Schweizer Netzwerk fur seltene Krankheiten

Wo kdénnen sich Betroffene, Angehoérige und Fachpersonen informieren und hinwenden
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Nationale Koordination Seltene
Krankheiten (kosek)

Die kosek ist eine Koordinationsplattform fir die Verbes-
serung der Versorgungssituation fiir Betroffene von selte-
nen Krankheiten in der Schweiz. Mittels einem qualitats-
sichernden Verfahren anerkennt die kosek Versorgungs-
strukturen fir Menschen ohne Diagnose und Menschen

mit einer seltenen Krankheit.

Anlaufstellen fiir Menschen ohne Diagnose

Zentren fiir seltene Krankheiten

Zentren fir seltene Krankheiten sind interdisziplinare An-
laufstellen, an die sich Gesundheitsversorger oder Men-
schen ohne Diagnose und Verdacht auf seltene Krankhei-
ten wenden konnen.

Die Zentren arbeiten krankheitsiibergreifend und koordi-
nieren die Fachexpertise der beteiligten Expertinnen fur

Kinder und Erwachsene.

Helplines seltene Krankheiten
Die Helplines dienen als Anlaufstelle fir Informationen
rund um seltene Krankheiten fur Betroffene, Angehdrige,

sowie Gesundheitsfachpersonen. Sie sollen helfen, die
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zustandige Einrichtung oder Fachpersonal ausfindig zu
machen. Sie weisen die Betroffenen auf bestehende so-
ziale, finanzielle Unterstliitzungsmoglichkeiten und Pati-
enten- und Selbsthilfeorganisationen hin. Sie helfen aus-
serdem, passende Forschungsprojekte zu finden. Die
Dienstleistung ist kostenlos (die Anrufe werden zum Nor-

maltarif verrechnet).

Fachspezifische Referenzzentren

In fachspezifischen Netzwerken fiir seltene Krankheiten
organisieren Fachleute und Fachkliniken die Expertise fur
die entsprechenden Krankheiten. In den Netzwerken neh-
men die Referenzzentren eine Schlisselrolle ein, indem
sie die Expertise fiir spezifische Krankheitsbereiche biin-
deln. Um Betroffene mdglichst wohnortsnah zu betreuen,
arbeiten diese Referenzzentren in einem schweizweiten
Netzwerk mit anderen Referenzzentren, Spitdlern und
Fachpersonen sowie mit Patientenorganisationen zusam-
men.

kosekschweiz.ch



Schweizer Register fir seltene
Krankheiten (SRSK)

Das SRSK ist ein nationales Register fur seltene Krank-
heiten. Das SRSK erfasst Angaben zu mdglichst allen
Personen mit einer seltenen Krankheit, die in der Schweiz
leben und/ oder behandelt werden.

Das Ubergeordnete Ziel des SRSK ist es, die Versor-
gungssituation von Personen mit einer seltenen Krankheit
in der Schweiz zu verbessern. Um dieses Ziel zu errei-
chen, sind folgende Massnahmen geplant:

e Wichtige medizinische Informationen von még-
lichst vielen Betroffenen zusammentragen und
auswerten.

e Eine Forschungsplattform flir die Durchflihrung
von Studien schaffen, damit Betroffene tber ge-
plante Studien informiert sind und zur Teilnahme
eingeladen werden kénnen.

e Arztinnen und Arzte sowie verantwortliche In-
stanzen des Schweizer Gesundheitswesens, wie
zum Beispiel das Bundesamt fir Gesundheit
(BAG), durch jahrliche Berichte lber aktuelle Er-
gebnisse informieren.

e Betroffenen und Fachpersonen die Moglichkeit
bieten, sich untereinander auszutauschen.

Bei Fragen wenden Sie sich bitte an srdr.ispm@unibe.ch
oder 031 684 48 87.
raredisease.ch

Orphanet

Orphanet wurde 1997 in Frankreich gegriindet und um-
fasst heute ein Konsortium von 40 Partnerlandern, darun-
ter auch die Schweiz. Das Schweizer Orphanet-Team ist
seit 2001 am Universitatsspital Genf (HUG) ansassig. Or-
phanet ist frei zuganglich und bietet:

e Eine einheitliche Nomenklatur mit einem Code
fir jede seltene Krankheit (ORPHAcodes), die
als gemeinsame Sprache fiir das Okosystem der
seltenen Krankheiten dient.

e Eine Wissensdatenbank mit dem gesamten ak-
tuellen wissenschaftlichen Kenntnisstand zu sel-
tenen Krankheiten.

e Eine Enzyklopadie mit Empfehlungen fir die kli-
nische Praxis und die Notfallversorgung.

e Einen Katalog mit Expertenressourcen wie
Fachzentren, Selbsthilfeorganisationen, klini-
schen Studien und Forschungsprojekten.

orphanet.ch

ProRaris

ProRaris Allianz Seltener Krankheiten — Schweiz ist der
Dachverband der Patientenorganisationen fir Menschen
mit einer seltenen Krankheit. Die Organisation setzt sich
fur einen gleichwertigen Zugang zur medizinischen Ver-
sorgung fur alle Betroffenen ein.

e ProRaris verlinkt Betroffene von einer seltenen
Krankheit miteinander.

e Sie unterstltzt isolierte Patientinnen und Patien-
ten, die von keiner anderen Organisation vertre-
ten werden.

e Sie bietet bei komplexen Anfragen eine kosten-
lose Erstberatung sowie nach Vereinbarung eine
umfassendere Patientenberatung an. Dabei geht
es meistens um den Zugang zu Therapien.

proraris.ch

Seltene Krankheiten in der Schweiz

Tritt eine Krankheit in weniger als finf Fallen pro 10'000 Ein-
wohner auf, dann gilt sie als selten. Weltweit sind heute zwi-
schen 6'000 und 8'000 seltene Krankheiten bekannt. Regel-
massig werden in der medizinischen Fachliteratur neue sel-
tene Krankheiten beschrieben. In der Schweiz sind ca.
580'000 Personen betroffen (7.2%). Ungeféahr 50% davon

sind Kinder.

Seltene Krankheiten sind ernste, oft chronische und fort-
schreitende Krankheiten, die haufig lebensbedrohlich sind.
Ein grosser Teil davon ist genetisch bedingt. Bei vielen sel-
tenen Krankheiten kénnen die ersten Symptome schon kurz
nach der Geburt oder in friher Kindheit auftreten. Die Er-
krankung manifestiert sich bei zirka 50% der seltenen Krank-

heiten erst im Erwachsenenalter.

Fir die meisten seltenen Krankheiten gibt es keine effiziente
Therapie. Gleichwohl kénnen angemessene Pflegemass-
nahmen die Lebensqualitat verbessern. Patientinnen und
Patienten mit seltenen Krankheiten werden oft mit &hnlichen
Problemen konfrontiert. Schwierigkeiten bestehen vor allem
hinsichtlich der Diagnosestellung, der Verfigbarkeit relevan-
ter Informationen und der Zugang zu Facheinrichtungen und
Experten. Viele Patientinnen und Patienten erhalten keine
Diagnose, da durch den Mangel an ausreichenden wissen-
schaftlichen und medizinischen Kenntnissen eine seltene
Krankheit oftmals nicht erkannt wird. Gerade diese Gruppe
von Patientinnen und Patienten ist dem starksten Leidens-
druck ausgesetzt, da fir sie der Zugang zu angemessener

Unterstitzung erschwert ist.




