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Sicherung des Zugangs zu Diagnose und Therapien bei Niemann-Pick.

Niemann-Pick ist eine seltene vererbte und tédliche Stoffwechselkrankheit. Die Krankheit unterteilt sich in drei
Typen mit jeweils verschiedenen Ursachen und verschiedenem Verlauf (vgl. Tabelle). Am Beispiel von Niemann-
Pick zeigt sich deutlich, wo es bei den seltenen Krankheiten sehr grossen und dringlichen Handlungsbedarf gibt.
Insbesondere der rechtsgleiche Zugang zu Diagnose und Therapie sowie die klinische Dokumentation und inter-
nationale Vernetzung sind bei einer Krankheit, die so selten ist wie Niemann-Pick, von entscheidender Wichtig-
keit. Bei Niemann-Pick zeigt sich ein Phdnomen, das alle Krankheiten, nicht nur die seltenen betrifft: Je besser
wir eine Krankheit verstehen, umso mehr sehen wir individuelle Unterschiede. Die zentrale Herausforderung
besteht damit darin, Rechtsgleichheit zu schaffen und dennoch dem Einzelfall gerecht werden zu kénnen.

Typ A B C

Was Mangel eines Enzyms Mangel eines Enzyms Cholesterintransport-Mangel
Wo v. A. neurologische Symptome  v. A. Lunge, Leber, Milz v. A. neurologische Symptome
Lebenserwartung eingeschrankt eingeschrankt etwa 30 Jahre

Wie viele unklar unklar 18 bestatigte Falle

Das Nationale Konzept Seltene Krankheiten hitte die Situation der Betroffenen bis 2020 verbessern sollen.
Doch auch heute sind die darin formulierten Ziele wie Zugang zu Diagnose und Therapien sowie deren Vergii-
tung und die Beteiligung an der internationalen Forschung noch nicht erreicht. Damit ist auch die Gleichstel-

lung nicht sichergestellt von Patienten mit seltenen zu denjenigen mit hdufigen Krankheiten.

Handlungsbedarf

Betroffene von seltenen Krankheiten
haben die gleichen Rechte. Sie koénnen
nichts daflir, dass ihre Krankheit selten ist.

Das WZW-Prinzip, das die Wirksamkeit, die Zweck-
massigkeit und die Wirtschaftlichkeit einer Behand-
lung bewertet, indem sie sie mit anderen Behand-
lungsoptionen beziehungsweise im Falle der Wirk-
samkeit mit Placebo vergleicht, ist im Bereich der
seltenen Krankheiten nicht umsetzbar. Ethisch ist
eine Placebo-Behandlung im Falle einer todlichen
Krankheit nicht vertretbar, die tiefen bis sehr tiefen
Fallzahlen lassen keine statistischen Erhebungen zu
und Optionen gibt es in der Regel nicht. Die meisten
Betroffenen sind froh, wenn es liberhaupt einen
Therapieansatz gibt, der eine Linderung der Symp-
tome oder auch nur eine Verlangsamung der Ver-
schlechterung erreicht. Der Zugang zu diesen Thera-
pien geschieht heute — auch hier: wenn tberhaupt
— Uber die Einzelfallvergiitung die der Artikel 71a —
71d KVV ermoglicht. Das Problem dabei ist, dass
dieser Zugang bis heute nicht rechtsgleich ist. Was
beispielsweise bei Niemann-Pack dazu fiihrte, dass

bei drei Kindern derselben Familie mit derselben Di-
agnose nicht dieselben Leistungen vergitet wur-
den.

- Uberall, wo in den Sozialversicherungen (IVG,
KVG) das WZW-Prinzip angewendet wird, muss die
Seltenheit einer Krankheit berticksichtigt werden,
um fiir die Betroffenen von seltenen Krankheiten
eine Ungleichbehandlung zu verhindern. Zudem
muss die Beurteilung von Einzelféllen effizienter und
einheitlicher werden (zu diesem Schluss kommt auch
der Evaluationsbericht des Bundes vom 18.12.2020).

Forschung fir seltene Krankheiten ist
Grundlagenforschung.

Viele seltene Krankheiten betreffen den Stoffwech-
sel, den wir bis heute noch nicht komplett verste-
hen. Durch die Forschung fiir Menschen, bei denen
aufgrund eines Gendefekts untersucht wird, was ge-
nau schieflauft oder nicht funktioniert, lernen wir
auch mehr dariber, wie unser Kérper wirklich funk-
tioniert. Zudem gibt es auch viele seltene Krankhei-
ten, die Parallelen haben zu haufigeren Krankhei-
ten. Zum Beispiel hat Niemann-Pick Ahnlichkeiten
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mit Alzheimer. Einige Orphan Drugs wie z.B. I-
catibant und Apremilast werden aktuell in klini-
schen Studien auf ihre Wirksamkeit gegen COVID-19
untersucht (Clinicaltrials.gov 2021).

Die gewonnenen Erkenntnisse sind somit immer
weit Uiber den Bereich der seltenen Krankheiten hin-
aus von grossem Nutzen. Ein Engagement der
Schweiz starkt somit auch das Innovationspotential
und den Forschungsstandort Schweiz.

-> Es braucht Forschung und internationale Vernet-
zung fiir den Zugang zu innovativen Therapien im
Bereich seltene Krankheiten. Dieser Zugang bringt
grossen Nutzen weit (iber die seltenen Krankheiten
hinaus. Zudem braucht es ein Screening von Neuge-
borenen. Friihe Identifizierung und Intervention
schiitzt vor Spdtfolgen und garantiert bestmégliche
Begleitung von Anfang an — ohne die Odyssee wel-
che Angehdrige in Ungewissheit und mit hoher Kos-
tenfolge heute iiber sich ergehen lassen miissen.

Rechtsgleicher Zugang zu Diagnose,
Therapie und Vergitung

Die Ubernahme von Kosten bei lebenswichtigen Be-
handlungen misste fur uns in der Schweiz eigent-
lich selbstverstandlich sein. Auch die Deckung von
Palliativleistungen, welche zum Ziel haben, Leiden
zu mindern, ist heute an sich geregelt. Es sei denn,
es handelt sich um eine seltene Krankheit. Hier ist
weder das eine noch das andere gedeckt. Und die
oft langwierigen und damit kostspieligen Diagnosen
eben so wenig. Problematisch ist dabei, dass Ver-
trauensarzte, welche keine Fachleute im entspre-
chenden Gebiet sind, Einzelentscheide féllen, die
weder konsistent noch kongruent sind. Was die Be-
troffenen von seltenen Krankheiten fordern, sind
keine Sonderrechte, sondern rechtsgleicher Zugang
zu Diagnose, Therapie und Vergitung.

-> Betroffene von seltenen Krankheiten kénnen froh
sein, wenn sie liberhaupt einen Spezialisten oder
eine Spezialistin haben, welche sich mit ihrer Krank-
heit auskennt. Wenn es um Entscheide der Kosten-
libernahme geht, miissen ebenfalls Spezialistinnen
und Spezialisten zugezogen werden. Notfalls muss
es méglich sein, dass dies dieselben sind.

Notwendige Sofortmassnahmen:

- Rechtsgleicher ~ Zugang: Vergiitungsent-
scheide miissen durch Arzte mitgefdllt wer-
den — analog zum Ansatz Swiss Patients Ac-
cess Pilot (SPAP)

- Forschung: Internationale Vernetzung

- Diagnose: Durchsetzung Neugeborenen-
Screening, um alle zu identifizieren und eine
Behandlung zu ermdglichen - erspart auch
Odyssee der Angehérigen in Ungewissheit so-
wie Kostenfolgen fiir die Abkldrungen!

Ubergeordnetes Ziel: das Nationale Konzept Sel-
tene Krankheiten darf nicht im Sand verlaufen. Es
braucht weitere Anstrengungen und insbesondere
Grundlagen zur Finanzierung und eine gesetzliche
Grundlage, um die Erreichung der Nationalen stra-
tegischen Ziele sicher zu stellen.

NPSuisse — selten heisst nicht allein!

NPSuisse ist die Schweizerische Niemann-Pick-Ver-
einigung. Die Vereinigung wurde im Januar 2011 in
Unterageri gegriindet. Der Verein ist politisch und
konfessionell neutral. Treibende Kraft hinter
NPSuisse sind Eltern von Niemann-Pick-Patienten
sowie deren Freunde und Angehdrige.

Kontakt:
Christoph Poincilit
Prasident
Waldhofstrasse 25
6314 Unterageri
Tel. 041 750 47 05

christoph.poincilit@npsuisse.ch
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