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Seltenen Krankheiten
Agenda

– Was ist Selten
– Herausforderungen I
– Zentrum für seltene Krankheiten Zürich
– Gesundheitsstrukturen Schweiz
– ITINERARE
– Herausforderungen II
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Was ist selten
Was ist selten

Schon einmal gehört von …?
Münchmeyer-Syndrom

Familiäres Mittelmeerfieber

Eigenbrauer-SyndromUndine-Syndrom

Kagami-Ogata-Syndrom 

Yellow-Nail-Syndrom

Mucha-Habermann-Krankheit

Peters-Anomalie
Galloway-Mowat-Syndrom 

Pontozerebelläre Hypoplasie

3M-Syndrom

CDKL5-Mangel  CARD-9-Defekt

Lafora-Krankheit
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Seltenen Krankheiten
Was ist selten

«Seltene Erkrankungen, auch bekannt als seltene Krankheiten oder 
Orphan Diseases, werden in vielen Ländern 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
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Seltenen Krankheiten
Was ist selten – Selten sind viele



–Lange Odyssee zur Diagnose
–Frustrierende Besuche bei vielen Ärzt*Innen
–Schwieriger Zugang zu spezifischen medizinischen 

Strukturen oder lange Wartelisten
–Unklare Kostenübernahme durch Krankenkasse 

und IV
–Schulische und berufliche Integration
–Zugang zu psychosozialer Unterstützung
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Seltenen Krankheiten
Herausforderungen I - Patient*Innen und Angehörige

Family 
secrecy

Inadequate 
information

Ambivalence
towards

diagnosis

Uncertainty,
anxiety

Denial

Anger,
depression

Reproductiv
e

decisions 

Parental 
blame

Impact on 
family



– Das Erkennen der Krankheit ist eine 
Herausforderung

– Schwierigkeiten bei Innovation, Forschung und 
Behandlungsmöglichkeiten

– Unklare und schwierige Abrechnung bei sehr 
komplexen Patient*Innen

– Probleme bei der Abrechnung diagnostischer 
Tests

– Zeitdruck in der täglichen Arbeit
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Seltenen Krankheiten
Herausforderungen I - Fachpersonen
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Seltenen Krankheiten
9 Zentren für seltenen Krankheiten

– Von der kosek anerkannte Zentren für 
seltene Krankheiten (2020-2021)

– Alle Schweizer Regionen sind abgedeckt
– Angebot auf Deutsch, Französisch und 

Italienisch
– Vernetzen!
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ZSK Zurich
Leitung und 
Koordination

Helpline
Board für Patient*innen 

ohne Diagnose
Forschungskoordiation/

Sekretariat
Orpha-Kodierung

Referenz
Zentren 
Zürich

Interdisz. 
Spezial
Sprech- 
stunden 
Kliniken.

Patient*Innen ohne Diagnose
– Konsultation zur Re-evaluation im interdisziplinären Gremium 

(patienten.ohnediagnose@usz.ch)

Patient*Innen mit einer Verdachtsdiagnose
– Beratung/Unterstützung bei der Suche nach Spezialisten 

(selten@kispi.uzh.ch)
– Vereinfachung von Überweisungen (seltenekrankheiten@usz.ch)

Patient*Innen mit einer Diagnose
– Beratung/Begleitung bei der Suche nach Spezialisten 

(selten@kispi.uzh.ch)
– Vereinfachung von Überweisungen (seltenekrankheiten@usz.ch)
– Allgemeine Beratung durch die Helpline für seltene Krankheiten 

(selten@kispi.uzh.ch)

Sensibilisierung/Sichtbarkeit für seltene Krankheiten

Seltenen Krankheiten
Zentrum für seltenen Krankheiten Zürich

mailto:patienten.ohnediagnose@usz.ch
mailto:selten@kispi.uzh.ch
mailto:seltenekrankheiten@usz.ch
mailto:selten@kispi.uzh.ch
mailto:seltenekrankheiten@usz.ch
mailto:selten@kispi.uzh.ch
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Zentrum für seltenen Krankheiten Zürich
Team
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Zentrum für seltenen Krankheiten Zürich
Helpline
Zielsetzung: Bereitstellung von sorgfältig recherchierten Informationen über seltene Krankheiten für Betroffene, 
Angehörige und Fachleute 

Teil des Zentrums für Seltene Krankheiten Zürich
– zuständig für alle Fragen im Zusammenhang mit einer seltenen Krankheit oder seltenen Krankheiten im 

Allgemeinen
– kostenlos für Kinder, Erwachsene und Fachleute
– seit 2019 Mitglied des europäischen Netzwerks der Helplines für seltene Krankheiten (EURORDIS) 

   

Informationen über mögliche 
Anlaufstellen/Ansprechpartner für

– medizinische Fachfragen
– Rechtsfragen und Fragen zur Sozialversicherung
– Unterstützung im täglichen Leben
– Finanzielle Unterstützung und Kostenerstattung
– Beschaffung von Hilfsmitteln

Informationen zu

– bestehende Patientenorganisationen und Selbsthilfegruppen
– Experten auf dem jeweiligen Gebiet
– Krankheit und persönliche Ressourcen
– Forschungsprojekte
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Zentrum für seltenen Krankheiten Zürich
Helpline
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Strukturen in der Schweiz
Konzept Kosek für die Versorgung
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Strukturen in der Schweiz 
9 Zentren für seltenen Krankheiten

– Von der kosek anerkannte Zentren für 
seltene Krankheiten (2020-2021)

– Alle Schweizer Regionen sind abgedeckt
– Angebot auf Deutsch, Französisch und 

Italienisch
– Vernetzen!



Tessin

Basel
St.Gallen

Zürich 

Bern

Lausanne

Genf

Luzern 

Barmelweid
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Strukturen in der Schweiz
36 Referenzzentren (2025)

Referenzzentren für neuromuskuläre Krankheiten

Referenzzentren für seltene Nierenkrankheiten

Referenzzentren für Stoffwechselkrankheiten
(davon ein Referenzzentrum für Porphyrien)

Referenzzentren für seltene Knochen-
Krankheiten und nicht inflammatorische
Bindegewebskrankheiten

Referenzzentren für seltene
immunologische Krankheiten
und seltene inflammatorische
Bindegewebskrankheiten

Referenzzentren für seltene Schlafstörungen



16

Strukturen in der Schweiz
Beispiel Referenzzentrum
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Strukturen in der Schweiz
Register für seltenen Krankheiten

Einrichtung einer Forschungsplattform für 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, Prävalenz, Überleben, Mortalität)
– Gesundheitsversorgung (Behandlungsinstitution, Diagnostik, Management, Qualitätsindikatoren)

– Erleichterung der Studienteilnahme für Patienten (national und international)

– Integration und Harmonisierung verfügbarer Daten zu seltenen Krankheiten, Bündelung der Bemühungen
– Aufbau eines Kommunikationsnetzwerks für Patienten und Gesundheitsdienstleister
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Strukturen in der Schweiz
Selbstregistration

–Zur Zeit läuft die Selbstregistration

–QR-Code zur Informationsseite:



Seltene Krankheiten / Neugeborenenscreening - Einführung 19

Strukturen in der Schweiz
Über 60 Patientenorganisationen allein in der Schweiz
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Strukturen in der Schweiz
Dachorgnisation

– Zugang zu einer möglichst schnellen Diagnose und zu einer 
koordinierten, multidisziplinären Behandlung

– fördert die wissenschaftliche Forschung mit dem Ziel, eine 
Therapie für alle noch nicht behandelbaren, seltenen Krankheiten 
zu entwickeln. 

– engagiert sich für die Sicherstellung der Gesundheitsversorgung 
von Menschen mit seltenen Krankheiten in der Schweiz. 

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

– sensibilisiert die Öffentlichkeit, Politiker, Behörden und zuständige 
Institutionen für die Problematik der seltenen Krankheiten. 

– arbeitet eng mit den Patientenorganisationen und mit Patientinnen 
und Patienten ohne eigene Organisationen zusammen. 
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Forschung
Umfrage bei 216 Patienten mit seltenen Krankheiten in der Schweiz

51%

13%

19%

17%

Forschung

spezialisierte
Strukturen

Diagnose

Information

51%: Mehr Forschung über bezahlbare Therapien
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Forschung
URPP ITINERARE

– Entwicklung innovativer Therapien für 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-Fakultäten, dem 
Universitätsspital Zürich (USZ) und dem 
Universitätskinderspital Zürich (KISPI). 

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

Summer-School, Juli 2023, Kartause Ittingen 
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Forschung
Vernetzung und Interaktionen

ITINERARE 
Symposium 

Dezember 2023: Webinar Zugang zu innovativen Therapien 
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Seltenen Krankheiten – Herausforderungen II
Was macht die Forschung bei seltenen Krankheiten so schwierig? 

- Wenig Wissen über den natürlichen Verlauf der Erkrankungen und die 
zugrunde liegende Auslösefaktoren für die Symptome

- Viele Krankheitsbilder können auch heute noch trotz der technischen
Möglichkeiten wie dem Whole Genome Sequencing nicht erklärt
und diagnostiziert werden

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

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

-  Kriterien für Zulassung und Kostenübernahme von Therapien
orientieren sich an den häufigen Erkrankungen

03.06.2024

Diabetes 
mellitus
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Seltenen Krankheiten – Herausforderungen II
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 Spezialitätenlisten
• Die Kostenübernahme von genetischen Untersuchungen zur Diagnosestellung bei 

Patient:innen mit einer vermuteten seltenen Krankheit stellt einen immensen Aufwand dar.
• Grenzüberschreitende Behandlungen sind eigentlich nicht vorgesehen und werden nicht 

vergütet, allenfalls im Ausnahmefall
• Reisekosten (In- und Ausland) werden nicht vergütet
• Zahnmedizinische Behandlungen sind nicht im Obligatorium KVG enthalten. Für Krankheiten, 

bei denen die Zähne betroffen sind, ist dies problematisch
• Fehlende Kostenübernahme von selbstgekauften Medikamenten, 

Medizinprodukten/Hilfsmittel oder Nahrungsergänzungsmitteln/Speziallebensmitteln etc.
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Seltenen Krankheiten – Herausforderungen II
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 erhöhtem Behandlungsbedarf»
• Systematische Unterfinanzierung der Kinderspitäler
• Fehlende/unzureichende  Finanzierung 

• der Koordination innerhalb der Institution und interdisziplinäre/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 Tätigkeit für externe Spitäler/ Ärzte
• Koordinationsfunktionen an Zentren für seltenen Krankheiten und Referenzzentren
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Seltenen Krankheiten
Baldige Lösungen?

Motion 21.3978: Für 
eine nachhaltige 
Finanzierung von Public-
Health-Projekten des 
Nationalen Konzepts 
Seltene Krankheiten
Eingereicht von der 
Kommission für soziale
Sicherheit und 
Gesundheit SR am 1. 
September 2021



Vielen Dank!
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