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THERAPIEN FUR KINDER
UND UNTERSTUTZUNG
FUR DIE FAMILIEN

Geschéatzte Leserinnen und Leser

«Wir befinden uns in einem unaufhérlichen Kreislauf aus unzéhligen Thera-
piebesuchen, medizinischen Abklarungen, administrativen Herausforderun-
gen und dem verzweifelten Versuch, ein halbwegs normales Familienleben
aufrecht zu halten. Wir sind mitten in einem Kampf, den wir tédglich zu verlie-
ren drohen.» Solche Worte sind es, die wir immer wieder von Familien héren,
die uns ans Herz gehen und die verdeutlichen: Wir missen diesen Familien
helfen, wir missen sie unterstitzen, ihnen konkrete Hilfestellungen geben
und ihnen zeigen: «wir sind fur euch da!» Aus diesem Grund mdchten wir in
unserem dritten KMSK Wissensbuch «Seltene Krankheiten» aufzeigen, welche
konkreten Unterstitzungsmdglichkeiten es im Alltag gibt, welche Therapie-
formen sich bei betroffenen Familien bewéahrt haben und wo sie sich Hilfe
holen kdnnen, wenn der Durchblick im administrativen Dschungel verloren
geht. Denn immer wieder horen wir, dass betroffene Familien falsch oder gar
nicht Gber Unterstitzungsmdglichkeiten informiert werden, obschon das An-
gebot vorhanden ist.

Die betroffenen Familien gewahren auch im dritten KMSK Wissensbuch einen
authentischen Einblick in ihren Alltag: Sie zeigen auf, was sie beschéaftigt,
mit welchen Herausforderungen sie sich konfrontiert sehen und wo sie sich
mehr Unterstiitzung wiinschen. Demgegeniiber stehen Arzte, Therapeuten und
Fachpersonen, die sich in unseren Interviews kompetent zu den verschiede-
nen Themen dussern und konkrete Hilfsmassnahmen aufzeigen.

Die Dialoggruppen des dritten Wissensbuches sind (neu) betroffene Familien,
Gynédkologen, Hebammen, Kinderarzte, Hauséarzte, Spezialédrzte wie Geneti-
ker, Augen- und Ohrenéarzte, Therapeuten, Psychologen, Spitalpersonal, Kran-
kenversicherer, Gesundheitspolitiker, Lehrer, Forschende an Hochschulen,
Pharmamitarbeitende, IV-Mitarbeitende, Medien und die breite Offentlich-
keit. Ihnen wollen wir mehr Wissen und Verstandnis zum Thema «Seltene

Krankheiten bei Kindern» vermitteln.

Mit dem dritten Wissensbuch setzen wir wiederum ein Zeichen fir die rund
350 000 betroffenen Kinder und Jugendlichen in der Schweiz und hoffen,
dass wir damit noch mehr Wissen und Verstédndnis schaffen kénnen. Fir all die
kleinen Patienten, ihre Eltern und ihre Geschwister.
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IN NETZWERKEN DENKEN UND

HANDELN - EIN GEMEINSAMES ZIEL

VON BETROFFENEN ELTERN UND

FACHPERSONEN

Stichwort Vision 2030 - welche Ver-
anderungen werden in den nachsten
10 Jahren die Medizin prégen? Zwei
Aspekte werden eine zentrale Rolle
spielen: Zum einen die Entwick-
lungen der medizinischen Méglich-
keiten, und zum anderen die Ent-
wicklung verbesserter Netzwerke,
auch fir Kinder und Jugendliche mit
seltenen Krankheiten.

Die Entwicklung der Medizin in den
nachsten Jahren wird mit dem zuneh-
menden Verstandnis genetischer und
funktioneller Zusammenh&nge von
Systemen im menschlichen Kérper
neue Therapien ermdglichen. Dies
betrifft unter anderem Erkrankun-
gen, bei denen ein einzelnes Gen
fur die Beschwerden verantwortlich
ist oder bei denen die krankheits-
auslésenden Stoffwechselverédnde-
rungen behandelt werden kdnnen. Ob
die betroffenen Menschen von die-
sen neuen Therapien auch profitie-
ren kénnen, wird nicht immer sicher-

gestellt sein, und das hat mehrere
Grinde. Im Folgenden mochte ich
daher drei Visionen fiur 2030 be-
schreiben:

Sicherstellung der erforderlichen
Diagnostik und Ubernahme der not-
wendigen Therapien fir seltene
Krankheiten

In der Schweiz werden genetische
Untersuchungen derzeit nur unter
bestimmten Bedingungen von der
Krankenkasse ibernommen. Wenn die
Beschwerden, wie so haufig im Kin-
desalter, zundchst nur wenig spezi-
fisch fir eine bestimmte Erkrankung
sind, kann eine fruhzeitige geneti-
sche Untersuchung bei manchen Er-
krankungen Klarheit Uber die Dia-
gnose bringen und die Entwicklung
von Komplikationen verhindert wer-
den. Bei seltenen Krankheiten kann
man haufig nicht von «typischen»
Beschwerden sprechen; manchmal
ist das Spektrum der Beschwerden

einer Krankheit noch gar nicht be-

kannt. Immer wieder stehen die Fa-
milien und die Fachpersonen vor
dieser diagnostischen Hurde, die
Therapeut und Betroffene in einen
medizinischen Graubereich brin-
gen kann: Beginnt man dennoch eine
notwendige Therapie, ist das ver-
wendete Medikament nicht durch
eine bestatigte, sondern ledig-
lich vermutete oder aufgrund der
The-

rapie legitimiert. Die Genetik ist

Beschwerden klassifizierte
nur ein Beispiel. Andere funktio-
nelle Untersuchungen gehdren eben-
falls nicht zu den Pflichtleistun-
gen einer Krankenkasse, obwohl sie
zur Einschétzung des Schweregrads
notwendig wéren. Haufig helfen hier
Stiftungen oder Forschungsfonds
bei der Ubernahme der Kosten aus,
obwohl es hier eigentlich um reine
medizinische Leistungen geht.

Seltene Krankheiten erfordern h&ufig
den Einsatz seltener Medikamente,
welche zum Teil erst in den letzten
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Jahren entwickelt wurden. Die Zulas-
sung dieser Medikamente und deren
Aufnahme in die Spezialitadtenliste
erfordert den Nachweis von Wirksam-
keit und Sicherheit in Studien. Bei
Medikamenten fur seltene Krankhei-
ten vergehen haufig Jahre, bis eine
offizielle Zulassung trotz Nachweis
erfolgt. Diese Medikamente sind oft
extrem teuer und die Krankenkassen
kénnen die Kostenubernahme ver-
weigern.

Meine Vision fir 2030 ist: Sofern
die Betreuung durch Fachspezia-
listen erfolgt, sollte eine notwen-
dige Diagnostik und Therapie nach
vorheriger gemeinsamer Festlegung
der gesetzlichen Rahmenbedingun-
gen deutlich erleichtert und generell
ermoglicht werden. Menschen mit sel-
tenen Krankheiten haben das gleiche
Recht auf wirksame Medikamente wie

Menschen mit haufigen Krankheiten.

Was es 2030 braucht:

Fachpersonen in der Koordination
bei seltener Krankheiten

Es fangt haufig weit vor der Diagno-
sestellung an: Wenn Kinder seltene
Beschwerden aufweisen und die E1l-
tern gemeinsam mit der Kinderéarz-
tin eine spezialisierte Einschéat-
zung der Symptome bendtigen, gehen
haufig Monate ins Land, bis eine
Diagnose gefunden wird. Ein Arzt-
besuch, und noch einer, und noch
einer. Zwar wird in der Regel ein
Bericht nach jeder Konsultation er-
stellt, der an die zuweisende Kin-
derarztin geht. Manchmal gelingt es
jedoch nicht, aus der Vielzahl der
spezialisierten Rickmeldungen ge-
meinsam mit den Kindern und Eltern
eine einheitliche Linie fur die wei-
tere Betreuung zu erstellen. Gerade
wenn ein Kind eine seltene, kom-
plexe Diagnose hat, fir deren Be-
treuung mehrere Spezialisten erfor-
derlich sind, wird es schwierig, die
Ubersicht zu behalten. Haufig tau-
chen bei den Fachpersonen Fragen
auf: Wer hat den Lead in der Behand-
lung? An wen kénnen sich die Eltern
zur aktuellen Erkrankungsbeurtei-
lung wenden? Wer legt den Ablauf
der Behandlung fest?

Haufig, aber nicht immer, ist dies die
Kinderarztin. Sie muss sich aber im
Praxisalltag um viele andere Kinder
und Jugendliche kimmern. Bei jeder
einzelnen der aktuell etwa 8000 sel-
tenen Krankheiten auf dem aktuellen
Stand zu sein und dabei genligend
Zeit fur die Betroffenen zu haben, ist
nahezu unmdglich, auch nicht in Zei-
ten des Internets oder anderer digi-
taler Méglichkeiten.

Eine Koordinatorin fir Kinder und
Jugendliche mit Seltenen Krankhei-
ten ist an dieser Stelle ndtig. Sie
sollte eine medizinische Fachper-
son sein, die im stdndigen Kontakt
mit jeder einzelnen, an der Behand-
lung eines Kindes mit einer seltenen
Krankheit involvierten, Spezialis-
tin oder Therapeutin ist. Ihre Aufga-
ben umfassen die direkte Ansprech-
barkeit durch Betroffene oder deren
Eltern und die Verantwortlichkeit fir
einen lickenlosen Informationsfluss
zwischen den verschiedenen Spezia-
listen, die haufig nicht am gleichen
Ort arbeiten. Sie hilft bei der Koordi-
nation von verschiedenen Terminen,
klart Fragen vor anstehenden Unter-
suchungen und weist auf individu-
elle Bedarfe hin, ist im Kontakt mit
den Sozialbehdrden und der Invali-
denversicherung, gibt Hilfestellung
bei finanziellen Fragen, vor denen
Familien mit betroffenen Kindern
stehen kdnnen.

Eine solche Koordinatorin ist im
Schweizer Gesundheitswesen im Jahr
2020 nicht vorgesehen. In der Kin-
derheilkunde, die ohnehin in ihrer
finanziellen Ausstattung nicht auf
Rosen gebettet ist, zdhlt im Moment
nur der medizinische «Akt» durch
zertifizierte Fachpersonen als Leis-
tung. Als Spezialist fir den Bereich
Kinder- und Jugendrheumatologie,
dessen chronisch-entzindlichen Er-
krankungen zu 1007 zu den selte-
nen entziindlichen Krankheiten geho-
ren, ist dies meine Vision fur 2030:
Wenn wir von Netzwerken sprechen,
braucht es jemanden, der diese Netz-
werke knipft. Die Eltern allein, die
Kinderarztin allein, der Spezialist
allein - ohne gegenseitige Unter-

stitzung werden wir diese Aufgabe
nur selten zufriedenstellend fir die
betroffenen Kinder und Jugendlichen
meistern kénnen.

Was es 2030 braucht: Ein Netzwerk fur
Menschen mit seltenen Krankheiten
Betroffene, Familie, Arzte, Therapeu-
ten: Wir bendtigen ein neues Verstand-
nis in der Betreuung von Erkrankten.
In einem sich entwickelnden Netz-
werk ist es zunachst wichtig, dass
die Arzte und Therapeuten geniigend
Zeit erhalten, um zuzuhéren, Fragen
zu stellen, die Beschwerden zu ver-
stehen. Sind mehrere Fachpersonen
involviert, bendtigen sie Zeit, um zu
kommunizieren. Die digitalen Mdg-
lichkeiten hierzu haben wir bereits,
sie missen lediglich als Therapie-
element anerkannt und finanziell
moglich gemacht werden. In der Be-
treuung ist es immens wichtig, dass
die Betroffenen- und Patientengrup-
pen ihr Wissen und ihre Erfahrun-
gen einbringen kénnen und somit als
patient experts fungieren und defi-
nieren kdnnen, was essenziell ist.

Seltene Krankheiten sind chroni-
sche Krankheiten, die hé&ufig eine
lebenslange Begleitung erfordern.
Das Transitionsalter von 15-25 Jah-
ren ist dabei eine vulnerable Alters-
spanne, in der sich vieles &ndert; in
einem Netzwerk seltene Krankheiten
sollte dabei die Betreuung stabil
bleiben. Ein Netzwerk braucht Fach-
personen, die die Einbindung in die
Ausbildung und den Arbeitsalltag
erleichtern. Eine gesetzliche Ver-
ankerung sollte dabei die gesell-
schaftliche Teilhabe von Menschen
mit besonderen Bedarfen vorausset-
zend festlegen.

Menschen mit seltenen Krankheiten
bilden in ihrer Gesamtheit einen
erheblichen Teil unserer Bevdlke-
rung. Es muss selbstverstandlich
werden, mit einer seltenen Krank-
heit so normal als mdglich leben zu
dirfen. Die medizinischen Voraus-
setzungen hierflr verbessern sich
von Jahr zu Jahr; die gesellschaft-
lichen Bedingungen zu verbessern,
ist unser aller Aufgabe.



