


Seltene Krankheiten
Jetzt braucht es gesetzliche Grundlagen und Finanzmittel fr die Verankerung der Projekte
Menschen mit einer seltenen Krankheit haben zahlreiche Herausforderungen zu meistern. ProRaris engagiert sich seit Jahren gemeinsam mit weiteren Akteuren des Gesundheitswesens, um ihre Situation zu verbessern. Nun ist ein politisches Zeichen ntig, damit die neuen Strukturen langfristig Bestand haben.

Es sind einzelne Flle pro Krankheit, aber in der Summe sind seltene Krankheiten zahlreich. In der Schweiz leiden ber eine halbe Million Menschen an einer raren Krankheit. Die Betroffenen   davon Kinder  sind schweizweit verteilt, hufig isoliert und warten meist lange auf eine Diagnose. Patientinnen, Patienten und ihre Familien mssen sich in vielen Fllen Monate oder Jahre gedulden, bis sie die Ursache der Beschwerden kennen, gibt es doch weltweit ber 8000 verschiedene seltene Krankheiten. Gerade wenn es sich um unspezifische Symptome wie Erschpfung und Schmerzen handelt, erkennen Medizinerinnen und Mediziner bei Untersuchungen nicht sofort, dass es sich um eine seltene Krankheit handeln knnte. Oft kommt die Diagnose so spt, dass die Schden bereits irreversibel sind. Auch danach sind Therapien kaum vorhanden und die Verlufe meist chronisch, fortschreitend und sogar lebensbedrohend. Dies soll sich knftig ndern. Angesetzt wird sowohl bei der Diagnosestellung als auch bei der Forschung und den Therapien. Wichtig ist zudem die Sensibilisierung der Fachpersonen, namentlich der Haus- und Kinderrztinnen und -rzte. So gilt es beispielsweise die neuen spezialisierten Strukturen inklusive deren Helplines, aber auch Organisationen wie den Dachverband der Seltenen Krankheiten ProRaris, die Nationale Koordination Seltene Krankheiten kosek und die Datenbank Orphanet bekannt zu machen.

Nationales Konzept und Projekte, die das Leben der Betroffenen verbessern
Die Versorgung und Integration der Menschen mit einer seltenen Krankheit stellen das schweizerische Gesundheits- und Sozialversicherungssystem vor besondere Herausforderungen. Der Bundesrat hat deshalb am 26. September 2014 das Nationale Konzept Seltene Krankheiten (NKSK) und am 4. Mai 2015 den dazugehrigen Umsetzungsplan verabschiedet. Im Konzept wurden konkrete Massnahmen definiert und klare Verantwortlichkeiten bezeichnet. Eine Strke des Konzepts ist, dass die Akteure  namentlich ProRaris als Allianz der Patientenorganisationen im Bereich seltene Krankheiten  eng eingebunden sind in die Projekte. Eines ging jedoch vergessen: Um diese umfangreichen und komplexen Vorhaben umzusetzen und langfristig zu etablieren, braucht es ebenfalls eine adquate Finanzierung. Gemss Konzept gilt, dass alle Akteure die unternommenen Umsetzungsarbeiten selbst finanzieren. Aufgrund der Dringlichkeit, die Situation der Betroffenen zu verbessern, haben die Akteure die Arbeiten bisher mit ihren Mitteln finanziert und dabei zahlreiche ehrenamtliche und unbezahlte Arbeitsstunden geleistet. Nur dank dem Engagement vieler Fachpersonen aus den diversen Bereichen der Gesundheitsversorgung ist es gelungen, wichtige Projekte zu initiieren und aufzubauen.

Zentren fr seltene Krankheiten und Register
Im Mai 2020 wurden in der Schweiz die ersten Zentren fr seltene Krankheiten (ZSK) anerkannt. 2021 werden weitere dazukommen, damit alle Sprachregionen abgedeckt sind. An die ZSK wenden sich Patientinnen und Patienten mit einer seltenen Krankheit, die noch keine Diagnose erhalten haben. Dort wird in interdisziplinren Teams die Ursache der Krankheit eruiert. Sobald eine Diagnose vorliegt, werden Betroffene an Referenzzentren fr ihre Krankheit verwiesen, welche als Netzwerk organisiert sind. Das Register fr seltene Krankheiten wird dabei helfen, Betroffene und deren rztinnen und rzte zu vernetzen und Studien voranzutreiben. Wie wichtig solche sind, zeigt eindrcklich das Video des Vizeprsidenten von ProRaris, Dr. med. dent. Alfred Wiesbauer: Dank der Teilnahme an der klinischen Studie ist die Lebenslust unserer Tochter Sophie zurckgekommen und sie konnte viele wertvolle Kontakte mit Betroffenen aus ganz Europa knpfen.

Betreuung der Patientinnen und Patienten im Netzwerk
Knftig werden die einzelnen Krankheiten in spezialisierten Referenzzentren behandelt. Diese funktionieren als Netzwerke, um Kompetenzen und Wissen zu teilen, aber auch um gemeinsam die bestmgliche Betreuung der Patientinnen und Patienten festzulegen. Es sind Spezialisten verschiedenster Disziplinen der ganzen Schweiz eingebunden, welche stets die Bedrfnisse und Anliegen der Betroffenen in den Mittelpunkt stellen. Im Verlauf dieses Jahres sollen die ersten zwei Referenznetzwerke  eines fr Stoffwechselkrankheiten und eines fr neuromuskulre Krankheiten  den Anerkennungsprozess durchlaufen. 2022 wird der Prozess fr weitere Krankheitsbilder erffnet. In den Netzwerken werden auch die Patientenorganisationen mit ihrer Expertise miteingebunden sein. Die Arbeit im Netzwerk stellt den Zugang zu nationalen und internationalen Kompetenzen fr seltene Krankheiten sicher, denn im Bereich seltene Krankheit ist die Vernetzung der wenigen Spezialisten unabdingbar. Es wird jedoch noch einiges an Zeit und viele engagierte Fachpersonen brauchen, um diese Netzwerke zu bilden, auszubauen und im Gesundheitswesen zu verankern.

Lob motiviert weiterzufahren, aber es braucht mehr
Es ist der Initiative der Patientenorganisationen zu verdanken, dass die zentralen Projekte des Konzepts Seltene Krankheiten zustande kamen und erfolgreich angelaufen sind. Dies hat die Direktorin des Bundesamts fr Gesundheit, Anne Lvy, anlsslich der Veranstaltung am 6. Mrz von ProRaris zum diesjhrigen Tag der seltenen Krankheiten anerkennend festgehalten: Innerhalb der letzten zehn Jahre hat sich viel getan. ProRaris habe gemeinsam mit den verschiedensten Akteuren aus der Gesundheitsversorgung, der ffentlichen Verwaltung bis hin zur Forschung beeindruckende Fortschritte erzielen knnen, von denen die Betroffenen profitieren werden. Sie fand es zudem bemerkenswert, dass ProRaris als Vertreterin der betroffenen Patienten und Patientinnen direkt an den prsentierten Erfolgen beteiligt ist. Die enge Einbindung der Betroffenen trage dazu bei, dass die erarbeiteten Lsungen langfristig auch wirklich praxistauglich seien. Diese Wertschtzung von so hoher Stelle ist erfreulich, hilft aber nur bedingt.

Politik gefragt, um aufgebaute Strukturen nachhaltig zu sichern
Was es nach der vielen Arbeit seitens der Akteure nun endlich braucht, sind gesetzliche Grundlagen und eine solide Finanzierung fr die aufgebauten Strukturen und die angebotenen Dienstleistungen. Diese  fr die Betroffenen und ihre behandelnden rztinnen und rzten so zentralen  Projekte sollen langfristig und nachhaltig weitergefhrt werden knnen. Das ist aus heutiger Sicht nicht gesichert. Gefragt sind engagierte Politikerinnen und Politiker, die sich fr die Menschen mit seltenen Krankheiten einsetzen und so die Etablierung der hier vorgestellten, komplexen Public-Health-Projekte sicherstellen. Denn nach den umfangreichen Vorarbeiten sind die finanziellen Mittel der beteiligten Akteure langsam, aber sicher erschpft und die ffentliche Hand muss ihre Verantwortung wahrnehmen. Um dafr die Basis zu legen, sind dringend gesetzliche Grundlagen zu schaffen, die die Mitfinanzierung dieser umfangreichen Public-Health-Projekte durch ffentliche Gelder mglich machen.
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Bild Dr. med. dent. Alfred Wiesbauer mit seiner Tochter Sophie im Jahr 2015


ProRaris  seit ber 10 Jahren engagiert fr Menschen mit seltenen Krankheiten

Viele Menschen mit einer seltenen Krankheit sind isoliert, da es nur vereinzelt spezifische Organisationen gibt. Um ihnen Gehr zu verschaffen, haben sich einige Patientenorganisationen und einzelne Betroffene aus dem Bereich seltene Krankheiten 2010 zusammengeschlossen und den gemeinntzigen Verein ProRaris gegrndet. Die Allianz zhlt heute mehr als 160 Mitglieder und vereinigt rund 60 Patientenorganisationen; sie vertritt deren Anliegen gegenber Behrden und der ffentlichkeit. Der Vorstand besteht aus selbst Betroffenen, Angehrigen und Fachpersonen. ProRaris engagiert sich aktiv bei diversen Projekten im Bereich seltene Krankheiten und stellt sicher, dass sie im Sinne der Betroffenen umgesetzt werden und die wertvolle Expertise der Patientenorganisationen miteingebunden wird. Jedes Jahr organisiert ProRaris den Tag der seltenen Krankheiten. Der Anlass ist ffentlich und eine Plattform fr Betroffene, ihre Familien und Fachleute. www.proraris.ch

Autor: Dr. Jacqueline de S , Geschftsfhrerin ProRaris

Grundversorgerkonzept
Wir Haus- und Kinderrzte sind die medizinischen Grundversorger. Um unsere Rolle in der schweizerischen Gesundheitsversorgung aktiv mitzugestalten, orientieren wir uns an folgenden Grundstzen:

Breit und facettenreich
Wir sind die Generalisten der Grundversorgung und die Spezialisten der komplexen Flle. Unsere Arbeit ist geprgt durch die Vielfalt der Menschen, der Erkrankungen und der Anliegen, die uns tglich begegnen, ohne dass im Voraus eine spezialisierte Auswahl getroffen wurde. Unvorhergesehene und vielfltige Ttigkeiten machen unseren Beruf facettenreich und anspruchsvoll.

Qualitativ hochstehend
Unsere Arbeit orientiert sich am Wohl des Patienten und basiert auf Evidenz und Erfahrung. Die Betreuung unserer Patienten und ihres Umfeldes ist wissenschaftlich fundiert, wirkungsorientiert und multidisziplinr. Fr diese Kompetenzen brauchen wir eine hochstehende akademische Aus-, Weiter- und Fortbildung und die entsprechende Forschung.

Verlsslich und kontinuierlich
Wir sind den Patienten und ihrem Umfeld ein zuverlssiger und empathischer Partner, der sie ganzheitlich betrachtet und ihre Gesundheitskompetenz frdert. Wir bauen eine langfristige Beziehung zum Patienten auf und begleiten ihn in allen Situationen; von prventiven ber akute und chronische bis hin zu palliativen.

Interprofessionell und verantwortlich
Wir arbeiten situativ alleine, interdisziplinr oder im interprofessionellen Team. Basierend auf gemeinsamen Zielen und Werten setzen wir mit unseren Partnern im Alltag um, was wir bereits gemeinsam erlernt haben. Wir klren die Rollen und Verantwortlichkeiten im Team. Gemeinsam vermeiden wir ber-, Unter- oder Fehlversorgung.

Unabhngig und selbstbestimmt
Die Wahl unseres Arbeits- und Praxismodells steht uns frei. Dabei sind wir in unseren rztlichen Entscheiden selbstndig und beurteilen, inwieweit Hausbesuche und Notfalldienste in unserem Gebiet sinnvoll sind. Die Mglichkeit zur Teilzeitarbeit stellt die Vereinbarkeit von Familie und Beruf sicher. Innerhalb unseres Fachgebietes legen wir die Schwerpunkte unserer Arbeit autonom fest.

Untersttzt und honoriert
Smtliche technischen und organisatorischen Hilfsmittel, welche zum Erfllen unserer Aufgaben notwendig sind, stehen uns in der bentigten Form, Menge und Qualitt zur Verfgung. Das Tarifsystem gewhrt uns und unseren Teams eine leistungsgerechte Abgeltung und sichert uns so die wirtschaftliche Unabhngigkeit. Das Gesundheitswesen garantiert der Bevlkerung einen niederschwelligen Zugang zum Haus- und Kinderarzt.

Vernetzt und engagiert
Wir sind gut vernetzt und bernehmen gesellschaftliche Verantwortung. Unsere Anliegen vertreten wir in relevanten Gremien, pflegen so den Kontakt zu den Anspruchsgruppen und vertreten die politischen Interessen unseres Berufsstandes. Unseren Nachwuchs frdern wir aktiv.

Prventiv und wirkungsvoll
Unsere ganzheitliche Sichtweise frdert die Entwicklung unserer Patienten in ihrem Umfeld. Wir motivieren unsere Patienten, Ressourcen zu nutzen, Krankheiten zu vermeiden oder deren Auswirkungen mglichst klein zu halten.

Attraktiv und geschtzt
Unser Beruf ist spannend, herausfordernd und fr den Nachwuchs attraktiv. Das Berufsbild des Haus- und Kinderarztes geniesst ein hohes Ansehen in der ffentlichkeit.
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