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16.05 Uhr  Herausforderungen bei Seltenen Krankheiten
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Dr. med. et phil. nat. Matthias Gautschi, Oberarzt |
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Prof. Dr. med. Jean-Marc Nuoffer
16.55 Uhr  Das Zentrum fiir seltene Krankheiten
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PD Dr. phil. nat. Michaela Fux, Projektmanagerin SRSK
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Wann ist eine Krankheit selten?

Europa: Pravalenz: weniger als 5 von 10’000 Personen betroffen

o
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Schéatzfrage: Wie viele Menschen sind in der Schweiz zusammengenommen etwa betroffen?
> 580°000 Personen

» 6-8% der Schweizer Bevolkerung

Insel Gruppe — Zentrum fir Seltene Krankheiten - Herausforderungen bei seltenen Krankheiten 26.04.2022
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Pravalenz Verteilung

Prevalence distribution of rare diseases

> Viele Krankheiten im Bereich tiefer Pravalenzen

Quelle:
Orphanet Report Series
Number 1 / January 2022
Prevalence and incidence of rare diseases:
Esimaledpeenc( 00900 Bibliographic data

Insel Gruppe — Zentrum fiir Seltene Krankheiten - Herausforderungen bei seltenen Krankheiten 26.04.2022
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Zahlen und Fakten

> 8’000 seltene Krankheiten (SK) weltweit beschrieben

~ 5-10 SK kommen jahrlich neue hinzu

~ 80 % genetisch

~ 50 % aller Betroffener sind Kinder und Jugendliche

~ 30 % der betroffenen Kinder erleben den 5ten Geburtstag nicht

~ 5 % existiert eine spezifische Therapieoption (obwohl Bereich mit meisten Neuzulassungen)

~ 1/5 der jahrlich neuen Medikamente in der EU sind Orphan Drugs

Insel Gruppe — Zentrum fir Seltene Krankheiten - Herausforderungen bei seltenen Krankheiten 26.04.2022
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] Pneuméiﬁéie
Der lange Weg zur Diaghose

Neurologie

« Im Schnitt vergehen 5-10 Jahre bis zur konkreten Diagnose ESigRoge

o Vielfaltige Krankheitssymptomatik: Rheumatologie
= Unspezifische Symptome Kardiologie
= Komplexe Krankheitsbilder
= Unterschiedliche Schweregrade
* Verwechslungsgefahr mit anderen, haufigeren Krankheiten:
o Fehldiagnose (40 % der Patient:innen mindestens 1x)

o Fehlbehandlung

+ Oft werden viele verschiedene Facharzte aufgesucht, bis die richtige Diagnose
gestellt wird (im Schnitt 7)

Insel Gruppe — Zentrum fir Seltene Krankheiten - Herausforderungen bei seltenen Krankheiten 26.04.2022
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Der lange Weg zur Diagnhose

,Wenn Sie Hufschlage héren, denken Sie an Pferde,
nicht an Zebras“

+ Seltenheit der Krankheiten Spezialwissen

« Spezifische Diagnostik, Screenings

» Ausland: Oft in CH nicht auf Analyseliste

Nephrologie
Urpl.ogie
Ophthalmologie
Gastroenterologie

Endokrinologie

Insel Gruppe — Zentrum fiir Seltene Krankheiten - Herausforderungen bei seltenen Krankheiten

26.04.2022
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Stoﬁwegﬁgél
Der lange Weg zur Diagnose —
Genetik
Hamatologie
« Patientiinnen: Angst, Frust, Stress :
Infektiologie
L . N . . Allergologie
» Die Uberwiegende Mehrzahl der SK verlauft chronisch, mit schweren
Einschrankungen in Alltagsgestaltung und Lebensqualitéat sowie
deutlich verklrzter Lebenserwartung.
* Wo sind die Fachéarzte?
26.04.2022

Insel Gruppe — Zentrum fir Seltene Krankheiten - Herausforderungen bei seltenen Krankheiten
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Kostentibernahme

« Diagnostik:

o Nicht immer gesichert (nicht auf Analyseliste, Genetik)

* Therapie:
o Geburtsgebrechenmedikamentenliste (GGML)
o Geburtsgebrechenspezialitatenliste (GGSL): in Kraft seit 01.01.2022, |6st die GGML ab
o Spezialitatenliste (SL): Obligatorische Krankenpflegeversicherung (OKP)
» Arzneimittel von Swissmedic zugelassen; WZW: wirksam, zweckmassig und wirtschaftlich

» Art. 71a-d KVV: Die OKP kann ein Arzneimittel im Einzelfall vergiten, obwohl es nicht auf
der SL aufgefihrt ist

Insel Gruppe — Zentrum fir Seltene Krankheiten - Herausforderungen bei seltenen Krankheiten 26.04.2022
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Forschung

+ Epidemiologie:

o Zuverlassige Zahlen fehlen: Kodierung (ICD-10, stationér)
o Wenig Patient:innen, schwierig zu finden und geographisch weit entfernt

o Wenig Kenntnisse tber den natirlicher Verlauf der Krankheiten

> Studien mit kleinen Fallzahlen
= Kosteniubernahme

= Fehlender Anreiz

Insel Gruppe — Zentrum fiir Seltene Krankheiten - Herausforderungen bei seltenen Krankheiten 26.04.2022
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Vielen Dank fur die Aufmerksamkaeit.

Insel Gruppe AG, Zentrum fur seltene Krankheiten, Marlies Morf
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Fallbeispiele

Dr. med. et phil. nat. Matthias Gautschi, Oberarzt |




W INSELGRUPPE

1. Fall: 5-jahriger Knabe mit zunehmender Sehstérung

* Ab etwa 2.5-jahrig beobachten Eltern Zeichen von Problemen mit Sehen
« Zuweisung von Kinderarztin an Augenarztin: Vd auf Netzhautdegeneration
« Zuweisung von Augenklinik an uns:

» Verdacht auf isolierte fortgeschrittene Zapfenstabchen-Dystrophie

* Ophtha-genetisches Panel (>400 Gene) negativ

e Bitte um Ausschluss weiterer DDs, klinisch und biochemisch

Insel Gruppe — Zentrum fir Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle 21.04.2022 13



W INSELGRUPPE

Abklarungen

« Fazit 1. Konsultation:
» Ausfuhrliche Anamnese & klinische Untersuchung unauffallig
» Ausser: «soft signs» (Motorik und Verhalten gefallen nicht ganz)
» Ausfuhrliche biochemische Abklarungen bland

« Weitere Konsultationen:

* Im Verlauf zunehmende aber fluktuierende neurologische Auffalligkeiten,
schliesslich erste Epi-Anfalle
= Netzhautbeteiligung nicht isoliert => weitere Abklarungen indiziert...

* MRI Schadel, EM Hautbiopsie & Lymphozyten: «unauffallig...»

Insel Gruppe — Zentrum fir Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle 21.04.2022 14
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Interdisziplinares BrainSstorming

Klinische DD: (u.a.) Gruppe von Neuronalen Ceroidlipofuszinosen (NCL)

« Wichtig: neue Behandlungen fir Subtypen, z.T. im Rahmen von Studien!
Zurtck zur Genetik - doch noch findig beim second look:

« 2 VUS (=variants of unknown significance) im CLN6 Gen (=> kein funktioneller Test)
Zurtck zur Neuroradiologie — doch noch flindig beim second look:

» (typische) Auffalligkeiten v.a. im Cerebellum

Zuruck zur Pathologie — doch noch fiindig beim second look (in Berlin):

 EM von Lymphozyten: zahlreiche lysosomale Einschlisse mit fingerprintartigen, teils
auch granularen und selten courvie linearen Ablagerungen = pathognomonisch fir NCL

Diagnose: «M. Batten» - Typ NCL6 — keine spezifische Behandlung, symptomatisch

Insel Gruppe — Zentrum fir Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle 21.04.2022 15
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2. Fall: 3-monatiger Saugling mit Gedeihstorung

« Hypotropher termingeborener Knabe mit persistierender unklaren Gedeihstérung

« Zuweisung durch Kinderarzt zur stationare Aufnahme und Abklarung

* Im Verlauf:

Leicht erhdhte Transaminasen, rez. Hypos & weitere biochemischen Auffalligkeiten
Leichte asymmetrische Bewegungsstorung — Ursache oder Folge von Gedeihstérung?
Leichter (motorischer) Entwicklungsrtickstand

Verhaltensauffalligkeiten: kleinkindliche Essstorung (,gestorte Interaktion?)

Morphologische Auffalligkeiten (Kopf/Gesicht auffallig — Hypotrophie-bedingt?)

=> was ist Ursache, was Folge...?

Insel Gruppe — Zentrum fir Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle 21.04.2022 16
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Verlauf

« Ausfuhrliche Abklarungen: keine klare Diagnose

» Kilinik passend zu Silver-Russell Syndrom

* Genetik, inkl. second & third look: nicht diagnostisch

« Komplexe molekulare Basis: verschiedene Gene; Methylierung, Mutationen oder
maternale UPD (=uniparentale Disomie); einige unbekannt

« Netchine-Harbison SRS Clinical Scoring System: 5/6 Punkte
= Klinische Diagnose ab 4 Punkten

» Therapie = multidisziplinar und sehr aufwandig:
« Erndhrungstherapie mit Gastrostomie und z.T. Auslandaufenthalt

* n.B. endokrinologische, psychologische, orthopadische, neuropéadiatrische Behandlung

Insel Gruppe — Zentrum fir Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle Foto von Price SM et al. 1999 21.04.2022 17
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3. Fall: lange Geschichte, mehrere Organe, eine Mutation...
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Diagnose in 2. Runde: p.Arg85Trp im HNF4A Gen
— eine Phanotyp-spezifische Mutation
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Was ist (klinisch) relevant? Was nicht?

AR pathogen ~ HEp  Mito?

,AD wahrscheinlich # Kardio?

Beispiel 1:
Gen Accession-Nr. Exon Variante Herkunft Zygotie Erbgang Klassierung
WARS2  NM 0158363 1 - 5 ((;T?;I;gly) maternal het
» ASXL3  NM_0306323 12 bt 8 de novo het AD pathogen
- . c.1264_1265delTT
PKP2 NM_004572.3 5 p.(Leud22Serfs*3) | paternal het pathogen

AR: autosomal-rezessiv; AD: autosomal-dominant; het: heterozygot. Klassierung gemass Kriterien des American College of Medical

Genetics and Genomics (ACMG) (Richards S. et al. 2015, Genet Med 17: 405-424).

Insel Gruppe — Zentrum fiir Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle

21.04.2022
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Was ist (klinisch) relevant? Was nicht?

Beis p I el 2. Gen Accession-Nr. Variante G:g;bt Zygotie Erbgang Klassierung
c.144G>T Mutter und :
10/18 MYOC  NM_000261.1 p.(GIn48His) Vehor hom AD pathogen
c.422C>G Mutter und unklare
STT3A  NM_152713.4 | (Aja141Gly)  Vater Im AR Signifikanz
c.2093G>A unklare
PKHD1 NM_138694.3 0.(Gly698Asp) Mutter het AR Signifikanz
c.3881T>C unklare
PKHD1 NM_138694.3 b.(Met1294Thr) Vater het AR Signifikanz
AD: autosomal dominant; AR: autosomal rezessiv; hom: homozygot. Klassierung gemass ACMG-Kriterien (Richards S et al. 2015,
Genet Med 17 : 405-424) ; ACMG = American College of Medical Genetics and Genomics
. Vari 2
Gen Accession-Nr. Exon dsgﬁgtﬁl) Zygotie Ursprung Erbgang Klassierung
IBA57  NM_001010867.3 e hrscheinl
o : 1 (Tyr96Hi wahrscheinlich
03 /2 1 ?s'f' 6%9264?‘? het maternal AR caltiousn
IBA57 c.134_167del T
NM_001010867.3 1 S e RS RafB) het patemal R

AR: autosomal-rezessiv; het: heterozygot. Klassierung gemass Kriterien des Ameri i i i
r : : ; erican College of Med
(ACMG) (Richards S. et al. 2015, Genet Med 17: 405-424). ° it

Insel Gruppe — Zentrum fiir Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle

21.04.2022
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Fazit :

Diagnose oft mehrere Jahre nach ersten Symptomen

Interdisziplindre Zusammenarbeit mit Leuten von (sehr) spezialisierter Erfahrung =
oft essentiell fur Diagnosesicherung!

Klinik & Verlauf = oft wegweisend

Genetik spielt grosse Rolle!

« Aber immer wieder nicht auf ersten Blick, nicht alleine oder gar nicht diagnostisch

« Oft mehrere «Runden» noétig

« VUS mussen bewertet werden, molekulare Basis bekannt sein

« Oft Ergdnzungen/Hinweise aus Klinik und (funktionellen) Zusatzuntersuchungen flr
Diagnosebestéatigung notig

Nach Diagnose-Stellung: Koordination der Betreuung nétig (Team / Lead)

Insel Gruppe — Zentrum fir Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle 21.04.2022 22
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Das nationale Konzept flr seltene
Krankheiten

Prof. Dr. med. Jean-Marc Nuoffer

Leiter ZSK Inselspital
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Herausforderungen bei Patienten mit SK

Patientenbetreuung ungentgend . Krankheiten unbekannt
. 23 & 82
L bt
a;‘ﬁ & ; 24
e ® o s, 2 aa B . )
o 48%°59d 3 Einzelne Krankheiten sehr selten
“ o) . ‘A é
@#r 5 Jahrlich neue Krankheiten
® i) @, 0 .
Schwere psychosoziale familiare B i% [ 80% genetisch
Belastung Ci?, i‘{i}

N
k ‘\J.‘ Fehlende Diagnostik

Nur 5% Therapie (orphan drug)
Kostenubernahme ? o

Zentren unbekannt

25% diagnostische Odysseen 5-30 Jahre 2/3 beginnt im Kindesalter

40% > 1 Fehldiagnose chronisch, unspezifische
multisystemische Symptome
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Fazit

1. Unser Gesundheitswesen ist nicht adaquat ftr Patienten mit SK

2. Ungeachtet der spezifischen SK haben Patienten mit SK aber
gemeinsame Probleme..



Historie: Nationales Konzept Seltene Krankheiten

dank politischem Druck der Patientenorganisationen

2010: Postulat Ruth Humbel fordert nationale Strategie:

- Grindung: http://www.ig-seltene-krankheiten.ch/

- Mitglieder: Patientenorganisationen, Uni-Spitéler, Pharma, Versicherer.

Bundesrat

BAG

https://www.bag.admin.ch/bag/de/home/strateqgie-und-politik/politische-auftraege-und-

aktionsplaene/nationales-konzept-seltene-krankheiten.html

U Schweizerische Eidgenossenschaft Bundesamt fiir Gesundheit BAG

Confédération suisse ‘

Confederazione Svizzera
Confederaziun svizra

BAG: 2015 Konzept / Massnahmenplan

Nationales Konzept Seltene

Krankheiten
.."«

'3 %8

4.2,

& 2332 @

g 24 82 %

- -,



http://www.ig-seltene-krankheiten.ch/
https://www.bag.admin.ch/bag/de/home/strategie-und-politik/politische-auftraege-und-aktionsplaene/nationales-konzept-seltene-krankheiten.html

W INSELGRUPPE

Die 7 Ziele des Nationalen Konzepts Seltene Krankheiten

N o o bk~ 0D PE

Zugang zur Diagnose sichern

Zugang zu Therapien sichern

Unterstutzung der Patientinnen und ihrer Ressourcen
Sozioprofessionelle und administrative Unterstltzung
Beteiligung der Schweiz an der (internationalen) Forschung
Klinische Dokumentation und Ausbildung verbessern
Internationale Vernetzung verbessern
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Die 7 Ziele des Nationalen Konzepts Seltene Kranlheiten

.
: : el

1. Zugang zur Diagnose sichern . p\g‘ee«\
2. Zugang zu Therapien < e(\\\eﬂ\a

: tzun~ - S -cn
3. Unterstutzu e‘““ge(:) (\19\3\6 " <
4. S07'° 20 o W d _aerstutzung

e _x1e° Ae°__ e
RCARIPRICT SN R v\ _
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?(0\(\9\“ G?\ a“’Le \«0‘5 o nternationalen) Forschung
(o \43\(\ e Sp° .un und Ausbildung verbessern
1. \a\)&e .< Vernetzung verbessern



Nationales Konzept: Die 4 Projekte mit 19 Massnahmen
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Nationales Konzept: Die 4 Projekte mit 19 Massnahmen
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Zentren fur SK

Bezeichnung
Zentren

Koordination

-

-

Kodierungssystem
ORPHA Kodierung

—— CH-Register SK

~

J

”

H Anerkennung von Zentren
SPITAL
U Schweizerische Eidgenossenschaft Bundesamt fiir Gesundheit BAG
Confédération suisse

Confederazione Svizzera
Confederaziun svizra

4

w2015 Unimedsuisse soll Bewerbungs- und Anerkennungsprozess
organisieren

2017 Grundung Koordinationsstelle fur Seltene Krankheiten
(Leitung: Prof. Wasserfallen, CHUV)

kosek



Anerkennung von Zentren fur SK und Referenzzentren fur SK

2018: kosek und SAMW: Definition Kernaufgaben + Anerkennungsprozesse

Spezialist-
Innen

Patienten-organisation

Andere nicht-med.
ambulante LE
(Ergo,
Erndhrungsberatun
g, Physio, Pflege,
Apotheken, etc.)

Netzwerk ...
far ....

Referenz-
zentrum
fur ...

mit
Diagnose

ohne |
Diagnose }

Patient —[ Grundversorger ]

T— Spitalsetting LE= Leistungserbringer

Abbildung 1: Ubersicht der Versorgungslandschaft

Bei Patientinnen und Patienten ohne Diagnose, sollen sogenannte Zentren fiir seltene Krankheiten
die Versorgung Uibernehmen, wie es hier in der Grafik dargestellt ist:



Organisation der Kosek

kosek

Mitgliederversammlung

Vorstand

* Grundung 2017

Membres: /

* ProRaris Konsultativgruppe

+ Gesundheitsdirektorenkonferenz |

- SAMW Geschéftsstelle

Universitare Medizin Schweiz
Allianz der Kinderspitaler der Schweiz (AllKids)
Verein von nicht-universitaren Zentrumsspitélern

Groupe d’expert-e-s °1:
Prise en charge

Groupe d’expert-e-s °3:
Coordination Centres MR

Kerngruppe Pilot seltene
Stoffwechselkrankheiten (bis 2021)
- heute Netzwerk seltene
Stoffwechselkrankheiten

Kerngruppe Pilot seltene neuro-muskulére
Krankheiten (bis 2021)
- heute Netzwerk Myosuisse




Referenzzentren und Netzwerke fiir spezifische SK

24 Krankheitsgruppen nach EU Klassifikation (ERN) —— " 1e ERN
N \
Rare Bone Dis. Rare Respirator Dis 6‘101 \(\\\({Q{\G(\
Rare Craniofacial + ENT Dis. Rare Skin Di~ . \(\G“o a 3ef
Rare endocrine Dis. Rare ’ “(\ ge‘(v ‘\O(((\’b&\o
Rare complex Epilepsies 2\ (g 7/\)( \Q <renzzentren)
Rare Kidney Dis. e\\o\)“g \,\0\\3(\
Rare neurological ™ P&QG“‘ \0'\\(5\)(\9 —u21: 3 Referenzentren + 1Porphyrienzentrum)
Rare Heart D ) “9’&9 \(\?O(\' .«ormation and Intellectual Disabilities
Transplantation “ao ‘\(QIL% .ltisystemic Vascular Dis,
Rare connective Oge‘(* Rare Immunodeficiency and Autoimmune Dis.
Rare Hepatic Dis. Rare Urogenital Dis.

Rare Inher. + Congen.ual Anomalies
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Kostenlibernahme

https://lwww.vertrauensaerzte.ch/tools/dynaforms_kvv71/

Kostengutsprache-Formular zu Art. 71a-d

; KVV
Artikel 71a 71d KVV
Kostengutsprache-Formular zu Art. 71a-d KVV
Vorlage Kostengutsprache
L Personalien Patient(in):
Name: Vorname: Geburtsdatum:
— [ | | [Cmw &)
( Po S | t | VI |Sten \ |Strasse ‘ |Adresszusatz‘ ‘ Goesfhgr.hﬁ
1. Analysenliste: neue Positionen! 5 = ‘ oo
2. GGV-Liste: neue Verordnung ab 2022 S
https://www.newsd.admin.ch/newsd/message/attachments/6 rmﬂkemmm | ‘vmmm_ |
9800 . [ 2df |Adresse Versicherer (VAD oder 3 | ‘Adresszusalz ‘
k3' GGML: Neu GG-SL und somit auch fur KK verbindlich ) ru | ‘Oﬂ |
Beantragtes Arzneimittel
Status Orphan
genetische Analysen
prifen ~ — — <

Insel Gruppe — Zentrum fiir Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle 21.04.2022 34
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Nationales Konzept: Die 4 Projekte mit 19 Massnahmen

H

SPITAL

1
) ( 4 )\
Bezeichnung Artikel 71a 71d KVV Informations- Plattformen Weiter-/ Eort-
Vorlage - Orphanet.ch | bildungen
ZEGED Kostengutsprache B .
- Spitalplattformen (ZSK)
- Positivlisten h Forschunas
Koordination Analysenliste ( Selbsthil — f('jrderungg
GGV- Lliste | patient eEs e ¢ . y
atienten Empowermen
Kodierungssystem GGML .
ORPHA Kodierung

Status Orphan

——> CH-Register genetische Analysen
prufen
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Das Zentrum fur seltene
Krankheiten INSELSPITAL

Prof. Dr. med. Jean-Marc Nuoffer
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Aufgaben der ZSK Inselspital

Die 5 Kernaufgaben der ZSK gemass kosek (Abb2 — Bewerbungsunterlagen)

telefonische Helpline (K. Balmer)
 Information
Patientenzuweisung in spezifische Kliniken Homepage: Informationsplattform

«Referenzzentren» auch spitalexterne
CH-Koordiantionsgruppe

Management/

Orphanet Koordination
ZS K interdisziplinare Sprechstunden
Case Management «Orphan board- Patient ohne Diagnose»
Sozialdienst
Versorgungsforschung
Neue Krankheiten interdisziplindre Weiter- Ausbildung
Orphakodierung Kodierung aller ambulanten Patienten mit SK - 10 Hybrid Fortbildungen/Jahr

Stationéare Patienten der HSM Fachgebiete (neu) - WJ Studenten Rotation in Sprechstunde



Kosek-Koordinationsgruppe der ZSK (9 Zentren)

i
Patientenzuweisung in spezifische Kliniken Helplines (K. Balmer) WEHBESk
«Referenzzentren» auch Spitalexterne _
CH-Koordiantionsgruppe Homepage: Informationsplattform
Die kosek hat in der Schweiz 9 Zentren fur seltene Krankheiten anerkannt:
B
Basel ® . . . .
S D SGallen interdisziplindre Sprechstunden
«Orphan board- Patient ohne Diagnose»
. :lxem
Bern
Lausanne
Orphanet (Genf)
Genf Tessin
Versorgungsforschung
Orphakodierung Kordinationsgruppe (M. Morf) interdisziplindre Weiter- Ausbildung

BE-ZH-HUG Pilotprojekt mit SRSK - 10 Hybrid Fortbildungen/Jahr BERN



Das ZSK Team

Team

Prof. Dr. med. Jean-Marc Nuoffer Dr. med. Tatiana Brémova-Ertl Karin Balmer
Zentrumsleiter Stv. Zentrumsleiterin Direktionsassistentin

Orphaboard Inselspital: é..

=,

Aus jedem Fachgebiet -
ein padiatrischer und adulter Spezialist

Marlies Morf



SELTENE
HOpTaL onversian e serne | @@ KRANKHEITEN

mlNSELSPlTAL ‘..'% ® ZENTRUM FUR Aktuelles Kontakt

kosek

Uber uns HELPLINE Zuweisung Patienten Weiterfiihrende Informationen Partner

ZENTRUM FUR
SELTENE KRANKHEITEN

HelpLINE: 031 664 07 77
Telefonische Erreichbarkeit:
Mo-Fr: 08:00-12:00 Uhr / 14:00-17:00 Uhr

031 664 07 77 oder per Mail unter: rare@insel.ch

Hypermobilitat - Ehlers Danlos
Seltenekrankheiten

e
- 02 Referenznetzwerke
Kt o Jun Seltenekrankheiten

g o
] “0 L MaRaVal Begleitung von
’.‘... Betroffenen und ihren Familien und
deren Sicht
Neues aus der Kommission fiir Soziale Seltene Krankheiten benétigen Seltenekrankheiten
Sicherheit und Gesundheit des interprofessionelle Betreuung
Nationalrats (o]:] Update: Schweizerisches Register

Sep flr Seltene Krankheiten -
Orphakodierung am Inselspital
Seltenekrankheiten

Online Kostengutspracheformular zu
Art. 71 a-d KVV der Schweizerischen 03 Vorstellung Projekt Screen4care

Gesellschaft fiir Vertrauens- und Nov Seltenekrankheiten
Versicherungsarzte

Wann sollte man an seltene
rheumatologische Krankheiten
denken?

Seltenekrankheiten

bvd

Interviewstudie: Leben mit einer
seltenen Krankheit - Sprechen Sie
tber Ihre Erfahrungen

alle anzeigen->




'T'! NSELSPITAL | g8 ZeNTRuM FOR T
HOPITAL UNIVERSITAIRE DE BERNE ‘9‘. KRANKH EITEN kOSek
Uber uns HELPLINE Zuweisung Patientenw [' partner
Patie_nten mit Diagnose -

Patienten ochne Diagnose ISnpSe;zI;aplisi;:‘echstunden
Kontaktformular Downloads
Anrede * O Herr © Frau
Name * ‘ ‘ @ Patienteninformation.pdf [144.56 KB]
vomame: ‘ ‘ &3 Einverstandniserklarung.pdf [65.14 KB]
Geburtsdatum ‘ ‘
Email * ‘ ‘ Flyer [296.76 KB]
Telefonnummer ‘ ‘
Nachricht

Ziel:
‘ - Multidisziplinare Abklarung
Daten hochladen ‘ Keine Datei ausgewahlt ‘ = E|n ZS K-BenCht
= - mit Integration aller Spezialisten



mleELSPlTAL @& ZENTRUM FUR Aktuelles  Kontakt

, SELTENE
HOPITAL UNNERSTAIRE DE SERie KRANKHEITEN
kosek
U : P Part
Uber uns HELPLINE Zuweisung Patientenw [’ arner

Beispiel: Hat jemand Erfahrung fir eine Zweitmeinung / Koordination fir Shulmann Syndrom?

Patienten ohne Diagnose

Spezialsprechstunden
Inselspital ..

EEED 79

Links zu Spezialsprechstunden fiir Erwachsene Links zu Spezialsprechstunden fur Kinder
- jal de fur G ' cf Zystische Fibrose Zentrum Kinderspital
Universitatsklinik fir Angiologie

=z inden der pnet 1 Abteilung
- [@Sp fr seltene Auger N

ffy N il ind

Universitatsklinik fir Augenheilkunde e ueid Neur w
- 7'Sp de far (2 Sprechstunde fiir Gefé: \gen (vaskulare N
Univer ik for D Er gie, Emahrur in und [ Sprechstunde fir Immundefekte und periodisches Fieber
Metabolismus
(2 Hamophilie-Sprechstunde
Universitatsklinik fir Hamatologie
(Z'Hautp bei des er und angeborenen Immunsystems

@ZIr iszipli Spre

Universitétsklinik fiir Dermatologie

G

@I itielle Pt

Universitatsklinik fir Dermatologie

p
Universitatsklinik fir Pneumologie

Lungenfibrose

(7' Sprechstunde fiir zystische Fibrose
Universitatsklinik fir Pneumologie

fur pulmonale H

und Py

@i iplindre Spr
Universitatskli fir K
@'sp! fiar seltene

Metabolismus

1- O

Universitatsklinik fiir Diabetologie, Endokrinologie, Ernahrungsmedizin und

(ZMultidisziplinare Sprechstunde Epidermolysis bullosa
Universitatsklinik fir Dermatologie

Patienten mit Diagnose - e



iTiINSE LSPITAL ZENTRUM FUR Aktuelles Kontakt Q
UNIVERSITATSSPITAL BERN SELTENE
HOPITAL UNIVERSITAIRE DE BERNE KRANKHEITEN
Uber uns HELPLINE Zuweisung Patienten Weiterfiihrende Informationen Partner

Weiterfuhrende Informationen

Forschungsprojekte zu seltenen Krankheiten in der Insel Gruppe

Sozialberatung Inselspital

Informationsplattformen

Informationsbroschiren

- Z'OMIM Online Mendelian Inheritance in Man. ein Online-Katalog der menschlich
- @' Orphanet: Diese Seite bietet Neuigkeiten, Veranstaltungen und Dokumente von
- [€'Nord: National Organization for Rare Disorders in the United States

- ' Phenomizer: Diagnose Finder

- [@'Evrordis: "Die StimOrphme der Menschen mit seltenen Krankheiten in Europa”

- [ kosek: Die Nationale Koordination Seltene Krankheiten (kosek) ist eine Koordin|
Krankheiten

Rechtliche Grundlagen

Rechtsberatungen

Patientenorganisationen

Selbsthilfegruppen

Exiisor e

Medienbeitrage

Vortrage

EE3 kosek Stand der Dinge April 2022 [615.65 KB]

B3 Procap |V-Uberscicht seltene Krankheiten [1.60 MB]

Okulomotorikstorungen [2.56 MB]

EE3 Orphanet Schweiz [3.10 MB]

B3 Kostengutsprachen, Kostenerstattung: Rolle des Vertrauensarztes. Aspekte. [969.08 KB]
Update_Schweizer Register fiir seltene Krankheiten [1.04 MB]

B8 Kodierung seltener Krankheiten_Wieso_Herausforderungen und Chancen [2.32 MB]

B3 Herausforderungen der Diagnostik bei seltenen Krankheiten aus Sicht der Genetik [1.58 MB]

Kosek - Update 2020 [613.19 KB]




Herausforderungen Nationales Konzept und ZSKs

1.

Sensibilisieruna;:

- Weiter-und Fortbildungen
- Artikel in SAZ

Finanzieruna:

- kosek

- Orphanet

- Schweizerisches Register flr Seltene Krankheiten
- Koordinationsarbeit der ZSK

Zentren:

- Alles basiert auf Gentlemans Agreement (nicht wie HSM)
- hohes Kommittent der Spitaldirektionen die sich verpflichten missen

Spitalintern: Herausforderung der Multidisziplinaren Konsultationen




INSELGRUPPE

Helpline

Karin Balmer, Sekretariat und Helpline ZSK




W INSELGRUPPE

Aufgabe

Erste Anlaufstelle fir alle Anliegen, die eine seltene Krankheit sowohl bei

Kindern als auch bei Erwachsenen im Allgemeinen betreffen.

Insel Gruppe — Zentrum fir Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle 21.04.2022 46



W INSELGRUPPE

Angebot fur Betroffene, Arzte und Versicherer

Wir liefern Informationen zu
... Spezialsprechstunden / Experten flr spezifische seltene Krankheiten

... Selbsthilfegruppen / Patientenorganisationen

Insel Gruppe — Zentrum fir Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle 21.04.2022 47



W INSELGRUPPE

Angebot

Wir erteilen Auskunft Gber mdgliche Anlaufstellen / Ansprechpersonen flr
... fachspezifische medizinische Fragen
... rechtliche Fragen und Fragen im Sozialversicherungsbereich

... Beratung und ggf. finanzielle Unterstlitzung bei abgelehnten

Kostengutsprachegesuchen

Insel Gruppe — Zentrum fir Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle 21.04.2022 48



W INSELGRUPPE

Welche Fragen erreichen uns?

- Ich brauche jemanden, der sich mit meiner seltenen Krankheit auskennt. Kennen Sie einen

Spezialisten fur ...7?

- Ich fihle mich alleine mit meiner seltenen Krankheit. Gibt es bei Ihnen Betroffene, mit denen ich

sprechen kénnte?

- Hilfe, die Therapie meiner Tochter wird nicht bezahlt. Wo kdnnen wir finanzielle Unterstiitzung

erhalten?
- Gerne wirden wir eine Zweitmeinung einholen.

- Frage nach Hilfe bei Koordination von seltenen Krankheiten.

Insel Gruppe — Zentrum fir Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle 21.04.2022 49



W INSELGRUPPE

Wo erhalten wir die Antworten auf diese Fragen?

- Internes Netzwerk im Inselspital
- Externes Netzwerk (z.B. Koordinationsgruppe aller ZSK’s)

- Orphanet Schweiz

Insel Gruppe — Zentrum fir Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle 21.04.2022 50



W INSELGRUPPE

Ein paar Zahlen seit Inbetriebnahme vor 2 Jahren

- 180 Anfragen von Angehdrigen, Betroffenen, Hauséarzten, Spezialarzten
- 50 Undiagnosed Disease Sprechstunde

80 Spezialsprechstunden / Zweitmeinungen

Forschung

Beratungsstellen
Anderes

Insel Gruppe — Zentrum fir Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle 21.04.2022 51



W INSELGRUPPE

Aktuell Einholen von IC fir das Register

Versand von ca. 2500 Einverstandniserklarungen
> 900 unterschriebene Exemplare zurlckerhalten
< 20 Ablehnungen

Viele Telefonate RUckfragen von Patienten / Eltern

- welche Diagnose als seltene Krankheit wurde erfasst

- bin mir nicht bewusst, dass mein Kind unter einer seltenen Krankheit leidet
- Meist sehr positive Rickmeldungen

Insel Gruppe — Zentrum fir Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle 21.04.2022 52



W INSELGRUPPE

Kontaktdaten

= rare@insel.ch

2 0316640777
www.seltenekrankheiten.ch

Insel Gruppe — Zentrum fir Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle 21.04.2022 53
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21. April 2022

srski

schweizer register
fiir seltene krankheiten

Das Schweizer Register fur seltene Krankheiten

PD Dr. Michaela Fux, michaela.fux@ispm.unibe.ch, Projektmanagerin

ub Dr. Natalie Bayard, natalie.bayard@ispm.unibe.ch, wiss. Mitarbeiterin

Institut fur Sozial- und Praventivmedizin, Universitat Bern

b
UNIVERSITAT
BERN


mailto:michaela.fux@ispm.unibe.ch
mailto:natalie.bayard@ispm.unibe.ch

Menschen mit seltenen Krankheiten sind isoliert

21.04.2022

Konsequenzen:

» Forschung ist beeintrachtigt

» Betroffene sind unsichtbar (ICD)

» Medizinische Versorgung suboptimal
»Vernetzung + Kommunikation erschwert

Zentrum flr Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle
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Erfassung aller Daten im SRSK

A
I
B
] Vo RO
P rg-,-
|  ARR
A % ‘ﬁ”ﬁ‘ ‘} ay
AN
21.04.2022 Zentrum fur Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle
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Unsere Ziele

» eine Forschungsplattform aufbauen fir klinische, epidemiolog
Grundlagenforschung zu seltenen Krankheiten

gbare Daten zu seltenen Krankheiten integrieren und harmonisieren

> Ein Netzwerk aufbauen zur Kommunikation zwischen Patienten und
Gesundheitsfachpersonen



Unsere Stakeholder

Medizinische —
Fachgesellschafte Praxen

n V" GDK Spitéler 55 N
~  SCTO ProRaris SPHN

. SULM SwissPedNet SAMW
Patienten- 'H+ Piattaforma malattie rare Forschungs-
organisationen SAQM unimedsuisse ANQ Plattformen
FMH Orphanet BAG

AllKids BFS

g Obsan SIB i Qualitatssicherun

Datenlieferanten

Bundesorgane
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Unsere Stakeholder

Ziel: Eine Organisationsstruktur, welche die Interessen
aller Stakeholder bertcksichtigt




Organisationsstruktur

Mitglieder Steering Board

Arbeitsgrupj

(SwissRDL)

Prof. Matthias Baumgartner, Prasident, kispi, Zlrich

Agnes Nienhaus, Vizeprasidentin, kosek

* Prof. Claudia Kithni, SRSK Direktorin, Uni Bern

Dr. med. Andreas Worner, UKKB, Basel
Prof. Dr. med. Jean-Marc Nuoffer, ZSK, Bern
Prof. Dr. med. Hans Jung, USZ, Ziirich

Dr. med. Loredana D'Amato Sizonenko HUG, Genf,
Orphanet Suisse

Dr. Alfred Wiesbauer, ProRaris
Dr. Adrian Sporri, SwissRDL, Uni Bern

2r
nten

or
sationen

er

eltene
en

21.04.2022

Zentrum fir Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle
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Von wo kommen die Daten ins Register?

HEHN -
Behandelnde 0 Bet-roffene |
identifizieren () _:ﬁ @ registrieren sich
die Betroffenen — selbst
e Formular
/ * Selbstregistrierungs-
Plattform

» Einwilligungserklarung
erforderlich, freiwillig und
widerrufbar

eue Anlaufstelle 61

Krankheitsspezifische
Register

S ! S =)
%04. —

Basisdaten



Datensammlung in Spitalern/Praxen: Vorgehen

Arzt stellt Diagnose

Orpha Codierung
Information
Einwilligung
Datentransfer
A
21.04.2022 Zentrum eEﬂSa 1( Ttlgfi Elir:e neug Anlaufstelle
bL 1TWRLELT TUJ%IS or .




Datensammlung in Spitalern : Vorgehen

Arzt stellt Diagnose

=
Orpha Codierung w i
e®e ZENTRUM FUR
g VINSELSPITAL | agy tiny
HOPITAL UNIVERSITAIRE DE BERNE «w®» KRANKHEITEN
Information
Einwilligung
Datentransfer 9 Automatischer Datentransfer via
Webservice
A
21.04.2022 Zentrum e!nSa K 'i'tlgf‘- Eine neug¢ Anlaufstelle

schweizer register




Datensammlung in Praxen : Vorgehen

Arzt stellt Diagnose

* Werden von SRSK zur Verfugung
gestellt (E-Mail oder Download auf
www.raredisease.ch)

Orpha Codierung

Information * Unterschriebene Einwilligung an
Einwilligung SRSK senden.

* Anfrage an SRSK fur Zugang zu
Datentransfer

Online Anwendung
* Manuelle Dateneingabe

21.04.2022 Zentrum rnSaKTten Elne neug Anlaufstelle 64




Manuelle Dateneingabe via Online Anwendung

Fux, Michacta

Dot wingubwn

« Hewer Paticnt
- Pabz

Nein Konto

Akmelden

21.04.2022

EIngewahit In:Demo Clinic: Demo Dept, Berm Schwetz

Neuer Patient
" s suseiull weiden

Fatientrummer

Geschiecht © Bitte vishlen...

\amame

Machname b et

Strasse

FLZ

Land " Bitte wilen,

alaton

Kuoespordunzsprachie © 19te wihkn...

GESETZLIGHER
VERTRETER
Hezihis

Vamame:

Larvd Bitte wdlen...
Telaton

CINWILLIGUNGSZRKLARUNG
Patient informien duich de
Klivk

Einwiligungserkiarung
varsendat durch SRKS

St Cinviliary Tt wahkn..
Distumn cer Ablelncyy
Artdes Widemits Bike vetihes

Vitalstatus " Bitte wahlen...

Geburtzdatum

Narkname

Hasnammes

on

Edal

Kackname
Kurmee

Staot

E4al

v Todesdatum

Fux, Michasta

Outen wingeben
v/ « Neuw Pslisnt

« Patienten suchen

Mein Kosso

Abimaddan

(]

Emngewihit in:Damo Clinic: Damo Dapt. Bem Schwelz

Michasl Studer, 03.03.2008, Minniich,
Patiantnummer : kihgh)

)

Zuruck zum Patienten | ik 2ur Suchfunkton

hweizer Regi fiir Selt Krankhei Formular fiir Klinische Daten ;) Inkomplett =

Kiassifizierung der seltenen Krankheit
- Dagnese

Keanky chichle

Bamerkungen

e

iSprichom | (ol g speichem

1, ORPHAcode

T guiger DR Acude ist esforderich. Ungullige We e werden suomsalisch gefoschl,

Name der Diagnose

Orpha-Link

ORPHACOd® Status

Klassifizierungsebene

Artder Storung

ASpeichern | £ Zuuksetom . N
Zentrum fur Seltene Krankheiten=EinemeueAnlaufstelle
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Beteiligte Zentren

WINSELSPITAL | A e

UNIVERSITATSSPITAL BERN .6

HOPITAL UNIVERSITAIRE DE BERNE «w®» KRANKHEITEN

UNIVERSITATS-
KI!\IDERSPITAL pas <pital 4
ZURICH I Elonbrenstiftung

W Ho pitaux
Universitaires
Gendve

_ US Universitats
Spital Zirich

Kantonsspital @
‘e >§ }\ Aarau (4

OSTSCHWEIZER

KINDERSPITAL Q\\‘\\'&\% Lausanne
University
Hospital
H H ‘ Kantonsspital ;\l_ Universitatsspital
/71 |1Basel
Ostschweizer Zentrum fir seltene Krankheiten U B B

kormpetent & menschiich
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Welche Daten werden erfasst?

Basisdaten

Administrative Daten:

Medizinische Daten:

Identifizierende Daten
Diagnosen (ORPHA code)

IDs fur Datenverknipfung
Basis der Diagnose

Einwilligungserklarung
Molekulargenetische Information

Behandelnde
Alter bei Beginn der Krankheit

Gesundheitseinrichtung

* Angaben, die schon in Krankenakten sind

21.04.2022 Zentrum fir Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle

67



Grunde fur das Sammeln von
identifizierenden Personendaten

* Duplikate zu verhindern

* Betroffene untereinander zu vernetzen

* Betroffene fur nationale und internationale Studien einladen
* Fragebogen an Betroffene zu verschicken

* Teilnahme an nationalen und internationalen Registernetzwerken
ermoglichen

* Datenverknlpfung mit Routinedaten

21.04.2022 Zentrum flr Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle
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Welche Versionen der Patiententinformation sind
verfligbar?

* Fur Erwachsene, Eltern, gesetzliche Vertreter, Jugendliche ab 14
Jahren und Kinder

* DE, FRund IT
* Variante, bei welcher Arzt und Betroffene unterschreibt
 Variante, bei welcher nur Betroffener unterschreibt

21.04.2022 Zentrum flr Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle
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Wer handigt Patienteninformation aus?

Medizinisches Personal

schweizer register

L1 1 K QKNEILe

Patientenorganisationen

&

21.04.2022 Zentrum fir Seltene Krankheiten - Eine neue Anlaufstelle
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Forschungsmoglichkeiten

I. Sammeln und speichern von wenigen Basisdaten

Medizinische Daten Administrative Daten

Il. Nutzen von vorhandenen Routinedaten (via Datenverkniipfung)

Bundesamt fiir Statistik:
Bevolkerungsstatistik, Geburtenregister, Krankenhausstatistik,
Todesursachenstatistik

Routine Finanzierung

Spitaler: klinische Data Warehouses (harmonisiert via SPHN)

lll. Integration von zusatzlich erhobenen Daten (Forschungsprojekte)

aus Krankenakten Randomisierte

Detaillierte klinischen Studien

Daten aus Fragebogen an Patienten

spezialisierten oder Betreuende
Registern Beobachtungsstudien

Kostenanalysen mit Patientenkontakt




P,
srsk

schweizer register
fiir seltene krankheiten

Herzlichen Dank

Kontakt und weitere Informationen

srdr@ispm.unibe.ch
www.raredisease.ch
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