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Seltene Krankheiten

Les maladies rares

Le malattie rare

In der Schweiz leben rund 1700 Men-
schen mit Sklerodermie, 750 mit Hdmo-
philie und gegen 700 ALS-Betroffene.
Zu diesen drei Krankheitsbildern exis-
tieren Referenzzentren zur Behandlung
und Patientenorganisationen, die sehr
wertvolle Hilfe leisten. In dieser Ausgabe
berichtet jedoch auch ein Vater eines
Madchens, das von der Erbkrankheit
DUP15Q betroffen ist. Davon gibt es im
Moment drei Falle in der Schweiz.

Insgesamt sind Uber 7000 seltene
Krankheiten erfasst, die meisten sind ge-
netisch bedingt. «Selten» bedeutet, dass
sie weniger als einmal vorkommt unter
2000 Einwohnerlnnen. Das Paradox ist,
dass im Ganzen gemass Schatzungen
7,2 Prozent der Bevolkerung von solchen
Orphan Diseases betroffen sind — also
ziemlich viele Menschen.

Zu seltenen Krankheiten ist wenig
Wissen vorhanden, was die Diagnose
und die Behandlung erschwert. Fachnet-
ze, wie das der Physiotherapeutinnen zu
Hamophilie (SHN-Physio), leisten wich-
tige Arbeit.

Den Patientenorganisationen kommt
beiseltenen Krankheiten eine besondere
Bedeutung zu. Oft jedoch kennen nur
die Patientlnnen selbst die speziellen
Bedurfnisse, welche die Krankheit mit
sich bringt. Deshalb finden Sie in dieser
Ausgabe neben den klassischen Fach-
artikeln viele Stimmen von Menschen,
die mit einer seltenen Krankheit leben.

Herzliche Griisse,
Brigitte Casanova
redaktion@physioswiss.ch

En Suisse, environ 1700 personnes
sont atteintes de sclérodermie, 750
d’hémophilie et 700 de sclérose laté-
rale amyotrophique. Il existe pour ces
trois tableaux cliniques des centres de
référence qui garantissent le suivi du
traitement ainsi que des organisations
de patient-e-s qui fournissent une aide
précieuse. Dans cette édition, un pere
témoigne aussi au sujet de sa fille tou-
chée parlamaladie héréditaire DUP15Q,
pour laguelle actuellement seuls trois cas
ont été diagnostiqués en Suisse.

On recense plus de 7000 maladies
rares, généralementd’origine génétique.
«Rares» signifie qu'elles surviennent
moins d'une fois sur 2000 personnes.
Paradoxalement, on estime que 7,2%
de la population sont concernés par des
maladies orphelines, cela fait beaucoup
de monde.

Peu de connaissances existent sur les
maladies orphelines, ce quirend leur dia-
gnostic et leur traitement plus difficiles.
Les réseaux spécialisés, comme celui
des physiothérapeutes pour I’'hémophilie
(HIN-Physio), réalisent un travail crucial.

Les organisations de patient-e-s re-
vétent une importance particuliere dans
les cas de maladies rares. Mais, souvent,
seul-e-s les patient-e-s connaissent les
besoins particuliers gu'implique leur ma-
ladie. Vous découvrirez donc dans ce nu-
méro, en plus des articles scientifiques
habituels, le témoignage de plusieurs
personnes atteintes d'une maladie rare.

Cordialement,
Brigitte Casanova
redaktion@physioswiss.ch

In Svizzera vivono circa 1700 persone
affette da sclerodermia, 750 da emofilia
e quasi 700 sono colpite da sclerosi la-
terale amiotrofica. Per questi tre quadri
clinici esistono centri di riferimento per
il trattamento e organizzazioni di pazien-
ti che possono offrire un valido aiuto.
Tuttavia questo numero di physioactive
contiene anche il racconto del padre di
una ragazza colpita dalla malattia eredi-
taria DUP15Q. Al momento, in Svizzera,
sono stati diagnosticati tre casi.

In totale sono state individuate oltre
7000 malattie rare, per lo piu di origine
genetica. Con «rare» si intende che si
manifestano in meno di un abitante su
2000. llparadosso & che in totale, secon-
do le stime, il 7,2% della popolazione &
colpito da queste orphan diseases — un
numero davvero elevato di persone.

Sulle malattie rare si sa poco e questo
rende difficile la diagnosi e la terapia. Le
reti specializzate, come quella delle/dei
fisioterapiste/i per I'emofilia (RSE-Fisio),
realizzano un lavoro cruciale.

Le organizzazioni di pazienti sono mol-
to importante in caso di malattie rare.
Spesso pero, solo le/i pazienti conosco-
no le proprie esigenze specifiche che la
malattia comporta. In questo numero
scoprirete dunque testimoni di persone
che vivono con una malattia rara in piu
dei articoli scientifici abituali.

Cordiali saluti,

Brigitte Casanova
redaktion@physioswiss.ch
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