires rares» est composé de
spécialistes suisses ayant une expertise dans le domaine des maladies pulmonaires rares provenant de toute
la Suisse. Il est dirigé par le Dr Romain Lazor, Service de pneumologie du Centre Hospitalier Universitaire
Vaudois (CHUV) a Lausanne.

Les pneumopathies interstitielles et maladies pulmonaires rares regroupent plus d'une centaine d'affections
touchant le systéme respiratoire, telles que la fibrose pulmonaire idiopathique, la lymphangioléiomyomatose,
la dyskinésie ciliaire primitive ou la protéinose alvéolaire. Plusieurs milliers de personnes sont atteintes par
I'une ou l'autre de ces maladies en Suisse. Le Groupe de travail vise & améliorer la prise en charge de ces
patients en améliorant les pratiques diagnostiques, en proposant une prise en charge structurée ainsi gu'une
collaboration avec d'autres disciplines médicales afin de traiter le patient dans sa globalité. L'amélioration de
la prise en charge passe aussi par une formation ciblée des médecins.

Des informations spécifiques destinées aux patients et a leur famille ont également été développées en
collaboration avec la Ligue Pulmonaire Suisse. Le Groupe de travail a déja été invité & s'exprimer sur la
classification des maladies pulmonaires rares dans le cadre de la 11éme révision de la Classification
Internationale de Maladies (CIM-11) de I'Organisation Mondiale de la Santé.

Dr Werner Karrer
Président
Société Suisse de Pneumologie (SSP)

Dr Romain Lazor
Président
Groupe de travail Pneumopathies interstitielles et maladies

pulmonaires rares SSP

La Société Suisse de Pneumologie (SSP) est I'organisation professionnelle des médecins et chercheurs, qui se
sont spécialisés dans la recherche, le diagnostic et le traitement des maladies pulmonaires et respiratoires. La
SSP encourage le développement et les progrés de la pneumologie dans la recherche, I'enseignement et la
pratique et représente ses intéréts face au public, aux sources de financement et aux politiciens. Les activités
de la SSP sont trés diverses: organisation de I'assemblée annuelle avec un congrés scientifigue, définition et
soutien de la formation continue et méme création de lignes directrices. La SSP s'engage également au niveau
européen pour les pneumologues suisses dans le cadre de |'association européenne (European Respiratory
Society ERS)
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La deuxieme journée Internationale des
Maladies Rares en Suisse

Une démarche solidaire vers I'élaboration d'un plan national!

Alliance Maladie

® ares
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Forte du succes retentissant de I'édition 2011, ProRaris, I'Alliance Maladies Rares-Suisse, organise la deuxieme
journée internationale des maladies rares en Suisse, le samedi 25 février 2012 a I'Université de Lausanne. Pierre-
Yves Maillard, Conseiller d’Etat en charge du Département de la Santé et de I’Action Sociale du Canton de Vaud,
inaugurera cette journée d’information placée sous le signe de la solidarité.

Geneve, le 7 février 2012- Largement méconnue il y a un an, la problématique des maladies rares fait aujourd’hui
partie du paysage politique et médiatique suisse. ProRaris, I'Alliance Maladies Rares -Suisse, avec les patients et
leurs associations, peut désormais compter sur une solide communauté d'intéréts qui réunit des professionnels de
la santé, des scientifiques, des politiciens et des médias. En novembre dernier, le Directeur de I'Office fédéral de la
santé publique, Pascal Strupler, a annoncé I'élaboration d'une stratégie nationale maladies rares.

ProRaris salue cette avancée qui témoigne d’une réelle prise de conscience publique. Cependant, la situation de
milliers de patients reste inchangée et s'est méme dégradée suite a l'arrét du Tribunal Fédéral, Morbus Pompe, du
23 novembre 2010. En rendant cette décision, le TF a donné raison a une assurance qui refusait de rembourser le
médicament Myozyme, jugé trop cherl, et pose le principe de la limite d'un remboursement annuel par patient. Par
conséquent, de nombreuses personnes atteintes de pathologies rares se voient refuser la prise en charge par leur
assurance qui, nonobstant tout risque de dégradation de la santé, se référe a la limitation de remboursement
proposée par la cour supréme.

Il existe plus de 7’000 pathologies rares répertoriées a ce jour qui affectent environ 6,5% de la population.
L'errance diagnostique, le manque d’information et de recherche scientifique, I'isolement psycho-social, les lacunes
de la prise en charge et particulierement I'insécurité des prestations des assurances demeurent des souffrances et
des difficultés inhérentes a ces maladies.

La journée internationale des maladies rares 2012 a pour objectif de donner la parole a tous ceux qui sont
impliqués dans la problématique des maladies rares, mais particulierement aux patients dont les témoignages et
les expériences sont indispensables a I'élaboration des politiques qui les concernent. Le programme de la journée
comprendra, entre autres, deux tables rondes abordant le theme de la solidarité a I'échelle individuelle ainsi que
sur le plan national. L'intégration sociale, le role des assurances, des médecins et des associations, les
répercussions psychologiques sur les patients et le développement de I'information médicale sur internet seront au
coeur du débat.

Pour cette deuxieme journée, ProRaris peut compter sur la présence de Pascal Strupler, Directeur de I'Office
fédéral de la santé publique, du Professeur Andrea Superti-Furga, Médecin-chef du Service de pédiatrie au CHUV,
de Christina Fasser, Directrice de Retina Suisse et Présidente de Retina International et du Professeur Antoine
Geissbuhler, Médecin-chef du service de cybersanté et télémédecine aux HUG. Pius Gyger, Directeur Politique de la



Santé chez Helsana, et Martin Rubeli, Responsable communication de I’Association des entreprises
pharmaceutiques en Suisse (VIPS), participeront a la deuxiéme table ronde. Une plage horaire sera également
prévue pour le networking et la visite des stands des associations de patients.

«Sur la base d’une premiére édition qui avait accueilli plus de 450 personnes, cette deuxieme journée helvétique a
pour vocation d'orienter le débat sur 'élaboration de mesures nationales améliorant la situation des personnes
souffrant de maladies rares», explique Esther Neiditsch, Présidente de ProRaris.

«Dans la continuité de la premiére édition, nous avons souhaité accorder une place centrale aux témoignages de
patients et de leurs proches car c'est avant tout une journée qui leur est dédiée!» conclut Anne-Francoise
Auberson, vice-présidente de ProRaris.

Qu’est-ce qu‘une maladie rare ?

Une maladie rare se définit comme une affection qui touche moins d’une personne sur 2000 et qui nécessite des
efforts combinés spéciaux pour sa prise en charge. Il existe plus de 7000 pathologies rares répertoriées. D'origine
génétique dans 80% des cas, les autres causes sont infectieuses, auto-immunes, dégénératives ou tumorales. Elles
sont le plus souvent chroniques, invalidantes et peuvent mettre le pronostic vital en jeu. La plupart se déclarent au
plus jeune age alors que certaines se dissimulent pendant de longues années. Les maladies rares concernent 30
millions de personnes dans I'lUnion européenne, soit 6,5% de la population.

A propos de ProRaris

ProRaris, I'Alliance Maladies Rares — Suisse a été fondée en juin 2010. Elle a pour mission de regrouper les
associations suisses de maladies rares et les malades isolés afin de faire connaitre et défendre leurs intéréts
communs. Le comité de ProRaris est majoritairement constitué de patients et de leurs proches. L'Alliance s’est
notamment fixé comme objectif I'élaboration et la mise en oeuvre d’'un Plan National Maladies Rares en Suisse. Elle
oeuvre également a faire connaitre et reconnaitre les maladies rares auprés des pouvoirs publics et du grand
public, a recenser les difficultés des patients, a former et informer toutes les parties prenantes et a encourager la
recherche scientifique, clinique et social. Enfin, ProRaris représente les patients au sein du Groupe d'intérét « CI
Maladies Rares » fondé sous la présidence de la Conseillere nationale Ruth Humbel en septembre 2011.
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Journee ayant |'objectif de faire connaitre et reconnaitre les

maladies rares auprées des pouvoirs publics et du grand
&a Mn& public. Afin d'atteindre cet objectif seront présent des
temmgnages de patients et des personalités telles que
si : Plerre Yves Maillard (Conseiller d'Etat).
!

Quand Le 25.02.2012
Sh30 a 17h
ou UNIL

Salle Amphimax 350
1015 Lausanne
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Les Blogs

Proraris - 2e journée internationale des
maladies rares

Je voulais juste mentionner cela.

FroRaris, Alliance Maladies Rares — Suisse, qui fédére les
associations suisses de patients atteints de maladies rares
organise le 25 févirer 4 Lausanne leur 2eme journée internationale
des maladies rares. 5i vous étes intéressés, de plus amples
renseignements sur leur site, ainsi que l'inscription si vous
souhaitez y participer.

http:/f'www_proraris_.ch/
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Journée internationale des maladies
rares en Suisse

Publié par Gabnella Sconfith

Cette deuxiéme adition aura lieu le samedi 25 février a I'UNIL, en présence de
M. Pierre-Yves Maillard.

La deuxiéme &dition de la Journée internationale des maladies rares en Suisse
2012 est organisee

le samedi 25 février 2012
de 2h30 a 17h
Université de Lausanne, salle Amphimax 350

Cette journée s'articulera autour du théme de la solidarité. Elle est organisée par
ProRaris, Alliance maladies rares-Suisse.

Aux cotés de ProRans et des associations de patients, I'administration fédérale, les
politiciens, les médecins et hipitaux et les médias se mobilisent au nom d'une solidarité
naticnale pour les maladies rares. Lors de cette deuxiéme journée, toutes ces parties
prenantes seront présentes pour débattre, informer et étre a 'écoute.

Le programme de la journée laissera une grande place aux témoignages ainsi qu'aux
échanges informels entre les associations, leurs membres et le public.

Farmi les personnalités présentes:
Pierre-Yves Maillard, Conseiller d Etat, en charge du Département de la santé et de

I"action sociale du Canton de Vaud
Pascal Strupler, Directeur de I'Office fédéral de la santé publique
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Cette deuxiéme édition aura lieu le samedi 25 février 3 'UNIL, en présence de M. Pierre-Yves

Maillard.

La deuxiéme é&dition de |z Journée internationale des maladies rares en Suisse 2012 est

organiseée

le samedi 25 février 2012
de 9h30 3 17h

Université de Lausanne, salle Amphimax 350

Cette journée s'articulera autour du théme de la solidarité. Elle est organisée par ProRaris,

Alliance maladies rares-Suisse.

Aux cdtés de ProRaris et des associations de patients, I'administration fédérale, les politiciens,
les médecins et hopitaux et les médias se mobilisent au nom d'une solidarité nationale pour
les maladies rares. Lors de cette deuxiéme journée, toutes ces parties prenantes seront

présentes pour débattre, informer et étre a |'écoute.

Le programme de la journée laissera une grande place aux t2moignages ainsi qu'aux

échanges informels entre les associations, leurs membres et le public.

Parmi les personnalités présentes:

Pierre-Yves Maillard, Conseiller d Etat, en charge du Département de la santé et de 'action
sociale du Canton de Vaud

Pascal Strupler, Directeur de I'Office fédéral de la santé publiqgue
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Journée Internationale des Maladies Rares en Suisse
Début: 25/02/2012 09:30

Fin:25/02/2012 17:00

Lieu:Université de Lausanne

Lieu détailla:

Salle amphimax 350, Université da Lausanne

Type d'événement: Conférence

Catégorie:

Examens et analyses
Maladies genstiques
Médicaments [ Traitements

La Journée Internationale des Maladies Rares en Suisse 2012

Le samedi 25 féevrier 20120e 9h30 a 17h00Salle Amphimax 350, Universite de
Lausanne

sur le theme de la solidarite
en présence, notamment, de :

- Pierre-Yves Maillard, Conseiller d'Etat, en charge du Département de la santé et de
I'action sodiale du Canton de Vaud

- Pascal Strupler, Directaur de |'"Office feédéral de la santé publigue

Aux cotes de ProRaris et des associations de patients, ["administration fédarzale, les
politiciens, les medecins et hopitaux et les madias se mobilisent au nom d'une solidarite
nationale pour les Maladies Rares. Lors de cette deuxieme journée, toutes ces parties
prenantes seront présentes pour débattre, informer et étre a |'écoute.

Pour les personnes concernges par une Maladie Rare, la solidarité apporte du courage =t
de I'espoir. L'accés au diagnostic et a la formation, la prise en charge par la LAMAL ou
I’A, l'intégration scolaire et professionnelle sont différentes facettes de I'entraide
nécessaire a la lutte contre la maladie.

Le programme de la journée laissera une grande place aux témoignages ainsi qu'aux
échanges informels entre les associations, leurs membres et l2 public.

ProRaris se rejouit de vous accueillir lors de cette deuxieame edition helvetique.

Le Comite de ProRaris

Contact et inscriptions @
Catherine Bagnoud, Dynamics Group 022 208 62 21, cba@dynamicsgroup.ch

Plus d'information sur le site internet: Site de ProRars
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La solidarité sera au coeur de la 2éme journée internationale des maladies rares en Suisse. ©
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Par: Sophie Badouws/UNICOM
* Sur le campus
La solidarité au coeur de la journée internationale des maladies rares

Le samedi 25 février aura lieu, a I'UNIL et pour la deuxiéme fois en Suisse, |a journée internationale
des maladies rares sur le théme de la solidarité. Inscriptions jusgu'au 20 février.

L'UNIL accueille le 25 février 2012, de h30 a 17h a I'Amphimax, des acteurs politiques, sociaux et
scientifiques pour débattre d'un important enjeu de santé publique : les maladies aorpheliness.

En présence de Pierre-Yves Maillard

Tables rondes, témoignages et conférences agrémenteront la réflexion tout au long de la journée,
qui se déroulera en présence de Pierre-Yves Maillard, conseiller d'Etat vaudois en charge du
Département de |a santé et de 'action sociale. Organisée par I'association ProRaris (Alliance Maladies
Rares - Suisse), créée en 2010, la journée se veut un lien entre les personnes atteintes de maladies
rares et en quéte de solidarité au quotidien et les associations de patients, 'administration fédérale
ou les médecins. Des sujets comme I'intégration scolaire et professionnelle y seront également
débattus.

500'000 personnes touchées en Suisse

Pour obtenir le titre de maladie rare, il faut que I'affection touche moins d'une personne sur 2'000,
selon le seuil officiel européen. Aujourd’hui, on compte plus de 7'000 maladies rares différentes en
Europe, ce qui finalement concerne environ 30 millions d'Européens. En Suisse, le nombre de
personnes atteintes a été estimé a 500'000. Les défis scientifiques et sociaux sont donc également

nombreux. Trop souvent, ces maladies ne sont pas tout de suite bien diagnostiquées, ce qui pose des
problémes médicaux et psychologigues aux patients.

La mucoviscidose a L'Eprouvette

Par ailleurs, L'Eprouvette, le laboratoire de "UNIL ouvert au public, propose depuis 2010 des atelisrs
pour les associations de patients atteints de maladies rares. Aprés deux premigres éditions sur les
syndromes d'Ehler-Danlos et de I'X-fragile, le laboratoire propose prochainement un atelier sur la
mucoviscidose. Le 17 mars prochain, des patients et leurs proches pourront ainsi aller a la
découverte de I'ADN et comprendre le fonctionnement des mutations génétiques. Ces expériences
pratigues en laboratoire permettent égalemant d ouvrir la discussion sur la maladie de maniére plus
générale.

* Journée internationale des maladies rares en Suisse
Samedi 25 février 2012, 9h30-17h, Université de Lausanne, Amphimax salle 350
Inscriptions et informations : www.proraris.ch
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Anne-Francoise Auberson, vice-présidente de Proraris

La journée internationale des maladies rares a
lieu ce samedi. A cette occasion, I'association
suisse Proraris organise une journée de
discussions et de debats sur le théme de la
solidarité a I'Université de Lausanne. On estime
a 6% le nombre de personnes touchées par ces
pathologies orphelines a travers le monde.

Anne-Frang:
de Proraris. [

source : http://www.rsr.ch/#/la-1ere/programmes/I-invite-du-12h30/?date=24-02-2012
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Journée internationale des maladies rares: b a 8% de la population P R
toucheée. - 24.02.2012 - 09h59 R 0
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Journaliste: Katrine Briguet

[ N ] Al 5 ar K
Cing cent mille personnes en Suisse sont touché&es par une nnl s
maladie rare, ce qui représente six & huit pourcent de la population. En Europe, on compte 30 millions
de malades concernées par I'une des huit mille maladies rares répertoriges, un chiffre en constante
augmentation. Ces pathologies engendrent des problémes spécifigues. En premier lieu, le diagnostic,
souvent difficile & poser. Puis lisolement, la complexité & trouver un fraitement, ou encore les
problémes pour la prise en charge par les assurances maladies ou Al. Afin d"améliorer la situation et
sensibiliser le public, la cinguiéme Journée des maladies rares aura lieu demain (samedi), une journée
coordonnee par ProRaris en collaboration avec les alliances nationales de maladies rares dans 25
pays europeens.

source : http://www.rhonefm.ch/fr/informations/infos-a-chaud/journee-internationale-des-maladies-rares-6-a-8-
de-la-population-touchee-313-49237
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Maladies rares : du laboratoire au traitement

Elles sont rares mais concerment un demi-million
de personnes en Suisse. Ces maladies dites
orphelines sont mal connues des scientifiques et
négligées par les laboratoires pharmaceutiques.
La conséquence est qu’il faut des années
d'attente pour espérer des traitements.

Impatience lance le débat, interroge des patients
et des médecins et répond en direct aux
questions des auditeurs.

La recherche sur les maladies rares est
négligée par les laborstoires
phamaceutiques. [Chlorophylle - Fotolia]

Source : http://www.rsr.ch/#/la-1ere/programmes/impatience/?date=22-02-2012
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Patients cherchent traitements desespérément

On les appelle rares, car ces maladies affectent
moins d'une personne sur deux mille. ..
"Babylone" voyage aux cotés des patients ou des
familles de patients dans leur parcours du
combattant pour comprendre leur maladie et
trouver des traiternents pour soigner leurs
proches.

Jacques 5. Beckmann, Danielle Martinet
et Sebastien Jacguemont, chercheurs en

maladies orphelines (CHUW, Lausanne).
[umil.ch]

Source : http://www.rsr.ch/#/espace-2/programmes/babylone/?date=16-02-2012
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Les Infos

En Suisse, on estime & 500'000, le nombre de personnes qui souffrent
d'une maladie dite "rare".

Source : http://www.latele.ch/recherche?fulltext=maladies+rares
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25 février 2012

Ce samedi est officiellement consacré en Suisse aux maladies rares
Ces maladies, appelées également maladies orphelines, touchent 500000 personnes.

Source : http://www.tsr.ch/video/info/journal-12h45/3810684-ce-samedi-est-officiellement-consacre-en-suisse-

aux-maladies-rares.html
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http://www.tsr.ch/video/info/journal-12h45/3810684-ce-samedi-est-officiellement-consacre-en-suisse-aux-maladies-rares.html
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VON ANKE FOSSGREEN

Die Patienten haben die unter-
schiedlichsten Symptome: ein
MNeugeborenes mit einer massiven
Gelbsueht, eine 30-)ihrige, die
langsam erblindet, Familienmit-
glieder, die in Hinden und Fis-
sen das Gespilr verlieren. Ge-
meinsam ist den Betroffenen, dass
sie gine seltene Erkrankung ha-
ben (siehe Kasfen).

Letzte Woche trafen sich Exper-
ten in Basel beim ersten interna-
tionalen Kongress iiber die Erfor-
schung von seltenen Erkrankun-
gen. Meist sind defekte Gene
schuld. So auch bei der «Crigler
Majjar Krmnkheits_ einem Leber-
schaden, der sehr selten bei Meu-
geborenen aufritt. Etienne Sokal
von der katholischen Universitat
Liwen in Belgien erforscht der-
artige Leberschiiden bei Kindern,
die nach der Geburt eine anhal-
tende Gelbsucht entwickeln.

Eei den kleinen Patienten ist
ein bestimmtes Enzym defekt.

11 mars 2012

Seltene Gendefekte mit verheerenden Folgen

Forscherversuchen, die Mechanismen aussergewdhnlicher Krankheiten zu entschlisseln - um Patienten besser helfen zu kinnen

Normalerweise wird der rote
Elutfarbstoff in das Zwischenpro-
dukt Bilirubin abgebaut, das dann
in der Leber durch Enzyme un-
schidlich gemacht wird. Arbeitet
ein solches Enzym nicht richtig,
sammelt sich das gelbe Bilirubin
an. Frither starben die Kinder oft
kurz nachder Geburt oder entwi-
ckelten geistige Sthrungen. Heu-
te werden die Betroffenen lebens-
lang zwilf Stunden am Tag mit
giner Lichttherapie behandelt.
Das Lichtzerstrt das in die Haut
eingelagerte Bilirubin.
Sokalarbeitet mit seinem Team
jedoch an einer ursichlichen The-
rapie. Er méchte das fehlende Le-
berenzym bei den Kindern erset-
zen und zwar durch die Trans-
planfafion von gesunden Leber-
zellen. Da Spenderorgane rar
sind, plant er Leberstammzellen
zuverpflanzen. Bereits 2009 wur-
de der erste Patient mit diesen
Zellen behandelt. Doch um gris-
sere Studiendurchzufiihren, mis-
sen die Forscher strenge Auflagen

erfiillen - die gleichen wie bei
Studien zum Testen neuartiger
Medikamente. Im nichsten Jahr,
hofft Sokal, sei er so weit, den
kranken Kinderngesunde Leber-
zellen einsetzen zu kinnen.
Auch bei der Augenkrmankheit
Retinitis pigmentosa sind Muta-
tionen in verschiedenen Genen
schuld am schleichenden Verlust
der Sehkraft. Derzeit testen For-
scher Gentherapien aus. In den
letzten Jahren haben sie bereits

mehr als 30 betroffenen Men-
schen funktionstichiige Geneins
Auge gespritzt — mit zum Teil
beachtlichem Erfulg.

Doch das ist erst der Anfang.
Unter der Augenkrankheit, bei
der die Netzhaut langsam kaputt
geht, werden Defekte in mehr als
40 Genen zusammeng efasst. Bine
besonders schwere Form ist die
X-chromosomal g ekoppelie Reti-
nitis pigmentosa, die bei Betrof-
fenen schon mit 30 bis 40 Jahren

Seltene Erkrankungen sind haufig

zur Erblindung fihren kann. <Bei
Hunden kommt natirlicherweise
gin ganz dhnlicher Defekt vors,
sagle Alfred Lewin von der Uni-
versity of Florida. Thm und sei-
nem Team ist es kilrzlich gelun-
gen, diesen Hunden durch eine
speziell angepasste Gentherapie
etwas Augenlicht zuri ckzugeben.
Lewin plant erste Vertriglich-
keitsstudien beim Menschen

Patienten spiiren weder Kilte
noch Hitze noch Schmerz

Suszan Gasser, Direktorin des
Friedrich Miescher Instituts in
Basel und Mitglied im Beirat der
Gebert Rif Stiftung fir seltene
Erkmnkungen, sagt: <Ich hoffe,
dass auch Grundlagenforscher
dafiir sensibilisiert werden, dass
ihre Arbeit helfen kinnte, seltene
Erkrankungen besser zu verste-
hen.» Ein Beispiel dafiir ist die
Arbeit von Thomas Hornemann
vom Universititsspital Zirch,
der Prozesse beim Fettstoffwech-
sel erforscht. Er untersuchte, was

Als seltene Erkrankung gilt ein Leiden, das jahrlich weniger als einen
von 2000 Menschen trifft. Zusammengenommen sind die seltenen
Erkrankungen aber recht haufig. Mehr als 7000 verschiedene seltene
Erkrankungen sind beschrieben. Schatzungsweise 500000 Personen
leiden in der Schweiz daran. Der Grund flir rund 80 Prozent der Falle
ist ein genetischer Defekt, aber auch sehr seltene Infektionen oder
Autoimmunkrankheiten konnen Ausloser sein. In vielen Fallen ist

die Ursache nicht bekannt. Die Krankheiten sind in der Regel schwer
und verlaufen chronisch. Oft sind schon Kinder betroffen. Allianz fur
seltene Erkrankungen: www.proraris.ch

bei einigen Familienmitgliedern
mit einer seltenen Erkrankung im
Fettstoffwechsel flsch Luft Die
BEetroffenen spiireninihren Hin-
denweder Hitze noch Kilte noch
Schmerz. Sie leiden an einer ver-
erbbaren Neuropathie.

Die Ursacheist ein defektes En-
zym. Esproduziert einen falschen
Fettbestandteil, der Nervenzellen
schiidigl. Homemann find mit se-
nem Team heraus, dass die Amino-
siure Serin dafiir sorgt, dass ver-
mehrt der richfige Fettbestandteil
entsteht. Tatsichlich zeigte eine
erste Studie mit einigen Familien-
mitgliedern, dass diese wenige
Wochen nach der Einnahme von
Serin, das es als Nahrungsmittel-
zusatz zu kaufen gibt, besser spil-
ren konnten und Haut und Haare
sichtbar robuster wurden.

«Die Erforschung der seltenen
Krankheiten dient nicht nur den
wenigen Patienten, sondern
kinnte auch helfen andere, hiu-
figere Krankheiten besser zu ver-
stehens, sagt Susan Gasser.
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Ein Leben mit Die Vielzahi der Mehr Lebensqualitat AusPolitkund
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Christa Rigozzi spricht iiber ihre Rolle als
Patin fir Menschen mit Erbkrankheiten. Dabei betont sie,
dass Solidaritiit eine Selbstverstindlichkeit sein sollte.

INTERNATIONALER TAG DER SELTENEN KRANKHEITEN IN DER SCHWEIZ
Thema: Solidaritat
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Frage: wie gehen Hterndamitum, dassihrKindan =

EINE THEMENZEITUNG VON MEDIAPLANET

einer unheilbaren Krankheit leidet und frither

oder spéteralles bisher Erlerntewiederverlernen
und schwerstbehindert sterben wird?

Antwort: Am meisten hilft ihnen die Hoffnung,
dass das Kind noch méglichst lange gliicklich

und unbeschwert ist und dass es einen Durchbruch
inder Forschung gibt.
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Small Talk

«Mein Arzt hatte
noch nie einen

solchen Fall»

Peter Kinel leidetan
einer der seltensten
Krankheiten, die es gibt.

Mit Peter Kinel
sprach Felix Straumann

Sie leiden an Neuralgischer
Schulteramvotrophie, einer sehr
seltenen Krankheit, die nuf éinen
Von 60000 Menschen betriflt.

‘Was fiir ein Leiden ist das?

Es ist eine spezielle Autoimmunkrank-
heit, bei der die Nerven im Schulter-
bereich angegriffen und geschidigrwer-
den. Als Folge davon bilden sich die
Muskeln zurack. wodurch der Arm an
Beweglichkeit und Kraft verliert. In der
akuten Phase, die rund zwei Jahre dau-
€71, is0 dies sehr schimerzhaft.

Wiire es wichtig fr Sie, andere
Betroffene Kennen Zu lernen?

Der Erfahrungsaustausch mit Men-
schen, die meine Sitartion aus eigener
Erfahrung kennen, wire sehr nawhich.
lchgehe drei- bis viermal pro Woche zu
einer medizinisecnen Trainingstherapie
und habe dort jemanden gemoffen, der
gine dhnliche Krankheit an den Beinen
hat. ES war sehr interessant, Mich mic
ihm auszutauschen. Es gibt far viele
Krankheiten eine Patienrenorgaris:-
tiom, welche sich fiir Patienten einserzr
und fir einen Wissensmransfer sorgr.
a5 gibt es jedoch micht fir selienere
Leiden. kch bin deshalb Mitzlied bei der
Patientenalliang far seliene Krankhei-
ten, Pro Raris.

Wie lange ging es, bis Sie Wussien,
woran Sie leiden?

Rund ein halbes Jahr. Angefang en hat es
VOT ZWei Jahren mit Schulersehmerzen,
dieich zu Beginn nichi gross beachuere.
Als g5 immer schimmer wurde und
Schmerzmitel dberhaupt nichs halfen,
ging ich zum Arzt und in die Physiothe-
rapie. Bei AbkEirumgen im Magnerreso-
namziomografen (MR fand manjedoch
nichts, weshalb mich mein Arz zum
Meurologen dberwies. Der swellte dann
die Nervenschéidigungen fest.

Peter Kinel (28)
L"H' = HE'" ﬂCld"E
Hamdwerker hat
Mewra lyische Sehil-
teramyotraphie. Er st
Mitgrhed der Allanz
«Pro Rarsy, die heute
f L Tag der saftanon

- Frankheston Dageant.

I5t die Krankheit behandelbar?

Wil sie sehr solten ist, gibt es keine The-
rapien. smudien sind ebenfalls praktsch
inexistont. Es lassen sich aigentich mur
die Schmerzen behandeln. Zusitzlich
versuche ich mit Physiotherapie, die
Folgen der Krankheitmaglichst kKlein @
halten und die geschéidigren Muskeln
il anderaen £u Kompensiersn.

In der Schweiz missie es
schiZungsweise 100 Patienlen

mil [hrer KrankKheit geben.

Kennen Sie andere Betroffene?

lch weiss von niemandem. Auch eing
Solbsrhilfogruppe oder Pationenorgani-
salion gibt es nicht. Selbst Interneforen
sind mir nicht bekannt. Auch nicht in
anderen Lindern.

Kannie er die Krankheit bereis?

Er Kannie sie Zwar, Mussie aber in Lehr-
bichern nachschiagen, weil er selber
noch nie einen solchen Fall hatte. Mich
diagnostizieren konnie er lewzilich nur,
indem er andere Krankheiten wie mul-
tiple sklerose oder Zecken-Borreliose
ausschioss. Als die Krankheit nach mei-
ner rechien Schulter avch noch die inke
befiel, liess ich noch eine Zwei Tmei nung
einholen, die aber die urspringliche
Dagnose bestitge.

Wie geht es lhnen heute?

Es gohl aufwirts. Inewischen kann ich
die Schmerzmedikamente reduzieren.
Vor allem wegen der Medikamente habe
ich Mihe, mich zu kongenirieren, und
werde schnell made, weshalb ich michr
arbeiten kanm. Doch langsam ist der
Zeifpunk gekommen, wieder beruflich
aktiv zu werden.

25 février 2012



Tinnitus vorbeugehk

= Swessvermeiden. Alles, was Stress reduziert, verringert
s das Tinnitus-Risiko,

= Spazieren gehen, Achten Sie dabei darauf, dass Sie thren |
“=genen Rhythmus einhalten kénnen. Am besten gehen Sie
W=n - wenn nicht, so reden Sie nicht unterwegs.

» D=s Handy 2u Hause lassen. Es stért nur.

= Die Fsse massieren. Das entspannt — zum Beispiel auch
“sends beim Fernsehen auf dem Sofa.

heisst die Devise. Und lemen,
eher mal Nein zu sagen als Ja.

Training

in den eigenen vier Wénden

Dazu braucht es Training — eine

Viertelstunde pro Tag ist ausrei-

chend. Uben kann man iiberall.

Selbst das Badezimmer ist dafiir
ignet — ein Ort, wo man auch

wieder in die richtigen Bahnen zu
lenken. Eine wichtige Rolle spielt
dabei das Atmen. «Tinnitus ist in
den meisten Fillen ein Stresspha-
nomen, keine Krankheits, erklint
Maria Holl. «Es ist eine Art Dauer-
ernegung im Gehirn. » Betroffen sind
vor allem leistungsstarke Men-
schen, gut ausgebildet, sehr sozial
und engagiert -~ Menschen, die
cher Ja als Nein sagen und einen
hohen Anspruch an sich haben.
Erste Komponente der Tinnitus-
Atemtherapie nach Holl sind Be-
wegungsiibungen aus der bioener-
getischen Analyse, die die Kirper-
wahmehmung erhdhen, Wichtig
istauch die Selbstmassage, mit der
Verspannungen gelést werden.
Das dritte Element sind Konzent-

rationsiibungen, die den
3 'W:."
\

Holl (rechts) zeigt
tientin, wie
o= sanfte Massage
= Gesichts mit dem
SEe=inzll die verspann-
schtsmuskulatur

geckert werden kann.

Kérper entspannen
und regenerieren.
Die Kombina-
tion dieser Ele-
mente lindert
die Symptome
und fithrt den
Tinnitus-
Betroffenen
aus der Hilf-
losigkeit in
die Selbst-
verantwor-
tung zuriick.
«Zu sich
selbst
findens,

=

mal die Tiire abschliessen kann.
Die Grundlagen bekommt man
in Einzeltherapien, in Gruppen-
kursen, abar man kann sie sich
auch im Selbststudium ber
Biicher oder eine CD aneignen. In
Deutschland ist die Methode von
Maria Holl inzwischen von den
Krankenkessen anerkannt.

Das Schéine daran, so die
Erkenntnis von Frau Holl: Die
hilfreichsten Ubungen sind jene,
die der Patient gerne macht. Betrof-
fene haben entweder eine Vorliche
fiir Bewegungsitbungen oder fiir
Ubungen, bei denen eine gute Vor-
stellungskraft hilfreich ist. Denn da
werden auch mal Wiirfel aus den
Hiénden geschiittelt oder das Be-
cken mit einem Tuch ausgewischt.
Ohne Hilfsmittel allerdings, nur
mit der Kraft der Gedanken.

In acht von zehn Fillen geht
es den Betroffenen nach ein paar
intensiven Trainingswochen deut-
lich besser. Nur ein verschwin-
dend kleiner Anteil der Tinnitus-
Betroffenen hat ein physisches
Problem. «Es gibt Knalltraumata
und ein gutartiges Akustikusneu-
rinoms, weiss Maria Holl. «Diese
Betroffenen haben in der Regel
keine Probleme mit [hren Ténen.
Thr Tinnitus ist gleichbleibend, er
stirt sie aber auch nicht.» Die
Betroffenen mit einem chroni-
schen Tinnitus hingegen sind
dankbar, wenn sie wissen, was
man dagegen tun kann, ]

Das Buch: «Die Tinnitus-Atemtherapiex,
Schliitersche Verlagsgesellschaft, ca. Fr. 24.90.
Die CD: «Tinnitus linderns, Fr. 21.90,
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Fast alle
suchen im Netz

Erst mal im Internet nachschau-
en, bevor man zum Arzt geht?
Filr mehr als 84 Prozent der
Schweizer Bevdtkerung ist das
s0 - sle machen sich entweder
vor oder nach dem Arztbesuch
im Netz kundig. Das hat aber
nicht nur Vorteile. Das Intemet
kisnne auch unnbtige Angste
schiiren, warnt Erika Ziltener von
der Schweizerischen Patienten-
stelle. Denn im Internet findet
man zu seinen Symptomen oft
auch die schlimmstmbglichen
Varianten. Und landet dann mit
Kopfweh gleich beim Himtumor...

Tag der seltenen

Krankheiten

Solidaritit helsst das Thema
der diesjdhrigen Internationalen
Tages der seltenen Krankheiten,
deram 25. Februar begangen
wird, Etwa 7000 seltene Krank-
heiten sind heute bekannt.

So verschieden die Leiden sind
— die Betroffenen verbindet
doch einiges. Zum Beispiel das
Problem Kostenibernahme der
oft teuren Medikamente von
den Versicherungen,

Mehr Infos: www.proraris.ch

Viel mehr
Pfundskerlchen

Ein Kind mit Giber vier Kilo
Geburtsgewicht galt friiher als
aussergewdhnlich. Heute nicht
mehr - die Babys, die in der
Schweiz geboren werden, sind
immer kriftiger, Bereits ist jeder
fiinfte neugeborene Bub Uber
vier Kilo schwer, bei den Mid-
chen ist es jedes zehnte, Dass
50 schwergewichtige Kinder
bessere Startchancen fiirs Leben
haben, stimmt aber leider nicht.
Sie haben sogar ein hisheres
Risiko, spdter an Ubergewicht
oder Diabetes zu erkranken,
jedenfalls dann, wenn sie nicht
gross, sondern nur schwer sind.
Oft sind bereits ihre Miitter
{ibergewichtig oder leiden an
Diabetes vom Typ 2.

r— Maria Holl fiihrt am Wochenende vom 10./11. 3 und 5./6. 5. in
der Schweiz einen Wochenendkurs durch. Information und Anmeldungen:
Sekretariat Schweizerische Gesellschaft fir Bioenergetische Analyse und
Therapie SGBAT, Dorfstr. 12f, 8902 Urdorf oder sekretariat@sgbat.ch ~
Praxis Maria Holl, Tel. 0049 241 51 38 50, www.maria-holl.de
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One woman's story of coping with a rare disease

A rare disease is defined as one that affects one in 2,000 people. Genetic in origin, there might be as many
as 5,000 of these types of illness. The sad fact is that at least 95 percent of them do not have an effective
treatment. At the Novartis campus in Basel a congress on rare diseases is taking place today. They've
chosen February 29, a rare day, to publicise the problems faced by sufferers of a rare disease. We begin our
report with the firsthand account of 19-year-old lliana Mebert. To find out more about the problems rare
disease sufferers face, WRS's Pete Forster also speaks to Esther Neiditsch, president of Pro Raris, a
patients’ advocacy group:

> « T +

00:00 06:15

Source : http://worldradio.ch/wrs/shows/national/one-womans-story-of-coping-with-a-rare-disease.shtmI[?29351
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Interesse an seltenen Krankheiten steigt

% Takayasu-Arteriitis, HSAN1 oder Septische Granulomatose
sind sehr seltene Krankheiten. Lange wurden sie von
Medizin, Forschung und Politik vernachlassigt, doch nun
steigt das Interesse. Und davon kénnte auch die Behandlung
haufiger Krankheiten wie Diabetes profitieren.

L |
"ﬁh Veranstaltungshinweis:
Ein normaler Aortenbogen

(links) im Vergleich zu einem Iliana Mebert: Psychische Auswirkungen von seltenen
Patient mit der seltenen Krankheiten. Vortrag, 9. Marz 2012, 19:20 - 20:30,
Krankheit Takayasu-Arteriitis. Kantonsschule Zug, Lissiweg 24

(hopkinsvasculitis.org)

Weiterfihrende Links zum Beitrag:

| m orphanet.ch
| m proraris.ch

Verantwortlich fir diesen Beitrag:
o Odette Frey

Source : http://www.drs.ch/www/de/drs/sendungen/wissenschaft-drs-2/2803.bt10214030.html



