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Was ist selten
Was ist selten

Kagami-Ogata-Syndrom

Mucha-Habermann-Krankheit
Lafora-Krankheit

Munchmeyer-Syndrom

Undine-Syndrom Eigenbrauer-Syndrom

Schon einmal gehort von ...?

Peters-Anomalie 3M-Syndrom
Galloway-Mowat-Syndrom y

Pontozerebelldre Hypoplasie Yellow-Nail-Syndrom

CDKL5-Mangel -9-
g CARD-9-Defekt Familidres Mittelmeerfieber
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Seltenen Krankheiten
Was ist selten

«Seltene Erkrankungen, auch bekannt als seltene Krankheiten oder
Orphan Diseases, werden in vielen Landern als solche eingestuft, wenn
sie nicht mehr als 1 von 2.000 bis 1 von 5.000 Menschen betreffen. Dies

kann je nach Region oder Gesundheitssystem variieren.»

BAG

Schweiz: 1 von 2.000

INIWERSITA T5- P 4 - I
u sz Universitéts KINDERSPITAL W1 Universitat Ba l.g“ st
Spital Zirich ZURICH ‘g Zirich™ Universitits Klinik




Seltenen Krankheiten
Was ist selten — Selten sind viele

>1000 9% 80% >30%

SELTENE KRANKHEITEN ~ OHNE SPEZIFISCHE THERAPIE  GENETISCHEN URSPRUNGS  BEGINN IM KINDESALTER

GROR006000000 HURGPA: 30 000 00C
/| PERSON VON )4 BETROFFEN SCHWEIZ: 580 000
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Herausforderungen | - Patient*Innen und Angehorige

—Lange Odyssee zur Diagnose g (il
—Frustrierende Besuche bei vielen Arzt*Innen Ee— nadequate
.. . g e blame i i
—Schwieriger Zugang zu spezifischen medizinischen p '"f°’ma:°"
Strukturen oder lange Wartelisten . . .
) eproductiv Impact on Arrig:xg:%r;ce
—Unklare Kostenubernahme durch Krankenkasse NS _ diagnosis
und IV N family J
—Schulische und berufliche Integration Anger, Uncertainty,
] N depression anxiety
—Zugang zu psychosozialer Unterstutzung ~ <«
Usz g;:::lr?::; ; EilﬁEE;IF;EFITAL ?.;; Universitat Balgrist

-+ ZURICH Lo Ziirich™ Universitatsklinik Page 6



Seltenen Krankheiten
Herausforderungen | - Fachpersonen

—Das Erkennen der Krankheit ist eine
Herausforderung

— Schwierigkeiten bei Innovation, Forschung und
Behandlungsmoglichkeiten

—Unklare und schwierige Abrechnung bei sehr
komplexen Patient*Innen

—Probleme bei der Abrechnung diagnostischer
Tests

—Zeitdruck in der taglichen Arbeit

usz Universitdts ETHEE?SNTAL "/’ i \ Universitat BEI l.grl St
Spital Ziirich 2URICH i
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anerkanntes Zentrum
fUr seltene Krankheiten

9 Zentren fur seltenen Krankheiten

Schamraued

—\Von der kosek anerkannte Zentren fur

O e T @ s seltene Krankheiten (2020-2021)
= iy, —Alle Schweizer Regionen sind abgedeckt
r T DURTE Wyt _ —Angebot auf Deutsch, Franzdsisch und
&i - [talienisch
@ Lausanne . —Vernetzen!
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Seltenen Krankheiten
Zentrum fur seltenen Krankheiten Zurich

Patient*Innen ohne Diagnose

— Konsultation zur Re-evaluation im interdisziplinaren Gremium
(patienten.ohnediagnose@usz.ch)

Patient*Innen mit einer Verdachtsdiagnose

) UniverSitﬁt Institutfiir Medizinische Genetik
urich™

— Beratung/Unterstutzung bei der Suche nach Spezialisten

(selten@kispi.uzh.ch) . .
, . , _ Balgrist ZSK Zurich
— Vereinfachung von Uberweisungen (seltenekrankheiten@usz.ch) Universitatsklinik
) Leitung und
] o ] 'U&I.V"'EBSE%P”N— Koordination
Patient*Innen mit einer Diagnose ZURICH
— Beratung/Begleitung bei der Suche nach Spezialisten E TR A
9 - g g P Usz Spital Zurich Forschungskoordiation/
(selten@kispi.uzh.ch) Sekretariat
i N i ; "\ Kantonsspital Orpha-Kodierung
— Vereinfachung von Uberweisungen (seltenekrankheiten@usz.ch) J Graubiinden

— Allgemeine Beratung durch die Helpline fur seltene Krankheiten
(selten@kispi.uzh.ch)

Sensibilisierung/Sichtbarkeit fiir seltene Krankheiten

UNIVERSITATS-
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Zentrum fur seltenen Krankheiten Zurich
Team
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Zentrum fur seltenen Krankheiten Zurich
Helpline

Zielsetzung: Bereitstellung von sorgfaltig recherchierten Informationen Uber seltene Krankheiten fur Betroffene,
Angehorige und Fachleute

Teil des Zentrums fur Seltene Krankheiten Zurich

— zustandig fur alle Fragen im Zusammenhang mit einer seltenen Krankheit oder seltenen Krankheiten im
Allgemeinen

— kostenlos fur Kinder, Erwachsene und Fachleute
— seit 2019 Mitglied des europaischen Netzwerks der Helplines fur seltene Krankheiten (EURORDIS)

Informationen Gber mogliche
Anlaufstellen/Ansprechpartner fir

Informationen zu

- bestehende Patientenorganisationen und Selbsthilfegruppen

- Experten auf dem jeweiligen Gebiet medizinische Fachfragen

3 Krankheit und persdnliche Ressourcen - Rechtsfragen und Fragen zur Sozialversicherung

- Unterstltzung im taglichen Leben

- Forschungsprojekte
- Finanzielle Unterstlitzung und Kostenerstattung
- Beschaffung von Hilfsmitteln
usz Universitdts ;I(THSE?SNTAL /1 1 Universitat Ba l.g ri St
Spital Zhrich EURICH Ziirich™ Universitdtsklinik




Zentrum fur seltenen Krankheiten Zurich
Helpline

selten@kispi.uzh.ch
Telefon +41 44 249 65 65
www.Kispi.uzh.ch/helpline-selten

Helpline
Seltene Krankheiten

Eine unabhangige, kostenlose Dienstleistung fiir Kinder,
Erwachsene und Fachpersonen

Wir héren Ihnen gerne zu, beantworten Ihre Fragen und unterstiitzen Sie bei
der Suche nach verldsslichen Informationen zu:

- Expertinnen und Experten fir eine bestimmte seltene Krankheit

Spendenkonto

Universitits-Kinderspital Ziirich - Eleonorenstiftung, Lenggstrasse 30, 8008 Ziirich

Ziircher Kantanalbank / CH-8010 Zirich. Konto: 1148-4790.851
IBAN: CH97 0070 0114 8047 9085 1; BIC [SWIFT): ZKBKCHZZ80A
Vermerk: 20244 seltene Krankheiten

UNIVERSITATS-
KINDERSPITAL
ZURICH

Universitats-Kinderspital Ziirich
Lenggstrasse 30
CH-8008 Ziirich

. www.kispi.uzh.ch
I Das Spital der
Eleonorenstiftung

UNIVERSITATS-
KINDERSPITAL
ZURICH

T . AT b
USZ: ks Balgrist () st

Universitatsklinik

Helpline Seltene
Krankheiten

Ein Angebot des Zentrums fiir seltene
Krankheiten Ziirich

Wir freuen uns auf
Ihre Kontaktaufnahme

"-”v " A"i.‘."
Das Spital der '3 'Gf — A3
Eleonorenstiftung =X, EURORDIS

USzZ

Universitats

Spital Zurich

LINIVERSITATS-

KINDERSPITAL
ZURICH
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L i ...-".. Iﬂrichulﬂ
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Strukturen in der Schweiz
Konzept Kosek fur die Versorgung

Spezialist-
Innen

Patienten- +«—— Netzwerk ... fur ...
organisation(en)
Andere nicht-med.
—| Grundversorger ]

Referenz-
zentrum far

ambulante LE (Ergo,

Ernahrungsberatun
g, Physio, Pflege,

Apotheken, etc.)

mit Diagnose

Patient

ohne
Diagnose

Spitalsetting

LE=
Leistungserbringer
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anerkanntes Zentrum
fUr seltene Krankheiten

9 Zentren fur seltenen Krankheiten

Schamraued

—\Von der kosek anerkannte Zentren fur

O e T @ s seltene Krankheiten (2020-2021)
= iy, —Alle Schweizer Regionen sind abgedeckt
r T DURTE Wyt _ —Angebot auf Deutsch, Franzdsisch und
&i - [talienisch
@ Lausanne . —Vernetzen!
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anerkanntes Zentrum
fUr seltene Krankheiten

Strukturen in der Schweiz @
36 Referenzzentren (2025)

Referenzzentren fur neuromuskulare Krankheiten @3& .
‘%a?}em‘ o Ol -
Referenzzentren fur seltene Nierenkrankheiten * Qﬁ
ﬁ R 4 St.Gallen
Barmelweld o

Referenzzentren fur Stoffwechselkrankheiten
(davon ein Referenzzentrum fur Porphyrien)

=]
Amnul/

Referenzzentren fur seltene Knochen-
Krankheiten und nicht inflammatorische
Bindegewebskrankheiten

Referenzzentren fur seltene
immunologische Krankheiten

Al
und seltene inflammatorische W/% ;
Bindegewebskrankheiten ath

Referenzzentren fur seltene Schlafstorungen
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Strukturen in der Schweiz
Beispiel Referenzzentrum

SGIEM Network Structure

@ Associated Centre
@ Care Facility

@ Reference Centre UKEB gy .~ SF .;-»}V:f_“}‘f;%
AR pZArICh |\ S @ st Gallen

y . < F R . -
2 - Ly
Bienn ?'T' ‘v."-. o RN e ' L ‘_-.l'ij - SGIEW
e s
Neuchate \ L—\\’/J
< 4

SGIEMY

Geneve
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schweizer register

Register fur seltenen Krankheiten St

Einrichtung einer Forschungsplattform fur klinische, epidemiologische,
Grundlagen- und translationale Forschung zu allen seltenen Krankheiten

— Menschen mit seltenen Krankheiten in Gesundheitsstatistiken und Forschung sichtbar machen
— Beschreibung der Situation seltener Krankheiten in der Schweiz

— Epidemiologie (Inzidenz, Privalenz, Uberleben, Mortalitit)

— Gesundheitsversorgung (Behandlungsinstitution, Diagnostik, Management, Qualitatsindikatoren)
— Erleichterung der Studienteilnahme fiir Patienten (national und international)

— Integration und Harmonisierung verfligbarer Daten zu seltenen Krankheiten, Bliindelung der Bemuihungen
— Aufbau eines Kommunikationsnetzwerks flir Patienten und Gesundheitsdienstleister

17
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srsk‘ff

Selbstregistration o
—Zur Zeit lauft die Selbstregistration

—QR-Code zur Informationsseite:

I . 18
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Strukturen in der Schweiz ”*?.?f‘..f‘.ﬁ's

Uber 60 Patientenorganisationen allein in der Schweiz )
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Strukturen in der Schweiz
Dachorgnisation

— Zugang zu einer moglichst schnellen Diagnose und zu einer
koordinierten, multidisziplinaren Behandlung

— fordert die wissenschaftliche Forschung mit dem Ziel, eine
Therapie fur alle noch nicht behandelbaren, seltenen Krankheiten
zu entwickeln.

— engagiert sich fur die Sicherstellung der Gesundheitsversorgung
von Menschen mit seltenen Krankheiten in der Schweiz.

— setzt sich dafur ein, dass die Massnahmen des nationalen
Konzeptes fur seltene Krankheiten im Sinne und zum Wohl der
Patientinnen und Patienten sowie deren Familien umgesetzt
werden.

— sensibilisiert die Offentlichkeit, Politiker, Behérden und zustandige
Institutionen fur die Problematik der seltenen Krankheiten.

— arbeitet eng mit den Patientenorganisationen und mit Patientinnen
und Patienten ohne eigene Organisationen zusammen.

INIVERSITATS- P W " vy 1 I
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PRO R AR |s
Forschung e
Umfrage bei 216 Patienten mit seltenen Krankheiten in der Schweiz

51%: Mehr Forschung liber bezahlbare Therapien |

Information
Forschung

spezialisierte
Strukturen

Diagnose

21
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Forschung
URPP ITINERARE

— Entwicklung innovativer Therapien fur und mit Patientinnen
mit seltenen Krankheiten

—Drei Hauptbereiche:
— Gentherapien
— Molekularen Therapien (neue Wirkstoffe)
— Ethische, rechtliche und soziale Aspekte

—Mehr als 50 Mitglieder aus 5 UZH-Fakultaten, dem
Universitatsspital Zurich (USZ) und dem
Universitatskinderspital Zurich (KISPI).

— Multidisziplinaren Zusammenarbeit und Ausbildung von der
Grundlagenforschung zu seltenen Krankheiten bis zur
Umsetzung modernster Therapien in die klinische Praxis.

LINIVERSITATS-

usz Universitdits KINDERSPITAL
Spital Zirich ZURICH

AU universitit - Balgrist

1 ) M uzH
i Ziirich Universitdtsklinik

Summer-School, Juli 2023,

értause Ittingen
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Forschung

Vernetzung und Interaktionen
UNIVERSITATS-
KINDERSPITAL 7
ZURICH

UniversitatsSpital
Zurich

( N\
Swiss .
i UNIVERSITE -~ P F L
Academic o : -
| Collaborators | m2unch ) DE GENEVE [ -
4 Yo 55; N\
e : his acceIeRare
Research % ' ? Swiss Institute of z ;I“.'::Ri.:.;‘lsg:,zg L]
Networks %& Bioinformatics "W Ccmon :. \\ European s rd F&m
Y A__DbDNZ radiz - Rare Disease Initiative Ziirich ..".‘ ﬁiﬁfﬁ?ﬁ: )
f Patient \f RE (ACT) The scientific knowledge sharing
Networks & PR 0 R ARIS m Community |messe " TCLETHOHH QQ
Ad i : — e GRS s, EUR
Gronas . wee AYRQ e, f,,‘\ {.NORD _ EURORDIS
\ roups JU. Soisse

Rare Diseases
Certificate of Advanced Studies (CAS)
Rechtswissenschaftliche und Medizinische
Fakultat der Universitat Zirich
Kompetenzzentrum MERH

Usz Universitats
Spital Zurich

Dezember 2023: Webinar Zugang zu mnovativenhTheraplen
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Seltenen Krankheiten — Herausforderungen |l

Was macht die Forschung bei seltenen Krankheiten so schwierig?

- Wenig Wissen Uber den naturlichen Verlauf der Erkrankungen und die
zugrunde liegende Auslosefaktoren fur die Symptome

- Viele Krankheitsbilder konnen auch heute noch trotz der technischen
Maoglichkeiten wie dem Whole Genome Sequencing nicht erklart
und diagnostiziert werden

- Viele seltene Krankheiten sind extrem heterogen in der Auspragung,
obwohl z.B. das selbe Gen betroffen ist

- Klinische Studien um neue Wirkstoffe zu testen: Wenig Teilnehmerinnen,
verstreut, verschiedene Krankeitsstadien etc.

- = Kiriterien fur Zulassung und Kostenibernahme von Therapien
orientieren sich an den haufigen Erkrankungen

03.06.2024
Pu bmed 2OV
Dilo|Vivile

 Biguanides
GLP-1 receptor agonists
| DPP-IV inhibitors
SGLT-2 inhibitors
5 Sulfonylureas
Insulin Tresiba, Toujeo, Afrezza, Levemir, Lantus
Combination drugs Janumet, Jentadueto, Kombiglyze, Tradjenta, Kazano, Oseni

*This chart provides examples of some, but not all, medications used to treat diabetes.

usz Universitdts ;ET;]ESE;;NTAL "/-1_:\ Universitat Ba l.g r i St
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Probleme bei der Leistungspflicht — Patientinnen (Nicht abschliessend)

« Zugang zu Behandlungen

* Artikel 71a-d KVV

* Ungleicher Zugang zu Leistungen der IV pro Wohnkanton

« Aufnahme von Arzneimitteln auf Spezialitatenlisten

» Die Kostenubernahme von genetischen Untersuchungen zur Diagnosestellung bei
Patient:innen mit einer vermuteten seltenen Krankheit stellt einen immensen Aufwand dar.

» Grenzuberschreitende Behandlungen sind eigentlich nicht vorgesehen und werden nicht
vergutet, allenfalls im Ausnahmefall

» Reisekosten (In- und Ausland) werden nicht vergutet

« Zahnmedizinische Behandlungen sind nicht im Obligatorium KVG enthalten. Fur Krankheiten,
bei denen die Zahne betroffen sind, ist dies problematisch

« Fehlende Kostenibernahme von selbstgekauften Medikamenten,
Medizinprodukten/Hilfsmittel oder Nahrungserganzungsmitteln/Speziallebensmitteln etc.

LINIVERSITATS — "
U sz Universitéts KINDERSPITAL 1 ) Universitat Ba lgr Ist
Spital Zrich -~ ZURICH : "!!l J Ziirich™

Universitdtsklinik
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Probleme bei der Leistungspflicht — Leistungserbringer (Nicht abschliessend)

« Limitationen
« zu Leistungen in Abwesenheit des Patienten (Tarmed-Tarifeingriff des Bundesrats
« der Konsultationsdauer bei ambulanten Leistungen (Tarmed-Tarifeingriff des Bundesrats)
« Kostengutsprachen zur Aufhebung von Limitationen bei Patient:.innen «mit erh6htem Behandlungsbedarf»
« Systematische Unterfinanzierung der Kinderspitaler
* Fehlende/unzureichende Finanzierung
« der Koordination innerhalb der Institution und interdisziplinare/interprofessionelle Boards
« der Koordination zwischen Leistungserbringern und im Netzwerk
» der Supervision oder Koordination der Versorgung durch Spezialisten oder betreuendem Arzt
« Care Management im Spital (Beratung, Begleitung etc.)
« Telefonanfragen bei Helplines von ZSK
- Konsiliarische Tatigkeit fur externe Spitaler/ Arzte
« Koordinationsfunktionen an Zentren fur seltenen Krankheiten und Referenzzentren

R . 26
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Seltenen Krankheiten
Baldige Losungen?

Motion 21.3978: Fiir v
eine nachhaltige

Finanzierung von Public-
Health-Projekten des

Nationalen Konzepts

Seltene Krankheiten

Eingereicht von der

Kommission fur soziale

Das neue Bundesgesetz @

Pro memoria

Gesetz soll folgende Regelungen betreffen:

, Information durch
Bezeichnung

Sicherheit und
Gesundheit SR am 1.
September 2021

Betrieb des Registers
Seltene Krankheiten
(SRSK)

spezialisierter
Versorgungsstrukturen
(inkl. Re-/Evaluation)

gemeinnitzige

Organisationen
(Patienten-

organisationen)

KINDERSPITAL

U s z Universitats
Spital Zirich ZURICH

LINIVERSITATS- __"':.\\
(!

universitit  Balgrist

Ziirich™ Universitatskdinik
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