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Beschleunigung der Diagnosefindung fir Betroffene von seltenen Krankheiten

Am 29. Februar 2024 ist der Tag der Seltenen Krankheiten. Die Zentren fiir seltene
Krankheiten nehmen zusammen mit der Nationalen Koordination seltene Krankheiten
(kosek) und der Patientenorganisation ProRaris diesen Tag zum Anlass, um auf das
Thema Seltene Krankheiten aufmerksam und Angebote fiir Fachpersonen und Be-
troffene breiter bekannt zu machen.

In der Schweiz sind zwischen 500'000 und 600'000 Menschen von einer seltenen Krankheit
betroffen. Oft bleiben Betroffene jahrelang ohne korrekte Diagnose, werden von Fachperson
zu Fachperson geschickt und haben entsprechend oft keinen Zugang zu einer angemessenen
Behandlung.

Um diese Situation zu verbessern und die Zeit bis zur Diagnose zu verklrzen, haben Spitaler
sogenannte «Zentren fir seltene Krankheiten» geschaffen. Zusatzlich wurden Helplines ein-
gerichtet, damit Betroffene und ihre Angehdorigen einen niederschwelligen Zugang zu Informa-
tion und Beratung erhalten. Das Angebot entlastet ausserdem niedergelassene Arzt:innen bei
der Recherche sowie bei der Beratung von Personen mit seltenen Krankheiten und Patient:in-
nen ohne Diagnose.

Zentren fiir seltene Krankheit als Anlaufstellen fiir Menschen ohne Diagnose

Zentren fUr seltene Krankheiten biindeln die vorhandene Expertise innerhalb eines Spitals, um
Personen mit komplexen Symptomen zu einer Diagnose zu verhelfen und eine entsprechende
Versorgung zu ermoglichen. In interdisziplinaren Boards werden Patientenbefunde von ver-
schiedenen Fachspezialist:innen gemeinsam besprochen, das weitere Vorgehen in der Abkla-
rung festgelegt sowie Therapieansatze und Unterstitzungsmassnahmen vorgeschlagen.

In der Schweiz gibt es neun Zentren fir seltene Krankheiten. Diese wurden 2020 und 2021
durch die Nationale Koordination seltene Krankheiten (kosek) anerkannt und stellen eine
schweizweite Versorgung in allen drei Landesregionen sicher. Ihr vorrangiges Ziel ist es, Be-
troffene zu einer korrekten Diagnose zu verhelfen. Daneben engagieren sie sich auch in der
Vernetzung der Akteure und der Weiterbildung zu seltenen Krankheiten innerhalb ihrer Region
und organisieren Informationsangebote fiir Betroffene.

Die Helplines beantworten Fragen und geben Sicherheit

Helplines beantworten ein breites Spektrum an Fragen von Betroffenen, Angehdrigen, Men-
schen ohne Diagnose und Fachpersonen: «Helplines kénnen im Informationsdschungel eine
praktische Hilfestellung bieten. Sie haben das nétige Wissen, um Betroffene und Zuweiser an
die richtige Fachstelle weiterzuleiten» sagt Beatrice Reimann von der Patient:innenorganisa-
tion fur seltene Krankheiten in der italienischen Schweiz. Sie unterstiutzen so Betroffene auch
konkret bei der Vorbereitung von Abklarungen im Zentrum fur seltene Krankheiten.



Von der Bedeutung einer Diagnose

Eine Diagnose fir das eigene Leiden zur erhalten, ist fir viele Betroffene enorm wichtig. «Nach
funf Jahren ist es ein starkes Geflihl, von einem Arzt zu héren, dass meine subjektiven Emp-
findungen einen Namen haben. Sie sind real und nicht <nur in meinem Kopf>, wie mir oft gesagt
wurde.» beschreibt Mélanie Gillard, diesen wichtigen Wendepunkt als Betroffene.

Eine Diagnose gibt dem Leiden der Betroffenen einen Namen und gibt Ihnen auf Fachseite oft
erst einen klaren Ansprechpartner. Dies ist fir das gesamte Setting enorm wichtig. Die Kran-
kenversicherung legt allerdings den Betroffenen auf dem Weg zur Diagnose zusatzliche Steine
in den Weg: So werden diagnostische Analysen von der Krankenversicherung nicht vergutet,
wenn fur eine Krankheit keine anerkannte Therapie besteht. Da fur 95% der seltenen Krank-
heiten keine Therapien bestehen, sind Betroffene oft damit konfrontiert, dass diagnostische
Abklarungen von den Krankenkassen nicht ubernommen werden. «Politisch ist die generelle
Ubernahme von Diagnosekosten nicht gelést» meint Dr. Matthias Michel, Standerat und Ko-
Prasident der Interessensgemeinschaft (IG) fur seltene Krankheiten. «Die IG Seltene Krank-
heiten setzt sich fUr eine rechtzeitige Diagnostik ein. Ein erster Schritt ist die laufende Umset-
zung der Motion fur eine nachhaltige Finanzierung von Public-Health-Projekten; dazu gehoéren
auch diagnostische Zentren und Referenzzentren flr seltene Krankheiten. Persdnlich unter-
stitze ich zielfihrende Lésungeny.
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Die Kontaktangaben der Zentren fiir seltene Krankheiten finden Sie auf der Webseite
der kosek: https://www.kosekschweiz.ch/anlaufstellen/zentrenseltenekrankheiten

Auf Wunsch vermitteln wir Patientenkontakte sowie Arzt:innen und Forschende fiir Inter-
views:

Christine Guckert Delasoie, Geschéftsstelle kosek
Telefon: 031 306 93 87 — E-Mail: christine.guckert@kosekschweiz.ch

«Ist es etwas Seltenes?» Eine gemeinsame Informationskampagne

Anlasslich des Internationalen Tags der seltenen Krankheiten am 29. Februar 2024 — ein seltener
Tag — haben die neun anerkannten Zentren fiir seltene Krankheiten (ZSK) zusammen mit der Natio-
nalen Koordination seltene Krankheiten (kosek) und ProRaris unter dem Motto «Ist es etwas Selte-
nes?» eine nationale Informationskampagne lanciert. Ein Flyer macht auf die Angebote fir Menschen
ohne Diagnose aufmerksam.

Link zur Kampagne
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