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Seltene Krankheiten sind haufig

Les maladies rares sont fréquentes

ANNE-FRANCOISE AUBERSON

In der Schweiz sind tiber eine halbe Million
Menschen von einer seltenen Krankheit betroffen.
Der Mangel an Informationen und Wissen zu
diesen Krankheiten wirkt sich nicht nur auf die
medizinische Versorgung aus, sondern auch

auf die Anerkennung und Vergiitung durch die

Sozialversicherungen.

s gibt keine universelle Definition flr seltene Krankhei-
E ten. Es gibt lediglich einige Kennzahlen, die an die Pro-
blematik heranflhren und wie folgt lauten:

Seltene Krankheiten kommen weniger als einmal unter
2000 Einwohnern vor. Man schéatzte 2012, dass 7,2 Prozent
der Bevolkerung davon betroffen sind, das heisst heute Uber
610000 Personen in unserem Land [1]. Aktuell sind Uber
7000 Krankheiten erfasst, die potenziell todlich sind oder zu
bleibender Invaliditat fihren. Die Ursache dieser Krankheiten
ist zu 80 Prozent genetisch bedingt. Jeder zweite Kranke ist
ein Kind und jede dritte Person wird nicht diagnostiziert.

Die Zahlen belegen: Es handelt sich um ein Problem der
offentlichen Gesundheit. Das Paradoxe an seltenen Krank-
heiten ist, dass sie separat betrachtet wirklich selten sind,
doch zusammengenommen, im Ganzen gesehen sehr oft
vorkommen.

En Suisse, plus d'un demi-million de personnes
sont atteintes d’'une maladie rare. Le manque de
connaissances et d’'informations sur ces pathologies
a un impact sur la prise en charge médicale et

sur la reconnaissance des maladies rares ainsi que

sur leur indemnisation par les assurances sociales.

a maladie rare ne répond a aucune définition universelle.

Seuls quelques chiffres clés permettent d'appréhender
la problématique, les voici: Elle survient dans moins de 1 cas
sur 2000 habitants. On estime qu'en 2012 7,2 % de la popu-
lation était concerné, ce qui correspond actuellement a
quelque 610000 personnes dans notre pays [1]. Plus de 7000
pathologies sont recensées a ce jour, potentiellement mor-
telles ou chroniquement invalidantes. L'origine de ces patho-
logies est génétique a 80%, un malade sur deux est un en-
fant et une personne sur trois n'est pas diagnostiquée.

Les chiffres I'attestent: il s'agit d'un probléme de santé
publique. Le paradoxe des maladies rares, c'est que considé-
rées séparément, elles sont vraiment rares, alors que, dans
leur ensemble, elles sont tres nombreuses.

On peut d'autant plus parler «d'ensemble» que toutes les
personnes affrontent des difficultés identiques. L'une des
plus importantes et dont découlent tant d'autres est le
manque d'information qui affecte tous ceux qui sont impli-
qués dans la prise en charge de la problématique.

Un manque de connaissances, de traitements,
de reconnaissance

La rareté implique que les connaissances scientifiques sont
restreintes, que la recherche manque de moyens, et que, par
voie de conséquence, il n'y a pas d'espoir thérapeutique.
Pour les médecins, la rareté complique le diagnostic et la
prise en charge.

Das seltene Auftreten bedeutet, dass wenig wissenschaftliche Kennt-
nisse vorhanden sind und es der Forschung an Mitteln fehlt. Damit
gibt es auch keine Hoffnung auf neue Therapien. | La rareté implique
que les connaissances scientifiques sont restreintes et que la recher-
che manque de moyens. Il n'y dés lors a pas d’espoir thérapeutique.
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Umso mehr kann man von einem «Ganzen» sprechen, da alle
Betroffenen auf dieselben Schwierigkeiten stossen. Eines
der grossten Probleme, das zudem viele andere nach sich
zieht, ist der Mangel an Information und Wissen. Er betrifft
alle, die in die Betreuung der Betroffenen involviert sind.

Fehlendes Wissen, fehlende Therapien,
fehlende Anerkennung

Das seltene Auftreten bedeutet, dass wenig wissenschaftli-
che Kenntnisse vorhanden sind und es der Forschung an Mit-
teln fehlt. Dies hat fUr die Patientinnen und Patienten zur
Folge, dass es keine Hoffnung auf neue Therapien gibt. Den
Arztinnen und Arzte erschwert die Seltenheit der Krankheit
die Diagnose und Behandlung.

Leider sind dies nicht die einzigen Schwierigkeiten. Her-
vorzuheben sind auch die Probleme bei der Kostentbernah-
me durch die Sozialversicherungen, die Isoliertheit der Be-
troffenen und der Mangel an psychosozialer Unterstitzung
fur Patientinnen und Patienten, die von sehr seltenen Krank-
heiten betroffenen sind und fir die es keine Patientenvereini-
gung gibt.

Um diesen Schwierigkeiten zu begegnen, haben Patien-
tenvereinigungen in der Schweiz 2010 den Dachverband
«ProRaris» gegriindet. ProRaris setzt sich dafur ein, dass alle
Betroffenen einen gleichwertigen Zugang zur Gesundheits-
versorgung erhalten. Wie sieht die Situation nun 2018 aus?

Das Nationale Konzept Seltene Krankheiten

Auf Betreiben unter anderem von ProRaris hat der Bundesrat
2014 das «Nationale Konzept Seltene Krankheiten» verab-
schiedet [1]. Es soll die Situation fir Patienten hinsichtlich
Zugang zu Diagnosen, Behandlungen und deren Vergltung
verbessern sowie die Forschung, die Informationsverbrei-
tung und die internationale Zusammenarbeit fordern. Geplant
war, die Umsetzung Ende 2017 abzuschliessen.

Im Konzept wird ProRaris als Hauptpartner und Vertreter all
dieser Patienten anerkannt. Es wurde zudem die «Nationale
Koordination Seltene Krankheiten (kosek)» gegriindet, ProRa-
ris ist Mitglied, um das Konzept umzusetzen. Insbesondere
sollen an den Spitalern Referenzzentren gegriindet werden.

Aber ohne rechtliche Grundlagen und finanzielle Mittel ist
es schwierig, Fristen einzuhalten und allen Anforderungen
gerecht zu werden. Der Termin fir die Umsetzung des Kon-
zepts wurde deshalb auf Ende 2019 verschoben.

Die Allianz ProRaris

Die Aufgabe von ProRaris ist trotz des nationalen Konzepts
wichtiger denn je. Die Schwerpunkte sind:

= Sammeln und auswerten der Informationen von den Pati-
entinnen und Patienten. Das Wissen und die Expertise
der Patienten sind sehr wertvoll bei der Einflihrung neuer
Massnahmen.
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Ces difficultés, hélas, ne sont pas les seules. Il faut aussi
souligner celles qui sont liées a la prise en charge par les
assurances sociales, a l'isolement et a la carence de soutien
psychosocial pour les patients concernés par des maladies
ultra rares, privés d'association.

C'est pour pallier ces difficultés que les associations de
patients ont fondé Proraris, en 2010. L'Alliance s'engage pour
que toutes les personnes concernées bénéficient d'un acces
équitable aux prestations des soins de santé. Ci-dessous
nous allons présenter la situation actuelle en Suisse.

Un concept national pour les maladies rares

A I'instigation, entre autres, de ProRaris, le Conseil fédéral a
adopté en 2014 un plan de mise en ceuvre du concept natio-
nal Maladies rares [1], chargé d'améliorer la situation des
patients en termes d'accés au diagnostic, aux traitements, a
la prise en charge, et de soutien a la recherche, a I'informa-
tion et a la collaboration internationale. Il était initialement
prévu de conclure la mise en ceuvre en 2017. La Coordination
nationale des maladies rares (kosek), a laquelle I’Alliance Pro-
Raris participe, a en outre été constituée pour la mise en
ceuvre du concept. Elle est chargée notamment de la mise
en place des centres de référence hospitaliers.

Mais sans bases légales et sans financement, il est diffi-
cile de respecter les échéances et de satisfaire toutes les
demandes. Le délai de mise en place a été reporté a fin 2019.

L’Alliance ProRaris

Plus que jamais et indépendamment du concept national, la
mission de ProRaris est essentielle. En voici les principaux
axes:

= Recueillir et valoriser I'information qui vient du patient;
son savoir et son expertise sont précieux dans le contexte
de mise en place des politiques qui le concernent.

= Diffuser I'information en développant des synergies avec
tous les acteurs impliqués dans les maladies rares.

m  Permettre aux milliers de patients isolés atteints de mala-
dies ultrarares de bénéficier des mesures du concept na-
tional.

Etre a I'écoute des patient-e's atteint-e-s de maladies rares

Le lecteur de cet article est, lui aussi, concerné par le manque
d'information. Et mon réve serait qu'a l'avenir les connais-
sances générales sur les maladies rares soient intégrées au
point que toute introduction sur ce théme sera inutile. J'aurai
alors tout loisir de remercier les professionnels de la santé
d'avoir compris I'importance de I'écoute et du dialogue avec
le patient atteint de maladie rare. Au-dela de I'ordonnance, le
personnel soignant sera conscient que le patient saura mieux
que quiconque exprimer ses attentes. Le témoignage ci-
aprés d'une famille dont l'une des filles est atteinte d'une
maladie rare en est la parfaite illustration. |



= Informationsverbreitung durch Nutzen von Synergien zwi-
schen allen Akteuren, die im Bereich seltene Krankheiten
tatig sind.

= Die unzahligen Patienten, die an einer sehr seltenen
Krankheit leiden und auf sich allein gestellt sind, sollen von
den Massnahmen des nationalen Konzepts profitieren
konnen.

Den Patientinnen und Patienten mit seltenen
Krankheiten zuhéren

Den Informationsmangel zu seltenen Krankheiten betrifft
auch Sie als Gesundheitsfachperson und Leserin oder Leser
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dieses Artikels.

Ich habe eine Vision: In Zukunft sollen die allgemeinen
Kenntnisse Uber seltene Krankheiten so verbreitet sein, dass
es keine Einflhrung zum Thema mehr braucht. Und alle Ge-
sundheitsfachpersonen haben dann begriffen, wie wichtig es
ist, dem Patienten mit einer seltenen Krankheit zuzuhéren
und mit ihm in einen Dialog zu treten. Denn Uber die Verord-
nung hinaus werden die Betreuenden sich bewusst sein,
dass der Patient besser als jeder andere seine Erwartungen
und Beddurfnisse ausdrlicken kann. Der nachfolgende Erfah-
rungsbericht von einer Familie mit einem Kind, das von einer
sehr seltenen Krankheit betroffen ist, zeigt dies auf eindrick-
liche Weise. |

Anne-Francoise Auberson ist Juristin und
Prasidentin von ProRaris, der Allianz Seltener
Krankheiten Schweiz.

Anne-Francoise Auberson est juriste et pré-
sidente de ProRaris, I'Alliance Maladies Rares
Suisse.
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