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Seltene
Krankheiten

.......

Weltweit sind rund 7000 bis 8000 seltene Erkrankungen bekannt. Sie
betreffen jeweils eine relativ kleine Zahl von Menschen und bringen
aufgrund ihrer Seltenheit besondere Probleme in Bezug auf Informa-
tionen, Diagnose, Behandlungsmaglichkeiten und Unterstiitzung der

Betroffenen mit sich.

Was eine seltene Krankheit ist, wird in verschiede-
nen Landern und Staaten verschieden beurteilt: In
Australien gilt eine Krankheit als selten, wenn eine
Person pro 10000 Einwohnern betroffen ist, in
Japan liegt die Quote bei vier Personen auf 10000
Einwohner, in den USA rechnet man siebeneinhalb
Betroffene auf 10000 Menschen.

In der EU und der Schweiz gilt eine Erkrankung
dann als selten, wenn hochstens fanf von 10000
Personen an ihr leiden.

Ein zusadtzliches Kriterium fir die Einordnung als
seltene Krankheit ist «gemass internationaler Uber-
einkunft», dass sie «lebensbedrohend ist oder eine
chronische Invaliditat nach sich zieht».

Gesundheits-Nachrichten

Ingrid Zehnder

Waisenkinder der Medizin

Seltene Krankheiten werden international auch als
rare (selten) und orphan (verwaist) diseases be-
zeichnet. Sie sind aber nicht nur «Waisen» im Hin-
blick auf medizinische, medikamentose, psycho-
logische, soziale und finanzielle Versorgung/Be-
treuung, sondern auch in Bezug auf das offentliche
Interesse.

Erst 1997 wurde vom franzosischen Gesundheits-
ministerium «Orphanet» ins Leben gerufen, ein
Projekt, das eine Datenbank rund um seltene
Krankheiten und deren Behandlungsmaoglichkeiten
beinhaltet. Seither haben sich diesem Projekt 40
Partnerlander angeschlossen, so auch die Schweiz,
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Deutschland und Osterreich. Vermittelt werden zahl-
reiche Informationen sowohl fir Forschende und
" Fachleute in Praxen und Spitalern als auch fir Pati-
enten bzw. deren Familienangehdrige.
Seit zehn (in D) bzw. sieben (in CH) Jahren wird je-
weils am letzten Tag im Februar (2017:28.2.) der
«Internationale Tag der seltenen Krankheiten - Rare
Disease Day» begangen, um Aufmerksamkeit fir
die Probleme und Bediirfnisse der Betroffenen zu
schaffen. In diesem Jahr liegt der Schwerpunkt auf
der Forschung und dem Appell an Wissenschaft
und Politik, sich die Bedeutung der Forschung be-
wusst zu machen und sie besser zu fordern.
An und um diesen Tag herum finden in vielen Lan-
dern zahlreiche Aktionen, Infoveranstaltungen, Fach-
Symposien, Treffen von Selbsthilfevereinen und bun-
te Programme statt.

Millionen sind betroffen

So selten die einzelne Krankheit sein mag, so viele
Menschen leiden insgesamt. Die grosse Zahl der
seltenen Erkrankungen fihrt dazu, dass sechs bis
acht Prozent der Weltbevélkerung von einer von
ihnen betroffen sind. In Europa spricht man von
30 Millionen Patienten, in Nordamerika von 27 Mil-
lionen. In Deutschland geht man von vier Millionen
Betroffenen aus, in der Schweiz sprechen Schatzun-
gen von etwa 580000 Kranken, darunter 350000
Kinder und Jugendliche.

Eine genaue Zahl von seltenen Krankheiten anzu-
geben, ist insofern schwierig, als teilweise unter-
schiedliche Bezeichnungen bzw. Synonyme vorlie-
gen und in der Fachliteratur l[aufend neue «Falle»
beschrieben werden.

Wie sehen die Krankheitsbilder aus?

Die Vielfalt an Krankheitsbildern ist gross und um-
fasst u.a. Krebserkrankungen, Stérungen des Stoff-
wechsels, des Blut-, Nerven- und Immunsystems,
Erkrankungen bestimmter Organe und Gewebe, In-
fektionen sowie Defekte wahrend der embryona-
len Entwicklung. Mehr als 80 Prozent der seltenen
Krankheiten sind genetisch bedingt.

Die ersten Symptome kénnen schon kurz nach der
Geburt oder in friher Kindheit auftreten. Andere
Erkrankungen manifestieren sich erst im Erwachse-
nenalter. Bei sehr vielen seltenen Leiden sind die
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Ursachen bis heute unbekannt und entsprechend feh-
len wirksame Therapien.

Wenige «Seltene» sind bekannter ...

Einige der seltenen Krankheiten sind - mindestens
dem Namen nach - bekannter als andere; Tausen-
de kennt man Gberhaupt nicht.

... beispielsweise Mukoviszidose

Zu den bekanntesten gehort die Mukoviszidose
oder, wie die Krankheit international genannt wird,
die Cystische Fibrose (CF). Dabei handelt es sich um
eine vererbte Stoffwechselkrankheit, die in der
Schweiz eines von knapp 2700 Neugeborenen be-
trifft. Die Multisystemerkrankung kann die Funk-
tion der Atemorgane, des Verdauungstrakts, des
Skeletts sowie der Fortpflanzungsorgane beein-
trachtigen. Uber 100 verschiedene Genmutationen
fihren zur Erkrankung. Interessant ist, dass eine
bestimmte Mutation europaweit nur in der
Schweiz vorkommt.

Seit Januar 2011 wird im Rahmen des Neugebore-
nen-Screenings in der Schweiz auch auf Cystische
Fibrose getestet; Deutschland hat erst im Frihjahr
2016 eine solche Untersuchung eingefthrt. Eine
frihe Diagnose kann die Lebensqualitat der Betrof-
fenen durch die Behandlung und Beratung in spe-
zialisierten CF-Zentren erheblich steigern.

Durch den medizinischen Fortschritt der letzten 20
Jahre wurden neue Behandlungsmdglichkeiten fir
die unheilbare Erkrankung etabliert; dadurch stei-
gerte sich die mittlere Lebenserwartung auf tiber
40 Jahre. Seit funf Jahren steht in der EU und der
Schweiz ein Medikament zur Verfigung, das bei
etwa vier Prozent der Patienten wirksam ist. 2015
wurde ein Kombiprédparat zugelassen, das bei rund
60 Prozent der Betroffenen die Anfélle von Atem-
not verringern und eine Verschlechterung der Lun-
genfunktion hinauszdgern kénnte (siehe S.14).

... beispielsweise ALS

Die Amyotrophe Lateralsklerose (ALS) erreichte
2014 einen hoheren offentlichen Bekanntheitsgrad
durch die weltweite «Ice Bucket Challenge», bei der
sich Menschen mit eiskaltem Wasser ibergossen
und Geld fir die ALS-Forschung spendeten. Von
50000 Personen erkrankt pro Jahr ein Erwachsener

Gesundheits-Nachrichten
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neu an der unheilbaren degenerativen Erkrankung
des motorischen Nervensystems. Gegen den fort-
schreitenden Untergang der fir die Muskelbewe-
gungen zustandigen Nervenzellen gibt es kein ur-
sachlich wirkendes Medikament. Als Dauertherapie
kann der neuroprotektive Wirkstoff Riluzol gege-
ben werden, der den Verlauf der Erkrankung verzo-
gert und die Uberlebenszeit im Durchschnitt um
drei Monate verlangert.

... beispielweise Progerie

Sicher haben Sie auch schon Bilder gesehen von klei-
nen Kindern mit kahlen Kopfen, riesengrossen Au-
gen und faltiger, dinner Haut. Von der Krankheit
Progerie, der frihzeitigen Vergreisung, sind welt-
weit etwa 50 Babys und Kinder betroffen. Die Er-
krankten, die meist geistig hellwach sind, leiden
unter vielfachen Beschwerden, werden selten &lter
als 14 Jahre und sterben haufig an einem Herzin-
farkt oder Schlaganfall. Im Mai 2016 fanden ameri-
kanische Wissenschaftler heraus, worin der geneti-
sche Defekt bei Progerie besteht, doch die Zeit bis
zur Entwicklung eines Mittels, das die Krankheit
aufhalten kénnte, ist nicht absehbar.

... beispielsweise Niemann-Pick Typ C

Diese rezessiv vererbte Stoffwechselerkrankung ist
in der Schweiz relativ bekannt geworden, weil der
Vater eines erkrankten Jungen Journalist ist und die
Geschichte seines Sohnes publizierte und anderer-
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seits in einer Familie gleich drei Kinder erkrankt
sind. Die Krankheit kann Kinder, Jugendliche und
Erwachsene treffen und ist mit einer Haufigkeit von
1:120000 tatsachlich dusserst selten. Bei Erwach-
senen verlauft die Krankheit langsamer und ist
haufig begleitet von psychischen Erkrankungen (Psy-
chosen, Depressionen etc.).

Im Stoffwechsel benétigte Lipide/Fette wie Choles-
terin stauen sich in den Zellen und zerstoren sie. In
der oft vergrosserten Leber und Milz sowie im Ge-
hirn entstehen mit den Jahren Schaden, die zum
Verlust der kognitiven Féhigkeiten («Alzheimer der
Kinder»), zu Schwerstbehinderung und letztendlich
zum Tod fihren.

Die Entwicklung in der frihen Kindheit ist zunachst
unauffallig; spater leiden die Kleinen unter motori-
scher Schwache, Schlaf-, Sprach- und Schlucksto-
rungen, Stimmungsschwankungen und Krampfan-
fallen. Physiotherapie, Ergo- und Logopadie konnen
den Erhalt bestimmter Fahigkeiten unterstiitzen und
Arzneien einige Symptome lindern. Zusatzlich steht
ein seit 2010 in Deutschland und der Schweiz zuge-
lassenes, nicht gerade nebenwirkungsarmes Medi-
kament (Wirkstoff Miglustat) zur Verfiigung, das
den Betroffenen Hoffnung gibt. Es verringert die
Produktion des Cholesterins und somit die tbermas-
sige Speicherung in den Zellen. Damit ist zwar kei-
ne Heilung verbunden, aber eine Sta-

bilisierung des Zustands und eine
Verlangsamung des Fortschreitens

der heimtuckischen Krankheit.

Gesundheits-Nachrichten

Leiden, mitleiden, kampfen, hoffen
Wie viele Menschen mit einer seltenen Krankheit
nie eine Diagnose erhalten, weiss man nicht. Man
weiss aber, dass fir 4000 bis 5000 dieser Leiden
derzeit keine Behandlung zur Verfiigung steht.
Einen chronisch Kranken in der Familie zu haben,
erfordert viel Zeit, Kraft, Anstrengung, Mitgefinhl,
Mut und Liebe. Ist ein Kind unheilbar krank, wird
die Herausforderung riesengross - so gross, dass
manche Familien daran zerbrechen.
Bei vielen Erkrankungen kann eine frihe Diagnose
die Lebensqualitdt entscheidend verbessern. Tatsa-
che ist aber, dass es oft Jahre dauert, bis eine ge-
naue Diagnose vorliegt. So merkwirdig sich das
anhort: Nach der Odyssee von Arzt zu Arzt, von
Spezialist zu Spezialist stellt sich zunachst Erleichte-
rung ein. Doch dann beginnt die Suche: nach rele-
vanten Informationen, nach der bestmaglichen
Behandlung, geeigneten Hilfsmitteln, kompeten-
ten Fachkraften, Unterstitzung bei der Betreuung,
nach einem passenden Kindergarten, einer Schule
oder einer angemessenen Ausbildung.
Menschen mit seltenen Krankheiten (und ihre An-
gehdrigen) missen mit vielen Einschrankungen,
Belastungen und Benachteiligungen leben. Erschwer-
end kommen nicht selten finanzielle Sorgen und
komplizierte Verhandlungen mit Behorden, Versi-
cherungen und Invaliden- und Kran-
kenkassen dazu. Die Allianz selte-
ner Krankheiten, ProRaris, formu-
liert: «Leider ist der Kenntnis-
stand zu seltenen Krankheiten
heute noch in allen Berufssparten
.‘ begrenzt, auch bei Fachkréften
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im Gesundheitswesen oder bei Sozialversicherun-
gen.»

Die Mihlen der Amter mahlen langsam

Das Schweizerische Bundesamt fiir Gesundheit ver-
abschiedete 2014 das «Nationale Konzept Seltene
Krankheiten». Der dazugehérige Umsetzungsplan
wurde im Mai 2015 veréffentlicht. Damit soll in der
ganzen Schweiz die Zusammenarbeit zwischen be-
handelnden Arzten, Vertrauensarzten und Versi-
cherungen hinsichtlich  Kostentbernahme und
genetischer Analysen standardisiert werden. Das
Konzept schlagt 19 konkrete Massnahmen vor. Eine
der wichtigsten ist die Schaffung von Referenzzen-
tren, in denen Forschung, Wissen und Behandlung
seltener Krankheitsgruppen gebiindelt werden. Bis
Ende 2017 sollen die Referenzzentren gebildet
werden, Anzahl und Standorte feststehen.

Forschung
Die Hoffnung vieler Betroffener richtet sich vornehm-
lich auf neue Medikamente fir die seltenen Krank-
heiten, die allgemein als «Orphan Drugs» bezeich-
net werden. Fir eine optimale Forschungsarbeit auf
den Gebieten der Grundlagenforschung (Genfor-
schung) und der anwendungsorientierten Forschung
(klinische Studien, Therapie) ist eine weltweite Zu-
sammenarbeit der Experten sowie die Einbezie-
hung einer maglichst hohen Zahl von Patienten
notig.

Obwohl die Pharmafirmen immer wieder versi-
chern, wie langwierig, teuer und unberechenbar
die Suche nach neuen Wirkstoffen sei, interessiert
sich die Branche zunehmend fir die seltenen Krank-
heiten. Einerseits kann die Erfor-
l schung dieser Krankheiten auch
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fir das Verstandnis weiter verbreiteter Leiden Er-
kenntnisse bringen. Andererseits bringen Orphan
Drugs ordentlich Geld in die Kassen. Denn: Um die
Forschung anzukurbeln, haben viele Staaten die
Zulassung von neuen Medikamenten erleichtert
und kostspielige Gebihren erlassen oder reduziert.
Der Orphan Drug-Status geht mit einer zehnjahri-
gen Marktexklusivitat einher; sie kann auf zwaolf
Jahre erhdht werden, wenn das Medikament auch
fUr Kinder zugelassen wird.

Preise an der Schmerzgrenze

Wenige Orphan Drugs kénnen chronisch Kranke
dauerhaft heilen oder den Betroffenen einige le-
benswerte Jahre schenken, bei anderen ist die ge-
wonnene Uberlebenszeit auf wenige Wochen be-
schrankt oder der Nutzen eher zweifelhaft.

Nicht alle Orphan Drugs sind sehr teuer, aber doch
viele und manche sogar exorbitant teuer - und an
den immensen Kosten fir die Solidarsysteme ent-
zinden sich zunehmend Diskussionen.

Das bislang teuerste Medikament wurde nur ein-
mal eingesetzt: bei einer besonders schweren Form
der dusserst seltenen Stoffwechselkrankheit Lipo-
proteinlipase-Defizienz. Fir die bendtigten 40 In-
jektionen der Gentherapie fielen Kosten von Gber
einer Million Euro an.

Mukoviszidose-Patienten (Kinder ab zwei Jahren)
mit bestimmten, relativ seltenen Genmutationen
kénnen seit 2012 (in D) bzw. 2015 (in CH) mit dem
Wirkstoff Ivacaftor ursachlich behandelt werden.
Die lebenslange Therapie kostet pro Jahr ca.
300000 Franken. Der Hersteller verteidigt die ho-
hen Kosten mit der geringen Patientenzahl. Inzwi-
schen entwickelte die gleiche Firma fir eine gros-
sere Gruppe von Patienten (ab 12 Jahren) mit Cys-
tischer Fibrose ein weiteres Medikament, das Iva-
caftor mit dem Wirkstoff Lumacaftor kombiniert;
die jahrlichen Kosten fur die Dauertherapie belau-
fen sich auf 150000 bis 190000 CHF. Ein Segen fr
die Betroffenen, stehen diese Mittel auch stellver-
tretend fir massgeschneiderte Arzneistoffe, wel-
che die Folgen von Gendefekten mildern kénnen.
Die Verbesserung der Arzneimittelversorgung bei
seltenen Krankheiten liegt allen am Herzen. Sicher
ist: Die 6konomischen Nebenwirkungen fiir das Ge-
sundheitssystem sind gewaltig. u

Gesundheits-Nachrichten

Niitzliche Adressen

Orphanet ist ein umfangreiches und informatives
«Portal fir seltene Krankheiten und Orphan Drugs»
mit dem Ziel, Diagnose, Versorgung und Behand-
lung zu verbessern. Mit Zugang zu Infos in allen
Partnerlandern, u.a. Deutschland und Osterreich.
www.orpha.net

Fir die Schweiz (dt., frz.): www.orphanet.ch

Mit «Neuigkeiten, Veranstaltungen und Dokumen-
ten von nationaler Bedeutung».

Eurordis - European Rare Diseases Organisation
ist eine nicht-staatliche Allianz von 724 Patienten-
organisationen aus 64 Landern und mehr als 4000
seltenen Krankheiten (in sieben Sprachen).
www.eurordis.org / Mail: eurordis@eurordis.org

ProRaris, Allianz seltener Krankheiten - Schweiz
bietet zahlreiche Informationen und Vernetzung
von Betroffenen/Angehdrigen mit passenden An-
sprechpartnern. Die Stiftung betreibt und fordert
Forschung auf dem Gebiet der Genetik. (dt., frz.)
3007 Bern, Sulgeneckstrasse 35

Tel. 031 33117 33

www.proraris.ch / Mail: contact@proraris.ch

Der gemeinnitzige Forderverein fiir Kinder mit
seltenen Krankheiten setzt sich fur die betroffe-
nen Kinder und ihre Familien ein. Er organisiert
finanzielle Direkthilfe, verankert das Thema in der
Offentlichkeit und schafft Plattformen, um betrof-
fene Familien miteinander zu vernetzen.

CH-8610 Uster, Ackerstrasse 43

Tel. 044 752 52 52

www.kmsk.ch /Mail: info@kmsk.ch0

Die ACHSE, Allianz Chronischer Seltener Erkrankun-
gen e.V., ist ein Netzwerk von und fiir Menschen
mit (chronischen) seltenen Erkrankungen und ihre
Angehdrigen. Zahlreiche Patientenorganisationen
und Selbsthilfegruppen haben sich in ihr zusam-
mengeschlossen. Zusatzlich bietet eine an der
Charité Berlin angesiedelte ACHSE-Lotsin auch rat-
suchenden Medizinern Informationen und Recher-
chehilfe zu seltenen Erkrankungen an.

¢/0 DRK Kliniken Berlin | Mitte

13359 Berlin, Drontheimer Strasse 39,

Tel. 030/ 3300708-0 (Mo bis Fr, 9 bis 13 Uhr)
www.achse-online.de / Mail: info@achse-online.de
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