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SELTENE KRANKHEITEN
DIGITALE WISSENSPLATTFORM FÜR ELTERN UND FACHPERSONEN



Manuela Stier

WISSENSVERMITTLUNG 
IM FOKUS
Geschätzte Leserinnen und Leser

Die Diagnose «Seltene Krankheit» zieht betroffenen Familien den Boden unter 

den Füssen weg, sie finden sich nach einem ersten Schock in einer unbekannten 

Welt wieder. Diese ist von administrativen und organisatorischen Herausforde-

rungen geprägt. Welche Hilfsangebote und Unterstützungsleistungen gibt es? 

Worauf haben sie Anspruch und wer führt sie durch diesen unbekannten Dschun-

gel? Wie haben andere betroffene Familie diese enorme Aufgabe gemeistert?

Mit unserem 5. KMSK Wissensbuch «Seltene Krankheiten – Digitale Wissens-

plattform für Eltern und Fachpersonen», welches in Anlehnung an unsere neue 

digitale KMSK Wissensplattform entstand, geben wir (neu) betroffenen Fami-

lien und Fachpersonen ein nachhaltig wirkendes Hilfsinstrument zur Hand. 

Die KMSK Wissensplattform ist auf Initiative des Fördervereins für Kinder mit 

seltenen Krankheiten und in enger Zusammenarbeit mit unseren 710 betroffe-

nen KMSK Familien, der ZHAW Winterthur, der HES-SO Wallis und tollen Fach-

personen rund um das Thema «Seltene Krankheiten» entstanden. Möge diese 

geballte Kraft an Wissen und Erfahrung den Eltern der rund 350 000 betroffe-

nen Kinder und Jugendlichen mit einer seltenen Krankheit in der Schweiz den 

oft beschwerlichen Alltag etwas erleichtern, um mehr Zeit für sich und ihre 

Familie zu schaffen.

Die Dialoggruppen der KMSK Wissensplattform und des 5. Wissensbuches 

sind (neu) betroffene Familien, Gynäkologen, Hebammen, Kinderärzte, Haus

ärztinnen, Genetiker, Neurologinnen, Augen- und Ohrenärzte, Therapeutin-

nen, Psychologen, Kinderspitäler, Krankenversicherer, Gesundheitspolitiker, 

Forschende an Hochschulen, Pharmafirmen, IV-Mitarbeitende, Gesundheitsdi-

rektionen, Lehrer, Patientenorganisationen sowie die Medien und die breite 

Öffentlichkeit.

Für das entgegengebrachte Vertrauen bedanken wir uns herzlichst bei den por-

traitierten Familien, den langjährigen Netzwerkpartnern, den Sponsoren und 

den Fachpersonen. Unser Dank gilt auch den motivierten Journalistinnen und 

Fotografen, welche mit ihren Worten und Bildern die Anliegen und Emotionen 

der vierzehn betroffenen Familien eingefangen haben. Dieses grosse und nach-

haltig wirkende soziale Engagement von allen Beteiligten für die betroffenen 

Familien berührt uns immer wieder.
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BESUCHEN SIE  
UNSERE KMSK  
WISSENSPLATTFORM!



Wann übernimmt die Krankenversi-

cherung die Kosten für genetische 

Untersuchungen und wann nicht? Bei 

einem Kind mit unklarer Diagnose und 

Verdacht auf eine seltene genetische 

Krankheit ist die Kostenübernahme 

für die genetische Diagnostik eigent-

lich eine Pflichtleistung der Grund-

versicherung. Jede medizinische 

Leistung muss aber die sogenannten 

WZW-Kriterien erfüllen. WZW steht 

für Wirksamkeit, Zweckmässigkeit 

und Wirtschaftlichkeit. Dies kann 

im Einzelfall dazu führen, dass die 

Kostenübernahme abgelehnt wird. In 

den letzten 10 Jahren hat die Kennt-

nis über seltene Krankheiten und 

die Bedeutung der Diagnosestellung 

deutlich zugenommen. Aufgrund der 

enormen gentechnischen Fortschrit-

te werden deutlich höhere Diagnose-

raten bei überschaubaren Kosten er-

reicht. Gleichzeitig haben sich die 

gezielten Behandlungsmöglichkei-

ten ebenso verbessert. Die meisten 

Krankenversicherer unterstützen des-

halb heute die Kostenübernahme für 

die genetische Diagnostik für Kinder 

mit Verdacht auf seltene Krankheiten. 

Es kann aber sein, dass verlangt wird, 

dass das Kind von einer Fachperson 

für Medizinische Genetik untersucht 

wird, damit diese als Spezialisten für 

die Diagnostik von seltenen geneti-

schen Krankheiten die effizienteste 

Teststrategie festlegen und aufglei-

sen können.

Was raten Sie betroffenen Eltern, 

deren Kind bislang keine Diagnose 

hat und bei denen sich die Kranken-

kasse weigert, weitere Tests zu be-

zahlen? Ich würde diesen Eltern, so-

fern ihr Kind nicht ohnehin schon in 

einer genetischen Sprechstunde be-

treut wird, raten, eine Fachperson für 

Medizinische Genetik aufzusuchen, 

da diese auf die Diagnostik von sel-

tenen Krankheiten spezialisiert 

sind. Es lohnt sich auch, nach eini-

ger Zeit nochmals einen neuen Anlauf 

zu nehmen.

Von Kanton zu Kanton sind die Abklä-

rungen und Unterstützungsleistungen 

sehr unterschiedlich, was raten Sie 

da den Eltern? Hier hilft es am Ball zu 

bleiben und die behandelnden Ärzte 

um Unterstützung zu bitten. Auch wir 

sind immer wieder mit Ärztinnen und 

Ärzten der Invalidenversicherung im 

Gespräch, um die Bedürfnisse von 

Kindern mit seltenen Krankheiten zu 

erklären und Verständnis zu fördern. 

Es kann auch hilfreich sein, sich die 

KMSK Wissensbücher und KMSK Wis-

sensplattform anzuschauen oder sich 

an die Sozialberatungen der Kinder-

spitäler zu wenden. Ferner gibt es die 

Möglichkeit sich von Organisationen 

wie Procap oder Proinfirmis gezielt 

beraten und unterstützen zu lassen. 

Betroffene Eltern wünschen sich kon-

krete Hilfestellung und Informatio-

nen direkt nach der Diagnose. Wie 

kommen Sie diesem Bedürfnis nach? 

Eine fachkundige Diagnosemitteilung 

durch Fachpersonen für Medizinische 

Genetik beinhaltet eine umfassende 

Erläuterung des Krankheitsbildes 

und alle damit zusammenhängenden 

Fragen. Dies wird ergänzt durch eine 

schriftliche Zusammenfassung für 

die Eltern und die betreuenden Kin-

derärzte. Für letztere wird auch ein 

Behandlungsleitfaden erstellt. Da 

die Aufnahmefähigkeit bei der ersten 

Diagnosemitteilung aber oft schnell 

erschöpft ist, kann es auch notwen-

dig sein, mehrere Gespräche oder 

psychologische Hilfe in Anspruch zu 

nehmen. Auch wenn die Diagnosestel-

lung schon länger her ist, kann eine 

erneute oder auch erstmalige gene-

tische Konsultation empfehlenswert 

sein, zumal auch der Wissenszuwachs 

über die Jahre für viele Krankheiten 

enorm ist.

PROF. DR. MED. ANITA RAUCH 
Direktorin am Institut für Medizinische 
Genetik der Universität Zürich,  
Präsidentin Förderverein für Kinder  
mit seltenen Krankheiten

PER GENTEST ZUR DIAGNOSE

Klarheit über die Diagnose ist der erste Schritt zur Krankheitsbewältigung. 

Die meisten seltenen Krankheiten haben eine genetische Grundlage, so dass 

ein Gentest häufig zur Diagnosestellung gebraucht wird. Aber wo und wie be-

kommt man diesen? Wer trägt die Kosten? Und was passiert danach? 
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