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Principaux articles et reportages 
Die wichtigsten Medienbeiträge 

 

Média Date 
Medium Datum 

Veranstaltungskalender Bern 02.2018 

Aargauer Zeitung online 02.02.2018 

Oltner Tagblatt online 02.02.2018 

Watson 02.02.2018 

Gesundheitsblog Parlamentarische Gruppe NCD 21.02.2018 

Berner Zeitung / Tagesanzeiger 26.02.2018 

Radio LFM 27.02.2018 

Radio Lac 27.02.2018 

Basler Zeitung 28.02.2018 

Lausanne Cité 28.02.2018 

Radio SRF 1 – Treffpunkt 28.02.2018 

20 minutes 02.03.2018 

Der Bund online 03.03.2018 

La Liberté 03.03.2018 

TSR – Le Téléjournal 03.03.2018 

Zentralschweiz am Sonntag 04.03.2018 

Radio SRF Virus 13.03.2018 

Neue Zürcher Zeitung 13.04.2018 

 

 



  
Berner Kulturagenda bka.ch 
Februar 2018 

Tag der Seltenen Krankheiten 

 

 

 

Hier geht’s zum Beitrag. 

 

  



  

Bielertagblatt.ch 
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Tag der Seltenen Krankheiten 
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Derbund.ch 
Februar 2018 

Tag der Seltenen Krankheiten 

 

 

 

Hier geht’s zum Beitrag. 

  



  

Bernerzeitung.ch 
Februar 2018 

Tag der Seltenen Krankheiten 

 

 

 

Hier geht’s zum Beitrag. 

 



  
Aargauerzeitung.ch 
2. Februar 2018 

 

 

 

Hier geht’s zum Beitrag. 

 

 



  
Oltnertagblatt.ch 
2. Februar 2018 

« Warum ich ? » - Iliana erzählt aus ihrem Leben mit einer seltenen Krankheit 

 

 

Hier geht’s zum Beitrag. 

 

 



  
Watson 
2. Februar 2018 

« Warum ich ? » - Iliana erzählt aus ihrem Leben mit einer seltenen Krankheit 

 

Hier geht’s zum Beitrag. 

 

 



  
 
Gesundheitsblog Parlamentarische Gruppe nicht 
übertragbare Krankheiten NCD 
21. Februar 2018 

Seltene Krankheiten – ein vernachlässigtes Phänomen 

 

 

Hier geht’s zum Beitrag. 

 

 



«Schwierig ist 
vor allem, dass die 
Krankheit von 
aussen kaum 
sichtbar ist.» 

Lydia Belkalem

Hinterfragt

Bienenhonig versüsst nicht nur 
Heissgetränke und Butterbrote – 
er lässt auch Wunden schneller 
heilen. Was wie das Versprechen 
eines Schamanen klingt, findet 
zunehmend auch Eingang in die 
moderne Medizin. «Honig 
kommt am Inselspital regel-
mässig zum Einsatz», bestätigt 
Pflege- und Wundexpertin 
Barbara Egger (60). «Vor allem in 
Fällen von schlecht heilenden 
Wunden nach medizinischen 
Eingriffen, wo es um eine Reini-
gung der Wunde geht.» Zudem 
wirke Honig antibakteriell und 
entzündungshemmend. Die 
Erklärung: Die zuckrige Masse 
entzieht den Keimen das Wasser 
– mit der Folge, dass deren Ver-
mehrung gebremst wird. Medizi-
ner sehen im Honig bereits eine 
Alternative, wenn Antibiotika 
gegen multiresistente Keime 
versagen.

Kann man also, wenn man sich
verletzt, einfach Honig aus dem 
Lebensmittelladen auf die Wun-
de schmieren? So einfach ist es 
nicht. Fachleute wie Barbara Eg-
ger setzen nur Honig ein, der für 
medizinische Zwecke aufbereitet 
wurde, sogenannten Medihoney. 
Dazu wird meist Manuka-Honig 
aus Neuseeland verwendet. Der 
stammt vom Blütennektar der 
Südseemyrte (Manuka) und gilt 
als besonders antibakteriell.

Allerdings, räumt die Wund-
expertin ein, sei auch medizi-
nischer Honig kein Wunder-
mittel. In der Dermatologie seien 
sie am Inselspital zurückhaltend, 
erklärt Barbara Egger. Denn 
aufgrund der unterschiedlichen 
Substanzen im Honig bestehe 
die Gefahr von allergischen 
Reaktionen. «Aber in vielen 
Fällen ist Honig ein wunderbares 
und erst noch natürliches 
Heilmittel.» sae

Fördert Honig die 
Wundheilung? 

In dieser Rubrik stellen wir in loser 
Folge populäre Meinungen und 
Mythen rund um die Gesundheit 
infrage.

Von eigenen Faszien eingeschnürt

Lydia Belkalem kontrolliert
schon zum zweiten Mal, ob Fens-
ter und Eingangstür wirklich ge-
schlossen sind, ihr scheint es kalt
in der Wohnung. Und Kälte ver-
trägt die 59-jährige Bernerin
schlecht, dann schmerzen ihre
Gelenke und werden noch steifer
als sonst. Sie leidet unter einer
Eosinophilen Fasziitis, einer äus-
serst seltenen Autoimmuner-
krankung mit unklarem Ur-
sprung.

Mediziner vermuten, dass ein
Trauma, also eine Verletzung, der
Auslöser sein könnte, vielleicht
auch eine Borreliose oder eine
Thrombozythämie, eine Kno-
chenmarkserkrankung mit
dauerhaft erhöhter Anzahl von
Thrombozyten (Blutplättchen)
im Blut. Woher die Rätselkrank-
heit auch kommt: Sie verhärtet an
Armen und Beinen die Faszien,
also das Bindegewebe rund um
Muskeln und Knochen, bis sie
ganz steif werden und die Mus-
keln quasi in einen Panzer ein-
hüllen und unbeweglich machen.
«Das fühlt sich an wie in einem
Korsett», sagt Lydia Belkalem.

Bei ihr könnte eine Knieopera-
tion Anfang 2012 die Krankheit
ausgelöst haben. Vielleicht haben
die drei Beutel Thrombozyten,
die ihr während der Operation
zugeführt wurden, ihr Immun-
system aus der Balance gebracht,
vielleicht auch das Operations-
trauma. Das lässt sich nicht re-
konstruieren. Jedenfalls begann
die ausgebildete Sozialpädagogin
fünf Wochen später unter Fieber-
schüben und steifen Gelenken zu
leiden und entdeckte seltsam ver-
dickte und verfärbte Hautstellen
an Armen und Beinen. Ausser-
dem war sie erschöpft und verlor
rasch an Gewicht.

Die erhöhten Entzündungs-
werte sowie der Nachweis von
Autoantikörpern im Blut deute-
ten zuerst auf eine rheumatische
Erkrankung hin, aber die Krank-
heit liess sich mit den üblichen
Mitteln nicht eindämmen. Im

Sommer 2012 landete Lydia Bel-
kalem auf der Dermatologie des
Berner Inselspitals: Dort war vor
Jahren schon einmal ein Fall von
Eosinophiler Fasziitis erkannt
worden, und weil bei ihr ebenfalls
Hautstellen «ähnlich wie harte
Orangenschale» aufgetreten wa-
ren, stand der Verdacht schon
bald im Raum. «Tiefgreifende
Verhärtung der Haut», stellte der
Dermatologe Marco Stieger fest.
Auch das Ergebnis der Gewebe-
untersuchung verstärkte die Ver-
mutung. «Als eine Magnetreso-
nanztomografie dann noch eine
Entzündung der Faszien zeigte,
konnten wir die Diagnose relativ
rasch stellen.»

Das ist eher ungewöhnlich.
Meistens müssen Menschen mit
einer derart seltenen Krankheit
eine endlose Reihe von Untersu-
chungen über sich ergehen las-
sen, bis nach Jahren eine Diagno-
se gefunden wird. Steht die Diag-
nose fest, dauert es oft noch ein-
mal so lange, bis eine wirksame
Therapieform gefunden wird.
Auch das war bei Lydia Belkalem
anders: Als eine Biopsie den end-
gültigen Beweis brachte, wusste
das Team der Dermatologischen
Klinik sofort, dass die Eosinophi-
le Fasziitis, auch als Shulman-
Syndrom bekannt, mit Cortison
oder Immunsuppressoren meis-
tens gut behandelt werden kann.

Rückkehr der Entzündung 

Nur: Das funktionierte bei dieser
Patientin schlecht. Lydia Belka-
lem ertrug die systemische The-
rapie mit Cortison nicht, litt
unter immer stärkeren psychi-
schen Beschwerden und musste
das Mittel nach einem Jahr abset-
zen. Auch verschiedene immun-
hemmende Medikamente halfen
nicht. Ohne Therapie kam jedoch
die Entzündung zurück, Arme,
Beine und Rumpf wurden hart
und unbeweglich, sie selber war
immer erschöpft.

Besser fühlte sich die Bernerin
nur, wenn sie sich jeweils für
zwei, drei Wochen in der speziali-
sierten Reha-Klinik Rheinfelden
AG rundum pflegen lassen konn-
te: Bindegewebsmassagen, war-
me Solbäder, Therapien mit
Hyperthermie, die Wärme tat ihr

gut und machte das Gewebe wei-
cher. Aber immer nur vorüberge-
hend. Eine länger wirkende Al-
ternativtherapie musste her. 

«Die Literaturrecherche zeig-
te, dass in Zürich bereits verein-
zelte von Eosinophiler Fasziitis
betroffene Patienten erfolgreich
behandelt wurden», sagt der Ber-
ner Dermatologe Stieger. «Und
zwar mit extrakorporaler Photo-
pherese, einer Spezialtherapie.»
Nach der Kostengutsprache der
Krankenkasse begann Lydia Bel-
kalem eine Therapie im Monats-
intervall. «Das bedeutet, eine sel-
tene Krankheit mit einer noch
selteneren Therapie zu behan-
deln», erklärt Mirjana Maiwald,
Leiterin Photopherese am Uni-
spital Zürich.

Zähmung des Immunsystems

Photopherese, ein spezielles
Blutreinigungsverfahren, kann
auch bei anderen Autoimmuner-
krankungen wie rheumatoider
Arthritis oder Morbus Crohn ein-
gesetzt werden. Dabei werden die
weissen Blutkörperchen, die in
den betroffenen Organen eine
Entzündung verursachen, vom
Vollblut getrennt. Die weissen
Blutkörperchen werden dann mit
einer lichtsensibilisierenden
Substanz behandelt und mit
UVA-Licht bestrahlt. Anschlies-
send werden die behandelten
Zellen via Infusionsschlauch in
den Körper zurückgeführt. «Wir
vermuten, dass dieses Verfahren
bei Autoimmunerkrankungen

das überaktivierte Immunsystem
beruhigt und wieder in die richti-
ge Bahn lenkt», erklärt die Der-
matologin. Das wiederum be-
wirkt eine Stabilisierung der
Krankheit, sodass die Beschwer-
den zurückgehen.

Heisse Bäder gegen die Kälte

Nach 17 Behandlungen zeigte die
Therapie bei Lydia Belkalem end-
lich spürbaren Erfolg, die Faszien
wurden weicher, die Schmerzen
nahmen ab. Aber die Krankheit
schränkt sie immer noch emp-
findlich ein. «Schwierig ist vor al-
lem, dass sie von aussen kaum
sichtbar und für mich im Alltag
doch happig ist», sagt sie und
giesst sich etwas ungelenk ein
Glas Wasser ein. «Kraft und Be-
weglichkeit sind vermindert –
trotz Physiotherapie, Ergothera-
pie, Trampolin und Hometrai-
ner.» Vieles musste sie aufgeben,
Chorsingen, Theaterprojekte,
Kochen für Freunde – alles zu er-
müdend. «Ich komme schnell an
meine Grenzen.»

Immerhin hat sie Glück mit
ihrem Arbeitgeber und kann wei-
terhin an die 25 Prozent an einer
Tagesschule arbeiten. Grosse
Sprünge macht sie allerdings mit
dem Viertellohn und einer Invali-
denrente nicht, Ferien in einem
heissen Land beispielsweise tä-
ten ihr zwar gut, liegen aber nicht
drin. Ausserdem muss sie immer
wieder bangen, ob die teure Pho-
topherese weiterhin von der
Krankenkasse vergütet wird.

Letzte Woche hat Lydia Belka-
lem wieder eine Zweitagesthera-
pie hinter sich gebracht. Jetzt
wird sie versuchen, die kalten
Winterwochen mit heissen Bä-
dern und möglichst wenig Stress
zu überstehen. Danach hofft sie
auf den Frühling: Sobald die Son-
ne wieder wärmt, lockert das ihre
verhärteten Faszien und lindert
die Schmerzen.

Claudia Weiss

Zum Tag der seltenen Krankheiten  
findet am Samstag, 3. März, am 
Inselspital Bern eine Veranstaltung 
statt für Betroffene und Interessier-
te aus der ganzen Schweiz (9.30 bis 
17 Uhr, Auditorium Ettore Rossi). 
Info: www.proraris.ch.

GESUNDHEIT Lydia Belkalem 
leidet an einer seltenen 
Krankheit und ist dabei eine 
von überraschend vielen 
Betroffenen.

Hofft auf wärmere Tage: Lydia Belkalem, die an einer seltenen Autoimmunerkrankung leidet. Foto: Franziska Rothenbuehler

SELTENE KRANKHEITEN

Eine Krankheit gilt als selten, 
wenn von 2000 Personen weni-
ger als eine darunter leidet. Bis-
her sind weltweit rund 7000 sel-
tene Krankheiten bekannt, die 
meisten davon genetisch be-
dingt und oft unheilbar. 

Hierzulande sind laut Dach-
verband Pro Raris, Allianz Selte-
ner Krankheiten Schweiz, rund 
580 000 Menschen betroffen. Sie 
kämpfen nicht nur oft mit gra-
vierenden Beschwerden, son-
dern auch mit finanziellen Pro-
blemen: Bei seltenen Krankhei-
ten dauern die Abklärungen 

meist sehr lange – und steht die 
Diagnose fest, sind häufig teure 
Therapien und Medikamente 
notwendig. Weil manche von ih-
nen selten benötigt werden und 
nicht auf der offiziellen Liste ste-
hen, weigern sich einige Kran-
kenkassen, die Kosten zu über-
nehmen. 

Pro Raris und andere Patien-
tenorganisationen setzen sich 
dafür ein, dass solche Entscheide 
nicht mehr individuell und will-
kürlich von den Kassen gefällt, 
sondern einheitlich geregelt 
werden. clw

Der Start 
entscheidet 

In der Kindheit erlittene Un-
gleichheit kann später oft nicht
mehr aufgeholt werden. So hat,
wer als Kind benachteiligt ist, in
der zweiten Lebenshälfte mehr
gesundheitliche Probleme, wie
eine neue Studie der Universität
Genf zeigt. Dies ist selbst bei
Menschen der Fall, die im Er-
wachsenenleben viel erreichen
und deren sozioökonomischer
Status sich verbessert, wie die
Genfer Forscher im Fachjournal
«Age and Ageing» berichten. Sie
schliessen daraus, dass die ersten
Lebensjahre für den späteren Ge-
sundheitszustand mitentschei-
dend sind.

Die Wissenschaftler gingen im
Rahmen des nationalen For-
schungsschwerpunkts Lives der
Frage nach, wie soziale Ungleich-
heit sich über längere Zeit in der
Gesundheit niederschlägt. Als
Indikator für den allgemeinen
Gesundheitszustand der älteren
Menschen massen die Wissen-
schaftler deren Muskelstärke. Sie
untersuchten die Daten von über
24 000 Personen im Alter von 50
bis 96 Jahren aus 14 europäi-
schen Ländern, die in der Share-
Studie der EU zusammengetra-
gen worden waren. sda

STUDIE Benachteiligte Kinder 
haben später im Alter mehr 
gesundheitliche Probleme.
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Radio LFM en direct du CHUV 
27 février 2018 

Journée des maladies rares 

 

 

Écoutez l’éŵissioŶ ici: 

1ère partie 
2ème partie 
3ème partie 
4ème partie 
5ème partie 
6ème partie 
 



  
Thème du jour sur Radio Lac 
27 février 2018 

Journée mondiale des maladies rares 

 

Écoutez l’éŵissioŶ ici: 

1ère partie 
2ème partie 
3ème partie 
4ème partie 
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ANZEIGE

Seltene Krankheiten sind gar nicht so rar
In der Schweiz leben rund 580000 Betroffene. Therese Stutz Steiger etwa lebt mit einer Glasknochenkrankheit

Trotz Behinderung in Regelklasse

Der Rollstuhl muss weg

Am 3. März ist der Tag der seltenen Krankheiten
In der Schweiz sind rund 580000 Men-
schen oder etwa sieben Prozent der
Bevölkerung von einer seltenen Krank-
heit betroffen. Die Betroffenen sind
insgesamt zahlreich, aber es gibt nur
wenige Patienten pro Krankheit. 
ProRaris, die Allianz Seltener Krank-
heiten, engagiert sich seit 2010 für eine
bessere Gesundheitsversorgung von
Menschen mit seltenen Krankheiten in
der Schweiz. Denn diese erhalten nicht
die gleiche Gesundheitsversorgung wie
alle anderen. Das beginnt bereits bei 
der Diagnose – manche Betroffene
müssen jahrelang warten, bis ein richti-
ger Befund vorliegt.
Das nationale Konzept Seltene Krank-
heiten des Bundes beinhaltet ver-
schiedene Massnahmen, um die Situa-
tion für die Betroffenen zu verbessern.
Unter anderem ist die Bezeichnung von
spezialisierten Anlaufstellen für seltene
Krankheiten, sogenannte Referenz-
zentren, in der ganzen Schweiz
geplant. Diese haben zum Ziel, die

Kenntnisse über seltene Krankheiten zu 
bündeln und Patienten, Angehörige
sowie medizinische Fachpersonen zu
unterstützen.
Zudem braucht es eine zentrale 
Informationsplattform für Patienten und
medizinische Fachpersonen, die alle 
Informationen zu seltenen Krankheiten 
in der Schweiz umfasst, eine erste
Beratung anbietet und mögliche Anlauf-
stellen aufzeigt.

Netzwerk und Kostenübernahme
Weil es pro seltene Krankheiten nur
wenige Betroffene gibt und Informatio-
nen spärlich vorhanden sind, ist ein 
internationaler Wissensaustausch von 
grosser Bedeutung. Als Nicht-EU-
Mitglied bleibt der Schweiz der Zugang
zu den Europäischen Referenznetz-
werken (European Reference Networks 
ERNs) bisher verwehrt. Auch das muss
sich laut ProRaris dringend ändern. Ein
neu geschaffenes Projekt soll sich nun
diesem Thema annehmen.

Ein weiteres Problem sind die
Verfahren für Kostengutsprachen.
Diese sind für Menschen mit seltenen
Krankheiten heute oft kompliziert und
uneinheitlich geregelt. Die Kosten für
Untersuchungen, Medikamente und
Therapien werden von den Kranken-
versicherungen individuell im
angemessenen Verhältnis zum
therapeutischen Nutzen vergütet.
Wie das zu beurteilen ist, bleibt offen.
In dieser Frage fehlen nach wie vor
wirksame Massnahmen, die ein
einheitliches Vorgehen und damit
eine Gleichbehandlung von Patienten
mit einer seltenen Krankheit
sicherstellen.

Gemeinsam mit dem Inselspital, Univer-
sitätsspital Bern lädt ProRaris am 3. März 
zum Tag der Seltenen Krankheiten in der
Schweiz ein. Die Veranstaltung ist öffentlich. 
Weitere Informationen zum Programm und
über den Verein ProRaris: 
www.proraris.ch
www.glasknochen.ch

Schmerzen und Dankbarkeit

Schon manche Hürde überwunden. Trotz Glasknochenkrankheit ist Therese Stutz Steiger aktiv in ihrem Leben. 

Mit Dr. Jeanne Fürst

Eine Sendung der Basler Zeitung

Die Sendung ermöglichen: 
Universitätsklinik Balgrist, Interpharma, TopPharm, Institut Straumann, Viollier

Weltweite Daten 
revolutionieren
die Medizin

Früher tauschten Mediziner ihre Erfahrungen innerhalb eines 
Krankenhauses und mit einigen externen Fachleuten aus.
Heute haben sie die Möglichkeit, auf weltweite Datenbanken
zuzugreifen. Sie erfahren dadurch mehr über die Entstehung von 
Krankheiten und Erfolge von Therapien. Der Arzt sieht, welche 
Behandlungen in welchen Situationen am besten wirken und wo es
allenfalls neue Methoden gibt. Möglichkeiten, die gerade bei
Krebspatienten entscheidend sind. Big Data – so nennt man diese 
riesigen Mengen an Patientendaten – kann zu einer Art «Wikipedia für
Ärzte» werden, einer Bibliothek von weltweitem Wissen.

gesundheitheute:
Samstag, 3. März 2018, 18.10 Uhr, auf SRF 1
Zweitausstrahlung auf SRF 1: 
Sonntag, 4. März 2018, 9.30 Uhr
Mehrere Wiederholungen auf SRF info

Weitere Informationen auf 
www.gesundheit-heute.ch
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Lausanne Cité – L’invité de la semaine 
28 février 2018 

Des maladies rares… si nombreuses ! 

 

 

 

Lire l’article ici. 

 

 



  
Radio SRF 1 Sendung Treffpunkt 
28. Februar 2018 

Leben mit einer seltenen Krankheit 

 

Hier geht’s zur Sendung. 





«Manchmal dachte ich, jetzt 
reichts aber langsam» 

Die Steffisburgerin Sandra Huber hat einen Sohn mit einer seltenen 
Krankheit, die das Leben der Familie tagtäglich dominiert. 

 

 

 

 

 

 

 

 Bild: Christian Pfander 

Sandra Huber hat mit ihrem Flavio viel zu tun, aber auch Freude. 

Wer den hübschen Buben auf einem Foto sieht, denkt nicht, dass der 11-
Jährige schwer behindert ist. Auch seine Eltern Sandra und Martin Huber 
meinten zuerst, Flavio sei gesund. Doch mit zehn Monaten war klar, dass er 
geistig behindert ist. Doch weshalb? «Ich habe mir zuerst Vorwürfe gemacht», 
sagt die 36-jährige Steffisburgerin: «Habe ich etwas Falsches gegessen oder ein 
Medikament eingenommen, das ihm geschadet hat?» Die genaue Diagnose 
erhielten Hubers, als Flavio vier Jahre alt wurde – und dies nur aus Zufall. 

Eine Genetikerin habe sie angefragt, ob sie den Fall an einem Expertentreffen 
vortragen dürfe. Die Eltern willigten ein. Dort anwesend war auch die an der 
Universität Zürich forschende deutsche Professorin Anita Rauch. Aufgrund der 
beschriebenen Symptome und der Fotos tippte Rauch auf das Pitt-Hopkins-
Syndrom (PTHS), benannt nach zwei australischen Medizinern, welche die 
Störung 1978 erstmals beschrieben hatten. Rauch war Teil eines 
Forscherteams, welches 2007 das verantwortliche Gen lokalisierte. 

«Ohne diesen Zufall wüssten wir vielleicht noch heute nicht, was unser Bub 
hat», sagt Sandra Huber. Die Gewissheit sei eine Erleichterung gewesen. 
Zugleich fragten sich die Eltern: Was kommt auf uns zu? Welche 
Lebenserwartung hat Flavio? Die meisten Fragen blieben offen: «Im Internet 
fanden wir fast nichts, oder dann war es auf Englisch», sagt die Mutter, die 
inzwischen zur Expertin für die seltene Krankheit geworden ist (kleiner Text). 
Flavios Gebrechen lesen sich wie ein Querschnitt durch ein Medizin-



Handbuch: Schielen, Hornhautverkrümmung, unterentwickeltes Hirn, 
chronische Verstopfung, Laktose- und Fruktose-Unverträglichkeit, 
verminderte Muskelspannung, motorische Koordinationsschwäche und 
fehlendes Sprachvermögen. Die Mutter ist froh, dass er gut gehen kann: 
«Andere Betroffene sind im Rollstuhl.» 

Der Bub, der die Heilpädagogische Schule Region Thun besucht, hat eine 
vereinfachte Gebärdensprache erlernt. Auch bedient er ein iPad mit Symbolen, 
was einen Dialog ermöglicht, denn die Laute, die er ausstösst, sind 
unverständlich. Auch unter Angstzuständen leidet der Bub, der sich als 11-
Jähriger gerne auf Mamis Schoss setzt. Chilbi wäre für ihn der Horror, mag er 
doch weder laute Musik noch Menschenmengen. Dann würde er sich im Stress 
in die Hand beissen. Flavio zeigt autistische Züge. Zwar hat er das 
Tulpengesteck auf dem heimischen Stubentisch akzeptiert, doch eine 
Tischdekoration in einem Restaurant könnte bei ihm Erbrechen auslösen. 

«Wir buchen keine Ferien mehr», sagt Sandra Huber. Oft hätten sie nach zwei 
Tagen heimreisen müssen, weil er am Ferienort «Zustände» bekam. Wohl 
fühle er sich im Wohnwagen am Neuenburgersee: «Dort weiss er, was ihn 
erwartet» – sofern es nicht donnert oder Regentropfen aufs Dach prasseln. «Er 
ist wie ein dreijähriges Kind», sagt die Mutter, eins, das an der 
Supermarktkasse quengelt und sich auf den Boden legt. Hie und da muss 
Flavio auf einer Bahnfahrt gewickelt werden. In der Toilette fehlt dafür der 
Platz, weshalb dies im Vorraum des Wagens erfolgt, was bei Mitreisenden oft 
irritierte Blicke auslöst. «Das stresst dann auch mich», sagt die Mutter. 

Und doch: Zugfahren ist für Flavio ein Höhepunkt. Als die Familie mit ihm 
zum Flughafen Zürich fuhr, nahm er einen Koffer mit wie ein Weltenbummler, 
schob diesen auf einem Trolley umher und beobachtete von der 
Besucherterrasse aus die Flieger. Er habe sich gefreut wie ein Weltmeister, was 
wiederum die Familie freute. Ein Kind mit einer starken Behinderung sei eine 
Herausforderung für ein Paar, gesteht Sandra Huber: «Man ist immer für das 
Kind da und hat kaum Zeit für die Pflege der eigenen Beziehung.» Bei anderen 
Paaren ist das eine vorübergehende Phase. 

Bei Hubers endet das «Kleinkindregime» nie: «Flavio wird uns immer 
brauchen.» Wenn Sandra Huber Bilder und Filmaufnahmen von Flavio auf 
dem Handy zeigt, huscht ein Lächeln über ihr Gesicht. «Das Schicksal hat mir 
nicht übel mitgespielt», sagt die Frau, die selbst stark hörbehindert ist und 
Diabetes hat. Zwar habe sie in manchen Momenten schon gedacht: «Jetzt 
reichts aber langsam.» Doch dann sehe sie, wie sehr sich Flavio an kleinen 
Dingen freue. Dann denke sie: «Das ist wohl Flavios Lebensaufgabe, seine 
Botschaft an die Welt.» 
 
 (Der Bund) 
Erstellt: 05.03.2018, 06:43 Uhr 
 



Betroffene haben (fast) keine Lobby 
Sandra und Martin Huber aus Steffisburg haben zwei Söhne. Der 13-jährige Oliver 
ist gesund, der 11-jährige Flavio leidet am Pitt-Hopkins-Syndrom (PTHS). Er ist 
schweizweit der vierte diagnostizierte Fall, inzwischen gibt es acht, weltweit sind 
es rund 700 – eine von vielen sogenannt seltenen Krankheiten.  
 
Oftmals werden sie von Ärzten nicht erkannt und nicht diagnostiziert. Für die 
Pharmaindustrie besteht kein Anreiz, für die kleine Gruppe Heilmittel zu 
entwickeln. Schwierigkeiten gibt es zuweilen mit Krankenkassen oder der 
Invalidenversicherung, da diese keine stetige Praxis haben: Manchmal decken sie 
Kosten, manchmal nicht.  
 
PTHS-Selbsthilfegruppen fehlen, viele Informationen liegen im Internet nur auf 
Englisch vor: In den USA gibt es Kliniken und einschlägige Organisationen. Die 
Steffisburger Eltern sind inzwischen zu PTHS-Spezialisten geworden und 
versuchen, andere betroffene Eltern mit Basiswissen zu versorgen.  
 
Darum haben sie die Webseite www.pitthopkins.ch ins Netz gestellt. Es gibt einen 
Dachverband für Betroffene aller seltenen Krankheiten, der die Interessen 
gegenüber Ärzten und Behörden vertritt: www.proraris.ch.(mdü)  
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Les patients souffrant de maladies rares sont contraints de se battre pour le remboursement de leurs soins

LE DROIT D’ÊTRE SOIGNÉS
K CHRISTINE WUILLEMIN

Santé L «Si on m’enlève mon 
médicament, on m’enlève mon 
droit de vivre. Actuellement, 
c’est mon assurance qui décide.» 
Des paroles difficilement com-
préhensibles pour quiconque 
connaît le système de santé 
suisse, selon lequel tout le monde 
a le droit d’être soigné. Pour Lau-
ra*, jeune trentenaire, la réalité 
est autre. La Tessinoise se bat 
depuis plus de deux ans contre sa 
caisse-maladie qui refuse de lui 
rembourser le médicament lui 
permettant de vivre normale-
ment. Une décision du Tribunal 
fédéral (TF) la prive provisoire-
ment de son traitement.

Les Suisses atteints de mala-
dies rares, dont c’est aujourd’hui 
la jou rnée nat iona le,  «ne 
jouissent toujours pas d’une éga-
lité de traitement», dénonce An-
ne-Françoise Auberson, prési-
dente de l’association ProRaris, 
défendant les patients concernés.

Le prix du produit a triplé
Laura fait partie de la soixan-
taine de personnes en Suisse 
souffrant de protoporphyrie 
érythropoïétique (PPE), une 
maladie génétique rare qui la 
rend intolérante à la lumière du 
jour et à certaines lumières arti-
ficielles. «A chaque sortie, mon 
sang brûle sous ma peau, même 
en étant couverte. A l’intérieur, 
travailler à côté d’une fenêtre 
ou face à un ordinateur m’est 
impossible, explique Laura. 
Mais comme cette maladie n’est 
pas visible, on nous prend sou-
vent pour des simulateurs.»

La jeune femme n’est dia-
gnostiquée qu’à l’âge de 12 ans, 
et il n’existe aucun traitement. 
«Tout était une torture. Si bien 
qu’à 24 ans, j’ai tenté de me sui-
cider. Un geste fréquent chez les 
personnes atteintes de PPE», 
confie-t-elle. Peu après, l’Hôpi-
tal Triemli de Zurich propose à 
Laura un traitement expéri-
mental, aujourd’hui reconnu 

en Europe: un implant à injecter 
tous les deux mois, dans son 
cas. «J’ai découvert ce que c’est 
d’avoir une vie sociale normale 
et de pouvoir construire une vie 
professionnelle», sourit-elle.

Mais en 2016, la compagnie 
australienne qui a mis au point 
le produit – le Scenesse – met fin 
aux tests. Sans subvention pour 
la recherche, le prix du médica-
ment triple, passant de 6000 à 
18 000  francs la dose. Soit le 
prix d’une dialyse. «Les coûts de 
développement et de production 
de médicaments pour les mala-

dies rares sont très élevés, car le 
marché est réduit», éclaire An-
ne-Françoise Auberson. De 
plus, le Scenesse n’étant pas 
autorisé par Swissmedic, son 
remboursement doit être décidé 
au cas par cas, selon Santé-
suisse, faîtière des assurances-
maladie. La majorité des caisses 
refuse alors de continuer à 
prendre en charge le médica-
ment. Des dizaines de patients 
se retrouvent démunis.

Mais, contrairement à la plu-
part des assureurs, qui sont reve-
nus sur leur décision à la suite de 

protestations, celle de Laura (In-
tras, société du groupe CSS), re-
fuse d’entrer en matière. «Une 
assurance-maladie sociale ne 
peut accepter une augmentation 
de cette ampleur sans qu’il y ait 
la preuve d’un avantage supplé-
mentaire du médicament de la 
part du fabricant», maintient la 
CSS. Commence alors une 
longue bataille judiciaire. En 
2016, le Tribunal cantonal (TC) 
tessinois donne une première fois 
gain de cause à Laura, qui peut à 
nouveau bénéficier du Scenesse, 
après 7 mois. Mais elle a droit à 

4 doses par an et une 5e sous re-
quête à l’assureur, au lieu des 5 à 
6 préconisées par son médecin.

Expertise «plus neutre»
Après plusieurs recours des deux 
parties, Mon-Repos a renvoyé 
l’affaire devant le TC à la mi-fé-
vrier, demandant une nouvelle 
expertise «plus neutre». «Les 
explications du médecin traitant 
ne suffisent pas pour une évalua-
tion complète afin de vérifier le 
bénéfice élevé du médicament 
dans ce cas précis», avance Nina 
Mayer, porte-parole de la CSS. 

«Le hic, c’est que mon médecin 
est la référence mondiale en ma-
tière de PPE et c’est elle qui a 
testé le Scenesse. Tous les ex-
perts internationaux renvoient 
les juges à elle. C’est aberrant…» 
estime Laura. En attendant une 
décision du TC, son traitement 
est suspendu, alors qu’elle devait 
recevoir sa prochaine injection 
dans deux semaines. «J’ai invo-
qué des mesures provisionnelles 
d’urgence, mais je n’ai pas en-
core de réponse. Mes nerfs ne 
tiennent plus», murmure-t-elle.

Les autres assureurs ne 
semblent pas avoir défini de 
politique définitive au sujet du 
Scenesse. Nadia Coutellier, 
souffrant aussi de PPE, a aussi 
dû mener un bras de fer avec 
son assureur, la CPT, en 2016 et 
en 2017. Avec un succès partiel. 
Car si son traitement lui a été 
«étonnamment rapidement as-
suré pour 2018», rien ne garan-
tit qu’il le sera à l’avenir. «Je dois 
faire une demande de prise en 
charge chaque année, si bien 
que je ne peux jamais faire de 
projets à long terme», raconte la 
Lausannoise de 27 ans. «Ce qui 
est frustrant, c’est qu’il existe 
une solution qui permet aux 
gens comme moi d’avoir un tra-
vail, des amis, une vie. On nous 
met des bâtons dans les roues», 
soupire Nadia Coutellier.

Des litiges à arbitrer
Ce que demandent Laura, Nadia 
et les autres, c’est que l’Office 
fédéral de la santé publique 
(OFSP) «joue son rôle de surveil-
lant» et arbitre ce genre de li-
tige. «Ce n’est pas à un patient 
de se battre seul contre un mas-
todonte comme la CSS», clame 
Laura. Selon l’OFSP, il n’est pas 
exclu que le remboursement 
pour des assurés qui utilisent la 
même pharmacothérapie puisse 
être évalué différemment selon 
l’assureur.

«L’OFSP a donc observé les 
évolutions dans ce domaine en 
2013 et 2014 (…), note Grégoire 
Gogniat, porte-parole. L’évalua-
tion a conclu que les conditions 
d’égalité de traitement pour un 
accès aux thérapies efficaces se 
sont améliorées depuis l’entrée 
en vigueur, en 2011, de la modi-
fication de l’ordonnance sur 
l’assurance-maladie. Ces condi-
tions peuvent toutefois encore 
être améliorées.» L
* Prénom connu de la rédaction

LES MALADIES RARES EN CHIFFRES
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7000 À 8000 MALADIES RECENSÉES DANS LE MONDE
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Grâce à un nouveau médicament, Nadia Coutellier peut vivre normalement, depuis six ans, malgré son intolérance à la lumière du jour. Alain Wicht

«Il existe une 
solution, mais 
on nous met des 
bâtons dans les 
roues» Nadia Coutellier

«BERNE FAIT DU SURPLACE»
Les associations de patients demandent 
une prise de conscience nationale et une 
meilleure coopération internationale.

En Suisse, lorsqu’une personne souffre de 
diabète, une maladie reconnue et rapide-
ment diagnostiquée, elle est orientée dans un 
circuit de soins bien établi, dont les presta-
tions sont remboursées par les caisses-mala-
die. C’est tout le contraire pour les patients 
souffrant de maladies rares. «Nous voulons 
arriver à la même reconnaissance que celle 
des diabétiques, avec un concept national. 
Celui-ci devait voir le jour en 2017, mais a 
pris deux ans de retard, faute de consensus», 
déplore Anne-Françoise Auberson (photo 
DR), présidente de l’association ProRaris qui 
représente les patients atteints de troubles 
rares. La colonne vertébrale de ce concept est 
la création de centres de référence, qui re-

grouperont les spécialistes et les dernières 
avancées en la matière. Ils offriraient aussi 
un soutien psychosocial aux patients, sou-
vent démunis face à leur pathologie et 
aux assureurs, d’après Anne-
Françoise Auberson.

De son côté, l’Office fédéral 
de la santé publique (OFSP) 
indique qu’a été créée, l’été 
passé, l’association Coordi-
nation nationale maladies 
rares (Kosek), regroupant 
divers acteurs, dont ProRaris. 
Elle «est responsable de la dési-
gnation de ces centres. Le proces-
sus est en cours», précise Grégoire 
Gogniat, porte-parole.

Autre source de mécontentement pour 
ProRaris: la Suisse ne peut pas participer aux 

réseaux européens de référence (ERN), mis en 
œuvre en 2017, car elle n’a pas ratifié la direc-
tive de l’Union européenne (UE) relative aux 

droits des patients en matière de soins 
de santé transfrontaliers. «Les poli-

tiques à Berne ne semblaient pas 
réaliser l’importance des 

échanges avec ce réseau de 
cliniques européennes pour 
les institutions suisses. Sur-
tout pour les affections ultra 
rares qui ne concernent que 
quelques personnes sur son 

sol», alerte Christina Fasser, 
vice-présidente de ProRaris.
En attendant d’éventuelles nou-

velles négociations avec l’UE, l’OFSP dit 
examiner les moyens de soutenir la mise en 
relation informelle des experts suisses avec 
leurs homologues des pays voisins. L CW
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