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Interprofessionalitat aus Patientensicht

Seltene Krankheiten bendtigen
iInterprofessionelle Betreuung

Jacqueline de Sa

Dr., Geschéftsfihrerin ProRaris

Seltene Krankheiten sind meist komplex und chronisch. Sie erfordern einen viel-
schichtigen Behandlungsansatz. Dabei gilt es, sich neben den korperlichen auch
um die seelischen Belange zu kimmern. Die Koordination zwischen allen beteilig-

ten Fachpersonen mit Einbezug der Betroffenen ist von zentraler Bedeutung.

Unter dem Begriff «seltene Krankheit» sammeln sich
ganz unterschiedliche Erkrankungen, weltweit sind bis
zu 8000 verschiedene bekannt. Eine Krankheit gilt als
selten, wenn nicht mehr als 5 von 10000 Menschen
daran leiden. Die meisten Krankheiten sind jedoch viel
seltener, pro einzelne Krankheit sind nur eine Hand-

Schwerpunktserie Interprofessionalitat

Die interprofessionelle Zusammenarbeit von Fachpersonen aus
verschiedenen Gesundheitsberufen gilt als wichtiges Mittel, um
den Herausforderungen im Gesundheitswesen zu begegnen.
Wie weit ist die Schweiz in diesem Bereich tatsachlich? Welche
Hiirden und Chancen gibt es? In unserer Schwerpunktserie be-
trachten wir das Thema aus unterschiedlichen Perspektiven.
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voll oder gar einzelne Personen betroffen. In der
Schweiz leiden gemadss Schitzungen des Bundesamtes
fir Gesundheit (BAG) mehr als eine halbe Million Men-
schen an einer seltenen Krankheit, davon sind 350 000
Kinder und Jugendliche.

Gleichzeitig selten und komplex

Rund 80% der seltenen Krankheiten sind genetisch
verursacht. Die seltenen Gendefekte werden in der Fa-
milie weitervererbt oder sind Folge einer Mutation in
der Embryonalentwicklung. Bei mehr als der Hilfte der
Betroffenen zeigen sich erste Symptome schon kurz
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nach der Geburt oder treten in der frithen Kindheit auf.
Die Beschwerden konnen stark variieren. Viele der Er-
krankungen sind sehr komplex, sie betreffen meist
mehrere Organe und wirken sich oft auf den ganzen
Korper aus. Die Krankheiten sind chronisch, verlaufen
progredient und fiihren haufig zu schweren, dauerhaf-
ten Beeintrachtigungen. Die meisten davon sind ausser-
dem nicht heilbar. Das ist fiir die Betroffenen, aber auch
das familidre Umfeld belastend. Nur einzelne lassen
sich gut behandeln, beispielsweise mit einer Enzym-Er-
satztherapie bei gewissen Stoffwechselerkrankungen.

Interdisziplindr und interprofessionell

Bei der Behandlung seltener Krankheiten gilt es, sich
nicht nur den korperlichen, sondern auch seelischen
Belangen anzunehmen. Aufgrund der oft vielféltigen
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Beschwerden ist die Betreuung solcher Patientinnen
und Patienten eine Herausforderung und bedarf eines
vielschichtigen Behandlungskonzepts, an dem Exper-
tinnen und Experten aus verschiedenen Fachrichtun-
gen und Gesundheitsbereichen mitwirken.

Die Multiorganbeteiligung bei vielen seltenen Krank-
heiten erfordert einen interdisziplindren Behand-
lungsansatz sowie einen regelmdssigen Austausch
zwischen den medizinischen Spezialistinnen und Spe-
zialisten diverser Fachgebiete und der Hausérztin oder
dem Hausarzt.

Der Einbezug weiterer Berufsgruppen ist ebenso zen-
tral fiir den Behandlungserfolg. Dazu gehoren Physio-
therapie, Logopadie sowie Mitarbeitende der Spitex,
der IV-Stellen, der Krankenversicherungen, aber auch
der krankheitsspezifischen Patientenorganisationen
und andere mehr.

Interview mit Surya Hine (29), Entwicklungsingenieurin aus Baden

Sie leiden am Maro-
teaux-Lamy-Syndrom
(MPS VI). Welche Be-
schwerden haben Sie
und was fiir eine Be-
handlung?

Mir fehlt ein Enzym,
und das fiithrt zu Abla-
gerungen im ganzen
Korper. Mit neun Jah-
ren begannen die Sym-
ptome. Ich war sehr oft erkiltet, hatte immer
wieder Mittelohrenentziindungen und ein einge-
schranktes Gehor. Ich hatte schlimme Schlafapnoe
mit bis zu 64 Atemaussetzern pro Stunde sowie
starke Wadenkrdmpfe. Mit der Enzymersatzthera-
pie, die ich seit 2007 bekomme, haben sich die Sym-
ptome verbessert. Das Enzym gelangt jedoch nur
in gut durchblutete Regionen des Korpers. In den
Gelenken und an der Wirbelsaule kann es durch die
Ablagerungen mit der Zeit zur Kompression von
Nerven und Fehlabnutzung kommen und somit
zu starken Schmerzen oder Funktionsstorungen.
Diese werden durch aufwendige und teilweise ris-
kante Operationen geldst.

Welche Fachpersonen aus dem Gesundheitsbereich
sind an Ihrer Behandlung beteiligt?

Die Krankheit fithrt auch zu undichten Herzklap-
pen, und die Lungenfunktion ist eingeschrankt.
Diese Organe werden regelmaissig kontrolliert
durch einen Pneumologen bzw. Kardiologen. Dann
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die Stoffwechselspezialistinnen bzw. -spezialisten
sowie die chirurgischen, orthopddischen und neu-
rologischen Fachpersonen. Um Schmerzen in den
Schultern und im Nacken zu lindern, gehe ich in
die Physiotherapie.

Funktioniert die Zusammenarbeit zwischen den
Fachpersonen gut? Wo sehen Sie noch Verbesse-
rungspotenzial?

Ich wurde lange durch das Kinderspital Ziirich be-
treut. Dort liefen die Abldufe gut, die Expertise war
da. Vor zwei Jahren musste ich definitiv in die Er-
wachsenenmedizin wechseln. Jetzt werde ich in
verschiedenen Kliniken am Universitatsspital
Ziirich und und an der Universitdtsklinik Balgrist
betreut. Im Vergleich zu friiher ist die Betreuung
nicht optimal. Der Austausch zwischen den Klini-
ken und den Arztinnen und Arzten funktioniert
zwar schon - fiir die Planung der nachsten Opera-
tion hatte ich sogar eine interdisziplinare Sprech-
stunde —, dennoch habe ich das Gefiihl, dass ich als
Patientin die Koordination tibernehmen muss. Ex-
pertise ist auch weniger vorhanden. Am wenigsten
gut funktioniert der Austausch mit der Physiothe-
rapie. Es wird nur das Rezept tibergeben. Ein fach-
licher Austausch wire jedoch hilfreich. Ich wiirde
mir wiinschen, dass die Arztinnen resp. Arzte mehr
Zeit fir uns Patientinnen und Patienten haben.
Sie sollen Beschwerden korperlich untersuchen
und uns in die Augen schauen, statt am Computer
Berichte zu schreiben. Das ist etwas zugespitzt for-
muliert, aber so ist meine aktuelle Wahrnehmung.
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Ubergang zur Erwachsenenmedizin

Die Betreuung von Kindern mit seltenen Krankheiten ist
engmaschig. Dank dem medizinischen Fortschritt errei-
chen diese immer o6fter das Erwachsenenalter. Bei zahl-
reichen Krankheiten muss in der Erwachsenenmedizin
das Know-how jedoch noch aufgebaut werden, und es
gilt, Behandlungen und Abldufe zu etablieren. Betrof-
fene wie Surya Héane (siehe Interview auf S. 260) erleben
den Ubergang in die Erwachsenenmedizin und die Ver-
anderung der Versorgungsstruktur als schwierig.

Gelebte Interprofessionalitit

Aktuelle Bestrebungen, bereits in der Ausbildung
diverser Gesundheitsberufe das Thema Interprofes-
sionalitdt zu thematisieren und die Zusammenarbeit
zwischen den Berufsgruppen zu fordern, sind sehr be-
grussenswert.

Nachfolgend zwei Beispiele dazu, wie Interprofessio-

nalitat im Bereich seltene Krankheiten in der Praxis

optimal gelebt wird:

1. Das genetische Zentrum am Universitatsspital Genf
arbeitet mit sogenannten Genome Boards. An die-
sen nehmen Spezialistinnen und Spezialisten aus
unterschiedlichen Fachrichtungen teil und biin-

deln ihre Expertise. Dank dieser Zusammenarbeit
gelingt es immer wieder, fiir ungeloste Fille Ant-
worten zu finden.

2. Eine Patientin, welche an zwei seltenen Krankheiten
leidet und zudem weitere altersbedingte Beschwer-
den aufweist, berichtet uns, wie bei ihr die interpro-
fessionelle Betreuung funktioniert. Thre Behand-
lung wird mit allen involvierten Fachpersonen
besprochen, der Informationsfluss ist so gesichert.
Die Initiative fiir dieses Vorgehen erfolgte vonseiten
der Fachpersonen. Die Untersuchungsergebnisse
sowie die Behandlungsvorschlige werden gemein-
sam mit der Patientin besprochen. Alle an der Be-
treuung beteiligten Personen, z.B. auch der Physio-
therapeut, erhalten ein vollstindiges Dossier. Die
Patientin kann sich auf die Behandlung konzentrie-
ren und sich sicher sein, dass alle auf dem gleichen
Wissensstand sind und sich gemeinsam fiir ihre
optimale Behandlung einsetzen.

Ein solches Setting wiinschen wir uns fiir alle Betroffe-
nen von seltenen Krankheiten.
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Versorgungsstrukturen fiir Menschen mit seltenen Krankheiten

Menschen mit seltenen Krankheiten haben zahl-
reiche Herausforderungen zu bewaltigen. Das
fangt bei der Diagnosefindung an, welche langwie-
rig ist und oft Jahre dauern kann. Es geht weiter
mit Problemen hinsichtlich der Vergilitung von
Therapien durch die Sozialversicherungen und der
Suche nach geeigneten Unterstiitzungsangeboten,
bis hin zu Herausforderungen bei der Ausbildung
und bei der Ausiibung einer beruflichen Tatigkeit.
Der Handlungsbedarf bei der Betreuung von Men-
schen mit seltenen Krankheiten wurde erkannt,
und seit 2014 existiert ein Nationales Konzept
Seltene Krankheiten, das aus einem Paket mit
19 Massnahmen besteht.

Bei der Umsetzungsplanung wurden neben den
Akteuren aus dem Gesundheitsbereich auch die
Betroffenen eingebunden, indem ProRaris, der
Dachverband fiir Menschen mit seltenen Krank-
heiten, als Schliisselpartner eingesetzt wurde.
ProRaris bilindelt die Expertise der Betroffenen
und bringt diese in die diversen Umsetzungspro-
jekte ein.

Eine der zentralen Massnahmen ist die Anerken-
nung von spezifischen Behandlungszentren, um die
Versorgung von Menschen mit seltenen Krankhei-
ten zu verbessern. Daflir wurde 2017 die «Nationale
Koordination Seltene Krankheiten» (kosek) gegriin-
det. Auch hier sind die Betroffenen mit ProRaris als
Griindungsmitglied in den Prozess eingebunden.
Dabei unterscheidet die kosek zwei Arten von Ver-
sorgungsangeboten. Zentren fiir seltene Krank-
heiten (ZSK) sind interdisziplindre Anlaufstellen,
an die sich Patientinnen und Patienten mit unkla-
rer Diagnose wenden kénnen, um vertiefte Abkla-
rungen zu machen und eine Diagnose zu erhalten.
Die Zentren arbeiten krankheitsiibergreifend und
koordinieren die Fachexpertise der beteiligten
Expertinnen und Experten.

Sobald eine Diagnose vorliegt, werden die Betroffe-
nen durch krankheitsspezifische Referenzzentren
und Fachpersonen weiterbetreut. Diese sind als
landesweite Netzwerke organisiert. Die Zentren
folgen den Werten der interprofessionellen Zusam-
menarbeit.
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