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J ede 14. Person in der Schweiz leidet an einer 
seltenen Krankheit. Oft handelt es sich dabei 
um ernst zu nehmende, chronische und fort-

schreitende Krankheiten. In vielen Fällen sind sie 
sogar lebensbedrohlich. Ihre Symptome können zwar 
schon in der Kindheit auftreten auftreten, bei über 50 
Prozent der Fälle zeigt sich die Erkrankung jedoch 
erst im Erwachsenenalter. Der Leidensdruck ist für 
die Betro!enen aus mehreren Gründen sehr hoch. 

Herausfordernde Diagnose
Fachärzt:innen kommen in ihrer Karriere vielleicht 
nur einmal in Berührung mit einer bestimmten 
seltenen Krankheiten. Dies erschwert die korrekte 
Diagnose, häu"g werden die Betro!enen nicht 
ernst genommen und vertröstet, obschon sie teil-
weise unter sehr starken Schmerzen leiden. So wird 
eine seltene Krankheit aufgrund von mangelnden 
wissenschaftlichen und medizinischen Kenntnissen 
oft gar nicht als solche erkannt. Dadurch wird 
den betro!enen Patient:nnen der Zugang zu einer 
angemessenen Unterstützung massiv erschwert. 

Und selbst wenn die korrekte Diagnose gestellt wurde, 
gibt es oftmals wenig bis gar keine Spezialist:innen 
oder spezi"sche #erapien für die Kranken. Das 
hat auch damit zu tun, dass aufgrund der Seltenheit 
der Krankheit   im entsprechenden Feld weniger 
geforscht wird als bei häu"geren Erkrankungen. Dies 
schlägt sich wiederum in fehlenden Medikamenten 
und anderen #erapieformen (zum Beispiel in der 
Chirurgie) nieder. Wenn es ein Medikament gibt, 
kann es dennoch sein, dass Betro!enen aufgrund 
mangelnder Verfügbarkeit oder Zulassung in der 
Schweiz gar keine Behandlung ermöglicht wird.

Dabei ist jede Krankheit für sich komplex und 
die Betro!enen hätten es verdient, dass ihr 
Leiden genauso gut verstanden und behandelt 
wird, wie dies bei häu"gen Erkrankungen der 
Fall ist. Essenziell wäre, dass der Einzigartigkeit 
von seltenen Krankheiten Rechnung getragen 
wird, denn deren Spektrum ist breit: Die einzige 
Gemeinsamkeit, die seltene Krankheiten zueinan-
der haben, ist die Tatsache, dass sie selten sind.

Frau Joss, warum ist es wichtig, 
das Bewusstsein für seltene 
Krankheiten zu schärfen?
Damit die Betro!enen und ihre Angehörigen Zugang zu 
Diagnose und #erapie erhalten – dies ist heute leider noch 
immer nicht ausreichend der Fall. Gut informierte Patien-
tinnen und Patienten können die Gesundheitsversorgung 
zudem gezielter nutzen. So werden Leerläufe vermieden.

Wie können wir das fördern?
Indem wir mehr Informationen auf allen Ebenen verfüg-
bar machen: in der Bevölkerung, aber auch bei Gesund-
heitsfachpersonen. Bestehende Strukturen wie Zentren 
für seltene Krankheiten und ihre Helplines sind sehr 
wichtig und müssen unbedingt weiter "nanziert werden. 
Zudem braucht es eine starke Vertretung der Patient:in-
nen, damit die Angebote wirklich auf ihre Bedürfnisse 
eingehen. Wir brauchen Register, mit denen Daten über 
die Krankheiten gesammelt werden können. Diese sor-
gen für eine breitere Basis, um #erapien zu entwickeln. 

Wie können wir Betro!ene unterstützen?
Man kann Patientenorganisationen wie Alzheimer 
Schweiz (für seltene Demenzformen wie Creutz-
feld-Jacob, Benson-Syndrom etc.) oder Fabrysuisse 
mit einem Beitrag supporten. Diese unterstützen 
die Betro!enen direkt. Oder einfach zuhören, 
Betro!ene ernst nehmen und Angehörige entlasten. 
Der Dialog mit Patient:innen ist unabdingbar.

Das macht der Bund 
Im Mai 2020 hat die Nationale Koordination 
Seltene Krankheiten (kosek) sechs und ein Jahr 
später drei weitere diagnoseübergreifende Zentren 
für seltene Krankheiten anerkannt. Diese stellen 
eine schweizweite Versorgung sicher – in allen drei 
Landesregionen. Wer unsicher ist, welche Anlauf-
stelle am geeignetsten ist, kann zuerst kostenlos 
und unverbindlich eine Helpline kontaktieren.

Zwischen 2014 und 2019 wurden eine Reihe prak-
tischer Massnahmen eines Nationalen Konzeptes 
vom Bundesamt für Gesundheit (BAG) umgesetzt. 
Die Umsetzung der Ziele wie Zugang zur Diagnose, 
Behandlung und ihrer Vergütung, Beteiligung an 
der (internationalen) Forschung, sozioprofessionelle 
und administrative Unterstützung und klinische 
Dokumentation und Ausbildung lief Ende 2019 aus. 

Doch das BAG und weitere beteiligte Akteure ver-
folgen noch nicht umgesetzte Massnahmen weiter: 

1. Scha!ung und Anerkennung spezia-
lisierter Versorgungsstrukturen

2. Einbindung der Patientenorganisationen
3. Weiterentwicklung des Schweizer Regis-

ters für seltene Krankheiten
4. Weiterentwicklung von Orphanet in der Schweiz 

Orphanet ist ein Referenzportal, das Infor-
mationen zu seltenen Krankheiten und 
wichtigen Arzneimitteln für seltene Krank-
heiten (Orphan Drugs) sammelt. 

5. Aktuelle Schwerpunkte wie Punkt 1 
und 3 sowie die Arbeit des Dachver-
bands von Patient:innen (ProRaris)

6. Anpassung der Liste der Geburtsgebrechen

Geburtsgebrechen sind Gebrechen, die bei voll-
endeter Geburt bestehen. Die als Geburtsgebrechen 
anerkannten Leiden, für die ein Anspruch auf 
IV-Leistungen besteht, sind in einer Liste aufgeführt. 

Und was können Betro!ene selbst tun? Monika 
Joss motiviert Betro!ene, über ihre Krankheit 
und die damit verbundenen Herausforderungen 
zu sprechen und sich auf das bestehende Netz-
werk abzustützen: «Denken Sie nie, Sie fallen 
jemandem zur Last.» Betro!ene und Angehö-
rige haben ein Anrecht auf Unterstützung. 
«Eine Gesellschaft, die Menschen mit seltenen 
Krankheiten unterstützt, ist für alle gut.»

Text Linda Carstensen

Definition: Seltene Krankheit
Tritt eine Krankheit bei weniger als fünf Men-
schen pro 10 000 Einwohner:innen auf, gilt sie 
als selten. Der Status «selten» kann regional 
variieren und sich mit der Zeit verändern. 

Die verborgene Welt seltener Krankheiten 
in der Mitte der Gesellschaft

Weltweit sind zwischen 6000 und 8000 seltenen Krankheiten bekannt. Sie alle treten auch in der Schweiz auf. Häu"g sind diese 
Krankheiten genetisch bedingt und zeigen sich erst im Erwachsenenalter. Die Betro!enen leiden aber nicht nur unter den eigentlichen 

Krankheitssymptomen, sondern auch unter erschwerten Bedingungen – fehlendes Fachwissen sowie ein Mangel an wirksamen #erapien. 

Die einzige Gemeinsamkeit, die seltene 
Krankheiten zueinander haben, ist 
die Tatsache, dass sie selten sind.

Monika Joss
Geschäftsführerin ProRaris, Dachverband für 

betro!ene Patient:innen und deren Organisationen
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Leben ohne Schmerz

Zentrum für 
Schmerzmedizin

Sonnenbergstrasse 27, 8910 Affoltern a. A., Telefon 044 714 27 27
schmerz@spitalaffoltern.ch, www.spitalaffoltern.ch/schmerzmedizin

«Jeden Morgen stand ich mit starken Rückenschmerzen  
auf und konnte mich kaum richtig bewegen.  
Die Schmerz medikamente halfen schon bald nicht mehr ...»

Die 56-jährige Ingrid lebt seit vielen Jahren mit chronischen Schmerzen.  
Was im Rücken mit akuten Schmerzen begann, hat sich zu einem langen 
Leidensweg entwickelt. 
 
«Jeden Morgen stand ich mit starken Rückenschmerzen auf und konnte mich kaum 
richtig bewegen. Die Schmerzmedikamente halfen schon bald nicht mehr. Nach dem 
Besuch beim Schmerzspezialisten und der klinischen Untersuchung hatte ich eine 
Diagnose und einen Behandlungsplan. Der erste Schritt war eine Infiltration – eine 
Spritze in den Rücken beim betroffenen Facettengelenk zwischen dem 4. und  
5. Lendenwirbel. Daraufhin ging es mir bereits besser, so dass klar war, welches Gelenk 
die Schmerzen verursacht. Dann folgte eine zweite Infiltration mit Radiofrequenz,  
um die Schmerzsignale dauerhaft zu unterbrechen. Mir ging es zusehends besser und 
heute habe ich wieder die Lebensqualität, die ich früher hatte.»
 
Akuter Schmerz kann in chronischen Schmerz übergehen. Chronischer Schmerz hat viele 
Gesichter. Er kann permanent bestehen, aber auch nur zeitweise über mehrere Stunden 
am Tag oder nur anfallsweise auftreten. Auch sind komplett schmerzfreie Tage möglich.
 
Sie müssen Schmerzen nicht aushalten, suchen Sie kompetente Hilfe.
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