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Noé-Quirin Spirig: «ich habe meinen Klassenkameraden erzahlt, warum ich nicht
laufen kann. Man muss das nattirlich so erklaren, dass es die Kinder auch verstehen.»
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Krankheiten gelten als selten, wenn unter 2000 Menschen hochstens einer davon
betroffen ist. Fasst man die ungefahr 7000 bekannten seltenen Krankheiten
zusammen, wird klar, dass «selten» nicht vernachlassigbar bedeutet. Allein in der
Schweiz kénnen bis zu 500 000 Menschen betroffen sein.

as hierzulan-
de jedoch we-
nig bekannt ist:
die Schweizer
Pharmaindust-
rie beweist sich
alsVorbild - nur
in den unvergleichbarviel grosseren USA
wurden bislang mehr «orphan drugs»,al-
so Medikamente gegen seltene Krank-
heiten, bis zur Marktreife entwickelt.
Auch gemessen an den Forschungsakti-
vititen im Bereich seltener Krankheiten
ist die Schweiz weltweit fiihrend. Kaum
ein anderes Land kann so viele universi-
tare und industrielle Forschungsprojek-
te vorweisen. Seit einem knappen Jahr
beherbergt die Schweiz mit «ProRaris»
auch eine nationale Patientenallianz sel-
tener Krankheiten.

Selten ist anders

Allerdings gibt es nach wie vor viele
Hindernisse zu iiberwinden. Ganz oben
auf der Liste steht eine gesetzliche De-
finition fiir seltene Krankheiten, politi-
sche Rahmenbedingungen und die Ein-
fiithrung eines nationalen Forschungs-
programms. Ein umfassendes nationa-
les Konzept zum Umgang mit seltenen
Krankheiten hétte vielleicht den bedau-
erlichen Entscheid des Bundesgerichts

vom November 2010 verhindern kénnen.
Dieses Urteil besagt, dass Behandlungs-
kosten bei seltenen Krankheiten pro
Jahr 100 000 Franken nicht tiberschrei-
ten sollen. Dies fiihrt dazu, dass Kran-
kenkassen die Behandlung vorenthalten
diirfen. Besonders erschreckte, dass das
Bundesgericht fiir eine Gleichbehand-
lung aller Krankheiten pladierte ohne
die Besonderheiten seltener Krankhei-
ten angemessen zu bertiicksichtigen.

Diagnose-Odyssee

Immer noch weiss man iiber die meis-
ten seltenen Krankheiten viel zu wenig.
Global betrachtet, gibt es nur bei fiinf
Prozent aller seltenen Krankheiten an-
gemessene Forschungsaktivititen. Die
Konsequenzen spiiren vor allem die Pa-
tienten: Sie miissen oft eine regelrech-
te Odyssee auf sich nehmen bis sie nach
durchschnittlich zweieinhalb Jahren
eine Diagnose gestellt bekommen - da-
vor wurde zwei bis drei Mal eine falsche
Krankheit vermutet. Dies bedeutet im-
mense Kosten fiir das Gesundheitssys-
tem - die vermeidbar waren.

Hat man die seltene Krankheit end-
lich diagnostiziert,existiert haufig keine
wirksame Behandlung - nur zwei bis drei
Prozent aller seltenen Krankheiten ver-
fiigen heute tiber eine Therapieform.Die

VERANTWORTUNG

«Ein nationales For-
schungsprogramm hilft
nicht nur den Betrof-
fenen selbst, sondermn
lasst neue Unterneh-
men auch neue Pro-
dukte entwickeln. So
entsteht eine gestnde-
re Zukunft fur uns alle. »
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Robert Derham,

Président der gemeinnitzigen Organisati-
on «CheckOrphan» und Griinder vom Anlass
«Wissen Heilt — Schweizer Tag der seltenen
Krankeiten»

bei der Entstehung von rund
5000 Seltenen Krankheiten ist
die Ursache die genetische Ver-
erbung, d.h. durch Verdnderung
eines (monogen) oder mehrerer
(polygen) untypisch verander-
ter Gene, die zu bestimmten Er-
krankungen fiihren.
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Die VWaisenkinder der Medizin

Entwicklung eines Medikaments fiir ei-
ne seltene Krankheit ist nicht billiger als
die eines Produktes gegen Diabetes. Nur
sind Tausende von Diabetes betroffen,
wihrend es bei einer seltenen Krankheit
nur eine Handvoll ist. Deswegen liegen
die Behandlungskosten oft zwischen
100 000 und 500 000 Franken pro Jahr.

Nicht nur ein Nischenprodukt
Als ehemaliger Forscher weiss ich, dass
vermehrte Forschung nicht nur wissen-
schaftlich, sondern auch wirtschaftlich
Sinn macht. Denn seltene Krankheiten
besitzen oft Modellcharakter fiir tbli-
che Erkrankungen. Dank der einst selte-
nen Krankheit Aids,gibt es heute bessere
Medikamente gegen Immunschwéichen
oder Krebs. In der Schweiz ist die Gebert
Riif Stiftung bisher die einzige, die jahr-
lich 2 Millionen Franken in die Erfor-
schung seltener Krankheiten investiert.
Hier steht ein Gremium an hoch quali-
fizierten Fachleuten zur Verfiigung - ein
Geschenk, das wir leider noch nicht nut-
zen.Eine Unterstiitzung seitens des Bun-
deswire daher mehralswiinschenswert.
Durch solche Férderung konnten auch
neue Unternehmen entstehen, die wie-
derum zu Wirtschaftswachstum fiihren
und eine gesiindere Zukunft fiir uns alle
ermoglichen.
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Jasmin
Rechsteiner,
«Miss Handicap
2010»
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«Es braucht die Vernet-
zung unter den Betroffe-
nen, damit nicht jeder fur
sich alleine herausfinden
muss, was ein anderer
schon weiss.»

Immunthrombozytopenie S.6
Bei dieser Autoimmunerkrankung bek@mpft
das Immunsystem kdrpereigenes Gewebe
mit Antikérpern. Weshalb ist nicht geklart.

Hereditdres Angio-Odem S. 12
Ein Odem kann irgendwo am Korper
entstehen, an den Extremitaten, aber auch

im Gesicht.

SEITE 14

Ruth Humbel
Nationalratin CVP

MEDIA
P

LANET

SELTENE KRANKHEITEN, ERSTE
AUSGABE, FEBRUAR 2011

Managing Director: Fredrik Colfach
Editorial Manager: Corinne Meier

Project Manager: Mirco D’Angelo
Tel.: +41(0) 43888 73 17
eMail : mirco.dangelo@mediaplanet.com

Distribution : Tages-Anzeiger
Druck: Tamedia

Kontakt bei Mediaplanet : Anna Pollinger
Tel.: +41 (43) 540 73 06
eMail: anna.pollinger@mediaplanet.com

Das Ziel von Mediaplanet ist, unseren Lesern
qualitativ hochstehende redaktionelle Inhalte
zu bieten und sie zum Handeln zu motivieren,
somit schaffen wir fiir unsere Inserenten eine
Plattform um Kunden zu pflegen und neue zu
gewinnen.

MIT FREUNDLICHER UNTERSTUTZUNG VON.

muskelkrank & lebensstark

@

Gesellschaft fiir Muskelkranke

CSLBehring (o
Biotherapies for Life™ e rlng Celgene
G

FK

Sriflung s Firdorung dor
Knochenmarkiransplaneation

BLACKSWAN"

GEBERT RUF STIFTUNG —

WISSENSCHAFT.BEWEGEN

PROGRAMME

RARE DISEASES

NEW APPROACHES

www.grstiftung.ch

3¢ CheckOrphan

rare, orphan and neglected diseases



unter dem Partonat von

Schweizerische Eidgenossenschaft - -
O G Wissen Heilt!
Confederaziun svizra TAG DER SELTENEN KRANKHEITEN

ETY LT T . - =
www.wissenheilt.ch

Ich bin dabei!
www.wissenheilt.ch

Eidgendssisches Departement des Innern EDI
Bundesamt fiir Gesundheit BAG

Einladung zu WISSEN HEILT!
Schweizer Tag der seltenen Krankheiten

26. Februar 2011 Programm
SamStag, 26. Februar 201 1 Universitat Basel Neben einer grossen Spendenaktion, die zu 100% zugunsten der
1 0 . 00 = 1 7 . 00 U h r Petersplatz 1 Forschung fir seltene Krankheiten eingesetzt wird, wollen wir
. e 4003 Basel die Anliegen betroffener Patienten, Forscher, Arzte und Firmen
Universitat Basel, Petersplatz 1, Basel vermehrt an die Offentlichkeit tragen.

Wer ist eingeladen?
Ein Tag fiir Gross und S et

Klein, Familien, Patienten, Eroffnung durch Regierungsrat Dr. Carlo Conti

Vorsteher des Gesundheitsdepartements des Kantons Basel-Stadt
10:00 - 12:00 Schweizer Vision fiir seltene Krankheiten

13:30 - 15:00 Wissen bewegt uns

15:30 - 17:00  Wissen heilt

Forscher, Arzte, Firmen,
Medien....

Mit Referaten von Patientenorganisationen, der Weltgesundheitsor-
ganisation WHO, Novartis, Actelion, Swiss TPH,
GEBERT RUF STIFTUNG, Swissmedic, Forschern und Arzten.

13:30 - 15:00 Odyssee einer Krankheit
Referate von: Herr PD Dr. med. Zulewski Henryk, Universitatsspital
Basel, und Patienten

Stande/Aktivitaten
10:00 - 17:00 Erlebnisstande
Kino
Kindermalwettbewerb
Blutspende (bis 14:00 Uhr)
Firmen- und Organisationen stellen sich vor
Verpflegungsstande

Kunstausstellung “RARE”

10:00 - 18:00 Kunstaustellung
18:00 - 20:00 Tombola

Forschungspartner

GEBERT ROF STIFTUNG
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Die Sprache des Lebens in
lebenswichtige Medikamente umsetzen.

Wir bei Amgen glauben, dass die Antworten auf die dringendsten Fragen der Medizin in der Sprache
unserer DNA formuliert sind. Als Pioniere der Biotechnologie setzen wir unser tiefes Versténdnis
dieser Sprache fiir die Entwicklung lebenswichtiger Medikamente ein, besonders fiir diejenigen
Patienten, fiir deren spezifische Erkrankungen bis heute nur wenige oder keine effektiven Therapien
zur Verfligung stehen — um deren Gesundheit und Lebensqualitat entscheidend zu verbessern.

Weitere Informationen tiber Amgen finden Sie unter: www.amgen.ch.

AMGEN

. . . . . N
Pioneering science delivers vital medicines \

©2011 Amgen Inc. All rights reserved.
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Frage: Wie geht ein 9-Jahriger mit der Gewissheit um, dass er an einer unheilba-
ren Krankheit leidet und sein ganzes Leben in einem Rollstuhl verbringen wird?
Antwort: Der 4. Klassler Noé-Quirin Spirig ausgesprochen gut. Er kenne
schliesslich nichts anderes und so ist der Wildfang sportlich tiberaus aktiv, bereist

mit seinen Eltern die ganze Welt und gibt vollen Einsatz in der Schule.

r0SSen Plane

Die

des Kleinen Noé

MUSKELATROPHIE

ZURICH

Im Winter fihrt er mit Mama Ski, im Som-
mer geht er mit Papa tauchen. Am liebsten
spielt er aber Unihockey. Das kann Noé Spi-
rig richtig gut. So gut, dass bereits die Natio-
nalmannschaft anihm Interesse gezeigt hat.
Noés Interessen klingen wie die eines ganz
normalen 9-Jihrigen Bubs. Doch er ist nicht
so,wie seine Gspanli in der Schule.Noé leidet
an einer unheilbaren Krankheit.Schon kurz
nach seinem ersten Geburtstag merkte seine
Mutter Isabella Spirig, dass mit ihrem Sohn
etwas nicht stimmte: «Er brauchte iiber ei-
ne Minute um aufzustehen, hatte einen sehr
unsicheren Stand und grosse Miihe zu ge-
hen.» Beunruhigt wandte sie sich an eine
Kinderarztin. «Diese iiberwies uns sofort an
die Neurologie.» Vier Monate dauerte es, bis
alle Tests gemacht waren und die Diagnose
feststand. Kurz vor dem zweiten Geburtstag
ihres Sohnes erfuhren Isabella Spirig und
Noés Vater Thilo Behrendt, dass ihr Sohn an
Muskelschwund leidet. «Ich konnte die Di-
agnose gar nicht richtig einordnen», erzihlt
Spirig. Besser einordnen konnte die Diagno-
se Vater Behrendt, der beruflich mit muskel-
kranken Menschen zu tun hatte. Seit Noé
vierjdhrig ist, sitzt er im Rollstuhl. «<Ich habe
Spinale Muskel ... Mama,wie heisst das noch
mal?», unterbricht der er seinen Satz und
blickt fragend zu ihr hoch. «<Du hast Spinale

Muskelatrophie Typ III», erklart sie. «Ja, ge-
nau.Das hab ich»,bestitigt Noé.

Die spinale Muskelatrophie (SMA) ist eine
genetisch bedingte Erkrankung. Bekommt
ein Paar,das je ein defektes Gen in sich trigt,
ein Kind, liegt das Risiko, dass das Neugebo-
rene an SMA erkrankt bei 25 Prozent. In den
meisten Fillen ist eswerdenden Eltern nicht
bewusst, dass sie diesen Defekt haben, denn
dieser lasst sich dank einer intakten Genko-
pie ausgleichen,was bedeutet,dass sie selbst
nicht erkranken. Wahrend Kinder, die am
Typ I leiden, hiufig nicht dlter als zwei Jah-
rewerden, ist die Lebenserwartung von Pati-
enten mit Typ III wie Noé nicht deutlich re-
duziert.

«Erkldren, dass sies verstehen»

Auf Besserung kann Noé dennoch nicht hof-
fen. Lediglich drauf, dass die Situation dhn-
lich gut bleibt, wie sie momentan ist. Das
weiss Noé und hat keine Hemmungen es
auszusprechen. Doch wer glaubt, der Junge
sei deswegen traurig oder frustriert, der irrt
sich.Das kleine Energiebiindel hilt sein Um-
feld auf Trab, geht in eine normale Schule,
macht viel Sport und bereist mit seinen El-
tern die ganze Welt. «Ich war schon in New
York, Sri Lanka, Agypten, Frankreich, Itali-
en,Spanien ...»,erzihlt er. Noé ist lebensfroh,
aufgeweckt. Nur manchmal ist er ein wenig
traurig, dass er nicht mit seinen Klassenka-
meraden herumspringen kann. «Aber das ist

PROFIL

Noé-Quirin
Spirig

H Alter: 9

B Noé-Quirin lei-
det seit seinem
zweiten Lebensjahr
unter einer spinalen
Muskelatrophie des
Typs lIl. Seit seinem
vierten Geburts-
tagist er deshalb
auf einen Rollstuhl
angewiesen. Der

4. Klassler lebt ge-
meinsam mit seiner
Mutter Isabella Spi-
rig in einer zlrcher
Seegemeinde und
verbringt dregelma-
ssig die Wochenen-
den bei Vater Thilo
Behrendt.

normal. Ich bin mir ja gar nichts anderes ge-
wohnt», sagt Noé.

Gliicklicherweise braucht Noé nicht
herumzuspringen,um Lehrern einen Streich
zuspielen,sondern nur den begehrten Schul-
lift-Schliissel. «Einmal wollten meine Kame-
raden dem Lehrer einen Streich spielen und
mussten dafiir in den Keller der Schule. Da-
hin kommt man nur mit dem Lift. Da habe
ich ihnen geholfen», verrat Noé und grinst
verschmitzt. Mit Ausnahme des Lift-Schliis-
sels fiihlt sich der 4.Kléssler allerdings nicht
anders behandelt als die anderen Klassenka-
meraden. «Er ist mittlerweile wirklich gut in
die Gruppe integriert. Nattirlich gibt es im-
mer wieder einmal Hanseleien,aber das pas-
siert den meisten Kindern. Auch jenen ohne
Behinderung», bestitigt Spirig. Um diesen
Zusammenhalt zu fordern, musste Noé aber
erst einmal Aufklarungsarbeit bei seinen
Mitschiilern leisten.«Ich habe denen erzahlt,
warum ich nicht laufen kann. Man muss das
nattirlich so erklaren,dass es die Kinder auch
verstehenn; erzahlt Noé altklug.

Anstrengung lohnt sich

Damit die Kraft die Noé noch hat, moglichst
lange erhalten bleibt, stehen tédglich Aktiv-
rollstuhl und Stehiibungen auf dem Pro-
gramm.Zur Schule muss er mit dem norma-

lenRollstuhl.«So erhalt er seine Muskulatur»,

erklart Spirig. Am Abend dann, wenn er mit
seinen Freunden raus zum Spielen geht, be-

kommt er seinen Elektrorollstuhl. «Ich ver-
suche immer genau abzuwégen, in welcher
Situation Forderung zentral ist und wann
es wichtiger ist, dass er moglichst gut mit
Gleichaltrigen mithalten kann», so Spirig.
Zu seinem taglichen Training gehort ausser-
dem eine Stunde Stehen. Dafiir hat er eine
spezielle Vorrichtung mit entsprechenden
Sicherungen, so dass sich Noé mit der Kraft
seines Oberkorpers aufrecht halten kann.
Diese Ubung bedeutet fiir den Neunjihrigen
grosse Anstrengung und geht nur mit einem
guten Trickfilm. «Wenn etwas Spannendes
auf Nickelodeon lauft, stehe ich manchmal
45 Minuten»,berichtet Noé stolz.

Dieses Engagement lohnt sich, denn Noé
hat noch Grosses vor. Er will einmal profes-
sioneller Unihockeyspieler werden. Trotz-
dem weiss er, wie wichtig Schule ist und
macht seine Hausaufgaben meistens ohne
die Aufforderung von Mama Isabella. «<Man
kann ja nicht sein ganzes Leben lang Uniho-
ckeyspieler sein»,weiss Noé und strengt sich
deshalb auch in dem ungeliebten Fach Ma-
thematik an.Falls das mit der Unihockeykar-
riere nicht hinhauen sollte, hat Noé ebenfalls
bereits einen Plan. «Ich schaue gerne Filme,
deshalb mochte ich Filmkritiker werden», so
die grossen Pliane,des kleinen Helden.

SARAH ZELLER
redaktion.ch@mediaplanet.com
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FRAGE & ANTWORT

WWir wollen Noe die VVelt zeigen»

Als auskam, dass ihr Sohn an der
unheilbaren Krankheit Spinale
Muskelatrophie leidet, brach fiir
die Eltern Isabella Spirig und Thi-
lo Behrendt eine Welt zusammen.
Mittlerweile haben sie gelernt,
damit umzugehen.

B Was ging lhnen im Moment von
Noés Diagnose durch den Kopf?
Isabella Spirig: Ich konnte nichts mit dieser
Diagnose anfangen, wusste nicht, was nun
auf uns zukommt. Bei mir ging es ein hal-
bes Jahr, bis ich anfing das Ausmass zu be-
greifen.

Thilo Behrendt: Im ersten Moment war
ich wie taub.Tag fiirTag wurde mir dann be-
wusst, was diese Diagnose fiir Konsequen-
zen haben wird. Ich hatte mich immer da-
rauf gefreut, mit meinem Sohn Fussball zu
spielen. Wenn einen bewusst wird, dass
man sich von diesen Wiinschen und Tréu-
men verabschieden muss, ist das wirklich
hart.

Isabella Spirig
Mutter von Noé-Quirin
— ) Spirig
ik & Foto: Caroline Minjolle
-
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B Was hat lhnen geholfen, mit der
Diagnose umzugehen?

Behrendt: Fiir mich war es trostlich, mit
meinen Freunden dariiber zu sprechen und
auch einmal offen sagen zu diirfen, dass
es mir auf gut Deutsch beschissen geht. Es
gab Zeiten,da konnte ich mit meinem Sohn
nicht auf den Spielplatz. Es wéren sofort die
Tranen geflossen. Irgendwann konnte ich
es akzeptieren und sah,was Noé alles kann
-zum Beispiel Tauchen.Das macht erschon
sehrgut.

B Hoffen Sie auf die Forschung?

Behrendt: Auf jeden Fall. Wann immer ich
von Forschungserfolgen lese,denke ich mir,
warum nicht etwas gegen die Krankheit

Thilo Behrendt
Vater von Noé-Quirin
Spirig

Foto: ZVG

meines Sohnes gefunden werden kann. Ga-
be es eine Moglichkeit, wiirde ich alles tun,
iberall hinfliegen, um ihn therapieren zu
konnen.

Spirig: Fiir mich ist das kein dominantes
Thema. Ich habe mich mit diesem Schick-
sal abgefunden. Doch selbstverstandlich
wiirde ich Noé in allem unterstiitzen, was
ermochte.

B Haben Sie manchmal daran ge-
zweifelt, dass Sie das alles bewilti-
gen konnen?

Spirig: Absolut. Vor allem als Thilo und ich
uns getrennt haben undich alleinerziehend
wurde, 10ste das existenzielle Angste aus.Es
ist nicht moglich, alles alleine zu bewélti-

gen. Die Spitex kommt zweimal bis drei-
mal wochentlich, ein Freiwilliger hilft mit,
meine Mutter ist eine wertvolle und stabile
Stiitze. Etwa 25 Leute sichern das Netzwerk
rund um Noé. Ein tolles Netzwerk, das aber
auch gepflegt werden machte.

B Welches Gefiihl kommt in lhnen
auf, wenn Sie an die Zukunft lhres
Sohns denken?
Spirig: Noés Krankheit kann sehr verschie-
den verlaufen. Das empfinde ich als Vor-
teil, weil man dadurch nicht bereits zu wis-
sen glaubt, was passieren wird. Ich suche
mir gerne Vorbilder und orientiere mich an
Menschen mit Behinderung, die ein sehr
erfiilltes Leben fithren. Generell zwinge ich
mich dazu,im hier Hier und Jetzt zu leben,
Dinge nicht auf morgen zu verschieben. Es
ist kein Zufall,dass Noé schon soviel gereist
ist. Wir beide, Thilo und ich, mochten Noé
die Welt zeigen.

Behrendt: Ich nehme Noés Situation an,
wie sie jetzt ist, und versuche nicht zu pla-

nen, was in fiinf Jahren sein wird. Es gibt
Momente, in denen ich mich frage, ob Noé
vor uns gehen muss. Es ist nicht einfach,
mit solchen Gedanken umzugehen.

B Beschiftigt sich auch Noé mit
seiner Zukunft?

Behrendt: Auf jeden Fall. Etwa, als was er
spater einmal arbeiten kann oder ob er im-
mer so stark bleiben wird wie jetzt. Er sag-
te einmal «Wenn ich so stark bleibe, ist das
gut so.Wenn ich korperlich abbaue,will ich
in den Himmel». Auch warum gerade er so
eine Krankheit hat,war ein Thema.

Spirig: Bislang ging es vor allem darum,
ob auch er irgendwann eine Frau und eine
Familie haben kann.Ichversucheihm dann
Menschen mit Behinderung zu zeigen, die
eine normale Beziehung fiihren, vielleicht
sogar Kinder haben, um ihm damit Hoff-
nung zu geben.

SARAH ZELLER
redaktion.ch@mediaplanet.com
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BASIS-WISSEN

Unheilbare
Krankheit:
neuromuskulare

Erkrankung

M 10000 Kinder,Jugendliche und Er-
wachsene leben in der Schweiz mit
einer Muskelkrankheit. Im Volks-
mund ist sie vor allem unter dem
Namen Muskelschwund bekannt,
wodurch ein wesentliches Merkmal
dieser Krankheit beschrieben wird.
Mittlerweile werden rund 800 ver-
schiedene Formen neuromuskuli-
rer Erkrankungen unterschieden.
Nichtallevon ihnen fithren zwangs-
laufig dazu, lebenslanglich auf ei-
nen Rollstuhl oder andere Hilfsmit-
tel angewiesen zu sein. Dennoch
gibt es bis heute keine ursichliche
Therapie oder Heilung. Die haufigs-
ten bereits bekannten Ursachen fiir
Muskelkrankheiten sind Verdnde-
rungen der Erbsubstanz sowie St6-
rungen des Immunsystems.

Haufige Formen

M Eine haufige Diagnose ist die
Muskeldystrophie «Duchennen, ei-
ne Erbkrankheit, von der nur Jun-
gen betroffen sind. Je nach Intensi-
tatist die Krankheit bereits bei Neu-
geborenen Kindern, spétestens aber
nach den ersten Gehversuchen er-
kennbar. Eins von 100000 Neugebo-
renen leidet ausserdem unter Spina-
ler Muskelatophie. Die motorischen
Nervenzellen im Riickenmark neh-
men immer starker ab, bis die Im-
pulse vom Gehirn nicht mehr an die
angeschlossenen Muskeln weiter-
geleitet werden. Daraus entstehen
Muskelschwund, Lihmungen und
verminderte Muskelspannung. Im-
mer haufiger hort man auch Amyo-
trophen Lateralsklerose (ALS) auf.
Die Ursachen dafiir sind meistens
weitgehend unbekannt.Die Lebens-
erwartung betrigtin der Regel noch
drei bis fiinf Jahre.

| SARAH ZELLER
! redaktion.ch@mediaplanet.com

INTERVIEW

Franziska Mattes,
Geschéaftsflhre-

rin der Schweizeri-
schen Gesellschaft
fUr Muskelkranke
SGMK.

Je mehr sich die Offentlich-
keit liber die Existenz und die
Konsequenzen von Muskel-
schwund im Klaren ist, des-
to besser kann sie Erkrankte
im Alltag unterstiitzen, ist sich
Franziska Mattes, Geschafts-
fuhrerin der Gesellschaft fiir
Muskelkranke, sicher.

B Als wie schwierig stufen Sie das
Leben von Menschen mit Mus-
kelerkrankungen in der Schweiz
ein?

Die Schweiz verfiigt tiber ein gutes So-
zialsystem. Dennoch weist es in Bezug
auf muskelkranke und behinderte Men-

schen noch immer zu grosse Liicken auf.
Die Lebensqualitit von Patienten hangt
zu einem wesentlichen Teil von ihrem
privaten Umfeld ab. Jene, die Menschen
um sich haben, die sie im téglichen Le-
ben unterstiitzen und auch entspre-
chende finanzielle Mittel, um die beste-
henden Liicken zu decken, haben einen
grossen Vorteil.

B Eine Bedingung dafiir ist, dass
die Menschen wissen, was eine
solche Krankheit fiir den Patien-
ten bedeutet.

Und genau deshalb investiert die Gesell-
schaft fiir Muskelkranke sehr viel in die
Offentlichkeitsarbeit.Eines unserer Ziele
ist,dass jeder in diesem Land weiss,dass
es diese Krankheit gibt,und welche Kon-
sequenzen sie fiir die Betroffenen hat.

B Fir eine bessere Vernetzung
hat die Gesellschaft fiir Muskel-
kranke eigens das Netzwerk My-
osuisse gegriindet.

Richtig. Myosuisse ist das Netzwerk al-
ler Fachleute und Organisationen, die
sich in Schweiz fiir Menschen mit einer
neuromuskuldren Krankheit einsetzen.
Wir haben Myosuisse ins Leben gerufen
und unterstiitzen es auch heute noch fi-
nanziell.

B Ausserdem gibt es seit Oktober
2009 sieben Muskelzentren in der
Schweiz. Was bedeutet dies fiir
Muskelkranke?

Das war ein Meilenstein fiir alle Betroffe-
nen in diesem Land. Einerseits haben die
Patienten nun die Moglichkeit samtliche
Spezialisten in einem Zentrum zu finden,
andererseits konnen muskelkranke Pati-
enten regelmassig zu einem Spezialisten
in einem Muskelzentrum gehen, ohne
auf den Arzt ihres Vertrauens verzichten
zumiissen.

SARAH ZELLER
redaktion.ch@mediaplanet.com

\l/
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GESELLSCHAFT FUR MUSKELKRANKE

—wyy CareTraining fur Eltern

Gemeinsam mit dem Muskelzentrum Bern or-
ganisiert die Gesellschaft fiir Muskelkranke Care

Trainings fiir Eltern von muskelkranken Kindern.
Zentral ist dabei die Vermittlung von praktischem
Wissen, das die Eltern im Alltag mit ihren Kindern
anwenden konnen. 5 Module bieten bieten Einbli-
cke die Bereiche Physio- und Ergotherapie, Sozial-
arbeit, Ernahrungsberatung und Pflege.

Weitere Infos unter www.muskelkrank.ch

FOTO: VERA MARKUS
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M Frage: \Warum werden bei der
Immunthrombozytopenie Blutplatt-
chen abgebaut?

B Antwort: Bei dieser Autoimmu-
nerkrankung bekampft das Immun-
system korpereigenes Gewelbe mit
Antikérpern. Weshalb ist nicht ge-
klart.

Wenn sich am Schienbein plotzlich klei-
ne, blutende Punkte bilden, die nicht
wehtun, denkt man wohl als erstes an
einen Ausschlag. Diese stecknadelkopf-
grossen Petechien konnen aber ein
Zeichen fiir eine verringerte Zahl der
Thrombozyten, der Blutplittchen, sein.
Diese spielen bei der Blutgerinnung ei-
newichtige Rolle: «Sie sind wie ein Dich-
tungsmaterial, das bei einer Verletzung
des Blutgefisses dasumliegende Gewebe
aneinander heftet,sodass die Wunde ver-
schlossen wird», erklart Mathias Schmid
vom Stadtspital Triemli Ziirich.

Ein gesunder Mensch verfiigt tiber
150 bis 400 Giga Plattchen pro Liter Blut,
wobei ein Giga 109 Zellen entspricht.
Werden diese vom Korper vermehrt ab-
gebaut, spricht man von der Autoim-
munkrankheit «Immunthrombozyto-
penie» (ITP), bei der spontane Blutungen
an Beinen, Nase,am Zahnfleisch oder in
seltenen Fallen auch in Darm oder Hirn
auftreten. «ITP ist das Rheuma des Blu-
tes», so Schmid. «Wahrend dort die Ge-
lenkhaut oder das Bindegewebe ange-
griffen wird, werden hier die Blutplatt-
chen zerstort. Und das so schnell, dass
das Knochenmark nicht mit der Neupro-
duktion hinterherkommt.» Warum das
Immunsystem die korpereigenen Zellen
zerstort,ist unklar.

Hohe Dunkelziffer

Von 100 000 Menschen sind laut Schmid
30von der Krankheit betroffen,wahrend
die Zahl der Neuerkrankungen bei zwei
bis drei Personen pro 100 000 liegt. «Im
Raum Ziirich erkranken durchschnitt-
lich acht bis zehn Personen pro Jahr»,so
Schmid. Er gibt aber zu Bedenken, dass
es tatsdchlich wohl weitaus mehr seien:
«Wir gehen von einer hohen Dunkelzif-
fer aus.» ITP trete in 80 Prozent der Fille

EINE THEMENZEITU" pacts  “AEDIAPLANET

PD DR. MED. MATHIAS SCHMID, Chefarzt
Medizinische Onkologie und Hamatologie im

Stadtspital Triemli Ziirich. FOTO:ZVG

als Primér-Erkrankung auf, wihrend sie
beim Rest ein begleitendes Phinomen
sei, beispielsweise bei einem Magen-
schleimhautbakterium. «Wird die ITP
mit einer anderen Krankheit assoziiert,
bringt deren Behandlung héufig auch ei-
nen Anstieg der Blutplattchen mit sich,
sagt Schmid. Im Normalfall hat der Be-

FACTS

B Schwangere mit ITP missenin-
tensiver kontrolliert werden, da ein er-
héhtes Risiko einer Fehlgeburt be-
steht.

M Fiir die Diagnose wird dem Pa-
tient Blut entnommen und ein Ultra-
schall zur Feststellung der Milzgrésse
vorgenommen. Es wird auch unter-
sucht, ob ITP die Primarkrankheit oder
eine Begleiterscheinung ist.

B Patienten, bei denen die Anzahl
der Blutplattchen tief bleibt und die da-
her immer wieder bluten, sind selten.

Lesen Sie mehr

im Internet:
www.medicalforum.ch/pdf/
pdf_d/2010/2010-50/2010-50-259.
PDF
de.wikipedia.org/wiki/ldiopathische_
thrombozytopenische_Purpura

80% GENE-
TISCHEN UR-
SPRUNGS

Die biotechnologische Forschung
hatin den letzten Jahren neue Wege =
gefunden, Autoimmunerkrankungen
wie ITP zu behandeln.

Bei einem ITP-Patienten funktio-
niert die Blutgerinnung nicht mehr
richtig. Es kommt leicht zu Blutun-
gen -in schlimmen Fillen sogar in
Darm oder Hirn.

FOTO: ZVG / DR M.A. ANSARY/SCIENCE PHOTO
LIBRARY

Die Selbstzerstorung
SlUtes

troffene weder grosse Beschwerden,
noch wird er in seiner Lebensqualitit
massgebend beeintrichtigt. Selten ver-
lauft eine ITP todlich. «Wédhrend meiner
18-jdhrigen Berufserfahrung, habe ich
nur zwei bis drei ITP-Todesfille erlebt»,
soSchmid.

Medikamente oder Operation
Wer iiber 20 Giga Plattchen pro Liter hat,
wird ambulant mit Tabletten behandelt.
Patienten mit einer geringeren Anzahl
werden so lange stationar iiberwacht,
bis die Plattchen-Anzahl nach zwei bis
drei Tagen wieder ansteigt. Bei 25 bis 50
Prozent der Patienten war die ITP akut,
was heisst, dass sie nach einer Behand-
lung geheilt sind. Ist das Leiden jedoch
chronisch, normalisieren sich die Werte
trotz Behandlung nicht oder verschlech-
tern sich, sobald das Medikament abge-
setzt wird. Da bei der Abwehr von kérper-
fremden Stoffen die Milz eine grosse Rol-
le spielt, ist eine Moglichkeit deren ope-
rativen Entfernung.«In zwei Dritteln der
Falle sind die Patienten danach klinisch
geheilt», sagt Schmid. Trotzdem wiirden
die Patienten eine medikamentdse Be-
handlung meist vorziehen. «<In den letz-
ten Jahren wurden neue Medikamente
entwickelt,die gut anschlagen und auch
gut vertraglich sind. Diese wirken dhn-
lichwie ein korpereigener Botenstoff: Sie
binden sich an die im Knochenmark vor-
handenen Thrombozyten bildenden Zel-
len und bewirken, dass mehr Blutplatt-
chen produziert werden. Da diese Medi-
kamente verstindlicherweise etwas teu-
rer sind, ist ein rationeller Einsatz wich-
tig.» Teilweise miissen die Arzte fiir ihre
Patienten eine Kostengutsprache bei der
Krankenkasse beantragen.

«Verglichen mit den USA, ist der politi-
sche Druck seitens der Patienten-Lobby
in der Schweiz gering», so Schmid. Des-
halb unterstiitzt er die Vernetzung tiber
Landesgrenzen hinweg. «Fiir den Aus-
tausch unter den Patienten wiirde sich
ein Zusammenschluss von Deutschland,
Osterreich und der Schweiz lohnen.»

ALEXA SCHERRER
redaktion.ch@mediaplanet.com
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Der Berner Jakob Ho-
fer (50) leidet seit zehn
Jahren an der seltenen
Autoimmunkrankheit
«Immunthrombozyto-
penie» (ITP).

Unhellbare Krankherlt
macht zum Einzelkampfer

Der Berner Jakob Hofer leidet
unter einer seltenen Autoim-
munkrankheit: der <immun-
thrombozytopenie» (ITP), de-
ren Ursache noch ungeklart
ist. Doch dank neuer Behand-
lungsmethoden ist Hofers Le-
bensqualitiat heute weniger
beeintrédchtigt als friiher.

M Sie leiden seit zehn Jahren
an Immunthrombozytopenie
(ITP). Was versteht man darun-
ter?

ITP ist eine Autoimmunkrankheit,
die sich durch einen Mangel an Blut-
plattchen, also Thrombozyten, aus-
zeichnet. Das hat mitunter lebensge-
fahrliche Blutungen an inneren Or-
ganen und Schleimhduten zur Fol-
ge.Ich selbst bin schon einmal in der
Notaufnahme gelandet, weil ich viel
zu viel Blut verloren hatte.

B Wie wurde die Krankheit bei
lhnen diagnostiziert?

Eigentlich eher durch Zufall. Denn
obwohl ich schon immer unter Blu-
tungen und blauschwarzen Flecken
litt, liess ich mich nicht medizinisch
untersuchen. Erst anlédsslich einer
routinemaéssigen Blutuntersuchung
vor einer Knieoperation entdeckte
man meinen Thrombozytenmangel.

B Wie ging Ihr Leben nach die-
sem Befund weiter?

Von da an musste ich regelmassig
kortisonhaltige Tabletten schlucken
und litt dabei unter starken Neben-
wirkungen. Diese reichten von Was-
sereinlagerungen in den Gelenken
bis hin zu Hautausschlagen und Ak-
ne. Die Folgen der Medikamente
schrankten meine Lebensqualitét
fast mehr ein als die Krankheit sel-
ber. Gleichzeitig musste ich gerade
beim Sport etwas zuriick treten, um

eventuelle Blutungen zu vermeiden -
das allerdings empfand ich nicht als
Einschrankung.

B Und wie geht es lhnen heu-
te?

Zurzeit leide ich wieder unter Blu-
tungen, weil die Anzahl der Throm-
bozyten durch eine Grippe wieder
gesunken ist. Aber ich habe die Kor-
tison-Tabletten inzwischen abge-
setzt und verwende ein neues Me-
dikament, das ich sehr gut vertrage.
Zwar muss ich mir einmal wochent-
lich eine Spritze geben, aber ist mei-
ne Lebensqualitat wieder hergestellt.
Dariiber binich sehr froh,gerade weil
ich wahrscheinlich mein Leben lang
spritzen muss - ITP gilt bis heute als
unheilbar.

B Welchen Behandlungsme-
thoden haben Sie sich sonst
unterzogen?

Man hat mir die Milz entfernt, weil
man davon ausging, dass dieses Or-
gan fiir meine Erkrankung verant-
wortlich ist. Geniitzt hat der Eingriff
jedoch nicht. Obwohl die Milz-Ent-
fernung in der Medizin immer noch
angewendet wird, hat es bei mir lei-
der nichts gebracht.

B Sind Sie Mitglied einer Pati-
entenorganisation?

Nein, aber ich habe bereits als Test-
person an einem Versuchsprojekt des
Berner Inselspitals teilgenommen
und dazu beigetragen, dass die For-
schung mehr tiber mein Krankheits-
bild erfahrt. Trotzdem wére es keine
schlechte Idee, wenn ich einer Pati-
entenorganisation beitreten wiirde
- schliesslich ist man wohl oder tibel
ein Einzelkdmpfer, wenn man unter
einer unheilbaren Krankheit leidet.

MARIELLE MOSER
redaktion.ch@mediaplanet.com

Nicht alle Autoimmunerkrankungen

erforscht

Bei einer Autoimmunerkran-
kung liegt eine fehlerhafte
Reaktion des Inmunsystems
vor, die mitunter tédliche
Folgen haben kann. Lei-

der sind einige der rund 60
bekannten Erkrankungen die-
ser Art noch wenig erforscht.

Im Falle einer Autoimmunerkran-
kung erkennt das Immunsystem
durch eine fehlerhafte Reaktion kor-
pereigenes Gewebe nicht mehr und
zerstort dessen Zellen.Dadurch kann
eszuschweren Entziindungsreaktio-
nen kommen, die zu Schiaden an den
betroffenen Organen fithren und
womoglich todlich enden. Die Ursa-
che von Autoimmunkrankheiten ist
nicht bekannt, weshalb die Erkran-
kung nur symptomatisch bekdmpft
werden kann.

Derzeit sind rund sechzig Autoim-
munerkrankungen bekannt, die sich
entweder auf bestimmte Organe be-
schrianken oder aber den gesamten Or-
ganismus betreffen. In der Schweiz lei-
den beispielsweise Tausende an Rheu-
matoider Arthritis, Multipler Sklerose
oder Morbus Crohn. Nicht alle Autoim-
munerkrankungen sind jedoch ebenso
gut erforscht: Die Immunthrombozy-
topenie (ITP) etwa, bei der es zu schwe-
ren Blutungen kommen kann, tritt du-
sserst selten auf und ist ein weisser
Fleck auf der medizinischen Landkarte.
Seltene Krankheiten werden aufgrund
ihrer Pravalenz gerne als irrelevant be-
trachtet. Dabei leiden in der Schweiz
immerhin 500.000 Menschen an sol-
chen Erkrankungen - so rar sind diese
alsonicht.

MARIELLE MOSER
redaktion.ch@mediaplanet.com
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<MDG& beginnt oft schieichend

Miidigkeit, haufige Infektionen
und vermehrte Blutungen - die
Symptome des myelodysplasti-
schen Syndroms sind alles andere
als eindeutig. Kein Wunder also,
dass die Krankheit lange nicht er-
kannt wird, sagt Professor Jakob
Passweg, Chefarzt Hamatologie
am Universitéitsspital Basel und
Prasident der Krebsliga Schweiz.

B «Myelodysplastisches Syndrom»
(MDS) ist ein furchtbar komplizier-
ter Name. Was steckt hinter die-
sem Zungenbrecher?

Es bedeutet, dass das Knochenmark ab-
norm ist, sich somit eine Vorstufe von
Krebs gebildet hat. Das Knochenmark
ist wie eine Fabrik. Funktioniert die Pro-
duktion nicht einwandfrei,werden nicht
nur fehlerhafte, sondern auch zu wenige
Blutkorperchen hergestellt.Es kommt zu
einer Blutarmut.

B Inwiefern spiirt der Patient das?
Die Betroffenen fithlen sich schlapp oder
leiden unter Atemnot. Bei einem Mangel
an weissen Blutkorperchen ist vor allem
das Abwehrsystem geschwicht,wodurch
vermehrt Infektionen auftreten. Bei der
dritten Gruppe - mit zu wenigen Blut-
plittchen - kommt es zu haufigen Blu-
tungen.

M Alles Symptome, die einen noch
keine schwere Krankheit vermu-
ten liessen.

Das ist richtig. Jeder Mensch ist ab und
an ibermassig miide. Jeder Mensch lei-
det einmal unter einem Infekt. Jeder
Mensch hat einmal Nasen- oder Zahn-
fleischbluten. Deswegen geht man nicht
sofort zum Arzt, und auch dieser wiir-
de wohl kaum als erstes an MDS denken.
Es ist sehr schwierig, den Ubergang von
normal zu uniiblich zu erkennen.

B Wie wird MDS diagnostiziert?
Dazu braucht es eine Knochenmark-
punktion. Diese komplizierte Untersu-
chung gibt Aufschluss dariiber, ob ab-
norme oder sogar krebsartige Zellen vor-
handen sind.Zusétzlich kann festgestellt
werden, wie schwer die Krankheit ist. Je
niher sie bei der akuten Leukédmie ist,
desto bosartiger ist sie.

B Rund 30 Prozent der MDS-Pati-
enten leiden irgendwann unter ei-
ner akuten Leukdmie.

PROF. DR. MED. JAKOB R. PASSWEG, Chefarzt

Hamatologie am Universitatsspital Basel und

seit 2010 Prasident der Krebsliga Schweiz.
FOTO:ZVG.

Theoretisch wiren es sogar alle. Die
Transformation einer abnormen zu einer
krebsartigen Zelle ist lediglich eine Fra-
ge der Zeit. Das Durchschnittsalter von
MDS-Patienten liegt bei 68 Jahren. Es er-
kranken folglich auch deutlich é&ltere
Menschen daran. Die Moglichkeit, dass
der Patient stirbt, bevor sich eine Leuk-
amie entwickelt hat, ist somit durchaus
gegeben.

B Wodurch entsteht diese seltene
Krankheit?

FACTS

M Die Stiftung zur Férderung der Kno-
chenmarktransplantation (SFK) betreut
seit 1994 Patienten und Angehérige so-
wie informiert Gber Moglichkeiten, Gren-
zen und technischen Hilfsmittel.

B Hinter dem Begriff myelodysplas-
tisches Syndrom (MDS) steht eine gan-
ze Gruppe von Erkrankungen, bei denen
die Ausreifung von weissen oder roten
Blutkdrperchen oder der Blutplattchen
gestért wurde. Dadurch treten immer
mehr unreife Zellen im Knochenmark
auf, wodurch die Blutproduktion leidet.
Schwere Blutarmut ist hdufig die Folge.
H Die Krebsliga Schweiz engagiert
sich flr Menschen mit Krebs und ihre
Angehdrigen. Sie bietet Unterstiitzung
und Beratung, informiert Gber Friiher-
kennung und Prévention und fordert die
patientennahe Krebsforschung —auch
zu seltenen Krebserkrankungen.

Lesen Sie mehr

im Internet:
www.krebsliga.ch
www.knochenmark.ch
www.mds-forum.de

Risikofaktoren sind alle schadigen-
den Einfliisse auf das Erbgut. Hier in der
Schweiz sind es vor allem Chemothera-
pien, die MDS auslésen konnen. In den
meisten Fillen ist die Ursache allerdings
unklar.

B Inwiefern schrénkt die Krank-
heit die Betroffenen im Alltag
ein?

MDS beginnt haufig schleichend. Der
Patient fithlt sich etwas miider als
sonst. Ist die Krankheit erst einmal di-
agnostiziert,kommen die psychischen
Faktoren hinzu. Der Patient muss da-
mit leben, dass sich sein Gesundheits-
zustand jederzeit massiv verschlech-
tern konnte. Ausserdem sind die Be-
handlungen in vielen Fillen sehr zeit-
aufwindig.

B Welche Behandlungsmaoglich-
keiten gibt es?

Das kommt sehr auf das Alter und den
allgemeinen Gesundheitszustand des
Patienten an.Bei Blutarmut oder Blut-
tplattchenmangel arbeitet man vor
allem mit Transfusionen. Bei einem
Mangel an weissen Blutkorperchen
versucht man, den Patienten vor In-
fektionen zu schiitzen. Ist die Krank-
heit bereits nahe an einer Leukamie,
gibt es verschiedene Chemotherapi-
en.

B Was ist mit einer Knochen-
marktransplantation?

Bei Patienten unter 70 Jahren ist dies
durchaus eine Moglichkeit.

B Und bei alteren Patienten?

Bei diesen ist der Eingriff zu riskant.
Die Moglichkeit,an der Behandlung zu
sterben,ist in etwa gleich hoch,wie da-
durch geheilt zu werden.

M Gibt es auch Félle, in denenes
keinen Sinn macht, den Patien-
ten sofort zu behandeln?

Die gibt es. Ich behandle aktuell eine
55-jahrige Patientin, die seit vier Jah-
ren unter dem MDS leidet. Sie hat zwar
weniger Blutplattchen als normal,
fiihlt sich aber sehr wohl. Haufig ver-
halten sich Krankheiten lange ruhig.
Die grosse Kunst ist es, herauszufin-
den,wann sie es nicht mehr tun.

SARAH ZELLER
redaktion.ch@mediaplanet.com
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Hoffnung
Erwin Fuchs (von MDS betroffen): «ich werde
die Hoffnung auf Heilung nie aufgeben.»

FOTO: SHUTTERSTOCK.COM

<lch rede meinem
Knochenmark gut zu»

B Frage: Erwin Fuchs lebt seit
einem halben Jahr mit dem mye-
lodysplastischen Syndrom (MDS).
Wie geht er mit der Diagnose um?
B Antwort: Sehr gut. Fuchs ist
optimistisch, will Leben und tut
alles dafr.

«Ich hatte immer verschiedene Op-
tionen zur Auswahl. Heute habe ich
keine mehr. Das ist zum Verriickt
werden», erklart Erwin Fuchs. Ver-
gangenen Sommer ging er wegen
Atemnot, iiberméissiger Miudigkeit
und einem starken Reizhusten zum
Arzt. Dieser diagnostizierte Asth-
ma. Eine Fehldiagnose, wie sich we-
nig spater herausstellte. Schon im
Herbst musste Fuchs notfallméssig
ins Spital, weil er mehrere lebens-
gefihrdende Lungenembolien und
Infekte sowie sehr tiefe Blutwerte
hatte. Erst da fand man heraus, un-
ter was der ehemalige Swiss-Air-Pi-
lotenausbildner wirklich leidet. «Die
Bezeichnung myelodysplastisches
Syndrom kannte ich nicht und ich
war damals auch ausser Stande Fra-
gen zu stellen», erinnert sich Fuchs.
Erst eine Selbsthilfegruppe sowie der
Besuch einer Spezialklinik in Miin-
chen lieferten ihm die Antworten,
nach denen er so dringend suchte.
«Es war beruhigend zu wissen, dass
es da auch noch andere gibt, die un-

ter derselben Krankheit leiden wie
ichn, erzdhlt Fuchs.

Bewusster und intensiver
leben

Das Leben des 68-Jahrigen hat sich
seit der Diagnose stark verandert. Er
konnte nur knapp dem Tod entrin-
nen, musste Chemotherapien und
Bluttransfusionen iiber sich ergehen
lassen und verbrachte Wochen im
Spital. Heute geht es Fuchs verhalt-
nismaissig gut. Seine Blutwerte sind
beinahe wieder normal, so dass der
begeisterte Berggianger die Natur in
vollen Ziigen geniessen kann. Doch
die Ungewissheit bleibt sein steti-
ger Begleiter: «Mir ist klar, dass sich
meine gesundheitliche Situation je-
derzeit verschlechtern kann.» Des-
halb versucht er noch intensiver und
noch bewusster zu leben. Dazu gehort
es auch, sich ein wenig mehr zu leis-
ten als frither. Der Konzert- und Thea-
terbegeisterte sitzt heute auf den teu-
ren Plitzen und gonnt sich im Zug ein
1.-Klasse-Ticket. «Ich werde die Hoff-
nung auf Heilung nie aufgeben. Ich
rede meinem Knochenmark téglich
gutzuund sage ihm,dass es sichnoch
auf 20 Jahre harte Arbeit einstellen
soll. Denn ich will leben.»

SARAH ZELLER
redaktion.ch@mediaplanet.com
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UNTERSGHIED-

LIGH UND TROTZ-

Seltene Krankheiten werden in
der Schweiz sehr stiefmiitter-
lich behandelt. Noch. Denn die
Schweiz befindet sich im Um-
bruch, sagt Loredana D’Amato
Sizonenko, Mitbegriinderin der
schweizerischen Allianz selte-
ner Krankheiten «ProRaris».

M Sie sind Mitbegriinderin von
ProRaris Schweiz. Weshalb hat-
ten Sie das Gefiihl, dass die Zeit
reif ist, eine solche Allianz in der
Schweiz zu griinden?

Alles begann mit meiner Arbeit fiir Or-
phanet, einer Internet-Datenbank, die
Informationen iiber seltene Krankhei-
ten und entsprechende Arzneien zur
Verfiigung stellt. Ich recherchierte nach
Spezialisten, Studien aber auch nach Pa-
tientenorganisationen, die sich mit sel-
tenen Krankheiten befassen. Die Patien-
ten und deren Angehdrige sind die wah-
ren Experten in diesem Bereich. Leider
istesfiir solche Organisationen aber sehr
schwierig zu tiberleben und so schlugich
vor, ahnlich wie in unseren Nachbarlan-
dern Deutschland oder Frankreich, eine
Allianz zu griinden. Denn gemeinsam
sind wir stérker.

H Es gibt tiber 7000 verschiede-
ne seltene Krankheiten. Wie kann
eine einzige Organisation den An-
liegen all dieser Mitglieder ge-
recht werden?

Einfach ist es tatsdchlich nicht. Beson-
ders hier in der Schweiz. Die Probleme
beginnen schon bei den vier Landesspra-
chen. Doch der Wille innerhalb der Or-
ganisationen ist da, und das ist das Ent-
scheidende. Es ist wichtig zu verstehen,
dass die Patienten zwar verschiedene
Krankheiten, aber dennoch dieselben
Probleme haben. Sie sind unterschied-

lich und trotzdem gleich. Allen fehlt es
an Informationen und Forschungser-
gebnissen, es gibt zudem kaum Behand-
lungsmoglichkeiten. In dieser Bezie-
hung unterscheiden sich diese Krank-
heiten kaum.

B Von wie vielen Betroffenen
sprechen wir?

In Europa gilt eine Krankheit dann als
selten, wenn eine von 2000 Personen da-
runter leidet.Addiert man die Menschen,
die unter seltenen Krankheiten leiden,
macht dies sechs Prozent der Bevolke-
rung aus. Es handelt sich somit keines-
wegs um eine Randgruppe.Rechnet man
diese Zahlen auf die Schweiz hoch,leiden
etwa 450 000 Menschen in unserem Land
unter einer seltenen Krankheit.

B Wie beschreiben Sie den Sta-
tus quo?

Im Vergleich zu den Nachbarlindern
hinkt die Schweiz noch stark hinterher.
Doch dasist nicht weiter dramatisch.Wir
konnen heute von den Erfahrungen un-
serer Nachbarn profitieren und es gleich
richtig machen. Doch selbstverstind-
lich dauert alles seine Zeit.In einem ers-
ten Schritt ist es wichtig,die Bediirfnisse
aller Patienten mit seltenen Krankhei-
ten herauszufinden,um so gemass ihren
Wiinschen handeln zu kénnen.

M Sind Sie mit dem Austausch
zwischen Patienten, Experten
und der Pharmaindustrie in Be-

Loredana
D’Amato
Sizonenko,
Mitbegriinderin der
schweizerischen Al-
lianz seltener Krank-
heiten «ProRaris».

DEM GLEICH

zug auf die Problematik «seltene
Krankheiten» zufrieden?

In den vergangenen zehn Jahren hat
man grosse Fortschritte gemacht. Dank
umfangreichen Wissens-Datenbanken
ist es maglich, einen Grossteil der Er-
kenntnisse zu digitalisieren und auch
liber Grenzen hinaus allen zuginglich
zu machen. Das ist bei seltenen Krank-
heiten sowichtig wie nirgends sonst.Ich
rede deshalb auch gerne von Orchester-
Medizin. Man braucht jeden Einzelnen
fiir einen Fortschritt. Man braucht Pa-
tienten, Arzte, die Pharmaindustrie, Po-
litiker... Jeder braucht den Anderen, um
weiterzukommen.

H Die USA hat sie seit 1983, die
EU seit 1999: eine Gesetzgebung
uber Arzneimittel fiir seltene
Krankheiten. Wie sieht die Situa-
tion in der Schweiz aus?

Die Schweiz befindet sich diesbeziig-
lich im Umbruch. Aktuell gibt es kaum
rechtliche Grundlagen, die genetische

oder seltene Krankheiten behandeln.

Doch seit letztem Jahr ist etwas im Gan-
ge. Ich vermute, dass unter anderem
die Pharmaindustrie Druck macht. Das
Hauptproblem besteht darin, dass die
entsprechenden Arzneien nicht auf je-
dem Markt zugelassen sind. Dies macht
es fiir die Pharmaindustrie nicht gerade
attraktiver, Forschung fiir solche selte-
nen Krankheiten zu betreiben. Doch die
grossen Patientenorganisationen enga-
gieren sich entschlossen, in Europa ei-
ne Harmonisierung herbeizufithren,um
dieses Problem zu l6sen. Ich glaube,dass
sich die Situation in der Schweiz verbes-
sernwird.

SARAH ZELLER
redaktion.ch@mediaplanet.com
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FRAGE & ANTWORT

«Je seltener die Krankheit, desto wichtiger ist die Vernetzung»

M Frage: Was ist der Schlissel

zur besseren Behandlung selte-

ner Krankheiten?

B Antwort: <Vernetzung», sagt
Professor Marten Trendelenburg
vom Universitatsspital Basel.

Organentziindungen, Gelenk-
schmerzen, Hautprobleme, Abge-
spanntheit - Lupus verursacht vie-
le Symptome. Ausléser ist eine Fehl-
funktion des Immunsystems, das
nicht nur korperfremde Bakteri-
en und Viren, sondern auch den ei-
genen Organismus zerstort. Ohne
Medikamente wiirde die Autoim-
munkrankheit, von der vor allem
Frauen betroffen sind, den eigenen
Korper zerstoren. Um die Krankheit
besser diagnostizieren und thera-
pieren zu konnen, arbeitet das Uni-
versitatsspital Basel bereits seit

dem Jahre 2004 mit anderen Spita-
lern an einer Beobachtungsstudie.
Zu diesem Zweck werden die me-
dizinischen Daten von moglichst
vielen Patienten erfasst und deren
Krankheitsverlauf iiber langere Zeit
beobachtet.

«Ein Netzwerk
ware enorm
wichtig.»

Prof. Dr. med. Marten Trendelenburg,
Universitatsspital Basel.

Harzige Forschung

Diese Patienten zu finden ist schwie-
rig, weiss Marten Trendelenburg
vom Universitatsspital Basel. Ins-
besondere bei seltenen Krankheiten
ware dies allerdings enorm wich-
tig. «Studien mit weniger als 100 Pa-

tienten sind verstandlicherweise
nicht so vielversprechend, wie For-
schungsprojekte mit 1000 Beteilig-
ten», so Trendelenburg. Wo keine
Probanden, da ist keine Forschung
moglich. Wo keine Forschung mog-
lich ist, kann kein wirksames Medi-
kament entwickelt werden. «Gera-
de deshalb wire ein Netzwerk mit
den entsprechenden Patientenda-
ten enorm wichtig», weiss Trende-
lenburg. Fiir den Lupus und einige
andere Krankheiten ist dies bereits
gelungen.

Experten sammeln

Doch nicht nur die Patienten, vor al-
lem die Spezialisten unter der nati-
onalen und internationalen Arzte-
schaft gehoren nach Meinung Tren-
delenburgs katalogisiert und 6ffent-
lich zuganglich gemacht: «Je selte-

ner die Krankheit, desto wichtiger
ist die Vernetzung.» Besonders sinn-
voll finde er es, wenn neutrale Ins-
tanzen,wie Stiftungen oder etwa das
Bundesamt fiir Gesundheit eine sol-
che Liste erstellen wiirde. Mediziner
konnten so nicht nur Erfahrung und
Wissen austauschen, sondern falls
notig den eigenen Patienten auch an
einen Profi auf diesem Gebiet iiber-
weisen.

SARAH ZELLER
redaktion.ch@mediaplanet.com

Mehr Informationen

im Internet:
www.checkorphan.org
WwWw.proraris.ch
www.wissenheilt.ch
www.orphanet.ch
www.blackswanfoundation.ch
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M Frage: Seltene Krankheiten sind
hierzulande die Waisenkinder der
Medizin. Doch wie kann sich dieser
Umstand verandern?

B Antwort: «\/ernetzen, aufmerk-
sam machen, hinweisen und auch
nerven», nur so kommt man ans
Ziel ist sich Dr. med. Gert Printzen,
Leiter des Chemischen Zentralla-
bors (CZL) des Zentrums flir Labor-
medizin Luzern, sicher.

Eine Patientin mit einem erhohten
Leberwert, Bauchkrampfen und Ver-
dauungsstérungen sucht einen Arzt
auf. Dieser glaubt, ihre Leber sei ge-
schidigt, es konnte ein Tumor dahin-
ter stecken. Er macht Blutuntersu-
chungen, verordnet eine Computerto-
mographie. Doch der Arzt ist auf dem
Holzweg. Die Frau leidet an Morbus
Meulengracht, einer Krankheit, von
der etwa fiinf Prozent der Bevolkerung
betroffen sind. Hétte der Arzt Morbus
Meulengracht in Betracht gezogen,
hatte sich dies mit einer einfachen ge-
netischen Untersuchung fiir rund 150
Franken feststellen lassen. Da ihm das
Hintergrundwissen fehlte,begann fiir
die Patientin eine Odyssee und fiir die
Krankenkassen stiegen die Kosten auf
hunderte von Franken. Dieses Beispiel
zeigt ein Vorgehen, das in der Schweiz
fast alltaglich ist. Patienten mit sel-
tenen Krankheiten fithren ein Schat-
tendasein. Ihre Leiden werden héufig
falsch oder verspitet diagnostiziert.
Das miisste nicht sein, sagt Printzen,
Leiter des CZL Luzern. Er sei eigentlich
kein grosser Freund von Zentren,doch
in diesem Falle glaube er, dass eine Zu-
sammenfiithrung der Spezialisten fiir

(2

Dr. med.

Gert Printzen,
Leitender Arzt
Chemisches

=<
A Labor am Luzerner

Kantonsspital

el und Mitglied des
i J Zentralvorstand der
rh FMH.

«Die Situatign N
der SCf\vvez St
Jnzureichena

seltene Krankheiten sinnvoll wire.«Es
gibt schliesslich auch Spezialisten fiir
Haut- oder Hals, Nase und Ohren-Er-
krankungen - warum nicht fiir seltene
Krankheiten?», hilt Printzen fest.

Rad nicht neu erfinden
Doch um solche Fortschritte zu errei-
chen, miisste erst einmal die Gesell-
schaft, die Politik und selbst die Arz-
teschaft weiter auf das Thema sensi-
bilisiert werden. Das Wissen um selte-
ne Krankheiten bezeichnet Printzen
bei allen Gruppen als verbesserungs-
bediirftig. Nur so lasst sich erklaren,
dass es der Schweiz an nationalen Be-
stimmungen oder Plinen zu seltenen
Krankheiten fehlt, wihrend die Euro-
péische Union schon jahrelang Richt-
linien zu seltenen Krankheiten hat.
«Die Situation in der Schweiz ist im
Vergleich zum européischen Ausland
wirklich unzureichend», hilt Printzen
fest. Dabei miisste man das Rad nicht
neu erfinden. Schon die blosse Anglei-
chung an Programme der EU wire ein
grosser Fortschritt,glaubt der Experte.
Besonders wichtig findet es Print-
zen, die Krankenkassen mit ins Boot
zu holen, so dass spezielle Untersu-
chungen und Therapien ebenfalls ent-
schadigt wiirden. Auch die fachge-
rechte Begleitung von Patienten mit
seltenen Erkrankungen ist dem medi-
zinischen Leiter ein grosses Anliegen.
«Doch in einem ersten Schritt miisse
erst einmal das Bewusstsein fiir sol-
che seltene Krankheiten gestarkt wer-
den. Denn was niitzen therapeutische
Massnahmen, wenn man nicht weiss,
um welche Krankheit es sich han-
delt?», so Printzen. Um diese Sensibi-
lisierung zu erreichen, sieht der Arzt
nur einen Weg: «Vernetzen, aufmerk-
sam machen, hinweisen und manch-
mal auch schlicht nerven.»

SARAH ZELLER
redaktion.ch@mediaplanet.com
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Gesammeltes
Wissen zu seltenen
Krankheiten

Die Internet-Datenbank Or-
phanet bietet umfangreiches
Infomaterial iiber 5500 selte-
ne Krankheiten.

Es gibt rund 7000 seltenen Krankhei-
ten,das Wissen darum ist aber sowohl
bei der Offentlichkeit als auch bei ei-
nem Grossteil der Arzteschaft eher
marginal. Umso schwieriger ist es fiir
die Betroffenen,an entsprechende In-
formationen zu gelangen. Die 1996 in
Frankreich initiierte Datenbank zur
europaweiten Erfassung seltener Er-
krankungen «Orphanet» verschafft
Abhilfe.

Uber 40 europaische Lander - dar-
unter auch die Schweiz - haben sich
unterdessen an diesem Projekt betei-
ligt und helfen so nicht nur Patienten
und ihren Angehorigen sondern auch
behandelnden Arzten und Forschern
gratis an Infomaterial zu gelangen.
Orphanet Schweiz ist ansissig am
Universitatsspital Genf und wurde
von dem Spital und der Schweizeri-
schen Konferenz der kantonalen Ge-
sundheitsdirektorinnen und -direk-
toren (GDK) gegriindet.

Umfassende Datenbank

In der Datenbank finden sich Inhalte
iiber Spezialambulanzen, Diagnostik-
labors, Forschungsprojekte, Netzwer-
ke, Register, klinische Versuche und
Selbsthilfegruppen, die sich mit sel-
tenen Krankheiten befassen. Samt-
liche Artikel stammen von Experten
und unterliegen einer fachlichen Be-
gutachtung. Zwar werden alle Texte
auf Englisch geschrieben, die Zusam-
menfassungen werden aber auch ins
Deutsche, Franzosische, Italienische,
Portugiesische und Spanische iiber-
setzt. Nationale Teams erweitern die
Datensammlung kontinuierlich. Ziel
von Orphanet ist es,die Diagnose und
Behandlung seltener Krankheiten zu
verbessern.

SARAH ZELLER
redaktion.ch@mediaplanet.com
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UBER 7000
KRANKHEITEN
BEKANNT

«Eltern erreichen nur et-
was, wenn sie die Coura-
ge haben, stur zu sein und
permanent zu kimpfen.»
Severine Friedrich, 18jih-
rig, leidet seit ihrer Geburt
an der schwersten Form
von TSC.

FOTO:ZVG

Tuberose Sklerdse, was halben Haut-
veranderungen mit dem Gehim zu tun’?

B Frau Professor Steinlin, was
ist Tuberose Sklerose?

Tuberdse Sklerose (TSC) ist eine neu-
rokutane Erkrankung mit Sympto-
men vor allem von Haut und Gehirn,
aber auch anderen Organen wie Nie-
re und Herz. Bei vielen Patienten zeigt
sich die Krankheit bereits im Klein-
kindesalter mit Entwicklungsproble-
men und/oder Epilepsie. Typisch sind
konfettiartige weisse Flecken der Haut
(ash leave spots=Espenblitterflecken).
Im Vorschulalter tritt ein kosmetisch
storendes Angiofibrom (kleinste Tu-
moren) im Gesichts/Nasenbereich auf.
Die Auspragung der Probleme ist sehr
unterschiedlich, bei manchem Eltern-
teil wird die Diagnose TSC erst gestellt,
nachdem bei ihrem Kind die Zeichen
gefunden wurden. TSC ist eine autoso-
mal dominant vererbbare Erkrankung,
wobei jedoch bei ca.60-70 Prozent eine
sogenannte Neu-Mutation auftritt,d.h.
kein Elternteil betroffen ist.

B Wie wird TSC diagnostiziert?

Eine klinische Diagnose wird in der Re-
gel durch das Zusammenkommen der
hauptsichlichen Symptome und Be-

funde gestellt. Sie kann genetisch be-
stitigt werden, wobei heute zwei Ge-
ne bekannt sind. Dabei ist die klini-
sche Auspragung bei Verdnderungen
auf Chromosom 9 deutlich geringer
als bei Chromosom 16. Leider wird in
der Schweiz diese Suche nach der Gen-
verinderung durch die Krankenkasse
nicht bezahlt.

B Wie haufig tritt diese Krank-
heit auf?

Wir schitzen eine Pravalenz von 1:10-
30 000. In der Schweiz leben somit et-
wa 200-800 Menschen mit Tuberdser
Sklerose.

M Gibt es fiir TSC eine Heilung?
Leider nicht, aber wir kénnen helfen
und unterstiitzen: Epilepsie kann be-
handelt, die Entwicklung der Kinder
durch entsprechende Therapien un-
terstiitzt werden. Manchmal miissen
Tumore operiert werden.Ende des letz-
ten Jahres wurde in den USA ein Medi-
kament zur Beeinflussung spezifischer
Tumoren bei TSC freigegeben. In der
Schweiz ist es noch im Zulassungsver-
fahren. Ob es unsere Hoffnungen er-
fiillt, muss abgewartet werden.

l Bedeuten die Entwicklungs-
storungen im Sauglingsalter
auch Beeintrdchtigungen der In-
telligenz?

In der Regel muss leider damit gerech-
net werden, dass auch kognitive Prob-

leme im Erwachsenenalter bestehen.

Das Ausmass dieser Probleme ist sehr
unterschiedlich. Wir betreuen meh-

FACTS

B Tuberose Sklerose (TSC) ist ei-
ne autosomal dominant vererbte Er-
krankung, bei welcher wir bis heute
zwei verschiedene Genverédnderun-
gen (Chromosom 9 oder 16) kennen,
welche in etwa 85 Prozent der Pa-
tienten mit TSC identifiziert werden
kdénnen.

B Es handelt sich dabei um Gene,
welche flr die Regulation des Zell-
wachstums mitverantwortlich sind.
Ist eines der beiden Gene verandert
(Mutation), treten gehauft (gutarti-
ge) Tumoren im Korper, insbesonde-
re Gehirn, Niere, Herz und Haut auf.
Selten kommt es zu Entartung der
Tumoren.

rere Patienten, welche eine normale
Schule besuchen kénnen. Einige Kin-
der bendtigen jedoch lebenslingliche
Unterstiitzung fiir das Alltagsleben.

B Wie hoch ist das Risiko fiir die
Eltern, ein weiteres betroffenes
Kind zu haben?

Liegt beim ersten Kind mit TSC eine
Spontan-Mutation vor (beide Eltern
sind nicht betroffen), dann ist das Risi-
ko bei einem weiteren Kind nur leicht
erhoht. Ist jedoch einer der beiden El-
tern ebenfalls Trager der Genverdnde-
rung, dann besteht ein Risiko von 50
Prozent fiir jedes weitere Kind.

H Bezahlen die Krankenkassen
die Behandlungskosten?

TSC ist eine angeborene Erkrankung,
welche in der Schweiz auf der Liste der
Geburtsgebrechen steht, welche bis
zum 20. Lebensjahr durch die Invali-
denversicherung bezahlt werden. An-
schliessend iibernehmen die Kranken-
kassen die Therapien.

MARIELLE MOSER
redaktion.ch@mediaplanet.com

Zanlreiche seltene Krankherten sind vererooar

Humangenetische Forschung
sei bei seltenen Krankheiten fiir
die Ursachenermittlung uner-
lasslich, doch kostspielig, sagt
Olivier Menzel. Viele der Krank-
heiten seien vererbbar. Menzel
ist Prasident der BLACKSWAN-
Foundation, die die Erforschung
seltener Krankheiten unter-
stiitzt.

FORSCHUNG

Gehirntumoren, epileptische Anfille
und Entwicklungsstorungen - die Tube-
r6se Sklerose (TSC)ist eine komplexe Sys-
temerkrankung, welche die Lebensqua-
litat der Patienten erheblich beeintréch-
tigen kann. Wie eine Vielzahl seltener
Krankheiten ist auch TSC vererbbar, so-
fern nicht von einer Mutation bestimm-

Dr. Olivier Menzel,
Prasident und
Grunder der Stif-
tung BLACKSWAN
Foundation —
Schweizerische
Stiftung fur die
Forschung seltener
Krankheiten.

ter Gene verursacht. Der Humangenetik
kommt diesbeziiglich eine tragende Rol-
le zu: Wiinschen sich Tréager eines krank-
heitserregenden Gens ein Kind, ist eine
umfangreiche humangenetische Un-
tersuchung unerlisslich. Dabei werden
die Chromosomen, also Strukturen mit
Gen- und Erbinformationen, auf zahlen-
maissige und strukturelle Veranderun-
gen iiberpriift. Besteht ein Verdacht auf
einen bestimmten genetischen Defekt,
werden auch einzelne Genkonstellatio-
nen untersucht. Mithilfe der Ergebnisse

kann abgeschatzt werden,ob ein Kinder-
wunsch sinnvoll ist. Als Behandlungs-
moglichkeit dagegen kann die Genana-
lyse nicht verwendet werden, Erbkrank-
heiten konnen nur symptomatisch be-
handelt werden.

Genetik hilft weiter

«Humangenetische Forschung ist un-
erlisslich, soll die Ursache einer Krank-
heit ermittelt werden»,sagt Olivier Men-
zel, Humanbiologe und Président der
BLACKSWAN-Foundation, der Schwei-
zer Stiftung fiir die Erforschung seltener
Krankheiten. «Aus den Erkenntnissen
der Genetik konnen klinische und thera-
peutische Massnahmen entwickelt wer-
den.Das aber braucht Geld - viel Geld»,so
Menzel. Denn im Gegensatz zur geneti-
schen Forschung sind weiterfithrende
Studien dusserst kostenaufwendig. Und

gerade bei seltenen Krankheiten falle die
Finanzierung diirftig aus. Menzel: «Weil
seltene Krankheiten - der Name sagt es
schon - eher rar sind, wird deren Erfor-
schung kaum unterstiitzt.» Fiir ihn un-
verstiandlich, zumal in der Schweiz 500
000 Menschen an solchen Krankhei-
ten leiden. «Ausserdem fiihrt die Erfor-
schung einer raren Krankheit oft zu Er-
kenntnissen, die auch fiir haufigere Er-
krankungen verwendet werden kon-
nen», meint Menzel. Die BLACKSWAN-
Foundation setzt sich dafiir ein,seltenen
Krankheiten mehr Bedeutung einzurau-
men. Dabei finanziert die Stiftung For-
schungsprojekte im klinischen und the-
rapeutischen Bereich und will zur Sensi-
bilisierung der Gesellschaft beitragen.

MARIELLE MOSER
redaktion.ch@mediaplanet.com
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“Wir geben
Severine
Nicht her

M Doris Friedrich, Sie leiten

die Regionalgruppe Tuberose
Sklerose Schweiz. Weshalb?
Unsere Tochter Fabienne und Natha-
lie kamen kerngesund zur Welt. Doch
bei Severine, heute 18, zeigte sich schon
nach der Geburt, dass sie anders war.An
der Stirn zeigte sich eine Hautverdnde-
rung, die der Kinderarzt fiir ein Mutter-
mal hielt.Sie war auch zappeliger als die
anderen,schrie nach jeder Nahrungsauf-
nahme. Als sie halbjahrig war, stellte ein
Neurologe fest, dass sie an einer schwe-
ren Form von Epilepsie litt. Auch zeigten
sich Flecken auf der Haut und ein typi-
scher Ausschlag aus kleinen Tumoren
im Gesicht.Im Universitats-Kinderspital
Ziirich wurde festgestellt, dass Severine
anTuberdser Sklerose (TSC)litt.Niemand
in unserer Familie zeigte diesen Gen-
Defekt. Sie ist eine Neu-Mutation. Als
Mutter von Severinee mache ich mich
stark fiir alle Familien, die noch folgen
werden, damit sie Informationen einfa-
cher, frithzeitig und vor allem schneller
erhalten. Zudem bin ich das Bindeglied
zwischen Deutschland und der Schweiz.
Tuberdse Sklerose Deutschland stellt
uns alles Informationsmaterial gratis
zur Verfiigung.

B Wie entwickelte sich ihre
Tochter?

Sie bekam von Anfang an eine Zweier-
kombinaton Medikamente gegen die
Epilepsie, was ihren Fortschritt hemm-
te. Heute benoétigt sie eine Viererkom-
bination. Sie kann nicht reden oder sel-
ber essen, nicht richtig laufen, bendtigt
standige Pflege und Aufsicht, damit sie
sich nichtverletzt.Sie leidet noch immer
an schweren epileptischen Sturzanfal-
len und zeigt zudem sémtliche anderen
Symptome von TSC: Tumore im Hirn,
Augenhintergrund, Herz, in den Nieren,
der Leber.Dagegen gibt es keine Heilmit-
tel.Ein Nieren-Tumor ist bosartig.

B Wie hat sich Ihr Leben
verdndert?

Severine wird tédglich abgeholt und be-
sucht in Weinfelden die Heilpadagogi-
sche Schule. Privat kamen uns etliche
Leute abhanden, aber wir gewannen
neue Freunde und bekommen viel Zeit
geschenkt, damit wir auch einmal weg
konnen. Wir haben 350 000 Franken
aufgenommen, um einen Bus und die
Wohnung entsprechend umzubauen.
Wir weigern uns, Severine in ein Heim
zu geben. Das Leben mit ihr ist sehr
schwer, aber ohne das Strahlen in ih-
ren grossen blauen Augen wire es noch
schwerer. Wir bekommen jetzt vom
Staat zweiJahre lang als Experiment ei-
ne Haushaltsentschadigung. Nur Bern,
St.Gallen, Basel und jetzt Thurgau ken-
nen dieses Modell, das dem Staat Geld
spart.Eltern erreichen nur etwas,wenn
sie die Courage haben, stur zu sein und
permanent zu kdmpfen, es kommt
nichts von selbst. Es sagt einem nie-
mand, dass man vor dem 18. Geburts-
tag eine Vormundschaft, eine IV-Rente
und Erginzungsleistungen beantragen
muss. Fiir solche Informationen setze
ich mich ein. Im Kanton Thurgau dau-
ert der Papierkrieg nur drei Wochen, in
anderen Kantonen monatelang.

B Tragen lhre alteren Tochter den
Gen-Defekt?

Sie lassen sich demnaéchst freiwillig
testen, damit sie die Krankheit nicht
weiter vererben.

GISELA BLAU
redaktion.ch@mediaplanet.com
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Neuroendokrne
Tumore
aNg unpemerkt

B Frage: Weshalb werden neuro-
endokrine Tumoren meist erst spat
erkannt?

B Antwort: In vielen Fallen treten
Beschwerden erst auf, wenn sich
der Tumor bereits in einem fortge-
schrittenen Stadium befindet.

Selten und gefahrlich sind neuroendo-
krine Tumore. «Die Krankheit ist mogli-
cherweise Jahre vorhanden, ohne dass
man es bemerkt», sagt Dr. med. Stettler,
Leitender Arzt an der Universitétspo-
liklinik fiir Endokrinologie, Diabetolo-
gie und Klinische Erndhrung am Insel-
spital Bern. Weil die Krankheit so sel-
ten sei, werde sie zudem auch nicht oft
vermutet. Man nimmt an, dass es in der
Schweiz pro 100.000 Einwohner fiinf bis
sechs neue Fille von neuroendokrinem
Tumor pro Jahr gibt.Grundsatzlich kann
die Krankheit aber jeden treffen. Men-
schen zwischen 40 und 60 Jahren seien
jedoch am haufigsten betroffen, sagt Dr.
Stettler. Neuroendokrine Tumore basie-
ren auf einem unkontrollierten Wachs-
tum der neuroendokrinen Zellen. Diese
Zellen finden sich tiberall im Korper, ob
im Darm,in der Lunge,oder in der Bauch-
speicheldriise.

Diagnose ist eine

Herausforderung

Wie das Krankheitsbild bei neuroendo-
krinen Tumoren aussieht, hiangt stark
von der Art des Tumors ab. Die so ge-
nannt aktiven Arten produzieren selbst
Hormone. «Diese Tumore werden hiu-
fig aufgrund der Symptome bemerkt,die
durch die Hormonausschiittung ausge-
16st werdenn, erklart Dr. Stettler. Schiit-
te der Tumor beispielsweise Insulin aus,
so fiihre dies zu einer standigen Unter-
zuckerung, bei Glukagon zu einer Uber-
zuckerung. Andere Symptome von hor-
monproduzierenden Tumoren konnen
Durchfall oder Hitzewallungen sein.«Bei

PD Dr. Christoph
Stettler, Leiten-
der Arzt der Uni-
versitatspoliklinik
fiir Endokrinologie,
Diabetologie und
Klinische Ernah-
rung am Inselspital
Bern.

Tumoren, die keine Hormone ausschiit-
ten wird die Krankheit oft erst erkannt,
wenn sie schon relativ gross sind und
schon Ableger gebildet haben», sagt Dr.
Stettler. Diese Tumoren finde man dann
auch eher zufillig. Haufig wiirden Com-
putertomografien und MRI nicht deswe-
gen gemacht, weil ein Verdacht auf neu-
roendokrine Tumoren bestehe, sondern
weil der Patient beispielsweise Schmer-
zen im Bauch oder der Leber habe. Dr.
Stettler rat davon ab, sich routinema-
ssigin die Rohre zu legen,ohne ernsthaf-

FACTS

M In der Schweiz existiert seit
2008 der Verein SwissNET (NET
steht fr «Neuroendokriner Tumor»),
in dem sich Spitaler und Spezialis-
ten zusammengeschlossen haben.
Der Verein fihrt eine anonymisier-
te Datenbank, auf der bisher bereits
knapp 200 verschiedene Falle er-
fasst sind. Die Daten ermdglichen
detailliertere Studien und Analysen.
Neben dem Austausch der Fach-
arzte tragt er zu einer besseren Be-
handlung und Erkennung von neuro-
endokrinen Tumoren bei.

Lesen Sie mehr

im Internet:
www.netzwerk-net.de
http://netcancerday.org/de/learn-
more/what-is-net-cancer/

te Beschwerden zu haben. Dafiir sei es
bei chronischem Magen- und Darmer-
krankungen wie stindigem Durchfall
und Bldhungsgefiihlen umso wichtiger,
schnell zu handeln.

Behandlung wird immer besser
«Der erste Schritt ist,wenn immer mog-
lich,die Operation»,sagt Dr.Stettler. Ha-
ben sich noch keine Ableger gebildet,so
kann der Patient bei einer vollstandigen
Entfernung des Tumors geheilt werden.
Der zweite Schritt beinhaltet die medi-
kamentose Behandlung. Die Medika-
mente blockieren die Tumorzellen und
hindern sie somit am Wachstum und
an der Hormonausschiittung. Neu ist
die Nuklearmedizinische Therapie. Bei
dieser werden die Tumorzellen nicht
nur blockiert, sondern gezielt durch ra-
dioaktiv strahlende Substanzen lokal
zerstort.

In der Schweiz habe sich die Behand-
lung von neuroendokrinen Tumoren in
den letzten zehn Jahren stark verbes-
sert, so Dr. Stettler. Im Vergleich zu an-
deren Lindern wiirden viele Kosten
durch die Krankenkasse abgedeckt,auch
wenn gerade bei neueren Medikamen-
ten hiufig eine individuelle Lésung zur
Kostendeckung gefunden werden miis-
se.Auch die Anzahl der Diagnosen habe
in der Schweiz zugenommen. Dies liege
aber wahrscheinlich nicht daran, dass
es mehr Menschen mit dieser Krankheit
gebe,sondern dass man die Tumoren frii-
her erkenne. Wie stark die Lebensquali-
tit und Lebenserwartung des Patienten
bei dieser Krankheit eingeschrankt ist,
héangt von der Aggressivitat des Tumors
ab. «Es gibt aber einen beachtlichen An-
teil an Patienten mit neuroendokrinen
Tumoren, die damit gut leben konnenn,
so Dr.Stettler.

URSULA AMANN
redaktion.ch@mediaplanet.com

©

KURZNACHRICHTEN

FEBRUAR 2011 - 11

Hans-Rudolf
Imbach,
Betroffener aus Buonas
(2G)

«Mit dem Schicksal
hadern, kostet Energie»

Im Oktober 2009 entdeckten
die Arzte in der Bauchspeichel-
driise von Hans-Rudolf Imbach
einen neuroendokrinen Tumor
- vier Tage vor seinem 58. Ge-
burtstag. Der Projektmanager
sieht in seiner Krankheit indi-
rekt auch positive Aspekte.

B Was ging in lhnen vor, als Sie
die Diagnose erhielten?

Nach einem MRI prognostizierte mirder
Arzt,ich hatte im besten Fall noch eini-
ge Monatezuleben.Mein erster Gedanke
war: Ich muss nach Hause, um das Tes-
tament zu schreiben. Sechs Tage spater
stellte sich heraus,dass der Tumor nicht
So aggressivwar,wie angenommen.

B Wie wirkt sich die Krankheit
auf lhren Alltag aus?

Ich fragte den Arzt gleich zu Beginn, ob
ich im Sommer Motorrad fahren gehen
konne. Als er zustimmte, war fiir mich
Kklar, dass ich nicht bettldgerig sein wer-
de. Ich arbeitete erst 50 Prozent, inzwi-
schen noch 25 Prozent. Eine Einschran-
kung erlebe ich durch die nachlassende
Kondition und Konzentrationsfahigkeit.
Zudem muss ich mir tiglich Medika-
mente injizieren.

B Oft dauert es lange, bis ein
neuroendokriner Tumor entdeckt
wird. Wie war das bei lhnen?

Von den ersten Beschwerden bis zur

Diagnose vergingen vier bis fiinf Jah-
re. Ich hatte zu Beginn Riicken-, Brust-
schmerzen und Durchfall. Man ist si-
cher logisch vorgegangen, um der Ursa-
che auf den Grund zu gehen. Einzig zu
bemangeln ist, dass das MRI nicht frii-
her durchgefiihrt wurde. Vielleicht kann
aber durch meine Krankheitsgeschichte
und dem damit verbundenen Austausch
unter den Arzten anderen Betroffenen
geholfen werden.

B Wie hat Ihr Umfeld auf die
Krankheit reagiert?

Meine Frau und mein Sohn waren zu-
erst geschockt. Ich erlebe aber vom ge-
samten Umfeld sehr viel Unterstiitzung
und Mitgefiihl. Meine Arbeitskollegen
anerbieten sich zum Beispiel,mich nach
Hause zu fahren, wenn ich im Geschaft
Schmerzen bekomme. Dadurch, dass
meine Krankheit selten ist,sind die Leu-
te auch neugieriger und fragen nach Be-
finden,Auswirkungen und Zukunft.

B Wie gehen Sie selbst damit
um?

Ich akzeptiere die Krankheit. Seit der
Diagnose lebe ich viel bewusster, genie-
sse jeden Tag. Ich freue mich iiber vieles,
wasvorher selbstverstandlich war.Wenn
ichmitdem Schicksalhadernwiirde,gin-
geviel zuviel Energie verloren.

URSULA AMANN
redaktion.ch@mediaplanet.com

ANZEIGE

Therapiebegleitung von Menschen
mit seltenen und hochkomplexen Krankheiten

«  Ausrichtung auf
schwerkranke Lang-
zeitpatienten mit
seltenen Krankheiten

«  Regelmassige Bera-
tung und Betreuung
von Patienten durch
speziell ausgebildete
Pflegefachpersonen

«  Sozialversicherungs-
beratung

. Offentliche Informati-
onsveranstaltungen

«  Lieferung der benétig-
ten Medikamente in
der Regel innerhalb
von 24 Stunden nach
Bestelleingang

. Diverse massge-
schneiderte Dienstleis-
tungen

Telegramm

Spezialapotheke MediService
Pharma Care

Tel: 0800-220 222
pharmacare@mediservice.ch
www.mediservice.ch

Die Spezialapotheke
MediService

Die Zahl der Men-

Pharma Care —fiir mehr
Lebensqualitat im Alltag

vice chronisch und

el

Home Care - die spezielle
Betreuung und Begleitung

MEDI L7 SERVICE

Apotheke Farmacia Pharmacie

MediService ist eine
Schweizer Spezial-
apotheke, die Patien-
ten seit 1997 schnell
und diskret mit Me-
dikamenten und
Medizinprodukten
versorgt. Das Unter-
nehmen ist speziali-
siert auf die Bedurf-
nisse von chronisch
kranken Patienten,
d.h. auf Menschen mit

schweren und selte-
nen Krankheiten. Uber
100'000 Patientinnen
und Patienten in der
ganzen Schweiz profi-
tierten bis heute vom
Vollsortiment und den
Dienstleistungen des
Unternehmens.

Therapie- und Quali-
tatssicherung haben
bei MediService im-
mer oberste Prioritat.

schen, die an einer
schweren chronischen
Erkrankung leiden,
steigt. Diese oft kom-
plexen  Krankheiten,
die das Leben Betrof-
fener teilweise massiv
einschranken, verlan-
gen spezielle Betreu-
ungsansatze.

Mit dem in der Schweiz
einzigartigen  Thera-
piekonzept  Pharma
Care bietet MediSer-

schwerstkranken Lang-
zeitpatienten  einen
umfassenden Dienst-
leistungsservice — sei
es daheim oder am Ar-
beitsplatz. Speziell aus-
gebildete Pflegefach-
personen stehen den
Betroffenen zur Seite.
MediService versteht
sich dabei immer als
Bindeglied zwischen
Arzt, Spital und dem
Patienten.

zUu Hause

Selbstandig und unab-
hangig zu bleiben, das
winschen sich viele
chronisch kranke Men-
schen. Ziel von Home
Care ist es, Betroffene,
die auf anspruchsvolle
Therapien angewiesen
sind, darin zu unter-
stlitzen. Dabei steht
das Festhalten an der
Behandlung und die

korrekte Anwendung
im Vordergrund, um
unnotige  Abbriiche
zu vermeiden. Es geht
bei Home Care aber
auch ganz praktisch
darum, Patientinnen
und Patienten in die
Selbstapplikation  ei-
ner Langzeittherapie
einzufiihren bzw. diese
zu begleiten.
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Jndicht werden

B Professor Wuillemin, was genau
ist HAE?

Es ist eine vererbte, in unregelméssigen
Abstinden wiederkehrende Wasseran-
sammlung im Gewebe. Die Ursache liegt
darin,dass Blutgefisse undicht und durch-
lassig werden.

B Wie entsteht diese Krankheit?
Sie wird verursacht durch den Mangel an
einem Blut-Eiweiss, dem C1-Inhibitor, ei-
nem Hemmer, der eine starke Aktivierung
des Blutplasma-Systems hervorruft. Dies
fithrt zur iiberméssigen Bildung des Pep-
tids Bradykinin, das Locher in Blutgefa-
ssen verursacht.

B Hat jeder HAE-Patient seine
Krankheit geerbt?

Das ist bei rund 80 Prozent der Fall. Die
restlichen 20 Prozent sind Neu-Mutatio-
nen.

B Wie sieht das Krankheitsbild
aus?

Ein Odem kann irgendwo im oder am Kor-
per entstehen, hiufig an den Extremita-
ten. Eine Hand kann dann aussehen wie
ein Fussball,an dem man gerade noch ein
paar Zentimeter der Finger erkennt. Die
Odeme treten auch im Gesicht auf, das
entstellend anschwillt, und sie kénnen
auch schmerzhaft sein.

B Sind die Schwellungen gefahr-
lich?

Lebensbedrohlich konnen sie im Bereich
der Luftwege sein. Friiher fithrten sie dann
oft zum Erstickungstod, heute dagegen
kaum mehr. Unangenehm sind Odeme
im Bereich der Genitalien, und im Magen-
Darm-Trakt fithren sie zu Krampfen, Er-
brechen und Durchfall. Dies ist gefahrlich,
weil es Fliissigkeitsverlust und Blutdruck-
abfall verursacht.

B Wie héufig tritt diese Krankheit
auf?

Die Pravalenz betragt 1:50 000. Sie betrifft
in der Schweiz also 150 bis 250 Patienten.
Bekannt sind uns etwa 75 Prozent. Wir
nehmen eine Dunkelziffer von 50 Men-

schen an,die nicht wissen,dass sie an HAE
leiden. Auch sie werden oft héren miissen,
sie seien reif fiir den Psychiater.

B Weshalb?

Die Odeme konnen dreimal pro Woche
oder dreimal pro Jahr auftreten. Ausloser
sind physischer Stress wie etwa Garten-
arbeit und Sport, aber auch psychischer
Stress wie Priifungen. Es gibt Patienten,
die am Tag ihrer Hochzeit unter Bauch-
krampfen leiden. Priifungstage beginnen
mit Bauchweh,und die Patienten werden
bald Simulanten genannt. Wer auf Aufre-
gungen mit Erbrechen und Durchfall re-
agiert, gilt gleich als Mimose.

«HAE-Betroffene

sind keine Mimosen,
sondern leiden an ei-
nem handfesten ge-

netischen Defekt.»

Prof. Dr. med. und Dr. phil. Il Walter A. Wuillemin,
Chefarzt Hadmatologie und Hdmatologisches Zen-
trallabor am Luzerner Kantonsspital.

B Weshalb wird HAE nicht sofort
diagnostiziert?

wir fithrten kiirzlich eine wissenschaftliche
Untersuchung durch,wie lange eszwischen
Erstsymptom und Diagnosestellung dau-
ert.Im Mittel zehn Jahre! Mit Magen-Darm-
Spiegelungen, sogar mit Operationen zur
Entfernung von Gallenblase, Gebarmutter
oder Blinddarm, alles vergeblich. Diese Leu-
tesind keine Psyychopathen,sondernleiden
an einem handfesten genetischen Defekt.

B In welchem Alter tritt die Krank-
heit auf?

Bei Symptombeginn sind die meisten Pa-
tienten zwischen 10- und 20jahrig. Ostro-

FACTS

M Hereditire Angio-Odeme, ab-
gekirzt HAE nach dem englischen
Begriff «Hereditary Angioedema»,
entsteht durch ein fehlendes Blut-
eiweiss, das zur Folge hat, dass die
Blutgefédsse undicht werden. Bei psy-
chischen oder physischen Stresszu-
stédnden gelangt aus den Geféssen
Wasser ins Gewebe, wo es zu unscho-
nen und schmerzhaften Wassser-
ansammlungen kommt. Gartenar-
beit, Sport oder auch Prifungen und
freudige Erregungen wirken als Aus-
l8ser. Odeme kdnnen Uberall im und
am Korper auftreten. An den Extre-
mitaten und im Gesicht wirken sie
stark entstellend und hindern die Be-

troffenen, zur Schule oder zur Arbeit
zu gehen. Gefahrlich sind die Ode-
me in den Luftwegen, weil sie zu Er-
stickungsanfallen flihren kénnen. Im
Magen-Darm-Trakt verursachen die
Wasseransammlungen Symptome
wie bei einem Darmverschluss, nam-
lich Krampfe, Erbrechen und Durch-
fall. HAE-Patienten haben wegen ih-
rer geringen Zahl keine politische
Lobby.

Mehr dazu

im Internet:
www.hae-vereinigung.ch
de.wikipedia.org/wiki/Hereditares_
Angiobdem

Gesichtsodem durch HAE
(links) und Normalzustand
(rechts).

FOTO: CSL BEHRING

Slutgefasse

gen blockiert den Ci-Inhibitor noch starker.
Nimmt eine junge Frau die Antibaby-Pil-
le, konnen die Symptome richtig schlimm
werden.

B Wie wird HAE diagnostiziert?
Geschwollene Hinde und Lippen oder
Bauchweh kénnen hundert Ursachen ha-
ben, aber bei haufigem Auftreten sollte der
Arzt an HAE denken. Zur Diagnosestellung
gibt es nur die Messung des Eiweisses im
Blut. Aber sie bedingt eine enorm schwie-
rige Laborarbeit, die heute kompetent in St.
Gallen und im Inselspital Bern durchgefiihrt
wird.

B Welche Behandlungsméglichkei-
ten gibt es?

Man muss den Cl-Inhibitor ersetzen, und
zwar durch ein Produkt aus dem Plasma
von Spenderblut. Es wird intravends ge-
spritzt. Die meisten schaffen das selbst.
Bei haufigen Attacken wird vorbeugend et-
wa zweimal wochentlich gespritzt, in ge-
wichtsabhingiger Dosis. Frither gab man
auch Frauen ménnliche Geschlechtshor-
mone, doch die Nebenwirkungen waren
unangenehm. Bei Ménnern dagegen ver-
schwinden die Anfalle mit einer tiefen Do-
sis des Mdnnerhormons.Neuerdings steht
ein Bradykin-Rezeptor-Blocker zur Verfii-
gung. Er wirkt gegen die Durchléssigkeit
der Blutgefésse und wird unter die Haut
gespritzt. Heute kann die Mehrheit der Be-
troffenen verhéltnisméssig problemlos
mit HAE leben.

H Bezahlt die Krankenkasse die Be-
handlungen?

Ja, durch den Verband fiir Gemeinschaft-
aufgaben der Krankenversicherer SVK in
Solothurn. Die Gesamtkosten aller Patien-
ten betragen ein bis zwei Millionen Fran-
ken pro Jahr. Pro Attacke muss man mit
1000 bis 2000 Franken rechnen, doch es
gibt Patienten, deren Behandlung bis 250
000 Franken jahrlich kostet.10 bis 20 Leu-
te benoétigen die Spritzen regelmassig, die
anderen nur selten.

GISELA BLAU
redaktion.ch@mediaplanet.com

Eine
Familien-
Krankhelt

Paula Hunkeler litt schon als
kleines Kind unter Bauch-
weh und Schwellungen.

Paula
Hunkeler,
Présidentin der

e Schweizerischen
™ HAE-Vereinigung.

Bei der kleinen Paula brauchte es
keine Diagnose, um zu wissen, dass
auch sie die Familienkrankheit ge-
erbt hatte,als sie immer wieder tiber
Bauchkrampfen und Schwellungen
klagte. Grossmuter, Vater, Geschwis-
ter litten an der seltenen Krankheit
Hereditares Angio-Odem (HAE),und
nun auch sie.

«Meine Kindheit war nicht ein-
fach», sagt Paula Hunkeler, heute
39jahrigund Prasidentin der Schwei-
zerischen HAE-Vereinigung. «Ich
hatte haufig Bauchweh und muss-
te heftig erbrechen, sogar wenn ich
gar nichts gegessen hatte.» Die Aus-
l6ser waren ganz unterschiedlicher
Art.Ob Arger oder Freude, ihr Korper
reagierte sowohl vorher wie nach-
her darauf. Sie fehlte oft in der Schu-
le und musste auf so manches Schul-
lager verzichten. Erst ab 1987 bekam
sie Spritzen, und ihr Befinden ver-
besserte sich schlagartig. Aber die
Krankheit ist nicht heilbar. Mittler-
weile ist ihr ganzer Korper betroffen.

Nach der Schule fand Paula keine
Lehrstelle: «Niemand wollte riskie-
ren,dassich 6fterim Spital alsam Ar-
beitsplatz wire.» Als sie ins Alter der
ersten Bekanntschaften kam, muss-
te sie manche Verabredung absagen,
weil sie aus Vorfreude einen Anfall
erlitt. Aber sie fand einen Ehemann
mit viel Verstandnis. Ihre Krankheit
hat Paula Hunkeler nicht daran ge-
hindert, zwei Kinder zu bekommen,
einen heute 18jahrigen Sohn und ei-
nel16jahrige Tochter,die beide die Fa-
milienkrankheit geerbt haben.Beim
Sohn kommen seit zwei Jahren At-
tacken, aber nur zweimal pro Jahr,
bei der Tochter seit der Kindheit al-
le zwei Wochen. «Ich wusste, dass
man dank der Medikamente mit der
Krankheit gut leben kannv», sagt die
Mutter.

Dank der Spritzen,die sie zweimal
proWoche selber setzt, erleidet Paula
Hunkeler nur noch einmal wochent-
lich einen Anfall. Zum Gliick bezahlt
die Krankenkasse das Medikament,
denn jede Ampulle kostet 900 Fran-
ken.Und sie muss sich zweimal pro
Woche je drei Stiick spritzen. «Wiir-
de die Kasse nicht zahlen,wiirde ich
wie frither viel Zeit krank im Bett
verbringen»,sagt sie.

Die HAE-Vereinigung hat Paula
Hunkeler nicht zuletzt ihren Kin-
dern zuliebe gegriindet. Dieses Jahr
wird das Zehnjahrige gefeiert. Die
Vereinigung zidhlt beinahe alle in
der Schweiz bekannten Patienten
als Mitglieder. «Man fiihlt sich nicht
mehr allein, wenn man merkt, dass
andere die gleichen Probleme ha-
benn, berichtet die Prasidentin. «Wir
organisieren jedes Jahr ausser der
Generalversammlung auch ein Tref-
fen mit Referenten.»

Wer Paula Hunkelerzuhort,merkt:
Sie ist zwar unheilbar krank, aber
auch unheilbar optimitisch. «Mir
kann es noch so schlecht gehen»,be-
kennt sie, «<wenn mich jemand nach
meinem Befinden fragt, so antwor-
te ich immer, es gehe mir gut. Triib-
sal blasen ist trotz allem nicht mei-
neArt.»

GISELA BLAU
redaktion.ch@mediaplanet.com
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«nformation funrt zu Integration»

B Frage: Wofur steht die «Miss Han-
dicap»?

B Antwort: Miss Handicap 2010 ist
Jasmin Rechsteiner, die an einer selte-
nen Mehrfachverkrimmung der Wir-
belsdule leidet, und sie ist Botschafterin
far Menschen mit einer Behinderung.

B Was ist das grosste Problem
im Bereich seltener Krankhei-
ten?

Da es weniger Betroffene gibt, wird
auch weniger geforscht und infor-
miert - weil man einfach weniger
weiss. Es miisste mehr Aufklirung
stattfinden.

DieThematik muss 6ffentlicherwer-
den,denn Information fithrt zu Integ-
ration. Die Medien spielen dabei eine
grosse Rolle. Gerade iiber Sportler, die
korperlich eingeschrankt sind bezie-
hungsweise an einer seltenen Krank-
heit leiden, sollte mehr geschrieben
werden. So kann man iiber deren Hin-
tergrundgeschichten langsam an das
Thema heranfiihren. Aber es muss
auch Orte geben,an denen sich Betrof-
fenen zusammentun kénnen.

B Weshalb ist das so wichtig?

Oft wissen sie gar nicht,welche Mog-
lichkeiten es gibe oder welche Rech-
te sie haben.Ich wusste zum Beispiel
lange Zeitnicht,dassich das Recht auf
einenRollstuhlhabe.Deshalbbraucht

es die Vernetzung, damit nicht je-
der fir sich alleine herausfinden
muss, was ein anderer schon weiss.

M Hilft lhre Position als Miss
Handicap, die Gesellschaft zu

PROFIL

B Die 29-jahrige Thurgauerin Jas-
min Rechsteiner ist <Miss Handicap
2010».

B Sie lebt mit einer Kyphoskoliose,
einer seltenen Mehrfachverkrimmung
der Wirbelsaule und hatte bei ihrer Ge-
burt eine Lebenserwartung von flnf
Jahren.

M Die Lunge weist nur einen Drit-

tel der Grosse eines gesunden Men-
schen auf, weshalb sie nachts ein Beat-
mungsgerat bendtigt.

M Nach vielen Operationen und Spi-
talaufenthalten ist ihr Gesundheitszu-
stand jetzt ziemlich stabil.

B Trotz regelméssiger Schmerzen
und einer Kérpergrosse von nur 1.33
Meter Gbernimmt sie die meisten Auf-
gaben in ihrem Haushalt selbst und

FOTO: MARCO SAMUELS

arbeitet zu 50 Prozent als kaufmanni-
sche Angestellte/Sozialversicherungs-
fachfrau.

Mehr dazu

im Internet:
www.wissenheilt.ch/de/?page_id=201
www.misshandicap.ch
blog.misshandicap.ch/?page_id=6

sensibilisieren?

Ich mochte in beiden Bereichen, in-
nerhalb seltener Krankheiten und
korperlicher Einschriankung, etwas
bewirken. Dass man mir sofort an-
sieht,dass ich anders bin, ist ein Vor-
teil. Denn dadurch, dass ich mich
nicht verstecke, baue ich nicht nur
Angste bei gesunden Menschen ab,
sondern mache auch den kranken
Menschen Mut. Sie sollen merken,
dass sie gleichwertig sind, die glei-
chen Bediirfnisse und Gefiihle haben
und vor allem, dass sie viel erreichen
konnen in ihrem Leben.

B Wie vermitteln Sie das?

Man muss bei den Jungen anfangen.
Ich war gerade bei einer Schulklas-
se und habe von meinem Leben er-
zahlt.Kinder sind sehr offen, interes-
siert und haben weniger Hemmun-
gen und Vorurteile. Ich besuche aber
auch verschiedenste Anldsse und ge-
be dort Autogramme - man soll mer-
ken, dass ich eine Miss bin, die auch
eine Botschaft hat.
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Jasmin Rechsteinerist

Miss Handicap 2010.

FOTO: MARCO SAMUELS (LINKS),
w  DANIEL JAUSLIN (RECHTS)

B Im Vorfeld vom «Wissen heilt!
Tag der seltenen Krankheiten»
fand ein Flugtag statt. Wie ha-
ben Sie diesen erlebt?

Genial. Ich war noch nie zuvor in so
einem kleinen Flugzeug, in dem nur
vier Personen Platzhaben.Am Anfang
war mir schon mulmig, da man sich
nirgends festhalten konnte und jedes
Ruckeln spiirte. Aber spitestens, als
ich die Sonne tiber den Wolken sah,
war das vergessen. Ich musste zwar
zuvor abkldaren, ob meine Lunge den
Hohenunterschied mitmacht. Es hat
problemlos geklappt, wir sind bis auf
2000 Meter geflogen.

B Was sind lhre gréssten Hoff-
nungen hinsichtlich seltener
Krankheiten?

Ich hoffe, dass Briicken gebaut wer-
den zwischen gesunden und kranken
oder behinderten Menschen und dass
jeder seinen kleinen Beitrag zur Inte-
gration leistet.

ALEXA SCHERRER
redaktion.ch@mediaplanet.com
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zieren ist.

Auch nach uiber zwanzig Jahren aktiver Arbeit durch
die Marfan Stiftung Schweiz und die Marfan Selbsthilfe,
wird die Frage «Was ist das Marfan-Syndrom» noch
immer sehr haufig gestellt, denn es handelt sich um
eine seltene Krankheit, die nicht einfach zu diagnhosti-

ten gearbeitet.

marfan / ch www.marfan.ch 031 312 11 22

Marfan erkennen heisst Leben retten! — Mehr als zwanzig Jahre Engagement fUr eine seltene Krankhert

Was ist das Marfan-Syndrom?
Das Marfan-Syndrom (MFS) ist eine angeborene und vererbbare Schwache des gesamten
Bindegewebes. Es tritt unabhingig von Geschlecht und ethnischer Gruppe auf. Betrof-
fen ist eine Person von 5 000 — 10 000 Personen. Die bedrohlichste Auswirkung des
geschwachten Bindegewebes ist die Gefahr eines plotzlichen Aufspaltens (Dissektion)
oder des Zerreissens der Hauptschlagader (Aortenruptur) als Folge einer unbemerkten
Gefisserweiterung (Aortenaneurysma).

Marfan Stiftung Schweiz
Auch beim Marfan-Syndrom brauchte es die Initiative und das Engagement einzelner
Privatpersonen, damit betroffenen Menschen und ihren Angehorigen, aber auch weiteren
Bezugs- und Fachpersonen notwendige Hilfe angeboten werden konnte. 1987 griindeten
die Eltern eines Sohnes mit MFS die Marfan Stiftung Schweiz. Sie mussten erfahren, dass
das Marfan-Syndrom in manchen Fallen nicht einfach zu diagnostizieren ist und wenig
Wissen Uber dessen Behandlung und die Begleitung der Betroffenen vorhanden war.

In den letzten Jahren leistete die Marfan Stiftung Schweiz Pionierarbeit, eroffnete eine
professionell gefiihrte Geschifts- und Beratungsstelle und konnte vieles zu Gunsten der
Menschen mit MFS bewegen: Informationen tiber neue Erkenntnisse in Diagnostik und
Behandlung werden fiir Betroffene und fiir Fachleute zuganglich gemacht, eine internatio-
nale Vernetzung wurde aufgebaut, durch Offentlichkeitsarbeit wurden Wissen und Ver-
standnis gefordert, und viele Patienten und Angehorige konnten personlich beraten und
begleitet werden. Da es keine Marfan-Zentren oder Zentren fir seltene Krankheiten in
der Schweiz gibt, wird aktuell an einem umfassenden Netzwerk von Arzten und Spezialis-
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Die USA erlieBen 1983 den
Orphan Drug Act, der die Forde-
rung und Entwicklung derartiger
Arzneimittel zum Ziel hat. Die EU
hat im Januar 2000 die Verord-
nung liber Arzneimittel fiir selte-
ne Leiden in Kraft gesetzt.

FOTO: SHUTTERSTOCK.COM

Die Situation von Menschen mit einer seltenen Krankheit muss in der Schweiz
verbessert werden. Wenn es Therapiemoglichkeiten zur deutlichen Verbesserung der Lebensqualitit
gibt, sollten diese von der Krankenkasse mitfinanziert werden. Gesetzliche Richtlinien miissen
Rechtsgleichheit schaffen und dem Einzelschicksal gerecht werden.

Kein Glucksspiel bel Gesundne

eiden unter 10000 Men-
schen hdchstens fiinf an
einer Krankheit, gilt sie als
selten. Es existieren jedoch
ungefdhr 7000 verschie-
dene seltene Krankheiten,
as die Gruppe der Betrof-
fenen nicht mehr klein erscheinen
lasst. Sechs bis acht Prozent der Bevol-
kerung erkranken im Verlauf ihres Le-
bensan einer seltenen Krankheit.Da es
von jeder seltenen Krankheit aber nur
wenige Patienten gibt, fehlen oft wich-
tige Informationen und somit auch Di-
agnose- und Therapieverfahren. In der
Schweiz fehlen uns zusitzlich Kompe-
tenzzentren und im Vergleich zur EU,
die in diesem Bereich eine aktive Poli-
tik verfolgt, hinken wir weit hinterher.
Ich kenne Geschichten von Patienten,
welche wegen des geringen verfiigba-
ren Wissens bis zu zehn Jahre auf ei-
ne richtige Diagnose warten mussten.
Auch wenn das Einzelfille sind, eine
Diagnose-Odysse von durchschnitt-
lich zwei bis drei Jahren ist durchaus
tiblich. Hat man als Patient das Gliick,
dass es iiberhaupt eine wirksame The-
rapie oder sogar eine Heilungsmoglich-
keit gibt, sollte diese auch erméglicht
werden. Der jiingste Bundesgerichts-
entscheid, der in einem konkreten Fall
die Leistungspflicht der Krankenkas-
se mangels Wirtschaftlichkeit der Be-
handlung abgelehnt hat, darf daher
nicht verallgemeinert werden.Denn es
liegt in der Natur der seltenen Krank-
heiten, dass sie sehr individuell sind
und der therapeutische Nutzen daher
im Einzelfall gepriift werden muss.

Lebensqualitat beriicksichtigen
Es kann und darf nicht sein, dass ein Pa-

tient nicht weiter therapiert wird, weil
er sich die Behandlung nicht aus eigener
Kraftleisten kann.Die Entscheidung,wie
viel eine seltene Krankheit kosten darf,
kann nicht dem Gericht und den einzel-
nen Krankenkassen iiberlassen werden.
Denn so lauft es darauf hinaus, dass der
Patient bei einer Kasse vielleicht Gliick
hat und Unterstiitzung bekommt, wih-
rend ihm bei einer anderen die Leistun-
gen verwehrt geblieben wiren. Gesetz-
lichen Regelungen im Bereich der selte-
nen Krankheiten miissen eine rechts-
gleiche Behandlung aller Patienten ge-
wihrleisten und das Kosten-Nutzenver-
hiltnis analysieren. Ein hoher therapeu-
tischer Nutzen zur Verbesserung von
Lebensqualitdt und Lebenserwartung
muss nachgewiesen werden konnen.Ich
finde es aber unwiirdig, wenn ein junger
Mensch dank erfolgreicher Therapie und
wirksamen Medikamenten sein Leben
selbstindig gestalten kann und ihm jetzt
diese Moglichkeit genommen werden
soll,weil dieTherapie zu teurerist.

Der urspriingliche Sinn von Kranken-
kassen ist es, Menschen zu helfen, ge-
sundheitliche Schicksalsschlige finanzi-
ellverkraften zukonnen und nicht wegen
einer Krankheit in den finanziellen Ruin
zu schlittern. Um zu verhindern,dass ein
Patient nicht nur gegen seine Krankheit,
sondern auch noch um seine Medika-
mente kimpfen muss,braucht es rechtli-
che Grundlagen und Richtlinien, die klar
definieren, welche Situationen welche
Massnahmen auslésen.

Vernetzung und Forschung
fordern

In meinem Postulat fordere ich eine na-
tionale Strategie zur Verbesserung der ge-
sundheitlichen Situation von Menschen

POLITIK

«Wenn es fur die
Betroffenen sel-
tener Krankheiten
eine Therapie-
moglichkeit gibt,
gehort deren
Mitfinanzierung
einfach zur
Solidaritat.»

Ruth Humbel,
CVP-Nationalr&tin

tstragen

mit seltenen Krankheiten. Ziel ist es,
dass Patienten mit seltenen Krankhei-
tenin der ganzen Schweiz medizinisch
gleich gut versorgt werden, was eine
rechtzeitige Diagnostik, eine zweck-
missige Behandlung und vor allem
den rechtsgleichen Zugang zu wirk-
samen Therapien und Medikamenten
beinhaltet. Dafiir benotigen wird eine
Koordination der Fachkrifte auch iiber
die nationalen Grenzen hinaus. Dabei
muss das Rad nicht neu erfunden wer-
den,denn wir haben in der Schweiz be-
reits gute Ansitze, auf denen jetzt auf-
gebaut werden kann.

Auch die Rolle der Pharmaindustrie
darf nicht vergessen werden. Ihr Inte-
resse, im Bereich der seltenen Krank-
heiten zu forschen,ist eher gering,da es
sich weitaus weniger lohnt als bei ver-
breiteten Krankheiten.Hierbei wire al-
so zu liberlegen, ob eine Patentschutz-
verlingerung einen Anreiz fiir ver-
mehrte Forschung schaffen konnte.

Runder Tisch erortert
Handlungsbedarf

Innerhalb der Interessengemein-
schaft «Rare Disease» wurde vor ei-
nem Jahr der erste runde Tisch einbe-
rufen. Zusammen mit Patientenorga-
nisationen, Grundversorgern, Spezia-
listen, Pharma- und Krankenkassen-
vertretern wollen wir herausfinden,
wo Handlungsbedarf besteht und wel-
che Massnahmen erforderlich sind.
Der Stein, der auch durch den aktuel-
len Bundesgerichtsentscheid ins Rol-
len kam,darf nun nicht mehr gestoppt
werden. Denn wenn es fiir die Betrof-
fenen eine Therapiemdéglichkeit gibt,
gehort deren Mitfinanzierung einfach
zur Solidaritat.

KURZNACHRICHTEN

Esther Neiditsch,
Ubersetzerin, Genf,
Préasidentin von
ProRaris, Allianz
Seltener Krankhei-
ten - Schweiz.

«Wir brauchen
einen nationalen
Aktionsplan»

Es brauchte einen Dachver-
band, denn einzeln haben
kleine Vereine kein Gewicht.
Und es gab fiir mich auch ei-
ne private Motivation.

M Sind Sie personlich
betroffen?
Ichleideselbernichtaneinerseltenen
Krankheit,aber meine élteste Tochter
starb fiinfjahrig an einem Hirntumor.
Die Medizin hatte ihr wohl auch heu-
te noch nicht helfen konnen. Ich ha-
be zum Gliick noch zwei erwachsene
Tochter.

B Hatten sie keine Bedenken,
weitere Kinder zu bekommen?
Fiir mich stellte sich diese fundamen-
tale Frage nicht. Meine dritte Tochter
war bereits unterwegs, als bei der Al-
testen die Erkrankung manifest wur-
de. Aber Sie haben hier ein grundle-
gendes Thema angesprochen: Eine
genaue Diagnose ist wichtig fiir die
ganze Familie. Sie wird leider in vie-
len Fillen nicht bezahlt; das muss
sich &ndern. Ohne Abklirung wird ei-
ne Krankheit vielleicht immer weiter
vererbt.

B Was muss sich noch alles
andern?

Wer so einen schrecklichen Schick-
salsschlag erleidet, sollte sich nicht
wegen Kleinigkeiten mit Versiche-
rungen und Sozialimtern streiten
miissen.Die grossten Ungerechtigkei-
ten sind ungleicher Zugang zu Thera-
pien, mangelnde Forschung «nur fiir
diese paar Leute», keine Kostengut-
sprachen.

M Sind Sie politisch aktiv?
Ichverspreche mirviel Resonanzvom
Anlass,den unser Dachverband am 19.
Februar in Bern durchfiihrte. Zu Gast
war auch die Aargauer CVP-National-
ratin Ruth Humbel, die im Dezember
2010 im Nationalrat ein Postulat «Na-
tionale Strategie zur Verbesserung der
gesundheitlichen Situation von Men-
schen mit seltenen Krankheiten» ein-
reichte, mit 40 Mitunterzeichnenden
ausallen Parteien.

B Wie viele Menschen mit
seltenen Krankheiten gibt es in
der Schweiz?

In Europa sind es 6,5 Prozent der Be-
volkerung, in der Schweiz ware dies
eine halbe Million. Es gibt Krankhei-
ten mit nur einem Patienten. Haupt-
ziel unseres Anlasses war die Schaf-
fung eines Netzwerks zwischen For-
schern, Arzten, Politikern. Wir brau-
chen staatliche Unterstiitzung, wir
brauchen einen nationalen Aktions-
plan.

Sie waren seinerzeit wohl froh um
ein Netzwerk gewesen.

Es gibt Wunden, erniedrigende Er-
fahrungen, die bleiben. So geht es vie-
len. Sehr haufig miissen sich Miit-
ter anhoren, sie hatten sich in der
Schwangerschaft falsch ernahrt. Die-
sen Frauen werden enorme Schuldge-
fiihle eingeimpft. Das muss aufthoren.

GISELA BLAU
redaktion.ch@mediaplanet.com
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M Frage: Die Hoffnung der Patien-
ten, die unter seltenen Krankheiten
leiden, liegt vorwiegend auf der Bio-
tech- und Pharmaindustrie. Kann
diese die Erwartungen erflillen?

B Antwort: Ja, ist sich General-
sekretar von Interpharma, Thomas
Cueni sicher. Doch es miUssen An-
reize gesetzt werden.

Sie wurden von der Forschung und der
Pharmaindustrie lange vernachléssigt
und bekamen so auch ihren Namen:
«orphan diseases» - Waisenkinder-
krankheiten. Nach und nach beginnen
sie sich allerdings aus diesem Schat-
tendasein zu befreien. «Es besteht die
Hoffnung, dass wir im Bereich seltene
Erkrankungen in den néchsten Jahr-
zehnten wirklich einen grossen Schritt
vorwirts kommenn, erklart Susan Gas-
ser, Professorin und Leiterin des Basler
Forschungsinstituts FMI. Tatsdchlich
ist diese Bewegung schon seit einigen
Jahren zu erkennen. Seit 1983 in den
USA der Orphan Drug Act eingefiihrt
wurde - eine Reglung mit dem Ziel, die
Entwicklung neuer Medikamente ge-
gen seltene Erkrankungen zu férdern -

wurden iiber 300 Produkte zugelassen.

In den Jahren zuvor waren es lediglich
zehn. In der EU sind die Zahlen noch
besser. Seit die EU im Jahre 2000 dhnli-
che Richtlinien verabschiedet hat wie
die USA, sind bereits iiber 500 Medika-
mente gegen seltene Erkrankungen zu-
gelassen.Grundsatzlich geht es fiir Tho-
mas Cueni, Generalsekretar von Inter-
pharma, nicht zuletzt um die Solidari-
tat der Gemeinschaft mit jenen, die das
Pech haben, an einer seltenen Krank-
heit zuleiden.

«Anreize fehlen»

Trotz der positiven Entwicklung sind
die Schwierigkeiten im Zusammen-
hang mit der Forschung im Bereich sel-
tener Krankheiten nicht von der Hand
zu weisen. Der Umstand, dass die Phar-
maindustrie im vergangenen Jahr Um-
satzeinbussen von 1,3 Prozent hinneh-
men musste, verscharft die Situation
zusitzlich. «Neue Medikamente fiir sel-
tene Krankheiten zu entwickeln ist be-
sonders schwierig, weil es eben sehr
wenige Patienten gibt, die an Studien

diesen
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teilnehmen koénnen und diese zudem
oft sehr komplex und langwierig sind»,
erklart Cueni. Hinzu kdmen die fehlen-
den Anreize, solche Forschung durch-
zufiihren, die eben so teuer sein konne,
wie jene fiir hdufige Krankheiten. «Es
ist unverstandlich, dass solche Anreize
im Forschungsland Schweiz noch ganz-
lich fehlen», beméngelt der Generalse-
kretar.

Erste Erfolge verzeichnet

Die Hoffnung der Patienten, fiir deren
Krankheit es noch keine Medikamente
gibt, liegt nach wie vor auf der Pharma-
und Biotechforschung. «Und deshalb
ist es gut zu sehen, dass immer mehr
Firmen in diesen Bereich investieren»,
sagt Cueni.Ein Exempel dafiir ist Novar-
tis. Sie setzt darauf, neuartige Behand-
lungskonzepte zuerst fiir Patienten mit
seltenen Krankheiten zu entwickeln.
Andere Pharmafirmen wie etwa Roche
fiihren weltweit hunderte von Studien
fir oft sehr kleine Patientengruppen
auch nach der Einfithrung eines Medi-
kaments durch. «In den vergangenen
Jahren hat dieser Ansatz zu verschie-
denen Erfolgen gefiihrt», erklart Cueni.
Beispiel dafiir sei etwa die chronische
myeloische Leukidmie, die heute in vie-
len Fallen erfolgreich behandelt wer-
den konne. Oder die Gaucher Typ 1 - ei-
ne seltene Stoffwechselerkrankung, die
zuBlutarmut fiihrt.Je nach Schwere der
Erkrankung konnen die Folgen heute
relativ gut behandelt werden. Ein eben-
falls sehr erfolgversprechender Ansatz
fiir viele Patienten konnte zudem die
Gentherapie sein, ist sich Cueni sicher:

Die USA erlieBen 1983 den Or-
phan Drug Act, der die Forderung
und Entwicklung derartiger Arz-
neimittel zum Ziel hat. Die EU hat
im Januar 2000 die Verordnung
uiber Arzneimittel fiir seltene Lei-
denin Kraft gesetzt.

FOTO: SHUTTERSTOCK.COM

mmer menr
men Investieren
Sereich»

«Die derzeitigen Fort-
schritte werden auf

jeden Fall auch die

Diagnose verbes-

sern.»

Thomas Cueni,
Generalsekretar von Interpharma.

«Es besteht hier die Chance, nicht nur
die Symptome zu lindern, sondern die
Erkrankung zu stoppen und die Symp-
tome gar riickgdngig zu machen.» In ei-
nem dhnlichen Stadium befindet sich
die Stammzellforschung, die ebenfalls
zur Behandlung von seltenen Erkran-
kungen beitragen kénnte.

«Die derzeitigen Fortschritte werden
auf jeden Fall auch die Diagnose ver-
bessern», so Cueni. Mit Hilfe des gene-
tischen Fingerabdrucks konne in Zu-
kunft viele seltene Erkrankung rascher
und sicherer entdeckt werden. Das
funktioniert &hnlich wie bei der Verbre-
cher-Suche mit Hilfe von DNA-Spuren,
erklart der Generalsekretir. «Die DNA-
Probe wird mit den Informationen in
einer Gen-Datenbank verglichen. Bei ei-
ner Ubereinstimmung der Gensequenz
ist die Erkrankung bestimmt.»

SARAH ZELLER
redaktion.ch@mediaplanet.com

FACTS

M Interpharmaist der Verband der
forschenden pharmazeutischen Firmen
der Schweiz und wurde 1933 gegriin-
det. Interpharma setzt sich ein fiir inno-
vationsfreundliche Rahmenbedingun-
genim In- und Ausland, welche phar-
mazeutische Forschung, Entwicklung
und Produktion férdern.

Mehr dazu
im Internet:
www.interpharma.ch
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«Erforschung seltener

Krankhelten

Dr. Pascale

Vonmont
Stellvertretende
Geschéftsfuhrerin
der GEBERT RUF
STIFTUNG
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Noch wird die Erforschung seltener
Krankheiten in der Schweiz stiefmiit-
terlich behandelt. Die Leidtragenden
sind die Betroffenen, die vergeblich
auf Medikamente hoffen.Dabei konne
gerade die Erforschung solcher Krank-
heiten neue Erkenntnisse fiir die me-
dizinischen Wissenschaften bringen,
sagt Dr. Pascale Vonmont von der Ge-
bert Riif Stiftung. Die Stiftung will mit
ihrem Programm «Rare Diseases -
New Approaches» eine Forschungslii-
cke schliessen.

M Seit 2009 engagiert sich

die Gebert Riif Stiftung fiir

die Erforschung seltener
Krankheiten. Was war fiir die-
se Entscheidung ausschlagge-
bend?

Eine Forschungsliicke. Obwohl rund
jeder zehnte Mensch an einer selte-
nen Krankheit leidet, werden in der
Schweiz dafiir nur bescheidene For-
schungsgelder eingesetzt. Das Ge-
biet ist wirtschaftlich uninteressant
- denn obwohl es tiber 7000 verschie-
dene seltene Krankheiten gibt, kom-
men einzelne Krankheiten nur selten
vor. Das Leid tragen die Patienten, die
kaum auf geeignete Therapien oder
Medikamente zahlen konnen. Die Er-
forschung seltener Krankheiten be-
deutet aber nicht nur Hoffnung fiir die
Betroffenen,sondern auch ein grosses
Potential fiir die Wissenschaft. Die Er-
forschung genetischer Zusammen-

lohnt sich»

hénge bei seltenen Krankheiten kann
namlich auch fir haufig auftreten-
de Krankheiten grosse Erkenntnisge-
winne bringen.

B Wie sieht das Engagement
der Stiftung konkret aus?

Die Gebert Riif Stiftung betreibt Inno-
vationsférderung. Sie finanziert nicht
Bewihrtes und Bestehendes, sondern
unterstiitzt Projekte, die neue Wege
gehen und Chancen fiir die Zukunft
ergreifen. Mit ihrem Programm «Ra-
re Diseases - New Approaches» inves-
tiert sie seit 2009 jahrlich zwei Mil-
lionen Franken in innovative For-
schungsprojekte, die sie im Rahmen
von Ausschreibungen wéhlt. Dabei
giltihr Interesse ehrgeizigen und qua-
litativ hochstehenden Initiativen von
Schweizer Hochschulen.

B Weshalb ist dieses
Forderprogramm vorerst auf
funf Jahre beschrankt?

Die Gebert Riif Stiftung sieht ihre Auf-
gabe nicht in der Dauerfinanzierung
von Projekten. Vielmehr versteht sie
sich als Mitgestalterin innovativer
Ideen.Sie will mit ihren Forderaktivi-
taten deutliche - und vor allem nach-
haltige - Impulse geben. Deshalb leis-
tet sie Aufbauarbeit und stellt eine sta-
bile Finanzbasis fiir weiterfithrende
Forschungsprojekte bereit. Die Stif-
tung legt nicht nur grossen Wert auf
die Vernetzbarkeit von Einzelprojek-
ten, sondern auch auf die Kooperation
mit weiteren Akteuren - im wissen-
schaftlichen wie auch im politischen
und wirtschaftlichen Bereich.

MARIELLE MOSER
redaktion.ch@mediaplanet.com

Zwei Millionen Franken fiir ziindende Ideen

B Im Rahmen des Programms «Rare
Diseases - New Approachesn fiihrt die
Gebert Riif Stiftung eine Jahresaus-
schreibung fiir Forschungsprojekte
durch, die einen nachhaltigen Bei-
trag zur Diagnose und Behandlung
seltener Krankheiten leisten. 2010
unterstiitzte die Stiftung folgende
Projekte mit insgesamt zwei Millio-
nen Franken: So widmet sich ein Pro-
jekt der Universitét Basel der Krank-
heit «Friedreichys Ataxia», einer de-
generativen Erkrankung des zentra-
len Nervensystems, die bis heute nur
symptomatisch therapiert werden
kann.Ein Team am Universitats-Kin-
derspital Ziirich will fiir Patienten
mit dem angeborenen Immundefekt
«Septische Granuloamatose CGD»,
die an stindig wiederkehrenden bak-

teriellen Infektionen und Pilzkrank-
heiten leiden, eine neue Behandlung
mittels Gentherapie erforschen. Ziel
des Humangenetikers Stylianos An-
tonarakis von der Universitat Genfist
es,genetische Ursachen von seltenen
rezessiven Krankheiten zu finden.
Ein an der Universitit Basel angesie-
deltes Projekt will die Symptome der
«Spinalen Muskelatrophie» lindern,
ein Muskelschwund, der durch einen
fortschreitenden Untergang von mo-
torischen Nervenzellen im Riicken-
mark verursacht wird. Und ein For-
schungsteam der ETH Ziirich will die
Ursache der «Lafora Krankheit» er-
forschen, einer todlichen Form der
Jugendepilepsie. Die nidchste Aus-
schreibung findet im Mérz 2011 statt:
www.grstiftung.ch
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TCMswiss — Kompetenzzentrum fur
Traditionelle Chinesische Medizin

TCMswiss steht fir Qualitat in Traditioneller Chinesischer Medizin kombiniert mit Schweizer Qualitat. Die 12 TCMswiss-Zentren bieten das ganze Behandlungsspektrum der Traditionellen
Chinesischen Medizin an: Akupunktur, Krautertherapie, Tuina-Massage, Schrépfen, Moxibustion und Ohrakupunktur. Das Praxistem besteht aus TCM-Arzte und-Arztinnen aus China und Europa.
Sie haben in China an erstklassigen Universitaten ein Studium der Traditionen Chinesischen Medizin angeschlossen und verfligen Uber langjahrige Berufserfahrung. Die hohe fachliche Kompetenz
wird durch Kooperationen mit erstklassigen Unversitatsspitalern in China gewabhrleistet.

Die Behandlungsbereiche:

Allergien: Heuschnupfen, Asthma, Atembeschwerden Ohrenbeschwerden: Mittelohrentziindung und Ohrenschmerzen, Tinnitus.
Bewegungsapparat: Bandscheibenvorfall, Riicken- und Nackenschmerzen, Rheuma Psyche: Erschépfung, Angst, Unruhe, Midigkeit, Schlafstérungen

Frauenkrankheiten: Menstruationsstérungen, Sexuelle Stérungen, Fruchtbarkeitsprobleme, Schmerzen: Kopfschmerzen, Migrane

Wechseljahresbeschwerden Stoffwechsel: Diabetes, Ubergewicht, Schilddriisenerkrankungen

Harnwege: Blasenentziindung, Harndrang, Nierenentziindung Sucht: Alkohol- und Nikotinabhangigkeit

Hautkrankheiten: Ekzeme, Akne, Herpes, Juckreiz, Neurodermitis Verdauungstrakt: Verstopfung, Blahungen, Durchfall, Erbrechen

Herz und Kreislauf: Herzrhythmusstérungen, Hoher/niedriger Blutdruck, Zivilisationskrankheiten: Zirkulationsstérungen, Stress, Blutdruck, Diabetes, Essstérungen,
Nervensystem: Lahmungen, Folgeschaden von Schlaganfallen Fettleibigkeit, hohes Cholesterin, funktionelle Beschwerden

Auch bei seltenen Erkrankungen, die teilweise nach schulmedizinischen Gesichtspunkten nicht zugeordnet werden kénnen, kann die TCM ihren Beitrag leisten. Anhand TCM-Methoden ist es mdg-
lich solche Erkrankungen nach der Sicht der chinesischen Medizin zu diagnostizieren und zu behandeln. Mittels Starkung des Immunsystems, Linderung unterschiedlicher Beschwerden anhand von
Losen der sogenannten Qi-Blockade, kann man durch bessere Zirkulation von Qi und Blut, symptomatisch und praventiv arbeiten. So kénnen, z.B. die Fortschreitung vieler Krankheiten verlangsamt
und sogar teilweise verhindert werden. Schwere chronische Krankheitsverlaufe kénnen, wenn begleitet von der TCM, als viel besser ertraglich von den einzelnen Patienten empfunden werden.
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