Editorial

Von der Haufigkeit seltener Erkrankungen ...

Krankheiten niedriger Prdva-
lenz bezeichnet man als Or-
phan diseases bzw. seltene Er-
krankungen. In Europa spricht
man von einer seltenen Er-
krankung, wenn weniger als
eine Person auf 2000 Einwoh-
ner betroffen ist. Von den
weltweit etwa 30000 bekann-
ten Krankheiten fallen 20 bis
25 Prozent, also rund 6000 bis
7500 Krankheiten, unter die
Rubrik «selten»; etwa vier Fiinftel dieser Erkrankungen sind
genetisch determiniert.

Extrapoliert man diese Zahlen nun auf Europa, sind sel-
tene Erkrankungen keineswegs selten: absolut betroffen sind
rechnerisch zwar «nur» weniger als 250000 Patienten, poten-
tiell reden wir jedoch von mehr als der Bevolkerung Skan-
dinaviens zusammen, ndmlich von tiber 25 Millionen (!) Be-
troffenen. Etwas weniger dramatisch scheint die Situation in
der Schweiz zu sein: bei knapp acht Millionen Einwohnern
resultiert eine Absolutzahl von 4000 Patienten; aber die
Realitdt zeigt auch hier, dass tiber 6 Prozent der Schweizer
Bevolkerung zu den potentiell Betroffenen gehort und damit
knapp 500000 Menschen!

Seltene Krankheiten tangieren auch
die Gesellschaft und damit nicht zuletzt
die Frage der Finanzierung.

Neben dem Kriterium der Anzahl Betroffener beinhaltet
der Begriff Orphan diseases in der Medizin von heute, wo
wir allenthalben mit EBM (Evidence Based Medicine) kon-
frontiert werden, zusdtzlich etwas Aussergewohnliches,
etwas Problematisches: namlich tiefe Fallzahlen, fehlende
Erfahrung, unsystematische Erfassung, kaum vorhandene
Perzeption.

Mit der rasanten Entwicklung der molekularen Diagnos-
tik und der massenspektrometrischen Analytik stehen neue
und sichere(re) Diagnostikmaoglichkeiten fiir diese bis anhin
verwaisten Erkrankungen zur Verfiigung. So ldsst sich ein
Verdacht klarer bestdtigen und lassen sich vielleicht in
absehbarer Zeit sogar kostengilinstige Screenings wie z.B.
ehedem PKU (Phenylketonurie) realisieren. Der Vorteil des
molekulargenetischen Ansatzes liegt in der kausalorien-
tierten und spezifischen Zuordnung der Erkrankung. Hier-
mit konnte sich ein Fenster 6ffnen, das exakte Einblicke in
die Variabilitdt der verschiedenen Gruppen seltener Erkran-
kungen und neue, womdoglich individualisierte Therapiean-
sdtze liefert.

Angesprochen ist auch die Pharma-Industrie: Bedingt
durch geringe Pravalenz der einzelnen Erkrankung und ent-
sprechend reduzierte Absatzmérkte resultiert ein entspre-
chend marginales oder zumindest zuriickhaltendes Interesse —
es ware wiinschenswert, dass sich mehr Unternehmen mit
speziellen Forschungs- und Entwicklungsprojekten fiir Pa-
tienten mit seltenen Erkrankungen engagieren.

Betroffene brauchen unsere Solidaritat
und das Engagement der Industrie und
Politik.

Neben den diagnostischen und therapeutischen Aspek-
ten tangieren seltene Krankheiten jedoch auch die Gesell-
schaft und damit die Frage der Finanzierung.

Kiirzlich fand hierzulande die Diskussion anldsslich
eines Bundesgerichtsurteils zu dieser Thematik statt. Fiir das
Gericht stand fest, dass nicht alles, was medizinisch mach-
bar sei, auch durch die Grundversicherung bezahlt werden
miisse. Das Bundesgericht setzte mit Verweis auf die gesund-
heitsbkonomische Literatur ein Kostendach von maximal
ca. 100000 Franken pro gerettetes Lebensjahr an.

Die Diagnostik und Therapie seltener Erkrankungen ist
kostenintensiv. Damit wir Patienten mit seltenen Krankhei-
ten behandeln konnen, ist
1. eine entsprechende Sensibilisierung der Offentlichkeit

gefragt,

2. ein umfassender Einsatz mit Forschungsanstrengungen
der Wissenschaftler vonnoten,

die Unterstiitzung der Politik unabdingbar,

die Hilfe der Industrie essentiell,

eine gute Planung von Forderinstrumenten wichtig und
vor allem eine gute Vernetzung der Betroffenen in Selbst-
hilfeorganisationen notwendig.

Dieser Mehrpunkteplan sollte die Forschung voranbringen,
um neue, wirksame und im Idealfall kostengiinstige Thera-
pien zu entwickeln.

Erste Schritte in der Schweiz sind erfolgt: Die Griindung
der Interessengemeinschaft IG Seltene Krankheiten unter
Mitbeteiligung der FMH steht bevor. Sie gibt Betroffenen
eine Stimme und vertritt deren Anliegen gegeniiber der In-
dustrie, Politik und Offentlichkeit. Zudem erarbeitet das
Bundesamt fiir Gesundheit zurzeit ein Konzept zum Um-
gang mit seltenen Krankheiten. Denn deutlich mehr Patien-
tinnen und Patienten als vermutet leiden an einer seltenen
Erkrankung - auch sie sollen auf die Solidaritdt der Gesell-
schaft zéhlen kénnen.
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