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Maladies rares

— Politik - Politique

Une premiere victoire

Anne-Francoise Auberson

Le 28 février dernier, I’association ProRaris - Alliance Maladies Rares Suisse a
organisé la 5¢ édition de la Journée internationale des maladies rares. Cette
journée a été pour la premiére fois porteuse d’'une bonne nouvelle suite a
I'adoption d’un concept national sur les maladies rares fin 2014. Son but est
d'assurer un suivi médical de qualité dans toute la Suisse pour les patients

touchés.

Apres quatre éditions faisant état de la
nécessité d’établir une stratégie nationale
pour les maladies rares, le message trans-
mis a 'ouverture de la 5¢ Journée interna-
tionale des maladies rares, organisée a
I'Université de Fribourg, a enfin pu évo-
luer. En effet, cette nécessité a été recon-
nue par le Conseil fédéral qui a adopté le
15 octobre 2014 un concept national sur
les maladies rares.

ProRaris, avec tous ses membres —
associations de patients et malades iso-
1és —, est en droit de se réjouir. Ce premier
succes tient en large partie a 'action com-
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mune, a la volonté et a la capacité de re-
groupement. Cette reconnaissance par le
Conseil fédéral est autant celle de la pro-
blématique des maladies rares que du
travail de I’Alliance Maladies rares Suisse
depuis 2010.

Une stratégie nationale sous forme
de promesse

Le document proposé par le Conseil fédé-
ral établit une liste de dix-neuf mesures,
regroupées en quatre projets. Ces me-
sures sont destinées a répondre efficace-
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ment aux attentes et besoins de tous les

patients atteints de maladies rares. Le

parcours du patient, de ses proches et des
associations doit étre mieux balisé, enca-
dré et coordonné.

Voici, en résumé, les principaux objectifs

poursuivis:

— Le diagnostic est posé dans un délai
utile et il est remboursé;

— Les centres de référence offrent une
prise en charge thérapeutique selon
les domaines spécialisés;

— Les prestations des soins de santé

sont remboursées par les assurances

sociales;

Un soutien psychosocial est garanti;

Le role des associations et des proches

aidants est reconnu et soutenu;

— Les connaissances épidémiologiques
sont développées, la formation des
professionnels est assurée;
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Lors de la 5¢ Journée internationale des maladies rares, les personnes concernées ont pu livrer leurs inquiétudes mais aussi leurs espoirs

dans le concept national sur les maladies rares.
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16 — Larecherche est soutenue;

— Le parcours du patient est coordonné
et orienté, tant au niveau hospitalier
qu’en ce qui concerne le suivi de la
prise en charge, au domicile.

Si tous ces objectifs sont remplis, ProRaris

pourra considérer que les maladies rares

sont bien prises en charge et que le «bur-
den of disease» ou poids de la maladie,
sera réduit apres le traitement.

Le défi colossal de la mise en place

Si cette stratégie nationale représente un
nouveau chapitre dans I'histoire d'une
problématique complexe et méconnue,
ProRaris ne peut se contenter d’attendre
quil soit rédigé sans les personnes
concernées. Il appartient aussi a I’Alliance
de contribuer a I’écrire et a en définir les
termes. C’est la raison méme de l'exis-
tence de ProRaris. Dans un contexte ca-
ractérisé par de nombreuses lacunes au
niveau de I'information, ProRaris peut le
mieux appréhender les enjeux, et surtout
rendre visibles, audibles et compréhen-
sibles les difficultés qui touchent spécifi-
quement les malades rares. ProRaris est la
voix du terrain, celle qui permettra au
plan de suivre au mieux les impératifs
fixés par le plan tout en tenant compte
des tres nombreuses particularités liées
aux maladies rares. Rappelons que l'on
dénombre entre 6000 et 8000 maladies
rares qui ne touchent qu'un petit nombre
de malades (au maximum cinq personnes
sur 10 000).

LOffice fédéral de la santé publique
(OFSP) a toutefois bien compris le role clé
de I'Alliance puisqu’il lui a demandé,
dans le contexte de la mise en place des
mesures, d’étre I'intermédiaire entre les
associations et tous les acteurs concernés
par I'édification de cette stratégie.

Pour ProRaris, le défi est énorme: il
ne s’agit plus seulement de faire entendre
la voix des malades concernés — et de
leurs proches — mais aussi de permettre
que des solutions soient trouvées.

S’il faut se réjouir de cette collabora-
tion étroite, il faut en revanche s’inquiéter
que ni moyens, ni soutiens n’aient été
prévus a cet effet.

Discriminations persistantes

Selon une tradition bien établie, cette 5¢
journée a avant tout donné la parole aux
personnes concernées qui ont pu s’adres-
ser directement a Oliver Peters, vice-di-
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recteur de 'OFSPE, en charge du concept
national. Elles ont livré leurs inquiétudes
mais aussi leurs espoirs placés dans cette
future stratégie nationale.

Le représentant de I'OFSP a souligné
que cette mise en place exigera une redé-
finition des responsabilités entre les ac-
teurs, une réallocation des budgets, une
mise en place de procédures plus transpa-
rentes, vérifiables et controlées et enfin
une probable adaptation des criteres de
prise en charge.

Sans surprise, les témoignages ont
également fait état de fortes discrimina-
tions en matiere de remboursement par
les assurances sociales, ainsi que de la
difficile transition de I'AI a la LAMal,
c'est-a-dire du passage a 'dge adulte.

N’oublions pas les malades ultra-
rares

La journée a aussi porté sur la situation
des patients orphelins d’associations,
souffrant de maladies ultra-rares. Si 'on
peut se féliciter qu'une prise en charge
thérapeutique sera a l’avenir mise en
place selon 'appartenance a un groupe
de pathologies, qu’en sera-t-il pour les
tres nombreux malades isolés? Comment
les aider — eux et leurs familles — a égale-
ment se faire reconnaitre par les assu-
rances, a trouver un soutien psychosocial?
Comment rester insensible au témoi-
gnage de cette maman dont le fils a le
triste privilege d’étre frappé par une pa-
thologie dont il est le seul cas connu au
monde?

La prise en compte des patients qui
ne bénéficient pas du soutien d"une asso-
ciation ne semble pas étre une priorité du
concept national sur les maladies rares.
ProRaris dénonce cette situation et ac-
cueille celles et ceux qui s’adressent a elle
parce que, a 'heure actuelle, IAlliance est
leur seul point de chute. Ils ne doivent pas
étre les oubliés de la stratégie nationale et
l"association réfléchit a une solution pour
les sortir de leur isolement.

Un combat loin d’étre terminé

Par rapport a ses débuts, le «combat» de
ProRaris pour un acces aux soins dans le
cadre d'une solidarité nationale se dé-
roule sur un terrain d’une toute autre di-
mension. Consciente de sa responsabilité
dans le succes de la mise en place de la
stratégie maladies rares, 1’Alliance veut
étre en mesure de relever les défis. Plus

que jamais, elle doit resserrer les liens
avec toutes les associations. 1

Adresse de contact
Anne-Francoise Auberson
Coprésidente ProRaris
Chemin de la Riaz 11
1418 Vuarrens

Tél: 021 887 68 86

E-mail: afauberson@proraris.ch

Soutenir Proraris

La premiere rencontre des associations suisses
de maladies rares a eu lieu en mars 2009 au cours
de laquelle la création d’une alliance a été déci-
dée. Un comité constitutif s'est alors formé pour
aboutir en juin 2010 a la création de ProRaris —
Alliance maladies rares Suisse avec la participa-
tion de 42 associations de patients.

Toutefois, un peu plus de quatre ans aprés sa
création, ProRaris reste fragile et a besoin d'étre
soutenue. En particulier avec lI'immense tache
qui l'attend pour contribuer a la réussite du
concept national sur les maladies rares. Vous
pouvez l'aider en versant un don sur l'un des
deux comptes suivants:

IBAN: CH2200767000E52524462

CCP:10-725-4
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vécu

«Jevisaujourlejouravec

ma maladze orpheline»

NEE AU CONGO, POURSUIVIE PAR LA DICTATURE, LUCIE A DU SE
REFUGIER EN SUISSE OU ELLE A APPRIS A SINTEGRER ET SURTOUT
A VIVRE AVEC UNE PATHOLOGIE NEUROMUSCULAIRE RARE

TEXTE STEPHANIE BILLETER PHOTO FRANCESCA PALAZZ|

UAND JAI COMMENCE A OBSERVER
les premiers signes, a ressentir les
premieres douleurs, je devais avoir
17 ans. Ce n'est que bien plus tard, a
mon arrivée en Suisse, que jai appris
que je souffrais de la myopathie de
Charcot-Marie-Tooth, une maladie
neuromusculaire. Mais a I'époque je
vivais au Congo, mon pays d'origine,
dans ma ville natale, Matadi, a lembouchure du fleuve,
la ou arrivent de gros bateaux. Enfant, je n'avais eu
aucun symptome. Clest a l'adolescence que jai com-
mencé a étre prise de crampes violentes aux pieds, a
voir mes membres se déformer, a ne plus pouvoir se-
couer les orteils. Surtout la nuit. Le matin, ¢a allait un
peu mieux, mais je marchais de plus en plus mal. Je
voyais ma mére connaitre les mémes douleurs, quoique
moins fortes, et je me suis dit que javais hérité cela
delle. En effet, c’est une maladie héréditaire. Une de
mes quatre sceurs en a été atteinte aussi, et l'a transmise
al'un de ses fils et a 'une de ses filles. Un autre de mes
neveux a aussi été touché, sans que sa mere le soit. Cane
se déclare pas a la naissance, et, de toute facon, dans nos
pays, on ne fait pas de controle postnatal. Jai vu des
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médecins, maisils ne pouvaient rien faire, il n’y avait pas
d’examens concluants, ni d'équipements performants.
Nous étions aussi en 1973... Sans pouvoir mettre un nom
dessus, je disais que, voila, javais la maladie neurologi-
que de maman.

Ne pas céder

Tres perturbée par ce qui m’arrivait, j’ai pris du retard a
I'école et vu mes projets disparaitre. Petite, jétais tres
garcon manqué et jadorais jouer au foot. Ce n'était plus
possible. Plus tard, jai voulu devenir infirmiére, mais
cette profession impliquant de rester longtemps de-
bout, m’était interdite. A bout, j’ai tenté de me suicider.
Mais jai entendu une voix me dire de I'intérieur: «Tant
que tu as une once de vie, il faut vivre.» Je nai pas de-
mandé cette maladie, ce n'est pas une punition, il ne faut
pas lui céder.

Apres le bac, j’ai travaillé a Kinshasa, au Ministére de
I'éducation, dans un bureau qui soccupait d’enseigne-
ment spécialisé pour les sourds. La, je bénéficiais de
séances de physiothérapie dans un hopital général.
Dans les années 90, jai intégré un parti politique clan-
destin qui combattait Mobutu, ses maltraitances envers
la population miséreuse. On faisait des réunions et des
tracts pour changer les choses, aider le peuple. Se sen-
tant menacé, Mobutu a renforcé ses recherches pour
débusquer notre parti. J’avais 34-35 ans, ma vie était en
danger, il me fallait fuir le pays. Je suis passée par le
Congo-Brazzaville, et de 1a en Italie. C'était dur physi-
quement. Je voyageais cachée dans une fourgonnette,
javais mal. Je ne savais pas ou jallais marréter. Jaurais
pu rester en Italie, mais mes contacts trouvaient plus
prudent que jaille jusqu'en Suisse, ou dautres membres
du parti clandestin s'étaient réfugiés. Arrivée dans votre
pays, je nai pas pu rester chez mes connaissances. J'ai
donc demandé l'asile politique. C'était compliqué, mais
jai trouvé un travail, ce qui m’a permis d’avoir une assu-
rance-maladie et de consulter.

Je nai pas su tout de suite le nom de mon mal. Le
médecin de famille qui me suivait na pas fait de tests,
m’écoutait peu. Et je dois dire que je ne voulais rien
savoir non plus. C'est en 1995, lorsque je me suis mariée
et que jai voulu suivre des traitements pour avoir des
enfants, que des examens poussés au CHUV ont révélé
ce que javais: une maladie orpheline. Avec 50% de ris-
quesde la transmettre a mon bébé en cas de grossesse. A
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quoi bon des traitements hormonaus, si c’est pour offrir
une triste vie? Je ne deviendrais pas mére. J'avais ren-
contré mon mari, Suisse, dans un lieu de priere. Il a tout
accepté et ma été d'un grand soutien. Encore aujour-
d’hui. Et je lui en suis tres reconnaissante.

Le prix de la santé

Le plus difficile a été de faire reconnaitre la maladie.
Evidemment, je ne l'avais pas signalée quand javais pris
mon assurance-maladie, puisqu’elle navait pas encore
été diagnostiquée. Aussi, lorsque jai demandé le rem-
boursement de mes nouveaux soins, jai été pénalisée:
durant deux ans, rien ne m’a été remboursé. Et ce n'est
pas plus facile aujourd hui, tout doit étre validé par un mé-
decin. Ca fait beaucoup de paperasse. Financierement,
cest pesant. On dit que la santé n'a pas de prix, mais c'est
bien cher. Et le comble est que je ne serai jamais guérie.

Jai demandé trois fois une aide a l'assurance-invalidi-
té. Je l'ai obtenue - 500 francs a peine - grace a un pro-
fesseur en neurologie qui me suit depuis 2011 et qui a
bataillé pour que je la recoive. Il m’aide beaucoup, me
donnant espoir, notamment avec des médicaments a
l'essai. Sur son conseil, je fais de l'aquagym chaque lun-
di. Toujours disponible pour moi, il est aussi intervenu
sur mon lieu de travail. J'étais serveuse dans un restau-
rant. L'age aidant, ou plut6ot n'aidant pas, javais demandé
atravailler assise car je n'y arrivais plus. Mon médecin a
di expliquer que ce n'était pas un caprice de ma part.
Grace a lui, je suis désormais employée a la caisse.

Il y a aussi le soutien inestimable des associations tel-
les que ProRaris Alliance Maladies Rares Suisse. Je suis
pour ma part affiliée a l'association de la Suisse romande
et italienne contre les myopathies (ASRIM), focalisée
sur les maladies neuromusculaires. En cas de besoin,
une assistante sociale se déplace a domicile. Mais tant
queje le peux, je préfere ne dépendre que de moi-méme.

Tant quejy arrive seule,
Jjeneveux pas d'aide
SUPPLEMENTAIRE

Je retourne régulierement au Congo. La premiere
fois, c’était apres la destitution de Mobutu, en 1997. 11
fallait bien féter ca! Pour mon dernier voyage, il y a trois
ans, le neurologue m’avait conseillé de me faire assister.
Mais non! Tant que j'y arrive seule, je ne veux pas de
transport particulier, ni d’aide supplémentaire. J'ai hor-
reur de ¢ca. Ma meére a été capable de marcher jusquia ses
90 ans. Je me souhaite la méme chose.

Actuellement, jai des attelles aux jambes, et la mala-
die commence a attaquer mes mains. Mon médecin
m'avait prévenu. Je vis au jour le jour. Contre la douleur
jai du paracétamol... et des pensées positives le reste du
temps. Si un traitement est découvert, ils savent ot me
localiser. De toute facon, jai 59 ans, je n'y crois plus. Ce
sera pour les plus jeunes, comme cette trentenaire qui
suit les cours daquagym avec moi et qui a un moral
dacier. Cest une question de survie.

WWW.FEMINA.CH
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5EME JOURNEE DES
MAT.ADIES RARES,
UNE VICTOIRE
POUR PRORARIS

e 28 février 2015, ProRaris a organisé la 5% journée in-

ternationale des maladies rares, sous le haut patronage du

Conseiller fédéral Alain Berset. Une occasion unique de

mettre en lumiére une problématique complexe et mé-

connue qui concerne plus de 6% de la population, soit en
Suisse prés de 500'000 personnes.

Le public connait sans doute la myopathie ou la mucovis-
cidose mais connait-il le Cri du Chat ou les Enfants Papillon?
Ces pathologies font pourtant partie des plus de 7000 maladies
rares recensées. Une maladie est considérée comme rare lors-
qu’elle survient dans moins d’un cas pour 2’000 habitants. Ces
pathologies sont chroniques, invalidantes et peuvent mettre le
pronostic vital en jeu.

Ces maladies rares sont différentes mais semblables dans
les difficultés auxquelles sont confrontés les patients: errance
diagnostique et administrative, manque d'espoir thérapeutique,
manque de connaissance scientifique. La caractéristique des
maladies rares est le manque d’information qui affecte tous les
intervenants: professionnels de la santé, scientifiques, politiques,
autorités scolaires, milieux professionnels et les médias.

* ProRaris fédére les associations de patients atteints de ma-
ladies rares ainsi que les trés nombreux patients orphelins
d’association, concernés par une pathologie ultra rare.

* ProRaris s'engage pour que tous ces patients bénéficient
d’un accés équitable aux prestations des soins de santé.

* ProRaris sensibilise le grand public, les autorités politiques
etles institutions concernées par la problématique des ma-
ladies rares.

* Le comité de ProRaris est constitué de personnes concer-
nées par la problématique soit directement, soit comme
proche de patient.

Pour soutenir ProRaris:
BCV, 1001 Lausanne
IBAN: CH22 0076 7000 E525 2446 2

www. proraris.ch
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Depuis sa fondation en 2010, ProRaris, avec les associations,
demande que la problématique soit élevée a un niveau d’enjeu
majeur de santé publique. L’Alliance est considérée aujourd’hui
comme le porte-parole de tous les patients concernés. En oc-
tobre 2014, le Conseil fédéral a adopté un concept national
maladies rares, soit un ensemble de mesures qui doivent per-
mettre un accés facilité au diagnostic, la définition d’un traite-
ment spécifique remboursé par les assurances sociales, un soutien
psychosocial et un développement de la recherche.

Pour ProRaris, c’est incontestablement une premiére victoire
mais clest aussi un grand défi. Si son role est tout d’abord de
comprendre et de traduire les besoins et attentes des patients
pour l'ensemble des acteurs de la problématique et plus parti-
culierement pour 'OFSP, il faut ensuite trouver des solutions,
les appliquer et les respecter. La 5% journée des maladies rares
a donc été un événement phare, consacrée  cette étape impor-
tante. Le patient, comme d’habitude était au coeur des débats, il
a pu directement, devant les représentants de TOFSP exprimer
ses critiques et ses attentes en regard de la stratégie nationale.
Seule la collaboration entre tous les acteurs offrira un accom-
pagnement solidaire en termes de santé pour tous les patients
atteints de maladies rares. m

Anne-Francoise Auberson
co-présidente

Alliance Maladies Rares - Suisse
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INTERVIEW

ProRaris:
une association
pour combattre
les maladies rares

Mucoviscidose, maladie
des os de verre, syndrome
Gilles de la Tourette...
Connaissez-vous le point
commun entre ces patho-
logies ? Ce sont toutes des
maladies dites rares.
Christine de Kalbermatten,
pharmacienne et vice-
présidente de ProRaris,
I'Alliance des Maladies
Rares Suisse, nous en

dit un peu plus.

26

Pharmacie Principale: Qu’est-ce qu’une
maladie rare?

C. de Kalbermatten: Une maladie est
considérée comme rare lorsque sa pré-
valence (le nombre de cas dans une
population donnée a un moment pré-
cis) atteint moins d’une personne sur
2000. Il existe 6000 a 8000 maladies
dites rares, mais ce chiffre ne cesse
d’augmenter, car on découvre chaque
semaine environ cing nouvelles mala-
dies dans le monde. Quant au nombre
de patients, en extrapolant les données
européennes, on estime qu’environ
500000 personnes seraient touchées
en Suisse.

Quel est le but de I’association
ProRaris?

ProRaris est une alliance qui regroupe
une cinquantaine d’associations de pa-
tients atteints de maladies rares ainsi
que des personnes «orphelines d’asso-
ciation», car elles ne sont pas assez
nombreuses pour qu’il en existe une. En
plus de fédérer tous ces groupes, notre
role consiste a sensibiliser et a infor-
mer tous les partenaires impliqués dans
'accompagnement d’une maladie rare.
Il faut savoir que le manque d’informa-
tion est un élément caractéristique de
ces pathologies.

Outre le manque d’information,
quels sont les principaux problémes
que rencontrent les patients atteints
d’une maladie rare?

Ces personnes souffrent fréquemment
d’errance diagnostique, car il faut beau-
coup de temps avant d’arriver a mettre
un nom sur leur maladie. Quand les
médecins n’arrivent pas a expliquer leur
pathologie, ils ont tendance a penser
que les symptdmes vont disparaitre avec
le temps ou a imaginer qu’il s’agit d’un
probléme psychique. Du coup, les pa-
tients ne se sentent pas reconnus dans
les plaintes qu’ils émettent et cette si-
tuation est trés difficile a vivre pour eux.
Le c6té administratif pose également un
probléme, car les assurances maladie et
invalidité se renvoient la balle concer-
nant le remboursement des examens
ou d’un éventuel traitement. Tous ces
obstacles renforcent lisolement psy-
chosocial dont souffrent les patients et
s’ajoutent aux difficultés chroniques de
leur vie quotidienne.

Connait-on les causes de ces maladies
rares?

Dans 80 % des cas, il s’agit d’un probléme
génétique. Dans le 20 % de cas restants,
ces pathologies peuvent provenir de
formes de cancers rares, de troubles du

systéme immunitaire, d’infections trés
rares ou encore étre d’origine dégénéra-
tive. Mais les causes exactes de ces ma-
ladies ne sont pas encore toutes établies.

Quel est le degré de sévérité de ces
pathologies ? Une forme de handicap
est-elle systématique?

Non, toutes les maladies rares ne pro-
voquent pas des situations invalidantes.
Certains patients arrivent a mener une
vie «normale» et a exercer une activité
professionnelle sans trop patir de leur
situation. Par contre, d’autres n’'ont pas
cette chance et souffrent d’un ou plu-
sieurs handicaps (par exemple au niveau
sensoriel, mental ou encore psychomo-
teur), qui peuvent les empécher de tra-
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vailler ou rendre les taches quotidiennes
difficiles a accomplir. Par exemple, une
personne atteinte d’une forme rare de
tremblement essentiel (maladie neu-
rologique affectant les mains, voire
d’autres parties du corps) éprouvera des
difficultés pour écrire ou manger.

Des traitements existent-ils
pour traiter ces maladies?

Non, seule une minorité de ces patho-
logies bénéficie d’un traitement médica-
menteux. Mais d’autres prises en charge
thérapeutiques sont mises en place,
telles que la physiothérapie, l'ergothé-
rapie ou encore une opération chirur-
gicale. A défaut de guérir, ces mesures
permettent de stabiliser la maladie ou

Ma |,
sante

d’enrayer son développement. Mais il
est important de préciser que nombre
de ces pathologies sont chroniques et
incurables. Elles raccourcissent souvent
lespérance de vie et ont parfois une
issue mortelle.

Pourquoi n’y a-t-il pas plus de médica-
ments pour soigner ces patients?

Comme il y a peu de patients atteints,
leur nombre en Suisse est généralement
insuffisant pour lancer une étude cli-
nique. De plus, les entreprises pharma-
ceutiques n’investissent généralement
pas beaucoup d’argent car ils n’entre-
voient pas toujours les bénéfices écono-
miques qu’ils pourraient en retirer. Pour-
tant, la compréhension du mécanisme
de ce type de pathologie permet parfois
de faire avancer le traitement thérapeu-
tique de maladies qui ne sont pas rares.

RARIS
:

ProRaris

www.proraris.ch

Chemin de la Riaz 11 - 1418 Vuarrens
IBAN: CH2200767000E52524462
CCP:10-725-4
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TEMOIGNAGE

| SUSANA
RODRIGUES

Cette mere

de quatre enfants

vit avec la maladie
de Charcot-Marie-
Tooth. Comme sa
fille cadette. Elle

crée un groupe de
parole suisse pour

les personnes
concernées
demain a Sion.

CHRISTINE SAVIOZ

«Entrez seulement...» Dans lap-
partement sédunois de la famille
Rodrigues, I'ambiance est chaleu-
reuse. Catiliana, la petite derniere
de5 ans, sourit, sagite dans tous les
sens. A la voir si pétillante de vie,
difficile de discerner le mal qui la
touche. La fillette souffre de la
maladie de Charcot-Marie-Tooth,
comme sa maman. Cette maladie
génétique rare est liée a une at-
teinte des nerfs périphériques qui
relient la moelle épiniére aux mus-
cles, ce qui perturbe la conduction
de l'influx nerveux. «Cela touche les
pieds, les jambes, les bras. Jai par
exemple beaucoup de peine a mar-
cher. Je suis obligée dutiliser une
chaise roulante électrique pour tous
déplacements hors de la maison», ex-
plique Susana Rodrigues (36 ans).

Un accident révéle

sa maladie

Cette maman de quatre enfants
de 15 a4 5 ans a découvert sa mala-
die aI'age de 31 ans, a la suite d'un
accident de voiture. «Mon mari
était au volant, quand nous avons été
percutés violemment par larriére»,
raconte-t-elle. Susana Rodrigues a
mis six mois a sen remettre, avec
jambes et bras dans le platre. Cest
alors que sa maladie a émergé au

«J’ai eu envie de créer

un groupe de parole pour les
personnes atteintes du méme
mal, car cela fait du bien

de savoir qu'on n’est pas seul
a vivre cela.»

grand jour. «Laccident a été le dé-
clencheur», explique-t-elle. Comme
le mal peut se transmettre aux en-
fants, toute la famille a fait le test.
Il sest avéré que si les trois ainés
nétaient pas touchés, la benja-
mine avait par contre contracté la
méme maladie que sa maman.
«J'ai trés mal vécu cela. Depuis lors,

.GENETIQUE
«Je n’arréte pas de me
culpabiliser d’avoir
transmis cette
maladie a ma fille.»

je narréte pas de me culpabiliser.
Ceest horrible de penser que jai trans-
mis cette maladie a ma fille», ajoute
Susana Rodrigues. Qui avoue y
songer chaque jour. Par contre,
une fois le diagnostic établi, Susa-
na et son mari Simao ont mieux
compris les soucis moteurs de leur
fille. «Elle n'a fait ses premiers pas
quwa 24 mois. Les médecins préten-
daient que c¥était juste parce quelle
avait la flemme de marcher, mais
cétait dii a sa maladie.»

Outre sa culpabilité, Susana
Rodrigues porte ses maux au quoti-
dien. Elle peine a se déplacer et a

des faiblesses dans les bras. «Re-
gardez dailleurs cette photo. Je me
suis brillée au deuxiéme degré en
lachant la bouilloire pour le thé»,
raconte-t-elle en montrant une
image de sa cuisse briilée. Difficile
également pour elle de se retrouver
en chaise roulante pour ses dépla-
cements. «Le regard des autres est
parfois lourd.» Susana Rodrigues a
aussi vu séloigner plusieurs de ses
«amies». «Elles naimaient pas boire
un café avec moi dans un lieu public
alors que je suis en fauteuil», souli-
gne-t-elle sur un ton fataliste. En
ajoutant quau moins, elle n'a ainsi
gardé que de véritables amitiés.
«Cela a fait un tri naturel.»

Le poids du regard

Sa chaise électrique a empéché
la famille de partir en vacances
pendant plusieurs années. «Nous
navions pas de voiture adaptée pour
nous transporter tous les six, en plus
de la chaise», explique Simao
Rodrigues. Le train sest avéré un
vrai parcours du combattant pour
la famille valaiso-portugaise. Le
papa raconte par exemple Iépopée
dans la gare de Domodossola ot il
nexistait aucun moyen de trans-
porter la chaise dans le train.
«Cétait vraiment déprimant. On
était censé partir un peu pour nous
détendre et on a été bloqués pendant

RENCONTRE DE PERSONNES CONCERNEES SAMEDI A SION

© Alinitiative de Susana
Rodrigues, la premiére
rencontre du groupe de
parole suisse de person-
nes atteintes de la maladie
de Charcot-Marie-Tooth

aura lieu ce samedi 7 mars
a I'Hatel Ibis a Sion des
10 heures. A cette occasion,
Susana Rodrigues présen-
tera son livre de poémes
édité par I'Association de

la Suisse romande et ita-
lienne contre les myopa-
thies (ASRIM). Le Dr Didier
Genoud, médecin neurolo-
gue a I'hopital de Sion,
sera également présent.

SUSANA RODRIGUES A DECOUVERT
SA MALADIE A LAGE DE 31 ANS,
A LA SUITE D'UN ACCIDENT DE VOITURE

Susana Rodrigues et sa fille cadette

doivent combattre la méme maladie.

A l'arriére-plan, la chaise roulante

électrique indispensable a cette maman
éplacer. LOUIS DASSELBORNE

une demi-journée dans la gare.»
Méme galere avec les CFF en
Suisse. A chaque déplacement, les
Rodrigues doivent prévenir la gare
au moins vingt-quatre heures a
l'avance pour quune personne soit
prévue pour transporter Susana
Rodrigues sur sa chaise roulante
dans le wagon. «Cela ne laisse plus
beaucoup de place a 'improvisation
et gdche passablement le plaisir de
partir», regrette Susana Rodrigues.

Dans ses moments de tristesse,
la trentenaire saccroche a ses

AVENIR

«Comment je serai
dans dix ans?
Jespére juste que
ce ne sera pas pire
quaujourd’hui.»

enfants. «Je dois me battre pour
eux.» Elle écrit aussi des poemes,
fait de la peinture et réalise des ta-
bleaux avec du crochet. «Cela me
permet aussi dexercer mes doigts.
Cest une sorte de physiothérapie.»
Car Susana Rodrigues le sait. Sa
maladie est dégénérative. Ses
membres vont ainsi étre touchés

© Une personne
sur 2500 est touchée
par cette maladie, soit
3200 en Suisse, et 130
en Valais.

CSA

Atteinte d'une maladie rare, cette
maman refuse de baisser les bras

davantage au fil des années. «Mais
en faisant des exercices, je retarde les
effets de la maladie.»

Le reiki lui est aussi dun grand
secours pour ses douleurs res-
senties en permanence. Susana
Rodrigues en a appris les techni-
ques et lapplique sur ses proches
et elle-méme. «Jen fais presque
tous les jours», confie-t-elle.

Une lutte

permanente

La maman ne veut rien lacher.
Ni lespoir ni son combat. Cest
sa raison de vivre, aime-t-elle a
répéter au fil de la conversation.
Depuis cing ans, elle ne cesse de
Sinformer sur cette maladie et a
créé un réseau de personnes qui
en sont également atteintes. «Cela
fait du bien de savoir quon n'est pas
seul avivre cela. On doit se battre en-
semble pour inciter les médecins a
continuer les recherches et a se met-
tre daccord sur les traitements.»
Car Susana Rodrigues ne le cache
pas: elle a parfois de la peine a
savoir ce qui serait bon pour sa
fille et pour elle. «Certains méde-
cins me conseillent par exemple
d'opérer, dautres prétendent exacte-
ment le contraire. Je narrive pas a
my retrouver.»

En attendant, la trentenaire
avance un jour apres l'autre. Sans
sempécher de penser a demain.
«Je ne sais pas comment je serai
dans dix ans. J'espére juste que je ne
serai pas pire quaujourd hui», sou-
ligne-t-elle en regardant son mari.
«Moi je suis certain quils vont
trouver quelque chose pour guérir
cette maladie, et tu verras, tu mar-
cheras sans probléme comme Cati-
liana et ce sera la belle vie», conclut
Simao Rodrigues, l'optimiste de la
famille.
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Les associations
saluent une
avancee

Maladies rares La reconnais-
sance des maladies rares
s’améliore, s'est réjoui hier
Christina Fasser, coprésidente
de l'association faitiere Prora-
ris. A l'occasion de la journée
internationale des maladies
rares, elle est revenue sur la
rencontre la semaine passée
entre la Confédération et les
cantons a ce sujet, regrettant
toutefois que son association
n'en ait pas été informeée.
«Nous espérons que nous
serons invités a la prochaine
rencontre, mais nous sommes
malgreé tout contents qu’'on
donne enfin plus de poids

a ces maladies rares et que les
cantons soient impliqués»,
a-t-elle declaré. ATS
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Maladies rares: les HUG
ouvrent une ligne d’aide

Le numeéro 0848 314 317
vient compléter le site
Internet des hopitaux
de Geneéve et Lausanne

A laveille de la Journée internatio-
nale des maladies rares, ce
ler mars, les Hopitaux universitai-
res de Genéve (HUG) et le Centre
hospitalier universitaire vaudois
(CHUV) ont lancé un service d’as-
sistance téléphonique spéciale-
ment dédié a ces affections. Il s’agit
d’une premiére en Suisse. Elle re-
joindra bientot un réseau euro-
péen. Le 0848 314 372 est ouvert
tous les matins de 9 h a midi. Les
appels sont facturés au tariflocal. Il
vient compléter le site Internet
www.info-maladies-rares.ch ouvertil
yaunan.

En Suisse, 500 000 personnes
sontsusceptibles de contracter une
maladie rare, soit 'une des quelque
7000 affections peurépandues qui
laissent souvent le corps médical
impuissant (notre édition d’hier).

«Dans les maladies rares plusen-
core que dans les autres, la création
d’un réseau est prometteuse d’'un
accompagnement au plus proche
desbesoins des patients, note ladoc-
toresse Loredana D’Amato Sizo-
nenko, des HUG. A défaut de pou-
voir vraiment traiter leurs maladies.»

Le site Internet et I’assistance té-
léphonique serviront également a
mieux évaluer lademande de la po-
pulation dans ce domaine. Plusieurs
autres sites, notamment www.
orphanet.ch et www.proraris.ch, of-
frent déja plus d’information que le
site officiel. J-F.M./TH.M.
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000 maladies rares

l'occasion de la Journée
internationale des maladies
rares, qui se tient ce

samedi 28 février, le Centre
hospitalier universitaire vaudois

(CHUV) et les Hopitaux universitai-

res de Genéve (HUG) lancent une
nouvelle version du site Internet
consacré a ces pathologies.
Actuellement, 8000 maladies
rares sont recensees. Elles
affectent prés de 500 000
patients en Suisse, dont 86 000
en Suisse romande. Probléme: ces
pathologies, qui touchent moins
d'une personne sur 2000, restent
peu étudiées et mal connues des
médecins. Résultat: «Certains
patients doivent attendre
plusieurs années avant de

connaitre ne serait-ce que le nom
de leur maladie. Et les démarches
pour y parvenir s'apparentent
souvent a une véritable odyssée:
ils consultent des dizaines de
médecins, recoivent de faux
diagnostics et parfois des
traitements inappropriés», confie
Anne-Francoise Auberson,
coprésidente de I'association
ProRaris. Le nouveau portail des
HUG et du CHUV devrait permet-
tre un meilleur accés a l'informa-
tion, autant pour les médecins que
pour les patients. Et ainsi diminuer
I'errance diagnostique. BE.B.

Pour en savoir plus:
http://www.info-maladies-rares.ch
Helpline: 0848 314 372.



en 2012. Fribourg accueille aujourd’hui la 5e édition. o.MEYLAN

Trouver de l'aide quand
on a une maladie rare

Une nouvelle version

du portailromand
spécialisé est mise en ligne
aujourd’hui a Poccasion de
la Journée internationale
des maladiesrares

Les CHUV et les HUG perfection-

nent leur portail romand dédié

aux maladies rares, créé en 2013.
Une version étoffée du site est lan-
cée aujourd’hui a 'occasion de la
5e Journée internarionale des ma-
ladies rares en Suisse, qui se dé-
roule a Fribourg.

Sachant que le manque d’infor-
mation sur le sujet touche autant
les patients que leurs proches, les
professionnels de la sante, les
scientifiques et les autorités admi-
nistratives et politiques, le portail
romand vise a metire en réseau
toutes les informations et les res-
sources pour chaque maladie.

En plus de la liste des coordon-
nées des consultations spéciali-
sées de Suisse romande, les inter-
nautes y trouveront désormais
des fiches d’informartions dé-
taillées sur les maladies et, sur-
tout, les soutiens a disposition
dans leur région: associations,
groupes de paroles, Al, services
sociaux, soins a domicile, aide ad-
ministrative... Le site donne aussi
acces aux informations du réper-
toire mondial des maladies rares
Orphanet, alimenté quotidienne-
ment par 40 pays.

A cejour, 8000 pathologies ra-
res ont été recensées, dont 80%
sont d’origine génétique. On es-
time que 86 000 personnes en
Suisse romande sont touchées,
mais beaucoup de victimes sont
diagnostiquées tardivement, ou
pas du rout.

La helpline mise en service
I’an dernier a déja enregistré
135 demandes. «Ces questions
nous ont permis d’identifier les
besoins des malades et de leurs
proches pour améliorer le site,
explique Alessandra Strom, bio-
logiste au Centre des maladies
moléculaires du CHUV, qui gére

le portail avec une conseillére en
geénetique des HUG. Beaucoup de
gens cherchent des informations
validées sur les maladies. Ils de-
mandent aussi souvent a entrer
en contact avec d’autres person-
nes touchées par la méme problé-
marique et veulent connaitre les
aides a leur disposition. Qui peut
garder les enfants, par exemple,
ou ce que prennent en charge les
assurances.»
Autre interrogation fréquente:
la possibilité d’'un suivi médical

«Les gens

qui appellent

la helpline veulent
souvent entrer

en contactavec
d’autres personnes
touchées par

la méme
problématique,
et aussi connaitre
les aides a leur
disposition»

Alessandra Strom (CHUV)
Coresponsable du portail
romand des maladies rares

multidisciplinaire. «Souvent, ces
maladies touchent plusieurs orga-
nes et les médecins concernés ne
sont pas forcément en contact, ex-
plique Alessandra Strom. Il existe,
pour certaines d’entre elles, un
réseau de professionnels qui assu-
rent une prise en charge de facon
globale.»

Marie Nicollier

Portail romand des maladies
rares: www.infomaladiesrares.ch.
Hotline: 0848 314 372, du lundi au
jeudide 9hal2hetdel4haléh
(tarif local). Voir aussi
www.proraris.ch et
www.orphanet.ch.

28 février 2015
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Maladies rares

Ce samedi 28 février, de 9h 30 a
17 h, se déroulera la 5¢journée
internationale dédiée aux mala-
dies rares a I'Université de Fri-
bourg (auditoire Joseph Deiss). Té-
moignages, dialogues, rencontres
seront au programme de cette
manifestation qui doit mettre en
lumiére le concept que la Confé-
dération entend mettre en ceuvre
en la matiére qui tend & intégrer
les patients au processus. L'un des
points fort de la journée sera la
présence d'Oliver Peters, vice-di-
recteur de I'OFSP, qui répondra en
direct aux questions des patients.



La¥Gruyére

Des maladies rares
enfin reconnues

SANTE. En Suisse, quelque
500000 personnes  sont
concernées par l'une des
7000 maladies rares réperto-
riées. Pro Raris - Alliance ma-
ladies rares Suisse a donc
tout lieu de se réjouir de
I'adoption, en octobre der-
nier, d'un concept national
par le Conseil fédéral. Ce sera
des lors le théme central de
la 5e Journée internationale
des maladies rares en Suisse,
samedi a 'Université de Fri-
bourg (ouverte au public).

Dans son communiqué,
Pro Raris explique qu'une
maladie rare est une affection
qui touche moins d’'une per-
sonne sur 2000 et nécessite
des efforts combinés spé-
ciaux pour sa prise en
charge. D’origine génétique
dans 80% des cas, ces patho-
logies sont le plus souvent
chroniques, invalidantes et
peuvent mettre le pronostic
vital en jeu.

Défi énorme

Le défi est énorme, car il
s'agit d’apporter des solu-
tions efficaces aux problemes

posés aux patients. Pro Raris
détaille les buts de ce futur
plan national: soins de
qualité tout au long de I'évo-
lution de la maladie, rem-
boursement des frais médi-
caux, mise a disposition de
ressources pour soutenir et
guider les patients dans leurs
démarches quotidiennes. Si
Pro Raris se réjouit de voir,
avec ce concept national, la
problématique reconnue, elle
s'inquiéte du fait que «ni
moyens ni soufiens n’aient
été prévusn.

Mais ce concept national
constitue une «occasion rares
a exploiter. Pro Raris appelle
a la collaboration de I'ensem-
ble des acteurs: Confédéra-
tion, professionnels de la san-
té, scientifiques, politiques,
assureurs, mais aussi ensei-
gnants, employeurs et mé-
dias. Sans oublier les associa-
tions et les malades orphelins
de représentation. JnG

Fribourg, Université, boulevard
de Pérolles 90, samedi

28 février, de 9h30a 17 h.
www.proraris.ch
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Toxicomanes de la nourritu

LALIBERTE

QUOTIDIEN ROMAND EDITE A FRIBOURG

re 24 février 2015

MALADIE RARE ¢ En raison d’une anomalie génétique, les individus atteints du syndrome
de Prader-Willi ne se sentent jamais rassasiés. Jusqu'a devenir obeéses s'ils ne sont pas pris en charge.

FRANCESCA SACCO

Beaucoup de gens pensent qu’ils
ont de la peine a sarréter de
manger. Mais pour les personnes
qui souffrent du syndrome de
Prader-Willi (SPW), se retenir est
tout simplement impossible.
Cette maladie se traduit en effet
par un appétit incontrolable.
Elles éprouvent une faim irré-
pressible et insatiable qui les
pousse a manger jusqu'a en de-
venir obeses. Ce n'est pas une
question de manque de volonté,
ni un probleme psychique: de-
puis 1956, on sait, grace aux mé-
decins suisses Andrea Prader et
Heinrich Willi, qu'il s'agit d’'une
maladie rare d’origine génétique.
Une anomalie au niveau du
chromosome 15 empéche ces
personnes de ressentir le senti-
ment de satiété. Il n’existe aucun
traitement. La solution actuelle
consiste a aménager des lieux de
vie spécialisés sans aucun acces
ala nourriture.

Un enfant chaque année

«On a toujours faim, tout le
temps. C'est la maladie qui veut
ca», explique Jérdme, 25 ans. De-
puis deux ans, il habite a la Cité
du Genévrier de la Fondation
Eben-Hezer, a Saint-Légier. Ici,
dans le petit pavillon qui l'ac-
cueille, toutes les réserves ali-
mentaires sont mises sous clé.
Rien de comestible ne doit trai-
ner. Léducateur qui ne finit pas
son assiette a pour consigne de
jeter les restes dans les toilettes.
Méme le compost est aussitot
débarrassé. Et dans le jardin, on
se dépéche de récolter les fruits
avant maturité pour éviter le ma-
raudage. Il n'y a pas de sorties
non accompagnées, sauf rare ex-
ception. Normalement, si I'un
des résidents part seul, un avis
de disparition est immédiate-
ment lancé.

«Il est inu-
tile de vouloir
leur apprendre

Cette structure offre huit places en
internat. La Cité du Genévrier en
propose trois, en plus de deux
places en centre de jour. A I'éche-
lon national, on ne compterait
guere plus d'une vingtaine de lits.
C’est peu en regard du nombre de
personnes touchées par cette ma-
ladie: entre 300 et 400 dans l'en-
semble du pays, selon Marcel Bos-
sert. Au niveau romand, elles
seraient entre 30 et 80. «Chaque
année en Suisse romande, un en-
fant naitrait avec ce syndrome»,
précise Lucien Panchaud, respon-
sable du secteur socio-éducatif et
membre du conseil de direction
de la Cité du Genévrier.

Toutes les 80 minutes

La maladie serait due a une
transformation fortuite du chro-
mosome 15, peu avant ou pen-
dant la conception. Cet accident
génétique spontané touche in-
différemment filles et garcons,
sans distinction de race. A la
naissance, on note une faiblesse
musculaire qui empéche le bébé
de téter et rend l'alimentation par
sonde nécessaire. Dés 18 mois
apparait une faim inapaisable et,
généralement, un léger retard
mental. Un test génétique per-
met de poser le diagnostic. «Lin-
capacité a ressentir la satiété in-
duit un comportement vis-a-vis
de la nourriture qui ressemble a
celui de la dépendance toxico-
maniaque», déclare Lucien Pan-
chaud. Des acces de colere et des
actes de violence peuvent surve-
nir, lorsque la frustration alimen-
taire devient trop difficile a gérer.
Interrogé, Jérdme reconnait avoir
renversé un frigo et volé de la
nourriture. A Olten, Marcel Bos-
sert désigne les murs étonnam-
ment dégarnis de la maison:
«Nous avons progressivement li-
mité la décoration, pour limiter
les problemes de violence.»

«Leur maladie a

y gérer lewr ceci de pénible 3 . _ % |
alimentation: s . M - s . 1

ils ne peuvent qu IIS _Sont , . «On a toujours faim, tout le temps, c’est la maladie qui veut ¢ay, dit Jéréme, 25 ans. VINCENT MURITH
physiquement conscients d’avoir

pas se maitri-
ser. Cela ne ser-
virait qua les
mettre en situa-
tion d’échec. A
contrario, mettre sous clé la nour-
riture leur permet de retrouver du
calme, car ils ne sont plus tentés
d’ouvrir les armoires», affirme
Marcel Bossert, responsable d'un
autre pavillon spécialisé a Olten,
au sein de la Fondation Arkadis.

un handicap»

MARCEL BOSSERT

A Saint-Légier comme a Ol-
ten, l'expérience a monté que ces
probléemes diminuaient si l'on
servait aux résidents de petites
collations tout au long de la jour-
née. Soit un fruit ou un yoghourt
allégé toutes les quatre-vingts

minutes environ. Une a deux
heures: voila le laps de temps
qu’ils sont capables de tenir
jusqu’a la prochaine «dose», en
quelque sorte. «Leur maladie a
ceci de pénible qu’ils sont
conscients d’avoir un handicap.
1l faut souvent de longues années
de travail sur eux-mémes pour
qu'ils arrivent a accepter la situa-
tion», observe Marcel Bossert.

«Jérobme a pleuré d’émotion
lorsque nous lui avons annoncé
que nous allions ouvrir une unité
réservée aux gens comme lui», se
souvient Lucien Panchaud. Un
autre coté facheux du syndrome
est qu'il s'accompagne d'un ra-
lentissement du métabolisme -
les malades doivent donc man-
ger deux fois moins qu'un indi-
vidu normal pour ne pas grossir.

«Notre challenge consiste a faire
en sorte qu’il y ait moins dans
leur assiette tout en leur donnant
I'impression qu'’il y a beaucoup»,
résume Lucien Panchaud. Grace
a cette virtuosité et discipline
diététique, Jérbme pese au-
jourd’hui 110 kg pour 1,90 m,
alors qu'il en faisait 127 a son ar-
rivée a Saint-Légier il y a deux
ans. |

UN ESPOIR DE TRAITEMENT

Si le syndrome de Prader-Willi ne connait aucun traite-
ment médicamenteux, il intéresse I'industrie pharma-
ceutique. Une meilleure compréhension de cette
maladie pourrait en effet contribuer a éclaircir les
meécanismes de I'obésité d'une maniére générale. Les
recherches les plus avancées portent sur I'ocytocine,
appelée «hormone du plaisir» en raison de son appa-
rente implication dans la jouissance sexuelle. En 2011,
une étude publiée dans le journal des maladies rares
Orphanet suggérait que cette hormone pourrait égale-
ment contribuer au sentiment de satiété. Une étude est
en cours au Centre de référence du syndrome de
Prader-Willi de I'H6pital universitaire de Toulouse. Les
auteurs se disent «sdrs de tenir un véritable espoir de

traitementy. FS

I'ensemble de mesures contre
les maladies rares accepté par le
Conseil fédéral en octobre 2014.
Des centres de références pour
maladies rares seront créés en
Suisse. lIs s'appuieront sur les
centres spécialisés existants. Les
cantons devront mettre en place
des organes de coordination qui
aideront les patients et leurs
proches en cas de problémes
juridiques et administratifs.

Une maladie est considérée
comme rare si elle touche moins
d’'une personne sur 2000. Pour

Journée internationale samedi a Fribourg

. Le Syndrome de Prader Willi est
. I'une des 7000 maladies rares

: répertoriées dans le monde.

. Celles-ci feront I'objet d'une jour-
: née de réflexion et d’échange le

. 28 février a I'Université de Fri-

- bourg. Organisée par Pro Raris,

. la5¢ Journée internationale des

. maladies rares en Suisse don-

: neralargement la parole aux

. patients — une dizaine d'associa-
: tions seront présentes — dans

. l'optique d'un partage de

: connaissances. Oliver Peters,

- vice-directeur de I'Office fédéral
. delasanté (OFS), présentera

la plupart, ces maladies sont
d'origine génétique, mais leurs
causes peuvent également étre
infectieuses ou auto-immunes.
La recherche pharmaceutique
progresse assez lentement. Le
public-cible est trop peu nom-
breux pour offrir de bonnes pers-
pectives de rentabilité
commerciale. Les rares traite-
ments disponibles sont extréme-
ment colteux. Neuf des dix
médicaments les plus chers
(200000 dollars en moyenne
pour un an) sont destinés a trai-
ter des maladies rares. FS
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Témoignage Alors que le 28 féevrier marquera la Journee
mondiale des maladies rares, la cheffe d'entreprise Babette
Keller raconte pour la premiere fois son combat contre

le mal qui I'a mise au supplice: l'algie vasculaire de la face.

Geneviéve Comby
genevieve.comby@Ilematindimanche.ch

ans le coin du séjour tra-

versé par un soleil d’hi-

ver bas et franc, une sil-

houette insolite. Une

bombonne d’oxygene,

enveloppée dans une

housse de lin pour la dis-

crétion. «C’est quand méme plus joli com-

me ¢a», glisse Babette Keller. Mais la co-

quetterie de la femme d’affaires s’arréte la.

Des bouteilles de dix litres comme celle-1a,

il y en a quatre dans sa maison des hauts de

Bienne, dont une a coté de son lit. Car cet

oxygene lui a sauvé la vie, en quelque sorte.

«J’ai pensé mourir parfois», confesse cel-

le qu’on a plutdt ’habitude de voir bouillon-

nante de projets, partageant son enthou-

siasme dans les médias. La fondatrice et di-

rectrice de Uentreprise Keller Trading, spé-

cialisée dans les microfibres destinées a

I'industrie horlogére, s’est pourtant débat-

tue ces dernieres années avec un mal rare,

insidieux et terriblement douloureux: I'algie

vasculaire de la face. Un nom barbare pour

une maladie méconnue, également appelée
céphalée suicidaire...

Des nuits de calvaire

Pour la premiére fois, elle raconte 'envers
du décor, les nuits de calvaire, les quatre
longues années avant de voir enfin le bout
du tunnel: «Personne ne devrait avoir a
souffrir autant. Si mon histoire peut aider
d’autres gens, ¢a aura valu la peine d’en par-
ler.» D’une voix douce mais déterminée,
elle rembobine. Tout a commencé en sep-
tembre 2009 avec un simple rhume, puis
une grippe qui traine. «Les douleurs sont
apparues la nuit, d’abord sous la forme
d’une sensation inhabituelle, comme un
coup de froid qui partait de la narine et re-
montait vers 'ceil. Et puis, ¢a s’est mis a irri-
guer tout le coté gauche du visage, de la ma-
choire jusqu’au sommet du crane.»

On lui diagnostique une sinusite aigué,
elle avale sagement ses antibiotiques, mais
les choses empirent. Les crises reviennent,
surtout la nuit et la harcélent pendant dix a
vingt minutes. «En trois mois, c’est devenu
insupportable. La montée dure quelques mi-
nutes, a ce moment-la vous ne supportez
plus le bruit, vous vous isolez et vous vous
accrochez parce que vous savez ce qui vous
attend.» Rien a voir avec des migraines, af-
firme Babette Keller, qui se revoit se fermer
comme un bloc de souffrance, impuissante,
tétanisée. «J’avais envie de m’arracher les
dents.» Elle demande d’ailleurs a son dentis-
te de lui en enlever une, saine pourtant.
«J’étais persuadée que ¢a venait de 1a.»

Ophtalmologue, ORL... Babette Keller
écume les cabinets médicaux pour trouver
la cause de ce mal sournois qui la met régu-
lierement au supplice. On lui parle alors d’al-
gie vasculaire de la face. Elle se renseigne.
«Certains comparent le niveau de douleur a

«Quand ¢a
m’arrive,

je merecro-
queville, je
me balance.
Et puis

ca disparait
d’un coup, et
laje me mets
apleurer, je
suis vidée.»
Babette Keller

celui des contractions que 1'on ressent lors
del’accouchement. Je confirme et j’ai mis au
monde quatre enfants par voies naturelles.
Quand ¢a m’arrive, je me recroqueville, je
me balance. Et puis ¢a disparait d’un coup,
et 1a je me mets a pleurer, je suis vidée.»
Mettre un nom sur l’enfer qu’elle traverse
de plus en plus souvent ne la libére pas pour
autant. Elle consulte un neurologue, se fait
suivre par un homéopathe et méme par un
rebouteux valaisan a qui elle rendra visite
deux fois par semaine durant plusieurs
mois. Elle se fait prescrire de la cortisone,
puis un médicament pour le coeur utilisé
dans les cas d’algie vasculaire de la face,
mais aussi de puissants analgésiques et une
quarantaine de variantes de granulés ho-
méopathiques, entre autres... La Jurassien-
ne fait méme passer sa maison au crible
pour détecter d’éventuelles ondes géobiolo-
giques ou électromagnétiques néfastes.

Les idées noires

Rien n’y fait, ou alors provisoirement. Aux
périodes de répit succédent des crises encore
plus violentes. Elle prend des notes, tente de
comprendre le mécanisme qui la torture in-
variablement. A force, elle se rend compte
que les attaques surviennent presque tou-
jours a la méme heure, une heure du matin,
plus fort en hiver et 4 'automne, elle identifie
certains facteurs aggravants: l'alcool, le
stress, la fatigue, les émotions, mais aussi les
moments de relachement, au début des va-
cances par exemple, ou encore les voyages en
avion. Son job suppose de prendre les airs ré-
gulierement, elle refuse de lacher sa respon-
sabilité de cheffe d’entreprise. En apparence,
savie n’apas changg. «J’ai bien siir le privilege
d’étre un patron, je peux m’accorder du repos
sij’en ai besoin, je sais que ce n’est pas le cas
de tout le monde.» Pour autant, elle ne léve
pas le pied et continue a présider activement
a la destinée de sa société. «Sinon, j’aurais
fait quoi? Je serais restée sur mon canapé en
pyjama toute la journée! Si je pense aux cri-
ses, je me mets a pleurer. La journée, je suis
debout, je vis, je rencontre des gens, je réalise
des choses. Je me suis toujours dit que j’allais
trouver une solution, qu'il y avait une solu-
tion. Je vois ¢ca comme une bataille, une ba-
taille que la douleur ne pouvait pas gagner.»

Dans sa téte, les douleurs infernales co-
habitent avec les idées noires. Les crises du-
rent désormais entre vingt et cinquante mi-
nutes, de trois a cing fois par nuit, toutes les
nuits. «J’en suis arrivée a avoir peur de 'obs-
curité, comme les enfants. Je vivais avec I'an-
goisse, I'idée de la mort présente au quoti-
dien, la crainte que mon corps ne tienne pas.
J'ai rédigé mon testament, réglé la succes-
sion de 'entreprise.»

Environ une personne sur §00 ou sur
1000, selon les estimations, serait atteinte
d’algie vasculaire de la face. «Souffrir d'une
maladie rare est trés déstabilisant», constate
aujourd’hui Babette Keller, qui a pourtant été
trés entourée par son mari et ses enfants.
Comment en parler, comment faire com-
prendre aux autres ce qui vous arrive quand

1 DENSE MOUTlr

Babette Keller dans sa maison des hauts de Bienne ou elle dispose en permanence de quatre bouteilles d’oxygéne pour soulager ses crises. Yvain Genevay

«vous rigolez et la minute d’apres vous pleu-
rez»? En surfant sur Internet, elle découvre
un groupe de malades réunis sur Facebook.
Enfin, elle échange avec des gens qui vivent le
méme calvaire, mais I'expérience se révélera
a double tranchant. «Voir tous ces témoigna-
ges de personnes qui n’en peuvent plus, qui
parlent de suicide, ¢ca me tirait vers le bas et je
me suis retirée.» Mais c’est tout de méme la
qu’elle va trouver le soulagement, grice a un

Belge dont elle fait la connaissance. S’inspi-
rant de son expérience a lui, elle change le do-
sage de son médicament contre ’hyperten-
sion. C’est désormais cing fois par jour, toutes
les 4 heures et demie, y compris dans la nuit,
mais peuimporte. Mieux, elle découvre 'oxy-
géne gazeux, capable de stopper ses crises
lorsqu’elles surviennent malgré tout. «Ca
m’arrive encore d’étre réveillée au milieu de
lanuit. C’est toujours comme si je recevais un

coup de marteau dans la figure, avant que
I'oxygene ne fasse effet. Je sais que c’est une
béquille, je ne suis pas guérie. Mais ma situa-
tion n’a rien & voir avec ce que je vivais il y a
seize mois. Je vais bien, je gére, je sais que je
peux arréter la crise quand elle arrive.» ®

La 5e Journée internationale des maladies
rares aura lieu le samedi 28 février
al'Université de Fribourg.

Tous les renseignements sur www.proraris.ch

Avis
=9 del’expert
=]
y - Dr Sylvie Chauvet
\ k. Algologue, responsable de

la consultation migraines et
céphalées a I'Hopital de la Tour, a Genéve

«Les causes de la maladie
ne sont pas complétement
élucidées»

Que sait-on de l'algie vasculaire de la face?
Elle fait partie des céphalées dites primitives,
par opposition aux céphalées secondaires,
découlant par exemple d'une sinusite ou
d’'une méningite. Dans la classification inter-
nationale des céphalées, l'algie vasculaire en-
tre dans la catégorie des céphalées trigémina-
les autonomes. On constate un dysfonction-
nement du systéme nerveux central, en lien
avec le nerf trijumeau (nerf cranien responsa-
ble des sensations de la face) et des vaisseaux
quil’entourent. Les causes de la maladie, tou-
tefois, ne sont pas compléetement élucidées.

Mais on sait qu’elle est extrémement
douloureuse...

Oui. La douleur n’a rien a voir avec une mi-
graine, qui peut déja étre trés éprouvante.
On la compare a celle ressentie lors de coli-
ques néphrétiques ou d’'un accouchement.
Certains patients me disent qu’a ce moment-
13, ils voudraient se jeter par la fenétre.

Est-elle si difficile a diagnostiquer?

Elle est surtout rare et mal connue. La majorité
des médecins n’ont jamais vu de cas d‘algie
vasculaire de la face. Et la plupart du temps le
patient se présente chez eux en dehors des
crises. Le diagnostic, cependant, est établi sur
le profil évolutif des crises et les signes qui ac-
compagnent la douleur. Les crises durent de
quelques minutes a trois heures, elles survien-
nent de maniére récurrente, tous les jours a la
méme heure ou plusieurs fois par jour, sur une
période de quelques jours a quelques semai-
nes, une fois par an ou tous les deux ans, sans
que I'on comprenne vraiment pourquoi. Par
ailleurs, les crises sont associées a au moins
|'un des symptdmes suivants: rougeur ou lar-
moiement de I'ceil, congestion ou écoulement
nasal, cedéme de la paupiére, sudation du
front ou du visage, rougeur du visage, sensa-
tion d’oreille bouchée, resserrement de la pu-
pille ou paupiére tombante.

Les malades ont-ils un profil spécifique?
On observe que les hommes sont davantage
touchés que les femmes et que I'age des per-
sonnes concernées se situe plutot entre 20 et
40 ans. Il s'agit souvent de fumeurs, bien
qu’on ne sache pas quel est le lien avec

le tabac. Les cas familiaux sont plus rares que
pour la migraine.

Quels sont les traitements?

Pour soulager les crises, les injections sous-
cutanées de sumatriptan, un antalgique spéci-
figue aux migraines, sont efficaces. De |'oxy-
géne ainhaler I'est aussi. Cette alternative est
notamment utile pour les patients cardiaques
chez qui le sumatriptan est contre-indiqué.
Les injections sont, par ailleurs, limitées a deux
par 24 heures, or il arrive que les gens souf-
frent de trois, voire de quatre crises durant ce
laps de temps. Il existe également des traite-
ments pour espacer les crises, dont la posolo-
gie va étre adaptée au patient. Parmi ces mé-
dicaments, le vérapamil, utilisé en cardiologie
mais dont |'effet est avéré dans les maux de
téte chroniques. On ne sait pas comment il
agit, mais il agit. Il faut avouer que I'on tatonne
encore dans ce domaine. Il est également pos-
sible de recourir a des infiltrations de corticoi-
des aupres du nerf grand occipital ou a I'im-
plantation intracérébrale de neurostimula-
teurs, mais cette intervention est réservée aux
formes chroniques et rebelles de la maladie.
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Les maladies rares

Les parents du petit Zoltan,

a Haute-Nendaz, racontent leur
parcours du combattant. Leur fils

est atteint d'une maladie rare. PAGE 18
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maladies rares sont actuelle-
ment répertoriées. Elles concernent
plusieurs dizaines de milliers de
personnes. Dans 80% des cas,

lorigine est génétique.

MALADIES RARES Dans son parcours du combattant face a la pathologie de son fils,
la famille de Zoltan a trouvé du réconfort aupres d'autres familles concernées.

Union et partage font la force

LYSIANE FELLAY

«Le médecin nous a dit que nous
avions plus de chance de gagner
au loto que d'avoir un enfant atteint
de cette maladie», raconte Agi
Mezosi, lamaman de Zoltan. Agé
de 5 ans, ce petit garcon souffre
du syndrome d’Alfi, une maladie
rare. Hypotonique dés sa nais-
sance, son faible tonus muscu-
laire a freiné son développe-
ment. «Il a notamment marché
tard et a dii tout apprendre comme
se tenir assis ou lever les bras», ra-
conte sa maman. Aujourd’hui, il
a beaucoup progressé et va a
l'école comme les autres enfants
de son 4ge. Son intégration a
Haute-Nendaz sest trés bien pas-
sée. «Nous avons informé les au-
tres parents d éléves de létat de san-
té de Zoltan. Par contre, nous
navons pas parlé avec les enfants»,
note-t-elle. Agi Mezosi et son
mari Francois Panchard se félici-
tent de voir que les autres enfants
nont pas vraiment remarqué sa
différence ou presque. .. «En fait,
ils le trouvent plus sympa que les
autres. Il est apprécié de ses cama-
rades et est invité a tous les anniver-
saires», raconte-t-elle tout sou-
rire. Les yeux pétillants, Zoltan
confirme qu’il ira féter l'anniver-
saire d'une copine le lendemain.
«Aujourd’hui, nous sommes opti-
mistes et nous essayons davoir la
vie la plus normale possible avec
Zoltan et son petit frere Bazil»,
note avec philosophie le papa,
Francois Panchard. Pourtant, le
parcours na pas été évident pour
la famille. Ces deux indépen-
dants — lui concepteur multimé-
dia et elle créatrice de bijoux —
ont dd faire de nombreux sacrifi-
ces pour soccuper de Zoltan.

Le diagnostic

Le couple apprend assez rapide-
ment que son enfant pourrait
avoir un souci de santé. Cest lors
d'une visite a la famille dAgi en
Hongrie quun pédiatre découvre
une anomalie. «Zoltan avait 3 mois
et il avait la toux. Jétais inquiéte et
jaivoulu consulterun médecin. Ilne
sest pas beaucoup intéressé a sa
toux. Il Ta examiné et nous a rapide-
ment dit quiil était trop «mou» et
que ce nétait pas normal. Il nous a
conseillé d'aller voir un neuropédia-
tre» raconte-t-elle. Elle et son ma-
rine veulent pas trop y croire. «On
était révoltés. On pensait qu'il cher-
chait vraiment la petite béte»,
avoue Francois Panchard. Puis
sensuit un long chemin avant que
le diagnostic ne tombe. En Suisse,
les médecins ne réagissent pas
aussi rapidement que le souhaite-
rait le couple. IIs font des allers-
retours entre la Suisse et la
Hongrie pour trouver des répon-
ses. Finalement, un test génétique
réalisé en Suisse leur livrerale ver-

PARTENARIAT

dict. 1l sagit du syndrome dAlfi.
«A cemoment-la, quand ¢a nous est
tombé dessus, nous nous sommes
sentis vraiment seuls au monde»,
raconte-t-il. Quelque temps plus
tard, il lit un article du «Nou-
velliste» parlant de la Journée in-
ternationale des maladies rares —
journée qui a lieu le 28 février
cette année (voir encadré). Il sy
rend avec la ferme intention de
rencontrer lactuelle vice-prési-
dente de Pro Raris, Alliance mala-
dies rares Suisse, Christine de
Kalbermatten. Cette Sédunoise a
connu un parcours similaire avec

PROJET PILOTE VALAISAN

@Rencontrer d’autres familles
concernées par une maladie rare
nous a permis de nous sentir
moins seuls au monde.»

FRANCOIS PANCHARD PAPA DE ZOLTAN

safille atteinte d'une maladie rare.
Elle sest investie dans cette asso-
ciation qui sengage notamment

pour obtenir un acces équitable
aux prestations de soins de santé
pour les malades. «Il'y a tout de

VERS UN MEILLEUR ACCOMPAGNEMENT DES FAMILLES

«Souvent les parents se disent qu'ils
vonty arriver, qu'ils vont s'en sortir par
eux-mémes. lls s'épuisent et passent
a coté de beaucoup de choses. lIs ne
savent pas toujours quels sont leurs
droits et de quelles aides ils pour-
raient bénéficier», explique Christine
de Kalbermatten, vice-présidente de
I'association Pro Raris. Elle a vécu elle-
méme un parcours du combattant
pour sa fille. Apres avoir dii franchir de
nombreuses étapes sans soutien, elle
souhaite faire profiter de son expé-
rience les familles également tou-
chées par une maladie rare. Sa forma-
tion en accompagnement des
personnes atteintes de maladie gé-
nétique et leur famille lui donne I'élan
pour monter avec Pro Raris un projet
pilote en Valais. Il va démarrer tout

* % % %

k www.vs.ch/sante

DSSC Service cantonal
de la santé publique

prochainement et s'adresse aux
familles nouvellement concernées.
Pour les aider, 'association souhaite
d'abord informer et sensibiliser les
professionnels qui soccupent du pa-
tient ainsi que ses proches sur la ma-
ladie rare, sur I'existence du projet pi-
lote et sur les ressources a disposition.
Des formations continues seront pro-
posées dans ce but. Lobjectif est aus-
si de mettre I'accent sur I'accompa-
gnement dans les différents secteurs,
y compris le domaine social. Il s'agit
de donner les bonnes informations et
de diriger les familles au bon endroit.
«Cest un vrai casse-téte. Tout le
monde ne sait pas a quoi prétendre.
Certaines familles ne pensent pas a
adresser une demande a l'assurance
invalidité ou elles pensent a le faire

S

Valais

trop tard. Cela peut les pénaliser.» L'as-
sociation va également aider les fa-
milles concernées a mettre en réseau
les différents professionnels qui tra-
vaillent avec le patient. «Avec l'accord
de la famille, nous pourrons faciliter la
communication entre les acteurs impli-
qués (santé, paramédical, école..).»
Elle précise qu'il ne s'agit pas de se
substituer aux professionnels, mais
bien de faire circuler l'information afin
de faciliter la prise en charge du pa-
tient. La grande force du projet pilote
est de s'appuyer sur I'expérience per-
sonnelle de la maladie rare. A cela
s'ajoutent les compétences profes-
sionnelles des personnes qui le met-
tent en place. A lissue du projet, les
mesures prévues dans le concept na-
tional prendront le relais. © LF

-

Promotion Santé

suite eu une connivence entre nous.
Christine ma donné des conseils et
des infos sur les démarches a faire ou
les aides que nous aurions pu
avoir», note Francois Panchard.
Elle les a fait profiter de son expé-
rience et de son réseau.

Lentraide

Le papa a aussi pu rencontrer
dautres familles touchées par
une maladie rare lors de cette
journée. «Cest tres important
pour nous. Nous nous sommes
vraiment sentis moins seuls. Nous
avons méme rencontré trois fa-
milles dont un enfant souffrait du
méme syndrome que Zoltan. Ilyen
a méme une qui se trouve aussi en
Valais», continue-t-il. Le partage
dexpérience sest poursuivi lors
de soirées de rencontres organi-
sées régulierement par l'associa-
tion Pro Raris en Valais. «J'ai moi
aussi souhaité parler de notre ex-
périence a d autres familles nouvel-
lement touchées. Au début, jaurais
révé de pouvoir rencontrer une fa-
mille dont lenfant avait la méme
maladie», explique le papa. Sans
aucun doute, le partage les a ai-
dés a parcourir une partie du
chemin. Et sur cette voie, le cou-
ple a décidé d’avoir un deuxieme
enfant. La grossesse a été stres-
sante avec la crainte d’'un nou-
veau souci de santé. Finalement,
il nen est rien. Bazil a au-
jourd’hui 19 mois. Il est en par-
faite santé et affiche une belle
complicité avec son grand frere
Zoltan sur les hauteurs de
Haute-Nendaz.

ADDICTION VALAIS

SUCHT  WALLIS

www.promotionsantevalais.ch

www.addiction-valais.ch

Francois Panchard,

sa femme Agi Mez0si
et leurs deux enfants,
Zoltan et son petit frére
Bazil profitent du soleil
sur la terrasse de leur
chalet a Haute-Nendaz.
AROLLE.COM
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JOURNEE
INTERNATIONALE

DES MALADIES RARES

La 5e édition de la journée aura une
saveur toute particuliere puisqu’elle
intervient quelques mois apres
I'adoption par le Conseil fédéral du
concept national maladies rares. La
journée est organisée a I'Université
de Pérolles Il a Fribourg, le 28 février.
«Ce concept représente un trés
grand défi. Tout reste a faire», souli-
gne Christine de Kalbermatten, vice-
présidente de l'association Pro Ra-
ris. Cette stratégie nationale vise
notamment a assurer un suivi médi-
cal de qualité dans toute la Suisse
pour les patients touchés. 19 mesu-
res concrétes ont été proposées. Le
but est de simplifier la vie du ma-
lade en facilitant I'acces a des traite-
ments de qualité ou en le guidant
dans les taches administratives, par
exemple. La journée débutera par
un point sur I'avancement de ce
concept national. Puis, des patients
prendront la parole pour témoigner.
«lls expliqueront leurs attentes face
aux mesures prévues. ls diront con-
crétement ce qu'ils veulent que ca
change dans leur quotidien», note
Christine de Kalbermatten. L'apres-
midi sera notamment consacré a
I'importance de la coordination des
services. Le projet pilote valaisan
sera présenté. Il met en avant la né-
cessité de former, d'informer, d'ac-
compagner et de coordonner (voir
encadré). Enfin, sachez qu'une ma-
ladie rare touche moins d'une per-
sonne sur 2000. Il existe plus de
7000 pathologies rares réperto-
riées.

i Lundi 23 février, I'€émission
- «Entrée en EMS: home
LANTIDOTE sweet home» sera

diffusée sur Canal 9a 18h30, 19 h 30, etc,
puis a 20 h samedi et dimanche soir
suivants.

POUR ALLER  LOIN...

Vous souhaitez avoir
plus d'infos, cliquez...

L'association Pro Raris, Alliance
maladies rares peut apporter son
soutien aux familles concernées
www.proraris.ch

E-mail: projetfac@proraris.ch

Les pages santé déja parues peuvent
étre consultées sur notre site:
http://sante.lenouvelliste.ch



Caisses maladie

18 février 2015

Une malade a le choix entre
maigrir et payer son traitement

Une assurance
demande a une
patiente atteinte
d’une maladie rare
de perdre du poids
pour rembourser
son médicament

Lucie Monnat Zurich

Le message est des plus clairs. Si
cette patiente atteinte de la mala-
die de Pompe, une maladie rare
musculaire, ne perd pas six kilos
dans les neuf prochains mois, la
caisse maladie Concordia n’assu-
rera pas le remboursement de son
traitement dans son intégralité.
Le Tages-Anzeiger, qui a relaté
mardi ’affaire, a eu accés ala cor-
respondance entre la patiente et
I'assurance-maladie. Le calcul de
Concordia est simple: un traite-
ment au Myozyme, le médica-
ment prescrit pour la maladie de
Pompe, colite trés cher, entre
300000 et 500000 francs par
an. La posologie dépend, entre
autres, du poids du patient. La
malade en conflit avec Concordia
pése actuellement 84 kilos. Si elle
ne se met pas au régime, I’assu-

«ll N'est pas normal
quun traitement
soit rembourse par
une caisse et pas
par une autre»

Jean-Francois Steiert
Vice-président de la Fédération
suisse des patients

o

«Les patients sont
souvent trop
malades pour
engager une
bataille juridigue»

Esther Neiditsch
Secrétaire générale de 'Alliance
pour les maladies rares ProRaris

rance paiera le traitement d’une
posologie pour 78 kilos et le reste
sera a sa charge. Cela représente
environ 35000 francs par an.

La patiente a déja perdu 6 kilos
en vingt mois a la demande de
Concordia et ce, alors qu’'elle se
déplace en chaise roulante et est
incapable de pratiquer un sport.
L’assurance estime cependant
qu'il ne s’agit que «d’un pas dans

la bonne direction», selon les do-
cuments consultés par le quoti-
dien zurichois. Le neurologue de
la malade, soignée a I'Hopital de
I'lle de Berne, déconseille toute-
fois ce nouveau régime. Les gros-
ses pertes de poids sont fortement
déconseillées chez les malades de
Pompe, car leur pathologie en-
traine déja une perte de masse
musculaire.

Malgré les protestations des
medecins traitants de I’Alemani-
que, Concordia maintient sa posi-
tion. Pour des raisons de confi-
dentialité, elle refuse de commen-
ter I'affaire mais précise qu’elle ne
demande pas de perte de poids
importante et que celle-ci doit se
faire uniquement sous la supervi-
sion du personnel soignant.

La pointe de l'iceberg
Le cas n’est pasisolé. Le quotidien
&voque une autre affaire concer-
nant I'hopital bernois, oii la CPT
refuse de prendre en charge le
traitement au Myozyme d’un pa-
tient. Pour Esther Neiditsch, secré-
taire générale de I’Alliance pour
les maladies rares ProRaris, les
exemples cités dansI’article nere-
présentent que la pointe de lice-
berg. «Les patients sont souvent
trop malades pour engager une
bataille juridique», déplore-t-elle.
Le Myozyme, bien qu’il figure
sur la liste des médicaments pris
en charge par les assurances-ma-
ladie par I’Office fédéral de la
santé publique (OFSP), est soumis
adesrestrictions enraison de son
colit. «Et certains assureurs en
profitent, s’insurge Esther Nei-
ditsch. IIs essaient de ne pas rem-
bourser ces traitements, méme

s’ils sont surlaliste de ’OFSP. Et je
ne parle méme pas de ceux quine
figurent pas sur cette liste. La, ca
devient trés difficile.»

Lorsqu'un médicament ne fi-
gure pas sur cette liste, son rem-
boursement estaubon vouloir de
’assureur. Vice-président de la
Fédération suisse des patients, le
conseiller national Jean-Francois
Steiert (PS/FR) a déposé une mo-
tion pour que les frais ne revien-
nent plus au patient. «Il n’est pas
normal qu'un traitement soit rem-
boursé par la CSS ou Curabilis et
ne le soit pas chez Groupe Mutuel
ou la KPT», estime I'élu. La motion
a été acceptée et doit faire 'objet
d’un rapport du Conseil fédéral.

La cause des patients atteints
de maladies rares avance peu a
peu sous la Coupole. En 2011, un
arrét du Tribunal fédéral (TF) con-
cernant aussi le Myozyme avait
créé ’émoi: le TF avait donné rai-
son a Publisana, qui avait refusé
de rembourser le traitement
d’une mourante. Le TF avait es-
timé que le rapport entre les colits
et les bienfaits n’était pas «raison-
nable». Depuis, le Myozyme a &té
ajouté 3 la liste de I'OFSP et I'af-
faire a fait I'objet de nombreuses
questions et postulats de la part
des parlementaires.
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Caisses maladie

Caisse maladie
Maigrir ou payer son
traitement, le choix
imposé a une malade

Le médicament prescrit pour la maladie de
Pompe, une pathologie musculaire rare,
colite trés cher: entre 300 000 et 500 000
francs par an. La posologie dépend notam-
ment du poids du malade. Or la caisse
Concordia demande a une patiente de per-
dre du poids si elle veur se faire rembour-
ser la totalite du medicament. Page 5
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musculaire, ne perd pas six kilos
dans les neuf prochains mois, la
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respondance entre la patiente et
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«Les patients sont
souvent trop
malades pour
engager une
bataille juridique»

Esther Neiditsch
Secrétaire générale de I'Alliance
pour les maladies rares ProRaris

rance paiera le traitement d’une
posologie pour 78 kilos et le reste
sera a sa charge. Cela représente
environ 35000 francs par an.

La patiente a déja perdu 6 kilos
en vingt mois a la demande de
Concordia et ce, alors qu'elle se
deéplace en chaise roulante et est
incapable de pratiquer un sport.
L’assurance estime cependant
qu’il ne s’agit que «d'un pas dans
la bonne direction», selon les do-

cuments consultés par le quoti-
dien zurichois. Le neurologue de
la malade, soignee a 'Hopital de
I'lle de Berne, déconseille toute-
fois ce nouveau régime. Les gros-
ses pertes de poids sont fortement
déconseillées chez les malades de
Pompe, car leur pathologie en-
raine déja une perte de masse
musculaire.

Malgre les protestations des
médecins traitants de I'Alémani-

que, Concordia maintent sa posi-
tion. Pour des raisons de confi-
dentialité, elle refuse de commen-
ter affaire mais précise qu’elle ne
demande pas de perte de poids
importante et que celle-ci doit se
faire uniquement sous la supervi-
sion du personnel soignant.

La pointe de liceberg

Le cas n’est pasisolé. Le quotidien
évoque une autre affaire concer-
nant I’hapital bernois, o1 la CPT
refuse de prendre en charge le
traitement au Myozyme d’un pa-
tient. Pour Esther Neiditsch, se-
cretaire générale de I’Alliance
pour les maladies rares ProRaris,
les exemples cités dans 'article ne
représentent que la pointe de
I'iceberg. «Les patients sont sou-
vent trop malades pour engager
une baraille juridique», déplore-
relle.

Le Myozyme, bien qu’il figure
sur la liste des medicaments pris
en charge par les assurances-ma-
ladie par I'Office fedéral de la
sante publique (OFSP), est soumis
adesrestrictions en raison de son
colit. «Et certains assureurs en
profitent, s'insurge Esther Nei-
ditsch. Ils essaient de ne pas rem-
bourser ces traitements, méme
s'ils sontsur la liste de I'OFSP. Et je

ne parle méme pas de ceux qui ne
figurent pas sur cette liste. La, ca
devient tres difficile.»

Lorsqu’un médicament ne fi-
gure pas sur cette liste, son rem-
boursement estau bon vouloir de
I’assureur. Vice-président de la
Fedération suisse des patients, le
conseiller national Jean-Francois
Steiert (PS/FR) a déposé une mo-
tion pour que les frais ne revien-
nent plus au patient. «Il n’est pas
normal qu’un traitement soit rem-
boursé par la CSS ou Curabilis et
ne le soit pas chez Groupe Murtuel
ou la KPT», estime I'élu. La mo-
tion a été acceptée et doit faire
I’objet d'unrapport du Conseil fe-
deral.

La cause des patients atteints
de maladies rares avance peu a
peu sous la Coupole. En 2011, un
arrérdu Tribunal fedéral (TF) con-
cernant aussi le Myozyme avait
créé I’émoi: le TF avait donné rai-
son a Publisana, qui avait refuse
de rembourser le traitement
d’une mourante. Le TF avait es-
time que le rapport entre les cofits
et les bienfaits n’était pas «raison-
nable». Depuis, le Myozyme a éte
ajouté a la liste de I'OFSP et I'af-
faire a fait I'objet de nombreuses
questions et postulats de la part
des parlementaires.
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COMBAT ProRaris soutient les patients atteints de maladie rare, comme Robin qui adore jouer au train avec sa maman,
Florence Mayor. L'association revendique une meilleure coordination entre I’Al et les assurances maladie pour soulager les familles.

«On ne se projette pas
dans l'avenir. Ca fait trop mal»

Vécu. Robin, petit Vaudois de 4 ans, est atteint d’une maladie rare. Il ne sera jamais un
enfant comme les autres. Sa mere raconte leur quotidien, les hauts, les bas et les espoirs.

SABINE PIROLT

Un soleil. C’est le premier mot qui
vient a I’esprit quand on pousse la
porte de ’appartement de la famille
Mayor, au Mont-sur-Lausanne, et que
I’on découvre Robin, 4 ans, yeux bleus
et cheveux blonds. Le garconnet est vif
et souriant. Il babille et tient absolu-
ment a présenter Suzanne, une ensei-
gnante spécialisée du Service éducatif
itinérant du canton de Vaud. Il peine
a prononcer le prénom de celle qui
vient jouer avec lui, une fois par semaine,
depuis 2011. Décontractée, sa mere,
Florence Mayor, vient a son secours.
Elle est aussi souriante que son gargon-
net. Pourtant la vie ne I’a pas épargnée.
Son fils unique est atteint de macro-
céphalie-malformation capillaire. Cette
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maladie rare (lire 'encadré ci-contre) a
pour caractéristiques une croissance
excessive de la téte et de certaines par-
ties du corps ainsi que des malforma-
tions aux niveaux cutané, vasculaire,
neurologique et des membres. «Appa-
remment, ni mon mari ni moi ne sommes
porteurs de la maladie. Ce sont des
cellules qui ont dégénéré durant la gros-
sesse. C’est la faute a pas de chance.»

SOINS MULTIPLES

Robin a une téte plus volumineuse que
les autres bambins de son 4ge. Il a égale-
ment un cdté du corps plus développé
que l'autre, ce qui pose des problémes
pour le chausser et I'habiller. «I1 lui faut
des souliers orthopédiques. LAl ne rem-
bourse que deux paires par an», explique
Florence Mayor. Ses deux jambes ont

également une différence de 2 a 3 centi-
metres de hauteur. «De sa maladie
découlent encore d’autres problemes, par
exemple un manque de tonus au niveau
des muscles. I1a dii faire de I'ergothérapie
dés sa naissance et n’a marché qu’a
20 mois. [l n’arrive pas a sauter d’un mur
et ne tient pas sur un vélo. Il a également
beaucoup de peine a parler. Il ne dit trois
mots de suite que depuis quelques mois.
11 doit également faire un scanner abdo-
minal tous les six mois, car il a plus de
risques de développer des tumeurs aux
intestins. Il souffre également d’une grande
faiblesse pulmonaire et atterrit souvent
a’hopital pour une bronchiolite. Retour-
ner a ’hopital me fiche les boules. Je dois
gérer mes vieux démons.»

A la naissance de leur bébé, en sep-
tembre 2010, Florence et Patrick Mayor

DARRIN VANSELOW



ne se doutent pas que leur vie va bascu-
ler. Agée de 33 ans, la jeune Vaudoise
mene une grossesse parfaite jusqu’au
sixiéme mois, suivie par son gynécologue.
Mais a la 27¢ semaine, elle ressent les
premieres contractions et est hospitalisée
d’urgence au CHUV. Elle reste alitée
prés d’un mois et demi, avant d’accou-
cher a 33 semaines. «Avant la naissance,
personne n’avait vu que mon bébé avait
une téte plus grande que la moyenne.»
A peine son premier cri poussé, Robin
doit étre intubé. «Il est né le matin, mais
jeneluiai pas rendu visite avant 21 heures.
Javais peur de le voir.»

Pour le jeune couple, c’est le choc.
«Le monde s’écroule. Dans I'urgence
et la peur, nous n’arrivions pas
a partager nos sentiments.
Nous faisions ce que le per-
sonnel médical nous
disait de faire. Nous
étions en mode survie
et n’arrivions pas a
réfléchir.» Le nouveau-
né restera huit semaines
au CHUV. «On nous a
dit qu'un truc n’allait pas,
que c’était génétique.»

GROUPE FACEBOOK

Le diagnostic tombe lorsque Robin a
3 mois. La généticienne qui les recoit
leur parle de 150 cas dans le monde. «Elle
nous a dit: «N’allez pas sur I'internet,
mais je sais que vous n’écouterez pas
mon conseil.» Et effectivement, nous ne
I’avons pas écoutée. La chance de notre
vie c’est que le site sur la macrocéphalie-
malformation capillaire venait d’étre créé
en novembre, aux Etats-Unis. Nous avons
pu en savoir davantage que ce que les
médecins nous disaient sur la maladie
et avons pu communiquer avec d’autres
parents. Il y a également un groupe sur
Facebook. En 2011 nous étions 40 per-
sonnes. Aujourd’hui nous sommes 300.»
La spécialiste en génétique avertit les
Mayor: ils doivent s’attendre a ce que
Robin ne marche pas tout de suite. Ou
pas du tout. A 'annonce du diagnostic,
Florence se sent perdue. «J’ai été direc-
tement chez la psy et lui ai dit que je ne
savais pas quoi faire de ces paroles. Par
la suite, on s’habitue et on prend ce qu'on
nous donne.»

Florence Mayor, qui travaille alors
dansT’hotellerie a 80% - elle a fait 'Ecole
hoteliere de Lausanne -, doit laisser tom-
ber son poste. Sa vie quotidienne est
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ponctuée de rendez-vous
chez les spécialistes - oph-
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volontiers.» Il m’est arrivé
qu’une personne s’ap-

talmologue, dermatologue, MILLIONS proche de moi et me dise
orthopédiste - et par trois DE PERSONNES d’un air entendu: «Hydro-
ou quatre séances de thé- ~ SONT TOUCHEES  céphalie..» et me raconte
rapie par semaine. A PAR UNE sa vie.»

10 mois, Robin est opéré. ~ MALADIE RARE L’avenir? Florence
«A force de me documenter EN EUROPE. Mayor et son mari n’ont

sur sa maladie, j’ai insisté pour

qu’il fasse une IRM.» Les médecins
constatent alors que le périmétre cranien
du bambin augmente de 12 1,5 centimétre
par mois. «Il avait aussi une hydrocépha-
lie. Le chirurgien a misé sur une nouvelle
technique d’opération et lui a évité la
pose d’un drain a vie.» Tout se passe bien
et I'existence de la petite famille reprend

son cours.

A 18 mois, Robin se met
debout, mais, a cause du
poids de son crane,
tombe tout le temps.
«Lorsqu’ila commencé
a marcher, durant une
année, il avait des bleus
sur toute la téte et il s’est
méme cassé une jambe.
Il n’arrivait pas a courir,
s’emmeélait les jambes.» En
avril 2012, Florence reprend le tra-
vail a 40%, comme secrétaire. Son mari
est physicien a I'EPFL. Robin, lui, com-
mence la garderie en novembre 2011.
«Canous a changé la vie. Plus les jours
passent, plus nous voyons qu’il arrive
a faire les choses comme les autres. 1l
n’est exclu de rien.» Et les regards dans
la rue? «Je les sens moins. Les gens ne
demandent rien. Mais on aimerait leur
dire: «Posez des questions, on répond

pas envie de se projeter. «Les

parents disent souvent: on ne sait
jamais ce qui arrivera a son enfant.
Nous, nous savons que ce sera difficile.
Robin ne sera jamais comme les autres.
Et ¢a, c’est dur. J’aimerais qu’il soit
autonome et je n’ai pas envie qu’il soit
malheureux.» Un petit frére ou une
petite soeur? «Tout le monde me pose
la question. Nous ressentons la méme
pression que les autres parents.» Mais,
méme si la jeune mére sait qu’il n’y
aurait quasiment pas de risque qu’un
second souffre des mémes problemes,
elle n’a pas I'énergie. Une année apres
sa naissance, I’Al a reconnu I’hydro-
céphalie de Robin, mais pas sa macro-
céphalie-malformation capillaire, qui
ne figure pas dans sa liste. «Pour les
maladies qui en découlent, c’est I'assu-
rance qui prend les traitements en
charge. Il faut faire des demandes pour
chaque probleme, c’est compliqué.
Centraliser la prise en charge, c’est un
des chevaux de bataille de ProRaris.»
Membre d’un groupe de meres dont
I’enfant est atteint de maladie rare,
Florence Mayor reprend espoir
lorsqu’elle voit & quel point certaines,
aguerries par dix ans d’expérience, sont
épanouies. «Elles me disent: «Toi aussi
tuvasy arriverly C’est ce que jespere.» m

UNE JOURNEE INTERNATIONALE
POUR COMPRENDRE

Selon ProRaris, fondée en 2010 et qui a
pour mission de regrouper les associa-
tions suisses de maladies rares, ces der-
ni¢res touchent 30 millions de per-
sonnes dans I’'Union européenne, soit
6,5% de la population. Une maladie est
dite rare lorsqu’elle affecte moins d’'une
personne sur 2000. Plus de 7000 mala-
dies ont été répertoriées. Dans 80% des
cas, elles ont une origine génétique. La
plupart se déclarent tot dans la vie d’un
enfant, mais d’autres surgissent plus
tard, a I’age adulte.

Méme siles maladies sont différentes,
individus et familles ressentent un méme
sentiment de désarroi face a I'errance

diagnostique, administrative, mais égale-
ment face a I'absence d’informations et
de recherches scientifiques. Les per-
sonnes atteintes déplorent I'insuffisance
de traitements et de prises en charge
ainsi que Iisolement psychosocial.

Samedi 28 février aura lieu la
5¢ Journée internationale des mala-
dies rares a I'Université de Fribourg,
Pérolles 11, auditoire Joseph Deiss, de
9 h 30 a 17 h, ouverte a tous. Au pro-
gramme, témoignages de patients, pré-
sentation du projet pilote valaisan et
table ronde (avec la présence de méde-
cins) sur les différentes facettes des es-
sais cliniques. m SP
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~ « Agenda 2015

Januar/Janvier

9.-10. 4. Kongress fiir Arzneimittelinformation: Der Apotheker als Wissensmanager — mehr Sicherheit fiir Arzt und Patient,

KéIn, Deutschland (www.adka-arznei.info)

23.-25.

FPH-anerkannte Veranstaltungen
Manifestations reconnues par la FPH

23. NZW onkologisch-pharmazeutischer Fachkongress, Hamburg (www.nzw.de)

Foederatio
Pharmaceutica
Helvetiae

FPH

Sie kénnen ihn auch direkt von der pharmaSuisse Homepage (www.pharmaSuisse.org) via «<Agenda FPH» erreichen.
Mittels der praktischen Suchfunktion kénnen Sie Ihre Veranstaltungen nach Ort, Datum, Veranstalter, Kompetenzkreis, Lerntyp und Sprache auswéhlen.
Wir wiinschen Ihnen weiterhin viele gute Lernerlebnisse bei der FPH Fortbildung.

Depuis le 1¢" janvier 2014, le calendrier des manifestations est uniquement disponible en ligne sur fph.pharmaSuisse.org — Cours FPH.

Vous pouvez aussi y accéder directement depuis le site www.pharmaSuisse.org, en cliquant sur le bouton «Agenda FPH».

La fonction de recherche vous permet de sélectionner facilement votre manifestation en fonction du lieu, de la date, de l'organisateur, du domaine
de compétences, du type de formation et de la langue.

Mitteilungen
Communications

Um die Mitgliedschaft beim Apotheker-
verband des Kantons Bern bewirbt sich:

Frau Friederike Heininger,
Amavita Apotheke Shoppyland,
Industriestrasse 10, 3321 Schonbiihl

Allfallige Einsprachen sind innert drei
Wochen an die Geschiftsstelle des Apo-
thekerverbandes des Kantons Bern,
Miinzgraben 6, 3000 Bern 7, zu richten.

pharmaSuisse: Neue Mitglieder
pharmaSuisse: nouveaux membres
Um die Mitgliedschaft bei pharmaSuisse,
dem Schweizerischen Apothekerverband,
bewerben sich:

Ont posé leur candidature a pharma-
Suisse, la Société Suisse des Pharmaciens:

Apotheker/Pharmaciens
Payot Valérie Jacqueline,

1400 Yverdon-les-Bains VD
Tamo Federico, 6500 Bellinzona TI
Stojanovic Jovana, 8003 Ziirich ZH

Stud. pharm./Etudiants pharm.
Jermini Mégane, 1027 Lonay VD

Vorobiev Vassily, 1224 Chéne-Bougeries GE
Thanei Madlaina, 4104 Oberwil BL
Fliickiger Lee, 5013 Niedergosgen SO
Amgarten Beatrice, 5425 Schneisingen AG
Vogel Tatiana, 3008 Bern BE

Rudi Eléna, FR-01170 Chevry
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Einsprachen gemdss Reglement Art. 5
Ziff. 5.2 sind innert 10 Tagen schriftlich
mit Begriindung an pharmaSuisse,
Schweizerischer Apothekerverband, Sta-
tionsstrasse 12, 3097 Liebefeld zu richten.

Selon l'art. 5 chiffre 5.2 du regle-
ment, les oppositions éventuelles doivent
étre motivées et adressées par écrit, dans
les 10 jours, a pharmaSuisse, la Société
Suisse des Pharmaciens, Stationsstrasse 12,
3097 Liebefeld.

Zahlreiche positive Riickmeldungen der
letzten Jahre haben pharmaSuisse ermu-
tigt, die sonst fiir Weihnachtskarten ein-
gesetzten finanziellen Mittel erneut an
eine gemeinniitzige Organisation zu
spenden. Dieses Jahr unterstiitzt pharma-
Suisse «ProRaris, die Allianz seltener

Krankheiten Schweiz» mit einem namhaf-

ten Betrag. Unter anderem haben sie sich

folgende Ziele gesetzt:

— Schaffung eines starken Bindeglieds
zwischen allen Patientenorganisatio-
nen und den isolierten Kranken;

— Information tber seltene Krankhei-
ten, um ihre Anerkennung bei den
Behorden und in der Offentlichkeit
zu bewirken;

—  Anerkennung der Kranken als gleich-
wertige Partner im Gesundheitssys-
tem und Mitsprache der Betroffenen
bei politischen Entscheiden.

«ProRaris» organisiert am 28. Februar

2015 den Tag der Seltenen Krankheiten in

der Schweiz. Weitere Informationen:

www.proraris.ch.
Der Vorstand, die Geschéftsleitun
und alle Mitarbeitenden von phar

Suisse wiinschen den Mitgliedern und
Partnern auf diesem Weg schéne Feier-
tage und alles Gute fiirs 2015.

FROB

pharmasSuisse soutient ProRaris

Les nombreuses réactions positives recues
ces derniéres années ont incité pharma-
Suisse a verser une fois de plus le montant
habituellement dévolu aux cartes de veeux
a une organisation a but non lucratif.
Cette année, pharmaSuisse soutient
«ProRaris — Alliance Maladies rares» qui
poursuit les objectifs suivants:

—  Créer un collectif fort en offrant aux
associations de malades et aux ma-
lades isolés 'opportunité de se re-
grouper;

—  Faire connaitre et reconnaitre les ma-
ladies rares aupres des pouvoirs pu-
blics et du grand public;

— Faire du malade un acteur du sys-
téme de santé et participer active-
ment a 'élaboration des politiques le
concernant.

«ProRaris» organise le 28 février 2015 la

Journée des maladies rares en Suisse. Plus

d’informations sur www.proraris.ch.

Le comité, la direction et tous les
collaborateurs de pharmaSuisse profitent
de ce message pour souhaiter a ses
membres et partenaires de joyeuses fétes
de fin d’année et une excellente année
2015. |



RORARIS

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

Internet



mm 28 février 2015

Trouver de I'aide quand on a une maladie
rare

Romandie Une nouvelle version du portail romand spécialisé est mise en
ligne ce samedi a I'occasion de |la Journée internationale des maladies rares.

En Suisse, la Journée internationale des maladies rares a eu lieu a Lausanne en 2012.
Fribourg accueille samedi la 5e édition de la manifestation.

Image: ODILE MEYLAN-A

Par Marie Les CHUV et les HUG perfectionnent leur portail romand

Nicollier dédié aux maladies rares, créé en 2013. Une version étoffée
du site est lancée ce samedi & I'occasion de la 5e Journée
internationale des maladies rares en Suisse, qui se déroule
a Fribourg.

Sachant que le manque d’information sur le sujet touche
autant les patients que leurs proches, les professionnels de
la santé, les scientifiques et les autorités administratives et
politiques, le portail romand vise 4 mettre en réseau toutes
les informations et les ressources pour chaque maladie.

Infos et soutiens

En plus de la liste des coordonnées des consultations
spécialisées de Suisse romande, les internautes y
trouveront désormais des fiches d’informations détaillées
sur les maladies et, surtout, les soutiens a disposition dans
leur région: associations, groupes de paroles, Al, services
sociaux, soins A domicile, aide administrative... Le site
donne aussi accés aux informations du répertoire mondial
des maladies rares Orphanet, alimenté quotidiennement

par 40 pays.

A ce jour, 8000 pathologies rares ont été recensées, dont
80% sont d’origine génétique. On estime que 86 000
personnes en Suisse romande sont touchées, mais
beaucoup de victimes sont diagnostiquées tardivement, ou
pas du tout.
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«Les gens qui appellent la
helpline veulent souvent entrer
en contact avec d autres
personnes touchées par la méme
problématique, et aussi
connaitre les aides a leur

disposition»

La helpline mise en service I'an dernier a déja enregistre
135 demandes. «Ces questions nous ont permis d’identifier
les besoins des malades et de leurs proches pour améliorer
le site, explique Alessandra Strom, biologiste au Centre des
maladies moléculaires du CHUV, qui gére le portail avec
une conseillére en génétique des HUG. Beaucoup de gens
cherchent des informations validées sur les maladies. Ils
demandent aussi souvent a entrer en contact avec d’autres
personnes touchées par la méme problématique et veulent
connaitre les aides a leur disposition. Qui peut garder les
enfants, par exemple, ou ce que prennent en charge les
assurances.»

Autre interrogation fréquente: la possibilité dun suivi
médical multidisciplinaire. «Souvent, ces maladies
touchent plusieurs organes et les médecins concernés ne
sont pas forcément en contact, explique Alessandra Strom.
Il existe, pour certaines d’entre elles, un réseau de
professionnels qui assurent une prise en charge de facon
globale.» (24 heures)

http://www.24heures.ch/vaud-regions/trouver-aide-maladie-rare/story/28434581
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Journée des malades
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Photo: Keystone

Sommaruga: "Chacun doit trouver sa propre voie pour faire face”

Lorsqu'une maladie grave est diagnostiquée, "il est
essentiel de pouvoir se confier, d'avoir une personne
proche avec laquelle on peut partager ses craintes et ses
soucis", a déclaré samedi la présidente de la Confédération.
Simonetta Sommaruga s'exprimait a I'occasion de la
Journée des malades.

"C'est une situation que nous avons tous déja vécue, directement ou
dans notre entourage : la vie se déroule normalement lorsque,
brusquement, une maladie grave est diagnostiquée chez un pére, une
conjointe, un ami, un proche. En quelques instants, tout change.
L'avenir devient menacant et incertain, la vie bascule”, a résumé Mme
Sommaruga dans son allocution télévisée et radiophonique.

"Comment réagissons-nous quand les choses, tout a coup, ne sont plus
comme avant? Quand I'anxiété et I'impuissance remplacent la joie de
vivre? Quand on est €branlé dans ses fondements? Il n'y a pas de
recette miracle et chacun doit trouver sa propre voie pour faire face a
ces situations”, estime |a conseillére fédérale.

Trouver des réponses

Outre le besoin de pouvoir se confier, |a socialiste souligne
I'importance d'avoir "quelqu’un qui nous aide a gérer la situation, a
trouver des réponses a des questions nouvelles et peu habituelles”. Ces
situations sont aussi difficiles pour I'entourage. Pour |a famille,
d'abord, mais aussi pour les amis et les proches, poursuit-elle.

S'occuper d’un malade est une charge qui peut étre lourde, qui peut
conduire a s'oublier, a ne pas suffisamment prendre soin de soi-méme.
“le souhaite donc que nous pensions aussi, en cette journée, 3
I'entourage des malades", a dit |a présidente de la Confédération.
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Pour une personne en bonne santé, il n’est pas toujours facile de savoir
comment s'adresser 3 un malade. Selon Mme Sommaruga, aborder
directement des situations difficiles n’est peut-étre pas aisé, mais c'est
starement la meilleure chose a faire. La 76e édition de la Journée des
malades était placée sous le slogan "Diagnostic difficile: entre choc et
soulagement”.

Depuis 1939

La "Journée des malades” est une association d'utilité publique fondée
en 1939. En font partie des organisations de patients, les ligues de
santé, des associations professionnelles, la Conférence suisse des
directrices et directeurs cantonaux de la santé (CDS) ainsi que d'autres
organismes actifs dans ce domaine.

Samedi se déroulait aussi la Journée internationale des maladies rares.
A cette occasion, |'Université de Fribourg accueillait une manifestation
marquée notamment par des exposés, des témoignages et une table
ronde.

https://www.bluewin.ch/fr/infos/suisse/2015/2/28/journee-des-malades--il-est-
essentiel-de-pouvoir-s.html
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Lareconnaissance des maladies
rares s'ameéliore

JOURNEE DEDIEE — A I'occasion de la journée internationale des
maladies rares, la co-présidente de Proraris Christina Fasser se
félicite des progrés accomplis.

Mis a jour le 28.02.2015

[ o]

Photo prise a I'occasion de la journée internationale des maladies rares 2014, a Berne.
Image: Flick

Al'occasion de la journée internationale des
maladies rares, elle revient sur la rencontre la
semaine passée entre la Confédération et les
cantons a ce sujet. Proraris n'en avait pas été
informée.

«Nous espérons gue nous serons invités a la
prochaine rencontre, mais nous sommes
malgré tout contents qu'on donne enfin plus
de poids a ces maladies rares et que les
cantons soient impliqués», a déclaré Christina
Fasser.

Décidé en octobre, le concept du
gouvernement vise a diagnostiquer chaque
maladie plus rapidement, a garantir un
traitement de qualité durant toute I'évolution
de la maladie et a soutenir au mieux les
patients et leurs proches.

Quels moyens?

Un point qui inquiete |'association. «L'Etat
attend plus d'engagement de notre part, mais
ne prévoit pas les moyens financiers pour
nous le permettre. Nous restons une
organisation bénévole, avec les limites que ca
implique», a précisé la co-présidente de
Proraris.

Le plan du gouvernement prévoit |a création
de centres de référence pour maladies ou

groupes de maladies orphelines dans les cantons. Le but est de former des
professionnels de la santé capables de transmettre leurs connaissances a d'autres
spécialistes. Une mesure qui permettra de réduire le temps de diagnostic, espére
Christina Fasser.

(ats/Newsnet)

http://www.lematin.ch/societe/reconnaissance-maladies-rares-s-ameliore/story/26210048
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Confédération et cantons
planchent sur la prise en
charge des maladies rares

» AWP

Berne (awp/ats) - La Suisse doit faciliter la prise en charge des personnes
atteintes d'une maladie rare. La Confédération et les cantons ont discute
du concept adopté en octobre par le Conseil fédéral. Berne veut aussi
améliorer plus généralement la situation des proches aidants.

Les maladies sont dites rares lorsqu'elles touchent au maximum cing
personnes sur 10'000. En Suisse, prés de 580'000 personnes en
souffrent. Le concept du gouvernement vise a diagnostiquer chaque
maladie dans un délai utile, & garantir un traitement de qualité durant
toute I'évolution de la maladie et 4 soutenir au mieux les patients et leurs
proches, a rappelé vendredi I'"Office fédéral de la santé publique dans un
communiqué,

La Confédeération et les cantons devront assumer des tdches importantes.
Trois projets concernent particuliérement les cantons. Des centres de
référence pour maladies ou groupes de maladies orphelines seront créés.
Ils devront s'appuyer sur les centres spécialisés existants et former des
professionnels de la santé capables de transmettre leurs connaissances &
d'autres spécialistes.

Les cantons devront en outre mettre en place des organes de
coordination qui aideront les patients et leurs proches en cas de
problémes juridiques et administratifs. La Confédération et les cantons se
répartiront concrétement les tiches de mise en oeuvre et e financement
lors d'une prochaine étape.

Début décembre, le gouvernement a par ailleurs approuvé un paquet de
mesures pour améliorer les informations et garantir les décharges aux
personnes s'occupant de proches malades. Il entend examiner les
moyens d'une meilleure conciliation de I'activité professionnelle et des
soins et un congé d'assistance, payé€ ou non.

Ces mesures devront &tre mises en oeuvre de concert avec les cantons et
les communes. Elles ont été discutées dans le cadre du dialogue régulier
sur la politique nationale de la santé.

ats/jh

http://www.letemps.ch/Page/Uuid/7fa72ce2-b8f3-11e4-b703-
7833333027ee/Conf%C3%A9d%C3%A9ration_et_cantons_planchent_sur_la_prise_en_charge_des
maladies_rares
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8e Journée Internationale des maladies rares, le samedi 28
février 2015

“  On dénombre entre 6 000 et & 000 maladies rares qui

o - concernent 30 millions de personnes en Europe, 3 millions
.
I'EH s'ls m ?BE“E en France. Cette Journée internationale vise ainsi &

sensibiliser le public et les politiques aux problématiques
liées aux maladies rares.

Pour cette Be édition, le théme « Vivre avec une maladie
rare : ensemble jour aprés jour » met en lumiére
I"importance de faire valoir l'accés aux droits communs de
tous les malades concernés : accés a l'innovation
thérapeutique, aux soins, a Uemploi, a la vie sociale...

Initiée en 2008 et coordonnée par EURORDIS,
|’Organisation européenne des associations de maladies
rares, la Journge
Internationale des Maladies Rares a en 2014, mobilisé plus de 80 pays. Cette
année encore, de nombreuses manifestations seront organisées partout dans le
monde le 28 février prochain.

Mercl pour votre ide

En 2015, des centaines d’associations de patients mettent en place des
événements a travers le monde. En Europe, des initiatives ont d'ores et déja été
mises en place pour améliorer la qualité de vie de tous ceux qui sont atteints
d’une maladie rare et leur entourage.

Le site RareDiseaseDay.org propose différentes facons de s'impliquer, permet de
télécharger des outils communs et donne la parole aux malades a travers des
photos et des vidéos. Ce site recense les événements locaux et nationaux pour
que chacun se mobilise.

La vidéo officielle de la journée :

Rare Disease Day 2015 Official Video

http://www.24hsante.com/8e-journee-internationale-des-maladies-rares-le-samedi-28-fevrier-2015
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28 février 2015 : un rendez-vous deéecisif pour un
probléme de santé publique

La 5eme Journée Internationale des Maladies Rares en Suisse, organisée par ProRaris, le samedi 28
fevrier 2015 a I'Universiteé de Fribourg, sera placee sous le haut pafronage du Conseiller fédéral Alain
Bersei, Chef du deparfement féderal de I'Interieur. Ce rendez-vous marquera une etape-clé suife a
l'adoption du concept maladies rares et & la future mise en oeuvre de cette stratégie nationale.

Vuarrens, le 17 février 2015, Le Conseil fédéral a adopté, en octobre 2014, un concept national
maladies rares. Pour toutes les associations de patients atteints de maladies rares et les patienis
orphelins d'associations, il 3'agit sans conteste d'une décision capitale par les enjeux et les
perspectives quelle ouvre enfin. La Journee du 28 février sera donc un €vénement-phare, consacre a
cette étape déterminante. |l sera bien entendu guestion des conseguences mais aussi des besoins et
des ressources nécessaires pour gue le concept national puisse réepondre efficacement aux attentes
des patients. Les maladies rares concernent environ 500'000 personnes en Suisse, soit prés de 6 4 5%
de la population.

La tiche est aussi colossale que nécessaire
Le concept national constitue un premier succés qui découle en large partie de I'action commune des
associations, de leur réunion, de leur volonté et de leur capacité de regroupement. ProRaris, I'Alliance
Maladies Rares - Suisse, fient un réle-clé dans le développement du concept : celui de comprendre et
traduire les besoins et les attentes des patients, d'exposer dans sa réalité une problématique
méconnue et complexe. Aujourd'hui les efforts doivent redoubler. La mise sur pied d’une stratégie
nationale constitue un défi énorme : permettre gue des solutions efficaces soient apportées aux
personnes concernées. Plus que jamais, ProRaris doit resserrer les liens avec les associations, aider a
la représentation des patients orphelins d'associations et travailler avec I'ensemble des acteurs :
I'Office fédéral de la Santé publigue (OFSP), les professionnels de la santé, les scientifiques, les
politigues, les assureurs sociaux, les enseignants, les employeurs et les meédias.
FroRaris a été créee pour jouer ce role. S'il faut se réjouir que la problematique ait €té reconnue au
niveau national, s'il faut se féliciter que I'OFSP travaille sur une réponse a apporter en collaboration
avec I'Alliance Maladies Rares, il faut s'inquiéter en revanche que ni moyens, ni soutien n‘aient été
prévus a cet effet.
Journée Maladies Rares 2015
La Séme &dition sera donc une journge chamiére. Témoignages, dialogues, rencontres : & la lumiére
du concept national, pour dire a toutes les personnes concemees par les maladies rares que
I'implication est I'élément déterminant afin qu'aboutisse une stratégie développée en fonction d'eux et
non pas malgré eux. Oliver Peters, vice-directeur de I'OFSP, répondra en direct aux questions des
patients.

Qu’'est-ce qu'une maladie rare ?

Une maladie rare se définit comme une affection qui touche moins d'une personne sur 2'000 et qui
nécessite des efforts combinés spéciaux pour sa prise en charge. |l existe plus de 7'000 pathologies
rares répertoriées. D'origine génétique dans 80% des cas, les autres causes sont infectieuses, auto-
immunes, degenératives ou tumorales. Elles sont le plus souvent chronigues, invalidantes et peuvent
mettre le pronostic vital en jeu. La plupart se déclarent au plus jeune dge, alors que certaines se
dissimulent pendant de longues annees. Les maladies rares concernent environ 500°'000 personnes en
Suisse, soit prés de 6 & 8% de 1a population.

Informations pratiques relatives a la journée maladies rares 2015

Date : Samedi 28 fevrier 2015 de 9h30 a 17h00

Lieu - Université de Fribourg Pérolles Il — Batiment 22 — Auditoire Joseph Deiss
Ouverture des portes & 9h30 Boulevard de Pérolles 30 — 1700 Fribourg

http://www.vitamag.ch/fr/article/28-fevrier-2015-un-rendez-vous-decisif-pour-un-probleme-de-
sante-publique
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VIVRE BIEN VIVRE MIEUX

# Maladies rares

Le samedi 28 février, de 09h30 a 17h00,
I'Université de Fribourg accueillera la 5e
Journée internationale des maladies rares en
Suisse. Théme de cette année: vivre avec, jour
aprés jour, main dans la main. Ou, dit
autrement, comment replacer le patient au
cceur des débats, et surtout comment mieux
I'écouter. Seront présents des personnes
touchées, leurs proches, une trentaine
d'associations, des représentants politiques et
des hauts fonctionnaires de la Confédération.
Q www.proraris.ch

http://www.notretemps.ch/news-breves/

11 février 2015
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Emission « Reportage »

http://www.latele.ch/reportage



http://www.latele.ch/reportage
http://www.latele.ch/reportage

RTS

28 février 2015

"La reconnaissance des maladies rares
s'améliore en Suisse”

Fribourg a accueilli la 5e Journée internationale des maladies rares en Suisse Le 19h320 / 3 min. / Samedi 3 19:30

Prés de 600’000 personnes souffrent de maladies rares en Suisse. Le Conseil fédéral a prévu de
mettre en place des centres de références nationaux pour améliorer la recherche et les
traitements.

TJ-19h30

http://www.rts.ch/play/tv/le-19h30/video/fribourg-a-accueilli-la-5e-journee-internationale-des-
maladies-rares-en-suisse?id=6579832
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l L'ACTU MALADIES RARES
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PARTAGER LA VIDEO COMMANDER EN DVD

Maladies rares: une lueur d'espoir pour les patients
SANTE - 27/02/15

Un demi-million de personnes souffrent de maladies rares en Suisse. Des maladies dites «
rares =, car chacune d'elles ne concerne qu'un trés petit nombre de patients. Ce qui pose
des problemes multiples de prise en charge, notamment pour le diagnostic et le
traitement. Demain a Fribourg, se tient la 5e journée des maladies rares, avec pour la
premiére fois, le sentiment d'une avanceée: la mise en place d'un catalogue de 19 mesures
prévues par la Confédération pour améliorer le sort des patients.

TJ -19h

http://www.latele.ch/play?i=52115
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Les maladies rares a
I'Université de Fribourg

27.02.2015
Anne-Frangoise Auberson, co-présidente de
ProRaris, évoque la journée internationale des
maladies rares qui se déroulera samedi a
I'Université de Fribourg. Image: proraris.ch
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Ou en est le concept national des maladies
rares?

Le samedi 28 février 2015 a lieu la 5e
Journée internationale des maladies
rares, organisée par ProRaris. Cet
‘ évenement marque une évolution
importante dans |a reconnaissance des
personnes atteintes d'une maladie

) orpheline

Les personnes souffrant d'une I
maladie rare sont les oubliés de
la recherche médicale. [Daniel
Coulmann - Fotolia]

oncept national des maladies

fedéral de la santé publique {(OFSP)
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Sur le méme sujet

ma! La Journée internationale
des maladies rares

m Le concept national des
maladies rares

Journée maladies rares,
enfin du nouveau! - CQFD
du 27.02.2015
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Journée maladies rares, enfin du nouveau !
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500 000 personnes souffrent de
maladies rares en Suisse, des maladies
qui touchent moins d’'une personne sur
2000 et demandent une prise en charge
pluridisciplinaire et complexe. Ce samedi
28 fevrier 2015, c'est la 5e journée des
maladies rares qui se déroule a
Université de Fribourg, et pour une fois,
il y a quelques raisons d'espérer. Depuis
quelgues années, sous I'égide de
Proraris, la voix des patients soufirant
de maladies rares s'est faite entendre
jusqu'a Berne et depuis le mois
d'octobre 2014, il existe un concept national, une feuille de route au
niveau suisse pour permetire aux malades de bénéficier de soins
medicaux de qualité et de les aider dans leurs démarches quotidiennes.

"On en parle” a détaillé ce plan national, "CQFD" a choisi de zoomer sur la
famille des maladies rares pulmonaires, avec le Docteur Romain Lazor,
médecin au service de pneumologie du CHUV.

Emission CQFD

7’58

27 février 2015

Sur le méme sujet

m' Proraris

m 5e Journée des maladies
rares en Suisse

M 5 Journée des maladies
rares, site international

m' Portail romand des
maladies rares

m Portail suisse des
maladies rares

m! Cl Maladies rares

m' Organisation européenne
des maladies rares

m' Association suisse contre
la sarcoidose

= 0 en est le concept
national des maladies
rares? - On en parle du
27.02.2015
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Seltene Krankheiten

— Politik - Politique

Ein erster Erfolg

Anne-Frangoise Auberson

Am 28. Februar hat der Verein ProRaris zum 5. Internationalen Tag der Selte-
nen Krankheiten eingeladen. An dieser Tagung konnte, dank der Verabschie-
dung eines nationalen Konzepts Seltene Krankheiten Ende 2014, erstmals
eine gute Nachricht Giberbracht werden. Ziel dieser Strategie ist ein zeitge-
masses medizinisches Versorgungsangebot fiir die betroffenen Patienten.

Nach vier Auflagen, die die Notwendig-
keit einer nationalen Strategie fiir die
Seltenen Krankheiten aufzeigten, konnte
in der zur Er6ffnung des 5. Internationa-
len Tags der Seltenen Krankheiten an der
Universitét Freiburg verlesenen Botschaft
endlich eine Entwicklung festgestellt
werden. Die besagte Notwendigkeit wur-
de schliesslich vom Bundesrat anerkannt:
Am 15. Oktober 2014 wurde ein nationa-
les Konzept Seltene Krankheiten verab-
schiedet.

ProRaris, die Allianz der isolierten
Kranken, darf sich zusammen mit allen
ihren Mitgliedern dariiber freuen. Dieser
erste Erfolg ist zum grossten Teil dem

gemeinsamen Vorgehen und dem Willen
und der Fahigkeit zum Zusammenschluss
zu verdanken. Die Anerkennung durch
den Bundesrat gilt sowohl der Problema-
tik der Seltenen Krankheiten als auch der
seit 2010 geleisteten Arbeit der Allianz
der Seltenen Krankheiten Schweiz.

Eine nationale Strategie in Form
eines Versprechens

Das vom Bundesrat verabschiedete Doku-
ment umfasst einen Massnahmenkatalog
mit 19 Punkten, gruppiert in vier Projek-
ten. Die Massnahmen sollen den Erwar-
tungen und Bediirfnissen aller an einer
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seltenen Krankheit erkrankten Patienten

geniigen. Die Betreuung des Patienten,

seiner Angehorigen und der Patientenor-
ganisationen muss sichergestellt, flankiert
und koordiniert werden.

Die wichtigsten Ziele des Konzepts:

— die Diagnosen werden innert niitz-
licher Frist gestellt und die Kosten
vergtitet

— Referenzzentren nach Fachgebieten
sind definiert und bieten eine thera-
peutische Betreuung an

— Pflegeleistungen werden von den
Sozialversicherungen iibernommen

— eine psychosozial Unterstiitzung ist
gewahrleistet

— die Rolle der Patientenorganisatio-
nen und der betreuenden Angehori-
gen wird anerkannt und unterstiitzt

— epidemiologische Erkenntnisse wer-
den weiterentwickelt und die Ausbil-
dung von Fachpersonen garantiert

— e
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Am 5. Internationalen Tag der Seltenen Krankheiten sprachen die Betroffenen von ihren Sorgen, aber auch von den Hoffnungen,

die die kiinftige nationale Strategie weckt.

pharmalournal 08 | 4.2015
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— Politik - Politique

— die Forschung wird gefdrdert
— die Versorgung des Patienten verlduft
koordiniert und gezielt; sowohl im
Spital als auch zu Hause, was das
Follow-up der Behandlung betrifft.
Wenn alle diese Ziele erreicht sind, so ist
ProRaris iiberzeugt, werden alle Patienten
mit einer seltenen Krankheit gut betreut
und die «burden of disease» nach einer
Behandlung kleiner sein.

Die Umsetzung - eine riesige
Herausforderung

Die nationale Strategie Offnet wohl ein
neues Kapitel in der Geschichte einer
komplexen und verkannten Problematik,
fiir ProRaris ist es aber unmdglich zu war-
ten, bis dieses ohne die Betroffenen fertig
geschrieben ist. Die Allianz muss sich
eingeben und die Terminologie mitdefi-
nieren; handelt es sich doch dabei um die
Existenzgrundlage von ProRaris. In einem
Kontext, der durch erhebliche Informa-
tionsliicken gekennzeichnet ist, eignet
sich ProRaris am besten, um Streitpunkte
zu kldren, und vor allem, um die spezifi-
schen Schwierigkeiten, mit denen die
Betroffenen zu kdmpfen haben, sichtbar,
hoérbar und verstdndlich zu machen.
ProRaris verkorpert das Sprachrohr der
Basis und hat somit die klarsten Vorstel-
lungen zur Umsetzung der im Konzept
festgehaltenen Grundsatze. Die Allianz
wird in jedem Fall die dusserst zahlrei-
chen Besonderheiten im Zusammenhang
mit den Seltenen Krankheiten im Auge
behalten. Ein Hinweis: Die Anzahl selte-
ner Krankheiten wird einerseits mit 6000
bis 8000 beziffert; Krankheiten, die ande-
rerseits alle nur eine sehr kleine Anzahl
Kranker betreffen (maximal fiinf von
10000 Personen).

Das Bundesamt fiir Gesundheit
(BAG) hat die Schliisselrolle der Allianz
begriffen: Es hat ProRaris beauftragt, im
Rahmen der Umsetzung der beschlosse-
nen Massnahmen, als Vermittlerin zwi-
schen den verschiedenen Organisationen
und allen an der Erarbeitung dieser Stra-
tegie beteiligten Akteuren zu fungieren.

Fiir ProRaris ist die Herausforderung
riesig: Es geht nicht nur darum, die Stim-
me der betroffenen Kranken und ihrer
Angehorigen horbar zu machen, sondern
auch darum, Voraussetzungen fiir das
Auffinden von Losungen zu schaffen.

Auf der einen Seite ist diese enge
Zusammenarbeit erfreulich, auf der an-
dern machen sich Bedenken breit, da

pharmalournal 08 | 4.2015

weder Mittel noch Unterstiitzung dafiir
vorgesehen sind.

Andauernde Diskriminierung

Wie es Tradition ist, kamen an dieser
5. Tagung vor allem die Betroffenen, die
sich direkt an Oliver Peters, Vizedirektor
des BAG und verantwortlich fiir das na-
tionale Konzept, wenden konnten, zum
Zug. Sie sprachen von ihren Sorgen, aber
auch von den Hoffnungen, die die kiinfti-
ge nationale Strategie weckt.

Der Vertreter des BAG betonte, dass
die Umsetzung eine Neuverteilung der
Verantwortlichkeiten zwischen den ver-
schiedenen Akteuren, eine Neuzuteilung
der Budgets, eine Aufgleisung transpa-
renterer, nachverfolgbarer und kontrol-
lierter Prozesse und schliesslich eine
mogliche Anpassung der Behandlungs-
kriterien notig macht.

Nicht tiberraschend zeugten die Er-
fahrungsberichte der Teilnehmenden auch
von einer starken Diskriminierung bei der
Riickvergiitung durch die Sozialversiche-
rungen sowie beim Ubertritt von der IV
zum KVG bei der Volljahrigkeit.

Und die ultra seltenen Krankheiten ...
Die Tagung beschiftigte sich auch mit
den Patienten mit ultra seltenen Krank-
heiten ohne Lobbyorganisationen. Wah-
rend man gliicklich sein darf dariber,
dass kiinftig, je nach Zugehorigkeit zu
einer Pathologiegruppe, eine adidquate
therapeutische Behandlung eingerichtet
wird, steht offen, was mit isolierten Kran-
ken geschehen wird. Wie kann ihnen und
ihren Familien geholfen werden, wie wer-
den sie von den Versicherungen aner-
kannt, wo erhalten sie psychologische
Unterstiitzung? Wie kann man ungeriihrt
bleiben beim Bericht einer Mutter iiber
ihren Sohn, der das traurige «Privileg»
hat, weltweit der einzige bekannte Fall
mit einer bestimmten Pathologie zu sein?

Der Einbezug von Patienten, die von
keiner Organisation unterstiitzt werden,
scheint keine Prioritit des nationalen
Konzepts Seltene Krankheiten zu sein.
ProRaris prangert diese Situation an und
nimmt jeden auf, der sich bei ihr meldet,
weil die Allianz im heutigen Zeitpunkt
deren einzigen Zufluchtspunkt darstellt.
Diese Patienten diirfen nicht zu den Ver-
gessenen der nationalen Strategie werden;
ProRaris stellt Uberlegungen an, wie sie
aus ihrer Isolation erlést werden kénnen.

Ein Kampf, der weitergeht

Verglichen mit den Anfdngen findet der
«Kampf» von ProRaris fiir einen Zugang
zur Pflege im Rahmen einer nationalen
Solidaritdt auf einem Terrain von kom-
plett verschiedener Dimension statt. Die
Allianz will ihre Verantwortlichkeit um
den Erfolg im Errichten einer Strategie
Seltene Krankheiten wahrnehmen und
im Stande sein, die Herausforderungen
anzunehmen. Mehr denn je muss sie ihre
Verbindungen zu allen einschlagigen Or-
ganisationen stdrken. 1

Kontaktadresse
Anne-Francoise Auberson
CoPrasidentin ProRaris
Chemin de la Riaz 11
1418 Vuarrens

Tel. & Fax: 021 887 68 86

E-Mail: afauberson@proraris.ch

Spenden

Das erste Treffen aller Organisationen, die sich
um die Seltenen Krankheiten kiimmern, an dem
auch die Grindung einer Allianz beschlossen
wurde, fand im Méarz 2009 statt. Daraufhin wurde
ein konstitutives Komitee ins Leben gerufen,
dessen Arbeit im Juni 2010 in der Schaffung von
ProRaris Allianz Seltener Krankheiten - Schweiz
mit der Beteiligung von 42 Patientenorganisatio-
nen mindete.

Trotz allem bleibt ProRaris auch nach ein wenig
mehr als vier Jahren ein fragiler Zusammen-
schluss, der auf Unterstlitzung angewiesen ist.
Insbesondere wartet mit der Umsetzung des
nationalen Konzepts Seltene Krankheiten eine
Riesenaufgabe. Mit Ihrer Spende kommen wir
dem Erfolg einen Schritt néher:

IBAN: CH2200767000E52524462

PC: 10-725-4

PRORARIS

@ Alliance Maladies Rares - Suisse
Allianz Seltener Krankheiten - Schweiz
Alleanza Malattie Rare - Svizzera
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Dr. Jeanne Fiirst
TV-Moderatorin

«gesundheitheute»
im Gesprdch mit Dr.
med. Fabrizio Branca,
Augenzentrum
Bahnhof Basel

Wieso haben Patienten
mit trockenen Augen
ofttrinende Augen?
Trdnende Augen kon-
nen bei einem Mangel
an Fett in der Trdnen-
fliissigkeit entstehen.
Der Trdnenfilm ver-
dunstet dann zu
schnell und die Augen-
oberfliiche trocknet
aus. Das Trdnen ist ein
erfolgloser Versuch,
dies zu kompensieren.
Das trockene Auge ge-
hértzu den hdufigsten
Augenerkrankungen
und ist nicht ganz ein-
fach zu behandeln. Es
muss nach geeigneten
Augentropfen gesucht
werden. Auch das
Fldschchen muss an-
wenderfreundlich sein
— dies wird von Mensch
zu Mensch anders
beurteilt.

Warum leiden Frauen
nach der Menopause
oft unter trockenen
Augen?

Die Herstellung der
Trdnenfliissigkeit wird
auch durch Hormone
beeinflusst. Die Um-
stellung der Hormone
in den Wechseljahren
kann somitzu einem
trockenen Auge fiihren.
Auch hier helfen kiinst-
liche Trdnen und sind
oft der erste Schritt in
der Behandlung.

TV-Tipp: gesundheit-
heute «Das trockene
Auge»: SRF1, Sa., 4.4.,
um 18.10 Uhr.

Eine Krankheit, die kaum einer kennt

Schon der Name

ist kompliziert:
Zentronukledre
Myopathie heisst die
Krankheit, an der die
Sekretdrin Sandra
Kropf (27) aus Bern
leidet. In der Schweiz
ist sie damit fast die
Einzige — und das
macht die Sache
nicht einfacher.

Von Verena Ingold

ie ein «Schlampibébi»
war sie, als sie auf die
Welt kam, weiss Sandra

Kropf. «Mein ganzer Korper war
schlaff.» So hat man es ihr spéter
erzdhlt. Und fiir ihre Erkrankung ist
dieses Erscheinungsbild typisch:
Zentronukledre Myopathie &dus-
sert sich durch Muskelschwiéche.

Dass etwas mit diesem Baby
nicht stimmte, stellten die Arzte
gleich nach der Geburt fest. Mit
einem Monat wurde bei Sandra
erstmals eine Muskelbiopsie
durchgefiihrt. Uber den genauen
Namen der Krankheit gab diese
Untersuchung allerdings keinen
Aufschluss. Prognosen fiir das
weitere Leben des kleinen Mad-
chens waren zu diesem Zeitpunkt
nicht moglich.

Die Genetikerin des Inselspitals
in Bern machte den Vorschlag,
Sandra einer erfahrenen Physio-
therapeutin vorzustellen, um die
optimale Therapie fiir sie zu fin-
den. Die Wahl fiel auf die Metho-
de nach Vaclav Vojta. Das bedeu-
tete fiir Sandra und ihre Mutter in
den néchsten gut zweieinhalb Jah-
ren zweimal téglich eine mit vie-
len Trénen verbundene Therapie.
Doch der Erfolg sollte alle Mithen
belohnen: Sandra lernte mit zwei

Jahren und vier Monaten gehen.
Davon hatte man kurz nach ihrer
Geburt nicht zu trdumen gewagt.

Ihre Gehfdhigkeit hat sich im
Laufe der Jahre zwar verschlech-
tert, und sie sitzt heute mehrheit-
lich im Rollstuhl. Aber sie hat
eine kaufménnische Lehre ab-
geschlossen und arbeitet drei Tage
pro Woche im Biirozentrum der
Stiftung Schulungs- und Wohn-
heime Rossfeld in Bern.

Seit zwolf Jahren weiss sie
auch, was ihre Krankheit ist. «Als
ich ein Kind war, sprach man

einfach von einer angeborenen
Muskelschwiiche», sagt sie. Vor
der zweiten Biopsie fragte sich
Sandra Kropf oft: «Was habe ich
davon, wenn ich der Krankheit
einen Namen geben kann und
dann moglicherweise weiss, was
das fiir meine Zukunft und meine
Lebenserwartung bedeutet?»

Medikamente gibt es nicht

Spite Diagnosen sind typisch
bei sogenannt «seltenen Krank-
heiten». Weil sie so wenig vor-
kommen, sind sie den meisten

% =
Sandra Kropf mit ihrem
Hund lzzy, einem
Cavalier King Charles
Spaniel: «Ich drgere
mich nicht iiber das,
was ich nicht kann,
sondern freue mich
iber das, was ich
kann.»

Rund 500 000 Menschen sind in der Schweiz
von einer seltenen Krankheit betroffen — man
kennt 7000 seltene Krankheiten. 8o Prozent
davon sind genetischer Natur. Seit fiinf Jahren
gibt es eine Allianz von Patientenstellen, die

Arzten nicht bekannt, werden
dadurch nicht erkannt. Oft kennt
man auch keine Therapien da-
gegen. Und fiir die kostenintensi-
ve Forschung sind sie wenig inte-
ressant, weil sie wenig kommerzi-
ellen Erfolg versprechen.

«Das sollte allerdings nicht
s0 sein», sagt Prof. Michael Sinn-

” reich (Bild), lei-
tender Arzt am
Neuromuskulé-
ren  Zentrum
des Universitits-
spitals  Basel.
«Durch die Er-
Fig forschung selte-
ner Krankheiten lernt man die
biochemischen Vorgénge der Zel-
le kennen, man erhilt Einblick in
die Physiologie des Menschen
und kann dazu beitragen, dass
man auch hdufigere Krankheiten
besser versteht. Auch die pharma-
zeutische Industrie interessiert
sich heute vermehrt fiir seltene
Krankheiten.»

Ein Nachteil ist das seltene Vor-
kommen allerdings fiir die Patien-
ten, «weil sie vom System weni-
ger gut getragen werden». Bei San-
dras Erkrankung, die in vielfalti-
gen Varianten auftritt, kennt man
zwar die Ursachen, die geneti-
scher Natur sind — Medikamente
dagegen gibt es allerdings nicht.
«Man kennt nur unterstiitzende
Massnahmen», weiss Prof. Sinn-
reich.

Die nachlassende Kraft in der
Muskulatur betrifft nicht nur
Arme und Beine: «Schwer kranke
Kinder haben Schwierigkeiten
mit dem Atmen, mit dem Essen,
spéter auch mit der Haltung. Sko-
liose ist hdufig, die Gelenke
versteifen.» Helfen konnen Phy-
siotherapien, bei orthopédischen

Problemen oft auch operative
Eingriffe.

Auch Sandra hat einmal pro
Woche Physiotherapie, sie war
auch schon zur Reha im Paraple-
gikerzentrum in Nottwil: «Das
brachte sehr viel.» Aber wenn sie
arbeitet, fehltihr die Zeit fiir mehr,
und arbeiten, in ein gutes Team
integriert zu sein, bedeutet ihr
sehr viel. Auch wenn die Reise im
offentlichen Verkehr fiir sie als
Rollstuhlfahrerin mit einem orga-
nisatorischen Aufwand verbun-
den ist. So muss jede Zugfahrt
eine Stunde vor Abfahrt beim
Callcenter Handicap der SBB re-
serviert werden, um jemanden zu
organisieren, der beim Ein- und
Aussteigen hilft. Auch wenn alles
meistens klappt, kam es schon
vor, dass Sandra in Ziirich lande-
te, weil in Bern niemand da war,
der sie aus dem Zug holte!

Sandra hat gelernt, die Nerven
zu bewahren, selber Losungen zu
finden — und ihrem Leben das
Beste abzugewinnen, was mog-
lich ist. «Ich &rgere mich nicht
uber das, was ich nicht kann, son-
dern freue mich tiber das, was ich
kann.» Siereiste fiir einen Sprach-
aufenthalt nach London, engagiert
sich im Vorstand der Muskelge-
sellschaft und liest sehr viel. «Seit
ich einen eBook-Reader habe, ist
er mein tdglicher Begleiter, da ich
so keine schweren Biicher mehr
rumschleppen muss.» Und sie
geht fiirs Leben gern auf den Fuss-
ballplatz, hat eine Saisonkarte fiir
den FC Thun: «Schutte ist cool!»

Etwas drgert sie allerdings
schon. «Viele Leute haben das
Gefiihl, wenn man im Rollstuhl
sitzt, sei man auch geistig nicht
auf der Hohe», hat sie festgestellt.
«Wenn ich etwas frage, geben sie
die Antwort meiner Begleiterin,
nicht mir.» Thr grosster Wunsch
ist deshalb: «Ich mdéchte fiir voll
genommen werden!» *

sich fiir die Anliegen dieser Patienten einsetzen:
ProRaris, www.proraris.ch,
www.ig-seltene-krankheiten.ch

Infos iiber Muskelkrankheiten:
www.muskelgesellschaft.ch

Schichtarbeit ist
schlecht fiirs Hirn

Das sind keine guten Nachrich-
ten fiir Menschen, die zu un-
regelmdssigen Zeiten arbeiten
miissen: Schichtarbeit ist nicht
nur fiir den Organismus eine
Strapaze, sie hat auch eine
negative Auswirkung auf das Ge-
déachtnis, auf die Reaktionsfahig-
keit und auf die Hirnleistung ins-
gesamt. Herausgefunden haben
das franzosische Wissenschaft-
ler, die fiir eine Langzeitstudie
3000 Berufstdtige aus verschie-
denen Branchen untersucht ha-
ben. Besonders betroffen sind
vor allem Menschen, die langer
als zehn Jahre Schicht arbeiten.

Drahtlose
Uberwachung

In schweren Fllen von Epilepsie
kann den Patienten manchmal
mit einer Operation geholfen
werden, bei der Elektroden auf
die Oberflache der Gehirnrinde
implantiert werden, die die Ge-
hirnaktivitdt iberwachen und
den Epilepsieherd ermitteln kdn-
nen. Forscher der ETH Lausanne
haben jetzt ein neues System
entwickelt, fiir das keine dusse-
ren Kabel mehr nétig sind: Es ar-
beitet mit drahtlosen Mikroelek-
troden. Zwar geht es auch bei
dieser Methode nicht ohne eine
Operation, doch die Patienten
miissen zur Ermittlung des Her-
des nicht im Spital bleiben und
die Infektionsgefahr ist kleiner.

Vitamin D gegen
Neurodermitis

Wenn Kinder unter geréteten,
ndssenden Hautstellen leiden,
die jucken, so kann Vitamin D
helfen, diese Anzeichen einer
Neurodermitis zu linden. Das
Vitamin erhéht die Konzentration
bestimmter Inmunzellen, die
eine entscheidende Rolle dabei
spielen, dem Kdrper Allergien
«abzugewdhneny. Die Behand-
lung mit Vitamin D ersetzt nicht
die Standardtherapie, sie kann
aber eine gute Ergdnzung sein.
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10 Nachrichten

Hoolieans
verletzten
weilt mehr
Beamte

und um das Fussball-
RDerby zwischen dem FC

Zirich und den Grass-
hoppers kam es am Samstag
vor einer Woche zu schweren
Ausschreitungen. Jetzt stellt
sich heraus: Bei den Krawal-
len wurden mehr Polizisten
verletzt als bisher bekannt.

Marco Bisa, Sprecher der
Zircher Stadtpolizei, bestatigt
auf Anfrage von Sonntags-
Blick: «Uber ein Dutzend Po-
lizisten trugen Verletzungen
davon.» Vier mussten sich
arztlich behandeln lassen: Ein
Polizist wegen leichter Kopf-
verletzungen, eine Polizistin
wegen Prellungen und Bluter-
giissen am Oberkorper. Zwei
weitere Beamte trugen Bles-
suren an der Hand davon, ei-
ner hatte zundchst kein Ge-
fiihl in den Fingern. Marco
Bisa: «Zum Gliick ist er inzwi-
schen auf dem Weg der Besse-
rung, er kam mit Quetschun-
gen davon.»

Laut Polizeisprecher schleu-
derten die Chaoten gezielt Fla-
schen, Steine und Feuerwerks-
korper gegen die Einsatzkraf-
te. Sie griffen auch mit abge-
brochenen Fahnenstangen
an, ein Unbekannter ging so-
gar mit brennender Fackel ge-
gen einen Motorradfahrer der
Stadtpolizei vor; der blieb
gliicklicherweise unverletzt.

FCZ-Fans von der «Stidkur-
ve» warfen der Polizei nach
den Ausschreitungen vor, sie
habe iiberreagiert. Bisa weist
die Vorwiirfe zuriick: Viele
Fans seien dusserst gewaltts-
tig aufgetreten, selbst gegen
Beamte, die lediglich zur Ver-
kehrsregelung im Einsatz wa-
ren und weder Schutzanzug
noch Helm trugen.

Elf Chaoten wurden verhaf-
tet. Einer erhielt einen Straf-
befehl. ® WALTER HAUSER

Zitas seltene
Krankheit darf

nicht ihr Todes-
Urtell sein!

Nur 15 Menschen in der Schweiz leiden an
Niemann Pick C. Eine Betroffene erzahlt.

VON WALTER HAUSER UND DEBORAH
LACOURREGE (TEXT), VALERIANO
DI DOMENICO (FOTO)

ita P. * (26) aus Unterdgeri
ZZG versucht, ein normales

Leben zu fiihren. Die ge-
lernte Textilpflegefachfrau geht
dreimal die Woche ins Fitness,
um ihre Muskeln zu stirken. Sie
liest viel, um ihren Geist wach zu
halten. «lch will mein Leben so
lange wie moglich geniessen»,
sagt Zita. Sie weiss: Sie hat nicht
mehr viel Zeit.

Die junge Frau leidet an Nie-
mann Pick C, einer todlichen Erb-
krankheit, die Gehirn, Leber,
Milz und Lunge angreift. Nie-
mann Pick C gehért zu den so-
genannten «seltenen Krankhei-
ten». Nur 15 Personen sind in der
Schweiz betroffen — darunter
Zita, ihre Schwester Alix (32)
und ihr Bruder Mathias (35).

Jahrelang blieb die Krankheit
bei den Geschwistern unent-
deckt. Sie gingen in den Chinds-
gi, dann zur Schule. «lm Wirt-
schaftsgymnasium wurden mei-
ne Leistungen plétzlich immer
schlechter», erzahlt Zita. Keiner
wusste, warum. Zita und ihre Ge-
schwister wurden von einem
Arzt zum néchsten geschickt.

Die Spezialisten gingen zu-
néchst von einer psychischen Er-
krankung aus. Erst im Jahr 2010
kam die Diagnose: Niemann Pick
C. Sowohl Zitas Vater als auch
ihre Mutter tragen die Krankheit
in ihren Genen, ein absoluter
Ausnahmefall — und ein schreck-
liches Schicksal fiir die Familie.

Bei Mathias und Alix ist die

Krankheit schon weit fortge-
schritten. Mathias ist schwer be-
hindert, muss in einem Heim be-
treut werden. Alix lebt, wie Zita,
zu Hause. Die Eltern pflegen sie.

Der Alltag der Familie ist ein
Kampf - nicht nur gegen die
Krankheit, sondern auch mit den
Krankenkassen. «Die Krankheit
ist wie Terror», sagt Vater Chris-
toph. «Wir fiithlen uns wie Gei-
seln, die nicht mit der Unter-
stiitzung der Gesellschaft rech-
nen kénnen.»

(( Ich habe die
Hoffnung
auf ein lebens-
rettendes
Medikament
noch nicht auf-
gegebenn» ZitaP.

Das Problem mit den seltenen
Krankheiten: Weil nur so wenige
Menschen daran leiden, ist es fir
die Pharmaindustrie finanziell
nicht attraktiv, in die Forschung
zu investieren. Medikamente
sind deshalb horrend teuer. So
auch bei Zita.

Dreimal téglich nimmt sie ein
Mittel, das den Verlauf der
Krankheit verlangsamt. Es wur-
de fiir eine andere Krankheit ent-
wickelt und kostet jahrlich bis
240000 Franken. «Es hilft mir
sehr gut», sagt Zita.

Seltene Krank-
heiten in Zahlen

der seltenen Krankheiten
sind genetisch bedingt.

Menschen weltweit sind
an Niemann Pick C
erkrankt.

seltene Krankheiten sind
mittlerweile weltweit
beschrieben worden.

Doch die Krankenkasse zahlt nur,
falls die Krankheit friihzeitig
diagnostiziert wird. Zita muss
immer wieder die gleichen
Fragen beantworten. Weshalb
braucht sie die Therapie? Wie
lange dauert sie? Was kostet sie?
«Das ist so ermiidend!»

Weil das Krankenversiche-
rungsgesetz nicht definiert, wo-
fiir die Kassen konkret aufkom-
men miissen, entscheidet jede
Kasse individuell. Viele berufen
sich auf einen Bundesgerichts-
entscheid. Demnach darf ein Me-
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Zita P. lei- ™
det an einer
seltenen
Erbkrank-
heit, die
Gehirn,
Leber

und Milz
angreift.

dikament nicht mehr als 100 000
Franken pro Jahr kosten.

Leidtragende sind alle, die an
einer seltenen Krankheit leiden.
Etwa eine halbe Million Men-
schen sind es allein in der
Schweiz. Ethiker und Politiker
fordern seit langem, dass mehr
fiir diese Menschen getan wer-
den muss.

«Menschen mit seltenen
Krankheiten haben keine Chan-
cen auf medizinischen Fort-
schritt», sagt Ruth Baumann-
Holzle (58), Leiterin des Inter-
disziplinédren Instituts fiir Ethik
im Gesundheitswesen. «Es darf
nicht sein, dass nur in Bereichen
geforscht wird, die finanziell
lukrativ sind.»

Sie fordert, dass der Staat ein-

| greift: «Er muss mit staatlichen

Geldern finanzielle Anreize fiir
die Forschung an seltenen
Krankheiten schaffen.» In der
EU st ein entsprechendes Modell
bereits seit 1999 in Kraft —seither
wurden iiber 600 Medikamente
fiir seltene Krankheiten zugelas-
sen. Zudem miissten die Kassen
kulanter sein. Das fordert auch

CVP-Politikerin Ruth Humbel
(AG, 57): «Das Bundesamt fiir
Gesundheit schiebt die ganze
Verantwortung auf die Kassen
ab.» Betroffene miissten taglich
mit den Krankenkassen um die
Finanzierung kimpfen. Humbel:
«Die Finanzierung muss viel
unbiirokratischer werden.»
Auch der Bund will jetzt han-
deln: Im letzten September verab-
schiedete er das nationale Konzept
«Seltene Krankheiten». Darin wird
auf die Probleme eingegangen,
mit denen die Menschen zu kdmp-
fen haben. Im Sommer will das
Bundesamt fiir Gesundheit kon-
krete Strategien prasentieren.
Ob diese noch rechtzeitig fiir
Zita und ihre Geschwister umge-
setzt werden, ist ungewiss. Si-
cher ist: Die junge Frau lasst sich
von ihrer Krankheit nicht unter-
kriegen. Uber den Tod spricht
Zita nicht gerne. Sie sagt: «Zwar
habe ich eine t6dliche Krankheit,
aber die Hoffnung auf ein
lebensrettendes Medikament
habe ich noch nicht endgiiltig
aufgegeben.» ®
*Name der Redaktion bekannt
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Freiburger Nachrichten

Zum «Tag der seltenen Krankheit 2015» debattieren am Samstag Betroffene, Arzte und andere Experten im Gesundheitsbereich
an einer Tagung in Freiburg. Im Vorfeld haben die FN Sandra und Christine Schranz getroffen.
Die beiden Schwestern leiden unter der seltenen Friedreich-Ataxie.

«Ungerecht finde ich das nie»

MIREILLE ROTZETTER
Is die heute 22-jdhri-
ge Christine Schranz
ein kleines Madchen
war, fiel sie héaufig
um. Sie hatte Miihe, Schritt zu
halten mit ihren Kameraden
oder beim Spaziergang mit
den Eltern. «Es hiess, ich sei
faul», sagt sie. «Aber das ist
verstdndlich, es konnte ja nie-
mand wissen, was ich hatte.»
Heute sitzt sie im Rollstuhl, ge-
nauso wie ihre jiingere
Schwester Sandra, 18-jahrig.
Beide leiden unter der selte-
nen neurologischen Erbkrank-
heit Friedreich-Ataxie.

Jedes zweite Wochenende
sind die beiden jungen Frauen
zusammen in Adelboden beim
Vater, wo sie auch aufgewach-
sen sind. Die Wohnung ist
nach ihren Bediirfnissen ein-
gerichtet: keine Treppen, breite
Betten, spezielle Toilette. Va-
ter, Grossmutter, Spitex und
Entlastungsdienst helfen durch
den Alltag. Sandra und Christi-
ne Schranz konnen ihren Roll-
stuhl selbst anstossen, jedoch
nur langsam. In Héanden und
Armen fehlt die Kraft und sie
haben Miihe, die Bewegungen
zu kontrollieren. Dennoch bie-
tet Christine dem Gast etwas zu
trinken an, holt das Glas aus
dem Schrank. Die Krankheit
hat bei Sandra stidrker als bei
Christine das Sprechen ange-
griffen: Sandra hat Miihe sich
zu artikulieren: «Das ist
manchmal nervig, denn die
Leute verstehen mich kaum.»

«Immer schlimmer»

Bis die Schwestern eine
Diagnose erhielten, hat es ge-
dauert. Als Christine Schranz
die erste Klasse besuchte, fiel
der Sportlehrerin auf, dass mit
ihr etwas nicht stimmte. Chris-
tine machte ein Jahr lang Phy-
siotherapie. «Aber es wurde
nicht besser, sondern immer
schlimmer», erzdhlt sie. Es
folgten Besuche beim Kinder-
arzt, der die Familie an das
Inselspital in Bern verwies.
Dort zeigten Tests, dass Chris-
tine krank war; ein weiterer
Test ergab, dass Sandra unter
derselben Krankheit litt. Am
Abend, als die Eltern von der
Krankheit erfuhren, war El-
ternabend. «Die Lehrerin hat

Zahlen und Fakten

mir spater erzihlt, dass sie die-
sen nie vergessen werde», sagt
Christine Schranz. Die
Schwestern selbst erinnern
sich kaum an die Diagnose.
«Die Eltern haben von Roll-
stuhl und anderen Dingen ge-
sprochen, mir hat das damals
nicht viel gesagt», so die Altere.

Christine Schranz besuchte
bis zur fiinften Klasse die Pri-
marschule in Adelboden, an-
schliessend die Schule der Stif-
tung Rossfeld in Bern. Diese ist
auf die Bediirfnisse von Kin-
dern mit einer korperlichen
Behinderung ausgerichtet. Die
Mutter zog mit Sandra in den
Sensebezirk, um niher bei
Bern zu sein. Sandra war ein
Jahr lang in der Primarschule
in Heitenried und wechselte
dann ins Rossfeld.

Schwierige Pubertiit

Sandra Schranz war frither
auf Hilfe angewiesen als ihre
dltere Schwester. Dies scheint
ihr den Umgang mit der
Krankheit erleichtert zu ha-
ben. «Man gewdhnt sich an al-
les», sagt sie. Daran, nicht sel-
ber aufstehen zu kénnen am
Morgen, sich nicht selber wa-
schen zu konnen, nicht alleine
zur Toilette zu gehen, iiber-
haupt alleine nirgends hinge-
hen zu kénnen. «Klar ist es
nervig, aber ungerecht finde
ich das nie.»

Christine Schranz tat sich vor
allem in der Pubertédt schwer.
«Die anderen wurden selbst-
stdndig, begannen ihren Weg
zu gehen. Und ich musste in
den Rollstuhl.» Ihr sei der Weg-
zug von Adelboden schwerge-
fallen, hinzu kam die Schei-
dung der Eltern. Sie ist zudem
nicht gerne mit anderen Behin-
derten zusammen. «Mir sind
gesunde Freunde lieber.» Ganz
anders ihre Schwester. Sie hat
fast ausschliesslich Freunde,
die ebenfalls unter einer kor-
perlichen Behinderung leiden.

Jammern nicht

Beiden jungen Frauen hilft
ihr starker Glaube, mit der
Krankheit umzugehen. Und
jammern liegt ihnen nicht, das
wird im Gesprich deutlich. Ob
sie sich manchmal {iiber die
Blicke der gesunden Leute r-
gern? «Manchmal schon», ant-
wortet Christine. Thr sei es lie-

7000 Krankheiten, 500 000 Betroffene

Als seltene Krankheit gilt, wenn
weniger als ein Mensch von
2000 betroffen ist. Die Krank-
heiten konnen in den verschie-
densten Bereichen vorkom-
men; es konnen etwa Herz-
krankheiten sein, spezielle
Krebserkrankungen oder
neuromuskulare Krankheiten.
Zu den bekanntesten gehoren
die zystische Fibrose, die Glas-
knochenkrankheit oder die so-
genannte Schmetterlingskrank-
heit. Heute sind iber 7000 sel-
tene Krankheiten bekannt, et-
wa 80 Prozent davon sind ge-
netischer Natur. Sie haben oft
einen chronischen Verlauf, fiih-
ren zu Invaliditat und sind le-
bensbedrohend. Die meisten
treten bei Geburt oder in der
friihen Kindheit auf, andere
brechen aber auch erst viel spa-
ter aus. In der Schweiz leiden

etwa 500 000 Menschen, also
zwischen sechs bis acht Prozent
der Bevolkerung, unter einer
seltenen Krankheit. Ein natio-
nales Konzept soll nun die Situ-
ation Betroffener verbessern
(siehe Text rechts). Die Organi-
sation Pro Raris gibt es seit
dem Jahr 2010, sie setzt sich
furr die Interessen der Betroffe-
nen einer seltenen Krankheit
ein. Pro Raris engagiert sich fiir
die Gesundheitsversorgung Be-
troffener und sensibilisiert Of-
fentlichkeit, Politiker, Behorden
und medizinische Institutionen
fir die Problematik der selte-
nen Krankheiten. Auch arbeitet
Pro Raris eng mit Patienten-
organisationen zusammen. Die
Mitarbeiter von Pro Raris arbei-
ten zum grossten Teil ehren-
amtlich. Die Organisation lebt
in erster Linie von Spenden. mir

Christine (links) und Sandra Schranz in ihrem Zuhause in Adelboden.

ber, wenn die Leute fragten,
statt nur hinzuschauen. «Aber
ich weiss nicht, wie ich wire,
wenn ich gesund wére», sagt
sie dann.

Hilft es ihnen, dass sie beide
krank sind? «Mir schon», sagt
die Jiingere. «Ich weiss es
nicht», die Altere. Fiir sie sei es
schwierig, zuzuschauen. Denn
Sandra hat es stirker getroffen,
ihre Lunge und das Herz sind
angeschlagen, sie muss ofters
ins Spital als die Altere und hat
héiufiger Schmerzen. «Nur
beim Riicken habe ich mehr
Theater gemacht», sagt Chris-
tine. Beide mussten sich im
Riicken eine Stange einsetzen
lassen, da sich sonst die Wir-
belsdule verkriimmen wiirde.
«Ich musste dreimal operiert
werden, weil die Wunde eiterte
und die Stange zu lang war.»

Auf die Frage, ob die beiden
psychologische Betreuung ha-
ben, schmunzeln sie. «Man
sagt uns, wir sollten», so Chris-
tine. Sandra habe oft Muskel-
schmerzen, von denen nie-

mand wisse, woher sie kom-
men. «Jetzt ist es halt psy-
chisch.» Sandra verdreht die
Augen. Und Christine erzihlt
weiter: «Eine Weile gingen wir
zum  Psychologen.  Aber
manchmal hatte ich keine
Lust, nachmittags um drei,
wenn der Termin war, iber
meine Probleme zu sprechen.»
Lieber erzdhle sie Freunden
von ihren Sorgen.

Keine Angst vor dem Tod
Die beiden Frauen sind noch
jung, dennoch ist der Tod ein
Thema. Denn Friedreich-Ata-
xie-Patienten werden oftmals
nicht alt. Vor dem eigenen Tod
habe sie keine Angst, sagt
Christine. Mit ihrer Chefin im
Altersheim habe sie mehrmals
iibers Sterben gesprochen.
«Sie hat schon oft Leute in den
Tod begleitet und hat mir ge-
sagt, dass das immer friedlich
sei.» Doch wenn ein Bekannter
an Friedreich-Ataxie sterbe,
beriihre sie das. Und dann er-
zahlt Christine: Einmal, als es

Bild Mireille Rotzetter

Sandra sehr schlecht gegangen
sei, sei ihr ein Bild im Kopf auf-
getaucht. «Zwei starke Hénde
hoben Sandra vom Ruhebett
und zogen sie in den Himmel.»
Christine stockt, beginnt zu
schluchzen. Langsam fahrt
Sandra ihren Rollstuhl nahe zu
ihrer Schwester. Ihre kraftlo-
sen Hiande beriihren sich. «Ich
habe keine Angst vor dem
Tod», sagt Sandra.

Amerika und Lehrstelle

Die beiden Schwestern kon-
zentrieren sich jedoch auf den
Moment. Sandra Schranz
macht die KV-Lehre in einer
speziellen Schule in Luzern,
wo sie in einem Wohnheim
lebt. Christine lebt in Adel-
boden, arbeitet dort drei
Nachmittage im Altersheim
auf dem Biiro. Die restliche
Zeit ist mit Therapie gefiillt.
Auf ihre Wiinsche angespro-
chen, sagt Sandra: «Ich méch-
te eine gute Stelle finden nach
der Schule.» Und Christine:
«Ich m6chte nach Amerika.»

Mutter:
«Es tut weh,
- zuzuschauen»

ie habe den Arzten zu-
erst kaum glauben kén-

nen, dass ihre beiden

: Tochter unheilbar erkrankt
. seien,
: Mutter von Christine und
: Sandra (siehe Haupttext).
¢ «Ich wollte es nicht wahrha-
- ben.» Doch die Krankheit
: nahm bei beiden Madchen
© ihren Lauf, immer mehr Hilfe
i war notig. Es brauchte viel
: Therapie, der Rollstuhl war
: unumgénglich. «Es tut ext-
: rem weh, zuzuschauen», sagt
 die Mutter. Sie und ihr Ex-
: Mann seien nicht gleich mit
- der Krankheit umgegangen.
. «Wir wollten beide so gut wie
i moglich fiir die Kinder da
: sein, aber wir schlugen nicht
: denselben Weg ein.» Heute
. lebt Rita Schranz im Sense-
. bezirk, die altere Tochter in
: Adelboden beim Vater; die
: Jiingere besucht sie jedes
: zweite Wochenende.
- habe
: Aber sie miissen auch ihren
: Weg gehen kénnen.» j

sagt Rita Schranz,

«Ich
Miihe, loszulassen.

mir

Definition
Friedreich-Ataxie ist
eine Erbkrankheit

Die Friedreich-Ataxie ist eine
rezessive Erbkrankheit: Nur
wenn beide Eltern Trager
sind, konnen die Kinder er-
kranken. Sie ist nach dem
Neurologen Friedreich be-
nannt, der sie 1863 erstmals
beschrieb. Die Krankheit
greift das Kleinhirn und die
spinocerebellaren Bahnen
an. Die Folgen sind Gleichge-
wichts- und Koordinations-
storungen, Ausfall der Mus-
keleigenreflexe, Muskel-
schwache, Verkrimmung der
Wirbelsaule, Sprechschwie-
rigkeiten, Herzstorungen. Der
Krankheitsverlauf |asst sich
nicht aufhalten. Physio- und
Ergotherapie sowie Logopa-
die helfen, die Lebensqualitat
zu verbessern. Friedreich-Ata-
xie ist mit einer Blutprobe
diagnostizierbar. mir

Seltene Krankheiten: Tagung in Freiburg

eltene Krankheiten gebe
: S es Tausende, sagt Esther
: Neiditsch, Generalse-
. kretérin der Organisation Pro
i Raris. «Und obwohl sie so
. unterschiedlich sind, haben
. die Patienten im Alltag oft
: dhnliche Probleme», sagt Nei-
. ditsch. Diese liegen eben gera-
. de in der Seltenheit begriin-
. det. Im Vergleich zu Men-
: schen, die unter haufigeren
. Krankheiten leiden, haben
: von einer seltenen Krankheit
. Betroffene einen deutlich
¢ schlechteren Zugang zur me-
¢ dizinischen Versorgung, die
. Forschung ist weniger weit
:und das Verstindnis in der
i Gesellschaft geringer.

: Als Simulanten abgetan

¢ Das Ganze beginnt bereits
: bei der Diagnose. «Immer
wieder passiert es, dass Men-
: schen mit einer seltenen

Krankheit als Simulanten zum
Psychiater geschickt werden,
bis endlich eine Diagnose ge-
stellt wird», sagt Neiditsch.
Damit verbunden ist auch,
dass es fiir Betroffene schwie-
rig ist, eine Invalidenrente zu
erhalten.

Oft seien fiir eine genaue
Diagnose Gentests notwen-
dig, sagt Esther Neiditsch. Die
Krankenkassen wollten diese
aber nicht bezahlen, mit der
Begriindung, dass der Test
keinen therapeutischen Effekt
habe. «Das stimmt aber nicht,
eine genaue Diagnose ist
wichtig fiir die richtige Thera-
pie und schliesst Fehlbehand-
lungen aus.» Und fiir die Be-
troffenen sei es eine grosse Er-
leichterung, wenn es einen
Namen fiir ihr Leiden gebe.
Die Patienten seltener Krank-
heiten sind aber auch benach-
teiligt, was die Therapien an-

belangt. Es gebe viel weniger
Maglichkeiten als bei anderen
Krankheiten. Die Krankenkas-
sen wiirden oft Medikamente
nicht bezahlen, da diese nicht
auf der Spezialititenliste des
Bundesamtes fiir Gesundheit
stiinden. Und auch in der For-
schung geschieht geméss Nei-
ditsch  deutlich  weniger.
Einerseits sei es schwierig, mit
so wenigen Patienten klini-
sche Versuche durchzufiih-
ren. Andererseits gebe es auch
keine besonderen Anreize fiir
die Forschung, da das Poten-
zial fiir den Verkauf der Medi-
kamente klein sei.

Nationales Konzept

Im Oktober hat der Bundes-
rat nun das erste nationale
Konzept «Seltene Krankheit»
verabschiedet. «Es bildet die
Basis, um die Missstinde zu
beheben», sagt Neiditsch. Am

Konzept arbeiten alle mit, die
in irgendeiner Form mit selte-
nen Krankheiten zu tun ha-
ben. Aufgabe von Pro Raris ist
es, eine Patientendokumenta-
tion zu erstellen.

An der Tagung von kom-
mendem Samstag, die unter
dem Patronat von Bundesrat
Alain Berset steht und sich
um das Konzept dreht, wer-
den neben Arzten und ande-
ren Experten auch Patienten
zu Wort kommen. «Sie sollen
sagen konnen, was sie vom
Konzept erwarten, und viele
Fragen stellen kénnen.» Ein
Ziel der Tagung sei es auch,
die Anliegen und Probleme
der Betroffenen o6ffentlich zu
machen. mir

Auditorium Joseph Deiss, Universitdt
Freiburg, Perolles 2. Sa., 28. Februar,
10.15 bis 17 Uhr.

Programm und Anmeldung unter:
www.proraris.ch.
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«Sein Leben

GENDEFEKT Ein Kind zu ver-
lieren, ist eine schlimme Er-
fahrung. Ein Kind wegen einer
Krankheit zu verlieren, die

so selten ist, dass sie sogar
viele Arzte nicht kennen, ist
schlimm und unheimlich dazu.
Sarah und Urs Bernhard haben
das erlebt.

Ein neblig-kalter Wintertag in
Thun. Ein junges Paar schlendert
den See entlang. Die beiden sind
in ein Gesprich versunken, hal-
ten ab und zu inne. Stille liegt
tiber dem Wasser.

Bis heute gehen Sarah und Urs
Bernhard manchmal zusammen
spazieren, obwohl sie eigentlich
kein Paar mehr sind. Aber die bei-
den 37-Jdhrigen aus der Region
Thun verbindet ein Schicksal:
dasjenige von Hendrik, ihrem ge-

«Wir dachten, wir
hitten ein gesundes
Kind.»

Sarah Bernhard, Mutter
von Hendrik (1)

meinsamen Kind, das 2012 mit
drei Jahren starb. Es war ein Tod,
der - wie es sonst bei alten Leu-
ten heisst - eine «Erlosung» war.
Denn der Bub litt an einem Gen-
defekt, den kaum jemand kennt
und der zum friithen Tod fiihrt.

Dabei hat alles so schon ange-
fangen. 2009 kommt Hendrik als
erstes Kind des frisch verheirate-
ten Paars Sarah und Urs Bern-
hard auf die Welt. Nichts deutet
daraufhin, dass etwas nicht stim-
men konnte. «Wir dachten, wir
hétten ein gesundes Kind bekom-
men», erzdhlt Sarah Bernhard.
Gut, manchmal hat Hendrik Mii-
he mitdem Trinken, und er weint
oft. Ein «Schreibaby» halt, ver-
muten die Eltern.

Stutzig werden die Arzte erst,
als der Bub mit viereinhalb Mo-
naten einen epileptischen Anfall
erleidet. Hendrik muss ins Ber-
ner Inselspital zur Abkldrung.
Zehn Tage wird er dort auf Herz
und Nieren untersucht. Dann
die Diagnose: Menkes-Syndrom,
eine seltene Stoffwechselsto-
rung. Der Mangel des Spuren-
elements Kupfer hat fiir die Be-
troffenen dramatische Folgen:
Entwicklungs- und Wachstums-
stérungen, neurologische Aus-
fille, frithzeitiger Tod, meist vor
dem dritten Altersjahr. «Fiir uns
brach eine Welt zusammen», er-
innert sich Sarah Bernhard. «Wir
hatten keine Ahnung, dass es so
etwas iiberhaupt gibt.»

Unsichere Therapie

Mit einem Fall auf 50 000 Neuge-
borene gehort das Menkes-Syn-
drom zu den seltenen und bos-
artigen Krankheiten. Seltene
Krankheiten - davon spricht
man, wenn einer von 2000 Men-
schen betroffen ist — sind aller-
dings gar nicht einmal so selten.
Laut dem Verband Pro Raris,
der Allianz Seltener Krankheiten
Schweiz, leiden hierzulande rund
500000 Menschen an einer sel-
tenen Krankheit. Und es gibt
tiber 7000 seltene Krankheiten;
meist sind sie genetischer Natur,
aber nicht immer todlich wie
das Menkes-Syndrom. Eine Be-
gleiterscheinung vieler seltener
Krankheiten ist, dass die meisten
immer noch vernachléssigt wiir-
den und die Betroffenen oft auf
sich allein gestellt seien, sagt
Therese Stutz, Vorstandsmit-
glied von Pro Raris und selbst
Arztin. «Weil es nur wenige Be-
troffene gibt, hat die Pharmain-
dustrie auch wenig Anreize, in
diesem Bereich zu forschen.»
Dass es kaum Behandlungs-
moglichkeiten gibt, haben auch
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Trauerarbeit: Sarah und Urs Bernhard auf einem ihrer Spaziergénge, auf denen sie den Tod ihres Kindes verarbeiten. Der kleine Hendrik starb
an den Folgen eines dusserst seltenen Gendefekts.

Hendrik (2009-2012)

die Bernhards erfahren miissen.
Zwar bot die mit ihrem Fall be-
traute Kinderneurologin am In-
selspital eine Behandlung mit
Kupferinfusionen an. Sie ver-
sprechen zumindest Linderung,
allerdings nur bei leichteren
Krankheitsformen. Bei schwere-
ren Féllen wie bei Hendrik ist die
Wirkung dagegen fraglich. Des-
halb verzichteten die Bernhards
auf eine solche Therapie. «Wir

wollten, dass Hendrik in seiner
verbleibenden Zeit noch mog-
lichst viel Lebensqualitit hat»,
sagt Vater Urs.

Pflege rund um die Uhr

Die folgenden Monate sind ein
Auf und Ab. Hendrik kann nicht
greifen, die wenigen Bewegun-
gen, die er ausfiihrt, sind unko-
ordiniert. Und immer wieder
Atemwegsinfekte, weil er den
Schleim nicht auszuwerfen ver-
mag. Erndhrt werden muss er da
schon liangst {iber eine Magen-
sonde. Die Pflege des Kindes ist
zu einer 24-Stunden-Aufgabe ge-
worden. «Hier, sehen Sie», sagt
Mutter Sarah und zeigt auf einen
Behandlungsplan, den sie aufbe-
wahrt hat: «Alle dreissig Minuten
brauchte Hendrik entweder ein
Medikament, Nahrung, oder es
musste Schleim abgesogen wer-
den.» Trotz Kinder-Spitex und

Spitalaufenthalten eine enorme
Belastung fiir die Eltern. Die letz-
ten Monate seines Lebens ver-
bringt Hendrik im Zentrum fiir
Entwicklungsférderung und
padiatrische  Neurorehabilita-
tion in Biel. Dort besuchen ihn
die Eltern, die kaum mehr ihrer
Arbeit als Lehrerin und Landwirt
nachgehen konnen, fast tiglich.
Bei aller Miihsal gibt es aber auch
schone Momente. So habe sich
Hendrik stets an den Besuchen
des Spitalclowns erfreut. Auch
Musikklédngen lauschte er gerne.
Und ganz besonders genoss er es,
wenn ihn jemand in der Hinge-
matte schaukelte.

«Sein Leben war bestimmt
nicht nur Leiden», ist Mutter Sa-
rah iiberzeugt. «Mit seiner Freu-
de an den kleinen Dingen hat er
auch unsviel gegeben und uns ge-
lehrt, das Leben mit anderen Au-
gen zu sehen.» Stefan Aerni

Beat Mathys

| SELTENE KRANKHEITEN [

Politik handelt Menschen mit
seltenen Krankheiten haben
Nachteile —im Umgang mit Ar-
beitgebern, Versicherungen,
Freundeskreis. Zudem ist die
Pharmabranche mangels Rendi-
teaussichten kaum interessiert,
Behandlungsmaoglichkeiten zu
erforschen. Damit sich das an-
dert, hat der Bundesrat letzten
Oktober das erste nationale Kon-
zept «Seltene Krankheiten» ver-
abschiedet. Ziel: eine qualitativ
hochwertige medizinische Be-
treuung fir alle Patienten. Damit
das Verstandnis gefordert wird,
findet seit fiinfJahren auch ein
Tag der seltenen Krankheiten
statt, dieses Jahr am kommen-
den Samstag, 28. Februar, in
Freiburg (mehr Informationen:
www.proraris.ch). sae

Nattirliche
Strahlung
birgt Risiko

KREBS Regionale Unterschie-
de der natiirlichen Strahlung
aus dem Boden und dem Welt-
all konnen das Krebsrisiko bei
Kindern erhohen. Dies zeigt ei-
ne neue Studie der Universitat
Bern.

In der Schweiz erkranken j&hr-
lich etwa 200 Kinder und Ju-
gendliche unter 16 Jahren an
Krebs - am héufigsten an Blut-
krebs (30 Prozent aller Fille) und
Hirntumoren (20 Prozent). Die
Ursachen sind weitgehend unbe-
kannt, aber insbesondere fiir die-
se beiden Krebsarten ist ionisie-
rende Strahlung eine bekannte
Umweltursache.

Die Berner Forscher kombi-
nierten nun die Daten mit Strah-
lungskarten der Schweiz, mit de-
nen sie die Dosisleistung (Dosis
pro Zeiteinheit) von terrestri-
scher und kosmischer Strahlung
am Wohnort der Kinder zum
Zeitpunkt der Volkszdhlung ab-
schiitzen konnten. Mit dem Kin-
derkrebsregister konnten die
Krebserkrankungen nach diesem
Zeitpunkt ermittelt werden. Da-
bei zeigte sich, dass etwa ein Pro-
zent der Kinder in der Schweiz
erhohten Strahlenbelastungen
von tiiber 200 Nanosievert pro
Stunde aus Gestein oder Kosmos
ausgesetzt ist. Bei diesen Kin-
dern wurden elf Leukdmien und
acht Hirntumore beobachtet. Bei
Kindern, die um 100 Nanosievert
pro Stunde oder weniger ausge-
setzt sind (die im Mittelland ibli-
che Dosis) wiirde man nur sechs
Leukimiefille und vier Hirntu-
moren erwarten, erklirte Erst-
autor Ben Spycher.

Tonisierende Strahlung ist jene
Strahlung, wie sie etwavon radio-
aktiven Materialien ausgeht. Da-
neben ist die Bevolkerung auch
einer allgegenwirtigen, natiirli-
chen Hintergrundstrahlung aus
dem Erdboden und dem Weltall
ausgesetzt. Eine wichtige Strah-
lungsquelle sind zudem die medi-
zinische Diagnostik (Rontgen)

und lange Flugreisen. sda
Checkup
CHOLESTERIN
US-Experten

geben Entwarnung

US-Experten schétzen Choles-
terin nicht mehr als Gefahr fiir
die Gesundheit ein. Kiinftig soll
in den offiziellen Erndhrungs-
ratschlidgen des Landes nicht
mehr vor Lebensmitteln mit ho-
hem Cholesteringehalt gewarnt
werden. Bislang galt wegen des
erhohten Herzinfarkt- oder
Schlaganfallrisikos die Empfeh-
lung, téglich nicht mehr als 300
Milligramm Cholesterin zu sich
zu nehmen, was in etwa dem Ge-
halt von zwei kleinen Eiern ent-
spricht. sda

STUDIE
Saunaganger
leben linger

Héiufige Saunabesuche senken
gemiss einer finnischen Studie
das Risiko von Herzinfarkten
und Herzkrankheiten deutlich.
Mainner, die zwei- oder dreimal
pro Woche eine Sauna besuchen,
haben demnach eine héhere
Lebenserwartung und ein um

22 Prozent geringeres Risiko, an
einem Herzinfarkt zu sterben.
Fiir die Studie untersuchten For-
scher der Universitéit Ostfinn-
land iiber mehrere Jahre hinweg
2315 Ménner zwischen 42 und
60 Jahren. sda



Schweizer

Familie

TAG DER SELTENEN
KRANKHEITEN
Wer an einer seltenen
Krankheit leidet, fiihlt sich
hilflos: Informationen und
kompetente Arzte sind rar,
Behandlungen unbekannt,
die soziale Eingliederung
schwierig. Um auf dje
Bediirfnisse Betroffe-
ner aufmerksam zu
machen, organisiert Pro
Raris zum «Tag der seltenen
Krankheiten» am 28. Februar
in Freiburg eine
Informationsveranstaltung.
www.proraris.ch
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— pharmaSuisse

~ « Agenda 2015

Januar/Janvier

9.-10. 4. Kongress fiir Arzneimittelinformation: Der Apotheker als Wissensmanager — mehr Sicherheit fiir Arzt und Patient,

KéIn, Deutschland (www.adka-arznei.info)

23.-25.

FPH-anerkannte Veranstaltungen
Manifestations reconnues par la FPH

23. NZW onkologisch-pharmazeutischer Fachkongress, Hamburg (www.nzw.de)

Foederatio
Pharmaceutica
Helvetiae

FPH

Sie kénnen ihn auch direkt von der pharmaSuisse Homepage (www.pharmaSuisse.org) via «<Agenda FPH» erreichen.
Mittels der praktischen Suchfunktion kénnen Sie Ihre Veranstaltungen nach Ort, Datum, Veranstalter, Kompetenzkreis, Lerntyp und Sprache auswéhlen.
Wir wiinschen Ihnen weiterhin viele gute Lernerlebnisse bei der FPH Fortbildung.

Depuis le 1¢" janvier 2014, le calendrier des manifestations est uniquement disponible en ligne sur fph.pharmaSuisse.org — Cours FPH.

Vous pouvez aussi y accéder directement depuis le site www.pharmaSuisse.org, en cliquant sur le bouton «Agenda FPH».

La fonction de recherche vous permet de sélectionner facilement votre manifestation en fonction du lieu, de la date, de l'organisateur, du domaine
de compétences, du type de formation et de la langue.

Mitteilungen
Communications

Um die Mitgliedschaft beim Apotheker-
verband des Kantons Bern bewirbt sich:

Frau Friederike Heininger,
Amavita Apotheke Shoppyland,
Industriestrasse 10, 3321 Schonbiihl

Allfallige Einsprachen sind innert drei
Wochen an die Geschiftsstelle des Apo-
thekerverbandes des Kantons Bern,
Miinzgraben 6, 3000 Bern 7, zu richten.

pharmaSuisse: Neue Mitglieder
pharmaSuisse: nouveaux membres
Um die Mitgliedschaft bei pharmaSuisse,
dem Schweizerischen Apothekerverband,
bewerben sich:

Ont posé leur candidature a pharma-
Suisse, la Société Suisse des Pharmaciens:

Apotheker/Pharmaciens
Payot Valérie Jacqueline,

1400 Yverdon-les-Bains VD
Tamo Federico, 6500 Bellinzona TI
Stojanovic Jovana, 8003 Ziirich ZH

Stud. pharm./Etudiants pharm.
Jermini Mégane, 1027 Lonay VD

Vorobiev Vassily, 1224 Chéne-Bougeries GE
Thanei Madlaina, 4104 Oberwil BL
Fliickiger Lee, 5013 Niedergosgen SO
Amgarten Beatrice, 5425 Schneisingen AG
Vogel Tatiana, 3008 Bern BE

Rudi Eléna, FR-01170 Chevry

pharmalournal 25 | 12.2014

Einsprachen gemdss Reglement Art. 5
Ziff. 5.2 sind innert 10 Tagen schriftlich
mit Begriindung an pharmaSuisse,
Schweizerischer Apothekerverband, Sta-
tionsstrasse 12, 3097 Liebefeld zu richten.

Selon l'art. 5 chiffre 5.2 du regle-
ment, les oppositions éventuelles doivent
étre motivées et adressées par écrit, dans
les 10 jours, a pharmaSuisse, la Société
Suisse des Pharmaciens, Stationsstrasse 12,
3097 Liebefeld.

Zahlreiche positive Riickmeldungen der
letzten Jahre haben pharmaSuisse ermu-
tigt, die sonst fiir Weihnachtskarten ein-
gesetzten finanziellen Mittel erneut an
eine gemeinniitzige Organisation zu
spenden. Dieses Jahr unterstiitzt pharma-
Suisse «ProRaris, die Allianz seltener

Krankheiten Schweiz» mit einem namhaf-

ten Betrag. Unter anderem haben sie sich

folgende Ziele gesetzt:

— Schaffung eines starken Bindeglieds
zwischen allen Patientenorganisatio-
nen und den isolierten Kranken;

— Information tber seltene Krankhei-
ten, um ihre Anerkennung bei den
Behorden und in der Offentlichkeit
zu bewirken;

—  Anerkennung der Kranken als gleich-
wertige Partner im Gesundheitssys-
tem und Mitsprache der Betroffenen
bei politischen Entscheiden.

«ProRaris» organisiert am 28. Februar

2015 den Tag der Seltenen Krankheiten in

der Schweiz. Weitere Informationen:

www.proraris.ch.
Der Vorstand, die Geschéftsleitun
und alle Mitarbeitenden von phar

Suisse wiinschen den Mitgliedern und
Partnern auf diesem Weg schéne Feier-
tage und alles Gute fiirs 2015.

FROB

pharmasSuisse soutient ProRaris

Les nombreuses réactions positives recues
ces derniéres années ont incité pharma-
Suisse a verser une fois de plus le montant
habituellement dévolu aux cartes de veeux
a une organisation a but non lucratif.
Cette année, pharmaSuisse soutient
«ProRaris — Alliance Maladies rares» qui
poursuit les objectifs suivants:

—  Créer un collectif fort en offrant aux
associations de malades et aux ma-
lades isolés 'opportunité de se re-
grouper;

—  Faire connaitre et reconnaitre les ma-
ladies rares aupres des pouvoirs pu-
blics et du grand public;

— Faire du malade un acteur du sys-
téme de santé et participer active-
ment a 'élaboration des politiques le
concernant.

«ProRaris» organise le 28 février 2015 la

Journée des maladies rares en Suisse. Plus

d’informations sur www.proraris.ch.

Le comité, la direction et tous les
collaborateurs de pharmaSuisse profitent
de ce message pour souhaiter a ses
membres et partenaires de joyeuses fétes
de fin d’année et une excellente année
2015. |



Showtime! Der TEXT THOMAS KUTSCHERA
kleinwiichsige FOTOS KURT REICHENBACH
Nathan Wenger, 11,

mit seinen Eltern
Philippe, 57, und seine Arme in die Hohe.

l” “”“ I 'r”

hampion!» Nathan streckt

Roser, 53, und Bruder. «Wir wurden Meister,
Samuel, 17 (r.),

daheim in der Stube . . .
in Sitten V5. prisentiert der Junge die

Schweizer Meister!» Stolz

Medaille. Dann wieselt er husch, husch
zur Stubentiire, dort steht sein Rollator.
«Soll ich noch die anderen Medaillen
holen?» — «Wenn du willst», sagt seine
Mutter und schaut ihrem Sohn nach.
«Nathan hat ein grosses Selbstver-

trauen. Er setzt sich gern in Szene,
diese Freude gonnen wir ihm.»

Der Elfjihrige ist 14 Kilo schwer und
94 Zentimeter gross — und um etwa drei
Kopfe kleiner als seine gleichaltrigen
Gschpénli. Nathan Wenger aus Sitten
ist kleinwiichsig — bedingt durch seine
korperliche Behinderung, die Glaskno-
chenkrankheit. Osteogenesis imperfecta
wird sie von den Medizinern genannt, un-
vollstindige Knochenbildung (www.svoi-
asoi.ch). 300 Menschen in der Schweiz
sind von dieser Bindegewebskrankheit
betroffen. Die Zellen bilden einen fehler-
haften Leim, die Knochen sind deshalb
briichig, viele auch verformt. Nathans
Muskeln haben weniger Kraft als die ge-
sunder Kinder, und auch die Ziahne sind
betroffen. Sie sind pords und wetzen sich
rasch ab. Sein Lieblingsessen Rindssteak
bekommt Nathan klein geschnitten, vie-
le andere Nahrung piiriert. Abgesehen
von seinem schwerwiegenden korperli-

\ 9 h - ' ! chen Handicap ist Nathan ein ganz nor-
Kn OChe ' - 1f0)] males, intelligentes Kind. Er wird maxi-
] mal 120 Zentimeter gross werden.

Seine

Zwolf Knochen waren gebrochen,
als Nathan auf die Welt kam, unter
anderem beide Schulterblitter. In den
Familien seiner Eltern war die Krank-
heit noch nie vorgekommen. Roser
Wenger, 53, gebiirtige Spanierin: «In den
ersten paar Monaten hatte ich Angst,
wenn ich ihn nur in die Hinde nahm.»

Die Mutter hat inzwischen ge-
lernt, wo und wie sie ihren Sohn anfas-
sen darf. «Nur schon ein wenig am Arm

ziehen, das geht nicht.» Auf der Toi- »
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Chef Nathaﬁ;gehtjn die normaleScif

auf dem Péu‘senp'l_:a':tz Fussballf§espielt; ist er der Schiedsr

(’:_.

yochs nimm' dthan in'der Goubing-Turnha_li
raining|teil. Dié Trainerin: «Er will gewinrgn!si

/)

» lette, beim Duschen und Anziehen,
beim Einsteigen in den Rollstuhl — ihr
jingerer Sohn ist den ganzen Tag auf
Hilfe angewiesen, in der Schule kiim-
mert sich eine Betreuungsperson um
ihn. Vater Philippe, 57, ist Kunstmaler,
die Mutter hat als Krankenpflegerin
eine 50-Prozent-Stelle in einer jugend-
psychiatrischen Klinik. Vater Philippe:
«Unser ganzes Leben dreht sich um
Nathan. Das zehrt an unseren Kriften.»

Seit Nathan zwei Jahre alt war,
braucht er einen Rollstuhl. Zweimal pro
Woche geht er zur Wasser-Physiothe-
rapie, dank ihr schafft er es mittler-
weile, zehn Schritte zu gehen — dann
muss er sich wieder an etwas festhal-
ten. Eine Flasche und die Haustiire 6ff-
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g, Ist ein gutée

Sl

nen, alleine ein Gschpéinli besuchen —
fiir Nathan unmoglich. Nach der Schule
ist er daheim, liest, spielt am Computer.
Zum Glick habe sein Sohn ein
lebensfrohes Naturell, sagt sein Vater.
«Doch seit ein paar Monaten ist er sich
immer Ofter bewusst, was er alles nicht
kann.» In solchen Situationen wird
Nathan traurig — fiir ein paar Minuten.

«Hello!» Mit dem Rollator flitzt
Nathan zuriick in die Stube, zwei weite-
re Medaillen hingen um seinen Hals.
Geholt hat er sie mit seiner Equipe beim
Rafroball, einer Ballsportart fiir Behin-
derte (www.rafroball.ch). Trainerin In-
grid van Geel: «Nathan ist ein Kdmpfer,
motiviert sein Team immer wieder von
Neuem. Ein grosses Vorbild!»

Innig Der FC-Barcelona-Fan mit
Maman in seinem Zimmer. An der
Woand hingen Zeichnungen von

ihm. «Nathan wird schnell miide.»

LE CRIME PARFAIT

Nathan mit seinen
Schulkollegen
oah.Cuesta,auc

alar
jﬁundcmon

Vater Philippe kann ihm beim Rafro-

ball-Spielen nicht zuschauen: «Wenn je-
mand auf ihn kippt, wiirden mehrere
Knochen brechen. Wir miissen lernen,
mit vielen Risiken zu leben.» Seit der Ge-
burt brachen bei ihm 15 Knochen, meist
die in den Ober- und Unterschenkeln —
obwohl er in jedem dieser Beinknochen
einen Teleskopnagel hat. In einer neun-
stiindigen Operation wurden sie ihm
eingesetzt, drei Jahre alt war er da. In
beiden Oberarmknochen hat er einen
stabilisierenden Metallstift. Der letzte
grosse Bruch geschah an Ostern 2013,
Nathan war einfach gestolpert und hin-
gefallen. «Wieder der linke Oberschen-
kel. Das tat fest weh.» Erst nach sechs
Monaten wagte er erste Schritte.

FleissigEmder

Haltung steht Natl?‘an té’gl_if : 3"(‘)‘*Mi

Seit seinem dritten Lebensjahr
bekommt Nathan fiir den Knochenauf-
bau intravends Bisphosphonat. Dafiir
muss er zweimal jahrlich fiir einen Tag
ins Spital. Dieses Jahr, erzihlt der Vater,
hatten er und seine Frau das Kind zu 17
Terminen gefahren. In Spitiler, zu Fach-
arzten, zum Zahnarzt: Knochendichte
messen, Operationen, Stoffwechsel-
Untersuchungen. Nathan sieht das alles
sehr gelassen: «Die meisten Kranken-
schwestern sind nett.»

Die Augen des Buben funkeln.
Am liebsten wiirde er Fussball spie-
len, am liebsten bei seinem geliebten
FC Sion. Vor zwei Jahren ging ein Traum
in Erfiillung! Das Lokalradio Rhéne FM
Iud ihn ins Tourbillon ein, das Stadion

‘1'}1g beim Jié A tSpiglen. Fir eine aufrechte
tenlifiieinem speziellen Gestell.

des FC Sion. Als Co-Moderator durfte er
das Spiel Sion — Luzern kommentieren.
Live! Sébastien Rey von Rhéne FM:
«Nathan machte das wie ein Profi, kom-
petent, voll Emotionen. Das war gros-
ses Kino.» Seither ist fiir Nathan klar:
«Ich will Sportmoderator werden!»

Sein Vater weiss: Nach der Pubertéit
wird er weniger Knochenbriiche haben.
«Doch mit der Zeit beginnen dann
die Gelenkschmerzen.» Es gibt Men-
schen mit Glasknochenkrankheit, die
uber 65 Jahre alt werden. Das alles in-
teressiert Nathan zurzeit noch nicht.
Er denkt ans néichste Rafroball-Turnier!
Und wie stets hofft Mutter Roser
nur eines — dass seine Knochen heil
bleiben. @
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Der 28. Februar 2015 ist ein entscheidender Termin fur
ein gesundheitspolitisches Problem

FProRaris organisiert am Samstag, 28. Februar 2015, an der Universitat Freiburg den

flinften Internationalen Tag der Seltenen Krankheiten in der Schweiz. Der Anlass steht unter dem
Patronat von Bundesrat Alain Berset, Vorsteher des Eidgendssischen Departements des Innerm. Nach
der Verabschiedung des Konzepts seltene Krankheiten und vor der Umsetzung einer

nationalen Strategie ist diese Versammiung entscheidend.

Vuarrens, 17. Februar 2015 - Im Oktober 2014 hat der Bundesrat das erste nationale Konzept

seltene Krankheiten verabschiedet. Fur alle Organisationen von Patienten mit seltenen Krankheiten
und fur isolierte kranke Menschen ist dies zweifellos ein wichtiger Schritt. Endlich zeichnen sich
Ldsungen und Perspektiven ab. Das Konzept seltene Krankheiten steht am 28. Februar im Fokus. Der
Anlass erhalt damit eine besondere Bedeutung. Micht nur die Folgen fur die Betroffenen werden zur
Sprache kommen, sondern auch inre Bedurfnisse und die Ressourcen, die erforderlich sind, um die
Enwartungen der Patienten wirksam zu erfillen. Rund 500°000 Menschen oder 6% bis 8% der
Bevdlkerung sind in der Schweiz von einer seltenen Krankheit betroffen.

Eine riesige Aufgabe, die unbedingt bewaltigt werden muss

Das nationale Konzept ist ein erster Erfolg. Zu verdanken ist er weitgehend dem geeinten Vorgehen
der Patientenorganisationen, ihnrem Engagement und ihrer Fahigkeit zusammenzuarbeiten. In der
Umsetzung des Konzepts spielt ProRaris, Allianz Seltener Krankheiten — Schweiz eine Schlusselrolle:
Sie erfasst die Bedurfnisse und Erwartungen der Patienten und bereitet sie so auf, dass diese
verkannte und komplexe Problematik in ihrer realen Bedeutung wahrgenommen wird. Heute gilt es,
diese Anstrengungen zu verdoppeln. Die Umsetzung einer nationalen Strategie ist eine enorme
Herausforderung: Fir die betroffenen Personen bedarf es wirksamer Ldsungen. Mehr denn je miissen
ProRaris und die Patientenorganisationen zusammenarbeiten. Es gilt, den isolierten kranken Menschen
Gehor zu verschaffen und mit allen Akteuren im Dialog zu stehen: dem Bundesamt fur Gesundheit
(BAG), den Gesundheitsfachkraften, den Wissenschaftlern, den Politikern, den Sozialversicherern, den
Lehremn, den Arbeitgebern und den Medien.

Dies ist der Grundauftrag von ProRaris. Natrlich freut sich ProRaris Uber die Anerkennung des
Problems auf nationaler Ebene; natiirlich begriisst es die Allianz Seltener Krankheiten, dass das BAG
gemeinsam mit ihr an der Ausarbeitung von Losungen arbeitet. Beunruhigend ist jedoch, dass dazu
weder Mittel noch Unterstitzungsmassnahmen eingeplant wurden.

Tag der seltenen Krankheiten 2015

Der funfte Rare Disease Day markiert also einen Wendepunkt. Durch Erfahrungsberichte, Dialoge
und Diskussionen soll im Zeichen des nationalen Konzepts allen von seltenen Krankheiten
betroffenen Menschen bewusst werden, dass sie als unentbehrlicher Faktor in einen
zukunftsweisenden Prozess eingebunden sind und eingebunden bleiben missen. Mur so wird
schliesslich die Strategie mit inren Bedirfnissen im Einklang stehen.

Seltene Krankheiten

Seltene Krankheiten betreffen weniger als einen von 2'000 Menschen und bedlrfen

spezifischer, pluridisziplinarer therapeutischer und pflegerischer Massnahmen. Heute kennen wir mehr
als 7'000 Seltene Krankheiten. 50% sind genetischer Natur, weitere Grinde sind Infektionen,
Autoimmunkrankheiten, Krebs oder degenerative Erkrankungen. Sehr oft haben sie einen chronischen
Werlauf, fiihren zu Invaliditat und sind lebensbedrohend. Die meisten treten bei Geburt oder im frithen
Kindesalter auf, andere brechen erst viel spater aus. Rund 500°000 Menschen oder 6% bis 8% der
Bevdlkerung leiden in der Schweiz an einer seltenen Krankheit.

Praktische Angaben zum Tag der seltenen Krankheiten 2015
Datum: Samstag, 28. Februar 2015

Ort: Universitat Freiburg
von 9:30 bis 17:00 Uhr Pérolles Il — Geb3dude 22 - Auditorium Joseph Deiss

Turéffnung um 9:30 Uhr Boulevard de Pérolles 90 — 1700 Freiburg

http://www.vitamag.ch/de/article/der-28-februar-2015-ist-ein-entscheidender-termin-fur-ein-
gesundheitspolitisches-problem



http://www.vitamag.ch/de/article/der-28-februar-2015-ist-ein-entscheidender-termin-fur-ein-gesundheitspolitisches-problem
http://www.vitamag.ch/de/article/der-28-februar-2015-ist-ein-entscheidender-termin-fur-ein-gesundheitspolitisches-problem

RORARIS

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

Télévision



23 février 2015

Zentralschweizer Fernsehen

Check up

charlyf

checkup 23.02.15

DAS GESUNDHEITSMAGAZIN

Mehr Infos zur Sendung

Das Themenspektrum dieses neuen Gesundheitsmagazins ist vielfaltig. So

informiert die Sendung regelm&ssig Ober die neuesten Entwicklungen und

Behandlungsformen der modernen Schulmedizin. Dariiber hinaus gibt Check up H|R5LANDEN
wichtige Tipps und ndtzliche Informationen im Bereich der Pravention und fur ein -
gesinderes Leben.

Alle Videos erscheinen im Archiv jeweils ab 20:00 Uhr.

http://www.telel.ch/tv-programm/sendungen/check-up.aspx
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radio fribourg | freiburg 27 février 2015

Beitrag Ober seltene Krankherten Beitrag 2
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Beitrag Uber seltene Krankheiten

Beitrag_Moemi de Stoutz_Herzfehler (3} Teaser Beitrag 2 (3)
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Beitrag Noemi de Stoutz





