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Seltene Krankheiten betreffen gemäss internationalen 
Definitionen weniger als 5 Fälle pro 10 000 Einwohner/
innen. Weltweit sind ca. 6000 bis 8000 seltene Krank-
heiten bekannt. In der Schweiz sind schätzungsweise 
insgesamt ca. 500 000 Personen von einer seltenen 
Krankheit betroffen [1].

Angeborene Stoffwechselkrankheiten sind ein Teil da-
von. Bis heute wurden mehr als 700 genetisch bedingte 
Stoffwechselkrankheiten beschrieben [2]. Alle sind sel-
ten (gesamte Inzidenz: 1:2000–3400 Neugeborene1). Sie 

Zusammenfassung

Im Rahmen eines Pilotprojekts der Nationalen Koordination Seltene Krank-

heiten (kosek) arbeiten die Schweizerische Arbeitsgemeinschaft für ange-

borene Stoffwechselkrankheiten und die kosek zusammen, um Referenz-

zentren für angeborene Stoffwechselkrankheiten zu schaffen. Diese sollen 

innerhalb eines Netzwerks von verschiedenen Fachspezialist/innen und 

 Patientenorganisationen die Versorgung und Betreuung von Betroffenen 

übernehmen. Dabei sollen die Netzwerkbeteiligten die Aufgaben und Rol-

len untereinander absprechen und aufteilen, damit die Versorgung qualita-

tiv gut und effizient erfolgt und keine Lücken offenbleiben.

Damit das Netzwerk sich konstituieren kann, soll die aktuelle Versorgungs-

landschaft erhoben werden. Spezialist/innen für angeborene Stoffwechsel-

krankheiten in der Schweiz werden gebeten, dazu einen kurzen Fragebogen 

auszufüllen (www.kosekschweiz.ch).

Kick-off des Netzwerks: 7. März 2019 in Bern.

Die Versorgung von Patienten mit angeborenen Stoffwechselkrankheiten (AS) ist 
anspruchsvoll: Diagnostik, Abklärungen, Behandlung und Betreuung sind aufwen-
dig, komplex und teuer. Im Rahmen eines Pilotprojekts der kosek arbeiten die 
Schweizerische Arbeitsgemeinsc haft für angeborene Stoffwechselkrankheiten und 
kosek zusammen, um innerhalb des Versorgungsnetzwerks Referenzzentren für 
AS zu schaffen.

manifestieren sich meist im Kindesalter, werden teil-
weise aber erst im Erwachsenenalter diagnostiziert. 
Deshalb ist eine enge Zusammenarbeit zwischen Spezi-
alist/innen der Pädiatrie und der Erwachsenenmedizin 
wichtig. Die Manifestationen dieser Krankheiten sind 
sehr heterogen und bedürfen einer interdis ziplinären 
Betreuung. Stoffwechselspezialist/innen arbeiten am 
häufigsten mit Fachleuten aus Neurologie und Genetik 
zusammen, eine gute Zusammenarbeit ist aber auch 
mit der Endokrinologie, Kardiologie, Nephro logie, 
 Gastroenterologie, Hepatologie, Pneumo logie, Rheuma-
tologie, Orthopädie, Hämatologie, Radiologie und 
 Dermatologie wichtig. Aufgrund der möglichen Stoff-
wechsel-Entgleisungen und erforderlichen operativen 
Eingriffe gehört auch die Zusammen arbeit mit Kollegen 
und Kolleginnen der Intensiv medizin, Anästhesie, Chir-
urgie, HNO, Augenheilkunde und Zahnmedizin zum 
Stoffwechselalltag. Schliesslich gehört zur Interdiszipli-
narität auch die enge Kooperation mit Ernährungsbera-
tung, Sozialberatung, verschiedenen Therapeut/innen 
und Psycholog/innen.
Der chronische (oft progrediente) Verlauf dieser Krank-
heiten bedingt zudem eine enge und regelmässige 
 Zusammenarbeit mit den Kinderärzt/innen und 
 Hausärzt/innen, Betreuungseinrichtungen (Krippe, 
Kindergarten, Schule), Spitex und anderen ambulan-
ten Einrichtungen.

Zusammenarbeit und Koordination 
für eine bessere Versorgung

Am Beispiel der angeborenen Stoffwechselkrankhei-
ten wird sichtbar, welchen Herausforderungen sich die 

Weltweit sind ca. 6000 bis 8000 seltene Krank-
heiten bekannt.

1 Für einen deutsch-
sprachigen Übersichtsarti-
kel, siehe [3].

Bitte beachten Sie zu diesem 
Thema auch die Rezension 
von Jean Martin auf S. 1475.
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Versorgung im Bereich der seltenen Krankheiten stel-
len muss. Aufgrund der Seltenheit, Heterogenität und 
Komplexität von seltenen Krankheiten können falsche 
bzw. (zu) späte Diagnosen resultieren. Der Zugang zu 
einer adäquaten Versorgung für Betroffene ist dem-
nach nicht immer gewährleistet – so auch im Bereich 
der angeborenen Stoffwechselkrankheiten.
2014 wurde das nationale Konzept Seltene Krankheiten 
vom Bundesrat verabschiedet [1]. Mit der Umsetzung 
von 19 Massnahmen soll die Situation für Betroffene 
verbessert werden. Schlüsselmassnahmen dafür sind 
die Bezeichnung und Anerkennung von Referenzzen-
tren (Massnahmen 1 und 2).

Die Schweizerische Akademie für Medizinische Wis-
senschaften (SAMW) [4] definiert Referenzzentren als 
Kompetenzzentren für bestimmte Krankheitsgrup-
pen, die das Fachwissen bündeln. Dabei werden ver-
schiedene Eigenschaften wie Expertise, Einzugsgebiet 
und Infrastruktur berücksichtigt. Referenzzentren 
werden krankheitsgruppenspezifisch ausgerichtet. In 
den Projekten der kosek werden dabei die 24 Krank-
heitsgruppen der Europäischen Union übernommen, 
so wie sie in den Europäischen Referenznetzwerken 
für seltene Krankheiten (ERN) umgesetzt werden.
Die Bezeichnung als Referenzzentrum bedingt die Er-
füllung von gewissen Kriterien. Zur Qualitätssiche-

rung sollen diese Kriterien überprüft und die geeigne-
ten Institutionen anerkannt werden.
Mitte 2017 wurde der Verein kosek2 (Nationale Koordi-
nation Seltene Krankheiten) gegründet und mit der 
Umsetzung dieser zwei Massnahmen beauftragt (Be-
zeichnung und Anerkennung von Referenzzentren). 
Die vorgesehene Versorgung im Bereich seltene Krank-
heiten orientiert sich an der Versorgung von chroni-
schen Krankheiten. Dies bedeutet, dass verschiedene 
Versorgungsebenen von der Grundversorgung bis zur 
spezialisierten Versorgung und Expertise an der Ver-
sorgung beteiligt sind.
Die kosek sieht zwei, z.T. parallele, Versorgungsstruk-
turen vor: Bei unerkannten bzw. nicht diagnostizier-
ten seltenen Krankheiten stehen Patientinnen und 
 Patienten Zentren für seltene Krankheiten zur Verfü-
gung. Bei bereits erkannter Krankheit werden Patien-
tinnen und Patienten in spezifischen Versorgungs-
netzwerken betreut (s. Abbildung 1). 
Versorgungsnetzwerke sind ein Zusammenschluss 
von verschiedenen Fachspezialist/innen. Das Netz-
werk umfasst alle für die Krankheitsgruppe wichtigen 
Institutionen, Spezialist/innen und Unterstützungs-
angebote: Referenzzentren, weitere Spitäler wie auch 
ambulante Leistungserbringer (ärztliche wie nicht-
ärztliche) und Patientenorganisationen. Die Netzwerk-
beteiligten sprechen die Aufgabenteilung und Rollen 
untereinander ab, damit die Versorgung qualitativ gut, 
effizient und nach wirtschaftlichen Kriterien erfolgt 
und keine Lücken offenbleiben. So wird eine nahtlose 
Versorgung sichergestellt.

Abbildung 1: Übersicht der Versorgungsstrukturen im Bereich der seltenen Krankheiten.

Aufgrund der Seltenheit, Heterogenität und 
Komplexität von seltenen Krankheiten können 
falsche bzw. (zu) späte Diagnosen resultieren. 

2 Mitglieder der kosek sind: 
ProRaris, der Verein 
Universitäre Medizin 
Schweiz, der Verein der 
nicht universitären 
Spitäler und Kliniken, die 
Allianz Kinderspitäler der 
Schweiz, die Schweizeri-
sche Konferenz der 
kantonalen Gesundheits-
direktorinnen und 
-direktoren und die 
Schweizerische Akademie 
der medizinischen 
Wissenschaften (www.
kosekschweiz.ch).
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Das Pilotprojekt

Mit dem Aufbau eines schweizweiten Versorgungs-
netzwerkes und von Referenzzentren für angeborene 
Stoffwechselkrankheiten als Pilotprojekt verfolgt die 
kosek das Ziel, einen generischen Bezeichnungs- und 
Anerkennungsprozess zu etablieren, der bei allen wei-
teren seltenen Krankheitsgruppen eingesetzt werden 
kann. Das übergeordnete Ziel ist eine Verbesserung der 
Versorgung. Langfristig soll die nationale Anerken-
nung den Referenzzentren einen Zugang zu Euro-
päischen Referenznetzwerken ermöglichen (was der-
zeit nicht gewährleistet ist).

Damit das Pilotprojekt erfolgreich umgesetzt werden 
kann, hat sich unter der Federführung der kosek eine 
Kerngruppe zur Vorbereitung der Umsetzung konsti-
tuiert. Sie hat die Ziele, den Zeitplan und die Phasen 
der Umsetzung definiert.
Der nächste Schritt ist die schweizweite Erhebung der 
Versorgungslandschaft im Bereich der angeborenen 
Stoffwechselerkrankungen – also eine Zusammenstel-
lung aller Fachpersonen und Patientenorganisationen, 
die sich auf diese Krankheiten konzentrieren. Dies ist 
eine wichtige Etappe für die Definition des Versor-
gungsnetzwerkes. Sind die Akteure im Netzwerk be-
kannt, werden diese zu einer Kick-off-Veranstaltung 
eingeladen. Dies ist der Startschuss zur Umsetzung. 
Danach gilt es, die Aufgaben innerhalb des Netzwerkes 
gemeinsam zu definieren und zu verteilen, so dass 
 Referenzzentren, innerhalb eines Versorgungsnetz-
werks und mit Unterstützung von entsprechenden 

 Patientenorganisationen, ab Sommer 2019 ihre Bewer-
bungen zur Anerkennung bei der kosek einreichen 
können.
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Teilnahme erwünscht
Betreuen Sie regelmässig Patientinnen und Patienten mit an-

geborenen Stoffwechselkrankheiten? Dann füllen Sie bitte bis 

 spätestens 21. November 2018 den Fragebogen zur Erfassung 

der Versorgungslandschaft aus. Dieser dauert nur ca. 3 Minuten: 

www.kosekschweiz.ch

Ein Kick-off zum Pilotprojekt der angeborenen Stoffwechsel-

krankheiten findet mit allen erhobenen Versorgern am 7. März 

2019 von 14.30–16.30 Uhr in Bern statt. Im Fragebogen haben Sie 

die Möglichkeit, Ihr Interesse an einer Teilnahme anzugeben.

Besten Dank!

Das übergeordnete Ziel ist eine Verbesserung 
der Versorgung.
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