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Übersicht
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▪ Wie wird der Einbezug von Betroffenen konkret umgesetzt? 

▪ Welche unterschiedlichen Perspektiven haben Ärzte und Ärztinnen sowie Betroffene?

▪ Wie gelingt die Zusammenarbeit?



Nationales Konzept Seltene Krankheiten
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▪ SE innert nützlicher Frist diagnostizieren 

▪ Qualität der Versorgung verbessern 

▪ Weiterbildung und Forschung unterstützen

▪ Patienten, Angehörige, Gesundheitsfachleute kompetent unterstützen 

▪ Kenntnisse bündeln

▪ Koordination der Behandlung verbessern

▪ Kostenübernahme erleichtern

(Bundesrat 10.2014) 



KOSEK
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Mitglieder der Kosek:

• ProRaris – Dachverband der 
Patientenorganisationen

• GDK – Schweizerische Konferenz der 
kantonalen Gesundheitsdirektorinnen und 
–direktoren

• SAMW - Schweizerische Akademie der 
medizinischen Wissenschaften

• Unimedsuisse - Universitäre Medizin 
Schweiz

• AllKidS - Allianz der Kinderspitäler 
Schweiz

• Gruppe von nicht-universitären Spitälern 
und Kliniken

▪ Gründung Juni 2017 

als Verein KOSEK 

▪ Akteure zur Lösung von 

Versorgungsproblemen 

seltener Erkrankungen  



Zentrum für Seltene Krankheiten LUKS
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▪ Anerkennung Luzerner Kantonsspital (LUKS)  

als Zentrum für seltene Krankheiten durch 

Nationale Koordination Seltene Krankheiten 

(Kosek) Mai 2021 

▪ LUKS eines von neun Zentren der Schweiz



Seltene Krankheiten in Luzern
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ZSK undiagnostizierte Patienten

Prof. Dr. med. Johannes Roth 50 % FTE

Administration

Schweizer Referenzzentrum selten immunologische 

Krankheiten Luzern

Kinder und Erwachsene

Zusammenarbeit Patientenorganisationen

Board Seltene Krankheiten

Sprechstunde

Fortbildungen

Seltene Hormonerkrankungen Luzern – Phase 3

Seltene Neurologische Krankheiten Luzern – Phase 3

Seltene Augenkrankheiten Luzern - unklar

Seltene vererbte Fehlbildungen Luzern – in Vorber.

Seltene urogenitale Krankh. Luzern – in Vorbereitung

Seltene Lungenkrankheiten Luzern – in Vorbereitung

Seltene Lebererkrankungen Luzern – Phase 3

Seltene Genetische Krankheiten Luzern – Phase 3



Digitale Infrastruktur und elektronische Patientenakten 

• EPIC heisst LUKis in Luzern

• Go-life: September 2019

• Patienten haben Zugang zu ihren 
Daten

• Echte Partizipation von Patienten 
durch die freie Zugänglichkeit von 
Daten und direkte Kommunikation

• Weitere Möglichkeiten durch 
Vernetzung, aktuell rechtlich 
schwierig



EPIC kann mehr als nur Information ablegen



Orpha Codierung

▪ Orpha Codierung in Epic

▪ Freitext Suche und die Suche 
nach spezifischen Orpha 
Codes existiert

▪ Für jede Diagnose zu der ein 
passender Orpha Code 
existiert wird dieser 
automatisch angezeigt

▪ Damit sind Patienten mit 
seltenen Krankheiten sichtbar



Fibrodysplasia ossificans progressiva - FOP
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▪ Eine Krankheit die durch Bildung von Knochen ausserhalb

des Skeletts charakterisiert ist

▪ äußerst aggressiv

▪ Ansammlung großer Knochenmassen im gesamten Körper

▪ schwerwiegende Störungen der Körperfunktionen 

▪ vorzeitiger Tod 

▪ nicht kontinuierlich, eher episodisch, oft nach einer 

geringfügigen Verletzung oder Virusinfektion

▪ Behandlung 4 Tage hochdosierte Kortikosteroide

▪ Kann das Fortschreiten nicht dauerhaft reduzieren



FOP wer ist betroffen
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▪ 1 von 1 Million Menschen

▪ Autosomal-dominant

▪ Meist sporadisch 

▪ zwischen Geburt und 10 Jahren beginnen die 

Krankheitserscheinungen

▪ Hallux valgus mit Mikrodaktylie

▪ Patienten benötigen ab 30 einen Rollstuhl 

▪ Die Lebenserwartung ist sehr verkürzt



Genetische Testung

▪ Diagnose klinisch

▪ Genetische Bestätigung

▪ Nachweis des ALK2/ACVR I-
Gen

▪ 97 % aller FOP-Patienten 
weltweit spontane Mutation im 
ALK2/ACVRI-Gen (R206H, c.6 I 
7G>A) und die klassischen 
klinischen Merkmale

▪ Schnelle und genaue Diagnose 
von Patienten mit Fop vor dem 
Auftreten von Ossifikationen

▪ Entspricht das der Realität ?





Seltene Krankheiten in der Schweiz 2023 - 14 Jahre 
altes Mädchen aus dem Tessin
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▪ Diagnose in Genua

▪ Activin Receptor Typ-1 (ACVR1) Protein GOF

▪ Pädiater in Biasca

▪ Einmal im Jahr interdisziplinäre Sprechstunde

▪ Empfehlungen schriftlich in knapper Form

▪ Keine experimentellen Behandlungen

▪ Keine Studienzentren in der Schweiz für 

mittlerweile 4 Behandlungsstudien

▪ Kein Psychologe oder Sozialarbeiter

▪ Keine kontinuierliche interdisziplinäre Betreuung 

(Anästhesie, Zahnmedizin, Dermatologie) 



Betreuung der Patientin und eine Patientenorganisation
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Raus aus der Anonymität

Artikel Luzerner Zeitung

Rare Disease Day 2024



16.00 Uhr Welcome-Coffee und Registration

16.30 Uhr Begrüssung durch Prof. Dr. med. Christoph Henzen, Prof. Dr. med.

Johannes Roth und Kosek-Vertretung, Martin Knoblauch

16.45 Uhr Das Leben als Erwachsener mit einer seltenen Krankheit, aus der

Sicht des Patienten und der Patientenorganisation

Roger René Müller, Bellinzona

17.05 Uhr Der Aufbau eines Zentrums für seltene Krankheiten aus 

pädiatrischer Sicht

Prof. Dr. Dagmar l'Allemand, St. Gallen

17.25 Uhr Seltene Krankheiten im Erwachsenenalter

Prof. Dr. med. Christoph Henzen, Luzern

17.45 Uhr The value of collaboration – Rare disease networks – The hepatology
example (Vortrag in Englisch)
Prof. Dr. med. Valérie McLin, Geneva

18.05 Uhr Die Rolle der Genetik bei seltenen Krankheiten, Technologien und 

der Umgang mit den Ergebnissen
Prof. Dr. med. Christiane Zweier, Bern

18.25 Uhr Rare diseases, the global perspective (Vortrag in Englisch) 

Odette Schwegler, Tin Soldiers, Südafrika

18.40 Uhr Seltene Krankheiten in der Zentralschweiz, was brauchen Patienten 

von einem Zentrum für seltene Krankheiten

Manuela Stier, Verein Kinder mit Seltenen Krankheiten

18.50 Uhr Apéro Riche





Partizipation im internationalen Rahmen - IFOPA
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▪ Gemeinnützige Organisation die Betroffene und Familien mit FOP unterstützt aber 

auch gezielt Fortbildung und Forschung fördert 

▪ 1988 gegründet von Jeannie Peeper, FOP Patientin, die noch nie eine andere 

betroffene Person getroffen hatte

▪ IFOPA ist der grösste Förderer von Forschung zu FOP und veranstaltet 

wissenschaftliche Konferenzen



IFOPA FOP Drug Development Forum
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▪ Präsentation und 

Diskussion der aktuellsten 

Forschungsergebnisse

▪ Identifikation der 

Lücken

▪ Schaffung einer 

Plattform so dass 

Pharmafirmen, 

Forscher, Patienten 

gemeinsam an 

Lösungen arbeiten



FOP DDF
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Kommunikation - KMSK Artikel
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Kommunikation – wichtige Aspekte
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▪ adäquate Einbindung von Eltern und Kind im Verlauf

▪ die Rolle des Kindes ändert sich abhängig vom Alter und spezifischen kognitiven 

Fähigkeiten

▪ Arzt Vorsprung an Fachwissen (?)

▪ Patienten und Eltern haben sehr detaillierte Informationen über sich oder das Kind 

▪ Kommunikation auf Augenhöhe 

▪ Austausch in verständlicher Weise, zuhören

▪ Insbesondere bei seltenen Krankheiten können sich Rollen umkehren, Patienten 

oder Eltern Fachwissen, dessen der Arzt nicht gewahr ist



Wie kann Kommunikation optimal verlaufen ?
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▪ gemeinsame Entscheidungsfindung (Shared Decision-Making) bzw. Handlungsplan

▪ Gemeinsam werden der medizinische Rahmen (Diagnose / Einordnung der Erkrankung) 

sowie die Behandlungsziele aus ärztlicher Sicht und gemäss den Vorstellungen und 

Wünschen der Eltern / des Patienten festgelegt

▪ Der Arzt befähigt die Eltern, an Entscheidungen mitzuwirken, indem er sie mit den 

notwendigen Informationen versorgt bzw. Informationen von Seiten der Eltern mit diesen 

diskutiert

▪ Der Arzt teilt den Eltern seine eigenen Einschätzungen und Empfehlungen mit

▪ Der Patient bzw. die Eltern entscheiden auf dieser Grundlage über das weitere Vorgehen

▪ Selbstmanagement: Die Eltern bzw. der Patient erlangen die nötige Kompetenz und sind 

in der Lage, mit der Erkrankung im adäquaten Rahmen selbst umzugehen





Herzlichen Dank !
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