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Schweizer
Familie

TIPPELMANN

Aus den Medien:
Selten, aber heimtiickisch
«Rare Diseases» — Rare Krank-

heiten sind oft ein Todesurteil.
Quelle: «Aargauer Zeitung»

; Gerald Tippel-

i mann, Arzt und
“ Redaktionsleiter
-~ der Sendung

’ uPuls»

Ich meine:

Tber 7000 Erkrankungen
sind mittlerweile als «seltens klas-
sifiziert. Das bedeutet, dass sie
wenig bekannt sind, dass die Dia-
gnosen und Therapien, wenn
iberhaupt vorhanden, schlechter
untersucht sind, und vor allem,
dass in der Regel keine bedeuten-
de Forschung finanziert wird.
Kurz: Wer von einer seltenen
Krankheit betroffen ist, sieht sich
oft auf sich allein gestellt. Darauf
will ProRaris, die «Allianz seltener
Krankheiten — Schweizs, mit
einem «Tag der seltenen Krank-
heitens aufmerksam machen.
Menschen, die von einer seltenen
Erkrankung betroffen sind, ver-
dienen Unterstitzung. Doch so
leicht die verbale Solidaritat fallt,
im konkreten Fall wird es schwie-
rig. Das zeigte nicht zuletzt ein
Urteil vor zwei Jahren, in dem
das Bundesgericht einer Kran-
kenkasse recht gab, die Ubernah-
me extrem teurer Medikamente
zu verweigern. Denn am Ende
geht es um Geld — und damit um
Rationierung von Leistungen. Im
Streit darum sind die seltenen
Krankheiten schlecht vertreten.
Der Einsatz fir die Interessen der
Betroffenen ist darum nétig, aber
kaum zu gewinnen.

7 mars 2013



MIGROS MAGAZIN

Die Krankhelten, an denen sie leiden,
sind so selten, dass es oft noch keine
Therapie gibt. Das Migros-Magazin

hat anldsslich des Internationalen Tags
der Seltenen Krankheiten vom

28. Februar drel Betroffene besucht.

nbekannt, unerforscht

und somit unheilbar —

das waren die ersten
Gedanken wvon Christine
Widmer Wiesbauer, als sie
erfubr, dass ihre jiingere
Tochter Sophie an Morbus
Morquio leidet. Bis dahin
hatte die Familie aus Cham
ZG noch nie von dieser ange-
borenen Stoffwechselstérung
gehort, einer der sogenannt
seltenen Krankheiten.

Eine halbe Million
Betroffene in der Schweiz

«Eine Krankheit gilt dann als
selten, wenn sie weniger als
eine von 2000 Personen be-
trifft», erklirt Esther Nei-
ditsch, Geschaftsleiterin von
Proraris — Allianz Seltener
Krankheiten. Der Dachver-
band versteht sich als Sprach-
rohrund Bindeglied zwischen
denrund 100 Organisationen
fiir Patienten mit seltenen Er-
krankungen, den oft isolier-
ten Kranken, und der Offent-
lichkeit. Weltweit sind bisher
fegen 8000 seltene Krank-
heiten beschrieben worden,
80 Prozent davon sind gene-
tisch bedingt. Zu den iibrigen
20 Prozent gehdren extrem
seltene Infektionskrankhei-
ten, Autoimmunkrankheiten
und seltene Krebsformen.
Bei Proraris geht man da-
von aus, dass allein in der
Schweiz rund 500 000 Men-

schen von einer seltenen
Krankheit betroffen sind. Oft
irren die Betroffenen jahre-
lang von Arzt zu Arzt, bis ihr
Leiden diagnostiziert wird.
Fiir die allermeisten seltenen
Krankheiten, von denen rund
drei Viertel Kinder betreffen,
gibt eskeine Heilung. « Grund
ist unter anderem, dass es fiir
die Forscher schwierig ist,
eine ausreichende Zahl von
Patienten fiir ihre Studien
zusammenzubringen und die
Briicke zwischen Grund-
lagenforschung und klinischer
Forschung zu schlagen», er-
klart Esther Neiditsch. «Der
zweite Grund ist schlicht
wirtschaftlicher Art: Den
Arzneimittelkonzernen fehlt
der Anreiz fiir die Finanzie-
rung von Therapien, da diese
durch die kleine Zahl der Be-
troffenen kaum ein Rendite-
potenzial aufweisen. »

Wenn Christine Widmer
Wiesbauer mit Sophie unter-
wegs ist, wird sie Ofter von
Fremden auf die Krankheit
ihrer Tochter angesprochen.
«Wenn ich dann <Morbus
Morquio» sage, heisst es im-
mer: <Hab ich noch nie ge-
hort»s, erziihlt sie. « Ich sage
dann jeweils: «<Seien Sie
froh!>»

Texte: Almut Berger
Bilder: Daniel Winkler

www.proraris.ch

25 février 2013
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Cindy Gorski
arbeitet in einem
60-Prozent-
Pensum bei der
Fluggesellschaft
Edelweiss. Sie liebt
ihren Job, weil er
ihr Selbstandigkeit

Anspruch auf eine halbe Rente der
Invalidenversicherung. Es macht sie
stolz, dass sie nur eine 40-Prozent-
Rente beansprucht und 60 Prozent
arbeiten kann. Bei der Fluggesellschaft

Edelweiss kilmmmert sie sich um
Webdesign und den Verkauf von Kon-
tingenten. Sie liebt diesen Job, er bringt
sie mit Menschen zusammen, die sie
unterstiitzen, und bestdtigt ihr ihre
Selbstindigkeit.

Zu verdanken hat sie diese in erster
Linie ihrer Mutter. «Sie gab einfach nie
aufx, sagt Cindy Gorski. Anstatt ins
Pflegeheim, wie manihrempfahl, brach-
te Roza Sikon ihre Tochter schon als
Baby nach Kanada, Paris, Amerika und
in ihre Heimat Polen. Sie holte den Rat
von Arzten, Spezialisten und Therapeu-
ten ein. Bald machte das Midchen tig-
lich Ubungen und téglich Fortschritte.
Mit vier konnte Cindy Gorski gehen, mit
sieben in eine Kleinklasse der Primar-

schule Glattbrugg eintreten. Mit 13 fiel
sie in eine Depression. «Ich wollte und
konnte einfach nicht mehr», sagt Gor-
ski, «ich hatte genug davon, dass mein
Lebenvon Therapien bestimmt war. »

Sienahmdie Sache selberindie Hand.
Erstmals entschied sie allein, welche
Therapie sie ausprobieren wollte — es
war eine mit Musik. Mit dem Singenund
Klavierspielen kehrte die Lebensfreude
guriick. Und dann kamen die Delfine.
«Dank ihnen habe ich aufgehrt, mich
stets anzutreiben und mit mir ibertrie-
ben streng zu seins, sagt Cindy Gorski.

Vor fianf Jahren reiste sie erstmals zu-
sammen mit ihrer Mutter fiir eine Delfin-
therapie nach Key Largo in Florida, und
seither wiederholen die beiden diese
Reise jedes Jahr. «Ich verbringe tiglich
eine halbe Stunde mit den Tieren im
Wasser», erklirt Gorski, «dabei atme
ich so tief durch wie nie. Jedes Mal ent-
wickle ich mich wieder weiter.»

gibt.
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Aberes gibt auch Riickschlige. «Manch-
mal fiihle ich mich abgelehnt:, sagt
Cindy Gorski, «oder jemand traut mir
einfach nichts zu.» Das miisse sie ak-
zeptieren. Auch wenn sie Freundinnen
sehe, die eine Beziehung haben, tue das
weh, aber sie sage sich: «Das schaffeich
auch. Ich brauche nur etwas linger. »

Das Aufund ADb, das Ringen um Selb-
stindigkeit und ein normales Leben sind
in einem Dok-Film des Schweizer Fern-
sehens iiber Cindy Gorski aufgezeichnet
und nachzulesen in ihrer Autobiografie
«Meine Seele hért nie auf zu kimpfen:.
Das Buch erschien letzten Friihling, es
folgten TV-Auftritte und die Prisenta-
tion der Biografie an der letzten Buch-
messe in Frankfurt. Inzwischen ist das
Buch auf Englisch, Polnisch, Russisch
und Chinesisch erschienen und tut ge-
nau das, was Gorski damit beabsichtig-
te: Hoffnung geben. Ein Midchen mit
Gehschwierigkeiten schrieb ihr: «Dein
Buch hat mir Mut gemacht.» Und ein
Elternpaar, dessen Kind auch an CMV
leidet, sagte, das Buch helfe ihnen sehr,
mit der Situation umzugehen.

Auch Cindy Gorski ist noch auf Hilfe
angewiesen, und die bekommt sie im
Alltag von ihrer Mutter und ihrem
Bruder Neil (23). Die drei bewohnen ein
kleines schmuckes Haus in Glattbrugg.
Beim gemeinsamen Kochen, Putzen und
bei vielen Gesprichen lernt Gorski
tdglich hinzu. Mit der Mutter guckt sie
die Serie « Gilmore Girls», dann trat-
schen sie {iber angesagte Hollywood-
Stars. Sie sind Cindy Gorskis Vorbilder,
denn Schauspielerinist ihr Traumberuf.
Eine wichtige Voraussetzung bringt sie
schon mit: « Offentlichkeit bin ich mich
gewohnt, sie macht mir nichts auss»,
sagt sie.

Text: Yvette Hettinger

25 février 2013
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Familie Wiesbauer Widmer
mit Sophie (13), Morbus Morquio

«Sophie gibt uns mit ihrer Fréhlichkeit immer wieder Kraft.n

grafieprifung verhauen. «Was

heisst verhauen?», will Mutter
Christine Widmer Wiesbauer (45)
wissen. «Kein Sechser!», drgert sichdie
Oberstufenschiilerin, und entschwindet
schmollend in ihrem Rollstuhl Richtung
Kinderzimmer. « Unsere Tochter ist ein
typischer Teenager», sagt Vater Fredi
Wiesbauer (51) und lacht, « daran dndert
auch nichts, dass sie 91 Zentimeter
misst.» — «93 Zentimeter!», tont es
aus Sophies Zimmer.

Sophie war eineinhalb, als sie beim
Herumtollen ihren Hals so verdrehte,
dass sie sich vor Schmerz nicht mehr
bewegen konnte. Ein Untersuch zeigte,
dass da mehr war als nur ein blockierter
Halswirbel. Morbus Morquio, lautete die
Diagnose, eine angeborene Stoffwech-
selstdrung, die schwere Skelettverinde-
rungen auslost und meist mit Klein-
wuchs einhergeht. In der Schweiz gibt es
elf bekannte Fille, weltweit geht man
von rund 1000 Erkrankten aus. Die we-
nigsten erreichen die Volljahrigkeit.

Wahrend das Skelett kleln blelbt,
wachsen dle Organe welter

Damit nicht genug: Nach der Operation,
die Sophies Halswirbelsdule stabilisie-
ren sollte, konnte das Middchen seine
Beine nicht mehr bewegen. « Ich bin mir
damals unendlich bestraft vorgekom-
men», sagt Christine Widmer Wiesbau-
er. Das ging so weit, dass sich die Musik-
lehrerin nicht mehr vorstellen konnte,
je wieder mit gesunden Kindern zu ar-
beiten. Heute hat sie wieder ein 60- Pro-
zent-Pensum an einer Musikschule.
«Natdrlich gibt es Tage, wo mich die
Traurigkeit aberrollt. Aber Sophie mit
ihrer fréhlichenArt gibt mir immer wie-
der Kraft.» — «Wir sind privilegiert»,
sagt auch Fredi Wiesbauer, ein Zahnarzt,
«weil Sophie trotz allem mit uns unter
einem Dach leben kann.» Die Wohnung
der Familie ist rollstuhlgdngig, ein Spe-
zialbus bringt das Mddchen taglich in
eine Schule fiir kdrperlich Behinderte.
Vor ein paar Wochen wurde Sophie
iiberraschend an einer klinischen Studie
der Universitdtsklinik Mainz zu Morquio
aufgenommen, die neuartige Enzym-
ersatzstoffe testet. «Die Teilnahme an
der Studie ist fir uns wie Weihnachten»,
sagt Sophies Mutter, «das Enzym ist

S ophie ist sauer: Sie hat ihre Geo-

Obwohl sie klein
bleibt, hat Sophie
inihrem Leben
noch Grosses vor:
Am liebstenwiirde
sie Tierpflegerin
werden.

eine richtiggehende Energiedroge.»
Sophie fahrt noch aus einem anderen
Grund gern nach Mainz: In der Klinik
darf sie sich jeweils eine ganze Pizza
kommen lassen, die grosse Ausnahme.
Das Médchen, das seit dem Kindergar-
ten nicht mehr wichst und aktuell 17,5
Kilowiegt,darf nicht zunehmen: Anders
alsihr Skelett wollen die inneren Organe
ihre normale Grisse erreichen — irgend-
wann werden Lunge, Niere, Herz durch
den Druck versagen. Wie geht man mit
so einem Wissenum? « Sophie zeigt uns
jeden Tag aufs Neue, was ein Leben le-
benswert macht, mag es noch so kurz

25 février 2013

sein», sagt der Vater. « Sie hat bereits im
Alter von finf Jahren gesagt, dass alle
Menschen mit dem Tod geborenwiirden:
Eine Zeit lang l3uft er mit mir mit, und
irgendwann laufe ich dann mit ihm mit.»

Sophie hat ausgeschmollt. Begeistert
erzdhlt sie von der Rollhockey-Mann-
schaft ihrer Schule, wo sie Goalie ist.
Undvon einemAusflug in denZoo. Und
dann fallt ihr noch etwas ein: « Schrei-
ben Sie, dassmich die Leute nicht immer
s0 anstarren sollen, das nervt! Ich bin
namlich kein Fernseher!»

wwwiverein-mps.ch
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Familie Vagac mit Neele (2),
Cystische Fibrose

«Fiir uns brach mit der Diagnose eine Welt zusammen.»

urzlich wollten Leander (34) und
Sarah (26) Vagac vom Arzt ihrer
Tochter Neele wissen, ob sie mit
der Zweijdhrigen die Masoala- Halle im
Zurcher Zoo besuchen dirfen. «Er
konnte uns keine eindeutige Antwort
geben», erzdhlendie Pharmaassistentin
und der Militdrpolizist aus Diibendorf
ZH, «wir habens dann gelassen.»
Neele hat Cystische Fibrose (CF). Die
Krankheit fithrt dazu, dass lebenswich-
tige Organe wie Lunge und Bauchspei-
cheldriise durch Schleim verstopfen. In
der Schweiz leiden rund 1000 Menschen
anderunheilbaren Stoffwechselerkran-
kung, die durch einen Fehler im Erbgut

entsteht, rund 300000 Personen sind
Trdger einer solchen Mutation.

«Neele war ein munteres Baby»,
erzdhlt ihre Mutter. « Ihre Wachstums-
und Gewichtskurve verlief zwar unter-
durchschnittlich, aber konstant.» Den-
noch hatte ihre Kinderdrztin ein ungutes
Gefiihl und schickte die Familie ins Kin-
derspital zur Abkldrung. «Fiir uns brach
mit der Diagnose eine Welt zusammen»,

.

Sandele ist tabu, aberim frischen
Schnee herumtollen darf Neele.
Die Zweijahrige muss taglich zwei-

25 février 2013

erinnert sich Sarah Vagac, «hatte mir
doch gerade eine Freundin von ihrem
Cousin erzdhlt, der mit 25 Jahren an CF
gestorben war.» Bei CF-Patientenist die
fortschreitende Zerstrung der Lunge die
hiufigste Todesursache. Diese Lungen-
entziindungen werden vor allem durch
Pseudomonasbakterien hervorgerufen,
die im feuchten Boden, in stehendem
‘Wasser, auf Pflanzen lauern. Sandele ist
deshalb fiar das Mddchen tabu.

‘Was Neele darf und was nicht, ist ein
Dauerthema zwischen ihren Eltern. So
wiirde sie die Mutter gernin eine Spiel-
gruppe schicken — ein rotes Tuch fir
den Vater. Er ist es auch, der beim kleins-
ten Husten der Tochter darauf drangt,
im Spital anzurufen. Sarah Vagac lacht:
«Meist rufe ich wegen Leanders Nerve-
rei an und nicht aus Sorge um Neele.»

Womodglich der letzte Ausweg:
elne Lungentransplantation

CF-Betroffene haben einen erhdhten
Energiebedarf und miissen viel essen.
Damit Neeles Korper Fett, Kohlenhyd-
rate und Eiweiss iiberhaupt aufnehmen
kann, muss sie Verdauungsenzyme
schlucken. Dazu kommt zweimal tdglich
Inhalieren mit einer Kochsalzlésung, um
den Schleim in den Lungen zu lockern,
sowie Dehnungsubungen, um die Lunge
geschmeidig zu halten. Mbglicherweise
wird Neele langfristig nicht um eine
Lungentransplantation herumkommen.
Ihre Eltern geben sich trotzdem positiv.
Leander Vagac sagt: «Voracht Jahrenlag
die durchschnittliche Lebenserwartung
von CF-Patienten bei 32 Jahren. Heute
sind es 50 und mehr.»

Das Ehepaar hitte gern ein Ge-
schwisterchen fir Neele. Das Risiko,
dass dieses ebenfalls krank ist, liegt bei
25 Prozent. CF ldsst sich iber einen
Fruchtwasseruntersuch nachweisen.
«Eine Abtreibung kime fiir mich nicht
infrage» ,sagt Sarah Vagac. « Einkrankes
Kind aber auch nicht, ich habe schon
Neele gegeniiber ein schlechtes Gewis-
sen», sagt Leander Vagac. « Bei einer Be-
fruchtung ausserhalb des Mutterleibs
kénnte man den Embryo auf CF testen,
bevor er eingepflanzt wird», sagt sie.
«Dasist inder Schweiz verboten», sagt
er. Und dann sagen beide nichts mehr.

vewwicfchch
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Ein Lebenim Schatten

Jasmin Barman muss wegen einer seltenen Erkrankung seit ihrer Geburt der Sonne fernbleiben. Vor fiint
Jahren hat sie begonnen, ihre Lichtunvertriglichkeit selbst zu erforschen. Ein Portrét von Felix Straumann

Bei schinem Werter einfach nach
draussen gehen, ein paar smnden die
50Mne geniessen: AN einem Samsiag-
nachmirag im vergangenen Juli durfre
Jasmin Barman zum ersten Mal in ihrem
Leben erfahren, wie sich das anfiihlr. Im
Alter von 34 Jahren. Sie probierte ein
neuwes, noch nicht zugelassenes Medika-
ment aus, das ihre Haur brauner und so
weniger empfindlich auf Sonnenstrahlen
machre. «Es ist der Hammers, Sagt sie.

Jasmin Barman leider unter Erythro-
poetischer Protoporphyrie (EPP), einer
Lichikrankheir, die sehr selten ist: Einer
von 100000 Menschen leidet schit-

weise damnrer, in der Schweiz
darfie es 80 Bewroffene geben. Wenn
Barman in die Sonne kommr, kribbelr
und juckr mach ein paar Minuien die
Haur. Wenig spater bekommr sie sehr
grosse Schmerzen, gegen die selbst
srarke schmerzmedikamente wirkungs-
los sind. Wenn sie der Sonne noch lEn-
ger ausgeserzl ist, bekommr sie an den
exponierien Siellen schwere Verbren-
nungen.

Ihr Leiden har Barman seit ihrer Ge-
burr - die korrekie Diagnose kennt sie
aber erst seit ihrem 27. Lebensjahr. Und
seir sie 21 ist, erforschr sie ihre Krankhein
selber. Die studierre Molekularbiologin
steht kurz davor, ihre Dokrorarbeir am
Triemlispital in Zarich zu beenden. Bei
Elisaberth Minder, der Chefirztin des
Institurs fir Labormedizin, untersucht
sie, was beim Stoffwechsel von EPP-Pa-
tienten anders lauft und welche Gen-
verdnderungen zum Ausbruch der
Krankheir fithren.

Der Partner passt sich an
Der Himmel ist wolkenverhangen beim
Treffen mit Jasmin Barman in der Cafe-
teria des Triemlispirals. Weil das son-
nenlichr ab pit ist, har sie an so0l-
chen Tagen kaum Probleme mit ihrer Er-
krankung. Sie schligt einen Pla gleich
an der Fenswerfront vor. An sirahlend
blauen Tagen wire das nichr moglich.
Dann kann sie sich nur im Schamen und
hinter heruntergelassenen Storen
aufhalren. «Am schwierigsten ist es je
doch, wenn das Werter wechselhaft ists,
sapt sie. Dann werde sie Ofter von der
Sonne tberraschr

Barman har gelernt, sich mit ihrer
Krankheit zu arrangieren. Wenn sie
draussen unterwegs ist, NIMMI $ie Zur
Sicherheit immer ihren Spezialschirm
mit. Er har aussen eine Silberfolie
und ist innen schwarz, um sie vor strah-
lung zu schiitzen. Bei der Arbeir Lisst sie
die storen herunter, wenn am Nach-
mirag die Sonne direkr in ihr Labor
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Thre Diagnose musste sich Jasmin Barmann selber stellen. Die Arzte glaubten an eine Lichtallergie. Fow: Dominigue Meienberg
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scheint. Ihre Wohnung har sie sich be-
wusst nicht zu weit vom Arbeitsort
gesuchr, sodass sie ohne Umsteigen di
rekr hinfahren kann. Und im Bus oder
wenn sie auf der Srrasse unterwegs ist,
bleibrsie immer auf der scharrigen Seite.
«Das mache ich, ohne zu denken; es
wurde zu meiner weiten Nanirs, sagt
Barman. InEwischen bewegr sich sogar
ihr Eheparmer immer im Scharten,
selbst wenn er alleine unterwegs ist.
Dies, obwohl er 0berhaupt kein Prob-
lem mit der Sonne hat.

Trot all dieser ANpassungen passiert
es immer wieder, dass Barman zu viel
sonne abkriegt und dies sporn. «vor al-
lem im Friahjahr komme dies fast jeden
Tag vors, sagr sie. In schlimmen Fiallen
ist danach die Haur zusazlich sensibili-
siert und reagiert fiir zwei Wochen selbst
auf Kunsdicht empfindlich. Immerhin
ha sie im Vergleich zu anderen Berrof-
fenen einen leichten Vorteil: Als Tochter
eines Inders und einer Deurschen ist
ihre Haut erwas dunkler und reagiert so
erwas weniger schnell auf die 5onne.

Der Grund for die Lichrempfindlich-
keir bei EPP ist ein genetischer Defekr,
der die Bild des roten Blurfarbsioffs
siirt. Normalerweise besmeht dieser
Farbstoff aus dem ringformigen Molekil
Protoporphyrin mit gebundenem Eisen
in der Mime. Bei EPP-Bemroffenen produ-
ziert der Korper zu wenig des Enzyms,
welches das Eisen mit Proroporphyrin
rusammenbringt. Die Folge des Engym-
mangels ist ein Uberschuss von Prowo-
porphyrin-Molekilen, die sich tberall
im Korper ablagern. Auch in der Haur,
W0 sie Zusammen mit Licht reagieren
und die EPP-Symprome ausldsen.

Der Enz ymmangel ist vererbr. Doch
sind dabei verschiedene Gene auf

komplexe, noch nicht vollstindig ge
klarre Weise bereiligt, sodass mehrere
Generationen fGibersprungen werden,
ehe in einer Familie wieder ein Krank-
heirsfall aufrrite. Sollte Jasmin Barman
dereinst Kinder haben, ist das Risiko
sehr gering, dass sie auch unter EPP lei-
den werden.

Als Simulantin abgestempelt

Die Schwierigheit bei EPP ist, dass
Aussensiehende mur die schwersien
Haurverbrennungen sehen. Das Krib-
beln, Jucken und vor allem die starken
Schmerzen bleiben unsichibar. Bei Jas-
min Barman merkren die Eltern zwar
schnell, dass ihr Baby in seinem ersten

Seltene Krankheiten
Tagung an der UniZarich

M ¢ Settene Krankheits werden Leiden
beraichinet, die weniger aks ginen von

2000 Menschen batreffen und besonderer
Tharapien bedlrfen. Heute kennt man Ober
7000 solcher Krankhaten. 80 Prozent daven
sind genetisch bedingt. Die restlichen

bet refien |nfaktionan, Autodmmunkrankbei-
ten, bestimmte Krebsformen und degenara-
tive Erkrankungen. Es wird geschitzt, dass
in Europa 6.5 Prozent der Bevadkerung
unter Saltenan Krankheiten ladan.

In der Schwaiz begeht heute die Organisa-
tien Pro Raris den dritten intemationalen Tag
der Seltenen Krankhetten. Die Alianz von
Patientenonganisationen und einzelnen
Betroffenen organisiert haute ane Tagung fir
Betroffens und Imeressions an dar Uni Zirich.
Sie willl die Ausarbeitung und Umsetzung
aines nationalen Plans fir Saltense Krankhei-
ten in der Schweiz voranbringen. (fos)

WWW. provarts.ch

Sommer immer schrie, wenn es in der
sonne war. Doch weil ihre Krankheit so
selren ist, taren sich die Arzre schwer mit
der Dia| . a5elbst spezialirzien ist
EPP nicht bekannt; zudem ist das Krank-
heitshild in den Lehrbochern reilweise
falsch beschriebens, Barman.

Zu Beginn erhielt sie die Diagnose,
welche die meisten EPP-Betroffenen am
Anfang bekommen: Lichuallergie. Bei
dieser Krankheir reagiert die Haur mit
einer Verzigerung von vielen Smnden
auf Ulrraviolensirahlung. Es kommt zu
Jucken, ROmngen und Erennen. Mach
dieser Diagnose wurden bei Barman vor
allem die Schmerzen nicht mehr ernst
penommen. Es hiess immer: sireich dich
mil Sonmencreme ein. Doch bei EPP ist
nichrt die Uv-5rahlung die Ubelciterin,
sondern das sichtbare Licht, vor allem
die blauen Anteile. Ensprechend mie
zen Sonnenschurzmimel niches bei

EPP-Patienten.

Im Laufe ihrer Leidenskarriere suchme
Barman immer neue Arzie auf. Haue
spezialisten, Komplementdrmediziner,
auch Psychiarer. Denn aus lauter Rar
losigkeit vermutete man psychische
Ursachen hinter den Schmerzsympio-
men. «Die Kindheit und Jugend war die
schlimmste Zeir, weil man abhingig von
den Erwachsenen ist und mimmachen
musss, erinnert sich Barman. «Vor allem
in der schule wurde ich schnell als Simu-
lantin hingestellrs

Die richrige Diagnose har sie sich
dann als Erwachsene selbst gestellr.
Dank eines Eintrags im Inernedexikon
Wikipedia, den eine Berroffene verfasst
harte. Earman nahm Kontakt mit ande-
ren Berroffenen auf, war zuerst akiiv in
einer selbsthilfegruppe in Deurschland,
wo sie bis vor finf Jahren lebre. Heure ist
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sie wissenschafilicher Beirar im Vor-
stand der sclweerischen Gesellschaft
fiir Porphyrie (SGP). Um ihre Krankheit
bekannter #u machen, rar sie im ver-
gangenen November an der ETH Zirich
am scienceslam anf.

Medikament wird implantiert
Bis vor kurzem konnten EPP-Berroffene
michts gegen ihre Krankheir mn, ausser
der Sonne aus dem Weg zu gehen. Ein
neues Medikamem dilrfte dies nun an-
dern. Es steckr in der lewzren Phase der
Klinischen profung und wurde von der
Herstellerfirma Clinuvel zur Regisirie-
rung bei der Europaischen Arzneimirel
behorde (EMA) angemelder. Es ist eine
symthetische Variante eines Hormons
namens Alpha-MSH, das im Korper die
Hautbriunung anregr.

Jasmin Barman konnte das Medika-
Ment Vergangenen Sommer ZUm ersien
Mal selber amwenden. Dies dank einer
spezialbewill'iung for seltene Krank-
heiten durch die Krankenkassen. Es sei
gurvertriglich und verdunkle ihre Haut
merkbar, sagr sie. Als Braunungsmirtel
zu rein kosmetischen Zwecken eigne es
sich jedoch nicht, fogr Barman an - zu
wenig st Ober die Langzeitwirkung
bekannrt. Zudem muss das Medikament
unter die Haut an der Hitfte implantierc
werden.

Fr jasmin Barman Oberwiegen je-
doch die Vorweile. Dank des Hormonpra-
parars kann sie star 15 Minuren 5 smn-
den an die Sonne. Eine schiine, aber
noch sehr ungewdhnliche Erfahrung.
Gelegenheir, sich besser daran zu ge-
withnen, har sie im nichsien Sommer,
wenn sie das Medikamemt wieder neh-
men wird. Wer weiss, vielleicht wird sie
dann sogar ein Sonnenbad riskieren.
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Mael will leben

UDLIGENSWIL Der fast fiinfidhrige Bub leidet an der seltenen Krankheit Niemann Pick C

Am kommenden Samstag jahrt
sich zum dritten Mal der interna-
tionale Tag der seltenen Krank-
heiten in der Schweiz. Eine junge
Familie aus Udligenswil gehort
zu den Betroffenen: Ihr fast fiinf-
jahriger Sohn Mael leidet an der
todlichen Krankheit Niemann
Pick C. Wir haben Mael und seine
Familie besucht.

Drei Kinder wiinschten sich der Ra-
dio-Journalist Matthias Oetterli
(35) und seine Frau Claudia (33).
Drei S6hne hat das Paar bekommen.
Den fast fiinfjahrigen Mael, Lian (3)
und Nevin (15 Monate). Drei aufge-
weckte, prachtige Buben, die ihre
Eltern ganz schon auf Trab halen.
Dass ihr Altester, Mael, an einer
todlichen Krankheit leidet, sieht
man dem aufgeweckten Fiinfjahri-
gen im Moment noch nicht an.

Als Mael am 18. April 2008 nach
einer langen und schwierigen Ge-
burt auf die Welt kam, waren die El-
tern tibergliicklich, dass er, abgese-
henvon einer kleinen Narbe auf sei-
ner Nase, kerngesund schien.

Mael entwickelte sich prachtig.
Als er sechs Monate alc war, be-
merkee Claudia Oetterli bei der Ba-
bymassage, dass sich Maels Bauch
auf der rechten Seite hart anfiihlte.
Die junge Mutter konsultiere dar-
aufhin den Kinderarzt, der eine Ult
raschalluntersuchung anordnete.
Diese bestatigte, dass Maels Milz
viel zu gross war. Es folgten Blut-
untersuchungen, ein erster Ver-
dacht wurde geschopft. «Man ver-
mutete, dass die Milz durch den Zy-
tomegalie-Virus so gross war, da
Antikorper in Maels Blut gefunden
wurden», sagt Matthias Oetterli.
Diese Diagnose erwies sich jedoch
als falsch, da Maels Milz weiter
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Matthias und Claudia Oetterli mit ihren dreiJungs. Von links: Lian, Nevin und Mael.

wuchs und auch seine Blutwerte
auffallig wurden. Als der Junge 19
Monate alt war, wurden bei einer
Knochenmarkpunktion die fiir die
Speicherkrankheit Niemann Pick C
typischen Schaumzellen gefunden.
Ein Hammerschlag fiir die jungen
Eltern. Claudia Oetterli war zu die-
sem Zeitpunkt im sechsten Monat
schwanger mit ihrem zweiten Sohn
Lian. «Die Wahrscheinlichkeit, dass
auch er unter dieser Krankheit litt,
lag bei 25 Prozent», sagt Claudia
Oetterli. «Die Sorge um das unge-
borene Kind und die Angst um Mael
raubte uns fast den Verstand.»

Krankheitsverlauf ist
unterschiedlich

In der Schweiz leben insgesamt
neun Menschen mit der Diagnose
Niemann Pick C. Ausser Mael sind

in der Schweiz ausschliesslich Er-
wachsene von der Erbkrankheit be-
troffen. Die Schweiz ist damit nicht
der Regelfall. Die durchschnittliche
Lebenserwartung von NPC-Patien-
ten liegt bei 16 Jahren.

Bei der heimtiickischen Krank-
heit kann das korpereigene Choles-
terin nicht abgebaut werden und
bleibt in den Zellen hdangen. Maels
Milz wurde im Januar 2013 wieder
per Ultraschall untersucht. «Mitt-
lerweile ist sie auf 18 Zentimeter
angewachsen», sagt Claudia Oet-
terli.

Der Verlauf der Krankheit ist von
Patient zu Patient sehr unterschied-
lich. «Maels Muskelkraft ist beein-
trachtigt, ebenso seine Koordina-
tion und Feinmotorik», erklart der
Vater. Er habe einen schwachen
Korpertonus. Fir Aussenstehende

BILD: JEANNETTEVOLTZ

wirke Mael vielleicht etwas tolpat-
schig, sonst sehe man ihm die
Krankheit nicht auf den ersten Blick
an. Mael werde aber alles verlernen,
was er gelernt hat und am Schluss
schwerstbehindert sterben.

Claudia Oetterli hat wahrend des
Gespriches immer wieder mit den
Trianen zu kdmpfen. Akribisch hat
sie im Internet recherchiert, will al-
les iiber die Krankheit ihres Sohnes
erfahren. Seit zwei Jahren be-
kommt Mael das von Swissmedic
zugelassene Medikament Zavesca.
Es hilft zwar, den Krankheitsver-
lauf zuverzogern, eine Heilung gibt
es nicht. Das Medikament ist ext
rem teuer und nicht auf der Spezia-
litatenliste des Bundes. Das heisst:
Es muss nicht automatisch von der
IV bezahlt werden. «Die IV iiber-
> SEITE 3
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nimmt das Medikament jeweils nur
fiir ein Jahr. Wir miissen jedes Jahr
wieder einen Antrag stellen und
hoffen, dass Mael es bekommts,
sagt Matthias Oetterli. Diese Unge-
wissheit sei eine zusétzliche Belas-
tung. Neben der medikamentdsen
Behandlung ge ht Mael wochentlich
zur Physiotherapie, in die Spiel-
gruppe, ins Muki-Turnen und ab
und zureiten. Im Sommer darferin
den Kindergarten. Darauf freut er
sich sehr.

7000 seltene Krankheiten

In der Schweiz sind rund eine halbe
Million Menschen wvon seltenen
Krankheiten betroffen, von denen
es rund 7000 verschiedene gibt.
Nur fiir die wenigsten gibt es aber
tiberhaupt Therapien. ProRaris, Al-
lianz Seltener Kranlkheiten Schweiz,
organisiert am 23. Februar 2013
zum dritten Mal einen internatio-
nalen Tag der seltenen Krankheiten
in der Schweiz. Der Anlass richtet
sich an Menschen mit einer selte-
nen Krankheit, ihre Angehdrigen
und Patientenorganisationen, Ge-
sundheitsfachkrifte, Forscher und
Politiker.

22 février 2013

Verein NP Suisse

Zusammen mit anderen betroffe-
nen Familien haben Matthias und
Claudia Oetterli vor zwei Jahren
den Verein NPSuisse gegrindet.
«Im November 2012 haben wir zu-
dem fiir Mael und andere Kinder
mit seltenen Krankheiten den Ver-
ein «Maels Leben» gegriindets, sagt
Martthias Oetterli. Im Dezember hat
eine Freundin der Familie eine
Spendeaktion zugunsten des Ver-
eins «Maels Leben» auf der Crowd-
funding-Plattform www.100-days.
net gestartet. 14 000 Franken sind
bislang zusammen gekommen. Die
Aktion dauvert noch bis Mitte Marz
2013.

Claudia Oetterli fiihrt zudem re-
gelmissig Tage buch auf Maels Web-
site. Unter www.maelsleben.ch
kann man nachlesen, wie es Mael
geht und wie die junge Familie den
Alltag meistert. Wahrend Matthias
Oetterli eher im Hier und Jetzt lebt,
macht sich Claudia Oetterli grosse
Sorgen um die Zukunft. «Maels
Krankheit hat unsere Familie ext
rem zusammengeschweisst», sagt
sein Vater. Letzte Woche war Clau-
dia Oetterli in Madrid. Sie hat dort
ein dreijahriges Madchen besucht,
das ebenfalls an Niemann Pick C
leidet. Das Kind erhilt mit einer
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Sonderbewilligung ein neues Medi-
kament, das Giber ein so genanntes
«Ommaya-Reservoirs, verabreicht
wird. Das Plastil-Teil wird unter der
Haut desVorderkopfes eingepflanzt.
Durch einen feinen Schlauch ge-
langt das Medikament von hier aus
tropfche nweise ins Gehirn. Claudia
und Matthias Oetterli méochten,
dass Mael dieses Medikament auch
so schnell als moglich erhilt.

Das Medikament wird nicht nur
in Spanien, sondern auch im Rah-
men einer Studie am National Insti-
tutes of Health (NIH) in den USA
getestet. Moglicherweise kann Ma-
el auch an dieser Studie teilnehmen,
sicher istes aber nicht.

Deshalb suchen Claudia und Mat-
thias Oetterli auch Méglichkeiten
in der Schweiz. «Wir miissten nun
ein Spital und einen Arzt finden, der
fiir uns das Gesuch einreicht», sagt
Matthias Oetterli. Seine Frau wire
auch bereit, regelméssig mic Mael
nach Madrid zu reisen, falls sich in
der Schweiz niemand finden wiirde
oder Mael nicht an der Studie des
NIH teilnehmen kann. «Wir geben
die Hoffnung nicht auf, dass Mael
vielleicht doch eine Zukunft hat
und noch lange bei uns bleibt.»

Jeannette Voltz
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Niemann Pick C

NPC ist eine sehr seltene, vererbte
und unheilbare Speicherkrankheit.
NPC-Patienten kiénnen ein korper-
eigenes Cholesterin nicht richtig
verarbeiten, weshalb sich der Stoff
in toxischen Mengen anhduft und
es zum Zelltod kommt. Je friiher
neurologische Symptome diagnos-
tiziert werden, desto geringer istin
der Regel die Lebenserwartung fiir
die Patienten und desto schwerwie-
gender ist der Verlauf. Es gibt ein
zugelassenes Medikament, das die
Krankheit verzigern kann. Es ist
extrem teuer und nicht auf der Spe-
zialicienliste des Bundes. Dies
fiihrt dazu, dass die IV oder die
Krankenkassen das Medikament
nicht zwingend iibernehmen miis-
sen.

www.npsuisse.ch
www.maelsleben.ch

Tag der Seltenen Krankheiten
Samstag, 23. Februar 2013 von
10.15 bis 17.00 Uhr an der Uni-
versitit Ziirich-Irchel. Weitere
Infos: www.proraris.ch.
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Tag der seltenen
Krankheiten

Menschen, die an einer seltenen
Krankheit leiden, haben ganz
speziell Probleme, eine richtige
Diagnose, gute Informationen
und eine passende Therapie zu
bekommen. Ihnen ist deshalb
ein ganz besonderer Tag im Jahr
gewidmet: der 23. Februar.

An der Universitat Ziirich findet
an diesem Tag ein Anlass statt,
an dem zahlreiche Organisati-
onen und Arzte iiber ihre Pro-
jekte berichten. Im Erfahrungs-
austausch, bei Diskussionen
und bei Gesprachen am runden
Tisch erarbeiten die Teilnehmer
zudem eine Strategie im Kampf
gegen seltene Krankheiten.
Mehr Informationen dazu finden
Sie auf www.proraris.ch



»
pharmaJournal™

Seltene Krankheiten

Janvier 2013

ProRaris, das Sprachrohr der Patienten mit einer
Seltenen Krankheit in der Schweiz

Christine de Kalbermatten™

Das pharmalournal begann im November 2011 mit der Publikation einer Ar-
tikelserie zu den Seltenen Krankheiten. In dieser Ausgabe befassen wir uns
niher mit ProRaris, der Allianz, die Patientenvereinigungen und isolierte
Kranke in der Schwelz vernetzt. Uber 6% der Bevilkerung sollen von Seltenen

Krankheiten betroffen sein.

Die 2010 gegriindete Allianz Seltener
Krankheiten-5chweiz koordimiert die An-
strengungen ihrer Mitglieder zur Verbes-
serung der Behandlung Seltener Krank-
heiten. ProRans zihlt 45 Patientenverei-
nigungen und tber 50 isolierte Kranke
(gesamthaft ca. 18000 Mitgheder). Als
Mitglied von Eurordis, der europiischen
Vereinigung fiir Seltene Krankheiten, ist
sie das Sprachrohr der Patienten mit einer
Seltenen Krankheit in der Schwelz, vor
allem gegeniiber den poliischen Behdir-
den. Sie ist politisch und Gkonomisch
unabhingig.

Geleitet von emnem Team aus Patien-
ten, Angehdrgen und engagierten Fach-
personen, will ProRans einerseits die Sel-
tenen Krankheiten einem breiten Publ-
kum besser bekannt machen und ande-
rerseits sie von den Behdrden anerkennen
lassen. Die Verbesserung der Behandlung
stellt in den Augen der Allianz ein wichti-
ges Problem der éffentlichen Gesundheit
dar; sie kampft um einen gleich-
berechtigen Zugang zu den Pflegeleistun-
gen. Dhe Drnglichkeit der Situation wver-
langt nach uneingeschrankter Unterstiit-
zung durch die Politik. Die Schweiz darf
innerhalb Europas nicht abseits stehen
und muss die Herausforderung, die die
Seltenen Krankheiten darstellen, voll und
ganz annchmen. Die Allianz handelt im
Hinblick auf die Verwirklichung der vom
BAG versprochen nationalen Strategie fir
die Seltenen Krankheiten, indem sie ga-
rantiert, dass den Bediirfrussen der Patien-
ten Rechnung getragen wird und diese
einen aktiven Part in der Erarbeitung der
Massnahmen, die sie betreffen, erhalten.

Zusammen mit pharmaSuisse und
weilteren Partnern ist ProRans Griin-

*Christine de Kalbermatten, Apothekerin und Vorstands-
mitglied von Profarks

dungsmitglied der IG Seltene Krankhei-
ten, die von Mationalrdtin Buth Humbel
prasidiert wird.

Die Krankheiten sind selten,

die Patienten aber zahlreich

Mach der europdischen Definition, die die
Schwelz 2002 dbernahm, werden Affek-
tionen als selten eingestuft, deren Prava-
lenz unter 1:2000 liegt und fiir deren Be-
handlung plundisziphinare und administ-
rative Massnahmen niitig sind. Sie sind
chromisch und invalidisierend und kén-
nen die Uberlebensprognose in Frage
stellen. Es wurden mehr als 7000 Seltene
Krankheiten identihziert. Ihre Ursache 1st
in 80% der Falle genetischen Ursprungs;
weltere Ausloser sind Infektionen, Auto-
immunkrankheiten, degenerative Krank-
heiten und Tumore. Die Halfte der Krank-
heitsfalle betnfft Kinder unter funf Jahren.
In der Schweiz sollen gegen 500000 Per-
sonen betroffen semn, also mehr als &%

der Bevilkerung.

Trotz Unterschieden haben diese
Krankheiten viel gemeinsam

— Verzigerungen und Fehler in der
Diagnose: ein Viertel der Patienten
wartet 5 bis 30 Jahre auf die richtige
Diagnose; diese Verzogerung kann
schwerwiegende Folgen haben, wie
die Geburt weiterer Kinder miat der
gleichen Krankheit;

Administrative Irrfahrten und juris-
tische Unsicherheiten: Schwierig-
keiten, bet den zustindigen Instanzen
zu landen, Unklarheiten iiber die
Riickvergiitung durch Sozial- und
Krankenversicherung;

Lickenhafte Information: Patienten,
Gesundheitsfachpersonen, poht-
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schen, administrativen und schu-
lischen Instanzen und dem Publikum
fehlen Informationen;

— Fehlende wissenschaftliche For-
schung: beschrankte Patientenzahlen,
kostenintensive Forschung, keine
spezifischen Forderungsmassnah-
men auf nationaler Ebene;

—  Unzulanglichkeit von Therapie und
Betreuung: mit wenigen Ausnahmen
besteht keine Hoffnung auf eine effi-
ziente Therapie; die Massnahmen
sind komplex und schwierig zu koor-
dinieren, adaptierte Strukturen feh-
len und oft besteht kein medizi-
nischer Konsens;

—  Psychosoziale Isolation: die fehlende
Anerkennung, die zu den Schwierig-
keiten einer chronischen Krankheit
hinzukommt, verstarkt die Isolation
der betroffenen Patienten;

—  Schwierige schulische und berufliche
Integration: die Massnahmen sind
nicht geniigend abgesprochen und
adaptiert.

Ein symbolisches Beispiel

Der Bericht einer Apothekerkollegin illus-
triert diese Situation perfekt: Birgitt
Scharwath ist die Mutter von Michael, der
1993 geboren wurde und an Homocystin-
urie leidet. Der Neugeborenen-Test wird
leider nicht systematisch durchgefiihrt.
Eine frithzeitig gestellte Diagnose wiirde
aber das Auftreten von Komplikationen

Der Bericht von Michael illustriert die dringende
Notwendigkeit einer nationalen Strategie far die
Seltenen Krankheiten.
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dank einer sofort eingefilhrten spezifi-
schen [Dhat verhindern.

Michts deutete bei Michael auf ir-
gendeine Anomalie hin. Im Alter von ge-
gen einem Jahr beobachten die Eltern ei-
ne Verzogerung in der allgemeinen Ent-
wicklung. Der Padiater gibt sich aber zu-
versichtlich. Ein Koordinationsmangel,
das fehlende Sprechen und eine Verspé-
tung im Aufrechtgehen beunruhigen die
Eltern zusehends. Der Kinderarzt schligt
den Besuch einer Erziehungsberaterin,
die nach Hause kommt, vor. Dhese it zur
Konsultation bei einem Ophtalmologen,
der eine starke Kurzsichtigkeit feststellt
und nicht weitersucht. Parallel dazu wird
Michael im Uruversititsspital Lausanne
einer Sene von Tests in der Neuropéidiat-
rie unterzogen. Eine gewdhnliche Ein-
schulung kommt nicht in Frage; die Arzte
sprechen sich fiir einen spezialisierten
Unterricht fir Kinder mit einer Sprachbe-
hinderung im Zusammenhang mit psy-
cho-affektiven Stérungen aus (die Psych-
later vermuten eine autistische Stérung).
Die Eltermn sind eirverstanden, da die Be-
treuung angemessen ist Transportdienst,
Logopddin und Psychologe. Das Einho-
len emmer zweiten augendrzilichen Mei-
nung erlaubt eine Fokalisierung auf das
Screening nach metabolischen Krankhei-
ten mit einer Linsenhmxation. Die Dhagno-
se Homocystinurie (siehe Kasten) wird
erst im Alter von wvier Jahren gestell.
Trotz allem sind die Eltern erleichtert, all
den Symptomen ihres Sohnes endlich
einen Namen geben zu kinnen, doch
sehr schnell wird die Erleichterung von
einer immensen Enttduschung iiber die
Betreuung abgelost. Michael wird von der
Schule gewiesen, da «seine Stdrung nicht
psycho-affektiv ist, sondern durh eine
Krankhett verursacht wirds. Die mediz-
nische Begleitung wird allerdings sehr
sorgfiliy weitergefithrt. Gegeniiber ei-
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3. Internationaler Tag der Seltenen Krankheiten In der Schwelz

Zum dritten Mal in Folge organisiert ProRaris in Zusammenarbeit mit RaDIZ (Rare Disease Initiative
Zurich, der Universitat Zrich) am 232, Februar 2012 an der Universitat Zarich-lrchel den Internationa-
len Tag der Seltenen Krankheitan. Diesar Tag fur Begegnung, Austausch und Information verzinigt
Patienten, ihre Angehdrigen, ihre Interessenverbdnde, Gesundheitsfachpersonen, Forscher, Politiker
und Medien, ohne das Publikum zu vergessen. Seit Matiomalratin Ruth Humbel im Dezember 2010 ein
Postulat fOr eine nationale Strategie zu den Seltenen Krankheiten gingeraicht hat, hegen die Patien-
ten Hoffnung. Sie winschen sich, dass Behtrden und Politiker endlich die Dringlichkeit der Situation

einsehen und ihre Versprechen wahrmachen)

Ziirich™

RaD|Z = Rare Dizease |mitiathve Zurich
Clinical Researcn Priority

nem solch «einzigartigen» Fall zeigen
sich die Arzte nun sehr aufmerksam, was
bis anhin nicht der Fall war. Einzig eine
proteinarme Dhit kann die Verschlechte-
rung der Symptome stoppen. Michael
wird zusitzlich betreut, um Komplikatio-
nen (Osteoporose, Herzprobleme,
Thrombosen) zu wverhindern; nach Ab-
schluss des Wachstums kénnen in einer
Operation die mit fimf Jahren verlorenen
Linsen ersetzt werden. Punkto Sprach-
entwicklung bestehen keine Sorgen
mehr! MNach einem Skiunfall im Alter von
finfeinhalb Jahren war Michael wihrend
eines Monats hospitalisiert. Dank der er-
zwungenen Immobilitit konnte er sich
ganz auf seine Sprache konzenireren.
Michael entwickelt sich heute in ge-
schiitztem Rahmen; eine leichte geishge
Zurickgebliebenheit erlaubt aber keinen
s«nomalens Schulbesuch.

Dhieser Bericht illustriert die dringen-
de Notwendigkeit einer nationalen Stra-
tegie fiir die Seltenen Krankheiten.

Strategische Ziele eines
nationalen Plans

Eine nationale Strategie Hir Seltene
Erankheiten hitte als Ziel:

— FEine Bestandesaufmahme der

Schwierigkeiten und Erwartungen
der Betroffenen;

Ein edeichterter Zugang zu Diagnose,
Behandlung, Medikamenten und
medizinisch-sozialer  Betreuung,
Schaffen von Referenzzentren;

Eine Kodifizierung, eine Definition
und emne Liste der Seltenen Krank-
heiten;

Eine koordinierte pluridisziplinére
therapeutische Behandlung (Experti-
sezentren);

Eine Angemessenheit der Riickerstat-
tungskriterien;
Rahmenbedingungen und &ffent-
liche Unterstiitzung der Forschung
auf dem Gebiet der Seltenen Krank-
heiten, Beteiligung an internationa-
len Programmeny;

Schaffung und Zugang

Registern und Biobanken;
Anerkennung und Einbezug von Pa-
tientenorganisationen als Informati-
onsinhaber und unumgingliche Ex-
perten fiir alle Personen, die am Auf-
bau effizienter und koordinierter
Massnahmen im Bereich Seltener
Krankheiten beteiligt sind;
Informationskampagnen fir ein Ziel-
und das allgemeine Publikum.
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Homocystinurie
Homocystinurie ist eine autosomal rezessiv ver-
erbte metabolische Krankheit: beide Allele des
Gens missen anormal sein, damit die Krankheit
ausbricht. Es bestehen verschiedene Varianten der
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Krankheit. Der individuelle Befall ist von cinem

zum andern Patienten sehr unterschiedlich. Die
klassische, durch einen Enzymmangel ausgeltsta
Homocystinurie ist charakterisiert durch einen
Befall der Augen, des Skaletts, des Zentralnerven-
systemns und des vaskuldren Systems.
Ausfohrliche Informationan unter
wwworphanat.ch

Als Apotheker haben wir zahlreiche
Triimpfe m der Behandlung Seltener
Krankheiten i der Hand. Neben der lo-
kalen Nahe, unserer leichten Zugdnglich-
keit, unserer Verfiigbarkeit und unseren
Laufmetern an Schaufenstern erlauben
uns unsere regelmissigen Kontakte mit
dem Publikum, das taglich unsere Offizin
betntt, den Aufbau eines Vertrauensver-
haltnisses mit den Patienten. Unsere um-
fassende Kenntnis des Fatienten, unsere
Claubwirdigkeit gegeniiber dem Publi-
kum als Gesundheitsexperten und unsere
professionellen Kompetenzen pradesti-
nieren uns, eine entscheidende Rolle zu
spielen. Wir stellen das ideale Relais dar,
um den Erwartungen der betroffenen
Patienten besser zu entsprechen und die-
se beispielweise an entsprechende Fatien-
tenorganisationen weiterzuleiten. Wir
sind ebenfalls das letzte Glied in der
Kette, das einen Zusammenschluss zahl-
reicher 1solierter Patienten erméglicht.

Unsere Weiterbildung sollte in Zukunft
spezifische Schulungs- und Informati-
onsprogramme zu den Seltenen Krank-
heiten enthalten, mit im Vister Informati-
onskampagnen fiir das grosse Publikum
m Zusammenarbeit mit ProRans.

In Frankreich macht eine interne
Kommssion des Ordre national des
pharmaciens, die Cespharm (Comuté
d’éducation sanitaire et socale de la phar-
macie francaise) auf den Apotheker als
Erzmicher in Sachen Gesundheit aufmerk-
sam. Die Homepage der Cespharm verfiigt
tiber eine Spalte zum Thema Erbkrankhei-
ten und Seltene Krankheiten, in der der
Apotheker als verantwortliche Fachperson
und Wegbereiter beschrieben wird.

Eurordis hat eben eme Pilotuntersu-
chung zur Anwendung von Medikamen-
ten ohne Indikation (off label use) gegen
Seltene Krankheiten durchgefihrt. Deren
Resultate, die letzten Herbst in London
vorgestellt wurden, befiirworten die Er-
forschung neuer Informationsquellen
zum off label-Einsatz von Medikamenten,

vor allem n Zusammenarbeit mit Ge-
sundheitsfachpersonen. Hier kinnen wir
eine weitere Trumpfkarte ausspielen.

In Sektoren ausserhalb der Offizin,
haben die Spitalapotheker ihre Aktivita-
ten schon angepasst. Noch vor kurzem
bestand ihre Hauptaufgabe in der Her-
stellung spezifischer Medikamente fiir
das Spital. Heute haben die Herstellungs-
verfahren fiir grosse Mengen einer indivi-
dualisierten Fabrikation von Medikamen-
ten (adaptierte Medikationsformen und
Dasierungen) nicht zuletzt zur Behand-
lung Seltener Krankheiten Platz gemacht.

1

Korrespondenzadresse

ProRaris - Alliang Seltener Krankheiten - Schweiz
Chemin de la Riaz 11

1418 Vuarrens

Tel & Fax D21 887 68 86

E-Mail: contacté@proraris.ch



Liebe Leserin, lieber Leser

Der Weg zur Diagnose einer Seltenen
Krankheit gleicht oft der sprichwértlichen
Suche nach der Nadel im Heuhaufen. Die
Beispiele von Michael Scharwath und Sevin
Ocal und ihren Familien illustrieren dies
sehr deutlich.

Was sind Seltene Krankheiten? Wie hau-
fig kommen sie vor und wie viele Personen
sind davon betroffen? Esther Neiditsch be-
antwortet diese Fragen und zeigt auf, wa-
rum es die ProRaris mit ihren 43 Patienten-
organisationen der verschiedenen Seltenen
Krankheiten braucht. Zudem stellt sie das
Dienstleistungsangebot der Vereinigung vor
und weist auf den Internationalen Tags der
Seltenen Krankheiten hin, der jahrlich welt-
weit am 28. oder 29. Februar stattfindet
und der in der Schweiz von ProRaris orga-
nisiert wird.

Auch wenn es den direkt Betroffenen oft
nicht so vorkommt, sind die Forscher nicht
untatig, an den meisten Schweizer Univer-
sitatsspitalern wird geforscht, so auch am
Kinderspital Zarich, wo eine langjdhrige
Tradition in der Grundlagenforschung von
vererbten seltenen Krankheiten besteht.
Prof. Dr. med. Matthias Baumgartner be-
richtet darliber sowie tber die «Rare Disea-
se Initiative Zurich — RaDIZ» .

In dieser Ausgabe schauen wir zurlck auf
den Auftritt des SVA an der IFAS 2012. Den
Bericht uber den erfolgreichen SVA-Kon-
gress in Davos werden Sie in der nachsten
Ausgabe der PraxisArena finden.

Auch wenn der November uns wetter-
massig noch nicht auf den Winter und die
Weihnachtszeit eingestimmt hat, ndhert sie
sich mit Riesenschritten.

ch winsche Ihnen frohe Festtage und viel
“reude, Glick und Erfolg im neuen Jahr.

/Jmﬁ@ /kv\ bocco
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Was ist eine Seltene Krankheit?

Esther Neiditsch
Geschaftsleiterin
Association ProRaris
Chemin de la Riaz 11
CH-1418 Vuarrens

Tel. & Fax 021 887 68 86

In Europa gilt eine Krankheit als selten,
wenn die Pravalenz weniger als 5 von
10000 Einwohnern betragt. Heute sind zwi-
schen 7000 und 8000 Seltene Krankheiten
bekannt und jede Woche werden neue ent-
deckt. In Europa leiden rund 30 Millionen
Merschen an einer Seltenen Krankheit, in
der Schweiz wird die Zahl auf 500000 ge-
schatzt.

Ein Viertel der Betroffenen braucht zwi-
schen 5 und 30 Jahren, um eine korrekte
Diagnose zu erhalten. Diese lang andauern-
de Ungewissheit hat kognitive, psychologi-
sche und physische Folgen, stellt das Ver-
trauen in das medizinische Fachwissen auf
eine harte Probe, fihrt zu falschen Thera-
pien oder gar zu verfehlten chirurgischen
Eingriffen und auch zur Geburt weiterer
Kinder mit derselben Pathologie innerhalb
einer Familie.

Wie aus den Beispielen in diesem Heft er-
sichtlich ist, haben Patienten mit Seltenen
Krankheiten nicht nur mit rein medizini-
schen Problemen zu kampfen. In ihrem All-
tag stehen sie und ihre Familien vor einer
Vielzah| weiterer Hirden, die mehr oder
weniger hoch sein kénnen. So ist unter an-

Wegen ihrer Seltenheit sind diese Erkran-
kungen fir die Forschung vordergriindig
wenig interessant. Die Kosten bis zur Ent-
wicklung eines Medikaments scheinen zu
hoch, um durch den Verkauf an eine ge-
ringe Zahl von Patienten aufgewogen wer-
den zu kdénnen. Zusehends entdecken aber
auch grosse Unternehmen, dass Seltene
Krankheiten oft Modellcharakter haben. Es
kommt namlich immer wieder vor, dass ein
Mechanismus, der bei einer seltenen Patho-
logie funktioniert, auch bei haufigeren Er-
krankungen angewendet werden kann.

Noch fehlt es an vielen Stellen an Infor-
mationen Uber Seltene Krankheiten. Auch
vom medizinischen Fachpersonal kann nie-
mand erwarten, 7000 bis 8000 Erkrankun-
gen zu kennen. Es ist deshalb wichtig, dass
Arzte, Pflegende und andere Kontaktper-
sonen die Problematik als solche erkennen
und sich bei Bedarf an Spezialisten wenden
kénnen. In einigen europdischen Landern
wurden dazu Expertenzentren erfasst und
zertifiziert. Auch in der Schweiz kommt die
konkrete Umsetzung solcher Bestrebungen
langsam aber sicher in Gang.

derem die Rechtsunsicherheit und Diskri-
minierung in Bezug auf die Ubernahme
der Kosten durch die Invalidenversiche-
rung und Krankenkassen fur die Patienten
und ihre Familien in unserem Land oft eine
schwere Belastung. Dies geht soweit, dass
Betroffene der Simulation bezichtigt wer-
den und man ihnen selbst eine bescheidene
Unterstatzung versagt.

Die Vergutungsproblematik hat sich seit
einem wegweisenden  Bundesgerichts-
urteil vom November 2010 noch verscharft.
Einer an Morbus Pompe erkrankten, da-
mals 70-jahrigen Patientin wurde die wei-
tere Vergltung eines Arzneimittels aus Kos-
tengriinden verweigert. Das Medikament
stand damals nicht auf der Spezialitatenlis-
te. Darlber hinaus bezeichnete das Bundes-
gericht 100000 Franken als Obergrenze fir
eine Therapie in der Grundversicherung,
obwohl es in einem Einzelfall urteilte. Zahl-
reiche Versicherungen strichen daraufhin
die Vergltung von Behandlungen von Pa-
tienten mit Seltenen Krankheiten umge-
hend, obwohl| insgesamt héchstens 2,5%
bis 3% der Medikamentenkosten in der
Grundversicherung auf solche Pathologien
entfallen!

Ein wichtiges Hilfsmittel in diesem Zusam-
menhang sind Register und Biobanken.
Sie sind eine unerlassliche Basis fur die For-
schung. Sie sind auch flr die Spezialarzte
ein zentrales Instrument. Ohne Daten tap-
pen wir im Dunkeln. Wir brauchen sie, um
uns international vernetzen zu kénnen und
zu verstehen, wo die Schwerpunkte zu legen
sind. Wenn wir Daten, Erkenntnisse und Ge-
webeproben nicht zentral und nach interna-
tional anerkannten Kriterien speichern, sind
sie nicht nutzbar.

Aus diesen und weiteren Grlinden hat der
Europdische Rat den EU-Mitgliedstaaten
2009 die Ausarbeitung von Massnahmen im
Bereich Seltener Krankheiten empfohlen. In
der Schweiz hat Nationalrdtin Ruth Hum-
bel im Dezember 2010 einen Vorstoss fir
eine Nationale Strategie zur Verbesserung
der Situation von Menschen mit Seltenen
Krankheiten eingereicht. Die Patienten hof-
fen, dass unsere Behorden und Politiker die
Dringlichkeit des Sachverhalts erkannt haben
und konkrete Schritte in die Wege leiten!

Esther Neiditsch
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Rare Disease Initiative Zurich — RaDIZ

Prof. Dr. med.

Matthias Baumgartner
Leiter klinischer Forschungs-
schwerpunkt fir seltene
Krankheiten RaDIZ
Extraordinarius fiir
Stoffwechselkrankheiten

Abteilung fir
Stoffwechselkrankheiten
Universitats-Kinderspital

Steinwiesstrasse 75
CH-8032 Zirich
Schweiz

Matthias.Baumgartner@kispi.uzh.ch

Leben mit einer angeborenen
Stoffwechselkrankheit

Die Geburt eines Kindes ist fir Eltern der
schanste Moment. Stammhalter Max ist ein
Sonntagskind. Schwangerschaft und Ge-
burt verliefen vollig normal. Aber ganz ge-
sund war Max nicht. Eine erste Entgleisung
erlebten die jungen Eltern nach einem hal-
ben Jahr. Max erbrach sein Essen, hyperven-
tilierte. Auf der Intensivstation wurde der
Schwerkranke in ein kUnstliches Koma ver-
setzt und dann diversen Tests unterzogen.
Rasch war klar, dass es sich um eine Stoff-
wechselkrankheit aus der Gruppe der Or-
ganoazidurien handelt. Max wurde rich-
tig therapiert und erlitt keine bleibenden
Schédden.

Strenge Diat und Vitamin-B12-
Spritzen

Wochen spéater, nach einer Hautbiopsie,
stellte sich endgultig heraus, an welcher
Krankheit Max leidet: An Methylmalonaci-
durie. Der heute flnfjdhrige Bub kann we-
gen eines Enzymdefektes gewisse Amino-
sauren nicht verstoffwechseln. Er muss eine
strenge, eiweissreduzierte Diat einhalten.
Schwierig far ein Kind, wenn es auf Lecke-
reien wie Kuchen verzichten muss, auf nor-
males Brot, Milchprodukte, Fleisch, Scho-
kolade, usw. Diese Diat muss regelmassig
angepasst werden an die aktuelle Stoff-
wechselsituation, sowie an Alter, Grésse
und Gewicht. Zudem erhalt Max jede Wo-
che eine Vitamin-B12-Spritze.

Zellgift Ammoniak

Eltern und Betreuungspersonen fiihren ge-
nau Buch, wie viel Energie das Kind zu sich
nimmt. Denn es gilt weitere Entgleisungen
zu verhindern. Situationen also, in denen
der Organismus unzureichend mit Energie
versorgt ist und eine katabole Situation ein-
tritt. In so einem Zustand warde der Kérper
Aminosauren als Energiesubstrat verbren-
nen und verschiedene toxische Zwischen-
produkte wie das Zellgift Ammoniak frei-

setzen, und das konnte irreparable Schaden
anrichten,

Gendefekt bei den Eltern

Da es sich um eine autosomal rezessiv ver-
erbte Stoffwechselkrankheit handelt, sind
beide Eltern gesunde Trager der Krankheit.
Bei jeder Schwangerschaft besteht eine 25-
prozentige Wahrscheinlichkeit, dass ein
weiteres Kind krank wird. Ein Schock. Denn
das Ehepaar wollte noch mehr Kinder. Ein
Test in der elften Schwangerschaftswoche
zeigte, dass die Familie bei den folgenden
Schwangerschaften mehr Glick hatte - es
kamen 3 weitere, gesunde Kinder zur Welt.
Die vier Kinder sind ein grosses Geschenk.
Max geht tagsiber in eine Privatschule, wo
es moglich ist, die strenge Didt einzuhalten.
Er ist ein vifer Bub, saugt Informationen auf
und entwickelt sich normal. Jeden Freitag
erhalt er vom Hausarzt eine Vitamin B12-
Spritze und zu Untersuchungen muss er re-
gelmassig ins Spital.

Unsichere Langzeitprognose

Die Krankheit bringt es mit sich, dass Max’s
Niere taglich geschadigt wird und langfris-
tig auch Schadigungen des zentralen Ner-
vensystems und anderer Organe zu be-
farchten sind. Natdrlich winschen ihm
alle ein gesundes Leben. Und damit dieser
Wunsch in Erfullung geht, fordert die Uni-
versitat Zurich seit kurzem einen klinischen
Forschungsschwerpunkt fur Seltene Krank-
heiten.

Klinischer Forschungsschwer-
punkt fiir Seltene Krankheiten
an der Universitat Ziirich

Seltene Krankheiten haben &usserst ne-
gative Auswirkungen auf die Lebensquali-
tat der Betroffenen, hauptsachlich Kinder,
sowie auf deren Familien. Man geht da-
von aus, dass alleine in der Schweiz etwa
500000 Personen an einer Seltenen Krank-
heit leiden. Die medizinische Behandlung
von Patienten mit Seltenen Krankheiten



weist derzeit grosse Defizite auf. Auf-
grund der geringen Haufigkeit der einzel-
nen Krankheiten ist oft nur wenig tber den
Verlauf und die zugrunde liegenden Me-
chanismen bekannt. Als Folge davon fehlen
standardisierte Diagnose- und Therapiever-
fahren. Klinische und biologische Informa-
tionen zu den Krankheiten sind oft ver-
streut und schwer zuganglich. Studien Uber
Seltene Krankheiten basieren bestenfalls
auf kleinen Fallserien, was deren Aussage-
kraft begrenzt. Ausserdem gibt es weni-
ge geeignete Tiermodelle, mit denen die-
se Krankheiten untersucht werden kénnen.
Schliesslich sind Seltene Krankheiten als
Forschungsprojekte fir die Pharmaindus-
trie in der Regel uninteressant, da daraus
entwickelte Medikamente als nicht gewinn-
bringend angesehen werden.

An der Universitat Zurich und den univer-
sitdren Spitalern, insbesondere am Kinder-
spital, besteht eine langjahrige Tradition
in der Grundlagenforschung, angewand-
ten und klinischen Forschung von vererb-
ten Seltenen Krankheiten. So wurde z.B.
die Zystische Fibrose, das Fanconi Syndrom
oder der schwere kombinierte Immunde-
fekt (SCID) von Forschern am Kinderspital
Zurich erstbeschrieben.

Der klinische Forschungsschwerpunkt Gber
Seltene Krankheiten der Universitat Zu-
rich = «Rare Disease Initiative Zurich» (Ra-
DIZ), hat zum Ziel, Betreuung und Outcome
von Patienten mit Seltenen Krankheiten zu
verbessern. Hierzu nitzt RaDIZ bestehen-
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de Starken und schafft Synergien zwischen
Grundlagen- und klinischen Forschern zur
Entdeckung neuer Krankheitsentitéaten und
Krankheitsmechanismen und zur Entwick-
lung besserer therapeutischer Strategien.
Die Basis von RaDIZ bildet ein interdiszipli-
nares Referenzzentrum fir Patienten mit
Seltenen Krankheiten. Besondere Aufmerk-
samkeit wird dabei auch der Transition von
der Kinder- in die Erwachsenenmedizin ge-
schenkt, welcher eine zunehmende Bedeu-
tung zukommt, da immer mehr Kinder mit
Seltenen Krankheiten das Kindesalter uber-
leben.

Als essentieller Teil des Programms soll das
Bewusstsein far Seltene Krankheiten in Zu-
rich und der Schweiz gestarkt und die Zu-
sammenarbeit in verschiedenen Bereichen
(lokal, national, international) geférdert
werden. Zur Forderung des Nachwuchses
wird erstmals Anfang Juli 2013 eine «Sum-
mer School for Rare Diseases» durchge-
fahrt, welche nebst wissenschaftlichen The-
men insbesondere auch ethische Aspekte
wie die hohen Kosten von «orphan drugs»
oder prasymptomatische genetische Tests
behandeln wird.

RaDIZ bietet eine ausgezeichnete Méglich-
keit, auf dem Gebiet der Seltenen Krankhei-
ten eine fihrende Rolle in Europa zu erlan-
gen und dadurch Top-Forscher anzuziehen
und dringend bendétigte Nachwuchskrafte
auszubilden.

Matthias Baumgartner



Homocystinurie

Die Geschichte eines Betroffenen:
Michael Scharwath

Esther Neiditsch
Geschaftsleiterin
Association ProRaris
Chemin de la Riaz 11
CH-1418 Vuarrens

Tel. & Fax 021 887 68 86

Eine Uber Jahre verzégerte Diagnose und eine
falsche Behandlung kénnen far den Patienten
verheerende Folgen haben. Niemand weiss
dies besser als die Apothekerin Birgitt Schar-
wath. Ihr Sohn Michael, der 1993 zur Welt
kam, leidet an Homocystinurie. Fur diese sel-
tene Stoffwechselerkrankung (in Deutschland
1:20000 bis 1:130000; Quelle vfass.de) gibt es
ein Neugeborenen-Screening, das aber nicht
uberall in der Schweiz durchgefihrt wurde.
Die Mutter bemerkte, dass ihr Sohn erst spat
gehen und nicht richtig sprechen lernte und
seine psychomotorische Koordination schlecht
war. Der Kinderarzt beruhigte sie, riet aber
einen Augenarzt aufzusuchen, da er Michael
far kurzsichtig hielt. Der 5-jdhrige Junge war
aber nicht in der Lage zu beschreiben, was er
auf den ihm gezeigten Tafeln sah. Er konnte ja
nicht gut reden. Der Augenarzt verschrieb ihm
wegen der starken Kurzsichtigkeit eine Brille.

Die Mutter entschloss sich, eine Zweitmeinung
einzuholen. Der zweite Augenarzt entdeckte
eine Luxation der Augenlinsen, ein Symptom
verschiedener Stoffwechselkrankheiten. Noch

Homocystinurie
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gleichentags wurde im Waadtlander Universi-
tatsspital CHUV anhand einer einfachen Urin-
probe die Diagnose Homocystinurie gestellt.
Ware dies bei der Geburt geschehen, hatte Mi-
chael eine strikte Diat einhalten mussen. Da-
mit hatte er sich normal entwickelt und die
gravierenden Folgen wéren ausgeblieben.

Heute ist nicht nur Michaels Sehvermdgen be-
eintrachtigt. Er leidet an Osteoporose, Throm-
bosenbildung, Skelettanomalien und einer
mentalen Retardierung. Die Betreuung und
Integration von Michael war unbefriedigend.
Seine intellektuellen Fahigkeiten reichten
nicht aus, um dem Unterricht in der Sehbehin-
dertenschule folgen zu kénnen. In der Sonder-
schule flhlte er sich nicht wohl. Heute arbeitet
er in einer geschitzten Werkstatt der |V. Bald
wird er aber 20 und braucht damit eine neue
Lésung.

Esther Neiditsch

Die Homocystinurie | ist eine angeborene, nicht ge-
schlechtsbezogene (autosomal) und rezessiv vererbte
(d.h. das gesunde Erbmerkmal Giberdeckt das kranke)
Stérung im Stoffwechsel der schwefelhaltigen Eiweiss-
bausteine (Aminosauren).

Anzeichen (Symptome) der Erkrankung (vor Behand-
lungsbeginn bzw. ohne Benandlung):

Die Krankheitszeichen treten in der Regel frilhestens im
dritten Lebensjahr auf und sind sehr unterschiedlich. Sie
betreffen zunachst meist die Augen (Linsenschlottern,
Kurzsichtigkeit, grauer Star, Netzhautabl&sung), spater
die Knochen (z.B. Langgliedrigkeit, Hochwuchs, Ver-
minderung des Mineralsalzgehaltes) und bei zwei Drit-
teln der Betroffenen das Gehirn (Intelligenzminderung,
Krampfanfalle). Die Halfte der Patienten mit Homocys-
tinurie erleiden Blutgefassverschliisse (Thromboembo-
lien), besonders in den Beinen. Herzinfarkte sind aber

auch wesentlich haufiger, als bei Stoffwechselgesunden.

Diagnose:

Erkannt werden kann die Homocystinurie durch die
Messung der Konzentrationen von Homocystin im Urin
sowie von Homocytein (und Methionin, aus dem Ho-
mocystein entsteht) im Blut.

Behandlung:
Die Behandlung der Homocystinurie | besteht in einer
Kombination von Medikamentengabe und einer Diat.

Prognose:

Die Zukunft der Patienten sieht umso besser aus, je aus-
gepragter die Ansprechbarkeit auf Vitamin B6 ist. Sie
wird umso ungulnstiger, je ausgepragter die Neigung
zur Bildung von Blutgefassverschliissen ist. Bei strikter
Einhaltung der medikamentdsen und digtetischen Be-
handlung ist die Prognose meist glinstig.
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Dystrophe Epidermolysis bullosa

Die Geschichte von Sevin Ocal und ihrer Familie

Esther Neiditsch  Sevin Ocal kam 2005 nach einer unauffal-
Geschaftsleiterin  |ligen Schwangerschaft in Liestal (BL) zur
Association ProRaris  \Welt. Ein paar Stunden nach der Geburt be-
ChemindelaRiaz 11 \arkten die Eltern, dass das Madchen an
= CHIWE Vuarrens  4on Fissen keine Haut hatte. Darauf hin
el. & Fax 021 887 68 86
wurde das Baby sofort ins Kinderspital Bru-
derholz verlegt, aber auch dort hatten die
Arzte dieses Krankheitsbild noch nie gese-
hen. Umgehend wurde ein Dermatologe
beigezogen, der nach kurzer Zeit die Diag-
nose Dystrophe Epidermolysis bullosa stell-
te (DEB). Er beruhigte die Eltern insofern,
als die Krankheit zwar schwer - aber mit
keinerlei geistigen Behinderungen verbun-
den ist. Gemeinsam mit dem Pflegeperso-
nal zeigte der Spezialist den Eltern, wie sie
das Schmetterlingskind Sevin zuhause be-
treuen und erndhren konnten.

Sehr schnell setzten sich Herr und Frau Ocal
auch mit der Patientenorganisation Deb-
ra (www.schmetterlingskinder.ch) in Ver-
bindung, die ihnen bis heute eine grosse
Stltze ist. Hier konnte die Familie aus den
Erfahrungen anderer lernen und fahlte sich
unterstutzt. Zu Beginn war es nicht einfach,
einen geeigneten Kinderarzt zu finden. In
der Schweiz gibt es nur ein paar wenige Fal-



le von EB dystrophica. Die Pflege von Se-
vin nimmt auch heute noch anderthalb bis
zwei Stunden pro Tag in Anspruch.

Den Kontakt zu gesunden Kindern herzu-
stellen, war schwierig. Oft zeigten sich an-
dere Kinder schachtern und wagten es
nicht, im Park oder auf dem Spielplatz mit
Sevin zu spielen. Als Sevin dreijahrig war,
wollte sie wie alle anderen in eine Spiel-
gruppe. Moglich war dies nur mit einer Be-
gleiterin, deren Bezahlung die Invalidenver-
sicherung nicht Ubernehmen wollte. Auch
hier sprang Debra und spater die Stiftung
Mosaik ein. Die Erfahrung der Spielgrup-
pe war fur Sevin dusserst positiv, da sie sich
endlich mit Gleichaltrigen abgeben konnte.

Um den Ubergang in den staatlichen
Kindergarten maglichst reibungslos zu ge-
stalten, entschlossen sich Sevins Eltern, die
Familien der Klassenkameraden vorab mit
einem Informationsblatt Gber Epidermoly-
sis bullosa tber die Krankheit ihrer Tochter
aufzuklaren. Dieses Vorgehen hat sich aus-
gezahlt, da am ersten Schultag niemand er-
schrak und alle wussten, dass EB nicht an-
steckend war. Sevin hatte eine Begleiterin
und integrierte sich gut.

Am Ende der Kindergartenzeit wurde es
dann deutlich schwieriger, eine fir Sevin,
ihre Familie und die Schulbehérden befrie-
digende Lésung zu finden. Nachdem die
Begleiterin unerwartet zurlickgetreten war,
wurde Sevin fur die erste Primarschulklas-
se in eine heilpadagogische Sonderschule
versetzt, obwohl der schulpsychologische
Dienst sie fur eine integrative Beschulung
empfohlen hatte. Grund war ein Personal-
engpass. Den Eltern wurde diese Entschei-
dung, die ohne ihr Beisein gefallt worden
war, relativ kurz vor den Sommerferien mit-
geteilt. Es war nicht mehr méglich, eine an-
dere Lésung zu finden. Herr und Frau Ocal
bedauern es sehr, dass ihre Tochter nicht
mehr im tdglichen Kontakt mit gesunden
Kindern steht. lhres Erachtens muss Sevin
ja auch spater mit einer Vielfalt von Men-
schen zurechtkommen missen.
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Epidermolysis bullosa

Epidermolysis bullosa (EB) ist eine genetisch bedingte Haut-
erkrankung. Die Haut von Menschen mit EB ist sehr verletz-
lich, was zu schwersten kérperlichen Behinderungen und
Schmerzen flhrt. EB ist sehr selten und derzeit unheilbar.

EB ist angeboren und dussert sich schon bei Geburt oder in
den ersten Tagen danach. Aufgrund eines Gendefekts wird
ein bestimmtes Kollagen vom Kdrper gar nicht oder nur
mangelhaft gebildet. Dies flhrt dazu, dass die einzelnen
Hautschichten nicht richtig zusammenhalten. Bei der gerings-
ten Belastung bilden sich Blasen oder die Haut reisst.

3 Formen:

EB simplex - leichte Form: Haufigste Form ohne bleibende
Narben. Bessert sich mit der Pubertat.

EB Junktionalis (EBJ) - mittlere Form: Ausfall der Haare,
Zahne und Fingernagel. Eine bestimmte Unterform von EB)J
verlauft wahrend der ersten Lebensmonate meist tédlich.

EB Dystrophica (EBD) - schwerste Form: Die Haut 6st sich

in der tiefsten Hautschicht und auch die Schleimhaute sind
betroffen. Narbenbildung wie bei schweren Verbrennun-
gen. Verwachsungen von Fingern und Zehen und Probleme
bei der Nahrungsaufnahme. Das Leben der Betroffenen und
ihrer Angehorigen ist massiv erschwert, die Lebenserwartung
ist verringert. In der Schweiz leiden rund 30 Personen an EPD.

(Quelle: www.schmetterlingskinder.ch)



Was sagt ein Gentest?

Christina Fasser
Retina Suisse
Ausstellungsstrasse 36
8005 Zurich

Retinitis pigmentosa ist eine erbliche Erkran-
kung der Netzhaut, die zur schweren Sehbe-
hinderung oder Blindheit fGhren kann. Das
Krankheitsbild ist extrem heterogen und da-
mit auch die genetische Ursache. Es gibt friih-
kindliche Formen, wie die Lebersche conge-
nitale Amorrhose (LCA), fir welche bereits
klinische Versuche der Gentherapie Phase 3
im Gang sind. Man kennt heute mehr als 180
Gene, welche RP verursachen konnen. Ist eine
Familie erstmals mit der Diagnose einer LCA
oder RP konfrontiert, so stellt sich die Frage
des Risikos fur weitere Kinder. Tritt die Krank-
heit erst im Erwachsenenalter auf, so stellen
sich die jungen Menschen die Frage nach der
Vererblichkeit far ihre eigenen Kinder. RP ist
auch extrem heterogen in der Erscheinungs-
form. Da die Ausdruckweise der Krankheit
innerhalb eines Krankheitsbildes sehr unter-
schiedlich ist, gibt erst eine genetische Ana-
lyse die genaue Diagnose. In einigen Fallen
ist es sehr wichtig, die genetische Ursache zu
kennen, denn dank gewissen Verhaltensfor-
men kann der Verlauf der Krankheit teilweise
beeinflusst werden. Vitamin A ist eine Thera-
pie, die seit vielen Jahren fiir RP verschrieben
wird. Vitamin A kann in gewissen Konstellatio-
nen aber auch kontraproduktiv sein. So wurde
die Einnahme von Vitamin A den Verlauf der
Erkrankung beschleunigen, wenn eine Muta-
tion im abcrd Gen vorliegt. Die Mutationen
in diesem Gen sind haufig und flihren meis-
tens zu einer Strgardtschen Erkrankung (zen-
traler Sehverlust). Diese ist relativ haufig, kann
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aber nur dank der Genanalyse von einer an-
deren Form mit dhnlicher Auspragung unter-
schieden werden.

Genanalysen fur erbliche Netzhautdegenera-
tionen sind eine Pflichtleistung der Kranken-
kassen. Trotzdem sehen sich die Patienten
immer noch mit langwierigen Auseinanderset-
zungen mit den Krankenkassen konfrontiert,
da diese sich auf den Standpunkt stellen, eine
Genanalyse sei weder therapierelevant noch
kostenglinstig, obwohl es sich klar um eine
Pflichtleistung handelt. Im Fall von RP und LCA
koénnen wir auch noch keine Verbesserung er-
kennen, wenn die Anfrage dem Orphanrat
unterbreitet werden soll. RP und LCA sind im-
mer Seltene Erkrankungen, oft gehéren sie
sogar zu den ultra-seltenen Erkrankungen.
Krankenkassen weigern sich, dies zu tun, oder
stellen sich immer noch auf den Standpunkt,
die Gen-Diagnose sei nicht therapierelevant
und musse daher nicht Gbernommen werden.
Das BAG hat am Tag der Seltenen Krankheiten
2012 versprochen, diese Situation zu klaren.

Far Patienten ist dies ein schmerzhafter Weg
der Auseinandersetzung. Heute finden welt-
weit bereits Therapieversuche fir mindestens
6 verschiedene Formen von RP und LCA statt
und weitere folgen in Kiirze. Menschen mit RP
oder LCA haben den Wunsch und Anspruch,
so rasch wie moglich von einer eventuellen
Therapie zu profitieren, denn nur so kann
einmal die vollige Erblindung mit den ent-
sprechenden Folgekosten vermieden werden,
ganz zu schweigen von der seelischen Belas-
tung fur die betroffenen Menschen.

RP und LCA sind nur ein Beispiel, derselbe
Kampf muss auch von Patienten mit anderen
erblichen Erkrankungen gefochten werden.
Proraris stellt daher die Forderung, dass Gen-
tests bei erblichen Krankheiten zur Diagnose
gehdren und die Krankenkassen diese vollum-
fanglich Gbernehmen mussen.



ProRaris

Esther Neiditsch
Geschaftsleiterin
Association ProRaris
Chemin de la Riaz 11
CH-1418 Vuarrens
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ProRaris, Allianz Seltener Krankheiten -
Schweiz wurde im Juni 2010 gegrindet. lhr
Ziel ist, Patientenorganisationen und isolier-
ten Kranken als Bindeglied zu dienen, um
Uber ihre gemeinsamen Interessen zu infor-
mieren, diese in die Offentlichkeit zu tragen
und durchzusetzen. 2009 gaben Orphanet
Schweiz und zahlreiche Patientenorganisa-
tionen den fur die Grindung von ProRaris
nétigen Anstoss. Der Vorstand von ProRaris
besteht weitgehend aus Patienten und ihren
Angzhdrigen.

Die Europdische Union und mehrere Mit-
gliedstaaten haben bereits spezifische Mass-
nahmen zur Bekdampfung der Seltenen
Krankheiten getroffen, die als bedeuten-
de Herausforderung fir das Gesundheits-
wesen anerkannt werden.' In unserem Land
ist der Handlungsbedarf gross. Obwohl das
Gesundheitssystem der Schweiz ohne Zwei-
fel als gut bezeichnet werden kann, hinken
wir in dieser Beziehung hinterher. Sowohl in
den USA als auch in der EU hat sich gezeigt,
dass der Zusammenschluss von Patienten zur
Vertretung ihrer gemeinsamen Interessen
schliesslich Wirkung zeigt. Auf Druck von Pa-
tientenorganisationen und letztlich der Of-
fentlichkeit wurden Nationale Strategien fur
Seltene Krankheiten und entsprechende Ge-
setze verabschiedet.

ProRaris und die ihr angeschlossenen 43 Pa-
tientenorganisationen (Stand Oktober 2012)
und isolierten Kranken wollen in der Schweiz
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analog vorgehen. Gemeinsam wollen wir
Uber Seltene Krankheiten informieren, da-
mit sie in der Politik, bei den Behdrden und
in der Offentlichkeit als gesundheitspoliti-
sche Prioritdt anerkannt und wahrgenom-
men werden. ProRaris erfasst die Schwie-
rigkeiten und Bedurfnisse der Betroffenen
anhand von Umfragen und Untersuchun-
gen. Die Krankheiten sind zwar extrem viel-
faltig, aber Menschen mit einer Seltenen Er-
krankung haben mit dhnlichen Problemen
zu kampfen: ein oft beschwerlicher und lan-
ger Weg zur Diagnose, administrative Hur-
den, spéarliche Informationen, ungenigende
wissenschaftliche Forschung, unzureichende
Behandlungsmaéglichkeiten, ungenigende Be-
treuung und Kostentibernahme, psychoso-
ziale Isolation, mangelnde Integration in der
Schule und am Arbeitsplatz. Um zum Ziel zu
gelangen hat sich ProRaris auf nationaler
Ebene der IG Seltene Krankheiten? und dem
europdischen Netzwerk Eurordis®, der Euro-
paischen Organisation fur Seltene Krankhei-
ten, angeschlossen.

ProRaris setzt sich auf verschiedenen Ebenen
dafar ein, dass das Expertenwissen der Pa-
tienten und ihrer Organisationen anerkannt
und genutzt wird. Niemand kennt eine Sel-
tene Krankheit so genau wie die direkt Be-
troffenen und ihnen nahestehende Perso-
nen. Es gilt, Schwerpunktzentren zu bilden,
den Kanténligeist zu tberwinden und grenz-
Uberschreitend zu arbeiten. Bereits gemach-
te Erfahrungen lassen sich auch auf andere
Krankheiten anwenden. Durch ihre interna-
tionale Vernetzung sind die Patienten auch
gut informiert, was in anderen Landern funk-
tioniert und was nicht. Die Schweiz kann da-
durch von erfolgreichen Projekten im Aus-
land profitieren und Fehler vermeiden.

Eine von ProRaris zu Beginn dieses Jahres
durchgeflihrte Befragung der Mitglieder er-
gab, dass Forschung fir sie oberste Prioritat
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hat. Die internationale Erfahrung zeigt, dass
Patientenorganisationen auch hier eine ganz
entscheidende Rolle spielen k&nnen. Unter
anderem wissen sie genau, wo sich die Kran-
ken weltweit befinden und wo es Haufungen
einer Krankheit gibt. Immer wieder lancieren
Patientenorganisationen Forschungsprojek-
te und -protokolle, Register und Biobanken
und tragen massgebend zu ihrer Finanzie-
rung bei.

Ein weiteres wichtiges Anliegen der Patien-
ten ist die Beseitigung der in der Schweiz
herrschenden Rechtsunsicherheit und Diskri-
minierung in Bezug auf die Vergltung von
Diagnose, Therapie, Hilfsmitteln usw. sowohl
auf der Ebene der Invalidenversicherung als
auch der Krankenkassen. Es ist vordringlich,
die Patienten an allen Entscheidungen, die
sie betreffen, mitreden zu lassen - auch auf
politischer Ebene. Nur so lassen sich auch in
unserem Land nachhaltige Lésungen finden.

Der Internationale Tag der Seltenen Krank-
heiten, der jedes Jahr weltweit am 28. oder
29. Februar stattfindet, bietet die Gelegen-
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heit fur eine Vielfalt von Anlassen. In der
Schweiz organisiert ProRaris am 23. Februar
2013 zum dritten Mal eine ganztagige Kon-
ferenz. 2013 wird sie in Zusammenarbeit mit
RaDIZ - Rare Disease Initiative Zurich der Uni-
versitat Zirich auf dem Irchel Campus durch-
gefuhrt und steht allen Stakeholdern offen:
dem medizinischen Fachpersonal, Forschern,
Politikern, den Patienten, ihren Organisa-
tionen, Angehorigen, Journalisten usw. Auf
dem Programm stehen unter anderem Er-
fahrungsberichte von Betroffenen, Vortrage
tber Forschungsprojekte und innovative An-
satze sowie gesundheitspolitische Themen.
Hier haben alle Beteiligten die Moglichkeit,
sich auch informell auszutauschen, Kontakte
zu kniipfen, neue Lésungen und Blickwinkel
kennenzulernen.

Weitere Informationen (iber ProRaris und
den Internationalen Tag der Seltenen Krank-
heiten finden Sie auf unserer Website www.
proraris.ch. Zogern Sie nicht, ProRaris zu kon-
taktieren.

Esther Neiditsch
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RaDIZ - Rare Disease Initiative Zurich
Clinical Research Priority
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Rare Disease Initiative Zurich — RaDIZ
Klinischer Forschungsschwerpunkt
fur seltene Krankheiten

Seltene Krankheiten haben dusserst negative Auswirkungen auf die Lebensqualitat der Betroffe-
nen, hauptséchlich Kinder, sowie auf deren Familien. Obwohl jeweils nur weniger als fiinf von 10000
Personen an einer bestimmten seltenen Krankheit leiden, sind wegen der grossen Anzahl solcher
Krankheiten insgesamt sehr viele Menschen betroffen (5 bis 8% der Bevolkerung oder etwa 500000
alleine in der Schweiz), was entsprechend vielfaltige soziale und ékonomische Konsequenzen nach

sich zieht.

Dic medizinische Behandlung von Pa-
tienten mit seltenen Krankheiten weist
derzeit grosse Delizite aul. Aufgrund
der geringen Hiufigkeit der cinzelnen
Krankheiten ist oft nur wenig iiber
den Verlauf und die zugrunde-liegen-
den Mechanismen bekannt. Als Folge
davon fchlen standardisierte  Dia-
gnose- und Therapicverfahren. Klini-
sche und biologische Informationen zu
den Krankheiten sind oft verstreut und
schwer zuginglich. Studien iiber scl-
tene Krankheiten basicren bestenfalls
auf kleinen Fallserien, was deren Aus-
sagckraft begrenzt. Ausserdem gibt cs
wenige geeignete Tiermodelle, mit de-
nen diese Krankheiten untersucht wer-
den kénnen. Schliesslich sind seltene
Krankheiten als Forschungsprojckic
fiir dic Pharmaindustric in der Regel
uninteressant, da daraus entwickelte
Medikamente hiufig als nicht gewinn-
bringend angeschen werden.

Tradition der Grundlagen-
forschung an der Universitat Zirich
An der Universitiat Zirich und den
universitiren Spitilern, insbesondere
am Kinderspital, bestcht cine langjih-
rige Tradition in der Grundlagenfor-
schung sowie in der angewandten und
klinischen Forschung von vererbten
seltenen Krankheiten. So wurden z.B.
dic zystische Fibrose, das Fanconi-
Syndrom oder der schwere kombi-
nierte Immundefekt (SCID) von For-
schern am Kinderspital Zirich erst-
beschrichen.

Scit September 2012 férdert die Uni-
versitiat Zirich verschiedene klinische
Forschungsschwerpunkte,  darunter

cinen iber scltene Krankheiten -

1 Prof. Dr. med. Matthiss Beumngartner, Laiter
KFSP RaDlZ, Exiracedinarius fur Stofwechssl-
krarikheiten

«Rare Discase Initiative Zurich» (Ra-
DIZ). Ziel von RaDIZ ist cs, Betreu-
ung und Outcome von Paticnten mit
scltenen Krankheiten zu verbessern
und gleichzeitig Ziirich als cines der
fithrenden Zentren im Bereich wrare
discases» in Europa zu  positionic-
ren. Um diese Ziele zu erreichen, wer-
den bestchende Stirken ausgeniitzt
und neue Synergicn zwischen Grund-
lagen- und klinischen Forschern mit
ancrkanntem  Fachwissen  geschal-
fen. Diese Vernetzung ciner kritischen
Masse von medizinischer, biologi-
scher und technischer Expertise wird
es ermébglichen, neue Krankheitsenti-
téten und Krankheitsmechanismen zu
entdecken und bessere therapeutische
Strategicn fiir sclicne Krankheiten zu
entwickeln. Da die Pathologic sclie-
ner Krankheiten hiufig auf Fehlern
von grundlegenden biologischen Pro-
zessen und deren Regulation basiert,
bictet ein besseres Verstiandnis dieser
Krankheciten auch cine cinzigartige
Méglichkeit, Einblicke in allgemeine,
grundlegende Fragen der Biologie,
der Physiologic und der Privention
und Behandlung auch von hiufigen

Krankheiten zu gewinnen.
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Abbildung: RaDIZ bildet ein interdisziplina-
res Referenzzentrum far Patienten mit sel-
tenen Krankheiten.

Rare Disease Initiative
Zurich — RaDIZ

Projet de recherche
clinique sur les maladies
rares

Les maladies rares ont des répercussions
particulizrement négatives sur la qualité
de vie des personnes touchées, principa-
lement des enfants, ainsi gue de leur fa-
mille. Il est estimé gue rien gu'en Suisse,
environ 500000 personnes sont atteintes
d'une maladie rare. En raison de la rareté
de cas différentes maladies, les connais-
sances a leur sujet ainsi que le traitement
médical des patients qui en sont atteints
sont trés lacunaires.

Le projet de recherche clinique sur les
maladies rares de I'université de Zurich,
«Hare Disease Initiative Zurich» (RaDIlZ),
a pour objectif d’améliorer la prise en
charge et le devenir des patients at-
teirts de maladies rares. A cet effet, Ra-
DIZ utiise les forces existantes st éta-
blit des synergies enire les acteurs de la
recherche fondamentale et les acteurs
de la recherche clinique pour découvrir
de nouvelles entités pathologiques et de
nouveauy mécanismes pathologigues et
pour développer de meilleures stratégies
thérapeutiques. RaDIZ offre une excel-
lente opporiunité d'acquérir une paosi-
tion cenirale en Eurcpe dans le domaine
des maladies rares et ainsi, d'attirer des
chercheurs de premier plan et de former
la reléve.

Innovativer Forschungsplan

Dic Basis von RaDIZ bildet cin inter-
disziplinires Relferenzzentrum fiir Pa-
ticnten mit scltencn Krankhciten mit
dem iibergeordneten Ziel, Betreuung
und Outcome #u wverbessern (siche
Abb.). Aufmerksamkeit

wird dabei auch der Transition von der

Besondere
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Kinder- in dic Erwachscnenmedizin
geschenkt, welcher cine zunchmende
Bedeutung zukommt, da immer mehr
Kinder mit seltenen Krankheiten das
Kindesalter iiberleben.

Der Forschungsplan umfasst je cin
Projckt zu den Schwerpunkten MNeu-
rologic, «Body fluid homcostasis» so-
wic Stoffwechsel. Die cinzelnen Pro-
jekte baszicren auf cinem translationel-
len Forschungsansatz und fithren von
der Diagnose iber dic Erforschung
von Krankheitsmechanismen und der
Entwicklung ncuer Therapicstrategicn
zu klinischen Studicn zuriick zum Pa-
tienten.

Als essenticller Teil des Programms
soll das Bewusstscin fir seltene Krank-
heiten in Ziirich und der Schweiz ge-
stirkt und dic Zusammenarbeit in ver-
schicdenen Bercichen (lokal, natio-
nal, intcrnational) gefordert werden.
Zur Férderung des Nachwuchses wird
crstmals Anfang Juli 2013 cine «Sum-
mer School for Rare Diseasess durch-
gefithrt, welche nebst wissenschafili-
chen Themen insbesondere auch cthi-

sche Aspcktc wic dic hohen Kosien
von sorphan drugs» oder prisympto-
matische genetische Tests behandeln
wird. Dancben wird cin offenes «grant
programe» weitere innovative klinisch-
translationelle Forschungsprojckte an
der UZH firdern. Schliesslich soll cine
Assistenzprofessur geschaffen werden,
um Lehre und Forschung im Gebict
der seltenen Krankheiten an der UZH
langfristig zu sichern.

Langjahrige Erfahrung,

breit abgestutzt

Da iiber dic Hilfie der selicnen Krank-
heiten im Kindesalter beginnen und
am Kinderspital hicrzu cine lang-
jihrige Erfahrung und Tradition be-
steht, wird RaDIZ im Forschungszen-
trum fir das Kind (FZK) koordinicrt.
Dic Leitung oblicgt cinem aus kli-
nischen und Grundlagenforschern
bestchenden «Steering Committees,
unterstittzt durch  ein
Committec» bei der Evaluation der
Projektantriige sowic durch cin «Ad-
visory Boards, welchem neben Ethi-

«Scientific
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kern auch Vertreter von ProRaris,
der Paticntenorganisation fir scltene
Krankheiten, angehéren.

Angesichts des Interesses der Europé-
ischen Kommission und seit neues-
tem auch des BAG und der Schweizer
Politik an seltenen Krankheiten, stellt
RaDIZ cine ausgezeichnete Méglich-
keit dar, auf diesem Gebict eine fiih-
rende Rolle in Europa zu erlangen
und dadurch Top-Forscher anzuzichen
und die Zusammenarbeit mit nationa-
len Entscheidungstrigern, internatio-
nalen Netzwerken, Patientengruppen
und der Industric zu fGrdern.

Kormaspondenz:
Matthias. Baumgartner@kispiuzh.ch
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ProRaris, Allianz Seltener Krankheiten

ProRaris, Allianz Seltener Krankheiten — Schweiz, wurde im Juni 2010 gegriindet. Ihr Ziel ist, Patien-
tenorganisationen und isolierten Kranken als Bindeglied zu dienen, um iiber ihre gemeinsamen In-
teressen zu informieren, diese in die Offentlichkeit zu tragen und durchzusetzen. Der Vorstand von
ProRaris besteht weitgehend aus Patienten und ihren Angehorigen.

In Europa gilt cine Krankheit als sel-
ten, wenn die Privalenz weniger als 3
von 10000 Einwohnern betriigt. Heute
sind zwischen 7000 und 8000 seltene
Krankhciten bckannt, und jede Wo-
che werden neue entdeckt. In Europa
leiden rund 30 Millionen Menschen
an ciner scltenen Krankheit, in der
Schweiz wird die Zahl auf 500000 ge-

Ein Viertel der Betroffenen

braucht zwischen 5 und 30

Jahre, um eine korrekte
Diagnose zu erhalten.

schitzt. Ein Viertel der Betroffencn
braucht zwischen 5 und 30 Jahre, um
cine korrckte Diagnosc zu erhalten.
Dicse lang andauernde Ungewissheit
hat kognitive, psychologische und phy-
sische Folgen, stellt das Vertrauen in
das medizinische Fachwissen auf cine
harte Probe, fithrt zu falschen Thera-
picn oder gar zu verfchlien chirurgi-
schen Eingriffen und auch zur Geburt
weiterer Kinder mit derselben Patholo-
gic innerhalb ciner Familie.

Aktivitaten in der EU und den USA
Dank der Arbeit verschiedener Pati-
entenorganisationen und unter dem
Diruck der éffentlichen Meinung haben
dic Europdische Union und zahlrei-
che Mitglicdstaaten in den letzten zchn
Jahren bereits geziclte Massnahmen
zur Bekimpfung seltener Krankheiten
crgriffen. In der Schweiz gaben ab
2009 Orphanet Schweiz[1] und zahl-
reiche Paticntenorganisationen den fiir
die Griilndung von ProRaris nétigen
Anstoss. Der Handlungsbedar! in un-
serem Land ist gross. Dic Européische

1 Egther Neiditsch, Geschifteleiterin von ProRaris

Union und mchrere Mitglicdstaaten
haben bereits spezifische Massnahmen
zur Bekimpfung der scltcnen Krank-
heiten getroffen, die als bedeutende
Herausforderung fiir das Gesundheits-
wesen ancrkannt werden[2]. Obwohl
das Gesundheitssystem der Schweiz
ohne Zweifel als gut bezcichnet wer-
den kann, hinkt unser Land in dieser
Bezichung hinterher. Sowohl in den
USA als auch in der EU hat sich ge-
zeigt, dass der Zusammenschluss von
Patienten zur Vertretung ihrer gemein-
samen Interessen schlicsslich Wirkung
zeigt. Auf Druck von Patientenorga-
nisationen und letztlich der Offent-
lichkeit wurden nationale Strategicn
fiir seltene Krankheiten und entspre-
chende Gesetze verabschiedet.

Situation in der Schweiz

ProRaris und dic ihr angeschlossenen
(Stand
Oktober 2012) wollen zusammen mit
isolierten  Kranken

43 Paticntenorganisationen

in der Schweiz
analog vorgchen. Gemeinsam infor-
micren wir iitber seltene Krankheiten,
damit sic in der Politik, bei den Be-
hérden und in der Offentlichkeit als
gesundheitspolitische  Prioritit aner-
kannt und wahrgcnommen werden.
ProRaris erfasst die Schwierigkeiten
und Bedirfnisse der Betroffencn an-
hand von Umfragen und Untersu-
chungen. Dic Krankhciten sind zwar
extrem viclfaltig, aber Menschen mit
ciner seltenen Erkrankung haben mit
dhnlichen Problemen zu kampfen: cin
oft beschwerlicher und langer Weg
zur Diagnose, administrative Hiirden,
spirliche Informationen, ungenii-
gende wissenschafiliche Forschung,
unzurcichende Behandlungsmaglich-
keiten, ungeniigende Betreuung und
Kosteniibernahme, psychosoziale Iso-

lation, mangelnde Integration in der
Schule und am Arbeitsplate.

Um zum Zicl #zu gelangen, hat sich
ProRaris auf nationaler Ebene der 1G
Scltene Krankheiten[3] und dem cu-
ropiischen Netzwerk Eurordis[4], der
Europiischen Organisation fir scl-
tene Krankheiten, angeschlossen.
ProRaris setzt sich auf verschiedenen
Ebcnen dafir cin, dass das Experten-
ihrer Or-
ganisationcn ancrkannt und genutzt
wird. Niemand kennt eine seltene

wissen der Patienten und

Krankheit so genau wic dic dirckt
Betroffencn und ihnen nahestchende
Personen. Es gilt, Schwerpunkizen-
tren zu bilden, den Kanténligeist zu
tiberwinden und grenziberschreitend
zu arbeiten. Bercits gemachte Erfah-
rungen lassen sich auch auf andere
Krankheiten anwenden. Durch ihre
internationale Vernetzung sind dic Pa-
ticnten gut dariber informiert, was
in anderen Lindern funktioniert und
was nicht. Die Schweiz kann dadurch
von erfolgreichen Projekten im Aus-
land profiticren und Fehler vermei-
den.

Patientenwissen

Einc von ProRaris zu Beginn dicscs
Jahres durchgefithrte Befragung der
Mitglicder crgab, dass Forschung fir
sic oberste Prioritdt hat. Dic interna-
tionale Erfahrung zcigt, dass Paticn-
tenorganisationen auch hier cine ganz
entscheidende Rolle spiclen kdnnen.
Unter anderem wissen sic genau, wo
sich die Kranken weltweit befinden
und wo s Hiaulungen ciner Krankheit
gibt. Immer wieder lancieren Patien-
tenorganisationen Forschungsprojckie
und -protokolle, Register und Bioban-
ken und tragen massgebend zu ihrer
Finanzicrung bei.
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ProRaris, Alliance Maladies Rares

ProRaris, Aliance Maladies Rares — Suisse, veut élever les mala-
dies rares au rang de priorité dans le systéme de santé suisse. En
tant que porte-parole des patients atteints de maladies rares, ['al-
liance demande 'égalité d'accés au diagnostic, & la thérapie, au
médicaments et a lintégration sociale pour les patients gu'ells
représente. Les malades doivent &re des acteurs du systéme
de =ante gui participent activernent a I"&laboration des mesures
les concernant. Leur expérience &t leur expertise sont précisussas
pour la recherche, la creation de registres et de biobanks et leur
financement. La journés des maladies rares de fin février 2013
organisé par ProRans et Rally — Rare Dizease Initiative of Zunich
Liniversity servira de plateforme d'information.

Rechtsunsicherheit

Ein weiteres wichtiges Anlicgen der Patienten ist dic Besci-
tigung der in der Schweiz herrschenden Rechtsunsicherheit
und Diskriminicrung in Berug auf dic Vergiitung von Dia-
gnose, Therapie, Hilfsmitteln usw. sowohl auf der Ebene
der Invalidenversicherung als auch der Krankenkassen. Es
ist vordringlich, dic Paticnten an allen Entscheidungen,
die sic betreffen, mitreden zu lassen — auch auf politischer
Ebene. Nur so lassen sich auch in unserem Land nachhal-
tige Lisungen finden.

Tag der seltenen Krankheiten

Der Internationale Tag der scltenen Krankheiten, der jedes
Jahr weltweit am 28, oder 29, Februar stattfindet, bictet dic
Gelegenheit Fir cine Vielfalt von Anléssen. In der Schweiz
organisicrt ProRariz am 23, Februar 2013 zum dritten Mal
cine ganrtigige Konferenz, 2013 wird sic in Zusammenar-
beit mit RaDIZ — Rare Disease Initiative Zurich der Univer-
sitiit Zitrich auf dem Campus Irchel durchgefiihrt und steht
allen Stakcholdern offen: dem medizinischen Fachperso-
nal, Forschern, Politikern, den Patienten, ihren Organisa-
tionen, Angehérigen, Journalisten usw. Auf dem Programm
stchen unter anderem Erfahrungsberichte von Betroffenen,
Vortriige iiber Forschungsprojekte und innovative Ansitze
sowie gesundheitspolitische Themen. Hier haben alle Betei-
ligten die Méglichkeit, sich auch informell auszutauschen,
Kontakte zu kniipfen, neue Lisungen und Blickwinkel ken-
nenzulernen.

Weitere Informationen iiber ProRaris und den Internatio-
nalen Tag der Sclienen Krankheiten finden Sie auf unse-
rer Website www.proraris.ch. Zégern Sie nicht, ProRaris zu
kontakticren.
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«Nur Netzwerke
helfen weiter»

Wer an einer seltenen Krankheit leidet, kiimpft nicht nur mit seinem
Schicksal. Betroffene erhalten auch kaum Hilfe. Die
Schweizerische Niemann-Pick-Vereinigung méchte das dndern.

Text LISA MERZ

eniger als 20 Menschen leiden
in der Schweiz an Niemann-
Pick. Das ist im Vergleich zu

anderen Krankheiten eine wverschwin-
dend kleine Anzahl. Und doch steht
hinter jeder Zahl ein Schicksal. So wie
das von Christoph Poincilits Kindern
Mathias, 32, Alix, 29, und Zita, 23. «Wir
wussten bel unserern Sohn wihrend
15 Jahren nicht, was er hat, und durch-
lebten eine wahre Diagnose-Odyssee.»
Gerade weil die Krankheit so selten ist,
entschloss sich Christoph Poineilit, die
Schweizerische Niemann-Pick-Vereini-
gung zu grilnden. «Auch nach der Dia-
gnose standen wir alleine da. Nur ein
internationales Netzwerk kann helfen,
die Forschung voranzutreiben und auf
politischer Ebene etwas zu bewirken.»

Bei der Niemann-Pick-Krankheit
handelt es sich um eine autosomal-
rezessiv. vererbte Stoffwechselkrank-
heit. Das heisst: Beide Eltern miissen
Triger des defekten Gens sein. Die Fol-
ge: eine gestdrte Zellteilung. Das kann so
weit gehen, dass sich ein Kind schon in
jungen Jahren geistig und kérperlich
wieder muriickentwickelt. Und das endet

in manchen Fillen todlich. Die Krank-
heit kann auch erst in der Jugend oder
im Erwachsenenalter zuschlagen — je
nach Krankheitstyp.

Die Vereinigung NP Suisse sefzt
gich allgemein fiir Menschen mit selte-
nen Krankheiten ein. Denn sie sind «mit
administrativen Schwierigkeiten kon-
frontiert. Sie miiszen fiir ihre Rechte
kémpfens, sagt Christoph Poincilit. Vor
allem die Bezahlung der Medikamente
ist ein stindiger Streitpunkt mit den
Krankenkassen.

In der Schweiz zahlt die obligatori-
sche Krankenpflegeversicherung derzeit
grundsétzlich nur Medikamente, die auf
der Spezialititenliste stehen. Ausnah-
me: 1. Wenn es keine andere Behand-
lungsmethode gibt. 2. Es muss sich um
eine todliche oder schwerwiegend ver-
laufende Krankheit handeln. 3. Es muss
ein grosser therapeutischer Nutzen er-
wartet werden kinnen. 4. Das Verhéltnis
zwischen Kosten und therapeutischem
Mutzen muss stimmen. Die letzten
zwei Punkte filhren heute zu Diskrimi-
nierung,.
www.proraris.ch und www.npsuisse.ch
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Ein Leben im Schatten

Von Felix Straumann.

Jasmin Barman muss wegen einer seltenen Erkrankung seit ihrer Geburt der
Sonne fernbleiben. Vor fiinf Jahren hat sie begonnen, ihre
Lichtunvertriglichkeit selbst zu erforschen.

Ihre Diagnose musste sie sich selber stellen: Jasmin Barmann.

Bild: Dominique Meienberg

Bei schonem Wetter einfach nach draussen gehen, ein paar Stunden die Sonne geniessen: An
einem Samstagnachmittag im vergangenen Juli durfte Jasmin Barman zum ersten Malin
ihrem Leben erfahren, wie sich das anfiihlt. Im Alter von 34 Jahren. Sie probierte ein neues,
noch nicht zugelassenes Medikament aus, dasihre Haut brauner und so weniger empfindlich

auf Sonnenstrahlen machte. «Esist der Hammer», sagt sie.



@Togess:Ansciger

Jasmin Barman leidet unter Erythropoetischer Protoporphyrie (EPP), einer Lichtkrankheit,

die sehr seltenist: Einer von 100'000 Menschen leidet schatzungsweise danmter, in der

24 février 2013

Schweiz diirfte es 80 Betroffene geben. Wenn Barmanin die Sonne kommit, kribbelt und
jucktnach ein paar Minuten die Haut. Wenig spater bekommit sie sehr grosse Schmerzen,
gegen die selbst starke Schmerzmedikamente wirkungslos sind. Wern sie der Sonne noch

linger ausgesetzt ist, bekommit sie an den exponierten Stellen schwere Verbrennungen.

Ihr Leiden hat Barman seit threr Geburt — die korrekie Diagnosekennt sie aber erst seit
threm 27. Lebensjahr. Und seit sie 21 ist, erforscht sie thre Kranlheit selber. Die studierte
Molekularbiologin steht kurz davor, ihre Doktorarbeit arm Triemlispital in Ziirich zu beenden.
Bei Elisabeth Minder, Chefarziin des Instituts fiir Labormedizin, untersucht sie, was beim
Stoffwechsel von EPP-Patienten anderslauft und welche Genverindenmngen zurm Ausbruch
der Krankheit fiihren.

Der Pariner passt sich an

Der Himmel ist wolkenverhangen beim Treffen mit Jasmin Barman in der Cafeteria des
Triemlispitals. Weil das Sormenlicht abgedampft ist, hat sie an solchen Tagen kaum
Probleme mitihrer Erkranlumg. Sie schlagt einen Platz gleich an der Fensterfront vor. An
strahlend blauen Tagen wire das nicht moglich. Dann kann sie sich nurim Schatten und
hinter heruntergelassenen Storen authalten. « Am schwierigstenist esjedoch, wenn das

Wetter wechselhaftist», sagt sie. Dann werde sie 6fter von der Sonne tiberrascht.

Barman hat gelemt, sich mit ihrer Krankheit zu arrangieren. Wenn sie draussen unterwegs
ist, nimmt sie zur Sicherheit immer ihren Spezialschirm mit. Er hat aussen eine Silberfolie
und ist innen schwarz, um sie vor Strahlung zu schiitzen. Bei der Arbeit 13sst sie die Storen
hernter, wenn am Nachmittag die Sonne direkt in ihr Labor scheint. Thre Wohnung hat sie
sich bewusst nicht zu weit vorm Arbeitsort gesucht, sodass sie ochne Umsteigen direlt
hinfahren kann. Und im Bus oder wenn sie auf der Strasse unterwegsist, bleibt sie immer auf
der schattigen Seite. «Das macheich, ohne zu denken; es wurde zu meiner zweiten Naturs,

sagt Barman.

Inzwischen bewegt sich sogarihr Ehepariner immer im Schatten, selbst wenn er alleine
unterwegsist. Dies, obwohl er tiberhaupt kein Problem mit der Sonne hat. Trotz all dieser
Anpassungen passiert es immer wieder, dass Barman zu viel Sonne abkriegt und dies spiirt.
«Vor allem im Friithjahr kommt dies fastjeden Tag vor=», sagt sie. In schlimmen Fillen ist
danach die Haut zusatzlich sensibilisiert und reagiert fiir zwel Wochen selbst auf Kunstlicht
empfindlich. Immerhin hat sie im Vergleich zu anderen Betroffenen einen leichten Vorteil:
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Als Tochter eines Inders und einer Deutschen ist thre Haut etwas dunlkler und reagiert so

etwas weniger schnell auf die Sonne.

Der Grund fir die Lichternpfindlichkeit bei EPP ist ein genetischer Defekt, der die Bildung
des roten Blutfarbstoffs stGrt. Normalerweise besteht dieser Farbstoff aus dem nngformigen
Molelqil Protoporphyrin mit gebundenem Eisen in der Mitte. Bei EPP-Betroffenen produzert
der Korper zu wenig des Enzyms, welches das Eisen mit Protoporphyrin zusammenbringt.
Die Folge des Enzymmangelsist ein Uberschuss von Protoporphyrin-Molekiilen, die sich
uberall im Korper ablagem. Auchin der Haut, wo sie zusammen mit Licht reagierenund die

EPP-Symptome auslosen.

Der Enzymmangel ist vererbt. Doch sind dabei verschiedene Gene auf komplexe, noch nicht
vollstandig geldarie Weise beteailigt, sodass mehrere Generationen ubersprungen werden, ehe
in einer Familie wieder ein Krankheitsfall anftritt. Sollte Jasmin Banmman dereinst Kinder
haben, ist das Risiko sehr gering, dass sie auch unter EPP leiden werden.

Als Simulantin abgestempelt

Die Schwierigkeit bei EPP ist, dass Aussenstehende nur die schwersten Hautverbrennungen
sehen. Das Kribbeln, Jucken und vor allem die starken Schmerzen bleiben unsichtbar. Bei
Jasmin Barman merkten die Eltern zwar schnell, dassihr Babyin seinem ersten Sommer
immer schrie, wenn esin der Sonne war. Doch weil ihre Kranlheit so seltenist, taten sich die
Arzte schwer mit der Diagnose. «Selbst Spezialdrzten ist EPP nicht bekannt; zudemist das
Krankheitsbild in den Lehrbiichem teilweise falsch beschrieben », sagt Barman.

Zu Beginn erhielt sie die Diagnose, welche die meisten EPP-Betroffenen am Anfang
bekommen: Lichtallergie. Bei dieser Krankheit reagiert die Haut mit einer Verzogerung von
vielen Stunden auf Ultraviolettstrahlung. Es kommt zu Jucken, Rohungen und Brennen. Nach
dieser Diagnose wurden bei Barman vor allem die Schmerzen nicht mehr emst genommen.
Es hiess immer: Streich dich mit Sonnencreme ein. Doch bei EPP ist nicht die UV-5trahlung
die Ubeltiterin, sondem das sichtbare Licht, vor allem die blauen Anteile. Entsprechend
niitzen Sonnenschutzmittel nichts bei EPP-Patienten.

Im Laufe ihrer Leidenskarriere suchte Barman immer neue Arzte auf Hautspezialisten,
Komplementirmediziner, auch Psychiater. Denn aus lauter Ratlosigleit verrmutete man
psychische Ursachen hinter den Schmerzsymptomen. «Die Kindheit und Jugend war die
schlimmste Zeit, weil man abhingig von den Erwachsenen ist und mitmachen musss»,
erinnert sich Barman. «Vor allemin der Schule wurde ich schnell als Simulantin hingestellt.»
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Die richtige Diagnose hat sie sich dann als Erwachsene selbst gestellt. Dank eines Eintrags im
Intemetlexikon Wildpedia, den eine Betroffenie verfasst hatte. Barman nahm Kontalt mit
anderen Betroffenen auf, war zuerst akiiv in einer Selbsthilfegruppe in Deutschland, wo sie
bis vor fiinf Jahren lebte. Heuteist sie wissenschaftlicher Beiratim Vorstand der
Schweizerischen Gesellschaft flir Porphyrie (SGP). Umihre Krankheit bekannter zu machen,

trat sie im vergangenen November an der ETH Ziirich am Scienceslam auf.
Medikament wird implantiert

Bis vor kurzem konnten EPP-Betroffene nichts gegen thre Krankheit tun, ausser der Sonne
aus dem Weg zu gehen. Ein neues Medikament diirfte dies nun d&ndem. Es stecktin der
letzten Phase der klinischen Priifung und wurde von der Herstellerfirma Clinuwvel zur
Registrierung bel der Européischen Arzneimittelbehtrde (EMA) angemeldet. Es ist eine
synthetische Variante eines Hormons namens Alpha-MSH, dasim Koérper die Hautbraunung

anregt.

Jasmin Barman konnte das Medikament vergangenen Sommer zum ersten Mal selber
anwenden. Dies dank einer Spezialbewilligung fiir seltens Krankheiten durch die
Krankenkassen. Es sai gut vertriglich und verdunkleihre Haut merkbar, sagt sie. Als
Briunungsmittel zu rein kosmetischen Zweclken eigne es sich jedoch nicht, fligt Barman an —
zu wenig ist uber die Langzeitwirkung bekannt. Zudem muss das Medikament unter die Haut
an der Hiifte implantiert werden.

Fiir Jasmin Bamman tiberwiegen jedoch die Vorteile. Dank des Hormonpréaparats kann sie
statt 15 Minuten 5 Stunden an die Sonne. Eine schone, aber noch sehr ungewthnliche
Erfahrnung. Gelegenheit, sich besser daran zu gewbhnen, hat sieim nachsten Sommer, wenn
sie das Medikament wieder nehmen wird. Wer weiss, vielleicht wird sie dann sogar ein

Sonnenbad nskieren. (Tages-Anzeiger)
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Tagung an der Uni Ziirich

Als «Seltene Krankheit» werden Leiden bezeichnet, die weniger als einen von 2000 Menschen betreffen und
besonderer Therapien bediirfen. Heutekennt man iiber 7ooo solcher Krankheiten. 8o Prozent davon sind
genetisch bedingt. Die restlichen betreffen Infelionen, Autoimmunkrankheiten, bestimmte Krebsformen und
degenerative Erkrantungen. Es wird geschitzt, dassin Europa 6,5 Prozent der Bevilkerung unter Seltenen
Erankheitenleiden.

In der Schweizbegeht heute die Organisation Pro Raris den dritten internationalen Tag der Seltenen Krankheiten.
Die Allianz von Patientenorganisationenund einzelnen Betroffenen organisiert heute eine Tagung fiir Betroffene
und Interessierte an der Uni Ziirich. Sie will die Ausarbeitungund Umsetzung eines nationalen Plans fiir Seltene

Krankheitenin der Schweiz voranbringen. (fes)

proraris.ch
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Ein Leben im Schatten

Von Felix Straumann.

Jasmin Barman muss wegen einer seltenen Erkrankung seit ihrer Geburt
der Sonne fernbleiben. Vor fiinf Jahren hat sie begonnen, ihre
Lichtunvertraglichkeit selbst zu erforschen.

lhre Diagnose musste sie sich selber stellen: Jasmin Barmann.
Bild: Dominigue Meienberg

Bei schonem Wetter einfach nach draussen gehen, ein paar Stunden die Sonne geniessen: An einem
Samstagnachmittag im vergangenen Juli durfte Jasmin Barman zum ersten Mal in ihrem Leben
erfahren, wie sich das anfiihlt. Im Alter von 34 Jahren. Sie probierte ein neues, noch nicht zugelassenes
Medikament aus, das ihre Haut brauner und so weniger empfindlich auf Sonnenstrahlen machte. «Es

ist der Hammer», sagt sie.

Jasmin Barman leidet unter Erythropoetischer Protoporphyrie (EPP), einer Lichtkrankheit, die sehr
selten ist: Einer von 100'000 Menschen leidet schiatzungsweise darunter, in der Schweiz diirfte es 80
Betroffene geben. Wenn Barman in die Sonne kommt, kribbelt und juckt nach ein paar Minuten die
Haut. Wenig spéter bekommt sie sehr grosse Schmerzen, gegen die selbst starke Schmerzmedikamente
wirkungslos sind. Wenn sie der Sonne noch linger ausgesetzt ist, bekommt sie an den exponierten

Stellen schwere Verbrennungen.

Ihr Leiden hat Barman seit ihrer Geburt — die korrekte Diagnose kennt sie aber erst seit ihrem 27.
Lebensjahr. Und seit sie 21 ist, erforscht sie ihre Krankheit selber. Die studierte Molekularbiologin steht
kurz davor, ihre Doktorarbeit am Triemlispital in Ziirich zu beenden. Bei Elisabeth Minder, Chefarztin
des Instituts fiir Labormedizin, untersucht sie, was beim Stoffwechsel von EPP-Patienten anders lauft

und welche Genveranderungen zum Ausbruch der Krankheit fithren.
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Der Partner passt sich an

Der Himmel ist wolkenverhangen beim Treffen mit Jasmin Barman in der Cafeteria des Triemlispitals.
Weil das Sonnenlicht abgedampft ist, hat sie an solchen Tagen kaum Probleme mit ihrer Erkrankung.
Sie schligt einen Platz gleich an der Fensterfront vor. An strahlend blauen Tagen wire das nicht
moglich. Dann kann sie sich nur im Schatten und hinter heruntergelassenen Storen aufhalten. «<Am
schwierigsten ist es jedoch, wenn das Wetter wechselhaft ist», sagt sie. Dann werde sie 6fter von der

Sonne tberrascht.

Barman hat gelernt, sich mit ihrer Krankheit zu arrangieren. Wenn sie draussen unterwegs ist, nimmt
sie zur Sicherheit immer ihren Spezialschirm mit. Er hat aussen eine Silberfolie und ist innen schwarz,
um sie vor Strahlung zu schiitzen. Bei der Arbeit ldsst sie die Storen herunter, wenn am Nachmittag die
Sonne direkt in ihr Labor scheint. Thre Wohnung hat sie sich bewusst nicht zu weit vom Arbeitsort
gesucht, sodass sie ohne Umsteigen direkt hinfahren kann. Und im Bus oder wenn sie auf der Strasse
unterwegs ist, bleibt sie immer auf der schattigen Seite. «Das mache ich, ohne zu denken; es wurde zu

meiner zweiten Natur», sagt Barman.

Inzwischen bewegt sich sogar ihr Ehepartner immer im Schatten, selbst wenn er alleine unterwegs ist.
Dies, obwohl er iiberhaupt kein Problem mit der Sonne hat. Trotz all dieser Anpassungen passiert es
immer wieder, dass Barman zu viel Sonne abkriegt und dies spiirt. «Vor allem im Frithjahr kommt dies
fast jeden Tag vor», sagt sie. In schlimmen Fillen ist danach die Haut zusétzlich sensibilisiert und
reagiert fiir zwei Wochen selbst auf Kunstlicht empfindlich. Immerhin hat sie im Vergleich zu anderen
Betroffenen einen leichten Vorteil: Als Tochter eines Inders und einer Deutschen ist ihre Haut etwas

dunkler und reagiert so etwas weniger schnell auf die Sonne.

Der Grund fiir die Lichtempfindlichkeit bei EPP ist ein genetischer Defekt, der die Bildung des roten
Blutfarbstoffs stort. Normalerweise besteht dieser Farbstoff aus dem ringformigen Molekiil
Protoporphyrin mit gebundenem Eisen in der Mitte. Bei EPP-Betroffenen produziert der Korper zu
wenig des Enzyms, welches das Eisen mit Protoporphyrin zusammenbringt. Die Folge des
Enzymmangels ist ein Uberschuss von Protoporphyrin-Molekiilen, die sich iiberall im Korper ablagern.

Auch in der Haut, wo sie zusammen mit Licht reagieren und die EPP-Symptome auslosen.

Der Enzymmangel ist vererbt. Doch sind dabei verschiedene Gene auf komplexe, noch nicht vollstiandig
geklarte Weise beteiligt, sodass mehrere Generationen iibersprungen werden, ehe in einer Familie
wieder ein Krankheitsfall auftritt. Sollte Jasmin Barman dereinst Kinder haben, ist das Risiko sehr

gering, dass sie auch unter EPP leiden werden.
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Als Simulantin abgestempelt

Die Schwierigkeit bei EPP ist, dass Aussenstehende nur die schwersten Hautverbrennungen sehen. Das
Kribbeln, Jucken und vor allem die starken Schmerzen bleiben unsichtbar. Bei Jasmin Barman
merkten die Eltern zwar schnell, dass ihr Baby in seinem ersten Sommer immer schrie, wenn es in der
Sonne war. Doch weil ihre Krankheit so selten ist, taten sich die Arzte schwer mit der Diagnose. «Selbst
Spezialdrzten ist EPP nicht bekannt; zudem ist das Krankheitsbild in den Lehrbiichern teilweise falsch

beschrieben», sagt Barman.

Zu Beginn erhielt sie die Diagnose, welche die meisten EPP-Betroffenen am Anfang bekommen:
Lichtallergie. Bei dieser Krankheit reagiert die Haut mit einer Verzogerung von vielen Stunden auf
Ultraviolettstrahlung. Es kommt zu Jucken, Rotungen und Brennen. Nach dieser Diagnose wurden bei
Barman vor allem die Schmerzen nicht mehr ernst genommen. Es hiess immer: Streich dich mit
Sonnencreme ein. Doch bei EPP ist nicht die UV-Strahlung die Ubeltiterin, sondern das sichtbare

Licht, vor allem die blauen Anteile. Entsprechend niitzen Sonnenschutzmittel nichts bei EPP-Patienten.

Im Laufe ihrer Leidenskarriere suchte Barman immer neue Arzte auf. Hautspezialisten,
Komplementiarmediziner, auch Psychiater. Denn aus lauter Ratlosigkeit vermutete man psychische
Ursachen hinter den Schmerzsymptomen. «Die Kindheit und Jugend war die schlimmste Zeit, weil
man abhingig von den Erwachsenen ist und mitmachen muss», erinnert sich Barman. «Vor allem in

der Schule wurde ich schnell als Simulantin hingestellt.»

Die richtige Diagnose hat sie sich dann als Erwachsene selbst gestellt. Dank eines Eintrags im
Internetlexikon Wikipedia, den eine Betroffene verfasst hatte. Barman nahm Kontakt mit anderen
Betroffenen auf, war zuerst aktiv in einer Selbsthilfegruppe in Deutschland, wo sie bis vor fiinf Jahren
lebte. Heute ist sie wissenschaftlicher Beirat im Vorstand der Schweizerischen Gesellschaft fiir
Porphyrie (SGP). Um ihre Krankheit bekannter zu machen, trat sie im vergangenen November an der

ETH Ziirich am Scienceslam auf.
Medikament wird implantiert

Bis vor kurzem konnten EPP-Betroffene nichts gegen ihre Krankheit tun, ausser der Sonne aus dem
Weg zu gehen. Ein neues Medikament diirfte dies nun dndern. Es steckt in der letzten Phase der
klinischen Priifung und wurde von der Herstellerfirma Clinuvel zur Registrierung bei der Européischen
Arzneimittelbehorde (EMA) angemeldet. Es ist eine synthetische Variante eines Hormons namens

Alpha-MSH, das im Korper die Hautbraunung anregt.
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Jasmin Barman konnte das Medikament vergangenen Sommer zum ersten Mal selber anwenden. Dies
dank einer Spezialbewilligung fiir seltene Krankheiten durch die Krankenkassen. Es sei gut vertraglich
und verdunkle ihre Haut merkbar, sagt sie. Als Braunungsmittel zu rein kosmetischen Zwecken eigne
es sich jedoch nicht, fiigt Barman an — zu wenig ist iiber die Langzeitwirkung bekannt. Zudem muss das

Medikament unter die Haut an der Hiifte implantiert werden.

Fiir Jasmin Barman iiberwiegen jedoch die Vorteile. Dank des Hormonpréparats kann sie statt 15
Minuten 5 Stunden an die Sonne. Eine schone, aber noch sehr ungewohnliche Erfahrung. Gelegenheit,
sich besser daran zu gewohnen, hat sie im nachsten Sommer, wenn sie das Medikament wieder nehmen

wird. Wer weiss, vielleicht wird sie dann sogar ein Sonnenbad riskieren. (Tages-Anzeiger)

Tagung an der Uni Ziirich

Als «Seltene Krankheit» werden Leiden
bezeichnet, die weniger als einen von 2000
Menschen betreffen und besonderer Therapien
bedirfen. Heute kennt man dber 7000 solcher
Krankheiten. 80 Prozent davon sind genetisch
bedingt. Die restlichen betreffen Infekiionen,
Autoimmunkrankheiten, bestimmie Krebsformen
und degenerative Erkrankungen. Es wird
geschatzt, dass in Europa 6.5 Prozent der
Bevalkerung unter Seltenen Krankheiten leiden.

In der Schweiz begeht heute die Organisation
Pro Raris den dritten internationalen Tag der
Seltenen Krankheiten. Die Allianz von
FPatientenorganisationen und einzelnen
Betroffenen organisiert heute eine Tagung fir
Betroffene und Interessierte an der Uni Zarich.
Sie will die Ausarbeitung und Umsetzung eines
nationalen Flans fur Seltene Krankheiten in der
Schweiz voranbringen. (fes)

proraris.ch
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Ein Leben im Schatten

Von Felix Straumann.

Jasmin Barman muss wegen einer seltenen Erkrankung seit ihrer Geburt der Sonne
fernbleiben. Vor fiinf Jahren hat sie begonnen, ihre Lichtunvertriglichkeit selbst zu

erforschen.

Ihre Diagnose musste sie sich selber stellen: Jasmin Barmann.
Bild: Dominique Meienberg
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Bei schonem Wetter einfach nach draussen gehen, ein paar Stunden die Sonne
geniessen: An einem Samstagnachmittag im vergangenen Juli durfte Jasmin Barman
zum ersten Mal in ihrem Leben erfahren, wie sich das anfiihlt. Im Alter von 34 Jahren.
Sie probierte ein neues, noch nicht zugelassenes Medikament aus, das ihre Haut
brauner und so weniger empfindlich auf Sonnenstrahlen machte. «Es ist der Hammer»,
sagt sie.

Jasmin Barman leidet unter Erythropoetischer Protoporphyrie (EPP), einer
Lichtkrankheit, die sehr selten ist: Einer von 100'000 Menschen leidet schatzungsweise
darunter, in der Schweiz diirfte es 80 Betroffene geben. Wenn Barman in die Sonne
kommt, kribbelt und juckt nach ein paar Minuten die Haut. Wenig spater bekommt sie
sehr grosse Schmerzen, gegen die selbst starke Schmerzmedikamente wirkungslos sind.
Wenn sie der Sonne noch langer ausgesetzt ist, bekommt sie an den exponierten Stellen
schwere Verbrennungen.

Thr Leiden hat Barman seit ihrer Geburt — die korrekte Diagnose kennt sie aber erst seit
ihrem 27. Lebensjahr. Und seit sie 21 ist, erforscht sie ihre Krankheit selber. Die
studierte Molekularbiologin steht kurz davor, ihre Doktorarbeit am Triemlispital in
Ziirich zu beenden. Bei Elisabeth Minder, Chefarztin des Instituts fiir Labormedizin,
untersucht sie, was beim Stoffwechsel von EPP-Patienten anders lauft und welche
Genveranderungen zum Ausbruch der Krankheit fithren.

Der Partner passt sich an

Der Himmel ist wolkenverhangen beim Treffen mit Jasmin Barman in der Cafeteria des
Triemlispitals. Weil das Sonnenlicht abgedampft ist, hat sie an solchen Tagen kaum
Probleme mit ihrer Erkrankung. Sie schldgt einen Platz gleich an der Fensterfront vor.
An strahlend blauen Tagen wire das nicht moglich. Dann kann sie sich nur im Schatten
und hinter heruntergelassenen Storen authalten. «Am schwierigsten ist es jedoch, wenn
das Wetter wechselhaft ist», sagt sie. Dann werde sie ofter von der Sonne iiberrascht.
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Barman hat gelernt, sich mit ihrer Krankheit zu arrangieren. Wenn sie draussen
unterwegs ist, nimmt sie zur Sicherheit immer ihren Spezialschirm mit. Er hat aussen
eine Silberfolie und ist innen schwarz, um sie vor Strahlung zu schiitzen. Bei der Arbeit
lasst sie die Storen herunter, wenn am Nachmittag die Sonne direkt in ihr Labor scheint.
Thre Wohnung hat sie sich bewusst nicht zu weit vom Arbeitsort gesucht, sodass sie
ohne Umsteigen direkt hinfahren kann. Und im Bus oder wenn sie auf der Strasse
unterwegs ist, bleibt sie immer auf der schattigen Seite. «Das mache ich, ohne zu
denken; es wurde zu meiner zweiten Natur», sagt Barman.

Inzwischen bewegt sich sogar ihr Ehepartner immer im Schatten, selbst wenn er alleine
unterwegs ist. Dies, obwohl er iiberhaupt kein Problem mit der Sonne hat. Trotz all
dieser Anpassungen passiert es immer wieder, dass Barman zu viel Sonne abkriegt und
dies spiirt. «Vor allem im Friihjahr kommt dies fast jeden Tag vor», sagt sie. In
schlimmen Fallen ist danach die Haut zusatzlich sensibilisiert und reagiert fiir zwei
Wochen selbst auf Kunstlicht empfindlich. Immerhin hat sie im Vergleich zu anderen
Betroffenen einen leichten Vorteil: Als Tochter eines Inders und einer Deutschen ist ihre
Haut etwas dunkler und reagiert so etwas weniger schnell auf die Sonne.

Der Grund fiir die Lichtempfindlichkeit bei EPP ist ein genetischer Defekt, der die
Bildung des roten Blutfarbstoffs stort. Normalerweise besteht dieser Farbstoff aus dem
ringférmigen Molekiil Protoporphyrin mit gebundenem Eisen in der Mitte. Bei EPP-
Betroffenen produziert der Korper zu wenig des Enzyms, welches das Eisen mit
Protoporphyrin zusammenbringt. Die Folge des Enzymmangels ist ein Uberschuss von
Protoporphyrin-Molekiilen, die sich iiberall im Korper ablagern. Auch in der Haut, wo
sie zusammen mit Licht reagieren und die EPP-Symptome auslosen.

Der Enzymmangel ist vererbt. Doch sind dabei verschiedene Gene auf komplexe, noch
nicht vollstindig geklarte Weise beteiligt, sodass mehrere Generationen iibersprungen
werden, ehe in einer Familie wieder ein Krankheitsfall auftritt. Sollte Jasmin Barman
dereinst Kinder haben, ist das Risiko sehr gering, dass sie auch unter EPP leiden
werden.
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Als Simulantin abgestempelt

Die Schwierigkeit bei EPP ist, dass Aussenstehende nur die schwersten
Hautverbrennungen sehen. Das Kribbeln, Jucken und vor allem die starken Schmerzen
bleiben unsichtbar. Bei Jasmin Barman merkten die Eltern zwar schnell, dass ihr Baby
in seinem ersten Sommer immer schrie, wenn es in der Sonne war. Doch weil ihre
Krankheit so selten ist, taten sich die Arzte schwer mit der Diagnose. «Selbst
Spezialarzten ist EPP nicht bekannt; zudem ist das Krankheitsbild in den Lehrbiichern
teilweise falsch beschrieben», sagt Barman.

Zu Beginn erhielt sie die Diagnose, welche die meisten EPP-Betroffenen am Anfang
bekommen: Lichtallergie. Bei dieser Krankheit reagiert die Haut mit einer Verzogerung
von vielen Stunden auf Ultraviolettstrahlung. Es kommt zu Jucken, Rotungen und
Brennen. Nach dieser Diagnose wurden bei Barman vor allem die Schmerzen nicht
mehr ernst genommen. Es hiess immer: Streich dich mit Sonnencreme ein. Doch bei
EPP ist nicht die UV-Strahlung die Ubeltiterin, sondern das sichtbare Licht, vor allem
die blauen Anteile. Entsprechend niitzen Sonnenschutzmittel nichts bei EPP-Patienten.

Im Laufe ihrer Leidenskarriere suchte Barman immer neue Arzte auf. Hautspezialisten,
Komplementiarmediziner, auch Psychiater. Denn aus lauter Ratlosigkeit vermutete man
psychische Ursachen hinter den Schmerzsymptomen. «Die Kindheit und Jugend war
die schlimmste Zeit, weil man abhiangig von den Erwachsenen ist und mitmachen
muss», erinnert sich Barman. «Vor allem in der Schule wurde ich schnell als Simulantin
hingestellt.»

Die richtige Diagnose hat sie sich dann als Erwachsene selbst gestellt. Dank eines
Eintrags im Internetlexikon Wikipedia, den eine Betroffene verfasst hatte. Barman
nahm Kontakt mit anderen Betroffenen auf, war zuerst aktiv in einer Selbsthilfegruppe
in Deutschland, wo sie bis vor fiinf Jahren lebte. Heute ist sie wissenschaftlicher Beirat
im Vorstand der Schweizerischen Gesellschaft fiir Porphyrie (SGP). Um ihre Krankheit
bekannter zu machen, trat sie im vergangenen November an der ETH Ziirich am
Scienceslam auf.
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Medikament wird implantiert

Bis vor kurzem konnten EPP-Betroffene nichts gegen ihre Krankheit tun, ausser der
Sonne aus dem Weg zu gehen. Ein neues Medikament diirfte dies nun adndern. Es steckt
in der letzten Phase der klinischen Priifung und wurde von der Herstellerfirma Clinuvel
zur Registrierung bei der Europiischen Arzneimittelbehorde (EMA) angemeldet. Es ist
eine synthetische Variante eines Hormons namens Alpha-MSH, das im Korper die
Hautbraunung anregt.

Jasmin Barman konnte das Medikament vergangenen Sommer zum ersten Mal selber
anwenden. Dies dank einer Spezialbewilligung fiir seltene Krankheiten durch die
Krankenkassen. Es sei gut vertraglich und verdunkle ihre Haut merkbar, sagt sie. Als
Braunungsmittel zu rein kosmetischen Zwecken eigne es sich jedoch nicht, fiigt Barman
an — zu wenig ist iiber die Langzeitwirkung bekannt. Zudem muss das Medikament
unter die Haut an der Hiifte implantiert werden.

Fiir Jasmin Barman tiberwiegen jedoch die Vorteile. Dank des Hormonpraparats kann
sie statt 15 Minuten 5 Stunden an die Sonne. Eine schone, aber noch sehr
ungewoOhnliche Erfahrung. Gelegenheit, sich besser daran zu gewohnen, hat sie im
nachsten Sommer, wenn sie das Medikament wieder nehmen wird. Wer weiss, vielleicht
wird sie dann sogar ein Sonnenbad riskieren. (Tages-Anzeiger)
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Tagung an der Uni Ziirich

Als «Seltene Krankheit» werden Leiden
bezeichnet, die weniger als einen von 2000
Menschen betreffen und besonderer Therapien
bediirfen. Heute kennt man iiber 7000 solcher
Krankheiten. 80 Prozent davon sind genetisch
bedingt. Die restlichen betreffen Infektionen,
Autoimmunkrankheiten, bestimmte
Krebsformen und degenerative Erkrankungen.
Es wird geschitzt, dass in Europa 6,5 Prozent der

Bevolkerung unter Seltenen Krankheiten leiden.

In der Schweiz begeht heute die Organisation Pro
Raris den dritten internationalen Tag der
Seltenen Krankheiten. Die Allianz von
Patientenorganisationen und einzelnen
Betroffenen organisiert heute eine Tagung fiir
Betroffene und Interessierte an der Uni Ziirich.
Sie will die Ausarbeitung und Umsetzung eines
nationalen Plans fiir Seltene Krankheiten in der

Schweiz voranbringen. (fes)

proraris.ch
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Seltene Krankheiten bereiten haufig
Probleme

Daniel Hilfiker / Martina Lichtsteiner

Es gibt einige Tausend «seltene Krankheiten», von denen
jeweils nur wenige Personen betroffen sind. Von der Forschung
vernachlassigt und den Allgemeinmedizinern kaum vertraut,
ist eine Therapie meist entsprechend teuer und schwierig.

\1 |

Wer an einer der rund 7000 seltenen Krankheiten leidet, hat von Medizin und Forschung wenig zu erwarten.
COLOURBOX
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Am 23. Februar fand zum dritten Mal der internationale
Tag der seltenen Krankheiten in der Schweiz statt.
Ziel der hochkaratigen Tagung im Irchel-Campus der
Universitat Zurich ist es, durch die Blndelung von
Kompetenzen die Kenntnisse Uber seltene Krankheiten
Zu verbessern. Dabei sollen Synergien zwischen den
ginzelnen Akteuren geschaffen werden, zum Beispiel
zwischen Grundlagen- und klinischer Forschung. Damit
sollen langfristig besser und schneller therapeutische
Strategien entwickelt werden kdnnen, welche den
Krankheitsverlauf positiv beeinflussen und so die
Lebensqualitét der Betroffenen verbessern.

Seltene Krankheiten betreffen jeweils weniger als einen

von 2000 Menschen und bedlrfen spezifischer,

pluridisziplinarer therapeutischer und pflegerischer

Massnahmen. Heute sind Uber 7000 seltene

Krankheiten bekannt. 80 Prozent sind genetischer

Natur, weitere Grlnde sind Infektionen,

Autoimmunkrankheiten, bestimmte Arten von Krebs oder degenerative
Erkrankungen. Seltene Krankheiten werden auch als «orphan diseases»
bezeichnet — «\Waisenkrankheiten», die so selten sind, dass sie in der Praxis
eines Allgemeinmediziniers in der Regel héchstens einmal pro Jahr in
Erscheinung treten. In der Schweiz leiden rund 500'000 Menschen an einer
solchen.
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Schwierige Situation fiir die Betroffenen

Wer an einer seltenen Krankheit leidet, hat mit vielen Problemen zu kampfen: Oft
dauert es lange, bis die richtige Diagnose gestellt wird. Spezialisten sind rar und
Forschung findet kaum Unterstltzung. Gibt es Uberhaupt Therapie-Maglichkeiten,
kénnen Betroffene nicht sicher sein, dass Invalidenversicherung oder
Krankenkasse die Kosten Ubernehmen. Das gilt besonders, wenn ein
Medikament teuer ist und nicht auf der Spezialitadtenliste steht. In diesem Fall sei
eine strenge Kosten-Nutzen-Abwégung vorzunehmen, verlangt ein
Bundesgerichts-Entscheid vom 23. November 2010. Der Entscheid stellt
Grundsatzfragen: Wo hort das Recht auf eine medizinische Leistung auf? Ab
wann Ubersteigen die Kosten den Anspruch auf eine Therapie?

Die meisten seltenen Krankheiten sind vererbt und beruhen auf genetischen
Mutationen. Es sind meist ernste chronische Leiden, die oft lebensbedrohlich
sind, beispielsweise weil Stoffwechselprozesse gestort sind (z.B. Niemann Pick C
-Krankheit, Morbus Pompe) oder weil das Immunsystem mangelhaft funktioniert
(z.B. Septische Granulomatose CGD). Haufig machen sich solche Krankheiten
bereits nach der Geburt oder im Kindesalter bemerkbar. Betroffene warten aber
oft Jahre auf eine korrekte Diagnose. Dies wiederum hat Folgen fur den
Krankheitsverlauf, weil geeignete Therapien zu spét beginnen. Allerdings sind die
meisten seltenen Krankheiten nicht heilbar. Teilweise kdnnen Medikamente den
Verlauf oder die Symptome einer Erkrankung lindern. Viele seltene Krankheiten
gelten als Geburtsgebrechen: Bis zum 20. Lebensjahr Ubernimmt die
Invalidenversicherung die Behandlungskosten, danach sind die Krankenkassen
zustandig.
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Behandlungskosten unter Rationierungsdruck

Medikamente gegen seltene Krankheiten kénnen sehr teuer sein. Stehen sie nicht
auf der sogenannten Spezialitdten-Liste, missen die Versicherer die Kosten nicht
zwingend Ubernehmen. So hat das Bundesgericht die Beschwerde einer
Krankenkasse gutgeheissen und entschieden, dass die Kasse einer Morbus-
Pompe-Patientin das Medikament «Myozyme» nicht bezahlen misse. Das
Medikament hatte jahrlich rund 500'000 Franken gekostet. Das Gericht befand,
der therapeutische Nutzen sei im konkreten Fall nicht hoch genug, um eine
Kostenlbernahme zu rechtfertigen. Das Bundesgericht stellte dartber hinaus die
grundséatzliche Frage, wie hoch Behandlungskosten maximal sein durfen, um
noch angemessen zu sein. Das Gericht stellte sich auf den Standpunkt, dass
Kosten, die von der obligatorischen Grundversicherung bezahlt werden, 100'000
Franken pro «gerettetes Menschenlebensjahr» nicht Ubersteigen sollten.

Das Urteil zeigt, dass Menschen mit seltenen Krankheiten von
Rationierungsfragen besonders betroffen sind. Interessenvertreter verlangen,
dass die Betroffenen zumindest nicht schlechter behandelt werden als andere
Patientengruppen.
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Solidaritdat und Gleichstellung fiir seltene Krankheiten

Der 28. Februar ist der internationale Tag der seltenen Krankheiten.
Die Stiftung fiir Menschen mit seltenen Krankheiten erklart, was
seltene Krankheiten sind und wieso sie unsere Aufmerksamlkeit
brauchen. Die Stiftung fordert zudem Solidaritat fiir Menschen mit
seltenen Krankheiten und die Gleichstellung von allen Krankheiten -
seien sie selten oder haufig - in Diagnose, Behandlung, Pravention
und Forschung. Niemand sollte in der Schweiz wegen seiner
Krankheit diskriminiert werden.

In Europa gilt eine Krankheit als selten, wenn sie hichstens eine wvon 2'000
Personen betrifft. Es =ind mehr als 53'000 seltene Krankheiten bekannt. Davon
zind sechs biz acht Prozent der Gesamt-bevilkerung betroffen. In der Schweiz
leiden daher etwa eine halbe Million Menschen an einer seltenen Krankheit, =o
viele wie an Diabetes. Rund 75 % der Betroffenen sind Kinder und Jugendliche.
Andere zeltene Krankheiten manifestieren =zich erst allmahlich im
Erwachsenenalter und kinnten jeden van uns treffen.

Einige Krankheiten sind =0 selten, dass in der Schweiz weniger als 100
Patienten wvon der gleichen Krankheit betroffen sind. Die Arzte sind dadurch
stark gefordert, da sie in threm ganzen Berufsleben fir einige Krankheiten
wohl nur einen Patienten sehen. Viele zeltene Krankheiten =sind nicht einmal in
den Lehrblchern zu finden. Auch die Labormedizin und die Pharmaindustrie
missen unverhaltnismassig viel investieren, um Labortests und Medikamente
fir eine =olch kleine Patientengruppe zu entwickeln. Behdrden haben das
Froblem erkannt und sorgen mittlerweile fir gewisze Anreize. Man hofft, dass
zich Therapieerfolge auch auf andere Krankheiten anwenden laz=en.

Diagnose-Odyssee - Seltene Krankheiten kdnnen lebensbedrohlich sein und
zind oft unheilbar. Sie erfordern in der Regel eine aufwendige diagnostische
Abkldrung. Das Wissen Uber seltene Krankheiten und deren Krankheitsverlauf
i=st allerdings gering. Aufgrund ihrer Seltenheit und Vielfalt werden sie klinisch
oft werkannt und im Vergleich zu bekannten Krankheiten dauert es meistens
viel langer (~7 lahre), bis sie richtig diagnostiziert werden.

Bi= zur richtigen Diagnose haben Betroffene meist eine regelrechte Diagnose-
Odvyssee hinter sich, wobei die lange diagnostische Ungewissheit eine grosse
peychische Belastung fir die Betroffenen und ihre Familien darstellt. Die
Diagnose ist die wichtigste Woraussetzung fiir den Entscheid «Behandlung ja
oder nein: und =omit die Grundlage einer erfolgreichen Therapie und
FPravention. Falsche oder fehlende Diagnosen kinnen zu Fehlbehandlungen mit
schwerwiegenden Auswirkungen ocder zur Geburt weiterer schwer betroffener
Kinder innerhalb einer Familie filhren. Uber die persdnliche Betroffenheit hinaus
entstehen dadurch auch erhebliche volkswirtschaftliche Kosten.

Gentests alzs Schlissel zur Diagnose - Da etwa 80 % der seltenen Krankheiten
genetisch bedingt sind, kommt bei deren Chagnose dem Gentest eine
besondere Bedeutung zu. Wenn das klinische Bild nicht ausgepragt ist, was vor
allem bei Kindern zutrifft, kiinnen nur Gentests eine diagnostische Sicherheit
bieten. Oft werden aufwendige Gentests von den Krankenkassen nur teilweise
oder gar nicht vergltet, trotz der neuen Position in der Kranken-pflege-
Leistungsverordnung fir seltene genetische Krankheiten.
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Seit mehr als einem Jahr setzt hier die Stiftung fir Menschen mit seltenen
krankheiten (stiftung-seltene-krankheiten.ch) durch das Betreiben des
schweizweit einzigen Zentrums fir Kardiovaskuldre Genetikk und Gendiagnostik
rgenetikzentrum.ch) mit eigener Diagnostik-, Forschungs-, Lehr- und
Beratungskompetenz an. Dies ist allgemein wenig bekannt, zeigt eine aktuelle
Studie der Fachhochschule Nordwestschweiz FHNW, Hochschule fir Wirtschaft
in Brugg-wWindisch. «Menschen mit =eltenen Krankheiten brauchen Solidaritat
und Gleichstellung sowie die Unterstitzung unserer Gesellschaft auf allen
Ebenen=, fordert die Stiftung, die am Swiss Charity Award 2012 ausgezeichnet
wurde und deren Prasident der Facharzt Dr. Roland Spiegel und Vizeprasident
der Herzspezialist Prof. Thierry Carrel sind.

Weiterer Handlungsbedarf - Patienten mit seltenen Krankheiten haben nicht nur
fur eine richtige Diagnose zu kdmpfen, sondern auch fir einen Zugang zu
wirkesamen Therapien und Hilfsmitteln und deren Kostenibernahme. Die heute
geltenden Kriterien des Krankenversicherungsgesetzes (Wirksamlbkeit,
Zweckmassigkeit und Wirtschaft-lichkeit) werhindern die Kostenibernahme won
wirksamen, aber teuren {CHF =100'000 pro Jahr) Medikamenten sowie von
nicht-medikamentdsen Therapieformen. Problematisch ist auch der Wechsel
von der Invalidenver-sicherung zur Krankenkasse nach dem 20. Lebensjahr.
Betroffene und Ihre Familien haben zudem mit Rechts-unsicherheit, sparlichen
Informationen, administrativen Hirden, fehlender Forschung, psychosozialer
Isalation und Diskriminierung sowie mit ungenidgender Betreuung und
fehlendem Kinderhospiz zu kdmpfen. 2010 haben =sich deshalb mehrere
Fatientenorganisationen in der Schweiz zur Allianz ProRaris (proraris.ch)
zusammengeschlossen, um ihre Interessen in die Gffentlichkeit und Politik zu
tragen. Seit 2011 prift zudem der Bundesrat eine «MNationale Strategie zur
Werbesserung der gesundheitlichen Situation von Menschen mit seltenen
Krankheitens, die durch die IG Seltene Krankheiten {ig-seltene-krankheiten.ch)
unterstiitzt wird.

Ein Rickwversicherungsmodell fiir seltene Krankheiten wurde kirzlich von der
Miemann-Fick-Vereinigung (npsuisse.ch) vorgeschlagen. Erfreulicherweise gibt
es auch immer mehr Initiativen fir seltene Krankheiten. Es ist nun zu hoffen,
dass in der Schweiz jeder einzelne Mensch mit einer seltenen Krankheit auf die
Solidaritat der Gesellschaft zdhlen und mit der Gleichstellung gegeniber allen
anderen Betroffenen rechnen darf. Und dies nicht nur am 28. Februar, dem
Internationalen Tag der seltenen Krankheiten.

Stiftung fir Menschen mit seltenen Krankheiten
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Tagung zu seltenen Krankheiten
Leiden die kaum jemand kennt

Patienten mit einer seltenen Krankheit haben es schwer. Es fehlit an
Wissen lber Diagnosen, Krankheitsmechanismen und Therapien. Am
23. Februar findet an der UZH eine &ffentliche Tagung lber kiinftige
Strategien im Umgang mit seltenen Krankheiten statt.

Paula Lanfranconi r

Hat Erfahrung im Umgang mit seltenen Krankheiten: Matthias Baumgartner, UZH-
Professor fur Stoffwechselkrankheiten am Kinderspital und Leiter des neuen klinischen
Forschungsschwerpunkies radiz - Rare Disease Initiative Zurich. (Bild: Adrian Ritter)

Die Eltern hatten schon langer vermutet, dass mit ihrem Baby etwas nicht stimmte:
Sandro (Name geandert) gedieh nur langsam, immer wieder musste er erbrechen.
Dann, mit sechs Monaten, entgleiste sein Stoffwechsel, Sandro war nicht mehr
ansprechbar. Das regionale Spital wandte sich an das Kinderspital Zirich. «Aufgrund
unserer Analysens, sagt Matthias Baumgartner, UZH-Professor for
Soffwechselkrankheiten, esteliten wir rasch fest, dass Sandro an einer
Methylmalonacidurie leidet: Wegen einas angeborenen Enzymdefekies kann er
gewisse Aminosduren nicht abbauen und bendtigt eine strenge, eiweissarme Diat.»
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Endlich Gewissheit

Fir Sandros Eltern war die Diagnose, trotz allem, eine Erleichterung. Endlich hatten
sie die Gewissheit, dass ihr Kind nach dem neuesten Stand der Forschung behandelt
wird. Sandros Stoffwechselerkrankung gehért zu den so genannt seltenen
Krankheiten. Dies bedeutet, dass weniger als eine von 2000 Personen betroffen ist.
80 Prozent dieser Erkrankungen haben genetische Ursachen, andere sind
Autoimmunkrankheiten, seltene Infektionen oder Krebsarten.

Ein Problem ist all diesen rund 7000 Krankheiten gemeinsam: Man weiss noch zu
wenig Uber Diagnosen, Krankheitsmachanismen und magliche Therapien. Und es
fehlt an verlasslichen Studien, weil jeweils nur wenige Patienten betroffen sind. Dieser
Mangel an Daten, sagt Stoffwechselspezialist Baumgartner, habe auch finanzielle
Folgen fir die Patienten: «\Wenn man statistisch nicht bewsisen kann, dass eina
Therapie wirkt, zahlen die Krankenversicherer oft nicht einmal die aufwendige
Diagnostik_»

Neuer klinischer Forschungsschwerpunkt

Fur Fachwelt und Betroffene ist klar, dass das Fachwissen iber seltene Krankheiten
schweizweit geblindelt und international vernetzt werden muss. Auf dem
Stoffwechselsektor ist diese Konzentration bereits gelungen: In Zirich, Bermn und
Lausanne gibt es heute modellhafte, hoch spezialisierte Zentren mit einem Metzwerk
von angaschlossenen Kinderkliniken. «Austausch, Weiterbildung und
Fallbesprechungen funktionierens, stellt Matthias Baumgartner fest. Auch die
internationale Zusammenarbeit klappt; Zirich ist als europaisches Referenzlabor fiir
Methylmalonacidurie in ein europaisches Netzwerk und Register eingebunden.

Auch die UZH engagiert sich. Sie hat vor kurzem einen klinischen
Forschungsschwerpunkt fiir Seltene Krankheiten gegriindet — mit dem Titel: Rare
Disease Initiative Zurich, kurz: radiz. Fir Sandros Krankheit beispielsweise forschen
einerseits Grundlagenwissenschaftler der Universitat Gber die Entstehung der
Mierenprobleme. Anderseits [uft am Kinderspital und am Universitatsspital Zirich ein
Projekt zur besseren Betreuung von Patienten mit Methylmalonacidurie. Matthias
Baumgartner leitet den klinischen Forschungsschwerpunkt.
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Nationale Strategie

Der Alltag der Patienten ist oft schwierig. Immer wieder kann es zu
Stoffwechselentgleisungen kommen, und manchmal missen die Patienten
notfallmassig ins Spital. Das Kinderspital Zarich hat nun eine Pflegewissenschaftlerin
angestellt, welche die Familien unterstiitzt. Psychologen sind zudem daran, ihre
Lebensqualitat zu erfassen. Friher, sagt Matthias Baumgartner, seien die kleinen
Patienten bei der ersten metabolischen Entgleisung verstorben. Heute seien die
gltesten Patienten Gber 30 Jahre alt. «Wir wollen wissen, wie unsere Therapien
langerfristig wirken und wie wir die Patienten besser unterstitzen kénnen.»

Bis in zehn Jahren, hofft Baumgartner, sollen auch fir die anderen Hauptgruppen von
Seltenen Krankheiten hoch spezialisierte Referenzzentren aufgebaut und eine
nationale Strategie erarbeitet sein. Dazu gehdre auch eine verniinftige Finanzierung
von Diagnostik, Therapie und Betreuung der Patienten: «lm Moment ersticken wir in
der Administration, weil wir Diagnostik und Therapien aufwendig begrinden missen,
damit die Versicherer sie nicht aus formalistischen Griinden ablehnen.»

Dem sechsjahrigen Sandra geht es heute gut. Der Verzicht auf Gummibarchen oder
Burger fallt ihm zwar oft schwer. Doch dank der strengen Didt und der engen
Begleitung durch das Kinderspital Zirich ist er zu einem vifen Kindergartenschiler
herangewachsen. Inzwischen hat er gar drei kerngesunde Geschwister bekommean.
aFine Riesenfreude fir michs, sagt Matthias Baumgartner, der inzwischen Sandros
Zweiter Hausarzt geworden ist.

Offentliche Tagung

Am 23. Februar organisiert der klinische Forschungsschwerpunkt radiz - Rare
Disease Initiative Zdrich der UZH zusammen mit ProRaris, Allianz Seltener
Krankheiten, eine offentliche Tagung tber kinftige Strategien im Umgang mit
Seltenen Krankheiten.

Ab 11.45 Uhr moderiert Professor Matthias Baumgariner, Leiter der Abteilung
Stoffwechselkrankheiten am Kinderspital Zlrich und Leiter von radiz, eine
Diskussion zum Thema «Referenzzentren: Zukunft der Gesundheitsversorgung
fiir Menschen mit Seltenen Krankheitens. Ab 14.20 Uhr folgt eine
Standortbestimmung mit Politikerinnen und Vertretern der Schweiz. Akademie der
Medizinischen Wissenschaften, dem BAG, Santésuisse sowie einem
Patientenvertreter.

23. Februar, 10.15 bis 17 Uhr, Umversitat Zonch, Standort Irchel, Winterthurersir.
180, Gebdude Y24, Saaldfinung: 9.30 Uhr. Weitere Informationen und Hinweise
zur Anmeldung finden Sie A hier.

Paula L anfranconi ist Journalistin,
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3. Internationaler Tag der Seltenen Krankheiten in der

I R 0 ﬁ H R I S Schweiz: Biindelung der Kompetenzen fiir eine
bessere Betreuung
o

Alliance Maladies Rares = Suisse

s Allians Seltomer Krankheian - echweiz  ProRaris, Allianz Seltener Krankheiten - Schweiz, organisiert am
AR Alianas Malaie Rare - Sylzzers 23. Februar 2013 zum dritten Mal einen internationalen Tag der
Seltenen Krankheiten in der Schweiz, dieses Jahr in Partnerschaft
mit radiz - Rare Disease Initiative Zurich, einem klinischen Forschungsschwerpunkt der Universitat Zurich, auf
dem UZH-Irchel-Campus. An dieser fiir alle betroffenen Personen bedeutsamen Tagung wird ProRaris eine
Standortbestimmung vornehmen, unter anderem im Beisein von Regierungsrat Carlo Conti, Gesundheitsdirektor
des Kantons Basel-Stadt und Prasident der kantonalen Gesundheitsdirektorenkonferenz.

Vuarrens, 6. Februar 2013. ProRaris, Allianz Seltener Krankheiten - Schweiz, organisiert am 23. Februar
2013 zum dritten Mal einen internationalen Tag der Seltenen Krankheiten in der Schweiz, dieses Jahr auf
dem Irchel-Campus der Universitat Zirich. Der Anlass richtet sich an Menschen mit einer Seltenen
Krankheit, ihre Angehorigen und Patientenorganisationen, Gesundheitsfachkrafte, Forscher, Politiker und
all jene, die dieses Problem betrifft. Er dient einer Standortbestimmung: Wo stehen wir heute im
Vergleich zu den Erwartungen der Kranken? Ein rechtsgleicher Zugang zu Diagnose und wirksamen
Therapien, deren Vergiitung durch die Versicherungen, Forderung der Forschung und soziale Integration
sind die Grundlagen der Solidaritat, welche Menschen mit Seltenen Krankheiten fordern. Am Tag der
Seltenen Krankheiten 2012 kiindigte Pascal Strupler, Direktor des Bundesamtes fur Gesundheit, die
Ausarbeitung einer nationalen Strategie an. Dieses Jahr dirfen wir ihn an unserer Tagung erneut
begriissen und wir werden die Gelegenheit nutzen, um auf das Projekt zuriickzukommen.

naeit fast drei Jahren engagiert sich ProRaris im Namen der Patienten aktiv in der Politik und
Verwaltung”, unterstreicht die Generalsekretarin, Esther Neiditsch. ,,Die ﬁffentﬁchkeit und die Politiker
werden sich der Problematik zusehends bewusst, mit der Solidaritéit steht es aber immer noch nicht zum
Besten. ™

Thema der Tagung ist die Biindelung der Kompetenzen und damit auch die Beziehung zwischen Patienten
und Arzten. Der Alltag eines Menschen mit einer Seltenen Krankheit und seiner Angehdrigen ist reich an
spezifischen Erfahrungen, welche das Know-how von Arzten, Pflegenden und Forschern erginzen. Erst
wenn wir das gesamte Fach- und Erfahrungswissen aller Beteiligten zusammenlegen, kinnen wir eine
effiziente Betreuung gewahrleisten und die Kenntnisse {iber diese Krankheiten verbessern.

Auch darum fiihrt ProRaris die Tagung dieses Jahr mit radiz (Rare Disease Initiative Zurich) durch, dem
klinischen Forschungsschwerpunkt der Universitat Zurich. ,,Ausgangspunkt war die Feststellung, dass es in
Bezug auf die meisten Seltenen Krankheiten an Kenntnissen fehlt. Unser Ziel ist, bestehende 5tdrken zu
nutzen, um Synergien zwischen den verschiedenen Akteuren zu schaffen, zum Beispiel zwischen
Grundlagen- und klinischer Forschung®, erklart der Leiter von radiz, Professor Matthias R. Baumgartner.
»Dank einem verbesserten Verstindnis seltener Krankheiten kinnen langfristig therapeutische Strategien
entwickelt werden, um den Krankheitsverlauf positiv zu beeinflussen und die Lebensqualitdt der
Betroffenen zu verbessern. “
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I Laufe des Tages wird ProRaris unter anderem Referenzzentren vorstellen, gefolgt von einer Diskussion
iiber diese Form der Betreuung. ,,Wir méchten die in den letzten Jahren erzielten Fortschritte aufzeigen.
Referenzzentren wie jenes fiir Retinoblastome in Lausanne oder Stoffwechselkrankheiten in Ziirich sind
wegweisend. Sie haben Modellcharakter und wir kdnnen ihrem Beispiel folgen. Fiir viele Patienten hat
sich die Situation dank dieser Zentren verbessert®, unterstreicht die Prasidentin von ProRaris, Anne-
Francoise Auberson, ,aber leider iiberldsst unser System noch immer viel zu viele Menschen, die eine
gute Betreuung ndtig hitten, ihrem Schicksal. Der Weg zur Diagnose ist oft lang und schwierig, es fehlt
an einer geeigneten Therapie, und es wird zu wenig geforscht.

[iie Bedeutung des dritten Tages der Seltenen Krankheiten von ProRaris zeigt sich auch an der Teilnahme
des Regierungsrats von Basel-Stadt und Prasidenten der Konferenz der kantonalen Gesundheitsdirektoren
Carlo Conti, der Nationalratinnen Jacqueline Fehr und Ruth Humbel, des Prasidenten von Santesuisse
Christoph Q. Meier, des Prasidenten der Schweizerischen Akademie fiir Medizinische Wissenschaften Prof.
Peter J. Meier-Abt, des Prasidenten der britischen AKU-Society Nick Sireau, des BAG-Direktors Pascal
Strupler und von PD Janine Reichenbach, Leiterin des Projektes Gentherapie bei septischer
Granulomatose. Auch das Networking und das Aufsuchen der Stande der Patientenorganisationen sind ein
wichtiger Bestandteil des Tages.

Was ist eine seltene Krankheit?

Seltene Krankheiten betreffen weniger als einen von 2000 Menschen und bediirfen spezifischer,
pluridisziplindrer therapeutischer und pflegerischer Massnahmen. Heute kennen wir mehr als 7°000
seltene Krankheiten. 80% sind genetischer Matur, weitere Griinde sind Infektionen,
Autoimmunkrankheiten, bestimmte Arten von Krebs oder degenerative Erkrankungen. Sehr oft haben sie
einen chronischen Verlauf, fihren zu Invaliditat und sind lebensbedrohend. Die meisten treten bei Geburt
oder im frihen Kindesalter auf, einige brechen erst viel spater aus. 30 Millionen Menschen oder 6.5% der
Bevilkerung sind in der Europaischen Union von einer seltenen Krankheit betroffen.

ProRaris

ProRaris, Allianz Seltener Krankheiten - Schweiz, wurde im Juni 2010 gegriindet. Heute sind ihr 45
Patientenorganisationen und 50 isolierte Kranke angeschlossen. Sie soll den schweizerischen
Patientenorganisationen und den isolierten Kranken als Bindeglied dienen, ihre Interessen in die
Offentlichkeit tragen und durchsetzen. Der Vorstand von ProRaris besteht mehrheitlich aus Patienten und
ihren Angehorigen. Eines der prioritaren Ziele der Allianz ist die Ausarbeitung und Umsetzung eines
nationalen Planes fiir seltene Krankheiten in der Schweiz. Sie engagiert sich auch fiir die Information tiber
seltene Krankheiten und ihre Anerkennung bei den Behdrden und in der

Offentlichkeit, die Erfassung der Probleme der Patienten, die Aus- und Weiterbildung aller Beteiligten und
die Forderung der wissenschaftlichen, klinischen und sozialen Forschung. ProRaris vertritt die Patienten in
der ,,IG Seltene Krankheiten®, die unter dem Vorsitz von Mationalratin Ruth Humbel im September 2011
gegriindet wurde.
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Links

ProRaris: www. proraris.ch

Europaische Organisation fur Seltene Erkrankungen: waww.eurordis.org
Rare Disease Day: wwow.rarediseaseday.org

Orphanet Schweiz, das Informationsportal fur Seltene Krankheiten und Orphan Drugs in Europa
wwaw.orphanet.ch

IG Seltene Krankheiten: wwow.ig-seltene-krankheiten.ch
Praktische Angaben fir den Tag der Seltenen Krankheiten
Datum: Samstag, 23. Februar 2013

von 10:15 bis 17:00 Uhr

Saaldffnung um 9:30 Uhr

Ort: Universitat Zurich-Irchel
Gebaude Y24
Winterthurerstrasse 190
8057 Ziirich

Weitere Informationen iiber den dritten Internationalen Tag der Seltenen Krankheiten in der Schweiz und
das Programm finden Sie unter waww.proraris.ch.

Die Teilnahme am Tag der Seltenen Krankheiten ist unentgeltlich. Wie bitten Sie aber um Anmeldung iiber
die Website wwaw. proraris.ch.

Medienkontakt

Fiir weitere Ausklinfte und personliche Berichte lber Erfahrungen mit seltenen Krankheiten kontaktieren
Sie bitte:

Marion Schihin, Dynamics Group - Ziirich

Tel.: 043 268 32 20, E-Mail: msc@dynamicsgroup.ch
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3. Internationaler Tag der Seltenen Krankheiten in der Schweiz

ProRaris, Allianz Seltener Krankheiten - Schweiz, organisiert am
23. Februar 2013 zum dritten Mal einen internationalen Tag der
Seltenen Krankheiten in der Schweiz, dieses Jahr in Partnerschaft
mit radiz — Rare Disease Initiative Zurich, einem klinischen
Forschungsschwerpunkt der Universitat Ziirich. An dieser fiir alle
betroffenen Personen bedeutsamen Tagung auf dem Campus der
Universitdat Ziirich-Irchel wird ProRaris eine Standortbestimmung
vornehmen — im Beisein von Regierungsrat Carlo Conti,
Gesundheitsdirektor des Kantons Basel-Stadt und Prasident der
kantonalen Gesundheitsdirektorenkonferenz sowie weiteren
Vertretern aus Politik und Wissenschaft.

FroRaris, Allianz Seltener Krankheiten - Schweiz, organisiert am 23.
Februar 2013 zum dritten Mal einen internationalen Tag der Seltenen
Krankheiten in der Schweiz, dieses Jahr auf dem Irchel-Campus der
Universitdt Zirich. Der Anlass richtet =sich an Men=schen mit einer Seltenen
Krankheit, ihre Angehérigen und Patientenorganisationen,
Gesundheitsfachkrafte, Forscher und Politiker. Er dient einer
Standortbestimmung: Wo stehen wir heute im Vergleich zu den Erwartungen
der Kranken? Einen rechtsgleichen Zugang zu Diagnose und wirksamen
Therapien, deren Vergltung durch die Versicherungen, Férderung der
Forschung und soziale Integration sind die Grundlagen der Solidaritat,
welche Menschen mit Seltenen Krankheiten fordern. Am Tag der Seltenen
Krankheiten 2012 kindigte Pascal Strupler, Direktor des Bundesamtes fiir
Gesundheit, die Ausarbeitung einer nationalen Strategie an. Dieses Jahr
diirfen wir ihn an unserer Tagung erneut begrissen und die Gelegenheit
nutzen, um auf das Projekt zurickzukommen.

5eit fast drei Jahren engagiert sich ProRaris im Namen der Fatienten aktiv
in der Politik und VYerwaltung", erklart Generalsekretdrin, Esther Meiditsch.
LDie Offentlichkeit und die Politiker werden sich der Problematik zusehends
bewusst, mit der Solidaritdt steht es aber immer noch nicht zum Besten.”

Thema der Tagung izt die Bindelung der Kompetenzen und damit auch die
Beziehung zwischen Patienten und Arzten. Der Alltag eines Menschen mit
giner Seltenen Krankheit und seiner Angehdrigen ist reich an spezifischen
Erfahrungen, welche das Know-how wvon Arzten, Pflegenden und Forschern
erganzen. Erst wenn wir das gesamte Fach- und Erfahrungswissen aller
Beteiligten zusammenlegen, kinnen wir eine effiziente Betreuung
gewahrleisten und die Kenntnisse dber die Krankheiten verbessern.

Auch darum fihrt ProRaris die Tagung dieses Jahr mit radiz (Rare Diseasze
Initiative Zurich) durch, dem klinischen Forschungsschwerpunkt der
Universitat Zirich. .Ausgangspunkt war die Feststellung, dass es in Bezug
auf die meisten Seltenen Krankheiten an Kenntnissen fehlt. Unser Ziel ist,
bestehende Starken zu nutzen, um Synergien zwischen den verschiedenen
Alkteuren zu schaffen, zum Beispiel zwischen Grundlagen- und klinischer
Forschung”, erklart der Leiter von radiz, Professor Matthias Baumaartner.
~Dank einem verbesserten Verstdndnis Seltener Krankheiten kdnnen
lanafristig therapeutische Strategien entwickelt werden, um den
Krankheitsverlauf positiv zu beeinfluszen und die Lebensqualitdt der
Betroffenen zu verbeszern.”

Im Laufe des Tages wird ProRaris unter anderem Referenzzentren
vorstellen, gefolgt von einer Diskussion dber diese Form der Betreuunag.
«Wir méchten die in den letzten Jahren erzielten Fortschritte aufzeigen.
Referenzzentren wie jenes fir Retinoblastome in Lausanne oder
Stoffwechsellkrankheiten in Zirich sind wegweisend. Sie haben
Modellcharakter und wir kidnnen ihrem Beispiel folgen. Fur viele Patienten
hat =sich die Situation dank dieser Zentren verbeszert”, sagt die Prasidentin
von ProRaris, Anne-Frangoise Auberson. . Aber leider (iberldsst unser
Systemn noch immer viel zu viele Menschen, die eine gute Betreuung nétig
hatten, ihrem Schicksal. Der Weqg zur Diagnose ist oft lang und schwierig, es
fehlt an einer geeigneten Therapie, und ez wird zu wenig geforscht.”
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Die Bedeutung des dritten Tages der Seltenen Krankheiten von ProRaris
zeigt sich auch an der Teilnahme des Regierungsrates von Basel-Stadt und
Prazidenten der Konferenz der kantonalen Gesundheitzsdirektoren Carlo
Conti, der Mationalrdtinnen Jacqueline Fehr und Ruth Humbel, des Direktors
von santésuisse Christoph Q. Meier, des Prisidenten der Schweizerizchen
Alademie fir Medizinische Wissenschaften Prof. Peter 1. Meier-Abt, des
Prazidenten der britischen AKU-Society Mick Sireau, des BAG-Direktors
Faszcal Strupler und von FD Janine Reichenbach, Leiterin des Frojektes
Gentherapie bei septischer Granulomatose. Auch das Networking und der
Austausch an den Stdnden der Patientenorganisationen =ind ein wichtiger
Bestandteil des Tages.

e Was ist eine seltene Krankheit?

Seltene Krankheiten betreffen weniger als einen van 2000 Menschen und
bedlirfen spezifischer, pluridisziplindrer therapeutischer und pflegerischer
Massnahmen. Heute kennen wir mehr als 7000 Seltene Krankheiten. 80
Prozent =ind genetischer Matur, weitere Griinde sind Infektionen,
Autoimmunkrankheiten, bestimmte Arten von Krebs oder degenerative
Erkrankungen. Sehr oft haben =ie einen chronischen verlauf, fihren zu
Invaliditdt und =ind lebensbedrohend. Die meisten treten bei Geburt oder im
frithen Kindesalter auf, einige brechen erst viel spater aus. 30 Millionen
Menschen oder 6.5 Prozent der Bevilkerung =sind in der Europaischen Union
von einer Seltenen Krankheit betroffen.

s ProRaris

FroRaris, Allianz Seltener Krankheiten - Schweiz, wurde im Juni 2010
gegrindet. Heute sind ihr 45 Patientenorganisationen und 50 isolierte
Kranke angeschlossen. Sie soll den schweizerischen
Patientenorganisationen und den isolierten Kranken als Bindeglied dienen,
ihre Interessen in die Offentlichkeit zu tragen und durchzusetzen. Der
Yorstand von ProRari= besteht mehrheitlich aus Patienten und ihren
Angehdrigen. Eines der prioritdren Ziele der Allianz ist die Ausarbeitung und
Umsetzung eines nationalen Flanes fur Seltene Krankheiten in der Schweiz.
FroRaris engagiert sich auch fir die Information ber Seltene Krankheiten
und ihre &nerkennung bei den Behdrden und in der Gffentlichkeit, die
Erfassung der Frobleme der Fatienten, die Aus- und Weiterbildung aller
Beteiligten und die Farderung der wissenschaftlichen, klinischen und
zozialen Forschung. ProRaris vertritt die Patienten in der ,IG Seltene
Krankheiten®, die unter dem Yorsitz von Nationalrdtin Ruth Humbel im
September 2011 gegrindet wurde.

Weitere Informationen:

ProRaris: www.proraris.ch
Europdische Organisation fir Seltene Erkrankungen:

sSrmEHIE mEE
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Rare Disease Day: www.rarediseaseday.org

Crphanet Schweiz, das Informationsportal fir Seltene Krankheiten
und Orphan Drugs in Europa: www.orphanet.ch
15 Seltene Krankheiten: www.ig-seltene-krankheiten.ch

Allianz seltener Krankheiten Schweiz {ProRaris)
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ProRaris, Allianz Seltener Krankheiten

ProRaris, Allianz Seltener Krankheiten — Schweiz, wurde im Juni 2010 gegriindet. lhr Ziel ist, Patien-
tenorganisationen und isolierten Kranken als Bindeglied zu dienen, um Uber ihre gemeinsamen In-
teressen zu informieren, diese in die Offentlichkeit zu tragen und durchzusetzen. Der Vorstand von

ProRaris besteht weitgehend aus Patienten und ihren Angehdrigen.

In Europa gilt cine Krankheit als scl-
ten, wenn die Privalenz weniger als 5
von 10000 Einwohnern betrigt. Heute
sind zwischen 7000 und 8000 scltene
Krankheiten bekannt, und jede Wo-
che werden neue entdeckt. In Europa
leiden rund 30 Millionen Menschen
an ciner scltenen Krankheit, in der
Schweiz wird die Zahl auf 500000 ge-

Ein Viertel der Betroffenen

braucht zwischen 5 und 30

Jahre, um eine korrekte
Diagnose zu erhalten.

schitzt. Ein Viertel der Betroffenen
braucht zwischen 5 und 30 Jahre, um
cine korrckte Diagnose zu erhalten.
Dicse lang andauernde Ungewissheit
hat kognitive, psvchologische und phy-
sische Folgen, stellt das Vertrauen in
das medizinische Fachwissen auf cine
harte Probe, fithrt zu falschen Thera-
pien oder gar zu verfehlten chirurgi-
schen Eingriffen und auch zur Geburt
weiterer Kinder mit derselben Patholo-
gic innerhalb ciner Familie.

Aktivititen in der EU und den USA
Dank der Arbeit verschiedener Pati-
entenorganisationen und unter dem
Druck der dffentlichen Meinung haben
die Europdische Union und zahlrei-
che Mitglicdstaaten in den letzten zehn
Jahren bereits geziclte Massnahmen
zur Bekiimplung seltener Krankheiten
ergriffen. In der Schweiz gaben ab
2009 Orphanct Schweiz[1] und zahl-
reiche Patientenorganisationen den fiar
dic Griindung von ProRaris nétigen
Anstoss. Der Handlungsbedarf in un-
serem Land ist gross. Die Europiische

1 Esther Meaditsch, Geschéftsleiterin von ProRaris

Union und mchrere Mitgliedstaaten
haben bereits spezifische Massnahmen
zur Bekimpfung der seltenen Krank-
heiten getroffen, die als bedeutende
Herausforderung fiir das Gesundheits-
wesen ancrkannt werden[2]. Obwohl
das Gesundheitssystem der Schweiz
ohne Zweifel als gut bezeichnet wer-
den kann, hinkt unser Land in dieser
Bezichung hinterher Sowohl in den
USA als auch in der EU hat sich ge-
zeigt, dass der Zusammenschluss von
Paticnten zur Vertretung ihrer gemein-
samen Interessen schliesslich Wirkung
zeigt. Auf Druck von Patientenorga-
nisationen und letetlich der Offent-
lichkeit wurden nationale Strategicn
fiir scltene Krankheiten und entspre-
chende Gesetze verabschiedet.

Situation in der Schweiz

ProRaris und die ihr angeschlossenen
43  Paticntcnorganisationen  (Stand
Oktober 2012) wollen zusammen mit
isolierten Kranken in der Schweiz
analog vorgchen. Gemeinsam infor-
mieren wir tiber seltene Krankheiten,
damit sic in der Politik, bei den Be-
hérden und in der Offentlichkeit als
gesundheitspolitische Prioritit aner-
kannt und wahrgenommen werden.
ProRaris erfasst die Schwierigkeiten
und Bediirfnisse der Betroffenen an-
hand von Umfragen und Untersu-
chungen. Die Krankheiten sind zwar
extrem vielfiltig, aber Menschen mit
ciner seltenen Erkrankung haben mit
dhnlichen Problemen zu kimpfen: ein
oft beschwerlicher und langer Weg
zur Diagnose, administrative Hiirden,
spirliche Informationen, ungenii-
gende wissenschaftliche Forschung,
unzurcichende Behandlungsmaglich-
keiten, ungeniigende Betreuung und
Kosteniibernahme, psychosoziale Iso-

lation, mangelnde Integration in der
Schule und am Arbeitsplatz.

Um zum Ziel zu gelangen, hat sich
ProRaris auf nationaler Ebene der 1G
Scltene Krankheiten[3] und dem cu-
ropiischen Netzwerk Eurordis[4], der
Europiischen Organisation Fir secl-
tene Krankheiten, angeschlossen.
ProRaris sctzt sich aul verschiedencn
Ebenen dafiir cin, dass das Experten-
wissen der Paticnien und ihrer Or
ganisationen anerkannt und genutzt
wird. Niemand kennt ecine seltene
Krankheit so genau wic die dirckt
Betroffenen und ihnen nahestehende
Personen. Es gilt, Schwerpunktzen-
tren zu bilden, den Kantdnligeist zu
iiberwinden und grenziiberschreitend
zu arbeiten. Bereits gemachte Erfah-
rungen lassen sich auch auf andere
Durch ihre
internationale Vernetzung sind dic Pa-

Krankheiten anwenden.

tiecnten gut dariiber informiert, was
in anderen Landern funktionicrt und
was nicht. Dic Schweiz kann dadurch
von erfolgreichen Projckten im Aus-
land profiticren und Fehler vermei-
den.

Patientenwissen

Eine von ProRaris zu Beginn dicses
Jahres durchgefithrte Belragung der
Mitglicder crgab, dass Forschung fiir
sic oberste Prioritit hat. Dic interna-
tionale Erfahrung zcigt, dass Paticn-
tenorganisationen auch hier cine ganz
entscheidende Rolle spiclen kénnen.
Unter anderem wissen sic genau, wo
sich dic Kranken weltweit befinden
und wo ¢s Hiufungen ciner Krankheit
gibt. Immer wieder lancieren Paticn-
tenorganisationen Forschungsprojekie
und -protokolle, Register und Bioban-
ken und tragen massgebend zu ihrer
Finanzicrung bei.
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Foundation for people with rare diseases

ProRaris, Alliance Maladies Rares

ProRaris, Alliance Maladies Rares — Suisse, veut élever les mala-
dies rares au rang de priorité dans le systéme de santé suisse. En
tant que porte-parole des patients atteints de maladies rares, I'al-
liance demande I'égalité d’accés au diagnostic, a la thérapie, aux
medicaments et a l'intégration sociale pour les patients gu'elle
représente. Les malades doivent &tre des acteurs du systéme
de santé qui participent activement a I'élaboration des mesures
les concernant. Leur expérence et leur expertise sont précieuses
pour la recherche, la création de registras et de biobanks et leur
financement. La journés des maladies rares de fin février 2013
organise par ProRans et RaDIZ — Rare Dizease Initiafive of Zurich
University senira de plateforme d'information.

Rechtsunsicherheit

Ein weiteres wichtiges Anlicgen der Patienten ist dic Besci-
tigung der in der Schweiz herrschenden Rechtsunsicherheit
und Diskriminicrung in Bezug auf dic Vergiitung von Dia-
gnose, Therapic, Hilfsmitteln usw. sowohl auf der Ebene
der Invalidenversicherung als auch der Krankenkassen. Es
ist vordringlich, dic Patienten an allen Entscheidungen,
dic sie betreffen, mitreden #zu lassen — auch aufl politischer
Ebene. Nur so lassen sich auch in unserem Land nachhal-
tige Lissungen finden.

Tag der seltenen Krankheiten

Der Internationale Tag der seltenen Krankheiten, der jedes
Jahr weltweit am 28, oder 29, Februar stattfindet, bictet dic
Gelegenheit fiir cine Viclfalt von Anléssen. In der Schweiz
organisiert ProRaris am 23. Februar 2013 zum dritten Mal
cine ganztigige Konferenz. 2013 wird sie in Zusammenar-
beit mit RaDIZ — Rare Disease Initiative Zurich der Univer-
sitiit Ziirich auf dem Campus Irchel durchgefiithrt und steht
allen Stakcholdern offen: dem medizinischen Fachperso-
nal, Forschern, Politikern, den Paticnten, ihren Organisa-
tionen, Angchérigen, Journalisten usw. Auf dem Programm
stehen unter anderem Erfahrungsberichte von Betroffenen,
Vortrige tiber Forschungsprojektc und innovative Ansiitze
sowic gesundheitspolitische Themen. Hier haben alle Betei-
ligten dic Méglichkeit, sich auch informell auszutauschen,
Kontakte zu kniipfen, neue Lisungen und Blickwinkel ken-
nenzulernen.

Weitere Informationen iiber ProRaris und den Internatio-
nalen Tag der Seltenen Krankheiten finden Sie auf unse-
rer Website www.proraris.ch. Zégern Sie nicht, ProRaris zu

kontakticren.

Korraspondenz:
eneiditsch@proranis.ch

Referenzen

1 Informationsportal fir Settene Krankheitan und Crphan Drugs:
www orphanet.ch
2 Romain Laror, Loredana d' Amato Sizonenko, Schweizarische Arrtareitung
2011:92: 28729
Wi ig-seftene-krankhaitan.ch
4 whww aurordis.ong
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Flash info de 12h00

Intervention de Madame Thérése Stutz
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Methylmalonacidurie? Renales Fanconi-
Syndrom?

So kompliziert die Namen, so selten die Krankheiten. Unispital,
Kinderspital und Universitat Ziirich wollen den seltenen
Krankheiten gemeinsam auf den Grund gehen, mit einem
neuen Forschungsschwerpunkt.

IEI «Rare Diseases» oder seltene Krankheiten:
Es gibt etwa 7000 verschiedene davon. An
jeder einzelnen erkranken aber nur ganz
wenige Menschen. Von seltenen Krankheiten
spricht man, wenn von 2000 Menschen
weniger als eine Person davon betroffen ist.
IMeist sind es jedoch noch weniger, ndmlich
eine kranke Person auf 100'000 Menschen.

Matthias Baumgartner leitet den Fur die Forschung bislang kaum
neuen Forschungsschwerpunkt. zvc interessant

Die seltenen Krankheiten sind meist
Erbkrankheiten. Bei den meisten Menschen beginnen sie bereits im Kindesalter.
Diese Krankheiten sind oft lebensbedrohend und kdnnen nicht geheilt werden.
Weil sie derart selten vorkommen, sind die seltenen Krankheiten fiir die Forscher
meist nicht interessant.

0 Audio « Wir junge Arzte und Biologen fiir die
Forschung tiber seltene Krankheiten
begeistern. »

Das Universitatsspital Zirich, das Zurcher
Kinderspital und die Universitat Ziirich wollen
ihre Krafte fur seltene Krankheiten nun
blindeln und haben nun in der Forschung
einen gemeinsamen Schwerpunkt «Rare Disease Initiative Zurich — RaD1Z»
gegrindet.
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Mehr Nachwuchs, mehr Forschung

«\Wir wollen den Nachwuchs fordern und
junge Arzte und Biologen fir die Forschung
iber seltene Krankheiten begeistern», sagt
Matthias Baumgartner, Stoffwechsel-
Spezialist am Kinderspital Zirich und Leiter
des neuen Forschungsschwerpunktes. S0
kiinne man erreichen, dass die seltenen
Krankheiten intensiver erforscht wirden.
Wielleicht wiirden sich einige Jungforscher
dann die Erforschung der seltenen

Krankheiten zum Beruf machen.

Zudem will Baumgartner mit dem neuen

Forschungsschwerpunkt das Bewusstsein in der Mehr zum Thema

Bevolkgrung_ aber auch bei den Arzten fc_:rclem. MNur "] Etcrnaticasier iani ey
wenn die Existenz der seltenen Krankheiten in den Seltenen Krankheiten
Képfen der Menschen angekommen seien, wirden

kranke Kinder von den Kinderarzten zum Beispiel auch '] «Pro Raris» Allianz Seltener

friher an die Spezialisten verwiesen. Krankheiten
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Seltene Krankheiten

Die Diagnose beginnt im Erbgut

- T

= Ein 12_—1éhr|gg§ Madc|
vergreisen. (Bild: Denis

Bei unklaren Symptomen wird heute rascher als bisher im
Erbgut nach der Ursache der Storung gesucht. Das bringt nicht
immer die gewlinschte Antwort, aber oft neue Erkenntnisse.

Alan Niederer

Was haben gewisse Formen von geistiger Behinderung und schwere Epilepsien
gemeinsam? Sie sind seltene Erkrankungen, die definitionsgemiss weniger als eine
von 2000 Personen betreffen. Zudem haben sie, wie fast alle raren Stérungen, eine
genetische Ursache, beginnen im Kindesalter und sind lebensbedrohlich oder
chronisch-invalidisierend. Was die rund 7000 verschiedenen seltenen Krankheiten
ebenfalls verbindet: Die Patienten und ihre Eltern haben meist eine jahrelange
«diagnostische Odyssee» hinter sich, wenn die Krankheit endlich erkannt wird.
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Forschungsschwerpunkt

Das konnte sich in Zukunft &ndern. Denn bei den seltenen Krankheiten zeichnet sich
ein Paradigmenwechsel ab, wie am Freitag am Kinderspital Ziirich zu erfahren war. An
der Fachveranstaltung wurde ein neuer Forschungsschwerpunkt fiir seltene
Krankheiten ins Leben gerufen. Damit sollen das auf dem Platz Ziirich vorhandene
Wissen und die Forschungstitigkeit im Sinne eines Kompetenzzentrums gebiindelt
und das Bewusstsein fiir seltene Krankheiten gesteigert werden.

Bisher wurden Kinder mit unerklarbaren Krankheitszeichen von einem Spezialisten
zum néachsten geschickt — in der Hoffnung, einer werde die Stérung erkennen und die
richtigen Abkldrungen veranlassen. Heute laute das Motto «genome first», sagte der
Humangenetiker Han Brunner vom Radbound University Nijmegen Medical Centre in
den Niederlanden in seinem Vortrag. Bei Patienten mit unklarem Befund wird also in
einem ersten Schritt im Erbgut nach einer Erklarung fiir die Auffilligkeit gesucht. Erst
dann werden spezifische Biomarker und weitere Tests zur Bestitigung der Diagnose
durchgefiihrt.

Brunner illustrierte das neue Vorgehen an zwei geistig behinderten Knaben mit
denselben auffilligen Gesichtsziigen. Der Verdacht lag nahe, dass bei den Kindern das
gleiche Syndrom vorliegt — nur war kein solches bekannt. Deshalb wurde bei den
Patienten und ihren Eltern das gesamte, fiir Gene codierende Erbgut entschliisselt.
Mit einer solchen Exon-Sequenzierung, die in Brunners Labor 1500 Euro kostet,
konnen in wenigen Tagen rund 20 000 Gene entziffert werden. Auf diese Weise gelang
es den niederlindischen Forschern, bei den Knaben dieselbe Genmutation
nachzuweisen, die im elterlichen Erbgut fehlte. In weiteren Tests und Experimenten
an Tieren konnte die neu entstandene Mutation als Ursache eines bis dahin
unbekannten Syndroms identifiziert werden.

Heterogene Stérungen

Auch bei Kindern mit einer seltenen, aber dusserst schweren Form der Epilepsie
(Early-onset Epileptic Encephalopathy) werde heute das Erbgut systematisch
durchsucht, erliuterte die Genetikerin Anita Rauch von der Universitit Ziirich. Dass
in vielen Fillen neu entstandene Genmutationen das Leiden verursachen, haben
Rauch und ihre Kollegen unlingst in einer Studie mit 51 Kindern nachgewiesen. Die
Forscher identifizierten 87 De-novo-Mutationen, wobei rund 30 Prozent bereits
bekannte «Epilepsie-Gene» betrafen. Bei den restlichen Verinderungen handelte es
sich um Mutationen in moéglichen neuen Krankheitsgenen oder um Auffilligkeiten mit

unklarer Bedeutung.

Solche Forschungsarbeiten machen deutlich, dass es sich bei Krankheiten wie
Epilepsie oder geistiger Behinderung um genetisch und klinisch sehr heterogene und
in vielen Fillen seltene Storungen handelt. Das hat auch Konsequenzen fiir die
Therapie. Denn diese kann nur wirksam sein, wenn sie sich gegen die im Einzelfall
vorliegende genetische, molekulare und zelluldre Grundlage der Krankheit richtet.
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\Vers un plan national pour
traiter les maladies rares

? est un succés pour les

C associations qui luttent
pour une meilleure prise

en charge des maladies dites
«raresx», pathologies qui affectent
prés de 500 000 patients suisses
et 30 millions d’Européens. La
troisiéme journée internationale
dédiée au sujet, qui s'est tenue
samedi dernier a Zurich, a réuni
environ 300 participants (voir
notre édition du 23 février).
Surtout, elle a confirmé une prise
de conscience des politiques a
I'égard des difficultés rencontrées
par les patients. Pascal Strupler,
directeur de I'Office fédéral de la

santé publique (OFSP), a ainsi
confirmeé I'élaboration d’'une
stratégie nationale pour les
maladies rares a partir du
deuxiéme trimestre 2014. Ce futur
plan détaillera les mesures a
prendre notamment dans le
domaine du financement de la
recherche, de la formation et de la
prise en charge des soins, afin
d’'améliorer tant le diagnostic que
le traitement des malades. La mise
en place d’'un tel programme, qui
existe déja en France notamment,
est une revendication de longue
date des associations de patients
en Suisse. BE.B.
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Ces malac;lies tres rares
qui sont si nombreuses

500 000 Suisses souffrent d’'une pathologie rare. Une journée d’'information est organisée aujourd’hui

Le pianiste de jazz Michel Petrucciani souffait de la maladie des os de verre, caractérisée par une grande fragilité osseuse. Arp



Bertrand Beauté

catalasémie, acromeéga-
lie, syndrome de Lowe...
des noms méconnus
pour des pathologies mal
connues. Quelles sont les
maladies dites «rares»,
qui affectent tout de méme 500 000 Suis-
ses et 30 millions d’Européens? «La défi-
nition est simple: il s’agit des troubles qui
touchent moins d’une personne sur
2000, répond Anne-Francoise Auberson,
présidente de I'association ProRaris. Se-
lon les estimations, elles seraient 6000 a
8000 et toucheraient 7% de la popula-
tion, dont 75% d’enfants et d’adoles-
cents.»

Tracer un portrait-robot de ces affec-
tions s’avére difficile: si80% d’entre elles
ont une origine génétique, elles se réve-
lent aussi variées que nombreuses. «Cer-
taines sont neuromusculaires, comme la
myopathie de Duchenne, d’autres méta-
boliques, cardiovasculaires ou immuno-
logiques, souligne Elisabeth Tournier-
Lasserve, spécialiste de la question a I'Ho-
pital Lariboisiére a Paris. Il en existe de
relativement «fréquentes», comme la
myopathie de Duchenne, qui touche une
personne sur 3000. D’autres sont rarissi-
mes:iln’yapas 100 cas de progeria dans
le monde - une maladie qui entraine un
vieillissement précoce.»

23 février 2013

Errance médicale
Probléme: comme ces pathologies sont
peu fréquentes, les médecins les connais-
sent peu (ou pas) et peinent a les identi-
fier. «Certains patients doivent attendre
plusieurs années avant de connaitre ne
serait-ce que le nom de leur pathologie. Et
les démarches poury parvenir s’apparen-
tent souvent a une veéritable odyssée: ils
consultent des dizaines de médecins, re-
coivent de faux diagnostics, parfois des
traitements inappropriés... Or, il s’avére
trés difficile de vivre avec des sympto-
mes, parfois séveéres, sans que personne
ne sache ce que vous avez, qu’aucun mé-
decin n’arrive a poser un nom sur votre
mal, poursuit Anne-Francoise Auberson.
Cette errance médicale peut durer des
années, au cours desquelles les familles
sont incroyablement seules. Nous aime-
rions que les médecins, quand ils ne trou-
vent pas la réponse, se posent la question:
Ets’il s’agissait d'une maladie rare?»
Une simple interrogation pour éviter
des conséquences désastreuses: «Des pa-
rents m’ont récemment décrit leur vécu,
raconte la présidente de ProRaris. Leur



bébeé avait des problemes visuels. Le pé-
diatre s’est focalise dessus, sans prendre
en compte les autres symptomes, sans
parvenir a établir le bon diagnostic. Cela
a trainé, si bien que la situation s’est ag-
gravée, avec notamment I’apparition de
problemes neurologiques. En fait, I’en-
fant souffrait d’une maladie rare métabo-
lique. Avec un régime tres strict prescrit
trés tot, il N’y aurait eu aucune consé-
quence. La, les degats sontirréversibles.»

Non-remboursement

Heureusement ce n’est pas toujours le
cas: «A la naissance de ma fille, les méde-
cins se sont apercus qu’elle était hypoto-
nique, c’est-a-dire qu’elle manquait de
tonus musculaire, raconte Sandrine Du-
puis. Le généticien quis’est occupé d’elle
connaissait cette maladie. Et un test géne-
tique réaliseé de suite nous a permis de
confirmer trésvite qu’il s’agissait du syn-
drome de Prader-Willi. Avoir cette con-

23 février 2013

naissance tres tot nous a permis de met-
tre en place précocement un traitement
efficace.»

Une fois le diagnostic établi, le chemin
de croix se poursuit souvent pour les pa-
tients suisses: «Dans ce domaine, les ex-
perts sont aussi rares que les maladies,
souligne Loredana D’Amato Sizonenko,
meédecin adjoint aux Hopitaux universi-
taires de Genéve (HUG) et coordinatrice
d’Orphanet Suisse*, un inventaire de ces
pathologies. Les malades sont donc sou-
vent obligés de passer les frontieres afin
de consulter le bon spécialiste et recevoir
le traitement adéquat.»

Mais cela ne suffit pas: certaines de ces
affections ne sont pas encore reconnues
par les caisses maladie ou I’assurance in-
validité. Résultat: «Patients et médecins
doivent parfois se battre pour obtenir une
prise en charge, révele Anne-Francoise
Auberson. Cela peut arriver par exemple
lorsque le médicament prescrit est re-



«Les patients et les
meédecins doivent se
battre pour obhtenir
la prise en charge
des traitements

par les assurances
maladies»

Anne-Francoise Auberson Présidente de
I'association ProRaris

commandé pour une pathologie fré-
quente, mais offre aussi de bons résultats
pour soigner une maladie rare sans qu'il
n’existe de preuves scientifiques.»

«Le traitement a base d’hormones de
notre fille n’érair pas pris en charge par
les assurances, raconte Sandrine Dupuis.
C’est le professeur zurichois qui la traite
qui nous I'a donné gratuitement de ma-
niére expérimentale, afin de prouver sa
pertinence. Grace aux bons résultats ob-
tenus, il est désormais remboursé.»

Afin de sensibiliser la population a ces
probléemes, ProRaris organise au-
jourd’hui la roisiéme Journée internatio-
nale des maladies rares en Suisse, a 1'Uni-
versité de Zurich. A I'occasion de cette
journée, les HUG et le CHUV lancent un
site d’information* et ’hépital de Zurich
inaugure un centre de recherches sur le
sujet. «En trois ans, beaucoup de choses
se sont ameéliorées, se félicite Anne-Fran-
coise Auberson. Mais il reste beaucoup a
faire: la mise en place en Suisse de centres
de réféerence, comme il en existe en
France, est urgente.» Dés 2005, nos voi-
sins ont lancé le premier plan national
pour les maladies rares (PNMR 1), suivi en
2009 d’un deuxieme.

23 février 2013

Le modéle francais

«Longtemps ona déploré le manque d’étu-
des sur ces pathologies, mais ce n’est plus
le cas, notamment grace a ces plans natio-
naux, explique la chercheuse francaise Eli-
sabeth Tournier-Lasserve. Ils ont permis
de simplifier I'accés des patients aux ex-
perts, d’améliorer les diagnostics et de fi-
nancer la recherche, avec de més bons
résultats.»

Plus de 130 centres de référence, cha-
cun spécialisé dans un groupe de maladies
rares, ont ainsi éré créés dans I’'Hexagone.
Ils permettent aux patients de recevoir le
bon diagnostic et, §’il existe, le bon traite-
ment. Mais aussi de faire avancer la recher-
che: «<En 1986, les scientifiques ne connais-
saient la cause génétique que de moins
d’une centaine de maladies. Aujourd’hui,
prés de 3000 ont éré idenrifiées, poursuit
Elisabeth Tournier-Lasserve. Et si 95% de
ces pathologies n’ont toujours pas de trai-
tement, des essais cliniques commencent
aéremenés. C'estlecas, par exemple, de
la maladie immunologique des enfants
bulle, pour laquelle des tests de thérapie
génique Sont en cours.»

«La Suisse est en retard dans ce do-
maine. Il faur que nous établissions des
centres de référence, que les médecins
soient mieux informeés et qu’ils dialo-
guent davantage avec les patients, affirme
Loredana D’ Amarto Sizonenko. Car aprés
des années d’errance médicale, les mala-
des deviennent souvent les meilleurs ex-
perts de leur pathologie.»

Pour en savoir plus: www.orphanet.ch,
www.proraris.ch et www.info-malacdies-
rares.ch
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Bertrand Beauté

catalasémie, acroméga-

lie, syndrome de Lowe...

des noms méconnus

pour des pathologies

peu connues. Quelles

sont les maladies dites
«rares», qui affectent tour de méme
500 000 Suisses et 30 millions d’Euro-
péens? «La définition est simple: il s’agit
des troubles qui touchent moins d'une
personne sur 2000, répond Anne-Fran-
coise Auberson, présidente de I’associa-
tion ProRaris. Selon les estimations, elles
seraient 6000 a 8000 et toucheraient 7%
de la population, dont 75% d’enfants et
d’adolescents.»

Tracer un portrait-robot de ces affec-
tions s’avere difficile: si 80% d’entre elles
ont une origine generique, elles se réve-
lent aussi variées que nombreuses. «Cer-
taines sont neuromusculaires, comme la
myopathie de Duchenne, d’autres meéta-
boliques, cardiovasculaires ou immuno-
logiques, souligne Elisabeth Tournier-
Lasserve, spécialiste de la questiona I'Ho-
pital Lariboisiére de Paris. Il en existe des
relativement «fréquentes», comme la
myopathie de Duchenne, justement, qui
touche une personne sur 3000, D’autres
sont rarissimes: il n’y a pas 100 cas de
progériadans le monde - une maladie qui
entraine un vieillissement précoce.»

23 février 2013

Errance médicale
Probleme: comme ces parhologies sont
peu fréquentes, les médecins les connais-
sent peu (ou pas) et peinent a les identi-
fier. «Certains patients doivent attendre
plusieurs années avant de connaitre ne
serait-ce que le nom de leur maladie. Er
les demarches poury parvenir s’apparen-
rent souvent a une véritable odyssée: ils
consultent des dizaines de médecins, re-
coivent de faux diagnostics, parfois des
traitements inappropriés... Or il s’avére
eés difficile de vivre avec des sympto-
mes, parfois sévéres, sans que personne
ne sache ce que vous avez, qu’aucun me-
decin n’arrive a poser un nom sur votre
mal, poursuit Anne-Fran¢oise Auberson.
Certe errance meédicale peut durer des
années, au cours desquelles les familles
sont incroyablement seules. Nous aime-
rions que les médecins, quand ils ne trou-
vent pas la réponse, se posent la question:
Et s’il s’agissait d'une maladie rare?»
Une simple interrogation pour éviter
des consequences déesastreuses: «Des pa-
rents m’ont réecemment décrit leur vécu,
raconte la presidente de ProRaris. Leur



[24] 7

bébeé avait des problemes visuels. Le peé-
diatre s’est focalisé dessus, sans prendre
en compte les autres symptomes, sans
parvenir a établir le bon diagnostic. Cela
atraine sibien que la situation s’est aggra-
vée, avec notamment I’'apparition de pro-
blemes neurologiques. En fait, I'enfant
souffrait d’une maladie rare métabolique.
Avec unréegime tres strict prescrit tres tot,
il n’y aurait eu aucune conséquence. La,
les dégats sont irréversibles.»

Non-remboursement

Heureusement ce n’est pas toujours le
cas. «A la naissance de ma fille, les méde-
cins se sont apercus qu’elle était hypoto-
nique, c’est-a-dire qu’elle manquait de
tonus musculaire, raconte Sandrine Du-
puis. Le généticien quis’estoccupé d’elle
connaissait cette maladie. Et un test gene-
tique réalisé de suite nous a permis de
confirmer tresvite qu’il s’agissait du syn-

23 février 2013

drome de Prader-Willi. Avoir cette con-
naissance tres tot nous a permis de met-
tre en place précocement un traitement
efficace.»

Une fois le diagnostic établi, le chemin
de croix se poursuit souvent pour les pa-
tients suisses. «Dans ce domaine, les ex-
perts sont aussi rares que les maladies,
souligne Loredana D’Amato Sizonenko,
meédecin adjoint aux Hopitaux universi-
taires de Genéve (HUG) et coordinatrice
d’Orphanet Suisse*, un inventaire de ces
pathologies. Les malades sont donc sou-
vent obligés de franchir les frontiéeres afin
de consulter le bon spécialiste et recevoir
le traitement adequat.»

Mais cela ne suffit pas: certaines de ces
affections ne sont pas encore reconnues
par les caisses maladie ou I’'assurance in-
validite. Reésultat: «Patients et médecins
doivent parfois se battre pour obtenir une
prise en charge, révele Anne-Francoise
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Auberson. Cela peut arriver par exemple
lorsque le médicament prescrit est re-
commandé pour une pathologie fre-
quente, mais offre aussi de bonsrésultats
pour soigner une maladie rare sans qu’il
n’existe de preuves scientifiques.»

«Le traitement a base d’hormones de
notre fille n’était pas pris en charge par
les assurances, raconte Sandrine Dupuis.
C’est le professeur zurichois qui la traite
qui nous I'a donné gratuitement de ma-
niere expérimentale, afin de prouver sa
pertinence. Grace aux bons résultats ob-
tenus, il est désormais rembourse.»

Afin de sensibiliser la population a ces
problemes, ProRaris organise au-
jourd’hui la troisiéeme Journée internatio-
nale des maladies rares en Suisse, a I'Uni-
versité de Zurich. A I'occasion de cette
journée, les HUG et le CHUV lancent un
site d’information* et 'Hopital de Zurich
inaugure un centre de recherche sur le

sujet. «En trois ans, beaucoup de choses
se sont ameéliorées, se félicite Anne-Fran-
coise Auberson. Mais il reste beaucoup a
faire: la mise en place en Suisse de centres
de réféerence, comme il en existe en
France, est urgente.» Dés 2005, nos voi-
sins ont lancé le premier plan national
pour les maladies rares (PNMR 1), suivien
2009 d’un deuxiéme.

«Longtemps on a déploré le manque
d’études sur ces pathologies, mais ce
n’est plus le cas, notamment grace a ces
plans nationaux, explique la chercheuse
francaise Elisabeth Tournier-Lasserve. Ils
ont permis de simplifier I'accés des pa-
tients aux experts, d’améliorer les dia-
gnostics et de financer larecherche, avec
de trés bons résultats.»

23 février 2013

Anne-Franc¢oise Auberson,
présidente de I'association ProRaris

Plus de 130 centres de référence, cha-
cunspécialisé dans un groupe de maladies
rares, ont ainsi eté créés dans I’Hexagone.
Ils permettent aux patients de recevoir le
bon diagnostic et, s’il existe, le bon traite-
ment. Mais aussi de faire avancer la recher-
che. «<En 1986, les scientifiques ne connais-
saient la cause genétique que de moins
d’une centaine de maladies. Aujourd’hui,
pres de 3000 ont été identifiées, poursuit
Elisabeth Tournier-Lasserve. Et si 95% de
ces pathologies n’ont toujours pas de trai-
tement, des essais cliniques commencent
aétre menés. C’estle cas, par exemple, de
la maladie immunologique des enfants
bulles, pour lesquels des tests de thérapie
génique sont en cours.»

«La Suisse est en retard dans ce do-
maine. Il faut que nous établissions des
centres de reférence, que les medecins
soient mieux informés et qu’ils dialo-
guent davantage avec les patients, affirme
Loredana D’Amato Sizonenko. Car, apres
des années d’errance médicale, les mala-
des deviennent souvent les meilleurs ex-
perts de leur pathologie.»

Pour en savoir plus: www.orphanet.ch
Www.proraris.ch
www.info-maladies-rares.ch
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Le guide pratique des
maladies rares sur le net

Le CHUV et lesHUG lancent
unsite d'information
unigque en Suisse romande
pour aiguiller patients,
proches et médecins

Syndrome de Kartagener, Rendu-
Osler, sclérose mibéreuse de Bour-
neville... Les maladies rares con-
cernent 6,5% dela population. Le
site www.info-maladiesrares.ch
veut aiguiller les personnes tow-
chées et leurs proches, souvent
démunis face & une question basi-
que: a qui s"adresser? Ce portail
d'information unique en Suisse
romande est lancé par le CHUV et
les HUG & I'occasion de la Journée
internationale des maladies rares
en Suisse, quise tiendra demain a
Zurich.

«[1 manquait une vision d'en-
semble et une meilleure visibilité
des structures existantes, détaille
le Dr Romain Lazor, médecin as-
socié au Service de pneumologie
au CHUV et responsable médical
du site. Bien que la plupart des
maladies rares ne disposent pas
encore dun traitement efficace,
les hidpitawux ont développé, au fil
des ans, diverses consultations.
Jusqua maintenant, ces activités
trés spécialisées étaient toutefois
peu connues du public et des pro-
fessionnels, y compris au sein des
hpitax eux-mémes.»

Le site propose un annuaire
des experts en Suisse romande.
Lorsque I"utilisateur entre le nom
d'une maladie, il est dirigé vers les
consultations disponibles dans sa
région. Au-dela de I"aspect prati-
que, une orientation rapide vers
les ressources existantes vise a
raccourcir les délais entre le dia-
gnostic et la prise en charge par
des spécialistes. « Le laps de temps
entre les dewmx peut &ire assez
long. Face a cette errance, les gens
se sentent démunis. [rautres per-
sonnes qui vivent depuis des an-
nées avec la maladie ignorent tout
simplement que des prises en
charge plus adaptées existents,
explique le Dr Romain Lazor.

On parle de maladie rare lors-
que moins d'une personne sur
2000 est touchde. Plusde7000 pa-
thologies sont répertoriées. Elles

nécessitent une prise en charge
multidisciplinaire particuliére, rap-
pelle ProRaris, qui se bat pour faire
entendre 1a voix des patients. «5i
nous constatons 'éveil dune cons-
cience publique et politique, 1a soli-
darité est loin d'ére acquises, re-
gretie la secrétaire geénérale de Pro-
Raris, Esther Neiditsch.

«ll manquait une
vision d’'ensemble
et une meilleure
visibilité

des structures
existantes»

Dr Romain Lazor,
responsable médical du site

«On ne peut
qgu'applaudir cette
initiative qui facilite
la vie des patients,
souvent laissés-
pour-compte»

Anne-Frangoise Auberson,
présidente de ProRaris

La cause des maladies rares est
génétique dans 80% des cas. Elle
peut aussi &tre infectieuse, auto-
immune, dégénérative ou tumo-
rale. 5e déclarant dés le plus jeune
dge ou sur le tard, les affections
sont le plus souvent chronigues,
invalidantes et peuvent mettre le
pronostic vital en jeuw. «Malheu-
reusement, de trés nombreux pa-
tients sont les laissés-pour-compte
de notre systéme, reléve Anne-
Frangoise Auberson. Un diagnos-
tic long et difficile, pas de prise en
charge adaptée et pas de recher-
che.» Elle salue 1a création du site
du CHUV et des HUG. «Dans la
mesure ol le principal probleme,
dans ce domaine, est le mangue
d’'information, on ne peut qu'ap-
plaudir cette initiative, qui facilite
la vie des patients.» M.M.

www.info-maladies-rares.ch

22 février 2013
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MALADIES RARES

Samedi 23 févrierauralieu,
al'Université de Zurich-Irchel,
lajournée internationale

des maladies rares en Suisse.
Les maladies rares? ll en existe
plusde 7000, elles touchent
moins de 1 personne sur 2000,
soit quelque 30 millions

de personnes dans I'Union
européenne, c’est-a-dire 6,5%
de la population selon ProRaris,
I’Alliance maladies rares Suisse.
Elles sont génétiques dans 80%
des cas. Placée sous le signe

de lamise en commun

des compétences, cette journée
se penchera sur I'importance
delarelation patient-

médecin. o sp
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SANTE Non-remboursement des traitements, difficulté de diagnostic, absence de médicaments
qui guérissent: les patients atteints de maladies rares sont en quéte d'espoir thérapeutique.

Maladies rares en mal de remedes
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Stéphanie Fidanza, 33 ans, est ués active dans le monde du handicap. ALAN WICHT-LA LIBERTE



Le Nouvelliste

«On peut gagner beaucoup dar-
gent avec les médicaments pour les
maladies rares. Les procédures sont
simplifices, les médicaments mis
plus rapidement sur le marché, a
des prix élevés.» Résumés, ces
propos tenus par un analyste fi-
nander a la telévision alémani-
que ont fait bondir le comité de
Proraris, lAlliance maladies rares
qui regroupe plus de quarante-
dnq associations suisses et des
malades isolés. Sa présidente,
Anne-Francoise Auberson, re-
connait «un intérét manifeste pour
la recherche dans le domaine des
maladies rares». Mais 90 & 95%
des 7000 pathologies qui tou-
chent ensemble prés dun demi-
million de personnes en Suisse
«riont aucun espoir thérapeuti-
que», dit-elle.

21 février 2013

Quel est I'état de la recherche
sur les maladies rares?

Anne-Frangoise Auberson: Il
existe des médicaments dits or-
phelins, qui servent a diagnosti-
quer, traiter ou prévenir une ma-
ladie rare. Mais il faut qu’ils soient
reconnus  utiles. En  Suisse,
comme aux Etats-Unis et en Eu-
rope, une ordonnance permet
une mise sur le marché accelére,
apres examen de leur sécurité et
efficadité. Les médicaments doi-
vent figurer sur la liste des spéda-
lités pour étre remboursés. Pour
un peu plus dune centaine de
médicaments, moins de septante
figurent sur cette liste. Dans tous
les autres cas, selon la Lamal, la
décision dépend du médecin-
conseil de 'assurance,

Certains patients, pour la méme
pathologie, obtiennent un rem-
boursement que dautres se ver-
ront refuser, Proraris a soumis 4
I'Office fédéral de la santé publi-
que (OFSP) des exemples précis
des conséquences humaines dra-
matiques engendrées par la loi.
Ces cas concernent des patholo-
gies graves, mettant en jeu le pro-
nostic vital. Une évaluation est
promise pour fin 2013, Je précise
aussi que selon Helsana, le rem-
boursement des meédicaments
pour les maladies rares dans no-
tre pays ne dépasse pas 3,5% du
colt total des remboursements.



Le Nouvelliste

A-t-on trouvé de nouveaux
médicaments?

De nouveanx traitements ame-
liorent la qualit¢ de vie, mais on
est loin de la guérison.

Et les tests génétiques?

Le remboursement est accordé
sil y a une réponse thérapeuti-
que. Cette situation, nous la dé-
plorons a deux titres: le dévelop-
pement des tests génétiques va
aider a la connaissance des mala-
dies rares donc 4 la recherche et
au développement de thérapies.

Ensuite pourquoi refuser un
test quand il y a suspicion? La
dédsion qui suit est de l'ordre
privé des familles, elles seules
doivent pouvoir décider si elles
veulent assumer un risque. Sur
un plan purement matériel,
quest-ce qui colite plus cher a
l'assurance: un test génétique ou
assumer les frais engendrés par
une pathologie sur tout un par-

cours de vie?

Un autre aspect est I'impor-
tance d'un diagnostic précoce.

On peut orienter les patients
vers les réseawsx pour les maladies
métaboliques ou neuromusculai-
res. Un centre de recherche clini-
que transversal existe aussi a Zu-
rich, pour une prise en charge
multidisciplinaire. Une patholo-
gie provoque par exemple des hé-
morragies dans les yeux et les in-
testins. [l n'est pas évident de faire
le lien. 1 faut que les pédiatres
aient le réflexe de se poser la
question des maladies rares. Un
diagnostic précoce permet de
prescrire un régime alimentaire
strict qui évite toute survenue de
graves complications telles que
déficit mental, problémes de vue,
risques cardiaques, etc.

Mais il y a aussi des exemples
positifs: I’Hﬁfepital Jules Gonin,
centre de référence pour le re-
tinoblastome 4 lausanne, tient
un registre officiel. Il a pu faire
des recherches par groupes de fa-
milles, en demandant aux futures
meéres si elles acceptaient de faire
une amniocentese. Grice a cela,
leurs bébés ont pu étre pris en
charge alanaissance.

Mais anjourd’hui encore, cer-
tains diagnostics peuvent pren-
dre jusqu'a 30 ans... Cest trés dif-
ficile pour les malades de ne pas
savoir de quoi ils soufirent, de ne
pas étre reconnus. La Liberté

21 février 2013

@ 1l faut que
les pédiatres

se posent la
question des
maladies rares.»

PRESIDENTE
DE PRORARS
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21 février 2013

LES ATTENTES DES PATIENTS EN DEBAT CE SAMEDI A ZURICH

Proraris organise la 3e Joumée iniemationale des maladies
rares en Suisse, le samedi 23 février a I'Université de fu-
rich-Irchel. Objectif: dresser un état des liewx sur les amen-
125 des patients: égaliné d'accés au diagnostic, prise en
charge thérapeutique dblée, sécurité du remboursement
parles assurances, soutien a la recherche etintégration so-
diale.

Le parcours du patient et de ses proches face a une ma-
ladie |ui confére une expérience qui doit &re additionnée
aux compérences des médecins, des soignants et des
chercheurs, postule Proraris.

L'Alliance maladies rares en Suisse s'allie pour ceme jour-
née avec le projet de recherche clinigue de 'Universie de

Zurich, Radiz (Rare disease Inftiative Zurich). Un parena-
riat qui vise I'amélioration des connaissances sur les ma-
ladies rares, pour développer a plus long rerme des sma-
egies thé@peutiques, selon le Professeur Mathias R.
Baumgarmer, directeur de Radiz.

Pour rappel, une maladie rare touche moins d'une per-
sonne sur 2000 1l existe plus de 7000 pathologies rares
réperoriées. Flles somt dorigine génétique dans 80% des
cas. La plupar se déclarent au plus jeune age. Les mala-
dies rares concement 30 millions de personnes dans
I'Union europ&enne. La paricipation a la jounée est gra-
wite mais l'inscripion est obligawire via le site d-des-
sous. Programme sur www.proraris.ch
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«Comme les autres»

Stéphanie Fidanza l'affirme: «je suis une universitaire comme
les autres. Ma vie a commencé par un grand défi: a 6 ans, ma ma-
man voulait absolument m'inscrire dans une école normale», té-
moigne la Fribourgeoise, dans la revue «Agile, Entraide Suisse
handicap». La ténacité et la volonté maternelles ont surmonté
toutes les réticences psychologiques et fait tomber les barriéres
architecturales. Stéphanie a suivi le cycle dorientation et le
college, avant d'opter pour des études de droit al'Université de
Fribourg «pour pouvoir défendre et protéger les droits des person-
nes handicapéess.

Aquelqlrs mois de son entrée 2 'Uni, Stépha.n.ie &.ttanelali
Conseil aux étudiants handicapés et rencontre beaucoup de
compréhension. A son entrée en dasse, la plupart des barrie-
msard]itecuualesontdisl:ﬂm. o e me suis tres vite intégiéeetsen-
tie une universitaire comme les autres, et non la fill handicapée que
l'on regarde de cité et que l'on évite.» En troisieme année, elle ob-
tient un changement de salle de cours, et au moment des exa-
mens, un pmfessem’, qui recevait les étudiants dans son bu-
reau, inaccessible & une personne en situation de handicap,

accepte méme de sedéplacer pour elle.

Greffiere a 50% a la Justice de paix

«Durant mes quatre ans et demi d'université, ce qui ma le plus
frappée, cest lambiance, la générosité, l'ouverture d'esprit, lacom-
plicité», témoigne la jeune femme qui a poursuivi ses études a
Lausanne pourdécrocher un Dipléme en études al:pmfoncﬁes
(DEA) en droit européen et international économique.

Pour financer ses études, Stéphanie Fidanza a travaillé
comme sous-assistante a l'université et donné des cours d'ap-
pui & des jeunes de 10 & 14 ans. Son cursus terminé en au-
tomne 2006, la jeune femme entame un nouveau parcours du
combattant pour intégrer le monde du travail. «Jfai postulé a
beaucoup dendroits pour faire un stage davocate ou trouver une
place de travail, mais cétait trés, trés difficile @ trouver d cause de
mon handicap.» Aprés une p-ériode de chénmage, elle entre en
stage a I'Office des juges dinstruction, a Fribourg, en
mai 2007. Enaoiit 2008, elle remplace un greﬂieracddenté au-
prés dela Justice de paix de l'arrondissement de la Sarine. Elle
reste ensuite dans la maison, dans le cadre du chimage et de
l'aide au placement de AL Et depuis janvier 2009, elle est gref-
fiere 3 50% & la Justice de paix de larrondissement de la Sarine.

En paralléle, la jeune femme de 33 ans est trés active dans le
monde du handicap. Membre du comité de l'association de la
Suisse romande et italienne contre les myopathies depuis
2007, elle en est la vice-présidente depuis 2011. Elle fait aussi
partie du comité du Forum handicap Fribourg et du groupe de
travail surla nouvelle loi du canton de Fribourg sur lintégration
des personnes invalides. Samedi, lors de la journée des maladies
raresa I'Uni de Zurich, elle participera a une table ronde surles
centres pluridisciplinaires du Chuv. Un Chuv qui lance, ses
jours, avec les HUG, un portail d'information 4 l'adresse
www.info-maladies-rares.ch
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«0n peut gagner beaucoup dar-
gent avec les médicaments pour les
maladies rares. Les procédures sont
simplifi¢es, les médicaments mis
plus rapidement sur le marché, a
des prix élevés.» Résumés, ces
propos tenus par un analyste fi-
nander a la télévision alémani-
que ont fait bondir le comité de
Proraris, l'Alliance maladies rares
qui regroupe plus de quarante-
cngq associations suisses et des
malades isolés. Sa présidente,
Anne-Francoise Auberson, re-
connait «un intérét manifeste pour
la recherche dans le domaine des
maladies rares». Mais 90 & 95%
des 7000 pathologies qui tou-
chent ensemble pres dun demi-
million de personnes en Suisse
«riont aucun espoir thérapeuti-
ques, dit-elle.

21 février 2013

Quel est I'état de la recherche
sur les maladies rares?

Anne-Francoise Auberson: Il
exste des médicaments dits or-
phelins, qui servent a diagnost-
quer, traiter ou prévenir une ma-
ladierare. Mais il faut quils soient
reconnus  utiles. En  Suisse,
comme aux Etats-Unis et en Eu-
rope, une ordonnance permet
une mise sur le marché accéléré,
apres examen de leur sécurité et
efficadté. Les médicaments doi-
vent figurer sur la liste des spédia-
lités pour étre remboursés. Pour
un peu plus dune centaine de
médicaments, moins de septante
figurent sur cette liste. Dans tous
les autres cas, selon la Lamal, la
décision dépend du médecin-
conseil de I'assurance,

Certains patients, pour la méme
pathologie, obtiennent un rem-
boursement que dautres se ver-
ront refuser. Proraris a soumis
I'Office fédéral de la santé publi-
que (OFSP) des exemples prédis
des conséaquences humaines dra-
matiques engendrées par la loi.
Ces cas concemnent des patholo-
gies graves, mettant en jeu le pro-
nostic vital. Une évaluation est
promise pour fin 2013, Je précise
aussi que selon Helsana, le rem-
boursement des médicaments
pour les maladies rares dans no-
tre pays ne dépasse pas 3,5% du
coiit total des remboursements.



A-t-on trouvé de nouveaux
médicaments?

De nouveaux traitements amé-
liorent la qualité de vie, mais on
est loin de la guérison.

Et les tests génétiques?

Le remboursement est accordé
sil y a une réponse thérapeuti-
que. Cette situation, nous la dé&
plorons a deux titres: le dévelop-
pement des tests génétiques va
aider 4 la connaissance des mala-
dies rares donc 4 la recherche et
au développement de thérapies.

Ensuite pourquoi refuser un
test quand il y a suspicion? La
dédision qui suit est de l'ordre
privé des familles, elles seules
doivent pouvoir décider si elles
veulent assumer un risque. Sur
un plan purement matériel,
quest-ce qui colite plus cher a
I'assurance: un test génétique ou
assumer les frais engendrés par
une pathologie sur tout un par-
cours de vie?

Un autre aspect est I'impor-
tance d'un diagnostic précoce.

On peut orienter les patients
vers les réseawsx pour les maladies
métaboliques ou neuromusculai-
res. Un centre de recherche clini-
que transversal existe aussi a Zu-
rich, pour une prise en charge
multidisciplinaire. Une patholo-
gie provoque par exemple des hé-
morragies dans les yeux et les in-
testins, I n'est pas évident de faire
le lien. I faut que les pédiatres
aient le réflexe de se poser ba
question des maladies rares. Un
diagnostic précoce permet de
prescrire un régime alimentaire
strict qui évite toute survenue de
graves complications telles que
déficit mental, problémes de vue,
risques cardiaques, etc.

Mais il y a aussi des exemples
positifs: l’Hﬁfepital Jules Gomin,
centre de référence pour le ré-
tinoblastome 4 lausanne, tient
un registre officiel. Il a pu faire
des recherches par groupes de fa-
milles, en demandant aux tutures
meéres si elles acceptaient de faire
une amniocentese. Grice a cela,
leurs bébés ont pu étre pris en
charge alanaissance.

Mais anjourd’hui encore, cer-
tains diagnostics peuvent pren-
dre jusqu'a 30 ans... Cest trés dif-
ficile pour les malades de ne pas
savoir de quoi ils souffrent, de ne
pas étre reconnus. ©  La Liberté
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maladies rares.»
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PRESIDENTE
DE PRORARIS
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LES ATTENTES DES PATIENTS EN DEBAT CE SAMEDI A ZURICH

Proraris organise la 3e joumée intemationale des maladies
rares en Suisse, le samedi 23 février & I'Université de Ju-
rich-Irchel. Objectif: dresser un &tat des liewx sur les amen-
Tes des patients: égalité d'accés au diagnostic, prise en
charge thérapeutigue ciblée, séourité du remboursement
par les assurances, soutien a la recherche etimégration so-
dale.

Le parcours du patient et de ses proches face a une ma-
ladie lui confére une expérience gui doit ére additionnée
aux compéences des médecins, des soignants et des
thercheurs, postule Proraris.

L'Alliance maladies rares en Suisse s'allie pour ceme jour-
née avec le projet de recherche clinique de I'Université de

Zurich, Radiz (Rare disease Initiative Zurich). Un parena-
riat qui vise 'amélioration des connaissances sur les ma-
ladies rares, pour développer a plus long rerme des sta-
égies thérapeutiques, selon le Professeur Mamhias R.
Baumgarmner, directeur de Radiz.

Pour rappel, une maladie rare touche moins d'une per-
sonne sur 2000. Il existe plus de 7000 pathologies rares
répertoriées. Elles som dorigine génétique dans 80% des
cas. La pluparn se déclarent au plus jeune dge. Les mala-
dies rares concement 30 millions de personnes dans
I'Union européenne. La pamicipartion a la joumée est gra-
wite mais l'inscription est obligawire via le sie d-des-
sous. Programme sur www.proraris.ch ©



«Comme les autres»

Stéphanie Fidanza I'affirme: «je suis une universitaire comme
les autres. Ma vie a commencé par un grand défi: a 6 ans, ma ma-
man voulait absolument m'inscrire dans une école normales, té-
moigne la Fribourgeoise, dans la revue «Agile, Entraide Suisse
handicap». La ténadité et la volonté matemelles ont surmonté
toutes les réticences psychologiques et fait tomber les barriéres
architecturales. Stéphanie a suivi le cycle dorientation et le
college, avant d'opter pour des études de droit a |'Université de
Fribourg «pour pouvoir défendre et protéger les droits des person-
nes handicapées».

Aquelques mois de son entrée a 'Uni, Stéphanie Ejtal:lpelau
Conseil aux étudiants handicapés et rencontre beaucoup de
compréhension. A son entrée en dasse, la plupart des barrie-
resarchitecturales ont disparu. « Je me suis trés vite intégrée et sen-
tie une universitaire comme les autres, et nonla fille handicapée que
['on regarde de ciité et que l'on évite.» En troisieme année, elle ob-
tient un ement de salle de cours, et au moment des exa-
mens, umn professeu.r, qui recevait les étudiants dans son bu-
reau, inaccessible 3 une personne en situation de handicap,

accepte méme de se déplacer pour elle.

Greffiere a 50% a la Justice de paix

«Durant mes quatre ans et demi d'université, ce qui ma le plus
frappée, c'est lambiance, la génerosité, louverture d'esprit, la com-
plicité», ttmoigne la jeune femme qui a poursuivi ses études a
Lausanne pourdécrocher un Dipléme en études al:pmﬁnncﬁes
(DEA) en droit européen et international économique.

Pour financer ses études, Stéphanie Fidanza a travaillé
comme sous-assistante a ['université et donné des cours d'ap-
pui a des jeunes de 10 a 14 ans. Son cursus terminé en au-
tomne 2006, la jeune femme entame un nouveau parcours du
combattant pour intégrer le monde du travail. «Jai postulé a
beaucoup dendroits pour faire un stage d'avocate ou trouver une
place de travail, mais cétait tres, trés difficile a trouver a cause de
mon handicap.» Aprés une période de chomage, elle entre en
stage a I'Office des juges dinstruction, a Fribourg, en
mai 2007. Enaotit 2008, elle remplace un grtﬂieraﬂjdmté au-
pres de la Justice de paix de l'arrondissement de la Sarine. Elle
reste ensuite dans la maison, dans le cadre du chomage et de
laide au placement de I'Al Et depuis janvier 2009, elle est gref-
fiere 450% 4 la Justice de paix de l'arrondissement de la Sarine.

En paralléle, la jeune femme de 33 ans est trés active dans le
monde du handicap. Membre du comité de l'association de la
Suisse romande et italienne contre les myopathies depuis
2007, elle en est la vice-présidente depuis 2011. Elle fait aussi
partie du comité du Forum handicap Fribourget du groupe de
travail surla nouvelle loi du canton de Fribourg sur l'intégration
des personnes invalides. Samedi, lors de la journée des maladies
raresa I'Uni de Zurich, elle participera a une table ronde surles
centres pluridisdplinaires du Chuv. Un Chuv qui lance, ses
jours, avec les HUG, un portail d'information a l'adresse
www.info-maladies-raresch o

21 février 2013
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SANTE Non-remboursement des traitements, difficulté de diagnostic, absence de médicaments
qui guérissent: les patients atteints de maladies rares sont en quéte d’espoir thérapeutique.

Maladies rares en mal de remedes
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Swéphanie Fidanza, 33 ans, est rés active dans le monde du handicap. ALAN WICHT-LA LEERTE



«0n peut gagner beaucoup dar-
gent avec les médicaments pour les
maladies rares. Les procédures sont
simplifiées, les médicaments mis
plus rapidement sur le marché, a
des prix élevés.» Résmumeés, ces
propos tenus par un analyste fi-
nancier a la télévision alémani-
que ont fait bondir le comité de
Prararis, lAlliance maladies rares
qui regroupe plus de quarante-
cing associations suisses et des
malades isolés. Sa présidente,
Anne-Francoise Auberson, re-
connait «un intérét manifeste pour
la recherche dans le domaine des
maladies raress. Mais 90 4 95%
des 7000 pathologies qui tou-
chent ensemble prés dun demi-
million de personnes en Suisse
«ront aucun espoir thérapeuti-
quex, dit-elle.

21 février 2013

Quel est I'état de la recherche
sur les maladies rares?

Anne-Francoise Auberson: 1l
existe des médicaments dits or-
phelins, qui servent a diagnosti-
quer, traiter ou prévenir une ma-
ladierare. Mais il faut qu'ils soient
reconnus  utiles. En Suisse,
comme awx Etats-Unis et en Eu-
rope, une ordonnance permet
une mise sur le marché accéléreé,
apres examen de leur sécurité et
efficacité. Les médicaments doi-
vent figurer sur la liste des spédia-
lités pour étre remboursés. Pour
un peu plus dune centaine de
médicaments, moins de septante
figurent sur cette liste. Dans tous
les autres cas, selon la Lamal, la
décision dépend du meédecin-
conseil de l'assurance.

Certains patients, pour la méme
pathologie, obtiennent un rem-
boursement que dautres se ver-
ront refuser. Proraris a soumis a
I'Office fédéral de la santé publi-
que (OF5P) des exemples préds
des conséguences humaines dra-
matiques engendrées par la loi.
Ces cas concenent des patholo-
gies graves, mettant en jeu le pro-
nostic vital. Une évaluation est
promise pour fin 2013, Je précise
aussi que selon Helsana, le rem-
boursement des médicaments
pour les maladies rares dans no-
tre pays ne dépasse pas 35% du
coiit total des remboursements.
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A-t-on trouvé de nouveaux
médicaments?

De nouveanx traitements ameé-
liorent la qualité de vie, mais on
est loin de la guérison.

Et les tests génétiques?

Le remboursement est accordé
sil y a une réponse thérapeuti-
que. Cette situation, nous la dé
plorons a deux titres: le dévelop-
pement des tests génétiques va
aider a la connaissance des mala-
dies rares donc a la recherche et
au développement de thérapies.

Ensuite pourquoi refuser un
test quand il y a suspicion? La
dédsion qui suit est de l'ordre
privé des familles, elles seules
doivent pouvoir décider si elles
veulent assumer un risque. Sur
un plan purement matériel,
quest-ce qui colite plus cher a
I'assurance: un test génétique ou
assumer les frais engendrés par
une pathologie sur tout un par-

cours de vie?

Un autre aspect est I'impor-
tance d'un diagnostic précoce.

On peut orenter les patients
vers les réseaux pour les maladies
métaboliques ou neuromusculai-
res. Un centre de recherche clini-
que transversal existe aussi a Zu-
rich, pour une prise en charge
multidisciplinaire. Une patholo-
gie provoque par exemple des he-
morragies dans les yeux et les in-
testins. Il n'est pas évident de faire
le lien. I faut que les pédiatres
aient le réflexe de se poser la
question des maladies rares. Un
diagnostic précoce permet de
prescrire un régime alimentaire
strict qui évite toute survenue de
graves complications telles que
déficit mental, probléemes de vue,
risques cardiaques, etc.

Mais i y a aussi des exemples
positifs: 'Hopital Jules Gonin,
centre de référence pour le ré-
tinoblastome 4 lLausanne, tient
un registre officiel. I a pu faire
des recherches par groupes de fa-
milles, en demandant aux futures
méres si elles acceptaient de faire
une amniocentése. Grice A cela,
leurs bébés ont pu étre pris en
charge a la naissance.

Mais aujourdhui encore, cer-
tains diagnostics peuvent pren-
dre jusqu'a 30 ans... Cest trés dif-
ficile pour les malades de ne pas
savoir de quoi ils souftrent, de ne
pas étre reconnus. ©  La Liberté
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@ 1 faut que
les pédiatres

se posent la
question des
maladies rares.»

ANNE-FRANCOISE
AUBERSON
PRESIDENTE
DE PRORARIS
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LES ATTENTES DES PATIENTS EN DEBAT CE SAMEDI A ZURICH

Proraris organise la 3e Joumée intemationale des maladies
rares en Suisse, le samedi 23 février a 'Université de Zu-
rich-Irchel. Objecuf: dresser un état des lieux sur les amen-
1es des patients: égalité d'accés au diagnostc, prise en
charge thérapeutique ciblée, séourité du remboursement
par les assurances, soutien a la recherche etintégration so-
ciale.

Le parcours du patient et de ses proches face a une ma-
ladie |ui confére une expérience qui doit &re additionnée
aux compétences des médecins, des soignants et des
chercheurs, postule Proraris.

L'Alliance maladies rares en Suisse s'allie pour ceme jour-
née avec le projet de recherche clinique de 'Université de

Zurich, Radiz (Rare disease Initiative Zurich). Un parena-
riat qui vise I'amélioration des connaissances sur les ma-
ladies rares, pour développer a plus long terme des sta-
egies thérapeutiques, selon le Professeur Mamhias E.
Baumgarmer, directeur de Radiz.

Pour rappel, une maladie rare touche moins d'une per-
sonne sur 2000, Il existe plus de 7000 pathologies rares
répertoriées. Elles somt dorigine génétique dans 80% des
cas. La plupar se dédarent au plus jeune dge. Les mala-
dies rares concement 30 millions de personnes dans
I'Union européenne. La participation a la joumnée est gra-
twite mais linscription est obligatire via le site di-des-
sous. Programme sur www.proraris.ch ©
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«Comme les autres»

Stéphanie Fidanza l'affirme: «je suis une universitaire comme
les autres. Ma vie a commencé par un grand défi: a 6 ans, ma ma-
man voulait absolument m'inscrire dans une école normales, té-
moigne la Fribourgeoise, dans la revue «Agile, Entraide Suisse
handicap». La ténacdité et la volonté matemelles ont surmonte
toutes les réticences psychologiques et fait tomber les barriéres
architecturales. Stéphanie a suivi le cycle dorientation et le
collége, avant d'opter pour des études de droit a 'Université de
Fribourg «pour pouvoir défendre et protéger les droits des person-
nes handicapéess».

Aquelques mois de son entrée a I'Uni, Stéphanie fait appel au
Conseil aux étudiants handicapés et rencontre beaucoup de
compréhension. A son entrée en dasse, la plupart des barrié-
resarchitecturales ont disparu. « Je me suis trésvite intégrée et sen-
tie une universitaire comme les autres, et nonla fille handicapée que
lonregarde de cité et que l'on évite.» En troisitme année, elle ob-
tient un changement de salle de cours, et au moment des exa-
mens, un pmfﬁseu.r, qui recevait les étudiants dans son bu-
reau, inaccessible & une personne en situation de handicap,
accepte méme de se déplacer pour elle.

Greffiere a 50% a la Justice de paix

«Durant mes quatre ans et demi d'université, ce qui ma le plus
frappée, c'est lambiance, la générosité, l'ouverture d'esprit, la com-
plicité», témoigne la jeune femme qui a poursuivi ses études a
Lausanne pour décrocher un Dipléme en études approfondies
(DEA) en droit européen et international économique.

Pour financer ses études, Stéphanie Fidanza a travaillé
cormme sous-assistante 4 Muniversité et donné des cours d'ap-
pui & des jeunes de 10 a 14 ans. Son cursus terminé en au-
tomme 2006, la jeune femme entame un nouveau parcours du
combattant pour intégrer le monde du travail. «Jai postulé d
beaucoup d'endroits pour faire un stage d'avocate ou trouver une
place de travail, mais cétait trés, trés difficile a trouver a cause de
mon handicap.» Aprés une période de chimage, elle entre en
stage a I'Office des juges dinstruction, a Fribourg, en
mai 2007, En aoiit 2008, elle remplace un greﬂﬁeracddmté au-
pres dela Justice de paix de l'arrondissement de la Sarine. Elle
reste ensuite dans la maison, dans le cadre du chémage etde
l'aide au placement de AL Et depuis janvier 2009, elle est gmf—
fiere 3 50% 4 la Justice de paix de l'arrondissement de la Sarine.

En paralléle, la jeune femme de 33 ans est trés active dans le
monde du handicap. Membre du comité de I'association de la
Suisse romande et italienne contre les myopathies depuis
2007, elle en est la vice-présidente depuis 2011. Elle fait aussi
partie du comité du Forum handicap Fribourget du groupe de
travail surla nouvelle loi du canton de Fribourg sur l'intégration
des personnes invalides. Samedi, lors de la journée des maladies
raresa|'Uni de Zurich, elle participera a une table ronde surles
centres pluridiscplinaires du Chuv. Un Chuv qui lance, ses
jours, avec les HUG, un portail d'information a l'adresse
www.into-maladies-rares.ch o
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Maladies rares en mal de remedes

SANTE « Non-remboursement des traitements, difficulté de diagnostic, absence de médicaments
qui guérissent: les patients atteints de maladies rares sont en quéte d'espoir thérapeutique.

Juriste, la Fribourgeoise Stéphanie Fidanza, 33 ans, se bat pour mener une vie normale, malgré la maladie. Elle témoigne. ALAIN wiCHT
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CLAUDINE DUBOIS

«On peut gagner beaucoup d'ar-
gent avec les médicaments pour
les maladies rares. Les proce-
dures sont simplifiées, les médi-
caments mis plus rapidement sur
le marché, a des prix élevés.» Ré-
sumes, ces propos tenus par un
analyste financier a la télévision
alémanique ont fait bondir le co-
mité de ProRaris, 'Alliance Mala-
dies Rares qui regroupe plus de
quarante-cing associations
suisses et des malades isolés. Sa
présidente, Anne-Francoise Au-
berson, reconnait «un intérét
manifeste pour la recherche dans
le domaine des maladies rares».
Mais 90 a 95% des 7000 patholo-
gies qui touchent ensemble pres
d'un demi-million de personnes
en Suisse «n‘ont aucun espoir
thérapeutique», dit-elle.

20 février 2013

Quel est I'état de la recherche

sur les maladies rares?
Anne-Francoise Auberson:
Il existe des médi-
caments dits orphe-
lins, qui servent a
diagnostiquer, trai-
ter ou prévenir une
d maladie rare. Mais il
faut qu'ils soient reconnus utiles.
En Suisse, comme aux Etats-Unis
et en Europe, une ordonnance
permet effectivement une mise
sur le marché accelérée, apres
examen de leur sécurité et effica-
cité. Les médicaments doivent fi-
gurer sur la liste des spécialités
pour étre rembourses. Pour un
peu plus d'une centaine de mé-
dicaments, moins de septante fi-
gurent sur cette liste. Dans tous
les autres cas, selon la LAMal, la
décision dépend du médecin-
conseil de I'assurance.

»Certains patients, pour la
meéme pathologie, obtiennent un
remboursement que d'autres se
verront refuser. ProRaris a sou-
mis a I'Office fédéral de la santé
publique (OFSP) des exemples
precis des conseéquences hu-
maines dramatiques engendrées
par la loi. Ces cas concernent des
pathologies graves, mettant en
jeu le pronostic vital. Une éva-
luation est promise pour fin
2013. Je précise aussi que selon
Helsana, le remboursement des
médicaments pour les maladies
rares dans notre pays ne dé-
passe pas 3,5% du cotit total des
remboursements.
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A-t-on trouvé de nouveaux
médicaments?

De nouveaux traitement amélio-
rent la qualité de vie, mais on est
loin de la guérison.

Et les tests génétiques?
Actuellement le remboursement
est accordé s'il y a une réponse
thérapeutique. Cette situation,
nous la déplorons a deux titres: le
développement des tests géneé-
tiques va aider a la connaissance
des maladies rares donc, par voie
de conséquence, a la recherche et
au développement de thérapies.
Ensuite pourquoi refuser un test
quand il y a suspicion? La déci-
sion qui suit est de l'ordre prive
des familles, elles seules doivent
pouvoir décider librement si elles
veulent assumer un risque. Sur un
plan purement matériel, qu'est-ce
qui cotite plus cher a I'assurance:
un test génétique ou assumer les
frais engendrés par une patholo-
gie sur tout un parcours de vie?

Un autre aspect est I'importance
d'un diagnostic précoce.

On peut orienter les patients vers
les réseaux pour les maladies
meétaboliques ou neuromuscu-
laires. Un centre de recherche

20 février 2013

clinique transversal existe aussi a
Zurich, pour une prise en charge
multidisciplinaire. Une patholo-
gie provoque par exemple des
hémorragies dans les yeux et les
intestins. Il n'est pas évident de
faire le lien. Il faut que les pédia-
tres aient le réflexe de se poser la
question des maladies rares. Un
diagnostic précoce permet pour
certaines maladies métaboliques
de prescrire un régime alimen-
taire strict qui évite toute surve-
nue de graves complications
telles que déficit mental, pro-
blemes de wvue, risques car-
diaques, etc.

»Mais il y a aussi des exem-
ples positifs: I'Hopital Jules Go-
nin, centre de reférence pour le
rétinoblastome a Lausanne, tient
un registre officiel. 11 a pu faire
des recherches par groupes de
familles, en demandant aux fu-
tures meres si elles acceptaient
de faire une amniocentése.
Gréace a cela, leurs bébés ont pu
étre pris en charge a la naissance.
Mais aujourd’hui encore, cer-
tains diagnostics peuvent pren-
dre jusqu’a 30 ans... C'est tres dif-
ficile pour les malades de ne pas
savoir de quoi ils souffrent, de ne
pas étre reconnus. |
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Les attentes des patients

ProRaris organise la 3¢ Journée internationale des
maladies rares en Suisse, le samedi 23 février a I'Uni-
versité de Zurich-Irchel. Objectif: dresser un état des
lieux sur les attentes des patients: égalité d'accés au
diagnostic, prise en charge thérapeutique ciblée,
sécurité du remboursement par les assurances, sou-
tien a la recherche et intégration sociale.

Le parcours du patient et de ses proches face a une
maladie lui confére une expérience qui doit étre addi-
tionnée aux compétences des médecins, des soi-
gnants et des chercheurs, postule ProRaris.
LAlliance Maladies Rares en Suisse s'allie pour cette
journée avec le projet de recherche clinique de I'Uni-
versité de Zurich, Radiz (Rare disease Initiative
Zurich). Un partenariat quivise I'amélioration des
connaissances sur les maladies rares, pour dévelop-
per a plus long terme des stratégies thérapeutiques,
selon le Professeur Matthias R. Baumgartner, direc-
teur de Radiz.

Pour rappel, une maladie rare touche moins d'une
personne sur 2000. Il existe plus de 7000 pathologies
rares repertoriées. Elles sont d'origine génétigue dans
80% des cas. La plupart se déclarent au plus jeune
age. Les maladies rares concernent 30 millions de per-
sonnes dans |'Union européenne. La participation a la
journée est gratuite mais lI'inscription est obligatoire

via le site ci-dessous. |
> programime sur www.proraris.ch
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STEPHANIE FIDANZA: «UNE UNIVERSITAIRE COMME LES AUTRES»

«Ma vie a commencé par un grand défi:
a b ans, ma maman voulait absolument
m'inscrire dans une école normaley,
témoigne la Fribourgeocise Stéphanie
Fidanza, dans la revue «Agile, Entraide
Suisse handicap». La ténacité et la
volonté maternelles ont surmonté
toutes les réticences psychologiques et
fait tomber les barriéres architecturales.
Stéphanie a suivi le cycle d'orientation et
le collzge, avant d'opter pour des études
de droit & I'Université de Fribourg epour
pouvaoir défendre et protéger les droits
des personnes handicapéesy.

A quelques mols de son entrée a I'Uni,
Stéphanie fait appel au Conseil aux
étudiants handicapés et rencontre
beaucoup de compréhension. A son
entrée en classe, la plupart des bar-

rieres architecturales ont disparu. «Je
me suis trés vite intégrée et sentie une
universitaire comme les autres, et non
la fille handicapée que I'on regarde de
coté et que I'on évite.n En troisiéme
année, elle obtient un changement de
salle de cours, et au moment des exa-
mens, un professeur, qui recevait les
étudiants dans son bureau, inaccessi-
ble & une personne en situation de han-
dicap, accepte méme de se déplacer
pour elle.

«Durant mes quatre ans et demi d'uni-
versité, ce qui m'a le plus frappée, c'est
I'ambiance, la générosité, l'ouverture
d'esprit, la complicitén, témoigne la
jeune famme qui a poursuivi ses études
a I'Université de Lausanne pour décro-
cher un Dipléme en études approfondies

(DEA) en droit européen et international
économique.

Pour financer ses études, Stéphanie
Fidanza a travaillé comme sous-assis-
tante & I'université et donné des cours
d'appui a des jeunes de 10 a 14 ans. Son
cursus terminé en automne 2006, la
jeune femme entame un nouveau par-
cours du combattant pour intégrer le
monde du travail. « J'ai postulé & beau-
coup d'endroits pour faire un stage d'avo-
cate ou trouver une place de travail, mais
c'était trés trés difficile a trouver a cause
de mon handicap.» Aprés une période de
chomage, elle entre en stage 4 1'Office
des juges d'instruction, & Fribourg, en mai
2007. En aolt 2008, elle remplace un
greffier accidenté auprés de la Justice de
paix de I'arrondissement de la Sarine. Elle

reste ensuite dans la maison, dans le
cadre du chémage et de I'aide au place-
ment de I'Al. Et depuis janvier 2009, elle
est greffiere 8 50% & la Justice de paix de
I'arrondissement de la Sarine.

En parallele, la jeune femme de 33 ans
est trés active dans le monde du handi-
cap. Membre du comité de I'Association
de la Suisse romande et italienne contre
les myopathies depuis 2007, elle en est
la vice-présidente depuis 2011. Elle fait
aussi partie du comité du Forum Handi-
cap Fribourg et du groupe de travail sur
la nouvelle loi du canton de Fribourg sur
l'intégration des personnes invalides.
Samedi, lors de la journée des maladies
rares a I'Uni de Zurich (ci-dessus), elle
participera & une table ronde sur les cen-
tres pluridisciplinaires du CHUV. CDB
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Des maladies
rares... mais

nombreuses

Certalnes pathologles touchent moins d’une personne sur
deux mille. Les assoclations Jouent un role essentlel pour mieux
les falre connaitre et apporter un soutlen aux patlents.

tie de plaisir. Mais il existe pire en-

core: ressentir des douleurs sans en
connaitre leur origine. La situation est
fréquente pour les patients atteints de
maladies considérées comme «raresy,
elles qui touchent moins d'une personne
sur deux mille. Car pour diagnostiquer
ces pathologies, le chemin est souvent
long et sinueux. «Il est trés difficile a
vivre ces situations o I'on est certain
d’étre malade mais qu'aucun méde-
cin ne parvient a mettre un nom sur sa
pathologie, explique Anne-Francoise
Auberson, présidente de ProRaris, 1'al-
liance des maladies rares en Suisse. Et
méme si un diagnostic peut étre posé,
il est souvent compliqué de faire com-
prendre sa maladie a son entourage et
parfois méme son médecin.»

Le mot d’ordre est
de réunir les forces

Un probléme que reconnait Florence
Fellmann, médecin associé au service
de génétique médicale du CHUV. «On
compare parfois a de véritables «odys-
sées» les démarches nécessaires pour
réussir a identifier une maladie rare.
Cela peut prendre plusieurs
années entre un premier
contrdle chez un médecin
et un diagnostic fiable! 11
s’agit déja d'améliorer la
connaissance globale par
lesmédecins des maladies
rares. Un travail énorme

E tre malade n'est jamais une par-

sachant que prés de 8000 ont déja été
répertoriées! Environ 80% de ces patho-
logies sont d'origine génétique. On peut
espérer que leur identification sera tou-
jours plus aisée grice aux énormes pro-
grés que connait actuellement ce secteur
delamédecine.»
Et pour y arri-
ver, il faut réunir
les forces. «Notre
but est de fédé-
rer toutes les as-
sociations liées a
une maladie rare
en Suisse pour dé-
fendre leurs inté-

«Les

réts communs, af-

s firme Anne-Fran-
patlents coise Auberson.
ont aussiun Certaines patho-
1. 5 logies sont si peu
role ajouer” conmantes que 1o
Anne-Francoise nombre de pa-
Auberson tients en Suisse ne

suffit pas a créer
une association. ProRaris est 1a pour les
soutenir eux aussi! Et faire entendre leur
voix 2 nos autorités sanitaire.» Une dé-
marche que soutient Florence Fellmann:
«Les associations doivent revendiquer
leurs droits! Les patients sont parfois
mieux écoutés que les médecins, a qui
on reproche de trop précher pour leur
paroisse.»
De nombreux patients deivent se
battre pour obtenir le remboursement
des thérapies. « Nous devons obtenir

YA
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(Le traitement m’a permis

de sortir de 'ombrey

Diagnostiquer une maladie rare Depuis six ans, Juliane expérimente
prend souvent beaucoup de un nouveau médicament. all s'agit d'un
temps. Juliane Rossé en sait implant sous-cutané, que je dois rem-
quelque chose.Cen’estqu'alage  placer tous les deux mois. La Suisse
de 30 ans qu'elle a pu connaitre est le premier pays au monde ol le
I'origine de ses brilures cutanées: ~ médicament a &té testé Grace a ce
une protoporphyrie traitement, je
érythropoiétique. & supporte bien
uDepuistoutepetite le  ((QUANC le diagnos- iesoei cest
soleil me procure des i A 4 un change-
douleurs aux endroits .t|C apu etre po_se' ment devie
oxposés. principale-  j@ Me sUis sentie rdicaly
ment les mains et levi- : Certaine de
o, ok ks, LENIOMeNt mieux!y  CEECC
dgscaujourdhuide  Juliane Rossé traitement,
43 ans. Et l'enfance de Juliane s'est
lafillette neressembledoncenriend  offert ses premiéres vacances au
celle des autres. ulmpossiblede faire  chaud, en Tunisie. «En deux semai-
des actwvités en plein air, de profiter nes, j'ai accumulé autant de soleil
de la récréation ou des courses qu'en trente-cing ans de ma vie.
d'école. J'avais unevie asociale. Par- On ne peut pas s'imaginer! Sentir
fois pourtant, je ne résistais pas a la chaleur du soleil sur sa peau,
jouer dehors avec les autresenfants.  sans que cela ne se transforme im-
Mais le prix &tait cher a payer: i arri- médiatement en brilure.n

vait que je ne dorme plus trois nuits Aujourd'hui persiste encore le pro-

de suite, en raison de la douleur.» bléme du remboursement du médica-
Pour comprendre les raisons de ses ment.aMon assurance maladie a dé-
douleurs, Juliane consulte plusieurs Ccidé de financer ke traitement, bien
médecins, mais sans succés. Elle se qu'il ne soit pas encore officiellement
lance aussi dans la profession d'infi- ~ homologué par Swiss Medic. Mais cela

miére dans le but de trouver des r&-
ponses a ses questions.A30ans,
c'est soncompagnon de I'époque,
médecin, qui demande une analyse a
la polyclinique de dermatologie de
Bale._Et le diagnostic tombe enfin.uJe
me suis sentie tellement miewx! En-
fin j'avais la preuve que la maladie
n'était pas dans ma tétel Fini de
passer pour ia rabat-joie de service,
chaque fois que j'&tais invitée a une
activité de plein airl»

n'a pas toujours &té le cas! Aupara-
vant, c'6tait ke fabricant du médica-
ment quime le fournissait gratuite-
ment. Je ne peux pas imaginer si au
final le médicament n'est pasre-
connul Mon szalaire n'y suffirait pas
pour le payer. Impossible de revivre
cette souffrance physique et surtout
cet isolement social»

Sociara suisse de porphyrie:
www.porphyriach
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1a solidarité pour tous les malades de
Suisse, y compris ceux qui souffrent
de pathologies rares, affirme la pré-
sidente de I'association. Certaines de
ces maladies ne sont pas reconnues
par les caisses maladie. Et les médecins
doivent se battre pour les convaincre de
prendre en charge les traitements. Une
surcharge de travail! Cela peut arriver
par exemple lorsqu’ils prescrivent un
traitement, élaboré pour une patholo-
gie fréquente, mais qui offre également
de bons résultats pour soigner une ma-
ladie rare.»

Larecherche médicale
suivie de trés prés

Sans oublier également l'accés aux
tests génétiques qui reste trés controlé
en Suisse. «L'acces a ces examens est
généralement réservé aux personnes
malades, reproche Florence Fellmann.
Les assurances maladie rechignent a
rembourser ces tests, en raison de leurs
prix relativement élevés. Mais parfois
il vaut mieux prévenir que guérir! Une
médecine du XX siécle pourrait per-
mettre dans certains cas de diagnosti-
quer des pathologies avant la survenue
de symptdmes ou de complications sé-
véres.»

Finalement, ¢'est bien stir du c6té de
1a recherche médicale que 1'on place le
plus d’espoir. «Nous organisons ce sa-
medi la Journée internationale des ma-
ladies rares* en collaboration avec ra-
diz, un projet de recherche clinique de
I"Université de Zurich, annonce Anne-
Francoise Auberson. C'estencréant des
synergies au niveau international qu'on
peut espérer des résultats dans ce do-
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«Laseule souffrance vient du regard

delasociétéy

L e

on du syndrome
de I'X fragile. Elle ne se doutait de
rien jusqu'a la naissance de son
premier bébé. La maladie apparait
chez le garcon, &gé aujourd’hui de
13 ans, par un état léthargique et
un manque d’énergie.

Malgré ce pramier enfant, a pas tout a
fait comme les autresy, Kristinet son
mari désirent agrandir encore leur fa-
mille. aBien sir, je savais que les pro-
babilités d'accoucher d'un second bé-
bé porteur de la maladie &taient un
peu plus importantes pour moi que
pour les autres méres. Mais j'ai pris le
risque! Connaissant déja bien cette
pathologie, je savais que je pourraisy
faire face!»

Défiant les statistiques, son deu-
xiéme garcon est atteint lui aussi
du syndrome de I'X fragile.Mais la
maladie se révale sous un tout autre
visage. all est Finverse de son frére. |l
est tras agité et a parfois des traits de
caractére d'autisme.» Ap8 aujourd™hu
de 6ans, il fréquente ia méme institu-
tion spécialisée que son frére a Gland.
De la pitié? Kristinn'en veut pas. ale

plus douloureux, c'est d'gtre jugé par
la société. Souvent on ne comprend
pas mon choix d'avoir congu d'autres
enfants aprés mon premier. Mais ces
personnes ne réalisent pas a quel
point mes deux fiis me rendent heu-
reuse! On a beaucoup & apprendre de
ces enfants: ils ne jugent jamais les

«Mes fils
me rendent
si heureuse!y

autres, ont un caractére aimable, font
preuve de beaucoup d'empathie et
ont un humour trés drle!»
Mais il n'est pas toujours facile
d'expliquer la maladie de ces en-
fants, inconnue du grand public, et
qui ne laisse souvent apparaitre
que peu de symptomes physiques.
uLorsque mes enfants ont des com-
portements non conventionnels, cela
est pris souvent pour un manque
d'éducation. A moi donc d'expliquer
que mes fils ont un handicap. Ce que
jedéteste e plus, c'est d'avoir ale
faire devant mes enfants.»
Kristin fait partie du comité de l'asso-
ciation Le Cristal, qui accompagne les
personnes concernées par le syn-
drome de 'X fragile.a C'est une ma-
niére de se sentir moins seule! Cela
fait du bien de parler avec d'autres
parents qui connaissent les mémes
soucis.» Une maniére aussi de faire
que la maladie soit misux connue
du grand public et des autorités.
« Le syndrome de I'X fragile
n'est pas inscrit sur la liste
des pathologies qui donnent
droit al'assurance invalidité.

procédures que Nous avens pu

en bénéficier. Beaucoup d'éner-

gie et de longues procédures
dont on aurait pu se passer'y

é Cen'est qu'au bout de longues

Assoclatbn suls du syndrame del'’X
fragle: www.lecristal-ch.net
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maine. Et les patients ont eux anssi un
rile djouer! Ensemble, ils pourront par-
ticiper & ce processus, par exemple en
testant de nouveaux traitements.s

Des recherches utiles aussi
pour d'autres maladies

Et 3 coux qui avanceraient l'argument
de la faible rentabilité des traitements
développés pour les maladies rares, la
présidente de ProRaris aun dernier ar-
gument pour les convaincre: «Les re-
cherches menédes actuellement sur le
rétinoblastome, un cancer de 1'oeil trés
rarve, pourront aider atrouver des traite-
ments pour lesmélanomes. Larecherche
dans le domaine des maladies rares est
en effet souvent utile pour venir a bout
d’autres pathologies phas frégquentes!»

Texte: Alexandre Willanm
Photos: Michal Florence Schorro
ef Prune Simon -Vermof
HNiustrations: Corinag Vigele

* 3¢ ourmde intemationale desmalaties rares.

5a 23 fevrier 2013, Universite de Zurich (Irchel).
Programme:; www poransch

« Jespére vivre assez longtemps pour voir mon petit-fils progresser
encore contre la maladien

Pour permettre i sa fille de tra-
vailler, Heidy Gugler, 75 ans. s"o¢-
cupe quatre fois par semaine de
son petit-fils Louis. A sa nais-
sance, le gargon apparait comme
en trés bonne santé aux méde-
cins. Ca n'est qu'a 1 an et demi qu'il
faift ses premidres crises d'apilepsie.
Aprés plusieurs scamens, un dizgnos-
fic peut &fre posé: Louis souffre de
STB. c'est-&-dire dela sclérose tu-
béreusa de Bourneville, Des sortes
de tumewrs sont répariies dans son
cerveau et sur son cozur. Impossible
da les retirer. Ef de nowvelles peuvent
apparaitre et concerner différents o
gangs.

Les médaans testent plusiours méadi-
caments et observent lewrs effets sur
Louis. Aujond'hui, des résultats posi-
tifs sont cbtenus: grace aux médica-
ments pris matin et soir, Lowis n'a plus
da crise d'Epilepsie. L'enfant est au-
jourd'hi 4248 de 6 ans et demi et suit
les cowrs de premiére année primaire.
uC'est un gargon comme un autrel ||

«Jadmire le
courage de Louis.
llne se plaint
jamais, méme chez
le médecin!»

Heidy Gugler

ast seulement un peu plus craintif
nue ses camarades of il ui faut par-
fois davantage de temps pour traiter
las informations, axplique sa prand-
maman Heidy. Louis ne souffre
d'aucun handicap physique. Cer-
tains enfants qui ont la méme ma-
ladie ont des souffrances bien plus
importantes! [l vaut miewux donc
ne pas trop se plaindre.s Et |e gar-
on 52 mantre méme particuligre-
ment doué dans cartains domaines.
lLouis a une frés bonne oreille musi-
cale. |l aime copier 4 la batterie les airs
da Michael Jackson et Phil Collins.»

Malgré |z charge de travail que cela re-
présante, Heidy ne regrette pas son
angagament. «le nae le laisse jamais
saul! Lowrs demande plus d'attention
mue les autres enfants de son 3ge,
mais cela me permet de passer un
temps préciew: avec lui. Et puis ['ad-
mire s0n courage. Jamais il ne se
plaint lorsqu'il doit prendre ses médi-
caments ou suivre de nouvalles anz-
lyses médicales. »

Engzpée pour venir & bout de la mala-
die, la famille de Louis a créé I'asso-
ciation 5TE Suisse. Ellevient en aide
AL pPersonnes concermdes par cette
pathologie et récolte des dons powr
financer la recherche médicale. Et
peut-&trevor la qualité de vie da
Lowis s"améliorer encore un peu.

it Mon plus grand espoir? C'est de
vivre assez longtemps pour voir
mion petit-fils réaliser encore plein

de progrésin

Association STB Sissa;
www sthsuissach
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Maladies rares

Janvier 2013

ProRaris, la voix des patients suisses atteints de maladies rares

Christine de Kalbermatten®

Le pharmalJournal a commencé a publier en novembre 2011 une série d'ar-
ticles consacrée aux maladies rares. Dans cette édition, nous nous intéressons
de plus prés a ProRaris, une alliance qui fédére les associations de patients et
les patients isolés suisses. Plus de 6% de la population serait touchée par ces

différentes maladies.

Créde en 2010, I'Alhance Maladies Rares —
Suisse coordonne les efforts de ses
membres pour améliorer la pnise en charge
des maladies rares. ProRans compte 45
associations de patients et plus de 60 pa-
tients 1solés (environ 18000 patients au
total). Membre d'Burordis, 1'association
européenne pour les maladies rares, elle
est la voix des patients atteints de maladies
rares en Suisse, particuliérement auprés
des autontés pohtiques. Elle est indépen-
dante, polilquement et économiquement.

Menée par une équipe de patents,
de proches de patients et de profession-
nels engagés, ProRans veut a la fois

mieux faire connaitre les maladies rares
au grand public et les faire reconnaitre par
les autorités. Lamélioration de la prise en
charge constitue a ses yeux un enjeu de
santé publique majeur et elle se bat pour
garantir I'égalité d'accés aux soins. L'ur-
gence de la situation nécessite un soutien
politique absolu. La Suisse ne peut en
effet pas rester 1solée au sein de I'Europe
et doit relever le défi des maladies rares.
Lalhance agit pour obtenir la mise en
ceuvre d'une stratégie nationale pour les
maladies rares, promise par I'OFSE en
s'assurant que les besoins des patients
seront bien pris en compte et qu'ils joue-
ront un role achf dans I'élaboration des
mesures qui les concernent.

Avec pharmabuisse et d'autres parte-
naires, ProRans est membre fondateur de
la Communauté d'intérét maladies rares,
présidée par la Conseillere Nationale
Ruth Humbel.



)
pharmaJournal™

Les maladies sont rares mais

les patients sont nombreux

Selon la définttion européenne adoptée
par la Suisse en 2002, on appelle maladies
rares des affections dont la prévalence est
inférieure a 1 pour 2000 et qui nécessitent
des mesures plundisciplinaires et adminis-
tratives pour leur pnse en charge. Chro-
niques et iInvalidantes, elles peuvent mettre
en jeu le pronostic vital. Plus de 7000 ma-
ladies rares ont été identiiiées. Leur ongine
est génétique dans 80% des cas; les autres
causes sont infectieuses, auto-immunes,
dégénératives ou tumorales. La moitié
d’entre elles touche des enfants de moins
de 5 ans. En Suisse, quelque 500000 per-
sonnes seralent concernées, soit plus de

6% de la population.

Janvier 2013

Bien que différentes, ces maladies
ont de multiples points communs

— Retard et errance diagnostiques: un
quart des patients attendent 5 a...
30 ans pour étre diagnostiqués; cette
attente peut avoir de graves consé-
quences, comme la naissance
d’autres enfants affectés par la méme
maladie;

—  FErrance admunistrative et msécunté
junidique: difficultés de trouver les
Instances compétentes, insécurité du
remboursement par les assurances
sociales et les caisses-maladie;

— Information lacunaire: patients, pro-
fessionnels de la santd, instances
politiques, administratives et sco-
lares, public, etc. manquent d'infor-
mations;

— Manque de recherche scientihque:
nombre restreint de patients, re-
cherche difficle due aux coiits,
manque de mesures incitatives spéci-
hques au niveau national;

— Insuffisance des traitements et de la
prise en charge thérapeutique: a de
rares exceptions prés, il n'y a aucun
espoir thérapeutique; les mesures
sont complexes et difficiles & coor-
donner, les structures adaptées font
défaut et 1l n'existe souvent aucun
consensus médical;

— Isolement psycho-social: le manque
de reconnaissance, ajouté aux diffi-
cultés des maladies chroniques, ren-
force I'isolement des patients;

—  Dhfficulté d'intégration scolaire et
professionnelle: mnsuffisance de me-
sures concertées at adaptées.
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Un exemple symbolique

Le témoignage d'une consceur pharma-
cienne illustre parfaitement cette situa-
tion. Birgitt Scharwath est la maman de
Michael, né en 1993 et atteint d’homocys-

tinurie. Si un dépistage néonatal existe, il
n'est pas pratique systématiquement. Or
un diagnostic précoce permet d’éviter la
survenue de complications grace a un ré-
gime alimentaire approprié.

Rien ne laissait prévoir la moindre
anomalie chez Michael. Vers une année,
ses parents observent un retard de déve-
loppement général. Le pédiatre se veut
pourtant rassurant. Un manque de coor-
dination, I'absence de langage, un retard
a la marche inquietent de plus en plus les
parents. Le pédiatre propose les services
d'une éducatrice itinérante. Celle-ci leur
conseille de consulter une ophtalmologue,
qui décele une forte myopie et ne cherche
pas plus loin. En parallele, Michael subit
au CHUV une série de tests en neuropé-
diatrie. Une scolarisation ordinaire n’est
pas envisageable; les médecins proposent
un enseignement spécialisé pour enfants
atteints de troubles de langage liés a des

Janvier 2013

mais trés vite une immense déception
quant a sa prise en charge. Michael se voit
refuser l'acces a son école, car «son prob-
leme n’est pas d'ordre psycho-affectif,
mais lié & une maladie». La prise en char-
ge médicale est toutefois assurée avec
beaucoup de soin. Face a un cas aussi
«unique», les médecins se montrent dé-
sormais a I'écoute, ce qui n'était pas le cas
auparavant. Seul un régime pauvre en
protéines peut éviter l'aggravation des
symptomes. Michael est suivi pour éviter
des complications (ostéoporose, prob-
léme cardiaque, thrombose); d'ici la fin de
sa croissance, une intervention permettra
de remplacer les cristallins tombés a I'age
de 5 ans. Coté langage, plus de souci!
Suite a un accident a ski & 5 ans et demi,
Michael a été hospitalisé durant un mois.
Il a profité de son immobilité forcée pour
se concentrer sur le langage. Michael évo-
lue aujourd’hui en milieu protégé, un lé-
ger retard mental ne lui permettant pas
de suivre une scolarité dite «normale».

Ce témoignage illustre le besoin
urgent d'une stratégie nationale pour les
maladies rares.

L'homocystinurie

problemes psycho-affectifs (les psychiat- L'homocystinurie est une maladie métabolique

res évoquent un comportement autiste).
Les parents acceptent car la prise en char-
ge est appropriée: service de transport,
logopédiste, psychologue. Lavis d'un
deuxiéme ophtalmologue permet de fo-
caliser les recherches sur les maladies
métaboliques présentant une luxation du
cristallin. Le diagnostic d’homocystinurie
(voir encadré) ne sera posé qu‘a I'dge de ...
4 ans. Ce sera tout de méme un soulage-
ment pour les parents de pouvoir enfin
mettre un nom sur tous ces symptomes,

autosomigue récessive: les deux alléles du géne
doivent étre anormaux pour que la maladie se
déclare. Il existe plusieurs variantes de la mala-
die. Latteinte individuelle différe beaucoup d'un
patient a l'autre. Uhomocystinurie classique par
déficit enzymatique est caractérisée par une at-
teinte des yeux, du squelette, du systéme ner-
veux central et du systéme vasculaire.

Pour plus d'informations: www.orphanet.ch



»
pharmaJournal™

Janvier 2013

Michael Scharwath est atteint d’homocystinurie. Le diagnostic ne sera posé qu’a I'dge de 4 ans,
retardant la mise en place d'un régime pauvre en protéines qui évite l'aggravation des symptéomes.
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Objectifs stratégiques d'un plan

national

Une stratégie nationale pour les maladies

rares aurait pour objectifs:

—  Un recensement des difficultés et at-
tentes des personnes concernées;

— Un acces facilité au diagnostic, aux
soins, aux médicaments, une prise en
charge médico-sociale, la création de
centres de référence;

— Une codification, une définition et
des listes des maladies rares;

— Une prise en charge thérapeutique
pluridisciplinaire coordonnée
(centres d’expertise);

— Une adéquation des critéres de rem-
boursement;

— Des conditions-cadre et un soutien
public ala recherche dans le domaine
des maladies rares, une participation
aux programmes internationaux;

— La création et I'accés a des registres
centralisés, a des biobanques;

— Lareconnaissance et prise en compte
des associations de patients en tant
que détenteurs de l'information et de
I'expertise indispensables a toutes les
personnes en charge de 1’élaboration
de mesures efficaces et coordonnées
dans le domaine des maladies rares;

— Des campagnes d’information ci-

blées et grand public.
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Réle des pharmaciens

Comme pharmaciens, nous disposons de
nombreux atouts dans la prise en charge
des maladies rares. Outre notre proximité
géographique, notre accessibilité, notre
disponibilité et nos metres de vitrine, nos
contacts répétés avec le nombreux public
qui franchit chaque jour la porte de nos
officines nous permettent d’instaurer une
relation de confiance avec nos patients.
Notre connaissance globale du patient,
notre crédibilité aupres du public en tant
que professionnel de santé, notre forma-
tion et nos compétences professionnelles
nous prédestinent a jouer un réle capital.
Nous constituons le relais idéal pour
mieux connaitre les attentes des patients
concernés et les orienter, vers les associa-
tions de patients par exemple. Nous
sommes aussi le dernier maillon permet-
tant d’établir une proximité avec les tres
nombreux patients isolés.

Notre formation continue devrait
désormais inclure des programmes spéci-
fiques de formation et d'information sur
les maladies rares, avec en ligne de mire
des campagnes d'information grand pu-
blic menées conjointement avec ProRaris.

En France, une commission interne
de I'Ordre national des pharmaciens, le
Cespharm (Comité d’éducation sanitaire
et sociale de la pharmacie frangaise), met
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en avant le pharmacien comme éducateur
de santé. Le site du Cespharm dispose
d'un espace consacré a la thématique des
maladies génétiques et des maladies rares,
ou le pharmacien est décrit comme un
professionnel responsable et précurseur.

De son c6té Eurordis vient de mener
une enquéte-pilote sur les médicaments
utilisés hors AMM (off label use) contre
les maladies rares. Les résultats, présentés
’automne dernier a Londres, préconisent
I'étude de nouvelles sources d'informa-
tion sur 'utilisation de médicaments hors
autorisation de mise sur le marché, en
particulier en collaboration avec les pro-
fessionnels de la santé. Ici encore nous
avons notre carte a jouer.

Dans d’autres secteurs que l'officine,
les pharmaciens hospitaliers ont déja
adapté leurs activités. Récemment encore,
leur tache principale consistait a fabriquer
des médicaments spécifiques a 1'h&pital.
Aujourd’hui, les fabrications en grandes
quantités ont cédé la place aux fabrica-
tions individualisées (formes médica-
menteuses et dosages adaptés) pour trai-
ter notamment des maladies rares. |
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3= Journée Internationale des Maladies Rares en Suisse

Pour la troisigme année consécutive, ProRaris organisera le 23 février 2013, & I'Université de Zurich
Irchel, la Journée internationale des maladies rares en collaboration avec RaDIZ (Rare Disease Initia-
tive Zurich, de 'Université de Zurich). Cette journée de rencontre, d'échanges et d'information réu-
nira les patients, leurs proches, leurs associations, les professionnels de la santé, les chercheurs, les
politiques et les médias, sans oublier le public. Depuis que la conseillére nationale Ruth Humbel a
déposé, en décembre 2010, un postulat pour réclamer une stratégie nationale pour les maladies rares,
les patients espérent. lIs souhaitent que les autorités et les politiciens reconnaissent enfin I'urgence
de |a situation et concrétisent leurs promesses!

&

Universitit
v Zurich™

RaD|Z - Rare Disease [nitiative Zurich
Clinica reh Priority

Adresse de correspondance
ProRaris — Alliance Maladies Rares
Chemin de |2 Riaz 11

1418 Vuarrens

Tel. & fax 021 887 68 86

E-mail: contact@proraris.ch
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@ Alliance Maladies Rares - Suisse
® e . Allianz Seltener Krankheiten = Schweiz
B E Alleanza Malattie Rare - Svizzera

Internet
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JOURNEED'ACTION

Maladies rares: prise en charge des coiits a
régler

En Suisse, quelque 500'000 personnes sont touchées par ces pathologies,
dont le traitement est souvent extrémement couteux. Pour exemple, le

test génétique n'est pas remboursé ou seulement en partie par les caisses
maladie.

maladies
rares

Un portail daformuation romand dédié aux maladies rares

HUGY % v

DISEASE

ety

Rechercher une consultation

& actualités

g Jounde intermnationale des maladies rares

La Journée international des maladies rares (Rare Disease Day) est un événement coordonné par Eurordis an niveau international

Site officiel « Rare Disease Day»

g Journde intemationak des maladies rares en susse

Le CHUV et les HUG ont lancé un portail d'information dédié aux maladies rares.
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Le 28 février est journée internationale des maladies rares. En Suisse, quelgue
goo'ooo personnes sont touchées par ces pathologies, dont le traitement est souvent
extrémement coliteux.

TUne maladie est considérée comme rare si elle touche au plus une personne sur
2000; 7000 4 Booo sortes existent dans le monde, selon I'alliance d'organisations de
patients suisses ProRaris.

En Suisse, certaines de ces pathologies ne touchent gqu'une centaine d'individus.
Environ 75% des personnes atteintes sont des enfants et des adolescents.

Traitements irés cotuteux

Le traitement des maladies rares se révele trés couteux, a I'exemple du test génétique
nécessaire dans 80% des cas a l'établissement du diagnostic. Celui-c1 n'est pas
remboursé ou seulement en partie par les caisses maladie, indique I'Association pour
les personnes atteintes de maladies rares.

Vu le nombre minime de patients, l'industrie pharmaceutique et les laboratoires
meédicaux investissent peu dans la recherche de nouveaux médicaments, le domaine
n'étant pas rentable. D'autant plus que ceux-ci sont trés onéreux: plus de 100'coo
francs par an et par malade.

Bilan samedi a Zurich

Dans ce contexte, difféerentes associations ont été créées depuis 2010 en Suisse afin de
défendre les intéréts des patients et de trouver des solutions a la question du
financement. Elles vont tirer un bilan de la situation actuelle samedi 23 février déja,
lors de la «3e Journée Internationale des maladies rares en Suisse» a |'Université de
Zurich.

Les travaux de 1'Office fédéral de la santé publique (OF5P), qui oceuvre depuis 2011
sur une stratégie nationale d'action, v seront évogués. Celle-ci doit régler la prise en
charge des coits relatifs au diagnostic, ala recherche et au traitement.
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Portail d'information romand

Le CHUV et les HUG ont profité de l'occasion pour lancer un portail d'information
dédié aux maladies rares. Cette nouvelle plateforme est la premiére du genre en
Suisse romande. Elle permet d'orienter rapidement les patients, les familles et les
médecins vers les services spécialisés dans leur région, indiquent les deux centres
hospitaliers.

Les informations présentées proviennent de la base de données internationale
Orphanet, le site de référence sur les maladies rares. La mise en place d'une

assistance téléphonique est annoncée pour avril 2013,

www.info-maladies-rares.ch (ats/Newsnet)
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Maladies rares: prise en charge des colits a régler

JOURNEE D'ACTION

En Suisse, quelque 500'000 personnes sont touchées par ces pathologies,
dont le traitement est souvent extrémement colteux. Pour exemple, le test
géneétique n'est pas remboursé ou seulement en partie par les caisses maladie.

maladies
rares

Un portadl d inyformation romand dédié aur meledies rares
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ﬂ JOUrT iflernih Onake Ges malades ranes

La Jourmie international des maladies rares (Rare Disease Day) et un éninement coordonné par Enrordis an niveau intermational

Site officiel « Rare Dizsaze Day

ﬂ JOETe prlernah onalkl des maladies rases en Sunsse

Le CHUY et les HUG ont lancé un portail dinformation dédié aux maladies rares.

Le 28 février est journée internationale des maladies rares. En Suisse, guelgue
500'000 personnes sont touchées par ces pathologies, dont le traitement est souvent
extrémement colteux.
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Une maladie est considérée comme rare si elle touche au plus une personne sur
2000; 7000 & 8000 sortes existent dans le monde, selon l'alliance d'organisations de
patients suisses ProRaris.

En Suisse, certaines de ces pathologies ne touchent gu'une centaine d'individus.
Environ 75% des personnes atteintes sont des enfants et des adolescents.

Traitements trés coditeux

Le traitement des maladies rares se révéle trés colteux, a l'exemple du test
génétigue nécessaire dans 50% des cas a I'eétablissement du diagnostic. Celui-ci
n'est pas remboursé ou seulement en partie par les caisses maladie, indique
I'Association pour les personnes atteintes de maladies rares.

Wu le nombre minime de patients, I'industrie pharmaceutique et les laboratoires
médicaux investissent peu dans la recherche de nouveaux medicaments, le domaine
n'étant pas rentable. D'autant plus que ceux-ci sont trés onéreux: plus de 100'000
francs par an et par malade.

Bilan samedi & Zurich

Dans ce contexte, différentes associations ont été créées depuis 2010 en Suisse afin
de défendre les intéréts des patients et de trouver des solutions a la question du
financement. Elles vont tirer un bilan de la situation actuelle samedi 23 février déja,
lors de la «3e Journée Internationale des maladies rares en Suisse» a I'Université de
Zurich.

Les travaux de I'Office fédéral de la santé publique (OFSP), qui oeuvre depuis 2011
sur une strateégie nationale d'action, y seront évogués. Celle-ci doit régler la prise en
charge des colts relatifs au diagnostic, a la recherche et au traitement.

Portail d'information romand

Le CHUV et les HUG ont profité de l'occasion pour lancer un portail d'information
dédié aux maladies rares. Cette nouvelle plateforme est la premiére du genre en
Suisse romande. Elle permet d'orienter rapidement les patients, les familles et les
médecins vers les services spécialisés dans leur région, indiguent les deux centres
hospitaliers.
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CH/Santé/Maladies rares: la
prise en charge des cofits n'est
pas réglée

Berne (awp/ats) - Le 28 février est journée internationale des maladies
rares. En Suisse, quelgue 500000 personnes sont touchées par ces
pathologies, dont le traitement est souvent extrémement coliteux.

Une maladie est considérée comme rare si elle touche au plus une
personne sur 2000; 7000 & 8000 sortes existent dans le monde, selon
I'alliance d'organisations de patients suisses ProRaris.

En Suisse, certaines de ces pathologies ne touchent qu'une centaine
d'individus. Environ 75% des personnes atteintes sont des enfants et des
adolescents.

TRAITEMENTS TRES COUTEUX

Le traitement des maladies rares se révéle trés coliteux, a I'exemple du
test génétique nécessaire dans 80% des cas a |'établissement du
diagnostic. Celui-ci n'est pas remboursé ou seulement en partie par les
caisses maladie, indique I'Association pour les personnes atteintes de
maladies rares.

Vu le nombre minime de patients, l'industrie pharmaceutique et les
laboratoires médicaux investissent peu dans la recherche de nouveaux
médicaments, le domaine n'étant pas rentable. D'autant plus que ceux-ci
sont trés onéreux: plus de 100'000 francs par an et par malade.

BILAN SAMEDI A ZURICH

Dans ce contexte, différentes associations ont été créées depuis 2010 en
suisse afin de défendre les intéréts des patients et de trouver des
solutions & la question du financement. Elles vont tirer un bilan de la
situation actuelle samedi 23 février déja, lors de la "3e Journée
Internationale des maladies rares en Suisse” a I'Université de Zurich.

Les travaux de I'Office fédéral de la santé publique (OFSP), qui oeuvre
depuis 2011 sur une stratégie nationale d'action, y seront évoqués. Celle-
ci doit régler la prise en charge des colts relatifs au diagnostic, i la
recherche et au traitement.

PORTAIL D'INFORMATION ROMAND

Le CHUV et les HUG ont profité de I'occasion pour lancer un portail
d'information dédié aux maladies rares. Cette nouvelle plateforme est la
premiére du genre en Suisse romande. Elle permet d'orienter rapidement
les patients, les familles et les médecins vers les services spécialisés dans
leur région, indiquent les deux centres hospitaliers.

Les informations présentées proviennent de la base de données
internationale Orphanet, le site de référence sur les maladies rares. La
mise en place d'une assistance téléphonique est annoncée pour avril
2013.

ats/rp
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CH/Santé/Maladies rares: la prise en charge des colts n'est pas réglée

Berne (awp/ats) - Le 28 février est journée internationale des maladies rares. En Suisse, guelgue
500'000 personnes sont touchées par ces pathologies, dont le traitement est souvent
extrémement coliteux.

Une maladie est considérée comme rare si elle touche au plus une personne sur 2000; 7000 a
8000 sortes existent dans le monde, selon I'alliance d'organisations de patients suisses ProRaris.

En Suisse, certaines de ces pathologies ne touchent qu'une centaine d'individus. Environ 75%
des personnes atteintes sont des enfants et des adolescents.

TRAITEMEMNTS TRES COUTEUX

Le traitement des maladies rares se révéle trés colteux. 4 I'exemple dutest génétique
nécessaire dans 80% des cas a I'établissement du diagnostic. Celui-ci n'est pas rembourseé ou
seulement en partie par les caisses maladie, indique I'Association pour les personnes atteintes
de maladies rares.

Vu le nombre minime de patients, l'industrie pharmaceutique et les laboratoires médicaux
investissent peu dans la recherche de nouveaux médicaments, le domaine n'étant pas rentable.
D'autant plus que ceux-ci sont trés onéreux: plus de 100'000 francs par an et par malade.

BILAN SAMEDI A ZURICH

Dans ce contexte, différentes associations ont &té créées depuis 2010 en Suisse afin de
défendre les intéréts des patients et de trouver des solutions a la question du financement. Elles
vont tirer un bilan de la situation actuelle samedi 23 février déja, lors de la "3e Journée
Internationale des maladies rares en Suisse" a I'Université de Zurich.

Les travaux de 'Office fédéral de la santé publigue (OFSP), qui ceuvre depuis 2011 sur une
stratégie nationale d'action, y seront évoqués. Celle-ci doit régler la prise en charge des colits
relatifs au diagnostic, a 1a recherche et au traitement.

PORTAIL D'INFORMATION ROMAMND

Le CHUV et les HUG ont profité de I'occasion pour lancer un portail d'information dédié aux
maladies rares. Cette nouvelle plateforme est la premiére du genre en Suisse romande. Elle
permet d'orienter rapidement les patients, les familles et les médecins vers les services
spécialisés dans leur région, indiguent les deux centres hospitaliers.

Les informations présentées proviennent de la base de données internationale Orphanet, le site
de réference sur les maladies rares. La mise en place d'une assistance téléphonigue est
annoncée pour avril 2013.

atsirp
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La prise en charge des
colits n'est pas reglée

Le 28 février est journée internationale des maladies rares. En
Suisse, quelque 500’000 personnes sont touchées par ces
pathologies, dont le traitement est souvent extrémement cotiteiix.

Une maladie est considérée comme rare si elle touche au plus une
personne sur 2000; 7000 a 8000 sortes existent dans le monde,
selon l'alliance d'organisations de patients suisses ProRaris.

En Suisse, certaines de ces
pathologies ne touchent qu'une
centaine d'individus. Environ
75% des personnes atteintes sont
des enfants et des adolescents.

Traitements trés coiiteux

Le traitement des maladies rares
se révele trés coliteux, a
'exemple du test génétique
nécessaire dans 80% des cas a
|'établissement du diagnostic.
Celui-ci n'est pas remboursé ou
seulement en partie par les
caisses maladie, indique
|'Association pour les personnes
atteintes de maladies rares.

Vu le nombre minime de patients, I'industrie pharmaceutique et
les laboratoires médicaux investissent peu dans la recherche de
nouveaux médicaments, le domaine n'étant pas rentable.
D'autant plus que ceux-ci sont trés onéreux: plus de 100'000
francs par an et par malade.
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Bilan samedi a Zurich

Dans ce contexte, différentes associations ont été créées depuis
2010 en Suisse afin de défendre les intéréts des patients et de
trouver des solutions a la question du financement. Elles vont
tirer un bilan de la situation actuelle samedi 23 février déja, lors

de la «3e Journee Internationale des maladies rares en Suisse» a
I'Université de Zurich.

Les travaux de 'Office fédéral de la santé publique (OFSP), qui
oeuvre depuis 2011 sur une stratégie nationale d'action, y seront
évoqués. Celle-ci doit régler la prise en charge des cotits relatifs
au diagnostic, a la recherche et au traitement.

Portail d'information romand

Le CHUV et les HUG ont profité de l'occasion pour lancer un
portail d'information dédié aux maladies rares. Cette nouvelle
plateforme est la premiére du genre en Suisse romande. Elle
permet d'orienter rapidement les patients, les familles et les
meédecins vers les services spécialisés dans leur région, indiquent
les deux centres hospitaliers.

Les informations présentées proviennent de la base de données
internationale Orphanet, le site de référence sur les maladies
rares. La mise en place d'une assistance téléphonique est
annoncée pour avril 2013.

www.info-maladies-rares.ch
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Juriste, la Fribourgeoise Stéphanie Fidanza, 33 ans, se bat pour mener une vie
normale, malgré la maladie. Elle temoigne. Alain Wicht

Maladies rares en mal de
remedes

«0n peut gagner beaucoup d'argent avec les médicaments pour les maladies rares. Les
procédures sont simplifiges, les médicaments mis plus rapidement sur le marche, a des prix

élevés. » .
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JOURNEE INTERMATIONALE DES MALADIES RARES EN SUISSE

Publié par Gabriella Sconfitti

Cette 3eme journée se déroulera le samedi 23 février a firich

ProRaris, I'Alliance Maladies Rares en Suisse, organise pour la Jéme année
consécutive la Journée internationale des maladies rares en Suisse le samedi 23
féevrier 2013, en partenariat avec radiz Rare Disease Initiative Zurich, un projet de
recherche clinique de I'Université de Zurich.

Ce rendez-vous annuel incontournable pourtoutes les personnes concemeées par les
maladies rares en Suisse dressera un bilan de la situation des patients, en présence
notamment de Monsieur le Conselller d’Etat Carlo Conti, chargé du Département de |a santé
du canton de Bale-Ville et Président de la Conférence des directeurs cantonaux de la santé.

Cette journée se déroulera le samedi 23 février 2013 de 10h15 & 17h a I'Université de
Ziirich-Irchel.

La participation 4 la Journée est gratuite, mais l'inscription est obligatoire surle site internet
www.prorarns.ch.

En savoir plus

Joumeée internationale des maladies rares organisée par ProRans
Programme détaillé

Communiqué de presse Prorans - 6 février 2013

Site officiel «Rare Disease Day»
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JOURNEE INTERNATIONALE DES MALADIES RARES EN SUISSE

Publié par Gabriella Sconfitti

Cette 3éme journée se déroulera le samedi 23 février a Ziirich

ProRaris, I'Alliance Maladies Rares en 3Suisse, organise pour la 3J&éme année
consécutive la Journée internationale des maladies rares en Suisse le samedi 23
fevrier 2013, en partenariat avec radiz Rare Disease Initiative Zurich, un projet de
recherche clinique de I'Université de Zurich.

Ce rendez-vous annuel incontoumnable pour toutes les personnes concemées par les
maladies rares en Suisse dressera un bilan de la situation des patients, en présence
notamment de Monsieurle Conseiller d’Etat Carlo Conti, chargé du Département de la santé
du canton de Bale-Ville et Président de la Conférence des directeurs cantonaux de la santé.

Cette journée se déroulera le samedi 23 février 2013 de 10h15 & 17h a I'Université de
Ziarichrchel.

La participation a la Joumée est gratuite, mais l'inscription est obligatoire sur le site intemet
waww.prorarnis.ch.

En savoir plus

Joumnée internationale des maladies rares organisée par ProRaris
Programme détaillé

Communiqué de presse Proraris - 6 février 2013

Site officiel «Rare Disease Day»
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PORTAIL D'INFORMATION ROMAND DES MALADIES RARES

Vie au CHUY
Publié par Gabriella Sconfitti

Le CHUV et les HUG s'associent pour lancer un portail d'information unique en Suisse
romande dédié aux maladies rares

A 'occasion de la Journée internationale des maladies rares en Suisse, le CHUV et les HUG
s'associent pour lancer le portail d'information romand des maladies rares.

La prize en charge des maladies rares est difficile notamment parce que patients et scignants ne
disposent pas d une vision précise des ressources a disposition dans le systéme de santé qui les
entoure. L association Vaud-Genéve a donc décidé de metire a disposition de la population de
Suisse Romande une plateforme d information internet sur les services existants dans cette région
et sur les moyens de contacter des spécialistes.

Origines du projet

Bien que |a plupart de maladies rares ne disposent pas encore d un traitement efficace, les hépitaux
ont développé, au fil des ans, diverses consultations spécifiques pour fournir | expertise nécessaire
aux patients atteints. Jusqu'a maintenant, ces aclivités trés spécialisées étaient toutefois peu
connues du public et des professionnels, y compris au sein des hdpitaux eux-mémes. Globalement,
il mangquait une vision d ensemble et une meilleure visibilité des structures existantes.

Fonctionnement

Le portail permet d orienter rapidement les patients, les familles et les médecins installés vers les
ressources spécialisées existantes pour une maladie donnée &t ainsi, de raccourcir les délais entre
le diagnostic et la prise en charge par une équipe experte. Une intervention plus rapide parmet de
réduire | inquigtude, la désorientation et le sentiment d abandon qui accompagne souvent le
diagnostic d une maladie rare. Le portail favorise aussi les interactions entre professionnels, ce qui
permet d améliorer la prise en charge multidisciplinaire des patients.

Les informations présentées sont exiraites de la base de données internationale Orphanet, le site
de référence pour | information sur les maladies rares et les médicaments orphelins, réguliérement
mise a jour. Orphanet decrit et classe les maladies, et répertorie les experts et les consultations
dans 40 pays. Les hpitaux de Suisse romande et Orphanet Suisse (www.orphanet.ch) contribuent &
ce réseau et fournissent, via le portail qui vient d étre mis en ligne, une fenétre simplifiée.

Une assistance téléphonique sera également mise en place prochainement.

Annuaire spécialisé

Le portail s'ouvre avec, comme premiére fonctionnalité, un annuaire des consultations spécializees
sur les maladies rares de Suisse romande. Entrant le nom d'une maladie, d'un centre ou d'un
spécialiste, l'utilisateur sera dirigé vers les consultations disponibles dans sa région. Le moteur de
recherche utilisera les termes recherchés mais également les nombreux synonymes et variantes de
maniére a obtenir les meilleurs résultats. L'utilisateur pourra contacter directement le centre
spécialisé ou obtenir plus dinformations en quelgues clics de souris. Le site internet est également
consultable sur les appareils mobiles.

Lien vers le portail: www.info-maladies-rares.ch

WVoir le communigué de presse '@ (33Kb)

En savoir plus

» Journée internationale des maladies en Suisse - organisée par ProRaris
23 février 2013

» Journée internationale des maladies rares - Rare disease day
28 février 2013
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Des maladies rares... mais nombreuses

Certaines pathologies touchent moins d’'une personne sur deux mille. Les
associations jouent un role essentiel pour mieux les faire connaitre et apporter
un soutien aux patients.

Etre malade n'est jamais une partie de plaisir. Mais il existe pire encore: ressentir des
douleurs sans en connaitre leur origine. La situation est fréquente pour les patients
atteints de maladies considérées comme «rares», elles qui touchent moins d'une
personne sur deux mille. Car pour diagnostiquer ces pathologies, le chemin est souvent
long et sinueux. «Il est trés difficile a vivre ces situations ot 'on est certain d’étre
malade mais qu'aucun médecin ne parvient a mettre un nom sur sa pathologie, explique
Anne-Francoise Auberson, présidente de # ProRari=. I'alliance des maladies rares en
Suisze. Et méme =i un diagnostic peut étre posé, il est souvent compliqué de faire

comprendre sa maladie a son entourage et parfois méme son médecin.»
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Le mot d’ordre est de réunir les forces

Un probléme que reconnait Florence Fellmann, médecin associé au service de
génétique médicale du CHUV. «On compare parfois a de véritables «odyssées» les
démarches nécessaires pour réussir a identifier une maladie rare. Cela peut prendre
plusieurs années entre un premier controle chez un médecin et un diagnostic fiable! Il
g’agit déja d’améliorer la connaissance globale par les médecins des maladies rares. Un
travail énorme sachant que prés de 8000 ont déja été répertoriées! Environ 80% de ces
pathologies sont d’origine génétique. On peut espérer que leur identification sera

toujours plus aisée grace aux énormes progrés que connait actuellement ce secteur de la

medecine.»

Et pour v arriver, il faut réunir les forces. «Notre
but est de fédérer toutes les associations liées a
une maladie rare en Suisse pour défendre leurs
intéréts communs, affirme Anne-Francgoise
Auberson. Certaines pathologies sont si peu
courantes que le nombre de patients en Suisse

ne suffit pas a créer une association. ProRaris est

la pour les soutenir eux aussi! Et faire entendre
leur voix a nos autorités sanitaire.» Une
démarche que soutient Florence Fellmann: «Les associations doivent revendiquer leurs
droits! Les patients sont parfois mieux écoutés que les médecins, a qui on reproche de
trop précher pour leur paroisse.»
De nombreux patients doivent se battre pour obtenir le remboursement des thérapies.
«INous devons obtenir la solidarité pour tous les malades de Suisse, v compris ceux qui
souffrent de pathologies rares, affirme la présidente de I'association. Certaines de ces
maladies ne sont pas reconnues par les caisses maladie. Et les médecins doivent se
battre pour les convaincre de prendre en charge les traitements. Une surcharge de
travail! Cela peut arriver par exemple lorsqu’ils prescrivent un traitement, élaboré pour
une pathologie fréquente, mais qui offre également de bons résultats pour soigner une

maladie rare.»
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La recherche médicale suivie de trés pres

Sans oublier également 'accés aux tests
génétiques qui reste trés controlé en Suisse.
«L’acces a ces examens est généralement réserve
aux personnes malades, reproche Florence
Fellmann. Les assurances maladie rechignent a
rembourser ces tests, en raison de leurs prix

relativement élevés. Mais parfois il vaut mieux

prévenir que guérir! Une médecine du XXTe
giécle pourrait permettre dans certains cas de
diagnostiquer des pathologies avant la survenue de symptdmes ou de complications

SEVEres.»

Finalement, c’est bien sir du cité de la recherche médicale que 'on place le plus
d’espoir. «Nous organisons ce samedi la Journée internationale des maladies rares® en
collaboration avec radiz, un projet de recherche clinique de I'Université de Zurich,
annonce Anne-Frangoise Auberson. C'est en créant des synergies au niveau
international qu'on peut espérer des résultats dans ce domaine. Et les patients ont eux
aussi un réle a jouer! Ensemble, ils pourront participer i ce processus, par exemple en

testant de nouveaux traitements.»

Des recherches utiles aussi pour d’autres maladies

Et d ceux qui avanceraient I'argument de la faible rentabilité des traitements développés
pour les maladies rares, la présidente de ProRaris a un dernier argument pour les
convaincre: «Les recherches menées actuellement sur le rétinoblastome, un canecer de
I'ceil trés rare, pourront aider a trouver des traitements pour les mélanomes. La
recherche dans le domaine des maladies rares est en effet souvent utile pour venir a

bout d’autres pathologies plus fréquentes!»
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«Le traitement m’a permis de sortir de 'ombre»

Diagnostiquer une maladie rare prend souvent beaucoup de temps. Juliane
Rossé en sait quelque chose. Ce n’est qu’a I'age de 30 ans qu’elle a pu
connaitre I'origine de ses briilures cutanées: une protoporphyrie
éryvthropoiétique.

«Depuis toute petite, le soleil me procure des douleurs aux endroits exposés,
principalement les mains et le visage», explique Juliane, agée aujourd’hui de 43 ans. Et
I'enfance de la fillette ne ressemble done en rien a celle des autres. «Impossible de faire
des activités en plein air, de profiter de la récréation ou des courses d’école. J'avais une
vie asociale. Parfois pourtant, je ne résistais pas a jouer dehors avec les autres enfants.
Mais le prix était cher a payer: il arrivait que je ne dorme plus trois nuits de suite, en

raison de la douleur.»

Pour comprendre les raisons de ses douleurs, Juliane consulte plusieurs médecins, mais
sans succés. Elle se lance aussi dans la profession d’infirmiére dans le but de trouver
des réponses a ses gquestions. A 30 ans, ¢’est son compagnon de I'époque, médecin, qui
demande une analyse a la polvelinique de dermatologie de Bile. Et le diagnostic tombe

enfin.

«Je me suis sentie tellement mieux! Enfin javais la preuve
que la maladie n’était pas dans ma téte! Fini de passer pour
la rabat-joie de service, a chaque fois que j'étais invitée a une

activité de plein air!»
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Depuis six ans, Juliane expérimente un nouveau meédicament. «Il s'agit d'un implant
sous-cutané, gue je dois remplacer tous les deux mois. La Suisse est le premier pays au
monde ol le médicament a été testé. Grace a ce traitement, je supporte bien le soleil.

C’est un changement de vie radical!»

Certaine de l'efficacité du traitement, Juliane s'est offert ses premiéres vacances au
chaud, en Tunisie. «En deux semaines, j'ai accumulé autant de soleil qu’en
trente-cing ans de ma vie. On ne peut pas s'imaginer! Sentir la chaleur du
soleil sur sa peau, sans que cela ne se transforme immeédiatement en
brilure.»

Aujourd’hui persiste encore le probléme du remboursement du médicament. « Mon
assurance maladie a décidé de financer le traitement, bien qu’il ne soit pas encore

officiellement homologué par Swiss Medic. Mais cela n’a pas toujours été le cas!

Auparavant, ¢’était le fabricant du médicament qui me le fournissait gratuitement. Je
ne peux pas imaginer si au final le médicament n’est pas reconnu! Mon
salaire n’v suffirait pas pour le paver. Impossible de revivre cette souffrance physique et

surtout cet isolement social.»

Société suisse de porphyrie: <
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Une Journée Internationale des maladies rares en Suisse
15 février 2013

El raime - 1 oF Tweeter 1 F+1)c0
ProRaris, I'Alliance suisse des maladies rares, organise pour la 3éme année consécutive, la
Journée Internationale des maladies rares, en partenariat avec RADIZ (Rare Disease Initiative

Zurich), projet de recherche clinigue de |'Université de Zurich ol I'événement aura lieu le samedi 23
fevrier 2013.

Le rendez-vous annuel incontournable de toutes les personnes concernges par les maladies rares en
Suisse... Une journée d'information et de solidarité ! Lire |a suite...

Retrouvez les informations complémentaires sur le site de ProRaris.
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Voir tous ses articles

Maladies rares en Suisse : la mise en commun des compétences

en faveur des avancées thérapeutiques

14 février 2013
La 3éme Journée Internationale des maladies rares se tiendra le samedi 23 février a
I'Université de Zurich-Irchel. Un événement organisé par ProRaris, I'"Alliance suisse des
maladies rares. Destinée aussi bien aux patients qu'a leurs proches, aux associations de maladies
rares, aux scientifigues et professionnels de santé, aux politigues et 3 toute personne concernée par la
problématique, cette journée dinformation va permettre de dresser un état des lieux. La grande
question : ol en sommes-nous quant aux attentes des patients ?

Egalité d'accés au diagnostic, prise en charge
thérapeutique ciblée, sécurité du
remboursement par les assurances, soutien a la
recherche et intégration sociale constituent les

Pro

bases de la solidarité que les patients atteints de
maladies rares demandent. Le Directeur de I'OFSP,
Pascal Strupler annonce, lors de I'dition 2012 de la
Journge des maladies rares, I'élaboration d'une
stratégie nationale. ProRaris, ['accueillera de nouveau

cette année, 'occasion d'évoquer le projet.

Placée sous le signe de la mise en commun des compétences, cette journée se penchera sur
I'importance de la relation patient-médecin. Le parcours du patient et de ses proches face a une
maladie rare lui confére une expérience particuligre qui doit &tre additionnée aux compétences des
medecins, des soignants et des chercheurs. Cette collaboration est la seule voie possible pour acquérir
l'information, indispensable 3 une prise en charge efficace des maladies rares, et ainsi améliorer la
connaissance de ces pathologies.

C'est également & cette fin que ProRaris s'associe au projet de recherche clinigue de I'Université de
Zurich, RADIZ {Rare Disease Initiative Zurich), lors de cette journge.

Le programme de la journée comprend, entre autres, une présentation de centres de référence, suivie
d'une table ronde qui dressera un bilan de cette prise en charge.
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Qu’est-ce qu'une maladie rare ?

Une maladie rare se définit comme une affection qui touche moins d'une personne sur 2000 et qui
nécessite des efforts combinés spéciaux pour sa prise en charge. Il existe plus de 7000 pathologies
rares répertoriées. D'origine génétique dans 80% des cas, les autres causes sont infectisuses, auto-
immunes, dégénératives ou tumorales. Elles sont le plus souvent chroniques, invalidantes et peuvent
mettre le pronostic vital en jeu. La plupart se déclarent au plus jeune 3ge, alors que certaines se
dissimulent pendant de longues années. Les maladies rares concernent 30 millions de personnes au
seinl’'Union européenne, soit 6.5% de la population.

ProRaris, I'alliance Maladies Rares - Suisse, fondée en juin 2010, compte aujourd’hui prés de 45
associations et 50 malades isolés. Son but, regrouper associations suisses de maladies rares et malades
isolés afin de faire connaitre et défendre leurs intéréts communs.

Le comité de ProRaris est essentiellement constitué de patients et de leurs proches. L'Alliance
ceuvre pour la connaissance et la reconnaissance des maladies rares par les pouvoirs publics et le grand
public, le recensement des difficultés des patients, la formation et I'information de toutes les parties
prenantes et le soutien de la recherche scientifique, clinique et sociale. Elle prévoit également
I'élaboration d'un Plan Mational Maladies Rares en Suisse.

Enfin, ProRaris représente les patients au sein du « CI Maladies Rares », groupe d'intérét fondé en
septembre 2011 sous la présidence de Ruth Humbel, conseillére nationale.
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3eme Journeée Internationale des Maladies Rares en Suisse

: 3éme Journée Internationale des
P R 0 ﬁ ﬂ R I S Maladies Rares en Suisse : La mise en
® ' v ..~ commun des compétences en faveur
SO e e des avancées thérapeutiques

£anza Malattie Rare - Svizzera
ProRaris, ["Alliance Maladies Rares en Suisse, organise pour la

3éme année consécutive la Journée Internationale des maladies rares en Suisse, le samedi 23 février 2013 a
{"Universite de Zurich-Irchel, en partenariat avec radiz - Rare Disease Initiative Zurich, un projet de recherche
clinique de ["Université de Zurich. Ce rendez-vous annuel incontournable pour toutes les personnes concernées
par les maladies rares en Suisse dressera un bilan de la situation des patients, en présence notamment de
Monsieur le Conseiller d’Etat Carlo Conti, chargé du Deépartement de la santé du canton de Béle-Ville et Président
de la Conférence des directeurs cantonaux de la santé.

Vuarrens, le & février 2013. ProRaris, |"Alliance suisse des maladies rares, organise la 3&8me Journge
Internationale des maladies rares en Suisse, le samedi 23 fevrier 2013, a I’Universite de Zurich-Irchel.
Destinée aux patients, a leurs proches, aux associations de maladies rares, aux professionnels de la sante,
aux scientifiques, aux politigues et a toutes les personnes concernees par la problematigue, cette journee
d'information permettra de dresser un etat des lieux : ol en sommes-nous par rapport aux attentes des
patients ? Egalite d’accés au diagnostic, prise en charge therapeutique ciblée, securité du remboursement
par les assurances, soutien a la recherche et integration sociale constituent les bases de la solidarite que
les patients atteints de maladies rares demandent. Lors de |'edition 2012 de la Journge des maladies
rares, le Directeur de I'OFSP, Pascal Strupler a annonce | élaboration d’une stratégie nationale. Cette
annee, ProRaris aura, a nouveau, le plaisir de |’accueillir et profitera de sa présence pour parler du
projet.

« Depuis prés de 3 ans, ProRaris se bat activement pour faire entendre la voix des patients auprés des
autorités politiques =, ajoute Esther Meiditsch, Secrétaire Générale. « 57 nous constatons ['éveil d'une
conscience publique et politique, la solidarité est loin d'étre acquise. »

Placee sous le signe de la mise en commun des competences, cette journee se penchera sur l'importance
de la relation patient-medecin. Le parcours du patient et de ses proches face a une maladie rare lui
confere une experience particuliere qui doit &tre additionnée aux competences des medecins, des
soignants et des chercheurs. Cette collaboration est la seule voie possible pour acquerir l'information
indispensable a une prise en charge efficace des maladies rares, et ainsi améliorer la connaissance de ces
pathologies.

C’est dans ce but egalement que ProRaris s’associe lors de cette journee avec radiz (Rare Disease
Initiative Zurich), le projet de recherche clinique de I’Université de Zurich. « Nous sommes partis du
constat spécifique des maladies rares, soit le manque de connaissances. Notre objectif est d’utiliser les
forces existantes pour etablir des synergies entre les différents acteurs, par exemple ceux de la
recherche clinique avec ceux de la recherche fondamentale =, commente le Professeur Matthias R.
Baumgartner, Directeur de radiz. = Gréce a ["amélioration des connaissances sur les maladies rares nous
pourrons a plus long terme développer des stratégies thérapeutigues gui auront une influence positive
sur ['évolution de la maladie et la qualité de vie des patients. =
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Le programme de la journee comprendra, entre autres, une présentation de centres de reference, suivie
d'une table ronde qui dressera un bilan de cette prise en charge. « Nous souhaitons montrer les
nombreuses réalisations qui ont vu le jour ces derniéres années. Les centres de référence, comme celui
pour le rétinoblastome de Lausanne ou celui pour les maladies métaboliques de Zurich, constituent une
base existante qui sert de modéle et sur laguelle nous pouvons construire. Le constat est positif car la
situation de nombreux patients évolue », expliqgue Anne-Frangoise Auberson, Presidente de ProRaris, «
mais, malheureusement, de trés nombreux patients sont les laisseés pour compte de notre systéme : un
diagnostic long et difficile, pas de prise en charge adaptée et pas de recherche. »

Pour cette 3&éme journee, ProRaris pourra notamment compter sur la présence de Monsieur le Conseiller
d’Etat Carlo Conti, en charge du Departement de la Sante du canton de Bale-Ville et President de la
Conference des Directeurs cantonaux de la sante, de Mesdames les Conseilleres nationales Jacqueline
Fehr et Ruth Humbel, du Docteur Christoph Q. Meier, Directeur de Santeésuisse, du Professeur Peter J.
Meier-Abt, President de |’ Académie Suisse des Sciences Médicales, du Docteur Mick Sireau, President AKU
Society, de Monsieur Pascal Strupler, Directeur de I"OFSP, et du Docteur PD Janine Reichenbach, Chef du
projet de thérapie genique pour la granulomatose septique. Une plage horaire sera également prevue
pour le networking et la visite des stands des associations de patients.

Qu’est-ce qu’une maladie rare ?

Une maladie rare se definit comme une affection qui touche moins d’une personne sur 2°000 et qui
necessite des efforts combings speciaux pour sa prise en charge. Il existe plus de 7000 pathologies rares
répertoriees. ['origine génetique dans 80% des cas, les autres causes sont infectieuses, auto-immunes,
degeneratives ou tumorales. Elles sont le plus souvent chronigues, invalidantes et peuvent mettre le
pronostic vital en jeu. La plupart se declarent au plus jeune age, alors que certaines se dissimulent
pendant de longues années. Les maladies rares concernent 30 millions de personnes dans I'Union
europeenne, soit 6.5% de la population.

A propos de ProRaris

ProRaris, |'Alliance Maladies Rares - Suisse, a eté fondeée en juin 2010 et compte aujourd’hui pas moins de
45 associations et 50 malades isoles. Elle a pour mission de regrouper les associations suisses de maladies
rares et les malades isolés afin de faire connaitre et defendre leurs intéréts communs. Le comite de
ProRaris est majoritairement constitue de patients et de leurs proches. L'Alliance s’est notamment fixe
pour objectif I'élaboration et la mise en oeuvre d’un Plan Mational Maladies Rares en Suisse. Elle oeuvre
egalement a faire connaitre et reconnaitre les maladies rares auprés des pouvoirs publics et du grand
public, a recenser les difficultes des patients, a former et informer toutes les parties prenantes et a
encourager la recherche scientifique, clinique et sociale. Enfin, ProRaris représente les patients au sein
du Groupe d’interét « Cl Maladies Rares » fondeé sous la présidence de la Conseillére nationale Ruth
Humbel en septembre 2011.
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Liens utiles

ProRaris : www.proraris.ch

Organisation europeenne des maladies rares: www.eurordis.org
Rare Disease Day: www.rarediseaseday.org

Orphanet Suisse, le portail de référence pour Uinformation sur les maladies rares et les medicaments
orphelins en Europe: www.orphanet.ch

Cl Maladies rares : www.ig-seltene-krankheiten.ch
Informations pratiques relatives a la journée d'information
Date: Samedi 23 février 2013

de 10h15 a 17h00

Ouverture des portes a 9h30

Lieu : Université de Zurich-Irchel

Batiment Y24

Winterthurerstrasse 190

8057 Zurich

Pour davantage d’informations sur la 38me Journeée Internationale des Maladies Rares en Suisse, consultez
le programme sur v proraris.ch.

La participation a la Journee est gratuite, mais linscription est obligatoire sur le site internet
wwnw. proraris.ch.

Contact médias

Pour tout renseignement ou toute rencontre de patients préts a temoigner et a partager leur histoire,
merci de prendre contact avec :

Mélanie Tavernier, Dynamics Group - Genéve

Tel: 022 308 62 26, E-mail: mta@dynamicsgroup.ch
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Journée des maladies rares

Les médecins ont longtemps tatonné jusqu’a ce qu’ils diagnostiquent
la maladie rare dont souffrait Michael. ProRaris, I’ Alliance Maladies

Rares — Suisse, s’engage pour des personnes comme lui. Le 23 février

2013, elle organise a Zurich 1a 3 ¢journée des maladies rares.

Anne-Frangoise Auberson, ProRaris, Alliance Maladies Rares — Suisse

Fondée en 2010, I’ Alliance Maladies Rares

— Suisse veut faire entendre la voix de
tous les patients, de leurs proches et de leurs
associations qui demandent une reconnais-
sance publique et politique de leur problé-
matique. ProRaris, dirigée essentiellement
par une équipe de personnes concernées,
se bat pour I’égalité d’accés au diagnostic et
aux soins, afin que la prise en charge de ces
patients soit considérée comme un enjeu
majeur de santé publique.

Environ 8000 pathologies

Les maladies rares touchent moins d’un indi-
vidu sur 2000. On compte de 7000 a 8000 pa-
thologies pour la plupart d’origine génétique.
En Suisse, quelque 500000 personnes en sont
atteintes, soit preés de 7% de la population.
Pour I'immense majorité de ces pathologies,
il n’y a aucun espoir thérapeutique.

Diagnostic difficile

Bien que toutes différentes, ces maladies
rares présentent de nombreux points com-
muns : difficultés d’acces au diagnostic, retard

et errance diagnostiques. Un manque d’infor-
mation qui touche tous les milieux concer-
nés : patients, médecins, personnel soignant,

scientifiques, autorités politiques et adminis-
tratives, institutions professionnelles ou édu-
catives.

Longtemps sans traitement

La longue attente d’un diagnostic et une
prise en charge inadaptée engendrent des
conséquences trés graves pour le patient.
Comment mieux illustrer cette situation que
par le témoignage de Birgitt Scharwath, phar-
macienne, maman de Michael, né en 1993 et
atteint d’homocystinurie, une maladie méta-
bolique pour laquelle un dépistage néonatal
existe mais n’est pas pratiqué systématique-
ment.

Un enfant avec une maladie
meétabolique rare

La maman se rend compte que son fils pré-
sente des retards de la marche et du lan-
gage et un manque général de coordination.
Le pédiatre se veut rassurant, tout au plus
conseille-t-il une consultation chez I’ophtal-
mologiste. Mais le petit garcon de 4 ans ne
peut décrire a la spécialiste ce qu’il voit sur les
tableaux et pour cause, il ne parle pas. Il recoit
des lunettes pour corriger une forte myopie.
La maman se décide alors a aller consulter

Un diagnostic précoce aurait permis & Michael

d’éviter certaines complications.

ailleurs. Et 14, le nouvel ophtalmologiste dé-
couvre une luxation des cristallins et identifie
ce symptome commun a certaines maladies
métaboliques. Le jour méme, Michael est dia-
gnostiqué au CHUV par une analyse d’urine.

De graves séquelles

Si Michael avait été diagnostiqué a la nais-
sance, un régime alimentaire strict lui aurait
permis d’éviter un retard dans son dévelop-
pement. Aujourd’hut, en plus des problémes
oculaires, Michael est suivi pour éviter les
complications, a savoir : ostéoporose et risque
de thrombose. La prise en charge scolaire de
Michael a nécessité plusieurs changements
d’établissement. Il n’a pas eu le niveau suffi-
sant pour suivre un cursus normal & ’école
pour malvoyants, 1l a di faire sa place dans
I’enseignement spécialisé. Aujourd’hui, 1l tra-
vaille en atelier protégé (AI) mais bientét, il
aura 20 ans et il faudra trouver une nouvelle
solution. Ce témoignage illustre le besoin ur-
gent d’une stratégie nationale pour les mala-
dies rares.
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Journée des Maladies Rares

Le 23 février 2013 se tiendra a Zurich la 3¢ Journée Internationale des Maladies
Rares, organisée par ProRaris. Cette manifestation s’adresse a tous ceux qui sont
touchés, sous une forme ou une autre, par une maladie rare. Des témoignages de
patients et de représentants de leurs organisations faisant part de leurs expé-
riences, des tables rondes entre malades et décideurs issus du monde politique,

des autorités, de I’industrie, ainsi que des médecins et des chercheurs sont prévus.

« L’objectif est de faire connaitre au public les différents points de vue et de mon-

trer combien il est urgent de trouver des solutions durables et solidaires, précise
Madame Esther Neiditsch, secrétaire générale de ProRaris. Nous faisons donc appel
au Conseil fédéral et au Parlement pour qu’ils prennent les mesures nécessaires. »

Esther Neidtsch, secrétaire générale de ProRaris
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Maladies rares en Suisse

Début: 23/02/2013 09:30

Fin: 230212013 17:00

Organisateur: ProRaris et UZH

Lieu: Zirich

Lieu détaille: Batiment Y24, Université de Zirich, Irchel Campus, Winterthurersirasse 190
Type d'événement: Rencontre/Débat

Categorie: Politique de santé

Santé publique

Reunissons nos compétences !

3éme journée intemationale des maladies rares en Suisse.

Aux cotés de ProRaris et de I'Université de Zurich qui lance RaDIZ, Rare Desease Initiative
Zurich, les patients et leurs associations pourront compter sur la présence des politiciens, de
I'administration fédérale, des médecins, des scientifiques, des médias et du public.

Accés facilite au diagnostic, prise en charge thérapeutique adaptée et recherche sont les
besoins fondamentaux des patients atteints de maladies rares. De nombreuses associations
avec leurs médecins ont pris des initiatives dans ces domaines, des exemples seront proposés.
Témoignages, débats, tables rondes pour que chaque partie concernée puisse apporter sa
contribution & I'élaboration d’une stratégie efficace pour lutter contre les maladies rares.
Comme chague année, cette troisiéme édition de la Journge Internationale des Maladies Rares
réservera une grande place aux €changes informels entre les associations et le public.
S'inscrire pour participer a la journée ici. Sivous étes une association et souhaitez bénéficier
d’un stand d'information, nous vous remercions de remplir le formulaire d'inscription relatif,
disponible icl.

Plus dinformation sur le site internet: ProRaris

proraris.jpg 399,50 kB
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Journée Internationale des maladies rares 2013

Le samedi 23 février 2013 aura lieu la 3éme journée internationale des maladies rares
en Suisse. La journée se passera a 1'Université de Ziirich et est organisée par cette
derniére et par Pro Raris. Pour en savoir plus et pour vous inscrire a la journée,
cliquez ici.

Par Alice Grosjean, le 08.01.2013 a 12:09.
Catégories: Evénements
Commentaire(s): o
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WORLD RADIO SWITZERLAND 28 février 2013

One woman's story of coping with a rare disease

A rare disease is defined as one that affects one in 2,000 people. Genetic in origin, there might be as many
as 8,000 of these types of illness. The sad fact is that at least 95 percent of them do not have an effective
treatment. At the Novartis campus in Basel a congress on rare diseases is taking place today. They've
chosen February 29, a rare day, to publicise the problems faced by sufferers of a rare disease. We begin our
report with the firsthand account of 19-year-old lliana Mebert. To find out more about the problems rare
disease sufferers face, WRS’s Pete Forster also speaks to Esther Neiditsch, president of Pro Raris, a

patients’ advocacy group:
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Les matinales d'Espace 2

Florence Grivel, Jonas Pool, Francesco Biamonte et Daniel Rausis

Interview d’Anne-Francoise Auberson
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Samedi, c'est la journée des
maladies rares en Suisse

Rare Disease Day

C'est samedi qu'a lieu la journée nationale des maladies rares en Suisse. Sont appelées maladies rares, les
pathologies gui touchent moins d'une personne sur 2'000. A lheure actuelle on estime gu'il v a environ 7000
maladies orphelines qui affectent un demi-million de patients en Suisse. Cette journée c'est donc I'occasion
de ne pas oublier ces malades. dont on parle peu. Elle se déroulera & 'UNIL & Lausanne. Au programime -
des tables rondes avec des témoignages de patients et de professionnels et des stands dinformation. Les
précisions d' Esther Neiditsch

« »

Esther Meiditsch est La présidente de Proraris, une alliance qui englobe 45 associations de patients, en
Suisse. Elle nous rappelle lNmportance de cette journée -

{ »

Coup denvoi de la journée & Sh30.

Auteur: Laurie Selli

Tags: santé
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Samedi 23 février: Journée
Internationale des maladies rares en
Suisse

La 3*™ Journée Internationale des maladies rares en Suisse. C’est ProRaris, I'Alliance Maladies
Rares en Suisse, qui organise ce rendez-vous samedi 23 février a Zurich.

Pour la 3éme année consécutive, Proraris, I'Alliance Maladies Rares, organise la Journée Internationale des
maladies rares en Suisse, du coté de Zurich. L'occasion pour nous de parler de ces pathologies peu connues
du grand public.
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Auteur: Patrick Philippoz
Tags: santé
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Le 12h30
Les maladies rares toucheraient 500'000 personnes en Suisse A i
=]i)| Ecouter | & Télecharger | 07| Ajouter & mes playlists |
On en dénombre plus de 7000 differentes: les Sur le méme sujet
maladies rares toucheraient 500'000 personnes
en Suisse. Et de nouvelles pathologies sont o Le site de Prorarnis

constamment découvertes. Samedi, une journée

) ) _ ) = Le portail
internationale des maladies rares en Suisse sera dinformations du
organisee a l'universite de Zurich pour la CHUV et des HUG sur
troisiéme fois. Anne-Francoise Auberson est les maadies mes

présidente de Proraris, l'alliance suisse des
maladies rares. Son interview.

Maladies rares: témoignage d'une mére de famille B =

=]il| Ecouter | & Télecharger | 7| Ajouter & mes playlists |

La famille Birbaum a rejoint Proraris, l'alliance suisse des maladies rares. Leur fille Maé, 4gée de 11 ans, est neée
sans os du crane et sans clavicule, par voie basse, avec a la clé une hémaorragie cérébrale qui a cause des
l&sions irréversibles. Maé, qui a un petit frére de 5 ans, ne marche pas. Elle ne parle pas et souffre en outre
d’incontinence et d'épilepsie. Le témoignage de sa mére, Laurence Birbaum, avec la réaction d'Anne-Frangoise
Auberson, présidente de Proraris.
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Qui voudrait étre malade pendant des années sans savoir pourquoi,
pour finalement ne pas se voir rembourser le diagnostic ni le traite-
ment? Pourtant, cela peut arriver. Quels sont les problémes, et com-
ment les résoudre? Hans Wirz

Plus vite!

Des thérapies pour maladies rares

§
3
;
:

Interview de:

La conseillére nationale

Ruth Humbel (PDC), membre
de la commission de la
sécurité sociale et de la santé
publique. dl faut améliorer

le systéme de soins médicaux
pour les maladies rares.»

Notre systéme de santé est performant et facilement acces-
sible & la population mais il y a des szones aveugles» qui ne
devraient pas exister. Parmi celles-ci, les maladies rares. Dans
ce domaine, il semble que les avancées sont trop rares et
trop lentes. Au probléme principal que constitue la lenteur
des autorités impliquées, viennent s'ajouter les colts de trai-
tement relativement élevés pour ces maladies. Vista a inter-
rogé pour vous la conseillere nationale Ruth Humbel sur le
sujet. Celle-ci veut que soit mise en place une stratégie
nationale d’amélicration des conditions pour les personnes
atteintes de maladies rares. Elle a donc présenté un postu-
lat au Conseil national il y a plus de deux ans. En complé-
ment de l'interview, vous trouverez dans I'encadré page 40
des informations intéressantes qui vous aideront a faire la
lumigre sur ce sujet complexe.
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Mme Humbel, vous avez présenté en 2010 au Conseil
national un postulat par lequel vous demandez la

mise au point d'une stratégie nationale concernant les
maladies rares. Quelles étaient vos motivations?

Le sens et le but des assurances, c'est de garantir une aide fi-
nanciére en cas de situation exceptionnelle. Ceci vaut également
pour le domaine de la santé, en particulier dans le cas des mala-
dies rares, qui peuvent se révéler trés longues et colteuses. Ce
n'est que grace a ce soutien que les personnes atteintes peuvent
retrouver la santé et qu'on peut éviter que de telles maladies ne
deviennent chroniques. Le probléme réside dans I'établissement
du diagnostic et les colts de traitement relativement élevés, dont
le financement est & I'appréciation de I'assurance-maladie. Se-
lon moi, ce ne sont pas les caisses-maladie qui doivent décider
de la possibilité, ou non, de traiter les patients. En fin de compte,
c'est un combat contre les déasions arbitraires que nous devons
mener. Une certaine garantie doit étre assurée a la population,
aux prestataires et aux assureurs-maladie par des régles claires.

C'est justement ce que demande la population:

la garantie des soins. Comment le Conseil fédéral

a-t-il réagi a ce postulat?

De maniére positive. Aucun bord politique n'a réagi de maniére
négative. La voie semble donc libre pour une action rapide.

La Loi sur I'assurance-maladie (LAMal) actuelle

ne serait-elle donc pas adaptée a la situation de ces
groupes particuliers de patients?

Non. Il existe beaucoup trop d'incertitudes, de listes qui ne
répondent pas a la situation particuliére de la rareté d'une ma-
ladie et rendent indispensables des déclarations fastidieuses.
La charge de travail administratif est par conséquent énorme.
Quand le médecin-chef d'un hépital doit consacrer la moitié
de son temps de travail & remplir des déclarations adminis-
tratives, rien ne va vraiment comme il faut. Nous avons be-
soin d'une approche systémique.
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douve

: -vous développer?

Il faudrait des centres spécialisés pour obtenir une approche
du diagnostic et du traitement des maladies rares sans zones
d'ombre. Des centres qui bénéficieraient du savoir-faire de
spécialistes dans le domaine. Cette revendication déclenche
toutefois encore des réactions de défense, car chague mise
en place de centres qualifiés constitue une forme de concur-
rence pour le systéme existant et les structures fédérales.

Le remboursement du diagnostic et des thérapies pour
les maladies rares est-il lui aussi équivoque?

On note a la fois des failles et des inégalités du point de vue
juridique. Les assureurs, par exemple, ne sont pas certains de
la marge de manceuvre dont ils disposent. Il n'est donc pas
rare qu'ils cherchent tout simplement la solution la moins
chére; aprés tout, ils sont obligés de gérer correctement les
primes. Déterminer les priorités est rarement simple.

Peut-on aller jusqu’a parler de décisions arbitraires?

Les exemples de remboursements inégaux sont nombreux.
Prenez celui de cette famille qui compte trois enfants atteints
d'une maladie génétique. La caisse-maladie ne garantit la prise
en charge des frais que pour deux enfants. Pour les maladies
rares, les débats et les questions autour du prix et de la par-
ticipation aux frais sont nombreux. Les décisions sont prises
au cas par cas et selon la situation du moment. Ce sont tou-
jours les patients concernés et leur famille qui en péatissent.
D'un autre cOté, il existe aussi des accords individuels entre
les assureurs et les entreprises pharmaceutiques.
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La situation est-elle identique dans

tous les pays occidentaux?

Malgré la qualité de son systéme de santé, la Suisse est en
retard dans ce domaine par rapport aux autres pays. En
Grande-Bretagne, ol les prestations médicales sont pourtant
en partie rationnées, les personnes atteintes de maladies rares
sont mieux prises en charge. UEurope possede un plan de
Mesures pour ces personnes.

Qu'en est-il des obstacles administratifs?

Plus les incertitudes sont grandes et la maladie rare, plus les
démarches administratives sont nombreuses. Cela peut
prendre (également pour des raisons médicales) des années

avant qu'un diagnostic sir ne soit établi ef'qu'un tratement

ne soit validé. Il y a souvent beaucoup d'argent en jeu.

L'argent est-il le seul probléme?

Non. Le traitement doit également apporter un bénéfice
«adapté» ou «non négligeables, ce qui est parfois dur a iden-
tifier ou prouver. Si ce bénéfice n'est pas prouvé, la caisse-
maladie peut refuser de rembourser le traitement pour les mé-
dicaments ne figurant pas sur sa liste de spécialités. Une attitude
que le Tribunal fédéral a appuyée en 2010 par une décision
claire (maladie de Pompe). Mais le probléme réside également
dans le financement de I'établissement du diagnostic.

C'est-a-dire?

Les analyses ne sont généralement payées que si elles sont
suivies par un traitement. Etablir un diagnostic pour les mala-
dies rares est toutefois extrémement coliteux, souvent sans
aucune certitude qu'un traitement est possible. Il y a trés peu
de maladies rares pour lesquelles il existe des médicaments.
Certaines maladies génétiques peuvent aussi nécessiter de
procéder a des tests sur la famille présentant des prédisposi-
tions héréditaires, tests qui ne conduisent pas forcément a
une thérapie mais permettent un traitement rapide et ciblé
des enfants si la maladie se déclare. En bref: il nous faut de
nouveaux modeéles de remboursement et de financement.
Ce qui va devenir compliqué car, comme dans d'autres do-
maines de la santé, l'inquiétude régne a trois niveaux. Aux ni-
veaux national et cantonal, ainsi qu'auprés des assurances.
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Les politiques ne peuvent-ils pas imposer des solutions?
La politique de santé est, en majeure partie, entre les mains
des cantons. Seule 'assurance-maladie dépend de la Confé-
dération. Le Conseil national et le Conseil des Etats sont en
charge de cette loi fédérale. La mise en ceuvre des lois né-
cessite des ordonnances, pour lesquelles le Conseil fédéral
et I'administration sont les seuls compétents. Cette procédure
est malheureusement fréquemment freinée pendant des
années, et les ordonnances ne correspondent pas a l'objec-
tif du législateur. Accélérer le processus et le corriger néces-
site alors & nouveau plusieurs années.

Le législateur ne devrait-il pas pouvoir

avoir une influence sur les ordonnances?

Ce n'est pas souhaitable, du point de vue de la séparation
des pouvoirs. En ce qui me concerne, je suis en faveur d'un
droit de veto pour les ordonnances de la part de la majorité
qualifiée du Parlement, de facon a fixer des limites a la libre
interprétation par |'administration.

Les avancées ne sont-elles pas trés lentes

pour les maladies rares? Ou cette allure est-elle
normale pour I'administration?

Il est vrai que cela s'enlise. De plus, aprés I'échec du Managed
Care avec le systeme affiné de compensation des risques, et
I'échec de la loi sur la prévention, I'administration a d‘autres
priorités. Le calendrier de I'OFSP prévoit la présentation d'un
rapport sur la situation a I'horizon du deuxieme trimestre 2014.
Une base de discussion, en somme. Il serait alors possible de
lancer rapidement des améliorations essentielles grace & des
ordonnances.

Quelles sont les autres raisons de la lenteur du processus?
Les politiques n’ont encore que trés peu pris conscience du
probleme. Il subsiste trop de zones floues, qui déclenchent
incertitude et peurs. D'autant plus que les décisions en faveur
des patients ont aussi des conséquences financiéres. Mais si
la prise de décisions conformes est repoussée trop longtemps,
c'est le risque de chronicisation des maladies qui grandit, no-
tamment pour de nombreux cas isolés. Tout cela peut, en re-
tour, colter trés cher et augmenter dramatiquement le poids
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supporté par la famille. Je voudrais maintenant revenir sur le
point central de la premiére question, c'est-a-dire le fait que
I'esprit des assurances est tout d'abord de couvrir les frais en
cas de risques extraordinaires. Nous ne devons donc pas lais-
ser tomber les patients atteints d'une maladie rare.

Ecrivez-nous!

Est-il juste que le diagnostic et le traitement des
maladies rares soient payés par les assureurs-maladie?

Ecrivez-nous jusqu'au 11 mars 2013 a:
Sanatrend SA, Courrier des lecteurs Vista 2,
Zurcherstrasse 17, 8173 Neerach,

ou par e-mail a: contact@sanatrend.ch

Un extrait des premiers envois sera publié sur
www.vistaonline.ch a partir du mois d'avril,

| dans la mesure du possible.

| N'oubliez pas d'indiquer le nom de I'expéditeur.
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Texte claire
Vous trouverez ci-aprés I'explication de quelques notions
et facteurs.

= On appelle maladies rares (ou orphan diseases, maladies
orphelines) les maladies qui ne touchent pas plus de cing
personnes sur 10000. On estime qu'il existe environ
7000 maladies rares dans le monde. Les maladies rares
sont souvent mortelles ou entrainent une invalidité chro-
nique, et nécessitent un traitement spécifique.

» Le diagnostic des maladies rares est compliqué. On
estime qu'un médecin de famille est confronté une fois
par an a une maladie rare. |l peut donc s'écouler des
années avant qu'une telle maladie soit correctement
diagnostiquée, bien souvent avec I'application entre-
temps de traitements non adaptés. Pour certaines
personnes, ce processus est une douloureuse odyssée,
au sens propre du terme.

» La recherche sur les maladies rares est extrémement
coliteuse, et comme les patients auxquels ces thérapies
sont destinées sont (dans une logique internationale) trés
peu nombreus, la recherche est encore plus chére. Afin
de pouvoir mener les recherches indispensables malgré
le chiffre d'affaires limité que cela rapporte & l'industrie
pharmaceutique, les Etats-Unis et I'Europe ont voté de-
puis longtemps des programmes d'incitation. Le soutien
financier apporté a la recherche et au développement,
par exemple, a permis d'accélérer les procédures d'autori-
sation et d'allonger la durée de la protection des brevets.
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= Les colts directs et indirects des thérapies étant en
regle générale élevés, il existe des résistances de la part
des autorités et des caisses-maladie face & leur mise
en place. Les médicaments contre les maladies rares
(les orphan drugs ou médicaments rares) doivent étre
remboursés en Suisse s'ils entrent dans le cas de figure
d'un «bénéfice non négligeable» et qu'il n'existe aucune
autre possibilité de traitement.

» Sur les quelque 100 orphan drugs enregistrés par
Swissmedic, environ 40 seulement figurent sur la liste
des spécialités (LS) de I'Office fédéral de la santé
publique (OFSP). Cette liste regroupe tous les médica-
ments qui doivent obligatoirement étre remboursés
par I'assurance maladie.

= Les caisses-maladie disposent, du fait des nombreuses
imprécisions, d'une (trop) grande marge de manceuvre
en ce qui concerne le remboursement des codts pour
les maladies rares. Cela engendre non seulement des
efforts importants et colteux pour I'administration, mais
souléve aussi des incertitudes et méne a un traitement
inégalitaire des patients concernés.

« La part des colits pour les orphan drugs s'éléve en
Suisse a maximum 2,5 & 3 pour cent des co(ts des
médicaments pour |'assurance de base.
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Une mere se confie
sur une maladie rare

Par Violeta Ferrer

PREVERENGES |

Rencontre avec
une famille
atteinte par le
syndrome
d’Angelman
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Carole Volkening et sa fille Elisa atteinte du syndrome d’Angelman. Ferrer
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our la premiére fois, de
nombreuses associations
du monde entier se sont
réunies pour organiser la
Journée internationale du syn-
drome d’Angelman. En Suisse, rien
n’a été spécialement mis sur pied.
Pourtant, dans le district, une mére
célibataire d’'une petite fille de cing
ans atteinte par cette maladie a
voulu en parler haut et fort. Il s’agit
de Carole Vélkening, une citoyenne
de Préverenges et maman d’Elisa.
Une des particularités de cette
maladie est que les enfants sont
profondément affectueux, d’ot la
connotation «maladie des anges».
Pour cette mére, les démonstrations
d’amour de sa fille lui donnent des
forces pour étre sur le pied de
guerre: «Ses cilins, ses sourires, son
envie de vivre, ainsi que le moindre
progrés, sont a chaque fois une
grande victoire et un petit bonheur
de tous les jours.»

22 février 2013

IL'urgence d’en parler

Entourée par les cilins et I'énergie
explosive d’Elisa, il est trés difficile
d’aborder les difficultés liées a la
maladie. Cependant, Carole Volke-
ning est convaincue de l'urgence
d’en parler: «Les gens préféerent fer-
mer les yeux quand les choses ne
vont pas. Pourtant, il est trés im-
portant de sensibiliser I'opinion pu-
blique sur cette maladie. Il y aurait
davantage de financement pour
promouvolr la recherche et les me-
sures éducatives, ainsi qu'un vrai
soutien aux familles atteintes par
cette maladie.»
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| Nombreuses difficultés

Aprés une longue réflexion, cette
meére avoue que les difficultés sont
nombreuses. «Elle ne peut pas se

défendre ni communiquer. Et au
fur a mesure, la changer, I'habiller
ou la porter sera de plus en plus
pénible. A titre personnel, le plus
dur Cest la solitude, le manque de
soutien. Et a titre professionnel, la
difficulté de trouver un emploi en
accord avec ma réalité familiale.»
Cette femme a pourtant beaucoup

22 février 2013

de projets: «Je suis une femme
comme toutes les autres. Tant que
mon horloge biologique sera au
vert, je ne renoncerai pas a mon
réve d’avoir un autre enfant, étre un
jour grand-meére, me marier ou
progresser dans ma vie profession-
nelle», raconte-t-elle.

Un autre objectif est de réunir
des fonds en appelant a la solidarité
de gens, pour acquérir un lit de
soins spécialisés qui cotite 16 000
francs, indispensable pour garantir
la sécurité et améliorer la qualité de
vie d’Elisa.

Carole Volkening se réjouit de
I'existence de cette Journée interna-
tionale. Pourtant, «La lutte conti-
nue», conclut-elle. |

» Pour la contacter:
téléphone 076 366 39 40
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Hl La maladie des anges

Cette maladie rare est un trouble sévére du développement neuro-
logique. Elle est due a une anomalie du chromosome |5 et se carac-
térise par un déficit intellectuel et moteur sévére, une absence de
langage, des tremblements des membres, troubles du sommeil et
I'épilepsie. Les personnes atteintes par ce syndrome ne sont pas
autonomes et nécessitent par conséquence d'un accompagnement
permanent. La maladie n’est pas dégénérative, mais elle n’est pas
non plus soignable, il est d'ailleurs impossible de la prévenir, car
95% des cas sont dus au hasard.
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Combien valent quelques années de vie?

> Santé La nouvelle
réglementation sur le
remboursement des
traitements médicaux
de dernier recours est
vivement critiquée

> Les assureurs ont
pour tache de fixer

le montant des
remboursements sur
la base de critéres
objectifs qui feraient
défaut

P

Oncologie et maladies rares: les problémes se concentrent dans ces domaines ol les traitements sont chers. ARCHIVES
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Francesca Sacco

Admettons que vous soyez gra-
vement malade et que le pronostic
de rémission soit de 20% avec un
traitement médical de la derniére
chance qui codtera 200 000 francs:
si cela vous permet de prolonger
votre vie de trois ans, combien
payera la caisse maladie? Tel est le
genre de problémes que les assu-
reurs doivent résoudre depuis l'en-
trée en vigueur, lannée passée, du
nouvel article 71 de I'ordonnance
relative a la loi sur 'assurance mala-
die. Cet article stipule que pour les
meédicaments prescrits hors des cas
prévus par l'autorité suisse denre-
gistrement, Swissmedic, 'assureur
doitnon seulement examiners'ilya
lieu de les prendre en charge, mais
également fixer le montant du rem-
boursement. En clair: tant que le
meédicament est utilisé comme
prévu, tout va bien. Cest lorsqu'il
est utilisé hors des indications offi-
cielles, comme solution de dernier
recours face a un cancer récalci-
trant, par exemple, que le probléme
se pose.

La décision de lassureur se
prend en théorie de facon ration-
nelle, sur la base d'informations cli-
niques et scientifiques. Lorsque
celles-ci sont disponibles, I'évalua-
tion ne nécessite pas plus dune
heure, d'aprés Beat Seiler, médecin-
conseil chez Helsana. Les critéres
principaux sont l'absence dautre
traitement efficace, le bénéfice thé-
rapeutique et 'économicité. Dans
la pratique, ce serait une «loterie»,
selon Thomas Cerny, médecin-chef

1" février 2013

aI'Hopital cantonal de Saint-Gall et
président de la fondation Recher-
che suisse contre le cancer. Jean-
Blaise Montandon, pharmacien
cantonal neuchatelois, utilise la
meme expression. «Certains assu-
reurs paient, d’autres pas, etiln'y a
pas de consensus sur le systéme
d’évaluations, dit-il.

Les problémes de rembourse-
ment se concentrent dans le do-
maine de l'oncologie et des mala-
dies rares, ot les médecins traitants
sont souvent amenes a s'écarter des
standards thérapeutiques et ot les
traitements cofitent cher. «'am-
pleur du phénoméne est difficile a
chiffrer, mais il doit y avoir plu-
sieurs centaines de patients concer-
nés en Suisses, estime pour sa part
Martin Rubeli, porte-parole de I'As-
sociation des entreprises pharma-
ceutiques suisses (VIPS).

«Parfois, le méme cas n'est pas
évalué de laméme fagon entre deux
sections dune méme caisse, ajoute
Rolf Marti, responsable du secréta-
riat scientifique de la Ligue suisse
contre le cancer. Nous avons ras-
semblé entre 30 et 40 cas qui mon-
trent que nous avons affaire a un
traitement arbitraire» A la Policli-
nique meédicale universitaire de
Lausanne (PMU), Jérome Berger,
pharmacien-chef adjoint, men-
tionne des pourparlers entre firmes
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pharmaceutiques et assureurs pour
tenter de trouver des arrange-
ments: par exemple, une premiére
boite de médicaments gratuite en
échange de la prise en charge au
prix public (sinon remboursement
au prix dusine). «La réglementa-
tion ne prévoit pas l'obligation de
négociers, s'étonne Daniel Dauwal-
der, porte-parole de I'Office fédéral
de la santé publique (OFSP).

Le remboursement des médica-
ments prescrits hors des indica-
tions officielles («off label») a com-
mencé a étre réglementé dés la fin
des années 90, au moment otil'on a
vu arriver sur le marché de nou-
veaux médicaments trés chers con-
trele cancer et les maladiesrares. En
2006, un groupe de travail réunis-
sant la Société suisse d'oncologie
(SSOM) et la Société suisse des mé-
decins conseils (SSMC) a été créé
pour plancher sur des critéres
d'évaluation soutenables sur les
plans médical et financier. Tache
difficile! «Le Conseil fédéral parle
de rapport adéquat entre bénéfice
thérapeutique et la somme a rem-
bourser, mais qu'est-ce que cela si-
gnifie concrétement? questionne
Jiirg Nadig, président de la SSOM.

Les médecins traitants qui sou-
haitent informer leurs patients,
ainsi que les assureurs qui doivent
statuer en sont réduits a effectuer

1" février 2013

des calculs compliqués de cotits-bé-
néfices intégrant des paramétres
quantitatifs et qualitatifs, meédi-
caux et financiers. Des indices sont
fixés par exemple pour le taux de
mortalité, la rémission compléte, le
nombre d'années de vie gagnées et
méme le nombre d'années de vie
gagneées wajustées sur la qualité de
vien ou «ajustées sur l'incapacité.
Mais s'il existe une formule théori-
que pour calculer le rapport cofit-
bénéfice d'un traitement, les études
scientifiques manquent pour pou-
voir la transposer a des cas particu-
liers, selon Jiirg Nadig.

En septembre dernier, la SSOM a
proposé un modeéle qui prend pour
référence I'hémodialyse, méthode
d’gpuration du sang dont il a claire-
ment été établi qu'avec un coiit an-
nuel de 82680 francs, elle était
wcost-effectiven, clest-a-dire finan-
cierement acceptable. Cependant,
wchaque assureur reste libre d'utili-
ser le modeéle qu'il entend», précise-
t-iL.

Surtout, des questions éthiques
surgissent. John Harris, éthicien a
I'Institute of Medicine Law and
Bioethics de I'Université de Man-
chester, affirmait en 1987 dé&ja que
les gouvernements feraient mieux
de déterminer les besoins prioritai-
res de la population «plutdt que
d’évaluer lavaleur de l'existence hu-
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maine et de sélectionner les vies qui
meéritent d'étre sauvéesy. «S'interro-
ger sur I'économicité des traite-
ments médicaux est défendable,
carils'agit de situations oti I'on peut
espérer gagner quelques années de
vie avec un traitement qui cofite
une a plusieurs centaines de mil-
liers de francs, souligne Markus
Zimmermann, éthicien et théolo-
gien al'Université de Fribourg. Mais
le fond de l'affaire n'est pas la. Le
probléme est qu'on aboutit a attri-
buer une valeur monétaire a la vie
humaine.» Le Centre d'analyse stra-
tégique (CAS), a Paris, confirme que
cette transposition «pose nombre
de défis, notamment celui de l'ac-
ceptabilité publiquen.

«On fait comme s'il
était possible de s'en
remettre entierement
alascienceet

-

a latechniquey
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«A mon avis, la question ne de-
vrait pas étre tranchée par les assu-
Teurs, mais par une instance neutre,
déclare Jean-Blaise Montandon. En
cesens, laréglementation entrée en
vigueur lannée passée n'apporte
pas de solution. On fait comme s'il
€tait possible de sen remettre entié-
rement a la science et a la techni-
que. Alors que cest avant tout un
probléme humain qui appelle une
décision politique.» «Les eétudes
scientifiques manquent certaine-
ment, mais elles ne nous dispense-
ront jamais de nous interroger sur
cette question €minemment ci-
toyenne, qui est de savoir ce que
nous sommes préts a payer pour la
santé ou la vie d'une personne, ren-
chérit Samia Hurst, médecin et éthi-
cienne a I'Université de Genéve. Il
semble plus facile de se retrancher
derriére des arguments rationnels
que d'admettre qu'on n'est pas dis-
posé a payer ceci ou cela. Cela né-
cessite un certain courage politi-
que.» La création d'un Institut suisse
pour I'évaluation des technologies
et de la qualité dans le systeme de
santé (ISETQ) fait partie des solu-
tions qui ont été suggerees. La VIPS
parle également d'une adaptation
delaréglementation pour résoudre
«les graves problémes» qui en deé-
coulent actuellement.



