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Sonntag, 2. Marz 2014/ Nr. 9 Zentralschweiz am Sonntag

Wissen A)

Wenn man ein Einzelfall ist
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P
A

MEDIZIN Christian Scheuner (30) leidet an einer Bindegewebs-
storung, dem Loeys-Dietz-Syndrom. Das kennt kaum jemand, ist
aber lebensbedrohlich. Was es bedeutet, von einer seltenen
Krankheit betroffen zu sein, erzahlt Scheuner in diesem Portrat.

STEPHAN AERNI
wissen@luzernerzeitung.ch

Wer ihn im geschiftigen Gewusel des
Berner Bahnhofs sieht, dem féllt nichts
auf. Christian Scheuner bewegt sich in
der Menschenmenge wie alle anderen
auch. Er kommt lachend vom Bus,
wartet vor dem Fussgédngerstreifen und
iiberquert ihn dann flink. Einer von
vielen eben. Und dabei ist er etwas ganz
Besonderes: Der 30-Jdhrige leidet am
Loeys-Dietz-Syndrom, einer seltenen,
erst 2007 beschriebenen und nach ihren
Entdeckern benannten Krankheit, die
zur Gruppe des sogenannten Marfan-
Syndroms gehort.

Gliick im Ungliick

Bei dieser genetisch bedingten Krank-
heit handelt es sich um eine Stérung
des Bindegewebes. Ausserliche Merk-
male konnen zum Beispiel iiberlange
Finger sein, eine verkriimmte Wirbel-
sdule, Klumpfiisse, weit auseinander-

ANZEIGE

Zentrum fiir seelische Gesundheit

Privatklinik
Meiringen

(CH-3860 Meiringen, Telefon +4133 972 81 11
www.privatklinik-meiringen.ch

liegende Augen, ein gespaltener Gau-
men und ein gespaltenes Halszdpfchen.
Gar lebensbedrohlich wird es, wenn
auch das Herz-Kreislauf-System betrof-
fen ist. Hier kann es durch die Binde-
gewebsschwiéche zu einer gefiirchteten
Erweiterung der Aorta, einem Aneurys-
ma, kommen.

Genau das war bei Christian Scheuner
der Fall. Doch er hatte Gliick. Als er, der
passionierte Feuerwehrmann, vor sechs
Jahren in die Atemschutzgruppe wech-
seln wollte, musste er sich einem me-
dizinischen Check unterziehen. Dabei
stellte der Arzt einen unregelméssigen
Herzschlag fest - als Folge einer erwei-
terten Aortaklappe. Weil die Erweiterung
aber noch nicht ein bedrohliches Aus-
mass angenommen hatte, rieten die
Arzte dem damals erst 24-Jihrigen, mit
einer Operation vorerst noch zuzuwar-
ten.

Verhangnisvolle Vererbung

Das #nderte sich vier Jahre spiter
jedoch schlagartig: Damals stellte man

An einer seltenen Krankheit zu leiden, ist oft mit sehr viel Ungewissheit,
wenig Therapiemoglichkeiten und auch hohen Kosten verbunden.

bei seiner Mutter eine erweiterte Bauch-
arterie fest. Weitere Abkldrungen erga-
ben eine unerwartete Diagnose: Sie hat
einen seltenen Gendefekt, leidet am
Loeys-Dietz-Syndrom. Da die Wahr-
scheinlichkeit hoch ist, dass die Krank-
heit vererbt wird, geriet auch Sohn
Christian in den Fokus der Mediziner.
Seine bereits zuvor diagnostizierte Aor-
taerweiterung erschien nun in einem
vollig neuen Licht. Ein Gentest (siehe

«Als ich den Kollegen
von meiner Krankheit
erzahlte, fielen diese
aus allen Wolken.»
CHRISTIAN SCHEUNER

Kasten) bestitigte kurz darauf den Ver-
dacht: Auch der Sohn hat das Syndrom.

Aufgrund dieser neuen Lage drdngten
die Arzte nun plétzlich zur Operation.
Denn das Loeys-Dietz-Syndrom ist un-
heilbar, und die Aortaschwiche schrei-

Uber 7000 seltene Krankheiten

DEFINITION red. Der letzte Freitag,
28. Februar, gilt als Internationaler
Tag der seltenen Krankheiten, der
auch in der Schweiz mit einigen Ak-
tivitdten verbunden ist. Getragen wer-
den diese vorab von der Allianz Sel-
tener Krankheiten (ProRaris).

Meist genetisch bedingt

Als seltene Krankheit gilt eine Krank-
heit, wenn von 2000 Menschen weni-
ger als eine Person davon betroffen
ist. Bis heute sind weltweit rund 7000
seltene Krankheiten beschrieben wor-
den. Die meisten - rund 80 Prozent -
sind genetisch bedingt, haben einen
chronischen Verlauf, fithren zu Inva-
liditat oder sind lebensbedrohend.
In der Mehrheit der Fille treten sie
bei Geburt oder im frithen Kindesalter
auf. In der Schweiz gibt es rund

500 000 Betroffene. Die Patienten sind
oft sehr isoliert.

Die Informationslage zu den einzel-
nen Krankheiten ist nach wie vor
diirftig. Dadurch ergeben sich unter
anderem Schwierigkeiten bei der Dia-
gnose. Nebst fehlender Forschung und
mangelhaften Therapiemdglichkeiten
sind die Betroffenen und deren An-
gehorige vielfach mit Unklarheiten bei
der Riickvergiitung durch Sozialver-
sicherungen konfrontiert. Die natio-
nale Strategie, wie sie in anderen
Landern bereits seit langerer Zeit exis-
tiert, soll den Umgang mit seltenen
Krankheiten in der Schweiz regeln und
die oben erwdhnten Probleme ange-
hen.

HINWEIS:
www.proraris.ch

tet voran. Im Juni letzten Jahres wurde
Christian Scheuner am Berner Insel-
spital im Beisein von Professor Thierry
Carrel am Herzen operiert. Er erhielt
eine kiinstliche Aortaklappe. Ein gravie-
render Einschnitt ins Leben des jungen
Mannes: Seit dem Eingriff muss er
stindig ein blutverdiinnendes Medika-
ment nehmen. Und weil seine Binde-
gewebskrankheit nicht aufzuhalten ist,
muss er damit rechnen, dass sie schlim-
mer wird und sich noch andere Arterien
erweitern - stets eine lebensbedrohen-
de Situation.

Regelmassige Kontrollen

Damit es nicht so weit kommt, geht
er regelmissig in die Marfan-Sprech-
stunde des Inselspitals und lédsst sich
dort mittels Computertomografie durch-
checken. Trotz diesem Damokles-
schwert, das tiber seinem Leben
schwebt, will Christian Scheuner nicht
klagen. «Momentan gehts mir gut, und
ich fithle mich nicht wirklich einge-
schréankt.» Dabei hat der gelernte Schrei-
ner Gliick, dass er einen verstindnis-
vollen Arbeitgeber hat und ihm sein
derzeitiger Job als Montageschreiner
viele Freiheiten ldsst. Gleichwohl glaubt
er nicht, dass er diese korperlich harte
Arbeit bis zur Pensionierung weiter-
machen kann. Zu gross wire das Risiko,
dass mit dem Alter eine der zunehmend
ausgeleierten Arterien platzt.

All diese Unwégbarkeiten seinem Um-
feld zu erklaren, das fallt dem scheinbar

Getty

gesunden und kréftigen Mann nicht
immer leicht. Als er seine Sportkollegen,
mit denen er in einem Plauschteam
Eishockey spielt, iiber seine Krankheit
informierte, fielen die aus allen Wolken.
«Dass es so etwas liberhaupt gibt, wuss-
te keiner...» Ein Problem, das auch
andere Menschen mit seltenen Krank-
heiten kennen, wie Esther Neiditsch,
Geschiftsfithrerin von Pro Raris, der
Allianz Seltener Krankheiten Schweiz,
bestidtigt. Dabei sei der soziale Aspekt
nur eine Seite des Problems. «Noch
schwerwiegender ist, dass auch Versi-
cherungen und IV oft iiberfordert sind,
weil sie keine Erfahrung haben mit einer
seltenen Krankheit und die Betroffenen
ums Geld fiir ihre Behandlungen kdmp-
fen miissen.»

Belastende Ungewissheit

Auch hier hatte Christian Scheuner
Gliick. Seine bisher beanspruchten Leis-
tungen wurden alle iibernommen. Sor-
gen und Angste bleiben ihm, dem jun-
gen Familienvater, trotzdem genug.
Eines seiner beiden Téchterchen diirfte
aufgrund eines gespaltenen Halszipf-
chens den Gendefekt auch in sich tragen
(der definitive Nachweis fehlt noch).
Und sein jiingerer Bruder hat die Dia-
gnose inzwischen ebenfalls erhalten,
allerdings noch ohne organische Scha-
den. «Das Schlimmste an dieser Krank-
heit ist die Ungewissheit», sagt Christian
Scheuner nachdenklich. Dann verab-
schiedet er sich und rennt zum Bus.

Aufwendige Gentests sind notig

DIAGNOSE red. Zur Diagnose von
seltenen Krankheiten sind oft kom-
plexe Gentests ndtig. Die aufwendigen
Untersuchungen diirfen in der Schweiz
nur von Spezialisten fiir Medizinische
Genetik FAMH und in vom Bundesamt
fiir Gesundheit bewilligten Laborato-
rien durchgefiihrt werden. Eines die-
ser wenigen Laboratorien ist das Zen-
trum fiir Kardiovaskuldre Genetik und
Gendiagnostik in Schlieren, welches
der Tragerschaft der gemeinniitzigen
Stiftung fiir Menschen mit seltenen
Krankheiten angehort. Das Genetik-
zentrum ist schweizweit das einzige
Zentrum, das auf die molekulargene-
tische Abklarung, Erforschung und
Therapie genetisch bedingter seltener
Krankheiten der Hauptschlagader
(Aorta) spezialisiert ist. In diesem
Zentrum wurden auch die Abkldrun-

gen bei Christian Scheuner (siehe
Haupttext) und seiner Familie durch-
gefiihrt und daraufhin die molekular-
genetische Diagnose Loeys-Dietz-Syn-
drom gestellt.

Kostspielige Abklarung

Da medizinisch indizierte Gentests
(nicht zu verwechseln mit Internet-
Gentests) aufgrund ihrer Komplexitat
recht teuer sind und von den Kranken-
kassen nur teilweise oder gar nicht
vergiitet werden, engagiert sich die
Stiftung durch Ubernahme gewisser
im Genetikzentrum erbrachter Leis-
tungen, was allerdings nur dank Spen-
dengeldern mdéglich ist.

HINWEIS:

www.genetikzentrum.ch
www.stiftung-seltene-krankheiten.ch
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Von Céline Krapf

nicht dramatisieren.
«Ich hatte Pech», sagt
sie. Die Studentin aus Zug
leidet an einer seltenen
Krankheit: Takayasu-
Arteriitis, einer Autoim-
mun-Krankheit. Sie ist
unheilbar —und betrifft
nur einen von einer Mil-
lion Menschen. Vor al-
lem Frauen unter vierzig.
Vor vier Jahren liess
sich Iliana Mebert auf
Druck ihrer Mutter we-
gen tagelanger heftiger
Riickenschmerzen im
Spital Baar ZG untersu-
chen. Per Ambulanzwur-
de die damals 17-Jahrige ins
Inselspital Bern gefahren. Die
Diagnose dort: Takayasu-Arteriitis.
Auf dem Ultraschall deutlich zu
sehen waren die unregelmassigen

I liana Mebert (20) will

o

le entziindungshemmende Medika-
mente schlucken und durfte sich
beim Sport nicht zu stark veraus-
gaben. Keine Einschrankungen gab
es zum Gliick bei ihrem Hobby:
«Salsa ist mehr als nur ein Sport»,
schwédrmt Mebert, «es ist meine
grosse Leidenschaft.» Das Tief kam
Monate spéter: «Mir wurde die Si-
tuation erst richtig bewusst. Ich
machte mir viele Gedanken, fiihlte
mich alleine mit meiner Krankheit
und fragte mich: Warum ich?»

In jener Zeit musste Mebert ihre
Maturarbeit schreiben. «lch ent-
schied mich fiir die Analyse der psy-
chischen Auswirkungen von selte-
nen Krankheiten. Mit dem Thema
musste ich mich ja sowieso ausei-
nandersetzen.» Mebert interviewte
19 Betroffene. Das half ihr aus der
Depression: «Ich erkannte, dass ich
nicht alleine bin», sagt sie, «und be-
gann, die Krankheit als zweite
Chance zu begreifen.»

IThre hundertseitige, englisch-
sprachige Abschlussarbeit bekam
beim nationalen Wettbewerb «Ju-
gend forschty das Pradikat hervor-
ragend. Inzwischen kommt Iliana
Mebert ganz gut zurecht mit ihrer

Tg der seltenen
Krankheiten

Zirich - Heute organisiert das

Berner Inselspital den T3
seltenen Krankheiten, Da§ glﬁrd
4 Kran.kheiten, an denen weniger
als einervon 2000
Menschen leiden,
Rund 500000 Be-
troffene gibt es in
d_er Schweiz. Das
sind nur jene, die wis-
sen, was sie haben,
B(_Bis zur korrekten —
lagnose vergehen oft Ja
sagt E§ther Neiditsch ( Bilz;e\;gn
der Allianz Proraris, «(Es fehlt an

Expertisen und Forschun

wenn es Uberhaupt Medil%a):n%rrlll-j
tg gebe, behandelten dje bloss
die Symptome, Wegen der Kos-
tep gebe es zudem oft Papier-
krieg mit der Versicherung.

Situation. Sie studiert Biochemie in
Ziirich, ihr Korper hat sich an die
Umstande gewohnt, und sie meidet
krankelnde Mitmenschen. Durchihr
gestértes Immunsystem steckt sie
sich extrem schnell an.

Fiir den Tag der seltenen Krank-
heiten wiinscht sich Iliana Mebert
vor allem mehr Solidaritat: «Viele
Betroffene fithlen sich nicht ernst
genommen und ausgeschlossen.
Mir hat die Krankheit gezeigt, was
wirklich wichtig ist im Leben.»

E © i 4 Blutgefisse im Hals. «lmersten Mo-
2 Mir hat die Krankheit o e UG Qe
= . T ieser Diagnose nic ewussty,
§ ge.ZEIg.t’,Wa_S wirklich sagt Iliana Mebert. Korperlich und
5 wichtigistim Leben.» psychisch war sie fit. Sie musste vie-
Ahzeige

Gereizter
Beizer

Bei einem Ja zur
Mindestlohn-
Initiative droht ein
Beizensterben,
warnt der oberste |
Wirt der Schweiz.
Wirklich? Die
Fakten.
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Hoffnung fiir
Folteropter

Das Bundesgericht ldsst
einen Eritrder nichtin die
Schweiz einreisen. Jetzt
w machensich Politiker fiir
| ﬁ’lﬂ den 22-Jahrigen stark -

et

" ihre Argumente.

Interview.

_ Unterschlupf

aller Munde fiir Unmenschen
Fiir «LandLiebe TVy» [ Wo gefallene Despoten
greift Andreas C. § wie Viktor Janukowitsch

sichund ihre geklauten
Milliarden in Sicherheit
bringen - die Weltkarte

der Schande.

Studer wieder zum [
Kochloffel - womit [
er das Publikum [
verwohnen wird. |

. fiir Melanie

Auch dieses Jahr moderiert Melanie Winiger die

Swiss Music Awards. Im Interview spricht sie iiber Lampenheber,

ihre Zukunftsplane — und warum sie ihre Falten liebt.

Morgen am Kiosk, am Automaten oder im Abo unter www.blick.ch




| eben

BERNER ZEITUNG

Montag, 24. Februar 2014 Agenda Seite 31

«Momentan geht es mir gut»

LOEYS-DIETZ-SYN-

DROM Christian Scheuner
(30) leidet an einer Krankheit,
von der wohl die meisten Leu-
te noch nie gehort haben: Als
Betroffener des Loeys-Dietz-
Syndroms sieht er sich nicht
nur mit dem ungewissen Ver-
lauf seiner seltenen Krankheit
konfrontiert — er muss sich
auch oft erkldren.

Wer ihn im geschéftigen Gewusel
des Berner Bahnhofs sieht, dem
fallt nichts auf. Christian Scheu-
nerbewegt sichin der Menschen-
menge wie alle anderen auch. Er
kommt lachend vom Bus, wartet
vorm Fussgingerstreifen und
tiberquert ihn dann flink. Einer
von vielen eben. Und dabei ist er
etwas ganz Besonderes: Der 30-
jéhrige Berner leidet am Loeys-
Dietz-Syndrom, einer seltenen,
erst 2007 nach ihren Entdeckern
beschriebenen Krankheit, die zur
Gruppe des sogenannten Mar-
fan-Syndroms gehort.

Gliick im Ungliick

Bei der genetisch bedingten
Krankheit handelt es sich um
eine Storung des Bindegewebes.
Ausserliche Merkmale kénnen
zum Beispiel iiberlange Finger
sein, eine verkriimmte Wirbel-
sdule, Klumpfiisse, weit ausei-
nanderliegende Augen, ein ge-
spaltener Gaumen und ein ge-
spaltenes Halszdpfchen. Gar le-
bensbedrohlich wird es, wenn
auch das Herz-Kreislauf-System
betroffen ist. Hier kann es durch
die Bindegewebsschwiiche zu ei-
ner gefiirchteten Erweiterung
der Aorta, einem Aneurysma,
kommen.

Genau das war bei Christian
Scheuner der Fall. Doch er hatte
Gliick. Als er, der passionierte
Feuerwehrmann, vor sechs Jah-
ren in die Atemschutzgruppe
wechseln wollte, musste er sich
einem medizinischen Check un-
terziehen. Dabei stellte der Arzt
einen unregelmissigen Herz-
schlag fest — als Folge einer er-
weiterten Aortaklappe. Weil die
Erweiterung aber noch nicht ein
bedrohliches Ausmass angenom-
men hatte, rieten die Arzte dem
damals erst 24-Jihrigen, mit ei-
ner Operation vorerst noch zuzu-
warten.

Verhangnisvolle Vererbung

Das dnderte sich vier Jahre spa-
ter jedoch schlagartig: Damals
stellte man bei seiner Mutter ei-
ne erweiterte Baucharterie fest.
Weitere Abkldrungen ergaben ei-
ne unerwartete Diagnose: Sie hat
einen seltenen Gendefekt, leidet
am Loeys-Dietz-Syndrom. Da die
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Christian Scheuner, hier in der Menge beim Berner Bahnhof, leidet an einem Gendefekt, den von 2000 Menschen weniger als einer in sich tragt. Bilder Urs Baumann

«Versicherungen
und IV haben oft
keine Erfahrung mit
einer seltenen
Krankheit.»

Esther Neiditsch, Pro Raris
Allianz Seltener Krankheiten

Wahrscheinlichkeit hoch ist, dass
die Krankheit vererbt wird, ge-
riet auch Sohn Christian in den
Fokus der Mediziner. Seine be-
reits zuvor diagnostizierte Aorta-
erweiterung erschien nun in
einem vollig neuen Licht. Ein
Gentest bestitigte kurz darauf
den Verdacht: Auch der Sohn hat
das Syndrom.

Aufgrund dieser neuen Lage
driingten die Arzte nun plétzlich
zur Operation. Denn das Loeys-
Dietz-Syndrom ist unheilbar,
und die Aortaschwiche schreitet
voran. Im Juni letzten Jahres
wurde Christian Scheuner am
Berner Inselspital im Beisein von
Professor Thierry Carrel am
Herzen operiert und erhielt eine
kiinstliche Aortaklappe.

Ein gravierender Einschnitt
ins Leben des jungen Mannes:
Seit dem Eingriff muss er stindig
ein blutverdiinnendes Medika-
ment nehmen. Und weil seine
Bindegewebskrankheit nicht
aufzuhalten ist, muss er damit

rechnen, dass sie schlimmer wird
und sichnoch andere Arterien er-
weitern - stets eine lebensbedro-
hende Situation. Damit es nicht
so weit kommt, geht er regelmis-
sig in die Marfan-Sprechstunde
des Inselspitals und lisst sich
dort mittels Computertomogra-
fie durchchecken.

Trotz diesem  Damokles-
schwert, das iiber seinem Leben
schwebt, will Christian Scheuner
nicht klagen. «Momentan gehts
mir gut, und ich fiihle mich nicht
wirklich eingeschridnkt.» Dabei
hat der gelernte Schreiner Gliick,
dass er einen verstdndnisvollen
Arbeitgeber hat und ihm sein

Trotz Krankheit voll berufstitig:
Schreiner Scheuner auf Montage.

derzeitiger Job als Montage-
schreiner viele Freiheiten lésst.
Gleichwohl glaubt er aber nicht,
dass er diese korperlich harte Ar-
beit bis zur Pensionierung wei-
termachen kann. Zu gross wire
das Risiko, dass mit dem Alter ei-
ne der zunehmend ausgeleierten
Arterien platzt.

All diese Unwigbarkeiten sei-
nem Umfeld zu erkliren, das fallt
dem scheinbar gesunden und
kréaftigen Mann nicht immer
leicht. Als er seine Sportkollegen,
mit denen er in einem Plausch-
team Eishockey spielt, tiber seine
Krankheit informierte, fielen die
aus allen Wolken. «Dass es so

| SELTENE KRANKHEITEN [

Wie viele betroffen sind Als sel-
tene Krankheit gilt, wenn sie von
2000 Menschen weniger als ei-
ner hat (<0,05 %). Weltweit sind
bisher nicht weniger als rund
7000 seltene Krankheiten be-
schrieben. Laut Dachverband Pro
Raris, Allianz Seltener Krankhei-
ten Schweiz, gibts hierzulande
denn auch rund 500000 Betrof-
fene. Zum Tag der seltenen
Krankheiten findet am 1. Marz
im Inselspital, Auditorium Ettore
Rossi, 10.15 bis 17 Uhr, eine Info-
veranstaltung statt. Eingeladen
sind Betroffene und alle Interes-
sierten (weitere Infos/Anmel-
dung: wwwv.proraris.ch). sae

etwas tiberhaupt gibt, wusste kei-
ner...»

Ein Problem, das auch andere
Menschen mit seltenen Krank-
heiten kennen, wie Esther Nei-
ditsch, Geschiftsfithrerin von
Pro Raris, der Allianz Seltener
Krankheiten Schweiz, bestétigt.
Dabei sei der soziale Aspekt nur
eine Seite des Problems. «Noch
schwerwiegender ist, dass auch
Versicherungen und IV oft iiber-
fordert sind, weil sie keine Erfah-
rung haben mit einer seltenen
Krankheit, und die Betroffen
ums Geld fiir ihre Behandlungen
kdmpfen miissen.»

Belastende Ungewissheit

Auch hier hatte Christian Scheu-
ner Gliick. Seine bisher bean-
spruchten Leistungen wurden
alle ibernommen. Sorgen und
Angste bleiben ihm, dem jungen
Familienvater, trotzdem genug.
Eines seiner beiden T6chterchen
diirfte aufgrund eines gespalte-
nen Gaumenzépfchens den Gen-
defekt auch in sich tragen (der
definitive Nachweis fehlt noch).
Und sein jiingerer Bruder hat die
Diagnose inzwischen ebenfalls
erhalten, allerdings noch ohne
organische  Schidden.  «Das
Schlimmste an dieser Krankheit
ist die Ungewissheit», sagt Chris-
tian Scheuner nachdenklich.
Dann verabschiedet er sich und
rennt zum Bus.

Stefan Aerni

www.bernerzeitung.ch

FITNESS
Halbzeit beim
Bootcamp

Zwei Leser machen bei
einem hochintensiven Fit-
nessprogramm namens
Bootcamp mit. Nach fiinf
von zehn Wochen ziehen
sie Halbzeitbilanz. seiTe2s
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Hinter fragt

Eine weiss belegte
Zunge ist ein
Krankheitszeichen

«Zeig mir einmal deine Zunge»,
sagt die Mutter zu ihrem Kind,
wenn es krinkelt. Denn ist die
Zunge weiss, stimmt etwas mit
der Gesundheit nicht - das zu-
mindest sagt der Volksmund.
Doch fiir einmal hat der nur be-
dingt recht.

Menschen, die sehr krank sind,
hétten zwar nicht selten eine be-
legte Zunge, wie Marianne Blat-
ter, Leitende Arztin am Berner
Spital Ziegler, erklart. Dies kom-
me daher, dass sich kranke Men-
schen oft nicht mehr normal er-
néhren - so zum Beispiel, wenn
sie nur noch Fliissiges zu sich
nehmen kénnen. Deshalb kommt
es auf der Zunge kaum mehr zu
einer mechanischen Reibung,
wie es durch das Kauen fester
Nahrung geschieht. Folge: Auf
der Zunge bildet sich ein weiss-
licher Belag abgestorbener Zel-
len und Bakterien.

Eine weisse Zunge ist also Folge
einer Krankheit - und nicht die
Ursache. Eine belegte Zunge bei
einer gesunden Person ist laut
Blatter aber unbedenklich. «Ab-
gekldrt werden sollte hingegen,
wenn die Zunge schmerzt oder
sich in ihrer Form verdndert»,
rit die Arztin. «Solche Symptome
kénnen durchaus aufeine Krank-
heit hinweisen.» sae

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

Checkup

FORSCHUNG
Software spiirt
Krebsgene auf

Soriesigist das menschliche Erb-
gut, dass die Suche nach Krank-
heitsgenen jener der Suche nach
einer Stecknadel im Heuhaufen
gleicht. Nun haben Genfer For-
scher eine Software entwickelt,
die diese Suche vereinfachen soll:
Die Software namens Variant-
Master konne, so die Uniiversitét
Genf, nicht nur Genmutationen
aufspiiren, welche Erbkrankhei-
ten verursachen, sondern auch
Gene, die das Auftreten be-
stimmter Krebsarten begiins-
tigen. Die Forscher hoffen, dass
sich mit dem Auffinden der ver-
antwortlichen Gene neue the-
rapeutische Moglichkeiten er-
offnen. sda
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Aigenda

Zu dick, zu diinn
BADEN. Ernahrt sich mein Kind
normal? Zwei Arzte fiir Kinder
und Jugendliche des Kantons-
spitals Baden zeigen, wie sich
Storungen im Essverhalten bei
Heranwachsenden aussern. sci
Di, 25.2., 19.30 Uhr, Personal-
restaurant Kantonsspital,

Im Ergel 1, Baden.

Verbrechen aufklaren

BERN. Auch die raffiniertesten
Verbrecher hinterlassen Spuren.
Wie man ihnen auf die Schliche
kommt, erklart Beat Kneubiihl,
Leiter Forensische Physik der
Uni Bern, in einem Vortrag. sci
Di, 25.2.,18.30 Uhr, Uni Bern,
Hochschulstrasse 4, Horsaal 101,
Bern.

Alles iiber die Wurst

ZURICH. Warste pragen die kuli-
narische Schweiz. Doch wie wer-
den sie produziert? Wie schlagt
sich ihr Konsum auf Gesundheit
und Umwelt nieder? Diese Fra-
gen beantwortet eine Fiihrung
durch die Sonderausstellung im
Miihlerama Ziirich. sci

So, 23.2.,14-15 Uhr, Miihlerama,
Seefeldstrasse 231, Ziirich.

CHAM. Die 14-jahrige Sophie leidet an der ange-
borenen Stoffwechselstérung Morbus Morquio.
Die Krankheit fiihrt zu Kleinwuchs und schwe-
ren Verformungen der Knochen. Um ihre kran-
ke Halswirbelsdule zu stabilisieren, musste
Sophie als Kleinkind operiert werden. Danach
konnte sie aus ungeklarten Griinden ihre Beine
nicht mehr bewegen. Seither sitzt sie im
Rollstuhl.

In der Schweiz gibt es nur elf weitere Patien-
ten mit Morbus Morquio. Wenn eine Krankheit

MOBIPRESS.CH

Sophie hat eine seltene Stoffwechselkrankheit.

FREITAG, 21. FEBRUAR 2014 / 20MINUTEN.CH

Vernachlassigte Krankheiten

so selten vorkommt (siehe Box), ist oft wenig !
iiber sie bekannt. Deshalb dauerte es bei Sophie !

lange, bis die richtige Diagnose gestellt war —
eine Erfahrung, die auch viele andere Patienten
machen. «Die Schweiz hinkt bei den seltenen
Krankheiten hinterher», sagt Esther Neiditsch
von Proraris, der Allianz Seltener Krankheiten.

Oft miissen Betroffene langer um Leistungen :
der Invalidenversicherung (IV) kdmpfen als |
Patienten mit hdufigeren Krankheiten. Denn die |

1V stiitzt sich bei der Einstufung auf eine veralte-
te Liste von 1985, die gerade einmal 500 seltene
Krankheiten verzeichnet. «Heute kennt man
aber bereits mehr als 7000», sagt Neiditsch.
Um die Situation von Patienten wie Sophie zu

verbessern, erarbeitet das Bundesamt fiir :
Gesundheit nun eine nationale Strategie. Deren |

aktueller Stand wird anldsslich des Tages der
Seltenen Krankheiten am 1. Mdrz im Unispital
Bern vorgestellt. CLAUDIA HOFFMANN

Viele sind betroffen

Im Winter aktiv: Rotfuchs. F. HEckEr

Tiere in der
Nachbarschaft

ZURICH. Wildtiere wie Fiichse
oder Fledermduse erobern die
Stadte immer mehr. Um mehr
iiber ihre Verbreitung zu erfah-
ren, sucht die Stadt Ziirich Na-
turbeobachter. Diese kdnnen
online Wildtier-Sichtungen in
ihrem Quartier melden. Ho

: www.stadtwildtiere.ch

Eine Krankheit gilt als selten, wenn sie héchstens
einen von 2000 Menschen betrifft. In 80 Prozent der
Falle ist die Ursache genetisch. Aber auch be-
stimmte Infektionen, Autoimmunerkrankungen oder
Krebsarten zahlen zu den seltenen Krankheiten.
Viele von ihnen treten bereits ab der Geburt oder im
frilhen Kindesalter auf. Oft sind sie unheilbar und
fuihren vorzeitig zum Tod. Weil es mehr als 7000
seltene Krankheiten gibt, ist die Zahl der Betroffenen
insgesamt sehr gross: In der Schweiz laut Schatzun-
gen etwa eine halbe Million Menschen. Ho

Die Sommerwarme fiir
kalte Wintertage speichern

RAPPERSWIL. Die Sommerhitze fiirs Heizen im Winter

i Anmeld

| Kleiner Pilz,

Im Winter laufen Radiatoren
und Fussbodenheizungen auf
Hochtouren. Einen Beitrag an
die benétigte Warme kann auch

die Sonne leisten — durch Son-
nenkollektoren. Am meisten
Energie liefern diese aber in den
Sommermonaten. Eine Mog-

lichkeit, die sommerliche Hitze
fiir die kalte Saison aufzuspa-
ren, bieten grosse unterirdische
Wasserbecken.

Ein solches testet zurzeit die
Hochschule fiir Technik Rap-
perswil. Die vier mal neun Me-

ter grosse Pilotanlage ist auf |
dem Geldnde eines Rapperswi- |
ler Kindergartens installiert., Auf ;

dem Dach des Geb&udes befin-
den sich 64 Quadratmeter Son-
nenkollektoren. Diese haben im
Laufe des vergangenen Som-
mers das Wasser im Becken auf

40 Grad aufgeheizt. Seit Winter- |
anfang wird diesem Wérme zum |

Heizen entzogen - das kann
sogar so viel sein, bis das Was-
ser gefriert. Deshalb werden die
Speicherbecken auch als Eis-
speicher bezeichnet.

Obschon ein solches System |
viel Raum bendtigt, konnten |
auch Privathduser damit ausge- :

BERN. Ein Staubwedel? Zuckerwatte
oder Schlagrahm? Keines von alledem.
Nicht der Mensch war hier am Werk,
sondern die Natur. Genauer: ein Pilz
sen sich so rund 8o Prozent der ;| mit dem Namen Rosagetonte Gallert-
gesamten Heizenergie einspa- ;| kruste. Er lebt auf toten Asten von

Ten. SANTINA RUSSO i Laubbaumen. Wenn im Winter Wasser,

riistet werden, sagt Projektleiter
Daniel Philippen: «Etwa unter
Garten oder Garagen ist genug
Platz da.» Je nach Geb&ude lies-
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Seltene Krankheite

«Sensibilisieren, informieren, ausbilden»

Christine de Kalbermatten ist mit dem Problem «Seltene Krankheiten» gleich
doppelt konfrontiert - als Mutter und als Apothekerin. Sie hat gerade eine
Abschlussarbeit zur Situation von Familien im Wallis, die von einer Seltenen
Krankheit betroffen sind, vorgelegt und empfiehlt die Schaffung eines ganz
neuen Berufsbildes: des «Case Managers fiir seltene Krankheiten». Wir haben

mit ihr gesprochen.

Welche Ratschlige wiirde die Mutter
der Apothekerin erteilen?

Apothekerinnen und Apotheker spielen
eine scheinbar untergeordnete Rolle, und
trotzdem... Als wohnortnahe Anbieter
stellen sie das letzte Glied der Kette dar,
dem sich der Patient anvertrauen kann,
was sie zu bevorzugten Ansprechpartnern
macht. Grundlage der Beziehung zwi-
schen Patient und Fachperson ist Ver-
trauen. Nun ist jedoch das Wissen tiber

Die Erfindung eines neuen Berufs

In einem Vortrag, den Christine de Kalbermatten
vor kurzem gehdrt hat, erinnerte ein Spitaldirek-
tor daran, dass in den letzten 50 Jahren fast 100
neue Berufe im Gesundheitsbereich entstanden
sind. Die Idee eines neuen Berufsbildes mit spe-
ziellem Bezug auf seltene Krankheiten hat des-
halb nichts Utopisches an sich. Frankreich, das
oft als beispielhaft genannt wird, hat in seinem
zweiten nationalen Aktionsplan bereits eine
seltenen Krankheiten gewidmete Ausbildung fir
(para)medizinische Fachpersonen verankert.
Nach den Vorstellungen der Kollegin soll es sich
bei dem neuen Beruf vor allem um die Koordina-
tion drehen: ,Die speziell in der Betreuung von
Patienten mit seltenen Krankheiten ausgebildete
Fachperson begleitet diese auf ihrem gesamten
Lebensweg. Ohne mit den anderen Versorgungs-
leistenden zu konkurrieren, fordert sie die Arbeit
im interdisziplindren Team und verfolgt die vom
Frihberatungsdienst eingeleitete Betreuungsar-
beit. lhre Aufgabe ist es, fiir Sensibilisierung,
Information und Ausbildung aller in die Versor-
gung eingebundenen Akteure zu sorgen. Man
konnte von «Case Manager fir seltene Krankhei-
ten» sprechen.

Die Patienten und deren Angehdrige miissen
dabei eine wichtige Rolle spielen, dank ihrer Er-
fahrung verbunden mit professionellen Kompe-
tenzen («peer counselling»). Diese Koordination
wird nunmehr von ProRaris im Entwurf des nati-
onalen Aktionsplans eingefordert.
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seltene Erkrankungen sehr begrenzt, und
auch Gesundheitsfachleute machen da
keine Ausnahme. Diese immer wieder zu
beobachtende Tatsache kann die Vertrau-
ensbeziehung gefihrden. Um sie bewah-
ren und die Patienten noch besser betreuen
zu konnen, bedarf es der Sensibilisierung,
Information und Aus- und Weiterbildung —
bei Apothekerinnen und Apothekern
ebenso wie bei allen anderen Akteuren in
der medizinischen Versorgungskette.

Dem stehen jedoch einige Hinder-
nisse entgegen?

Das stimmt, es gibt zahlreiche Umstédnde,
die es dem Apotheker oder der Apothe-
kerin erschweren zu erkennen, dass ein
Patient an einer seltenen Krankheit leidet.
Viele davon sind dusserlich nicht sichtbar,
und es herrscht ein offenkundiger Man-
gel an Information. Hinzu kommt, dass
die therapeutische Indikation auf dem
Rezept nicht klar angegeben ist. Off-la-
bel-Verschreibungen sind jedoch haufig,
und manchmal kommt es zu Verwechs-
lungen. Ich erinnere mich an einen
Patienten, der ein Rezept fiir Viagra® da-
bei hatte, das auf den Namen seiner Frau
ausgestellt war. Ich dachte zunichst an
einen Fliichtigkeitsfehler des verschrei-
benden Arztes, bis mir der Patient ein
wenig gekrankt mitteilte, das Medika-
ment sei sehr wohl fiir seine Frau gedacht,
die an einer seltenen Krankheit leide. Das
war noch vor der Einfiihrung von Reva-
tio®... Die Mitteilung der Diagnose ist
ebenfalls ein heikler Punkt, der Feinge-
fiihl erfordert.

Sind Apothekerinnen und Apotheker
ausreichend darauf vorbereitet,
Patienten in solchen Momenten zu
begleiten?

Eine solche Mitteilung ruft einen unge-
heuer brutalen Schock hervor. Daran

«Das auch bei Gesundheitsfachleuten oft be-
grenzte Wissen Uber seltene Krankheiten kann
die Vertrauensbeziehung mit den Patienten ge-
fahrden.»

schliessen sich weitere Phasen an: Ver-
leugnung, Aufbegehren, der Versuch zu
verhandeln — d.h. die Krankheit unter
bestimmten Bedingungen zu «akzeptie-
ren» —, bevor die Betroffenen sich mit der
Situation schliesslich abfinden. Diese ver-
schiedenen Phasen sind von individuell
ganz unterschiedlicher Dauer. Die Stim-
mungslage des Patienten kann sich je
nach der Phase, die er gerade durchmacht,
auf die medikamenttse Compliance aus-
wirken, ebenso auf seine Fahigkeit, Infor-
mationen zu verarbeiten, und somit auch
auf eine allfdllige Patientenerziehung.
Apothekerinnen und Apotheker miissen
in Kenntnis dieser Phasen die zu vermit-
telnden Informationen an das Erleben des
Patienten und seinen seelischen Zustand
anpassen. Eine kluge Wahl der Form der
Informationsvermittlung, die Wortwahl
und die Vermeidung von medizinischem
Fachjargon sind wichtige Determinanten
fiir eine gute therapeutische Betreuung.

Welche sonstigen Faktoren fiir
Verbesserungen gibt es?

Fiir den Alltag rate ich meinen Kollegin-
nen und Kollegen, ihre Antennen auszu-
fahren, den Patienten Briicken zu bauen,
um zu einem von Feingefiihl gepragten
Gesprdch heriiberzuleiten. Auf diesem
Weg konnen sie Antworten auf Fragen
zur Krankheitsentstehung, Lebenserwar-
tung, zu Referenzzentren oder auch Pa-
tientenorganisationen geben. Interesse
an der Meinung des Patienten kann man



zum Ausdruck bringen, indem man ganz
direkt fragt: «Welche Rolle koénnte ich in
Zusammenhang mit Threr Erkrankung
{ibernehmen?». Uber eine Aus- und Wei-
terbildung hinaus sind die Bereitstellung
von Instrumenten wie dem gemeinsam
genutzten pharmazeutischen Dossier
und eine Gesamtkoordination der thera-
peutischen Bemithungen von ausschlag-
gebender Bedeutung.

Weshalb haben Sie sich entschieden,
eine Ausbildung in der «Betreuung
von Menschen mit genetischen Er-
krankungen und ihren Familien» zu
absolvieren?

Seit der Geburt unserer an einer dusserst
seltenen Chromosomenanomalie, der Te-
trasomie X (48, XXXX-Syndrom), er-
krankten Tochter waren wir mit zahlrei-
chen Schwierigkeiten konfrontiert, wie
sie fiir seltene Krankheiten typisch sind.
Damit andere nicht das gleiche durch-
machen miissen wie wir, wollte ich mich
selbst auf diesem Gebiet weiter qualifi-
zieren, um dann zusammen mit ProRaris
ein systematisches Betreuungsprojekt auf
die Beine zu stellen. Meine personlichen
Erfahrungen stellen in diesem Zusam-
menhang eine wichtige Ergdnzung und
Bereicherung meiner beruflichen Kompe-
tenzen dar. Ein «Synergieeffekt», wie man
in der Pharmakologie sagt.

Und aus welchem Grund haben Sie
die Ausbildung im Ausland gemacht,
genauer gesagt in Frankreich?

Diese Art von Weiterbildung wird an den
medizinischen Fakultdten der Schweizer
Universitaten noch nicht angeboten. Ich
hoffe, dass die fiir die Studienginge Ver-

Volltext der Abschlussarbeit auf Anfrage

Die Abschlussarbeit «Situation, attentes et be-
soins de parents d'enfants atteints de maladie
génétique rare en Valais - Une nouvelle forme
d'accompagnement a instaurer» ist als Volltext-
version auf Anfrage bei der Autorin erhdltlich
(nur in franzosischer Sprache).

Darlber hinaus wird Christine de Kalbermatten
im Februar 2014 einen Artikel Uber ihre Ab-
schlussarbeit in Paediatrica, dem Bulletin der
Schweizerischen Gesellschaft fiir Padiatrie (SGP),
veroffentlichen. Dieser Artikel wird in franzosi-
scher und deutscher Sprache auf der Internet-
seite der SGP frei zugénglich sein (http://www.
swiss-paediatrics.org).
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antwortlichen diese ins Programm neh-
men; dieses Ziel sollte ausserdem Ein-
gang in die nationale Strategie fiir seltene
Krankheiten finden. Wie bereits erwahnt,
fiihrt der Weg zu Verbesserungen der Situ-
ation {iber Aus- und Weiterbildung, nicht
nur an den Universitdten, sondern zum
Beispiel auch an den Fachhochschulen.

Hinkt die Schweiz hinterher, was
seltene Krankheiten anbelangt?

Ja sicher, die Schweiz ist auf jeden Fall im
Riickstand. Im Gegensatz zu vielen Nach-
barldndern gibt es hier noch immer kei-
nen nationalen Plan (siehe den Artikel
von ProRaris in dieser Ausgabe). Und
dieser Riickstand ist auf psychosozialem
Gebiet sogar noch bedeutender. Die
Kompetenzverteilung zwischen Bund
und Kantonen, insbesondere in Sachen
Gesundheit und Bildung, ebenso wie das
Nebeneinander der vier Landessprachen
fiihren in der Schweiz zu einer sehr spe-
ziellen Situation. Die Komplexitdt des
Krankenversicherungssystems macht das
Ganze nicht einfacher und spiegelt sich
insbesondere in der Sozialpolitik fiir be-
hinderte und von seltenen Krankheiten
betroffene Menschen wider.

Dennoch haben zahlreiche Organi-
sationen bereits in Zusammenarbeit mit
Arzten die Grundlagen fiir eine effiziente
therapeutische Begleitung, fiir den Zu-
gang zu medizinischer Versorgung und
fir die Entwicklung von Forschungspro-
grammen gelegt. Sie kénnen uns als Bei-
spiel dienen. Noch einmal: Die Schliissel-
worter in dieser Sache lauten sensibilisie-
ren, informieren, ausbilden.

Im Zusammenhang mit Ihrer Ab-
schlussarbeit haben Sie viele Eltern
von Kindern kennengelernt, die an
einer seltenen Krankheit leiden.
Gibt es Gemeinsamkeiten?
Alle Eltern haben die Qualitdt und Wirk-
samkeit des Friihberatungsdienstes un-
terstrichen, von dem sie sich hervor-
ragend betreut fithlten. Was die medizini-
sche Seite angeht, sind die Eltern mit der
Koordination der Versorgung recht zufrie-
den, klagen aber {iber eine fehlende
ganzheitliche Betrachtung. Patientenver-
einigungen wird ebenfalls eine sehr posi-
tive Rolle zugesprochen.

Auf der anderen Seite beméangeln die
Eltern das Fehlen einer Gesamtkoordina-
tion der Bemiithungen. Sie sind tiber die
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verfligbaren Hilfen und Unterstiitzungs-
leistungen schlecht informiert, kennen
ihre Rechte und die zustdndigen Instituti-
onen nicht, die diese Leistungen erbrin-
gen. Die Kontakte mit Letztgenannten —
hauptséchlich der IV — gestalten sich oft
schwierig. Die Eltern werden soziotko-
nomisch benachteiligt, vor allem wegen
der Zeit, die taglich von der Versorgung
des kranken Kindes in Anspruch genom-
men wird. Sie erfahren soziale Isolation,
Diskriminierung und Ablehnung. Psy-
chologische Hilfestellungen werden
schmerzlich vermisst. Der Schulbesuch
des Kindes regelt sich nicht von allein. In
all diesen verschiedenen Bereichen brau-
chen die Eltern Unterstiitzung.

Apothekerinnen und Apotheker wer-
den in Ihrer Arbeit nur sehr selten
erwdhnt. Fiihlen sie sich nicht zu-
stindig oder werden sie nicht genug
eingebunden?

Zurzeit sind zwischen 7000 und 8000
seltene Krankheiten bekannt, und nur bei
einer Minderheit von ihnen besteht Hoff-
nung auf Heilung. Die Liste der Medika-
mente, die von der Swissmedic den Sta-
tus eines Arzneimittels fiir seltene Leiden
verliehen bekommen haben, umfasst ge-
genwartig etwas iiber 200 Eintrdge. Recht
wenig fiir so viele Erkrankungen, auch
wenn weitere Arzneimittel «off label» an-
gewendet werden. Es ist klar, dass die
Forschung in diesem Bereich Prioritét er-
halten muss. Bestimmte seltene Krank-
heiten konnen allerdings nicht medika-
mentds behandelt werden. Andere Thera-
pieansédtze — chirurgische, medizinisch-
therapeutische (Physiotherapie, Ergo-
therapie), padagogisch-therapeutische
(Logopédie, Psychomotorik), psychothe-
rapeutische — erweisen sich als ebenso
wichtig und als bedeutendes Therapie-
projekt.

So nahmen auch die Kinder, um die
es in meiner Arbeit geht, sehr wenig Arz-
neimittel ein, und ausnahmslos alle profi-
tierten von multiplen Therapien. Die Ein-
bindung der Apothekerinnen und Apo-
theker wird daher nicht in Frage gestellt,
auch wenn sie noch ausbaufahigist. I

Interview: Thierry Philbet

Korrespondenzadresse
Christine de Kalbermatten
Ave Ritz 33, 1950 Sion

E-Mail: cdekalbermatten@proraris.ch
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18 Seltene Krankheiten

Den Weg der Patienten vereinfachen

Anne-Frangoise Auberson

ProRaris, Allianz Seltener Krankheiten - Schweiz veranstaltet am 1. Marz in
Bern den 4. Internationalen Tag der Seltenen Krankheiten. Dieser wird Gele-
genheit bieten, auf den Entwurf des Nationalen Aktionsplans fiir Seltene
Krankheiten einzugehen, der in Kiirze verabschiedet werden muss, aber auch

auf die nach wie vor fiir die Patienten bestehenden Probleme.

Sind die von seltenen Krankheiten betrof-
fenen Patienten heute, fast vier Jahre nach
der Griindung von ProRaris, zu voll ein-
gebundenen Partnern in einem solidari-
schen Gesundheitssystem geworden?
Gegriindet im Jahr 2010, vereint die Alli-

zahlreiche isolierte Kranke. Die Allianz
tritt dafiir ein, dass von seltenen Krank-
heiten betroffene Menschen in der
Schweiz gleichberechtigten Zugang zu
Gesundheitsleistungen erhalten. Sie will
ausserdem die breite Offentlichkeit sowie

betroffene staatliche Stellen und Instituti-
onen fiir diese Problematik sensibilisieren.
Der politische Wille hierzu ist vor einem

anz Seltener Krankheiten — Schweiz unter
ihrem Dach Organisationen von Patienten
mit seltenen Krankheiten ebenso wie

Fast eine von zehn Personen in der Schweiz betroffen

Eine seltene Krankheit ist ein Leiden, dessen Pravalenz unter 1/2000 betragt und deren Behandlung
pluridisziplindgre Massnahmen erfordert. Bisher wurden mehr als 7000 seltene Krankheiten identifi-
ziert, die etwa 7% der Bevolkerung unseres Landes betreffen. 80% davon sind genetischen Ursprungs.
Diese Erkrankungen, so unterschiedlich sie auch sind, haben dennoch eins gemeinsam: einen Mangel
an Information, der Patienten, Angehérige der Fachberufe und Verwaltungsinstanzen gleichermassen
betrifft. Die Folgen lasten leider schwer auf den Patienten: Odysseen durch Diagnostik und Verwal-
tung, fehlende Hoffnung auf Heilung, Ungleichheit beim Zugang zu medizinischer Versorgung, juris-
tische Unsicherheit und psychosoziale Isolation.

Anne-Frangoise Auberson,
Prasidentin von ProRaris
mit Esther Neiditsch,
Generalsekretarin (links)
und Christine de Kalber-
matten, Vorstandsmit-
glied und Apothekerin
(rechts).

© Christian Pfahl/ProRaris
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Jahr anlésslich des von ProRaris organi-
sierten 3. Internationalen Tages der Selte-
nen Krankheiten deutlich geworden. Da-
mals hatte der Direktor des Bundesamtes
fir Gesundheit (BAG) den Entwurf einer
nationalen Strategie fiir Seltene Krank-
heiten flir das zweite Quartal 2014 ange-
kiindigt. Als Fiirsprecherin der Patienten
nimmt ProRaris seither in verschiedenen
vom BAG veranstalteten Workshops an
deren Ausarbeitung teil, neben den vielen
anderen betroffenen Parteien wie den
verschiedenen Arzteverbianden, der
Schweizerischen Akademie der Medizini-
schen Wissenschaften, pharmaSuisse,
den Vertretern des BAG, der Konferenz
der Gesundheitsdirektorinnen und -di-
rektoren (GDK), den Krankenversiche-
rern und der pharmazeutischen Industrie,
um nur einige zu nennen.

Ein Prinzip der allgemeinen
Koordination

Patienten mit seltenen Krankheiten und
ihre Angehorigen stossen auf vielfiltige




Schwierigkeiten, wenn sie erfahren wol-
len, an wen sie sich wenden konnen und
welche Rechte sie haben. Diese Situation
lasst sich damit erkldaren, dass ihre An-
sprechpartner selbst oft nicht {iber das
entsprechende Wissen verfligen. Der
Mangel an Informationen, wie er fiir selte-
ne Krankheiten typisch ist, erschwert den
Weg der Patienten. Im Rahmen von Ge-
spraichen mit dem BAG begniigt sich
ProRaris daher nicht damit, auf die alltdg-
lichen Probleme der betroffenen Patienten
aufmerksam zu machen, sondern schlégt
auch entsprechende Losungen vor.

Die Allianz setzt sich im Besonderen
fir ein Prinzip der allgemeinen Koordi-
nation ein, das geeignet ist, einen orien-
tierten und erleichterten Zugang zu me-
dizinischen, paramedizinischen, adminis-
trativen, juristischen, schulischen und
beruflichen Leistungen zu garantieren.
Dartiiber hinaus soll den Patienten ebenso
wie den Angehorigen der Fachberufe der
Weg durch bessere Informationsvermitt-
lung geebnet werden.

Bisher kann allerdings noch niemand
vorhersagen, wann genau der Nationale
Aktionsplan fiir Seltene Krankheiten in
Kraft treten wird. Die Situation vieler
Patienten erfordert jedoch dringend bal-
diges Handeln, und ProRaris iibt in der
Zwischenzeit weiter Druck auf das BAG
aus. Hier einige konkrete Beispiele:

Recht auf Erstattung von Arznei-
mittelkosten

Die Erstattung der Kosten fiir Arzneimit-
tel gegen seltene Krankheiten ist gemaéss
Artikel 71a und 71b KVV moglich. Dieser
Mechanismus kommt zum Tragen, wenn
das Arzneimittel nicht auf der Spezialita-
tenliste steht, also off-label, ausserhalb
der zugelassenen Indikation oder Limita-
tion verwendet wird. Der Gesetzgeber
wollte eine Ausnahme schaffen, die be-
stimmten Patienten zugute kommt, in-
dem die Entscheidung dem Versicherer
ibertragen wurde, nach Konsultation mit
dem Vertrauensarzt. Diese Regelung fiihrt
zur unbilligen und ungerechten Situation,
wenn bei einer bestimmten Erkrankung
die eine Krankenversicherung das Medi-
kament tibernimmt und die andere nicht.
Eine Uberpriifung dieser gesetzlichen Re-
gelung wurde zugesagt.

Ende Januar 2014 konnte das BAG
noch keine vollstdndigen Ergebnisse die-
ser Uberpriifung vorlegen, es empfiehlt
jedoch bereits jetzt eine bessere Zusam-
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Bei der Patrouille des Glaciers dabei

Eine Mannschaft aus Spitzensportlern wird in
den Farben von ProRaris an der Patrouille des
Glaciers 2014 teilnehmen, die am 2. und 3. Mai
von Zermatt nach Verbier fiihren wird. Der Alltag
von Menschen mit seltenen Krankheiten steckt
voller Ticken und erfordert standiges Training. Er
gleicht dem Weg, dem sich die Mitglieder des
ProRaris-Teams — darunter der Vater einer betrof-
fenen Jugendlichen - stellen missen.

ProRaris wird die Trainingsphase ihrer Champions
fur die Sammlung von Spenden nutzen. Von jetzt
bis 2. Mai hofft die Patrouille 200000 Hohenme-
ter zurtickzulegen. Man kann die Organisation
durch den Kauf von Metern unterstiitzen: CHF
25.— flir 25000 Meter, CHF 50.- fiir 50000 Meter,
CHF 100.- fur 100000 Meter, CHF 150.- fur
150000 Meter und so weiter. Darliber hinaus sind
auch Spenden willkommen (BCV, 1001 Lausanne,
IBAN: CH22 0076 7000 E525 2446 2).

Alle gesammelten Mittel kommen Programmen
zur Koordination und Unterstiitzung von Mitglie-
dern, Patienten und anderen von einer seltenen
Krankheit betroffenen Menschen zugute.

menarbeit zwischen behandelnden Arz-
ten und Vertrauensarzten sowie einen
besseren Informationsfluss.

Recht auf Diagnose

Eine Diagnose kann mithilfe von geneti-
schen Tests gestellt, abgesichert oder aus-
geschlossen werden. Solche Tests ermdog-
lichen die Wahl einer therapeutischen
Vorgehensweise sowie die Abschétzung
des Risikos eines erneuten Auftretens bei
weiteren Kindern oder den Nachkom-
men der Geschwister.

ProRaris kritisiert die Verweigerung
der Erstattung von genetischen Analysen
durch die Versicherer, obwohl diese in der
Analysenliste aufgefiihrt sind. Als Grund
werden die fehlenden Heilungsaussich-
ten angefiihrt!

Spezielle Massnahmen fiir extrem
seltene Krankheiten

ProRaris macht das BAG auch auf die Si-
tuation von Menschen mit extrem selte-
nen Krankheiten aufmerksam, die auf-
grund ihrer zu geringen Anzahl nicht in
den Genuss von Unterstiitzung durch
eine Organisation kommen kénnen. Die-
se Patienten konnen gegenwartig nur auf
ProRaris zuriickgreifen. Fiir diese isolier-
ten Kranken fordert ProRaris spezielle
Massnahmen.

— Politik - Politique

Erstattung von im Ausland erhaltenen
Versorgungsleistungen

Patienten mit bestimmten seltenen
Krankheiten finden in der Schweiz keine
geeigneten diagnostischen und therapeu-
tischen Angebote vor. Daher kann man
ihnen nicht das Recht vorenthalten, sich
ins Ausland zu begeben, wenn die fiir
ihre Erkrankung notwendigen Diagnose-
und Behandlungsmassnahmen zu Hause
nicht zur Verfiigung stehen.

Daher ist es zwingend notwendig,
prézise Kriterien zur Definition von Rah-
menbedingungen fiir eine solche grenz-
tiberschreitende Versorgung festzulegen.
Manche seltene Krankheit kann nur in
bestimmten ausldndischen Kompetenz-
zentren diagnostiziert oder behandelt
werden. Fiir die betroffenen Patienten ist
es deshalb entscheidend, dass die Kriteri-
en fiir die Anwendung der Regelungen
zur Erstattung von im Ausland erbrachten
Versorgungsleistungen gelockert werden.

4. Internationaler Tag der Seltenen
Krankheiten

Ein weiteres Leuchtturmprojekt von
ProRaris, die 4. Auflage des Internationa-
len Tages der Seltenen Krankheiten, fin-
det am 1. Mérz 2014 im Berner Inselspital
statt. Auf Grundlage konkreter Beispiele
stellen die Betroffenen dar, was funktio-
niert und was verbessert werden muss.
Dies ist sozusagen der Beitrag der Patien-
ten zum Entwurf eines nationalen Akti-
onsplans fiir seltene Krankheiten. Nur
durch Zusammenlegung von Kompeten-
zen und enge Zusammenarbeit zwischen
allen Akteuren im Bereich seltene Krank-
heiten kénnen Verbesserungen der Ge-
sundheitsversorgung und Lebensqualitét
der Patienten erreicht werden. ]

Q\’IP
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ProRaris

Chemin de la Riaz 11, 1418 Vuarrens
Tel. 021 887 68 86
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Website: www.proraris.ch
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Situation, Erwartungen und Bediirfnisse
von Eltern eines Kindes mit einer
seltenen, angeborenen Krankheit

Braucht es eine neue Art der Begleitung?

Christine de Kalbermatten, Sitten
Ubersetzung: Rudolf Schlaepfer, La Chaux-de-Fonds

Vorwort

Die hier zusammengefasste Diplomarbeit (Be-
treuung von Personen mit einer angeborenen
Krankheit und deren Familien, Ausbildung in
Psychologie und Psychopathologie der Uni-
versitdt Pierre et Marie Curie, medizinische
Fakultét Pitié-Salpétriere, Paris, auf Anregung
von Serge Lebovici) ist das Ergebnis einer
2013 durchgefiihrten Umfrage bei durch eine
seltene Krankheit (SK) betroffenen Familien.

Personliche Situation

Die Geburt 1999 eines Kindes mit einer sehr
seltenen chromosomalen Fehlbildung, der
Tetrasomie X (Syndrom 48, XXXX) konfron-
tierte uns wahrend diesen 14 Jahren mit einer
Reihe von Schwierigkeiten, die fir SK charak-
teristisch sind":

* Diagnostische Irrwege

* Unklare Informationen iiber die Diagnose
* Schwierigkeiten, bei der Arzteschaft Gehor
zu finden

Allgemein ungeniigende Information
Fehlende Forschung und Behandlungsmog-
lichkeiten

Administrative und juristische Unsicherheit
Psychosoziale Isolierung

Erst mehrere Jahre nach Diagnosestellung
erlaubten mir informelle Kontakte zu anderen
betroffenen Eltern festzustellen, dass wir
nicht die einzigen sind, die in der Schweiz
oder im Ausland auf solche Schwierigkeiten
stossen.

Allgemeine Situation

Verschiedene europédische Studien?-% haben
die Situation von Personen mit einer SK un-
tersucht. Die Ergebnisse weisen eindeutige
Ahnlichkeiten auf, insbesondere in Bezug auf
die von den Patienten erwahnten Bedirfnisse.
Die Schweiz ihrerseits wartet immer noch auf

den ersten nationalen Plan fir seltene Krank-
heiten, der 2014 vorgelegt werden sollte. Es
gibt kaum Daten zur medizinischen und psy-
chosozialen Betreuung der Patienten mit einer
SK. In der welschen Schweiz wurde in nicht
spezifisch auf SK ausgerichteten Arbeiten
untersucht, welche Hilfen fir Familien verflg-
bar sind®, und seit 2011 publizierte ProRaris
eine Serie Artikel zu diesem Thema.

Diplomarbeit

Zweck meiner Diplomarbeit war es, die Situa-
tion von rund zehn Familien zu beschreiben, in
denen ein Kind mit einer erwiesenen oder
vermuteten angeborenen SK lebt. Spezifisches
Ziel war es, eine Bestandsaufnahme im wei-
testen Sinn zu machen (medizinisch, pflege-

Durch genetischen Test bestatigte 8 Félle
Diagnose

Auf Grund des klinischen Bildes 2 Félle
vermutete Diagnose

Unbekannte Diagnose 1 Fall

Diagnosen

Motorische Symptome
Sprachstorungen
Entwicklungsverzogerung
Sehstorung

Verhaltensstorungen

Verschiedene funktionelle Storungen
Horstorung

Wachstumsstorung
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risch, psychologisch, administrativ/juristisch,
sozial), um dann die Bedirfnisse und Erwar-
tungen der betroffenen Familien zu definieren.

Ergebnisse

Sie resultieren aus den Interviews mit 9 Mit-
tern und 2 Vatern, deren Kinder (8 Knaben
und 3 Méadchen) 3.5 bis 12 Jahre alt waren.
Das Ergebnis zeigt flagrante Ahnlichkeiten mit
einer Grosszahl der in den erwahnten Studien
festgehaltenen Punkte.

Positive Punkte

Arztliche Betreuung

Die Eltern sind Uber die Koordination der
arztlichen Betreuung eher zufrieden, wenn-
gleich sie das Fehlen einer Gesamtsicht be-
dauern.

Die Mitteilung der Diagnose fand fiir 6/11
Familien unter guten Bedingungen statt. Der
mitteilende Arzt nahm sich genligend Zeit; die
Eltern heben die Zeit, die er ihnen widmete,
die menschlichen Qualitaten und das verstén-
dige Mitgeflihl hervor. Sie schétzen es, dass
ihnen ein Hoffnungsschimmer gelassen und
das Potential des Kindes hervorgehoben wur-
de. Es bedeutete fiir sie die Mdglichkeit, das
Leben neu zu erlernen und einen neuen Le-
bensplan zu erarbeiten.

Trotzdem werden Worte wie «/hr Kind wird
niemals gehen lerneny immer noch ausge-

Noonan Syndrom

Deletion 9p (2 Falle)

Deletion 22913

Cornelia de Lange Syndrom (SCDL)
Osteogenesis imperfecta (Typ Ill)
Trilaterales Retinoblastom
Deletion 7 Duplikation 20

Sotos Syndrom
Doose Syndrom

In Erwartung der Befunde

11/11
10/11
9/11
8/11
8/11
8/11
3/11
3/11

Probleme, die eine (para)medizinische Betreuung erforderlich machen oder machten
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sprochen, obwohl jegliche Voraussage fiir die
Zukunft des Kindes nachteilige Auswirkungen
haben kann. Der Genetiker Arnold Munnich
sagte richtigerweise: «Man wird uns allen-
falls diagnostische Fehler vergeben, niemals
Jjedoch falsche Prognosen.» (1999)

Die Familien waren wohl zufrieden mit den bei
Mitteilung der Diagnose erhaltenen medizini-
schen Informationen, doch dauerte fiir drei
unter ihnen die diagnostische Irrfahrt bis
zum Alter von 3-4 Jahren; diese Phase der
Ungewissheit war fir die Eltern aufreibend, hin
und her geworfen zwischen Banalisierung der
beschriebenen Symptome durch die Arzte,
langen Perioden diagnostischer Abklarungen,
spat erfolgter genetischer Beratung und Warten
auf die Resultate. Eine Familie hat immer noch
keine Diagnose und die Mutter wurde verdéch-
tigt, an psychischen Stérungen zu leiden. Eine
weitere Familie bekam eine falsche Diagnose.
Die Pddagogie der Ungewissheit (Zugeben
koénnen, dass man nicht weiss) erleichtert eine
friihzeitige Diagnose. Die Praktiker miissen
den SK-Reflex entwickeln und Patienten friih

AHV

Krankenkassen

Pflegeheime
Rotes Kreuz

Orphanet

Verschiedene Organisationen

Jugend- und Familienberatung

SBB

Zahlreiche sozial ausgerichtete Stiftungen

Wunderlampe, Sternschnuppe, usw.

ProRaris
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an Spezialisten oder an den Genetiker weisen.
Eine Mehrzahl Eltern scheinen die Mittei-
lung, dass ihr Kind an einem geistigen
Entwicklungsriickstand leidet, mit mehr
Fassung getragen zu haben als die Mittei-
lung der spezifischen Diagnose, da dies zu
konkreten Massnahmen fiihrte, zu medizini-
scher und pédagogischer Betreuung im
Sinne eines therapeutischen Planes. tAnge-
sichts fehlender Behandlungsméglichkei-
ten libernimmt diese Betreuung sehr wohl
die Rolle eines therapeutischen Plans.»
(A. Munnich, 1999)

Psychosozialer Bereich:
Heilpadagogische Friiherziehung

Im Vorschulalter spielten heilpddagogische
Friiherzieherinnen die Beratungs- und Betreu-
ungsrolle. Sie vermittelten Informationen,
psychologische Unterstiitzung und Hilfe in
administrativen Angelegenheiten; wenn nétig,
wiesen sie die Familien an die entsprechen-
den Anlaufstellen weiter. Der Schuleintritt
bedeutet das Ende ihres Einsatzes und eine

Invalidenversicherung

Alters- und Hinterlassenenversicherung

Obligatorische Krankenversicherung
Zusatzversicherungen

Kinder- und Jugendheime

Virtuelles Portal

Insieme

ProCap

Cerebral

Pro Infirmis (VS: Emera/BL: Mosaik)
Integration Handicap

Familien-, Erziehungs-, Jugendberatungsstellen

Verschiedene offentliche Transporte

Stiftungen, die Traume von behinderten Kindern
und Jugendlichen verwirklichen

Allianz Seltener Krankheiten Schweiz

grosse Leere fiir die Eltern, die eine gleichwer-
tige Weiterbetreuung wiinschten. Insieme
Waadt hat Verhandlungen mit den betroffenen
kantonalen Stellen eingeleitet, um diesem
Bedirfnis entgegenzukommen und ein Pilot-
projekt zu starten.

Psychosozialer Bereich:
Patientenorganisationen
Patientenorganisationen spielen fir SK eine
ganz spezifische und wesentliche Rolle. lhr
Beitrag bringt Hilfe bei der Diagnosestellung,
Informationen und erlaubt, Erfahrungen aus-
zutauschen. lhre Bedeutung zeigt sich in der
Tatsache, dass 7 Familien einer oder mehre-
ren Vereinigungen angehoren. «Diese Zusam-
menkiinfte, bei denen die Ausnahme zur
Regel wird, sind genial.» (Herr A.)

Negative Punkte

Gesamtkoordination

Die Gesamtkoordination ist eindeutig ungeni-
gend, mussten doch 8/11 Familien die Betreu-
ung ihres behinderten Kindes selbst organi-

Medizinische (Eingliederungs-) Massnahmen
Hilflosenentschadigung fiir Minderjahrige
Intensivpflegezuschlag

Assistenzbeitrag

IV-Hilfsmittel

Zusatzleistungen

Medizinische Massnahmen
Insbesondere vorgeburtliche Versicherungen

Beratung, Pflegehilfen verschiedener Art

Information zu seltenen Krankheiten,
Orphan Drugs und Experten

Verschiedene Leistungen: Freizeit, Beratung,
juristischer Beistand, Entlastungsdienst

Spezialisierte Erziehungsberatung

Ausweis fiir behinderte Reisende:
Kostenloses Mitfahren fir die Begleitperson

Sollten obige Angaben unzureichend sein ...

Sammelt und verbreitet Informationen
Sprachrohr betroffener Eltern
Erleichtert den Zugang zu Behandlung
und Verglitung

Zusammenfassung der verfiigbaren Massnahmen, Hilfelesistungen und Strukturen (nicht erschépfend und kantonal unterschiedlich)
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sieren, was zu fehlender Ubersicht und
ungeniigender Kommunikation unter den be-
treuenden Fachleuten fihrt.

Eine Erklérung findet sich in der Struktur der
Verordnung Uber Geburtsgebrechen (GgV),
die seltene Syndrome in ihre verschiedenen
Symptome aufsplittert, was eine globale Be-
trachtung verhindert. Die der GgV beigeflgte
Liste der Geburtsgebrechen ist im Ubrigen
obsolet; die letzte wesentliche Revision
stammt aus dem Jahr 1985 und die Eidgends-
sische Finanzkontrolle dusserte diese Mei-
nung in einem 2013 publizierten Rapport. Das
Konzept einer Positivliste an sich ist absurd,
werden doch weltweit jede Woche finf neue
seltene Krankheiten entdeckt...

Information

Den Eltern wurden ausser den medizinischen
Daten nur wenige Informationen mitgeteilt,
insbesondere in psychologischen, administra-
tiv/juristischen, praktischen und sozialen
Belangen; diese haben jedoch fiir die tagliche
Lebensqualitat viel mehr Bedeutung als die
medizinischen Informationen. Die Eltern ver-
fligen damit Uber nur sehr unvollstdndige
Kenntnisse der Leistungen, auf die sie An-
recht haben, iber ihre Rechte und die Arbeits-
weise der Verwaltungen (9/11).

Leistungen

Eltern kennen im Allgemeinen die IV-Leistun-
gen wie die Hilflosenentschéadigung (10/11)
oder den Intensivpflegezuschlag (8/11). Die
Kenntnis dieser Leistungen garantiert aber
noch nicht, dass sie diese auch erhalten. Es
fallt vielen Eltern schwer, ein Gesuch einzurei-
chen, wegen der Vorstellung, die sie sich da-
von machen - sie haben das Gefiihl zu betteln
- oder die gewisse Arzte sich davon machen,
die soweit gehen, davon abzuraten. Das Erhal-
ten insbesondere des Intensivpflegezuschla-
ges ist heikel und scheint vom zusténdigen
IV-Beamten abzuhdngen.

Der kirzlich eingefiihrte Assistenzbeitrag
der IV ist wenig bekannt, ebenso wie die
Fahrvergiinstigung fiir Reisende mit Handi-
cap der SBB. Konkrete praktische Hilfe ist
gefragt und erweist sich als notwendig; es
wird selten danach gefragt und noch seltener
wird sie organisiert, da die Eltern bei den
betroffenen Amtern oft auf Ablehnung sto-
ssen. Nicht selten warten Eltern bis sie er-
schopft sind, um Hilfe zu erbitten; da die
Bearbeitungszeit der Dossiers sehr lang und
die bendtigten Hilfspersonen nicht immer
verfligbar sind, fallen selbst positive Ent-
scheide oft zu spat.

Verwaltung

Der Kontakt zu Verwaltungen, welche
liber die Zusprechung von Leistungen ent-
scheiden, ist oft schwierig: Sie kennen die SK
nicht und ihre Arbeitsweise entspricht den
zeitlichen Bedurfnissen der Familien nicht.
Die Eltern kennen ihre Rechte nicht. Zwei
Drittel der Familien wiirden Hilfe in diesem
Bereich bendtigen, insbesondere bei Inan-
spruchnahme der IV, gegeniiber der es immer
schwieriger wird, seine Rechte durchzuset-
zen. Die IV wirde immer restriktiver und
verzogere die Bearbeitung der Anfragen. Die
Familien zdgern, ein Verfahren einzuleiten,
und wenn sie es tun, wird dies oft zu einem
Hindernislauf. Rekurse gegen IV-Entscheidun-
gen sind inzwischen gebiihrenpflichtig und oft
muss der Dienst eines Anwalts beansprucht
werden; wirtschaftliche Aspekte und soziokul-
turelles Niveau der Eltern spielen dabei oft
eine entscheidende Rolle.

Soziookonomische Auswirkungen

Die Auswirkungen der SK auf die berufliche
Tatigkeit der Eltern sind bedeutsam: 10 Miit-
ter und 2 Véter mussten ihre Arbeitszeit ver-
ringern (4 Mutter mussten ihren Beruf ganz-
lich aufgeben); 2 Vater flichteten in die
Arbeit, um der Realitdt des Alltagslebens zu
entkommen. 8/11 Familien missen gewisse
Leistungen selbst finanzieren. Gesamthaft
erkldaren 9/11 Familien, dass sie mittelschwe-
re bis schwere Rickwirkungen auf das Fami-
lienbudget verspiren.

Zeitliche Auswirkungen

Der tagliche Umgang mit der Krankheit ist
zeitaufwandig. Alle Kinder bendtigen multiple
arztliche Betreuung: Die Kinder sehen 2 bis 7
Spezialisten 8 bis 20-mal im Jahr, in % der
Falle nicht am Wohnort, oft ausserhalb des
Kantons. Die paramedizinischen Behandlun-
gen (1 bis 7 wéchentliche 45-minlitige Sitzun-
gen) beanspruchen im Mittel 50 Minuten
Reisezeit. Uber die Hilfte der Familien widmet
im Durchschnitt téglich 4 Stunden fir Pflege,
Therapie, Hygiene und andere Hilfeleistungen
fur ihr behindertes Kind.

Psychologische Unterstiitzung

Nur selten wurde den Familien eine psycholo-
gische Unterstltzung angeboten. Die Eltern
schlagen sich so gut wie moglich durch, unter
Inanspruchnahme ihres eigenen sozialen Be-
ziehungsnetzes. Alle wiinschen diesbeziiglich
eine dauerhafte Unterstiitzung, und nicht nur
in kritischen Situationen (wie z.B. beim Mit-
teilen der Diagnose oder bei Schuleintritt).
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Alle Fachleute sollten sich daran beteiligen.
Die Eltern winschen die Mdglichkeit, sich
aussprechen und mit anderen Eltern Erfahrun-
gen austauschen zu konnen, sowie uber
Strukturen zu verfligen, die ein Ausschnaufen
erlauben. Solche Strukturen sind zurzeit un-
genligend vorhanden und oft den spezifischen
Bedirfnissen der SK nicht angepasst.

Psychosoziale Aspekte: Sozialleben

Die Auswirkungen auf das Sozialleben sind fiir
liber die Halfte der Eltern besonders schlimm.
Zu den beruflichen Implikationen kommen
psychische und physische Erschépfung. Die
Eltern ziehen sich zuriick und einige verzich-
ten aufs Ausgehen, sei es alleine, als Paar
oder mit der Familie. Diese Auswirkungen auf
das Sozialleben machen sich auch fir die
Kinder bemerkbar; Einladungen zu Geburts-
tagsfeiern sind ein gutes Barometer. Zeichen
von Diskriminierung oder Ablehnung (7/11) in
der Schule, privat oder am Arbeitsplatz ver-
stérkten zusétzlich das Gefihl sozialer Isolie-
rung bei zwei Drittel der Familien. «Wir haben
unternommen, was wir konnten, um uns das
Leben zu vereinfachen, aber das Sozialleben
ist zu kompliziert.» (Frau l.)

Psychosoziale Aspekte: Schulleben

Ohne Unterstiitzung durch die heilpddago-
gischen Friiherzieherinnen missen die Eltern
bei der Einschulung die Koordination der Be-
treuung ihres Kindes selbst in die Hand neh-
men. Mehr als die Halfte der Familien erleben
Konflikte mit dem Lehrkdrper, bedingt durch
Furcht, Unkenntnis der Problematik der SK,
fehlende Kommunikation und fehlender Aus-
oder Fortbildung. In diesem Rahmen ist es
umso wichtiger, dass die Eltern Uber eine
Bezugsperson verfligen, die in der Lage ist,
die Verbindung zu den Lehrern herzustellen,
z.B. bei Stufen- oder Schulhauswechsel.

Bediirfnisse und Erwartungen:

Ein neuer Beruf ist gefragt

Die Eltern von Kindern mit SK wiinschen drin-
gend eine Verbesserung der jetzigen Situati-
on. Sie brauchen eine effiziente Koordination
unter den verschiedenen Fachstellen. Sie
verlangen nach Information betreffend verfiig-
baren Dienst- und Hilfeleistungen sowie liber
ihre Rechte. Sie wiinschen psychologische
Unterstltzung und Beratung im administrativ-
juristischen Bereich. Diese Hilfe sollte beste-
hen aus Ansprechpartnern und der Schaffung
von Strukturen, die ihnen Atempausen erlau-
ben, sowie eines Koordinators, der die Familie
begleitet.
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Alle Eltern sprechen sich zugunsten eines
neuen Berufes aus, mit spezifischer Ausbil-
dung in der Betreuung von Patienten mit einer
SK, unabhangig von deren Alter. Ohne fir die
verschiedenen Fachleute eine Konkurrenz
darzustellen, wiirde er die Zusammenarbeit
des interdisziplindren Teams erleichtern und
im Schulalter die heilpddagogischen Friiher-
zieherinnen abldsen. Seine Aufgabe bestiinde
in Sensibilisierung, Information und Ausbil-
dung der beteiligten Akteure. Die Frage ist, wie
man diesen neuen Beruf nennen und wie sein
Rahmen und Wirkungsbereich aussehen soll.

Schlussfolgerung

Die Unterbreitung des ersten nationalen Akti-
onsplanes flir Menschen mit seltenen Krank-
heiten sollte 2014 in der Schweiz einen Mei-
lenstein im Leben der Betroffenen darstellen.
Diese nationale Strategie sollte den Anliegen
der Eltern entgegenkommen. Es ist deshalb
wesentlich, dass der Begriff der Koordination,
wie er in einigen europaischen Nachbarlan-
dern bereits existiert oder geplant ist, beriick-
sichtigt wird.

Das Inkrafttreten dieses nationalen Aktions-
planes in der ganzen Schweiz wird einige Zeit
brauchen. Prioritar ist fir mich die Einleitung
eines Pilotprojektes fir Begleitmassnahmen,
unter Einbringung meiner persénlichen Erfah-
rungen. Dieses Projekt wird vor allem das
Peer-counseling bevorzugen, dank der Kom-
petenzen der Patienten und ihrer Familien, die
auch gute Ausbildner werden konnten. Die
Zusammenkiinfte zwischen Eltern von Kin-
dern mit einer SK, die Ende 2013 begonnen
haben, sollen sich weiter entwickeln. Auf dem
Programm stehen ebenfalls die Fortsetzung
der Verhandlungen mit den verschiedenen
Partnern sowie das Verteilen und Vorstellen
dieser Diplomarbeit bei den betroffenen Ins-
titutionen. Zielvorstellung: Begleitmassnah-
men fir die Patienten mit seltenen Krankhei-
ten und ihren Familien.

Die vollstandige Fassung der Diplomarbeit
steht auf Anfrage zur Verfiigung.
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LE TEMPS

Sattaquer
aux maladies
rares

Une maladie est considérée
comme rare lorsqu’elle touche
moins d'une personne sur 2000.
Il existe quelque 7000 patholo-
gies rares répertoriées, parmi
lesquelles les myopathies, la ma-
ladie des os de verre ou encore le
syndrome de Lowe. Elles concer-
nent 6 a 8% de la population
européenne et environ 500 000
personnes en Suisse. Du fait de
leur rareté, elles sont difficiles a
diagnostiquer et a soigner. Pour
faire connaitre la problémati-
que au grand public, I'Alliance
suisse des maladies rares ProRa-
ris organise une série de confé-
rences samedi a 'Hopital univer-
sitaire de Berne.» Page 16
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Mieux prendre en charge les maladies rares

> Médecine

La quatriéme Journée
internationale

des maladies rares

a lieu ce vendredi

> Des mesures

sont discutées pour
améliorer la situation
des patients

Pascaline Minet

Elles entrainent des symptomes
variés, mais ont en commun d'étre
peu fréquentes et souvent mécon-
nues: les maladies rares concernent
64 8% dela population européenne,
soit environ 500 000 personnes en
Suisse. Du fait de leur rareté, ces pa-
thologies sont difficiles a diagnosti-
quer et a soigner. Pour faire connai-
tre la problématique au grand
public et mieux informer les per-
sonnes concernées, l'Alliance suisse
des maladies rares ProRaris orga-
nise une série de conférences! sa-
medi a I'Hopital universitaire de
Berne, suite a la Journée internatio-
nale des maladies rares duvendredi
28 février. Y sera notamment pré-
senté le «concept national Maladies
rares», en cours d'élaboration
aupres de I'Office fédéral de la santé
publique (OFSP), dont l'objectif est
d’améliorer la prise en charge de ces
pathologies.

Une maladie est considérée
comme rare lorsquelle touche
moins d'une personne sur 2000. 11
existe quelque 7000 pathologies ra-
Tes répertoriées, parmi lesquelles fi-
gurent entre autres les myopathies,
la maladie des os de verre ou encore
le syndrome de Lowe. «La cartogra-
phie du génome humain dans les
années 1990 a contribué a faire con-
naitre ces maladies, dont 80% ont
une origine génétique», indique la
doctoresse des Hopitaux universitai-
res de Genéve (HUG) Loredana
DAmato Sizonenko, responsable
pourla Suisse dela plateforme inter-
net consacrée aux maladies rares Or-
phanet (www.orphanet.ch). Trés va-
riées, ces pathologies peuvent aussi
avoir une origine infectieuse ou
auto-immune. Environ la moitié des
patients sont des enfants.
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En Gréce, un enfant atteint du syndrome de Lowe dans les bras de son pére lors d'une manifestation contre les
coupes budgétaires. Les soins peuvent étre extrémement coliteux pour ce type de maladies rares. ATHENES 3 DECEMBRE 2010

Les personnes atteintes de mala-
dies rares rencontrent de nombreu-
ses difficultés, dont la premiére est
liée a I'établissement du diagnostic.
Certains patients vont de spécialiste
en spécialiste et attendent des an-
nées voire des décennies avant de
connaitre la cause de leurs sympto-
mes. Par ailleurs, il n'existe souvent
pas de thérapie spécifique pour les
maladies rares, du fait du manque
de recherche. «Il n'est pas trés inté-
ressant pour les sociétés pharma-
ceutiques de développer des médi-
caments qui ne serviront qu'a une
poignée de personness, reconnait
Caroline Clarinval, cheffe de projet
«Maladies rares» a 'OFSP.

Le remboursement des frais par
les caisses maladie peut également
tourner au parcours du combat-
tant. Plus que les autres malades,
ceux qui souffrent de pathologies
rares sevoient prescrire des médica-
ments peu courants ou normale-
ment destinés a soigner d'autres pa-
thologies (voir encadré). Or la prise
en charge de ce type de traitements
n'est pas garantie; elle se fait au cas
par cas, sur avis du médecin-conseil
de l'assurance. En décembre 2010,
le Tribunal fédéral a dispensé une
caisse maladie de rembourser le
traitement d'une femme atteinte de
la maladie musculaire génétique

dite «de Pompe», en raison de son
cofit élevé par rapport au bénéfice
escompté. «Il en résulte des inégali-
tés entre patients, qui pour une
méme pathologie peuvent étre
remboursés ou pas en fonction de
leur assurance», souligne Anne-
Francoise Auberson, la présidente
de ProRaris.

Plusieurs pays européens, dont le
premier fut la France en 2005, ont
déja adopté des plans nationaux
«maladies rares». La Suisse sest enga-
gée en 2011 a mettre sur pied son
Propre concept, notamment sous

I'impulsion de I'association ProRaris,
qui militait en ce sens depuis sa créa-
tion en 2010. Des workshops ras-
semblant médecins, assureurs, pa-
tients et autres parties prenantes ont
€t€ organisés sous I'égide de I'OFSP.
«Nous en sommes actuellement a la
rédaction du concept et 3 la défini-
tion de mesures, qui devraient étre
présentées au Conseil fédéral cet
€té», indique Caroline Clarinval.

Le concept national devrait no-
tamment renforcer linformation
des patients et des médecins, afin de
faciliter I'établissement du diagnos-

Remboursement jugé satisfaisant

Le remboursement par les assu-
reurs maladie des médicaments
ne figurant pas sur la liste de
spécialités ou utilisés pour
d'autres indications que celles
prévues (médicaments dits
«hors étiquette») est possible
dans certains cas, définis dans
les articles 71aet 71b de |'ordon-
nance sur |'assurance maladie,
entrés en vigueur en mars 2011
Le traitement doit apporter un
bénéfice élevé contre une mala-
die mortelle ou grave, et étre

utilisé de maniére économique.
Un organisme indépendant
mandaté par I'OSFP a évalué la
mise en oeuvre de ces disposi-
tions. Selon les résultats révélés
vendredi, la réglementation
aurait permis d’harmoniser les
processus et d'accélérer les
prises de décision des assureurs.
Des progrés restent cependant a
effectuer: par exemple, des
informations importantes man-
quent souvent dans les deman-
des de prise en charge. P. Mi.

tic. «Le site internet Orphanet, qui
recense les maladies, les thérapies et
les consultations compétentes, joue
déja un role central dans la connais-
sance de ces pathologies et pourrait
étre davantage développé», estime
Loredana DAmato Sizonenko. Par
ailleurs, un portail d'information
spécifiquement romand existe
(www.info-maladies-rares.ch) et vient
d’étre doté d'une helpline télépho-
nique2.

Une autre piste serait de consti-
tuer dans les hopitaux des «centres
experts» pour une maladie ou un
groupe de maladies, vers lesquels les
patients pourraient étre orientés.
«Ces centres devraient offrir une
prise en charge pluridisciplinaire,
car beaucoup de maladies rares pré-
sentent des symptomesvariés, indi-
que Anne-Fran¢oise Auberson. Par
exemple, la maladie dite «de Fabry»
entraine des douleurs musculaires,
des taches cutanées et une baisse de
T'audition.

Une piste serait

de constituer

dans les hopitaux

des «centres expertsy
de certaines maladies

Le planvisera également a renfor-
cer la recherche sur les maladies ra-
res. «Des incitations existent déja
pour les sociétés pharmaceutiques
qui développent des médicaments
dits «orphelins», c'est-a-dire destinés
aux maladies rares, rappelle Lore-
dana DAmato Sizonenko. Mais elles
pourraient étre renforcées, et la re-
cherche publique encouragée.

Enfin, «nous cherchons des
moyens doptimiser le rembourse-
ment des traitements, en renforcant
la collaboration entre médecins et
assureursn, affirme Caroline Clarin-
val. «Nous espérons que le projet
contiendra des mesures contre les
discriminations dans la prise en
charge», déclare de son coté Anne-
Francoise Auberson. Reste a savoir
quel accueil le Conseil fédéral réser-
vera a ce plan.

1. Conférences a I'Hopital
universitaire de Berne, samedi

‘er mars, de 9h30 a17h30.

2. Le numéro de la helpline romande
estle 0848314372
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Evénement

Pablo, un pere dans
I'enter des maladies rares

Samuel, 4 ans, est tombé malade il y a un an. Ses parents se battent avec lui pour le soigner.
Un parcours difficile ou les probléemes administratifs et financiers s’ajoutent a la maladie

L’essentiel

© Célébration La Journée des
maladies rares est célébrée
samedi a Berne.

© Nouveau plan La Confédération
va mettre en place un concept
national destiné a ces malades.

©® Témoignage Ce programme
est attendu par les malades et
leurs proches, qui se sentent
souvent seuls face a la maladie.
Un papa dont le fils est atteint
d’'une pathologie extrémement
rare nous raconte son parcours.

Caroline Zuercher

amuel a fété ses 4 ans jeudi.
Il a un frere de 2 ans,
s’amuse aux spectacles im-
provisés que lui joue son
pére, va ala créche un jour
par semaine, aime nager et
monte a cheval. Mais sa vie
et celle de sa famille ont basculé il y a un
an, lorsqu’il a commencé a souffrir d’'une
maladie rare. Avant de raconter cette bio-
graphie si courte mais déja si compliquée,
son pére, Pablo Fernandez, pose une
feuille de notes devant lui. Il témoigne a
I'occasion de la journée consacrée aux
maladies rares (lire ci-dessous).

Le «clash», comme I’appelle Pablo
Fernandez, date de janvier 2013. «Les
yeux de Sam ont commencé a partir dans
tous les sens. Ca a été le début de I’enfer.»
Les parents ont multiplié les visites médi-
cales. La santé de leur fils se détériorait, le
garcon ne pouvait presque plus marcher
ni se lever, sans que personne n’ait une
explication.

Aucun autre cas en Suisse

La réponse est tombée apres neuf mois.
C’est long pour la famille, qui habite en
Valais. Mais cela reste relativement court
pour les maladies rares. Sam souffre
d’une maladie du systéme nerveux nom-
mée OPA I+. Il ne produit pas assez
d’énergie, ce qui atrophie ses nerfs. Il de-
vient malvoyant, sourd profond et souffre
de troubles séveres de I’équilibre. «Ca a
été un grand choc. Les médecins étaient
super, mais ils nous ont annoncé cela sans
proposer de soutien moral et physique,
poursuit le papa. Et puis je suis rentré ala
maison et j’ai vu mon fils... Il est magnifi-
que, plein de vie et d’enthousiasme.
Quand vous voyez un enfant sourire, vous
oubliez le diagnostic.»

Aucun autre cas d’OPA I + n’a été dia-
gnostiqué en Suisse. On trouve quelques
malades en Europe et en Chine, mais ce
sont plutot des adultes. «Par miracle», un
spécialiste italien s’est déja intéressé a
cette pathologie. Une vitamine a été pres-
crite a ’enfant pour stimuler son systéme
nerveux et depuis, il fait des progres. «Le
probléme, c’est que le médecin-conseil de
I’assurance invalidité refusait la prise en
charge de ce médicament, qui cofite trop
cher pour nous, raconte le papa. Il a fallu
deux recours et expliquer que sans cela,
Sam serait aveugle.»

Au combat médical s’ajoutent les diffi-
cultés financieres. «A chaque requéte, il
faut prouver que notre enfant est handi-
capé, soupire le papa. Nous avons besoin
depuis six mois d’un siége pour que notre
fils puisse aller aux toilettes. Il cofite
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Pablo Fernandez: «Le systéme est un grand puzzle. Il faudrait un coach pour expliquer aux gens comment tout cela
fonctionne.» Ci-dessous: le papa avec son fils Samuel, il y a quelques semaines a Tel-Aviv. VANESSA CARDOSO/DR

En Suisse, 500 000 personnes sont atteintes

Les pathologies qui touchent moins
d’une personne sur 2000 et qui
nécessitent des efforts combinés
spéciaux pour leur prise en charge sont
reconnues comme des maladies rares.
On en a répertorié plus de 7000.

Dans 80% des cas, elles sont d’origine
génétique. Les autres causes

sont infectieuses, auto-immunes,
dégénératives ou tumorales.

En Suisse, on estime qu'un demi-million
de personnes sont atteintes d’'une

maladie rare, soit environ 6,5% de la
population.

La Journée des maladies rares

a officiellement lieu le 29 février.

En Suisse, une manifestation est prévue
a I’Hépital universitaire de Berne
(Inselspital) samedi, soit la veille de la
Journée nationale des malades. Cet
événement se déroule tous les ans
depuis la création, en 2010, de ProRaris,
une alliance qui fédére une cinquantaine
d’associations et des malades isolés. C.Z.

550 francs, mais il faut attendre pour les
obtenir... Ces difficultés se posent avec
tous les moyens auxiliaires.» Pablo
Fernandez suit une formation en cours
d’emploi d’éducateur, commencée avant
la maladie de son fils. Il ne travaille plus
qu’a 50%. Son épouse, institutrice, est pas-
sée 320%. Il a fallu demander des soutiens
aux assurances, attendre pour toucher les
allocations alors que les besoins étaient
immédiats.

Le trentenaire évoque sobrement
I’épuisement physique et moral, ’an-
goisse, les problemes financiers, la soli-
tude face au «labyrinthe administratif»:
«Le systeme est un grand puzzle. Nous
avons rencontré des professionnels
compétents et empathiques, mais per-
sonne n’est la pour faire le lien entre ces
piéces. Il faudrait un coach pour expliquer
aux gens comment tout cela fonctionne.»
Un «vrai brouillard», dans lequel le couple
arencontré «deux soleils»: le service édu-
catifitinérant destiné aux enfants handica-
pés et I’association ProRaris, qui fédére
une cinquantaine d’associations et un
grand nombre de malades isolés.

Avenir incertain

Apres un an, notre interlocuteur tire un
premier bilan. «J’ai mis plusieurs mois a
sortir du déni. Heureusement, avec ma
femme, nous avons vécu les difficultés en
décalage. Nous nous sommes débrouillés
assez bien. Nous sommes un couple fort,
avec une grande famille pour nous soute-
nir. Nous avons étudié, nous travaillons
dans le social et nous osons demander.
Mais ce n’est certainement pas le cas de
tout le monde!» La suite? «La maladie de
Sam peut évoluer, mais on ne sait pas
comment. Notre fils ne va pas bien, mais
il progresse chaque jour un peu et
meéme s’il ne marche pas trés droit, il peut
courir.»

SiSamuel sait lire sur les Iévres, toute sa
famille suit des cours de langue des signes
- «un truc super drole». Le 6 mars, les
médecins poseront un implant cochléaire
au garcon avec I’espoir qu’il récupére en
partie ’audition. Ses parents se battent
désormais pour qu’il puisse entrer a I’école
I’été prochain plutot que d’aller dans une
institution spécialisée. «Cognitivement, il
va trés bien, insiste son pére. Pour son
bien-étre et sa motivation, il est essentiel
qu’il soit entouré d’enfants ordinaires.»
Pablo Fernandez montre encore quelques
photos et conclut: «Regardez-le, avec ses
yeux bleus et ses cheveux blonds! 11 est
super, non?»

Un concept national est elaboré pour aider les patients

® «Les maladies rares présentent une
diversité énorme, mais elles ont des
caractéristiques communes, comme les
difficultés auxquelles les patients sont
confrontés», souligne Caroline Clarinval,
cheffe de projet «maladies rares» a
I'Office fédéral de la santé publique
(OFSP). Anne-Francoise Auberson,
présidente de I’association ProRaris,
ajoute que ces probléemes sont d’autant
plus lourds pour les personnes
souffrant de maladies trés rares, dites
délaissées, comme Samuel.

Depuis quelques années, les choses
bougent. Cet été, la Suisse va mettre en
place un concept national «maladies
rares», a I'instar de ce qui existe dans
plusieurs pays voisins. «Le but est que
les patients recoivent un diagnostic

dans un délai raisonnable et qu’ils
bénéficient d’un soutien et d’'un
traitement adéquats, précise Caroline
Clarinval. Nous souhaitons aussi
encourager la recherche, y compris au
niveau international.»

L’OFSP, avec le soutien des acteurs
concernés, définit actuellement des
mesures concréetes. Les pistes étudiées
correspondent aux exigences formulées
par les malades. La premiére difficulté
tient au diagnostic. Certains patients
attendent des années avant de savoir de
quoi ils souffrent. Parfois, ils ne le
sauront jamais. Pour Anne-Francoise
Auberson, la solution passe par une
meilleure sensibilisation des médecins,
qui, trop souvent, oublient la possibilité
d’une maladie rare. Pour le traitement,

les malades demandent la création de
centres de référence nationaux
assurant une prise en charge médicale
et psychosociale. Certaines institutions
existent déja, comme le Centre Jules
Gonin, a Lausanne, spécialisé dans le
rétinoblastome, un cancer de I’ceil.
Dans la méme logique, ProRaris défend
la création de «case managers», des
coordinateurs qui guideraient les
malades et les professionnels concernés
pour optimiser un parcours de santé.
«Les patients doivent obtenir la
sécurité juridique que leurs soins seront
remboursés par les assurances sociales,
poursuit Anne-Francgoise Auberson. Ils
ont trop souvent des difficultés parce
que leurs médicaments ne sont pas
inscrits sur les listes des spécialités ou

parce qu’ils sont prescrits «off label»
(ndlr: pour un autre usage que celui du
prospectus).» Dans ces cas, ’assureur
décide du remboursement. Pour
Anne-Francoise Auberson, cela laisse la
place a I’arbitraire. Depuis 2011, des
critéres pour évaluer ces demandes sont
toutefois fixés dans une ordonnance
fédérale. Selon I’OFSP, qui publie
aujourd’hui une évaluation sur le sujet,
cela a permis «jusqu’a un certain point»
d’harmoniser les processus de prise en
charge. Les décisions sont aussi
accélérées. Mais Berne admet qu’on
peut encore améliorer les choses.

Un exemple: il manque parfois des
informations essentielles dans les
demandes soumises par les médecins
traitants, ce qui retarde le processus. C.Z.
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Pablo, un pere de famille dans
‘enfer des maladies rares

Santé Samuel, 4 ans, est tombé malade il y a un an. Ses parents se battent avec lui.
Un parcours difficile, ou les problemes administratifs et financiers sajoutent a la maladie

L’essentiel

@ Célébration La Journée des
maladies rares est célébrée
samedi a Berne.

® Nouveau plan La Confédéra-
tion va mettre en place
un concept national.

® Témoignage Ce programme
est attendu par les malades et
leurs proches, souvent seuls face
ala maladie. Un papa raconte le
parcours de son fils, atteint d’'une
pathologie extrémement rare.

Caroline Zuercher

amuel a fété ses 4 ans jeudi. Il

a un frére de 2 ans, s’amuse

des spectacles improvisés

que lui joue son pére, va ala

creche un jour par semaine,
aime nager et monte a cheval. Mais sa vie
et celle de sa famille ont basculé il y a un
an, lorsqu’il a commencé a souffrir d'une
maladie rare. Avant de raconter cette bio-
graphie si courte mais déja si compli-
quée, son papa, Pablo Fernandez, pose
une feuille de notes devant lui. Il témoi-
gne a ’occasion de la journée consacrée
aux maladies rares (lire ci dessous). Le
«clash», comme I’appelle Pablo Fernan-
dez, date de janvier 2013. «Les yeux de
Sam ont commencé a partir dans tous les
sens. Ca a été le début de I’enfer.» Les
parents ont multiplié les visites médica-
les. La santé de leur fils se détériorait, le
garcon ne pouvait presque plus marcher
ni se lever, sans que personne n’ait une
explication.

Aucun autre cas en Suisse

La réponse est tombée apres neuf mois.
C’estlong pour cette famille, qui habite en
Valais. Mais cela reste relativement court
pour les maladies rares. Sam souffre d’une
d’entre elles, nommée OPA I +, qui touche
le systéme nerveux. Il ne produit pas assez
d’énergie, ce qui atrophie ses nerfs. Il de-
vient malvoyant, sourd profond et souftre
de troubles sévéres de I’équilibre. «Ca a
été un grand choc. Les médecins étaient
super, mais ils nous ont annoncé cela sans
proposer de soutien moral et physique,
poursuit le papa. Et puis, je suis rentré a la
maison et j’ai vu mon fils... Il est magnifi-
que, plein de vie et d’enthousiasme.
Quand vous voyez un enfant sourire, vous
oubliez le diagnostic.»

Aucun autre cas d’OPA I + n’a été dia-
gnostiqué en Suisse. On trouve quelques
malades en Europe et en Chine, mais ce
sont plutot des adultes. «Par miracle», un
spécialiste italien s’est déja intéressé a
cette pathologie. Une vitamine a été pres-
crite a ’enfant pour stimuler son systéme
nerveux et, depuis, il fait des progrés. «Le
probléme, c’est que le médecin-conseil
de I’assurance invalidité refusait la prise
en charge de ce médicament, qui cofite
trop cher pour nous, raconte le papa. Il a
fallu deux recours et expliquer que, sans
cela, Sam serait aveugle.»

Au combat médical s’ajoutent les diffi-
cultés financieres. «A chaque requéte, il
faut prouver que notre enfant est handi-
capé, soupire le papa. Nous avons besoin
depuis six mois d’un siége pour que notre
fils puisse aller aux toilettes. Il colte
550 francs, mais il faut attendre pour les
obtenir... Ces difficultés se posent avec
tous les moyens auxiliaires.» Pablo Fer-
nandez suit une formation en cours d’em-
ploi d’éducateur, débutée avant la mala-
die de son fils. 1l ne travaille plus qu’a
50%. Son épouse, institutrice, est passée
a 20%. 11 a fallu demander des soutiens

Controle qualité

VC5

Le papa et son fils, Samuel,ily a
quelques semaines a Tel-Aviv. br

aux assurances, attendre pour toucher
les allocations, alors que les besoins
étaient immédiats.

Le trentenaire évoque sobrement
I’épuisement physique et moral, ’an-
goisse, les probléemes financiers, la soli-
tude face au «labyrinthe administratif»:
«Le systéme est un grand puzzle, résume-
t-il. Nous avons rencontré des profession-
nels compétents et empathiques, mais
personne n’est 1a pour faire le lien entre
ces piéces. Il faudrait un coach pour expli-
quer aux gens comment tout cela fonc-
tionne.» Un «vrai brouillard», dans lequel
le couple a rencontré «deux soleils»: le
service éducatif itinérant de I’Etat destiné
aux enfants handicapés, et I’association
ProRaris, qui fédére une cinquantaine

d’associations et un grand nombre de
malades isolés.

Avenir incertain

Apres un an, notre interlocuteur tire un
premier bilan. «J’ai mis plusieurs mois a
sortir du déni. Heureusement, avec ma
femme, nous avons vécu les difficultés en
décalage. Nous nous sommes débrouillés
assez bien. Nous sommes un couple fort,
avec une grande famille pour nous soute-
nir. Nous avons étudié, nous travaillons
dans le social et nous osons demander.
Mais ce n’est certainement pas le cas de
tout le monde!» La suite? «La maladie de
Sam peut évoluer, mais on ne sait pas
comment. Notre fils ne va pas bien, mais
il progresse chaque jour un peu, et méme

Pablo Fernandez se bat pour que
son fils puisse entrer a Pécole
plutot que dans une institution
spécialisée. VANESSA CARDOSO

s’il ne marche pas trés droit, il peut cou-
rir.»

Si Samuel sait lire sur les lévres, toute
sa famille suit des cours de langue des
signes - «un truc superdrole». Le 6 mars,
les médecins poseront un implant co-
chléaire au garcon, avec I’espoir qu’il ré-
cupeére en partie 'audition. Ses parents se
battent désormais pour qu’il puisse entrer
al’école I’été prochain plutét que d’aller
dans une institution spécialisée. «Du point
de vue cognitif, il va trés bien, insiste son
pére. Pour son bien-étre et sa motivation,
il est essentiel qu’il soit entouré d’enfants
ordinaires.» Pablo Fernandez montre en-
core quelques photos, et conclut: «Regar-
dez-le, avec ses yeux bleus et ses cheveux
blonds! 1l est super, non?»

500 000 personnes

Les pathologies qui touchent moins
d’une personne sur 2000 et qui
nécessitent des efforts combinés
spéciaux pour leur prise en charge sont
reconnues comme des maladies rares.
On en a répertorié plus de 7000. Dans
80% des cas, elles sont d’origine
génétique. Les autres causes sont
infectieuses, auto-immunes,
dégénératives ou tumorales.

En Suisse, on estime gu’un demi-million
de personnes sont atteintes d’'une
maladie rare. Soit environ 6,5% de la
population.

La Journée des maladies rares a
officiellement lieu le 29 février. Cet
événement se déroule tous les ans
depuis la création, en 2010, de ProRaris,
une alliance qui fédere une cinquantaine
d’associations et des malades isolés.

En Suisse, une manifestation est prévue
a I'Hopital universitaire de Berne
(Inselspital) samedi, la veille d’'une autre
journée nationale, celle des malades.

Un concept national pour aider les malades

@ «Les maladies rares présentent une
diversité énorme, mais elles ont des
caractéristiques communes, comme les
difficultés auxquelles les patients sont
confrontésy», souligne Caroline Clarinval,
cheffe de projet «maladies rares» a
I’Office fédéral de la santé publique
(OFSP). Anne-Francoise Auberson,
présidente de I’association ProRaris,
ajoute que ces problémes sont d’autant
plus lourds pour les personnes souffrant
de maladies trés rares, dites délaissées,
comme Samuel.

Depuis quelques années, les choses
bougent. Cet été, la Suisse va mettre en
place un concept national «maladies
rares», a I'instar de plusieurs pays
voisins. «Le but est que les patients
recoivent un diagnostic dans un délai
raisonnable et qu’ils bénéficient d’un
soutien et d’un traitement adéquats,
précise Caroline Clarinval. Nous voulons
aussi encourager la recherche.» L’OFSP,
avec le soutien des acteurs concernés,

définit actuellement des mesures
concreétes. Les pistes étudiées correspon-
dent aux exigences formulées par les
malades. La premiére difficulté tient au
diagnostic. Certains patients attendent
des années avant de savoir de quoi ils
souffrent. Parfois, ils ne le sauront
jamais. Pour Anne-Francoise Auberson,
la solution passe par une sensibilisation
des médecins qui, trop souvent, oublient
la possibilité d’une maladie rare. Pour le
traitement, les malades demandent la
création de centres de référence
nationaux assurant une prise en charge
médicale et psychosociale. Certaines
institutions existent déja, comme le
Centre Jules-Gonin, a Lausanne,
spécialisé dans le rétinoblastome, un
cancer de I’ceil. Dans la méme logique,
ProRaris défend la création de «case
managers», des coordinateurs qui
guideraient les malades et les profession-
nels concernés pour optimiser un
parcours de santé.

«Les patients doivent obtenir la
sécurité juridique que leurs soins seront
remboursés, poursuit Anne-Frangoise
Auberson. IIs ont trop souvent des
difficultés parce que leurs médicaments
ne sont pas inscrits sur les listes des
assureurs ou parce qu’ils sont prescrits
«offlabel» (ndlr: pour un autre usage que
celui du prospectus).» Dans ces cas,
l’assureur décide du remboursement.
Pour Anne-Francoise Auberson, cela
laisse la place a I’arbitraire. Depuis 2011,
des critéres pour évaluer ces demandes
sont fixés dans une ordonnance
fédérale. Selon I'OFSP, qui publie
aujourd’hui une évaluation sur le sujet,
cela a permis «jusqu’a un certain point»
d’harmoniser les processus de prise en
charge. Les décisions sont aussi accélé-
rées. Mais Berne admet des améliora-
tions possibles. Un exemple: il manque
parfois des informations essentielles
dans les demandes des médecins
traitants, ce qui retarde le processus.



Le Nouvelliste

PRORARIS

4¢journée des Maladies Rares a Berne

ProRaris, I'Alliance Maladies Rares, orga-
nise la 4éme Joumée Internationale des
Maladies Rares le samedi ler mars 2014
a I'Hopital Universitaire de Berne
(Inselspital). Destinée aux patients, a leurs
proches, aux assodations de maladies ra-
res, aux professionnels de la santé, aux
sdentifiques, aux politiques et a toutes les
personnes concernées par la problémati-

que, cette journée d'information mettrales
patients atteints de maladies rares au cen-
tre des préoccupations. La parole sera lar-
gement donnée aux malades qui auront
ainsi l'occasion dexprimer leurs attentes
quant au projet de stratégie nationale
Maladies Rares actuellement en cours
délaboration.

Pour cette journée, ProRaris pourra no-

27 février 2014

tamment compter sur la présence d'Oliver
Peters, vice-directeur de 'OFSP, qui fera
également un point sur I'état actueldu pro-
jet de concept national Maladies Rares. 11
participera aux échanges et répondra aux
questions lors des tables rondes. Une plage
horaire sera prévue pour le networking et
la visite des stands des associations de pa-
tients. Infos: www.proraris.ch o 0OM



als

Linformation & la source. 25 février 2014

Médecine - Journée des maladies rares samedi a Berne

Samedi sera la Journée des maladies rares a I’'Hopital universitaire de Berne (Inselspital).
La parole sera donnée aux malades qui auront I'occasion d’exprimer leurs attentes quant
au projet de stratégie nationale Maladies Rares actuellement en cours d’élaboration.

ProRaris, I'Alliance Maladies Rares, est a l'origine de cette 4e journée, destinée aux
patients, a leurs proches, aux associations de maladies rares, aux professionnels de la
santé, aux scientifiques, aux politiques et a toutes les personnes concernées par cette
problématique. Fondée en 2010, ProRaris fédére une cinquantaine d'associations et un
grand nombre de malades isolés, a-t-elle indiqué dans un communiqué.

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. Bien que chacune ne touche que peu
d'individus, le nombre total de personnes concernées est donc important.

Ces maladies rares sont d’origine génétique dans 80% des cas. Les autres causes sont
infectieuses, auto-immunes, dégénératives ou tumorales. Le nombre de personnes
atteintes en Suisse est estimé a un demi-million soit environ 6,5% de la population.

Une stratégie nationale pour les maladies rares devrait voir le jour au deuxiéme trimestre
2014 sous I'égide de I'Office fédéral de la santé publique.
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Maladies rares

«Sensibiliser, informer, former»

En tant que parent mais aussi en tant que pharmacienne, Christine de Kalber-
matten est doublement confrontée au probléme des maladies rares. Elle vient
de terminer un travail de mémoire consacré a la situation des familles valai-
sannes concernées par une maladie rare et préconise la création d’un tout
nouveau métier, celui de «case manager maladies rares». Interview.

Quels conseils la maman donnerait-
elle a la pharmacienne?

La place du pharmacien peut actuellement
sembler mineure, et pourtant... Comme
acteur de proximité, il est le dernier mail-
lon de la chaine a qui le patient peut se
confier, ce qui en fait un interlocuteur
privilégié. La confiance est a la base de la
relation patient-professionnel. Or les ma-
ladies rares sont mal connues, y compris
des professionnels de la santé. Ce constat
récurrent risque de mettre en péril cette
relation de confiance. Pour la préserver et

Inventer un nouveau métier

Un directeur d’hépital que Christine de Kalber-
matten a entendu dernierement lors d'une
conférence rappelait que prés d'une centaine de
nouveaux métiers liés a la santé étaient apparus
au cours des cinquante dernieres années. Lidée
d'une nouvelle profession spécifiquement liée
aux maladies rares n'a donc rien d’une utopie.
La France, souvent érigée en modele, évoquait
déja une formation des professionnels (para)-
médicaux dédiée aux maladies rares dans son
deuxieme plan national.

Pour notre consoceur, ce nouveau meétier serait
principalement axé sur la coordination: «Le pro-
fessionnel, spécialement formé dans I'accompa-
gnement des patients atteints de maladie rare,
interviendrait tout au long de leur parcours de
vie. Sans concurrencer les différents interve-
nants, il faciliterait le travail en équipe interdisci-
plinaire et poursuivrait le travail d'accompagne-
ment entamé par le service éducatif itinérant. Il
aurait pour tache de sensibiliser, d'informer et de
former les acteurs présents tout au long du pro-
cessus. On pourrait parler de «case manager ma-
ladies rares»».

Les patients et proches de patients devront oc-
cuper une place importante grace a la valeur
ajoutée de leur expérience, alliée a des compé-
tences professionnelles («peer counselling»).
C'est cette coordination que réclame désormais
ProRaris dans le projet de plan national.
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améliorer I'accompagnement du patient, il
faut que le pharmacien soit sensibilisé,
informé et formé dans ce domaine, comme
tous les professionnels de santé qui inter-
viennent dans le parcours de soins.

Il'y a tout de méme pas mal
d’obstacles a franchir?

C’est vrai, de nombreux obstacles em-
péchent le pharmacien de réaliser que
son patient est atteint d'une maladie rare.
Nombre d’entre elles ne sont pas visibles
et le manque d'information est patent. De
plus, I'indication thérapeutique ne figure
pas en clair sur 'ordonnance. Les pres-
criptions off-label sont pourtant cou-
rantes et on en arrive parfois a des qui-
proquos. Je me souviens d'un patient ve-
nu avec une ordonnance au nom de sa
femme pour duViagra®. J’ai d’abord cru a
I'erreur d’un prescripteur distrait, avant
que le patient, quelque peu froissé, ne me
confirme qu’elle était bien destinée a son

[y

épouse atteinte d'une maladie rare.
C’était avant la sortie du Revatio®... Le
processus d’annonce du diagnostic est
aussi un moment tres délicat.

Le pharmacien est-il suffisamment
préparé pour accompagner le patient
dans ces moments-la?

Cette révélation provoque en effet un
choc indescriptible, d"une brutalité inouie.
S’ensuivent alors différentes étapes: le
déni, la révolte, la tentative de marchan-
der I'«acceptation» de la maladie — sous
certaines conditions — avant d’arriver a
I'assumer. Ces différentes étapes sont
plus ou moins longues selon les per-
sonnes. L'état d’esprit du patient, selon la
phase dans laquelle il se trouve, peut
avoir une incidence sur ’observance mé-
dicamenteuse, de méme que sur sa capa-
cité a intégrer des informations et donc
sur une éventuelle éducation thérapeu-
tique. Un pharmacien au fait de ces étapes
saura adapter les informations au vécu de
son patient, a son état psychologique.
Choisir judicieusement la forme de 1'in-
formation, les mots a utiliser et éviter le
jargon médical sont des déterminants
majeurs d'un bon suivi thérapeutique.

«Les maladies rares sont mal connues, y compris des professionnels de santé. Ce constat récurrent

risque de mettre en péril la relation de confiance avec les patients».



Quels sont les autres facteurs
d’amélioration?

Au quotidien, je suggérerais a mes colle-
gues de sortir leurs antennes, de tendre
des perches a leurs patients pour entamer
une discussion empreinte de doigté. Ils
pourraient étre amenés a répondre a des
questions sur l'évolution de la pathologie,
I'espérance de vie, l'existence de centres
de référence ou encore d’associations de
patients. Qu’ils s’intéressent a I'avis du
patient en leur demandant tres directe-
ment «quel role pourrais-je jouer dans
votre pathologie?». Outre une formation
(continue) spécifique, la mise en place
d’outils comme le dossier pharmaceu-
tique partagé et I'instauration d'une coor-
dination globale de la prise en charge
sont indispensables.

Pourquoi avoir décidé de suivre une
formation en «accompagnement

des personnes atteintes de maladie
génétique et de leur famille»?

La naissance en 1999 d'une enfant at-
teinte d'une anomalie chromosomique
rarissime, la tétrasomie X (syndrome 48,
XXXX), nous a confrontés a un grand
nombre de difficultés caractéristiques des
maladies rares. Pour que d’autres ne
soient pas obligés de vivre ce que nous
avons traversé, j’ai voulu me perfection-
ner dans ce domaine avant de mettre sur
pied un projet d’accompagnement systé-
matique avec ProRaris. Mon expérience
personnelle apporte dans ce contexte une
réelle valeur ajoutée a mes connaissances
professionnelles. Un «effet synergique»,
pour utiliser un terme pharmacologique...

Et pourquoi avoir suivi une forma-
tion a l'étranger, en France plus
particulierement?

Ce type de formation postgrade n’existe
pas encore dans les facultés de médecine
des universités suisses. Je me réjouis que
les responsables de filieres les mettent au
programme; cet objectif devrait d’ailleurs

Version intégrale du mémoire sur demande

figurer dans le projet de stratégie natio-
nale maladies rares. Comme je l'ai déja
mentionné, I’amélioration de la situation
passe par la formation, non seulement
dans les universités, mais aussi dans les

HES par exemple.

La Suisse est-elle en retard dans

le domaine des maladies rares?
Certes, la Suisse est en retard. Contraire-
ment a nombre de ses voisins, elle n’a
toujours pas de plan national (voir l'ar-
ticle de ProRaris dans ce méme numéro).
Et le retard est encore plus important sur
le plan psychosocial. Le partage des com-
pétences entre la Confédération et les
cantons, notamment en matiere de santé
et d’éducation, ainsi que la coexistence de
quatre langues nationales rendent la si-
tuation suisse extrémement spécifique.
La complexité du systeme de sécurité so-
ciale n’arrange pas les choses et se re-
trouve dans les politiques sociales rela-
tives au handicap et aux maladies rares en
particulier.

Pourtant, de nombreuses associa-
tions ont déja, en collaboration avec leur
médecin, posé les bases d'une prise en
charge efficace, tant pour l’acces aux soins
que pour développer des programmes de
recherche. Il suffit de les prendre comme
modeles. Une fois encore: sensibiliser,
informer, former sont les maitres-mots en
la matiere.

Dans le cadre de votre travail de
mémoire, VOUsS avez rencontré de
nombreux parents d’enfants atteints
de maladie rare. Quelles constantes
se dégagent?

Tous les parents ont souligné la qualité et
I'efficacité de lintervention du service
éducatif itinérant, qui a joué un véritable
role d’accompagnement. Coté médical,
les parents sont plutét satisfaits de la co-
ordination des soins, méme s'ils regrettent
le manque de vue d’ensemble. Les asso-
ciations de patients jouent également un
role tres positif dans leur parcours.

La version intégrale du mémoire «Situation, attentes et besoins de parents d'enfants atteints de mala-

die génétique rare en Valais - Une nouvelle forme d’accompagnement a instaurer?» est disponible sur

demande auprés de l'auteur (en francais uniquement).

Par ailleurs, Paediatrica, le bulletin de la Société Suisse de Pédiatrie (SSP), publiera un article sur ce

mémoire courant février 2014 (référence: Paediatrica 2014; 1: 28-31). Cet article sera en accés libre, en

francais et en allemand, sur le site de la SSP (http://www.swiss-paediatrics.org).
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En revanche, les parents pointent du
doigt I'absence de coordination globale
des interventions. Ils sont trés mal infor-
més des aides et prestations disponibles,
méconnaissent leurs droits et ignorent
comment fonctionnent les administra-
tions chargées de les accorder. Les
contacts avec ces dernieres — principale-
ment avec I’Al — sont souvent difficiles. Ils
subissent un impact socio-économique
important, lié surtout au temps que né-
cessite au quotidien la prise en charge de
la maladie de leur enfant. Ils souffrent
d’isolement social, voire de discrimina-
tion et de rejet. Ils sont rarement aidés sur
le plan psychologique et le déplorent. La
scolarisation de leur enfant ne va pas de
soi. Ils ont besoin d’étre soutenus dans
ces différents domaines.

Les pharmaciens sont peu cités dans
votre mémoire. Sont-ils insuffisam-
ment impliqués?
On connait a I'heure actuelle entre 7000
et 8000 maladies rares et il n'y a d’espoir
thérapeutique que pour une minorité
d’entre elles. La liste des médicaments
bénéficiant du statut de médicament or-
phelin accordé par Swissmedic comporte
actuellement un peu plus de 200 réfé-
rences. C'est bien peu pour autant de
pathologies, méme si bien d’autres médi-
caments sont utilisés «off label». Il est
clair que la recherche dans ce domaine
doit étre priorisée. Certaines maladies
rares ne peuvent toutefois pas étre trai-
tées par des médicaments. D’autres prises
en charge — chirurgicales, médico-théra-
peutiques (physiothérapie, ergothérapie),
pédago-thérapeutiques (logopédie, psy-
chomotricité), psychothérapeutiques —
s’averent tout aussi importantes et consti-
tuent un véritable projet thérapeutique.
Les enfants concernés par mon mé-
moire prenaient ainsi tres peu de médica-
ments, alors que tous sans exception bé-
néficiaient de multiples séances de réédu-
cation. Limplication des pharmaciens
n’est donc pas remise en cause, méme si
elle doit étre encouragée. 1

Interview: Thierry Philbet

Adresse de correspondance
Christine de Kalbermatten

Ave Ritz 33

1950 Sion

E-mail: cdekalbermatten@proraris.ch
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14 Maladies rares

Simplifier le parcours des patients

Anne-Frangoise Auberson

ProRaris - Alliance Maladies Rares Suisse organise la 4¢ Journée Internationale
des Maladies Rares le 1¢r mars prochain, a Berne. Une occasion de faire le point
sur le projet de plan national maladies rares qui devrait étre annoncé prochai-
nement mais aussi sur les problémes toujours en suspens pour les patients.

le directeur de I’Office Fédéral de la Santé

concernées. Citons, entre autres, les diffé-
rentes associations de médecins, I’Acadé-
mie suisse des sciences médicales, phar-
maSuisse, les représentants de I'OFAS, la
Conférence des Directeurs de la Santé
(CDS), les assureurs-maladie et l'indus-

Pres de quatre ans apres la création de
ProRaris, les patients atteints de maladies
rares sont-ils devenus des partenaires a
part entiere dans un systéme de santé
solidaire? Fondée en 2010, I’Alliance Ma-
ladies Rares Suisse fédere les associations
de patients atteints de maladies rares
ainsi que de trés nombreux malades iso-
lés. Cette alliance s’engage pour que les
personnes atteintes de maladies rares en
Suisse aient un acces équitable aux pres-
tations de santé. Elle sensibilise égale-
ment le grand public, les pouvoirs publics
et les institutions concernées a cette pro-
blématique.

La volonté politique s’est clairement
manifestée il y a un an, lors de la 3¢ Jour-
née Internationale des Maladies Rares
organisée par ProRaris. A cette occasion,

Publique (OFSP) a annoncé un projet de
stratégie nationale maladies rares pour le
deuxiéme trimestre 2014. En tant que
porte-parole des patients, ProRaris parti-
cipe depuis aux différents workshops or-
ganisés par I'OFSP en vue de son élabo-
ration, aux cOtés de toutes les parties

trie pharmaceutique.

Un principe de coordination générale

Les patients souffrant de maladies rares,
ainsi que leurs proches, rencontrent de
tres nombreuses difficultés pour savoir a

Prés d’'une personne sur dix touchée en Suisse

Une maladie rare est une affection dont la prévalence est inférieure a 1/2000 et qui nécessite des me-
sures pluridisciplinaires pour sa prise en charge. Plus de 7000 pathologies rares ont été identifiées et
touchent environ 7% de la population dans notre pays. 80% d’entre elles sont d'origine génétique.
Ces maladies, bien que différentes, présentent pourtant une caractéristique commune: un manque
d'information qui affecte aussi bien le patient et les professionnels de la santé que les instances admi-
nistratives. Les conséquences sont malheureusement trés lourdes pour les patients: errance diagnos-
tique et administrative, pas d’espoir thérapeutique, inégalité d’accés aux soins, insécurité juridique et
isolement psychosocial.

Anne-Francoise Auberson, présidente de ProRaris, entourée d’Esther Neiditsch, secrétaire générale (a gauche) et de Christine de Kalbermatten,
© Christian Pfahl/ProRaris

membre du Comité et pharmacienne (a droite).
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qui s’adresser et connaitre leurs droits.
Cette situation s’explique parce que leurs
interlocuteurs sont eux-mémes le plus
souvent dans l'ignorance. Ce manque
d’information, caractéristique de la mala-
die rare, complique le parcours du patient.
Dans le cadre des discussions avec 'OFSE,
ProRaris s’attache non seulement a souli-
gner les difficultés quotidiennes des pa-
tients concernés, mais aussi a proposer
des solutions.

L'Alliance propose en particulier un
principe de coordination générale propre
a garantir un acces orienté et facilité aux
prestations médicales, paramédicales, ad-
ministratives, juridiques, scolaires et pro-
fessionnelles. Les patients bénéficieraient
ainsi d'un parcours facilité, tout comme
les professionnels, grace a une meilleure
circulation et un meilleur partage de I'in-
formation.

Mais personne ne peut dire quand
exactement le plan national maladies
rares entrera en vigueur. La situation de
nombreux patients requiert pourtant des
mesures urgentes et ProRaris continue
parallelement a faire pression sur I'OFSP.
Voici quelques exemples concrets:

Droit au remboursement des
médicaments

Le remboursement des médicaments
contre des maladies rares est possible se-
lon larticle 71 a et 71 b de 'OAMal. C’est
le cas lorsque le médicament ne figure
pas sur la liste des spécialités, ou pour un
usage hors étiquette, hors limitation ou
hors autorisation. Le législateur a voulu
offrir une exception qui profite a certains
patients en transférant le pouvoir de déci-
sion a l'assureur, apres consultation d'un
médecin-conseil. Il en résulte des situa-
tions iniques et injustes, lorsque, pour
une pathologie précise, une caisse-mala-

Avec la Patrouille des Glaciers

die prend le médicament en charge et
une autre refuse. Une évaluation de cet
article de loi a été promise.

Fin janvier 2014, 'OFSP n’était pas
encore en mesure de donner les résultats
complets de cet examen mais il recom-
mande d’ores et déja une meilleure coo-
pération entre médecins traitants et mé-
decins conseil, ainsi qu'une meilleure cir-
culation de l'information.

Droit au diagnostic

Le test génétique permet de poser, confir-
mer, voire exclure un diagnostic. Il offre le
choix d’un parcours thérapeutique, il dé-
termine le risque de répétition chez les
enfants suivants et les descendants de la
fratrie.

ProRaris dénonce le refus du rem-
boursement de l’analyse génétique par
les assureurs quand bien méme elle figure
sur la liste des analyses. Le motif invoqué
est I’absence d’espoir thérapeutique!

Mesures spécifiques pour
les malades ultrarares

ProRaris alerte également 'OFSP sur la
situation des malades ultrarares qui sont
trop peu nombreux pour bénéficier du
soutien d’une association. Actuellement,
leur seul recours est ProRaris. Pour ces
malades isolés, ProRaris demande des
mesures spécifiques.

Remboursement de soins a I'étranger

Certains patients atteints de maladies
rares ne peuvent étre diagnostiqués et
traités en Suisse. On ne peut des lors dé-
nier a un patient le droit de se rendre
dans un autre pays s’il ne peut obtenir
chez lui un diagnostic ou bénéficier des
soins nécessaires a sa pathologie.

Une équipe de sportifs chevronnés participera, sous les couleurs de ProRaris, a la Patrouille des

Glaciers 2014, qui se déroulera les 2 et 3 mai de Zermatt a Verbier. Le quotidien des personnes at-

teintes de maladies rares est parsemé d’embdches et nécessite un entrainement permanent. Il s'appa-

rente au parcours que devront affronter les membres de I'équipe ProRaris, dont I'un est le papa d'une

adolescente concernée.

ProRaris va récolter des fonds lors de la phase d'entrainement de ses champions. D’ici au 2 mai, sa

patrouille compte dépasser 200000 métres de dénivelé positif. On peut soutenir I'association en
achetant des métres: CHF 25.- les 25000 métres, CHF 50.- les 50000 métres, CHF 100.— les 100000
metres, des CHF 150.— les 150 000 meétres et plus. Vous pouvez aussi faire des donations a l'association
(BCV, 1001 Lausanne, IBAN: CH22 0076 7000 E525 2446 2).

La totalité des fonds récoltés sera dévolue a des programmes de coordination et de soutien destinés

aux membres, patients et personnes concernées par les maladies rares.
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— Politik - Politique

Il est donc impératif d’établir des critéres
précis pour définir les conditions-cadres
de cette prise en charge transfrontaliere.
Certains centres de compétences étran-
gers sont les seuls a pouvoir diagnostiquer
ou traiter une maladie rare. Pour les pa-
tients concernés, il y a donc une nécessité
absolue d’assouplir les criteres d’applica-
tion en matiere de réglementation sur le
remboursement des soins a I'étranger.

4e Journée Internationale
des Maladies Rares

Autre événement-phare de ProRaris, la 4e
édition de la Journée Internationale des
Maladies Rares aura lieu le 1er mars 2014,
a 'Hopital de I'lle a Berne. Sur la base
d’exemples concrets, les personnes
concernées évoqueront ce qui fonctionne
et ce qui doit étre amélioré. Cest, en
quelque sorte, la contribution des pa-
tients au projet de plan national maladies
rares. Seul le partage des compétences et
I’étroite collaboration entre tous les ac-
teurs de la problématique des maladies
rares permettront une amélioration du
parcours de santé et de la qualité de vie
du patient. ]

4. INTERNATIONALER TAG DER SELTENEN
KRANKHEITEN IN DER SCHWEIZ

BIS 17:00 UHR

Adresse de correspondance
ProRaris

Chemin de la Riaz 11

1418 Vuarrens

Tél.021 887 68 86

E-mail: afauberson@proraris.ch

Site internet: www.proraris.ch
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Situation, attentes et besoins de parents
d’enfants atteints de maladie génétique

rare en Valais

Une nouvelle forme d’accompagnement a instaurer?

Christine de Kalbermatten, Sion

Préambule

Le travail de mémoire que résume cet article
est le fruit d’'une enquéte menée en 2013
aupres de familles touchées par une maladie
rare (MR). Il a débouché sur un dipléme uni-
versitaire en accompagnement des personnes
atteintes de maladie génétique et de leur fa-
mille (formation en psychologie et psychopa-
thologie de I’'Université Pierre et Marie Curie,
faculté de médecine Pitié-Salpétriere, Paris,
dont I'instigateur fut Serge Lebovici).

Situation personnelle

La naissance en 1999 d’une enfant atteinte

d’une anomalie chromosomique rarissime, la

tétrasomie X (syndrome 48, XXXX), nous a

confrontés durant ces 14 dernieres années a

un grand nombre de difficultés caractéris-

tiques des MR":

* errance diagnostique

* annonce délicate

« difficultés a étre entendus par le corps
médical

* manque général d’information

* manque de recherche et de traitement

insécurité juridique et administrative

isolement psychosocial.

Quelques années aprés le diagnostic, des
échanges informels avec d’autres parents
concernés m’ont permis de réaliser que nous
n’étions pas seuls a éprouver ces difficultés,
tant en Suisse qu’a I'étranger.

Situation générale

Différentes enquétes européennes?-3-4:5 ont
étudié la situation des personnes atteintes de
MR. Leurs résultats présentent des simili-
tudes évidentes, notamment au niveau des
besoins exprimés par les patients.

De son coté, la Suisse attend toujours son
premier plan national maladies rares qui de-
vrait &tre présenté en 2014. Il n’y existe que

trés peu de données sur 'accompagnement
médical et psychosocial des patients atteints
de MR. Quelques travaux, non spécifiques des
MR, ont été menés en Suisse Romande sur les
ressources de soutien aux familles®, et depuis
2011, ProRaris a publié une série d’articles sur
ce sujet.

Mémoire

Mon mémoire avait pour objectif général de
dépeindre la situation d’une dizaine de fa-
milles concernées par une MR d’origine géné-
tigue ou supposée telle. Ses objectifs spéci-
fiques étaient d’établir un état des lieux dans
un contexte global (médical, paramédical,
psychologique, administratif/juridique et so-
cial), puis de définir les besoins et les attentes
des familles concernées.

Diagnostics confirmés par un test ~ 8 cas
génétique

Diagnostics supposés, établis 2 cas
sur la base du tableau clinique
Diagnostic inconnu 1 cas

Diagnostics

Symptdémes moteurs
Troubles du langage

Retard de développement
Problémes visuels

Troubles du comportement
Troubles fonctionnels divers
Troubles auditifs

Retard staturo-pondéral
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Résultats

lls découlent d’entretiens menés avec 9
meres et 2 péres, dont les enfants (8 gargons
et 3 filles) étaient agés de 3.5 a 12 ans. lls
présentent des ressemblances flagrantes
avec un grand nombre de points relevés dans
les études précitées.

Points positifs

Prise en charge médicale

Les parents sont plut6t satisfaits de la coor-
dination des soins, méme s’ils regrettent
I’absence de vue d’ensemble médicale.
Lannonce du diagnostic a eu lieu dans de
bonnes conditions pour 6/11 familles. Lan-
nonceur a pris le temps nécessaire; les pa-
rents relévent le temps qu’il leur a consacré,
ses qualités humaines et son intelligence
émotionnelle. lls apprécient que I'annonceur
leur laisse entrevoir une lueur d’espoir et
souligne les potentialités de leur enfant; c’est
pour eux le moyen de réapprendre a vivre et
de construire un nouveau projet de vie.
Malgré tout, des mots comme «votre enfant
ne marchera jamaisy continuent a étre pro-
noncés, alors que toute prédiction risque
d’exercer des effets déléteres sur le devenir
de I'enfant. Le généticien Arnold Munnich le
rappelle trés bien : «On peut a la rigueur nous
pardonner nos erreurs diagnostiques, on ne
nous pardonnera jamais nos erreurs pronos-
tiques.» (1999)

Syndrome de Noonan

Délétion 9p (2 cas)

Délétion 22q13

Syndrome Cornelia de Lange (SCDL)
Ostéogeneése imparfaite (type Ill)
Rétinoblastome trilatéral

Délétion 7 duplication 20

Syndrome de Sotos
Syndrome de Doose

En attente de résultats

11/11
10/11
9/11
8/11
8/11
8/11
3/11
3/11

Difficultés nécessitant ou ayant nécessité un suivi (para)médical

28



PAEDIATRICA Vol. 25 No. 1 2014

Si les familles sont satisfaites des informa-
tions médicales transmises au moment de
I’annonce, I'errance diagnostique s’est tou-
tefois prolongée pour trois d’entre elles
jusqu’a I’dge de 3-4 ans; cette phase d’incer-
titude a été difficile pour les parents, ballottés
entre la banalisation par les médecins des
symptdmes décrits, de longues périodes de
recherche et d’examens, la consultation plu-
tot tardive d’un généticien et I'attente des
résultats. Une famille n’a toujours pas de
diagnostic et la mere s’est sentie accusée de
souffrir de troubles psychologiques. Une
autre famille a regu un diagnostic erroné.

La pédagogie du doute (savoir reconnaitre
que 'on ne sait pas) est I'un des facilitateurs
d’un diagnostic précoce. Il est indispensable
que les praticiens développent leur réflexe
MR et adressent rapidement les patients a un
spécialiste, voire a un généticien; de par sa
formation, ce dernier bénéficie d’une exper-
tise particuliere dans le domaine des MR.

Une majorité de parents semble avoir regu
I'annonce de retard mental avec plus de
sérénité que celle du diagnostic, parce qu’elle

Al

AVS
Caisses-maladie
CMS
Croix-Rouge

Orphanet

Organisations diverses

SEI
CFF

Fondations diverses a but social

Lampe magique, Etoile filante, etc.

ProRaris

Informations

a été suivie d’effets concrets comme la mise
en place d’un suivi médico-thérapeutique et
pédago-thérapeutique qui fait office de projet
thérapeutique. «En l'absence de traitement,
cette prise en charge fait bel et bien fonction
de projet thérapeutique.» (A. Munnich, 1999)

Domaine psychosocial:

service éducatif itinérant (SEI)

En phase préscolaire, les intervenantes du
SEI ont joué aupres des familles un véritable
réle d’accompagnement. Elles leur ont appor-
té information, soutien psychologique et appui
dans les démarches administratives; elles les
ont orientées si nécessaire vers d’autres pro-
fessionnels. Lentrée a I'’école marque la fin de
leur intervention et leur départ laisse un grand
vide auprés des parents, qui réclament un
accompagnement apres le SEI. Insieme Vaud
a entamé des discussions avec les institutions
politiques concernées pour débattre de ce
besoin et mettre en place un projet-pilote.

Assurance-invalidité

Assurance vieillesse et survivants

Assurance obligatoire des soins
Assurances complémentaires

Centres médico-sociaux

Portail virtuel

Insieme

ProCap

Cérébral

Pro Infirmis (VS: Emera/BL: Mosaik)
Intégration Handicap

Service éducatif itinérant

Transports publics divers

Fondations qui exaucent les réves d’enfants
et d’adolescents malades ou en situation de
handicap

Alliance Maladies Rares Suisse

Domaine psychosocial:

associations de patients

Les associations de patients jouent un role-
clé, tout a fait spécifique des maladies rares.
Elles apportent aux parents leur aide au ni-
veau du diagnostic, leur proposent informa-
tion et soutien et leur permettent d’échanger
leurs expériences. Les parents ne s’y
trompent d’ailleurs pas puisque sept familles
sont membres d’une ou de plusieurs associa-
tions. «Ces rencontres ou I'exception devient
la régle sont géniales.» (Monsieur A.)

Points négatifs

Coordination globale

Elle est visiblement insuffisante puisque 8/11
familles doivent organiser elles-mémes la
prise en charge de leur enfant, ce qui occa-
sionne une absence de vue d’ensemble et un
manque de communication entre les interve-
nants.

Une explication réside dans la structure de
I’Ordonnance sur les infirmités congénitales
(OIC), qui morcelle les syndromes rares en
leurs différents symptomes, empéchant une

Mesures (de réadaptation) médicales
Allocation pour mineurs impotents
Supplément pour soins intenses
Contribution d’assistance

Moyens auxiliaires

Prestations complémentaires

Mesures médicales
Assurances anténatales notamment

Aides et soins a domicile divers

Information sur les maladies rares, les médica-
ments orphelins et les services experts

Prestations diverses: loisirs, conseil, assistance
juridique, service de reléve

Education précoce spécialisée

Carte de légitimation pour voyageurs avec un
handicap: offre la gratuité a I'accompagnant

Lorsque tout ce qui précede ne suffit plus ...

Porte-parole des patients concernés
Recueil et diffusion de I'information
Amélioration de I'acces aux soins et au
remboursement

Récapitulatif non exhaustif des prestations, aides et structures de soutien existantes (variables suivant les cantons)
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Informations

prise en compte globale. La liste des infirmi-
tés congénitales annexée a I'OIC est par ail-
leurs obsoléte; la derniére révision impor-
tante date de 1985 et le Controle fédéral des
finances a exprimé cet avis dans un rapport
datant de début 2013. Le concept-méme de
liste positive est absurde dans un monde ou
I’on découvre chague semaine cing nouvelles
maladies rares...

Informations

Tres peu d’informations autres que des don-
nées médicales ont été fournies aux parents,
notamment sur les plans psychologique, ad-
ministratif/juridique, pratique et social, alors
que celles qui influent sur la qualité de leur vie
quotidienne ont a leurs yeux plus d’impor-
tance que les informations médicales. lls
n’ont du coup qu’une connaissance tres par-
tielle des prestations existantes, de leurs
droits et du fonctionnement des administra-
tions (9/11).

Prestations existantes

Les parents connaissent généralement des
prestations de I’Al comme I’allocation pour
impotents (10/11) ou le supplément pour
soins intenses (SSI) (8/11). Ce n’est toutefois
pas parce qu’ils les connaissent qu’ils par-
viennent a en bénéficier. Leur obtention butte
sur les représentations qu’ils s’en font par-
fois - ils ont I'impression de demander la
charité - ou que s’en font certains médecins,
qui vont jusqu’a les dissuader de déposer une
demande. L'obtention du SSI en particulier est
délicate et semble dépendre de I'enquéteur
économique de I’Al.

La récente contribution d’assistance de I’Al
est peu connue, au méme titre que la carte
pour voyageurs avec handicap des CFF. Une
aide pratique concréte (aide au ménage par
exemple) se révele aussi nécessaire; elle est
rarement requise et encore plus exceptionnel-
lement organisée, les parents se heurtant
souvent aux refus des institutions concer-
nées. Il n'est pas rare que les parents at-
tendent d’étre au bout du rouleau pour solli-
citer de I'aide; comme les délais de traitement
des dossiers sont tres longs et les disponibi-
lités en ressources humaines limitées, les
décisions - méme positives - tombent sou-
vent trop tard.

Administrations

Les contacts avec les administrations
chargées d’accorder ces prestations sont
souvent difficiles: elles méconnaissent les MR
et leur fonctionnement s’oppose a la tempo-

ralité des familles. Les parents ne connaissent
pas leurs droits. Deux tiers des familles au-
raient besoin d’aide dans ce domaine, princi-
palement dans leurs rapports avec I’Al, aupres
de laquelle il devient de plus en plus difficile
de faire valoir ses droits. Elle deviendrait plus
restrictive et tarderait a entrer en matiére. Les
familles hésitent généralement a engager une
procédure; lorsqu’elles osent le faire, elles
évoquent un véritable «parcours du combat-
tanty. Les recours contre les décisions de I’Al
sont devenus payants et il est souvent néces-
saire d’engager un avocat; I'aspect écono-
mique et le niveau socio-culturel des familles
pésent lourd dans la balance.

Impact socio-économique

Les répercussions de la MR sur I'activité pro-
fessionnelle des parents sont importantes: 10
meres et 2 peres ont di la réduire (4 méres
ont méme totalement cessé de travailler); 2
péres quant a eux se sont réfugiés dans le
travail pour échapper a la réalité du quotidien.
8/11 familles doivent financer elles-mémes
certaines prestations. Au final, 9/11 familles
déclarent ressentir une incidence moyenne a
importante sur le budget familial.

Impact temporel

La gestion quotidienne de la maladie est
chronophage. Tous les enfants nécessitent
de multiples suivis médicaux: les enfants
consultent de 2 & 7 spécialistes qu’ils voient
8 a 20 fois par an, les trois quarts du temps
dans une autre localité, voire dans un autre
canton. Les suivis paramédicaux dont bénéfi-
cient tous les enfants (1 a 7 séances hebdo-
madaires de 45 minutes) engendrent en
moyenne 50 minutes de déplacement. Plus de
la moitié des familles consacrent en moyenne
plus de 4 heures par jour a leur enfant en
soins médicaux, soins de rééducation, soins
d’hygiéne et aide quotidienne.

Soutien psychologique

Une aide psychologique n’a que trés rarement
été proposée aux familles. Les parents se
débrouillent comme ils peuvent en s’appuyant
sur leur réseau personnel. Tous réclament un
soutien sur ce plan non seulement dans les
moments cruciaux (comme I'annonce du
diagnostic ou I'entrée a I’école), mais tout au
long de leur parcours de vie. Ce soutien de-
vrait émaner de tous les professionnels. lls
aimeraient disposer d’espaces de parole,
d’échange et de discussion avec d’autres pa-
rents et expriment le besoin de disposer de
structures de répit, dont le nombre est actuel-
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lement insuffisant et qui sont souvent inadap-
tées aux besoins spécifiques des MR.

Aspects psychosociaux: vie sociale
Limpact de la MR sur la vie sociale est ter-
rible pour plus de la moitié des parents. Outre
I'incidence sur leur activité professionnelle,
ils sont épuisés physiquement et psychique-
ment. lls se replient sur eux-mémes, renon-
cant pour certains a toute sortie individuelle,
en couple ou en famille. Cet impact sur la vie
sociale existe aussi chez certains enfants; les
invitations aux fétes d’anniversaire en sont
un bon barométre. Des manifestations de
discrimination ou de rejet (7/11) dans les
domaines scolaire, social, privé ou profes-
sionnel ont encore renforcé le sentiment
d’isolement social de deux tiers des fa-
milles. «/On a] tout fait pour se simplifier la
vie et la vie sociale est trop compliquée.»
(Madame I.)

Aspects psychosociaux: vie scolaire
Privés du soutien du SEl, les parents doivent
reprendre en main la coordination de la prise
en charge de leur enfant au moment de la
scolarisation. Plus de la moitié des familles
vivent des épisodes de conflits avec les en-
seignants, dus a la peur, a la méconnaissance
de la problématique des MR, au manque de
communication et a I'absence de formation
(continue). Dans ce contexte, il est d’autant
plus important que les parents disposent
d’un référent capable de faire le lien avec les
enseignants, par exemple au moment des
changements de niveau ou d’établissement
scolaire.

Besoins et attentes:

un nouveau métier en perspective

Les parents désirent ardemment I'améliora-
tion de la situation des patients atteints de
MR. lls ont besoin d’une coordination efficace
entre les différentes interventions. lls récla-
ment des informations sur les prestations et
les aides disponibles, ainsi que sur leurs
droits. Ils souhaitent étre soutenus sur les
plans administratif/juridique et psycholo-
gique. Cette aide passe par la création d’es-
paces de parole, par le développement de
structures de répit adaptées et par I'interven-
tion d’un référent, qui accompagne les fa-
milles aprés le SEI.

Toutes les familles se déclarent en faveur d’un
professionnel nouveau, spécialement formé
dans 'accompagnement des patients atteints
de MR et qui interviendrait tout au long du
parcours de vie des patients. Sans concurren-
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cer les différents professionnels, il faciliterait
le travail en équipe interdisciplinaire et pour-
suivrait le travail d’accompagnement entamé
par le SEL. Il aurait pour tache de sensibiliser,
d’informer et de former les acteurs présents
tout au long du processus. Reste a trouver un
nom a cette nouvelle profession, ainsi qu’a en
préciser le cadre et la nature.

Conclusion

2014 devrait marquer en Suisse un tournant
dans la vie des personnes concernées avec la
présentation du premier plan national MR. Ce
projet de stratégie devra répondre aux préoc-
cupations exprimées par les parents. Il est
primordial qu’il englobe cette notion de coor-
dination, déja présente ou planifiée chez
certains de nos voisins européens.

Le déploiement dans toute la Confédération
de ce plan national MR risque de prendre un
temps certain. La mise sur pied d’un projet-
pilote d’accompagnement, exploitant I'expé-
rience accumulée dans mon parcours person-
nel, est devenue ma priorité. Ce projet fera la
part belle au peer-counselling, gréce aux
compétences des patients et de leurs proches
qui feront par ailleurs d’excellents formateurs.
Les rencontres entre parents d’enfants
concernés par une MR, débutées fin 2013,
sont appelées a se développer. Au programme
figurent également la poursuite des discus-
sions amorcées avec différents partenaires,
la diffusion et la présentation de ce mémoire
auprés d’institutions concernées. En ligne de
mire: la proposition systématique d’un ac-
compagnement aux patients et a leurs
proches.

Version intégrale du mémoire disponible sur
demande
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