Tag der
seltenen Krankheiten 2025

Tagung ProRaris, Kantonspital Luzern, 1. Marz 2025

Workshop 4

Bedeutung, Hindernisse und Hiirden der sehr seltenen Krankheiten werden diskutiert.
Betroffene dieser oft isolierten Einzeldiagnosen, aber auch Angehorige und Fachpersonen,
konnen sich vernetzen und eine geeignete Form der Zusammenarbeit finden.
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Ablauf P

- Begrussung

* EinfUhrung in die Thematik
- Begriffsverstandnis
seltene Krankheiten / ultra-seltene Krankheiten / chronische Erkrankungen
- Hirden und Hindernisse
- Vernetzung / Formen der Zusammenarbeit

Workshop

* Fazit/ Zusammenfassung
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EinfUhrung: Begriffe e

Rare disease / seltene Krankheiten

Definition: ~7000 fllﬂ e "ﬂ
<1lin Krankheiten 1in 12 >580 000
2000 sind als selten leidet unter einer Menschen in der

klassifiziert seltenen Krankheit Schweiz haben eine
seltene Krankheit

der seltenen 1177011 000171106,

- Krankheiten kbnnen derselienen 6000

Nur 5% effiziente:)de::ndelt ~80% Krankheiten sind Menschen erkranken
w

odé

genetisch bedingt jedes Jahr neu
Ultra-rare disease / ultra-seltene Krankheiten
1 von 50°000 Personen So selten, dass es nur wenige Personen auf der Welt
mit dieser Krankheit gibt.
Chronische Erkrankungen Viele seltene / ultra-seltene Krankheiten verlaufen chronisch.

Aber nicht alle chronischen Erkrankungen sind selten.




Einfiuhrung: Hiirden und Hindernisse R e
« der lange Weg zur Diagnose

 unklare Symptome (inkl. diagnostische Fehler)

» mangelndes Wissen der Fachleute, keine/wenig spezialisierte Fachleute

« fehlende Interdisziplinaritat

« fehlende Informationen Uber seltene Krankheit

» fehlende Forschung

« fehlende medizinische Strukturen

» fehlende oder teure Behandlungs- und Therapiemdoglichkeiten

» komplexe Behandlung/Therapie und Pflege

 Ungleichheit beim Zugang zu medizinischer und pflegerischer Versorgung
» Ungewissheit Gber die Erstattung von Analysen und Behandlungen

» Navigation durchs Gesundheitswesen Bei
- finanzielle Belastung / Armutsrisiko ultra seltenen
« schwierige schulische und berufliche Integration KrankheitGN?

» soziale Hindernisse (nicht verstanden / Isolation / Einsamkeit)
| * Belastung der familidren Situation
‘ » psychische Belastung (inklusive Stigmata)



PRORBRiS

Einflihrung: Hirden und Hindernisse
bei Ultra-rare disease

» Wieso ein Workshop fur Ultra-rare disease?
* in der Schweiz: statistisch 180 Betroffene (1 < 50’000 bei 9°000°000)
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Einflihrung: Hirden und Hindernisse e
bei Ultra-rare disease

* Wieso ein Workshop fiir Ultra-rare disease?
* in der Schweiz: statistisch 180 Betroffene (1 < 50’000 bei 9°000°000)

...verschwendete Ressourcen?




F’RORBRiS

Einflihrung: Hirden und Hindernisse
bei Ultra-rare disease

» Wieso ein Workshop fur Ultra-rare disease?
* in der Schweiz: statistisch 180 Betroffene (1 < 50’000 bei 9°000°000)

— Ultra-rare disease: scharft exemplarisch das Bewusstsein flr Rare disease
(ethisch: Nutzen fir viele)

— keine Vernetzung, keine Vertretung
(ethisch: Minderheitsrechte)

— Es geht um Menschen mit ,isolierten® Einzeldiagnosen (nicht um Definitionen)
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Einflihrung: Hirden und Hindernisse it
bei Ultra-rare disease




PROHBRiS

Einflihrung: Hirden und Hindernisse
bei Ultra-rare disease

Errare humanum est, ...




PROHBRiS

Einflihrung: Hirden und Hindernisse
bei Ultra-rare disease

Errare humanum est, ...

...perseverare autem diabolicum.




PROHBRiS

Einflihrung: Hirden und Hindernisse
bei Ultra-rare disease

* Fehlerkultur? z.B. in Medizinstudium, Assistenzzeit, im
ganzen Gesundheitswesen?




PRoRﬁRis

Einflihrung: Hirden und Hindernisse
bei Ultra-rare disease

* Fehlerkultur? z.B. in Medizinstudium, Assistenzzeit, im
ganzen Gesundheitswesen?

+ ,Medical Gaslighting“ ? SPO

PATIENTENORGANISATION

ORGANISATION SUISSE
DES PATIENTS

ORGANIZZAZIONE SVIZZERA
DEI PAZIENT!

I:SJ SPO Ratgeber

=2 Medizin

MEDICAL GASLIGHTING

Handlungsempfehlungen, wenn lhre
Beschwerden nicht ernst genommen werden




F’RORBRiS

Einflihrung: Hirden und Hindernisse i
bei Ultra-rare disease

* Falle zwischen den Hochspezialisierungen
zu zerreissen, heilt nicht.

* Die Fachgebieten missen (wieder)

/ 7 XK\ miteinander reden.
. |
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Einflihrung: Hirden und Hindernisse i
bei Ultra-rare disease

[ S
s - + Félle zwischen den Hochspezialisierungen

4 Zu zerreissen, heilt nicht.

s * ... und kann verwirren: Versicherungswesen
(Seltenheit, Fehldiagnosen, widersprtichliche
Aussagen, lange Akte)
8 O§ ¢ ?
— @
®
= 2 o °



Einfuhrung: Hiirden und Hindernisse il
« der lange Weg zur Diagnose

« unklare Symptome (inkl. diagnostische Fehler)

 mangelndes Wissen der Fachleute, keine/wenig spezialisierte Fachleute
 fehlende Interdisziplinaritat

« fehlende Informationen Uber seltene Krankheit

» fehlende Forschung

« fehlende medizinische Strukturen

» fehlende oder teure Behandlungs- und Therapiemdglichkeiten

» komplexe Behandlung/Therapie und Pflege

 Ungleichheit beim Zugang zu medizinischer und pflegerischer Versorgung
» Ungewissheit tber die Erstattung von Analysen und Behandlungen

ei
* Navigation durchs Gesundheits- & Versicherungswesen B ltenen
- finanzielle Belastung / Armutsrisiko ultra se e o
« schwierige schulische und berufliche Integration Krankhelten 4

« soziale Hindernisse (nicht verstanden / Isolation / Einsamkeit) no peers
* Belastung der familidren Situation
* psychische Belastung (inklusive Stigmata) ,medical gaslighting”




PROBnRis

Workshop

Thema 1 Thema 2

Was bedeutet URD fur Sie in Ihrer Rolle? Was kénnten
Was sind die Hirden/Hindernisse Formen und Ziele
bei URD aus lhrer Sicht? der Vernetzung bei URD sein?
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Herzlichen Dank

Vanessa Grand Simon Stahli
info@vanessa-grand.ch simonstaehli@bluewin.ch
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