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Lead

Etwa 580 000 Personen in der Schweiz leben mit einer
seltenen Krankheit, allerdings besteht bei vielen seltenen
Krankheiten eine grosse Wissensliicke. Dieser Artikel
prasentiert die wichtigsten Informationen zum Schweizer
Register fur seltene Krankheiten, das gegriindet wurde, um
diese Liicke zu schliessen.

Seltene Krankheiten: Insgesamt haufig

In Europa wird eine Krankheit als selten eingestuft, wenn sie
bei weniger als 50 von 100 000 Personen auftritt(), Derzeit
sind etwa 8 000 seltene Krankheiten bekannt. Zu den
haufigeren gehort die zystische Fibrose mit einer Inzidenz

von aktuell 34 auf 100 000 Personen in der Schweiz®. Die
meisten seltenen Krankheiten sind viel seltener.

Insgesamt sind bis zu 6 % der Weltbevolkerung von einer
seltenen Krankheit betroffen®. Fiir die Schweiz sind das
mehr als 500 000 Personen, ein betrachtlicher Anteil der
Bevolkerung®.



Datenlage zu seltenen Krankheiten ist schmal

Obwohl seltene Krankheiten in ihrer Gesamtheit haufig und
fur das Gesundheitssystem relevant sind, fehlen genaue
epidemiologische Zahlen fiir die Schweiz. Einige seltene
Krankheiten sind schwer zu diagnostizieren, was zu einer
Fehleinschatzung der Haufigkeit fithren kann. Hinzu kommt,
dass Diagnosen von seltenen Krankheiten in den amtlichen
Statistiken, wie Krankenhausstatistik und
Todesursachenstatistik, bisher mit dem ICD-10 System
(Internationale statistische Klassifikation der Krankheiten
und verwandter Gesundheitsprobleme, 10. Revision) erfasst
wurden. Das ICD-10 ist jedoch fiir eine prazise
Klassifizierung seltener Krankheiten unzureichend. Viele
Krankheiten haben keinen eigenen ICD-10 Code, wie z.B.
die Primire Ciliire Dyskinesie (PCD)®. Bei anderen
Erkrankungen ist der Code ungenau. Zum Beispiel werden
alle verschiedenen Immundefekte des Komplementsystems
unter einem gemeinsamen Code zusammengefasst®), Ein
weiteres Beispiel sind die Muskeldystrophien, welche im
ICD-10 Code unter G71.0 zusammengefasst sind, wo aber
mehr als 40 unterschiedliche genetisch determinierte
Formen bekannt sind). Die ungeniigende Erfassung seltener
Krankheiten in amtlichen Statistiken und Datensatzen fihrt
zu Fehleinschatzungen der Krankheitshaufigkeit, da nicht
alle Betroffenen in den Gesundheitssystemen sichtbar sind,
sowle zu Schwierigkeiten bei der Bewilligung der
Kostenubernahme durch die Krankenkassen und der
Uberpriifung der Behandlungsergebnisse. Die 11. Revision,
ICD-11, ist fiir seltene Krankheiten etwas spezifischer als
ICD-10, aber immer noch viel zu wenig prazise und ihre
Einfiuhrung in der Schweiz noch nicht konkret geplant.

Orphanet Nomenklatur

Orphanet <http://wwworphanet-ist die fiihrende internationale

Referenzwissensdatenbank fur seltene Krankheiten, die
medizinischen Fachkraften, Forschenden und
Entscheidungstragenden weltweit zuganglich ist. Orphanet
hat den ORPHA-Code entwickelt, eine einheitliche
Nomenklatur fiir seltene Krankheiten, und pflegt diese. Jede
seltene Krankheit wird mit einem eindeutigen ORPHA-
Code versehen. Diese ORPHA-Codes dienen nicht nur als
praktische Referenz, sondern schaffen auch eine
gemeinsame Sprache, die Fachkrafte auf der ganzen Welt
verstehen und nutzen konnen.


http://www.orpha.net/

Um die vorherigen Beispiele aufzugreifen: PCD wird mit
ORPHA:244 codiert. Und anstelle einer einzigen ICD-10
Kennnummer fir die Immundefekte des
Komplementsystems werden diese in zwei
Krankheitsgruppen mit je funf Krankheiten eingeteilt, jede
mit eigenem ORPHA-Code (Abbildung 1). Der OPRHA-Code
macht seltene Krankheiten in
Gesundheitsinformationssystemen zahlbar und vereinfacht
die Forschung. Deshalb haben alle Schweizer
Universitatsspitaler und viele Kantonsspitaler begonnen,
nicht nur den ICD-10 sondern auch den zugehorigen
ORPHA-Code zu verwenden.

= Immundefekt mit Stérung des Komplement-Aktivierungsweg ORPHA:101992 ©
= Immundefekt durch Komponenten-Mangel der Komplement-Kaskase ORPHA:459345 ©
= Immundefekt durch Ficolin-3-Mangel ORPHA:331190
= Immundefekt durch Komplementdefekt bei Stérung einer spaten Komponente ORPHA:169150
= Immundefekt durch MASP-2-Mangel ORPHA:331187
= Immundefekt durch klassischen Komponentenmangel des Komplementsystems ORPHA:169147
- Komplement-Komponente 3-Mangel ORPHA: 280133

= Immundefekt durch regulatorischen Proteinen-Mangel des Komplementsystems
ORPHA:459348 ©

= CD59-Mangel, primarer ORPHA:169464

= Immundefekt mit Faktor H-Anomalie ORPHA:200421

= Immundefekt mit Faktor I-Anomalie ORPHA:200418

- Neisseria-Infektionen, rekurrente, durch Faktor D-Mangel ORPHA:169467
= Properdin-Mangel ORPHA:2966

Abbildung 1. Orphanet Klassifizierung der Immundefekte mit Stérung des Komplement-
Aktivierungswegs. Quelle https://www.orpha.net <https://www.orpha.net>

Massnahmen auf der politischen Biihne

Aufgrund des wachsenden Bewusstseins fur die
Herausforderungen im Bereich seltene Krankheiten hatte
der Bundesrat das Nationale Konzept Seltene Krankheiten
und seine Umsetzungsmassnahmen 2014 angenommen.
Einer dieser Massnahmen sieht ein nationales Register vor®).
Damit waren die politischen Rahmenbedingungen fiir den
Aufbau des Schweizer Registers fir seltene Krankheiten
(SRSK) gesetzt.


https://www.orpha.net/

Eine interdisziplinire Arbeitsgruppe aus Arzt:innen,
Epidemiolog:innen, Datenwissenschaftler:innen und
Betroffenen entwickelte in der Folge das Konzept fiir das
nationale Register. Dieses wurde 2017 in einer breiten
Vernehmlassung verschiedensten Akteuren im
Gesundheitswesen vorgelegt und wurde von der kantonalen
Ethikkommission Bern bewilligt (KEK BE- 2017-02313).

Das SRSK als Chance fiir Forschung und
Gesundheitspolitik

Bevolkerungsbezogene Register fiir seltene Krankheiten
sind unverzichtbar, um Forschung zu fordern,
gesundheitspolitische Fragen zu beantworten und somit die
Situation fur Betroffene zu verbessern. Die Schweiz hat fur
die meisten seltenen Krankheiten kein individuelles
Register. Die bestehenden Register sind auch kaum
interoperabel, da unterschiedliche Datenelemente und -
strukturen verwendet werden. Das verunmoglicht,
Ressourcen zu biindeln und einen Uberblick iiber seltene
Krankheiten in der Schweiz zu gewinnen.

Das SRSK strebt eine moglichst vollstandige und
standardisierte Erfassung aller seltenen Krankheiten in der
Schweiz an, welche die Interoperabilitat mit nationalen und
internationalen Registern sicherstellt. Auch bestehende
Register zu seltenen Krankheiten konnen von den
Strukturen des SRSK profitieren. Die breit gesteckten Ziele
des SRSK und der modulare Aufbau bieten einen geeigneten
Rahmen, um Forschung zu erleichtern und evidenzbasierte
Entscheide in der Gesundheitspolitik zu treffen.

Ziele des SRSK

» Erfassen von epidemiologischen Daten (Inzidenz, Pravalenz, Verlauf, Uberlebenszeit, Mortalitat).

+ Erheben essenzieller Daten zur Gesundheitsversorgung (Diagnostische Zentren, Behandlungszentren).

+ Aufbau einer Forschungsplattform fiir klinische, epidemiologische, translationale und
Grundlagenforschung.

« Erleichterung der Teilnahme von Betroffenen an Studien.

* Harmonisierung der Daten und Verknlipfung von bestehenden krankheitsspezifischen Registern.

« Interoperabilitat und Kollaboration mit internationalen Registern.

» Aufbau eines Kommunikationsnetzes fiir Betroffene und Arzt:innen.



Das SRSK im Uberblick

Die Schirmherrschaft uber das SRSK hat die nationale
Koordination seltene Krankheiten (  kosek <http:/www.kosekschwe

izch/> ). Das SRSK ist als Konsortium organisiert mit

Vertretern aller Universitatsspitaler und beteiligten
Kantonsspitaler, der kosek, Orphanet und ProRaris — Allianz
Seltener Krankheiten Schweiz.

Ein Patient:innenboard und weitere unterstiitzende Organe
sind im Aufbau. Die Organisationsstruktur ist von der
SRS K-Homepdge <http://www.raredisease.ch> abrufbar. Die SRSK-

Datenbank befindet sich am Institut fiir Sozial- und
Praventivmedizin (ISPM) der Universitat Bern bei
SwissRDL, dem Kompetenzzentrum fiir medizinische
Register.

Nutzen des SRSK

Ziel des SRSK ist es, genaue Daten uber die Pravalenz
seltener Krankheiten in der Schweiz zu liefern, die Qualitat
der Versorgung zu bewerten und Lucken in der
Gesundheitsversorgung zu identifizieren. Es erleichtert
Arzt:innen nationale und internationale Forschung zu
seltenen Krankheiten, indem es Patient:innen fur
epidemiologische und klinische Studien identifiziert. Mittels
Umfragen kann es die Bedurfnisse von Betroffenen und die
Anliegen der Arzteschaft ermitteln. Dadurch kann das SRSK
zur Verbesserung der Behandlung und Unterstutzung von
Menschen mit seltenen Krankheiten beitragen.

Welche Patient:innen werden registriert?

Das SRSK ist ein nationales Register fiir alle seltenen
Krankheiten. Es strebt an, alle Personen mit einer
bestatigten Diagnose oder einer starken Verdachtsdiagnose
zu registrieren, die in der Schweiz wohnhaft sind oder hier
behandelt werden. Es gibt keine Altersgrenze und die
Registrierung ist freiwillig. Patient:innen konnen sich beim
SRSK entweder durch ihre behandelnde Arzt:in oder direkt
selbst iber das SRSK-Online-Portal anmelden (Abbildung 2).


http://www.kosekschweiz.ch/
http://www.kosekschweiz.ch/
http://www.raredisease.ch/
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Abbildung 2. Prozess fiir die Anmeldung zur Registrierung und Dateniibermittlung

schweizer register
fiir seltene krankheiten

Wie kénnen Arzt:innen Patient:innen melden?

Die Anmeldung von Patient:innen erfolgt in wenigen
Schritten:



1. Identifizierung: Die behandelnden Arzt:innen
identifizieren Betroffene mit seltenen Krankheiten.
 a. Es konnen neu und frither diagnostizierte
Personen und Personen mit einer
Verdachtsdiagnose eingeschlossen werden.
e b. Im Online-Portal Orphanet (www.orpha.net)
kann gepriift werden, ob die Krankheit selten ist.

2. ORPHA-Code: Das medizinische Fachpersonal (z.B.
Arzteschaft, medizinische Kodierer:in) ermittelt den
ORPHA Code. Alle giiltigen ORPHA-Codes sind auf
Orphanet (www.orpha.net) gelistet.

3.  Information: Das medizinische Fachpersonal
informiert die Betroffenen uber das SRSK und holt die
studienspezifische Einwilligungserklarung ein.

e a. Patienteninformation und
Einwilligungserklarung (fiir Kinder, Jugendliche,
Erwachsene, Eltern, gesetzliche Vertretung)
konnen von der Homepage (www.raredisease.ch)
heruntergeladen oder via E-Mail
(srdr.ispm@unibe.ch) oder telefonisch (+41 31 687
48 87) angefordert werden.

e b. Betroffene konnen von den Kliniken und
Arzt:innen wihrend einer reguldren Konsultation
oder auch brieflich informiert und eingeladen
werden. Beispiele flir Informationsbriefe konnen
vom SRSK angefordert werden. Unterschriebene
SRSK-Einwilligungserklarungen werden lokal in
der jeweiligen Klinik aufbewahrt. Besteht diese
Moglichkeit nicht, konnen sie durch sichere
elektronische Dateniibertragung an das SRSK
ubermittelt werden, z. B. durch Hochladen in die
SRSK-Datenbank.

4.  Dateniibermittlung: Das medizinische Fachpersonal
ubermittelt je nach Status der Einwilligung relevante
Daten an das SRSK (siehe nachster Abschnitt).



Wie kdnnen Patient:innen angemeldet werden?

Hierzu

» |dentifiziert die Arzt:in Betroffene

» Ubernimmt das medizinische Fachpersonal die ORPHA-Kodierung

+ Informiert das medizinische Fachpersonal Betroffene

« Willigt die oder der Betroffene ein oder lehnt ab

+ Anschliessend werden Daten per automatischem Datentransfer ibertragen
» oder manuell per Online-Anwendung durch die Arzt:in eingegeben.

Menschen, die mit einer seltenen Krankheit leben, oder ihre Eltern bzw. weitere Erziehungsberechtigte
oder Beistande kénnen sich oder ihr Kind/die verbeistandete Person auch tiber das Online-Portal zur
Selbstregistrierung anmelden.

Welche Daten werden im SRSK erfasst?

Der SRSK-Datensatz wurde anhand der Empfehlungen der
European Platform on Rare Disease Registration (EU RD)
entwickelt (  https://eu-rd-
platform.jrc.ec.europa.eu/set-of-common-data-

elements_en <https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/set-of-common-data-elements_en
-). Fur Patient:innen, die einer Registrierung beim SRSK

zustimmen, enthalt er einen Basisdatensatz mit personlichen
und medizinischen Informationen.

Basisdatensatz:

¢ Personliche Informationen: Namen, Geschlecht,
Geburtsdatum, Kontaktdaten der Person und
gegebenenfalls der Eltern oder gesetzlichen Vertretung
und Bestatigung, dass die Einwilligung vorliegt.
Identifizierende Daten sind notig, um zu einem spateren
Zeitpunkt neue Informationen der richtigen Person
zuzuordnen und um Betroffene zu Studien einzuladen
oder tiber Ergebnisse zu informieren.

¢ Medizinische Informationen: Name der Krankheit,
ORPHA-Code, Diagnose-Informationen, gegebenenfalls
betroffene Gene und die Mutationen.

 Angaben zur behandelnden Arzt:in oder Klinik.

e Angaben zu Teilnahme an anderen Registern (z.B.
klinischem Register zu einer speziellen Krankheit).

Die Patient:innen konnen ihre Einwilligung jederzeit
zuruckziehen, indem sie dies dem SRSK oder ihrer
behandelnden Arzt:in mitteilen. In diesem Fall speichert das
SRSK einen Minimaldatensatz mit den unten nachfolgend
aufgefiihrten Informationen.

Minimaldatensatz:


https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/set-of-common-data-elements_en
https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/set-of-common-data-elements_en
https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/set-of-common-data-elements_en
https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/set-of-common-data-elements_en

e Personliche Informationen: Geschlecht, Geburtsjahr,
Bestatigung von Ablehnung oder Widerruf

¢ Medizinische Informationen: Name der Krankheit,
ORPHA-Code, Diagnosejahr und Vitalstatus

 Angaben zu behandelnder Arzt:in oder Klinik

Das SRSK mochte in Zukunft nicht nur Patient:innen
registrieren, die zugestimmt haben, sondern auch
diejenigen, die zwar nicht auf die Einladung ihres Spitals zur
Teilnahme SRSK reagiert haben, aber eine allgemeine
Einwilligung unterschrieben haben. Das SRSK registriert
keine Daten von Patient:innen, die eine Teilnahme am SRSK
aktiv ablehnen.

Die Datensatze konnen von Universitatsspitalern,
Kantonsspitalern, kleineren Spitalern, Privatpraxen sowie
von Betreibern krankheitsspezifischer Register ibermittelt
werden.

Nach der Anmeldung: Wie werden Daten iibermittelt?

Es gibt zurzeit zwei Modalitaten, um Daten zu ubermitteln,
je nach Ressourcen der beteiligten Institutionen. Das
Vorgehen ist wie folgt:

Automatischer Datentransfer:

Die I'T-Verantwortlichen des Spitals passen die
spitalinternen I'T-Systeme an, damit der SRSK-Datensatz im
Spital-Klinikinformationssystem (KIS) erfasst werden kann
(z.B. braucht es ein Feld fiir den ORPHA-code und die
Patienteneinwilligung). Dann programmieren sie einen
Webservice, welcher den Datenfluss zwischen dem lokalen
KIS und dem SRSK erlaubt. Die Dateniibertragung erfolgt
automatisch in regelmassigen Abstanden tber den
Webservice direkt vom KIS zum SRSK. Dadurch wird ein
kontinuierlicher Datentransfer gewahrleistet.

Manuelle Eingabe der Daten:



Die Klinik oder Praxis beantragt per E-Mail die
Zugangsrechte fur die SRSK Online-Anwendung. Das SRSK
priift die Anfrage und eroffnet fur die anfragende Institution
einen eigenen Zugangsbereich. Nach vollstandiger Eingabe
werden die Daten per Mausklick an das SRSK iibermittelt.
Der Datenschutz ist gewahrleistet, weil die eingebende
Person ausschliesslich Einsicht und Zugriff auf Daten der
eigenen Institution hat. Diese Methode ist vor allem fiir
Kliniken und Praxen geeignet, die viele Patient:innen mit
einer seltenen Krankheit betreuen. Bei Praxen mit nur
wenigen Patient:innen versucht das SRSK, mit den
Arzt:innen einfachere Losungen zu finden.

Obwohl das SRSK 2017 von der Ethikkommission des
Kantons Bern als Forschungsprojekt bewilligt wurde, haben
wir uns, um der grossen Zahl der beteiligten Kliniken und
der vielen potenziellen Forschungsprojekten Rechnung zu
tragen, dazu entschieden, die Struktur der Ethikbewilligung
betreffend den Datentransfer anzupassen. Derzeit sind wir
dabei, ein empfehlendes Gutachten (engl. Advisory Opinion;
dt. Vorpriifung von Datenregister) der Schweizer
Ethikkommissionen einzuholen. Dies ist derzeit die von
swissethics empfohlene Vorgehensweise fiir nationale
Register. Damit wird sichergestellt, dass die
Datenschutzbestimmungen sowie alle rechtlichen und
ethischen Anforderungen an die Datensammlung und -
registrierung erfullt werden. Die Datenubermittlung von den
Spitalern an das Register, welche zurzeit gestoppt ist, wird
nach Einholung eines Gutachtens der Ethikkommissionen
wieder aufgenommen. Zwischenzeitlich konnen sich
Personen mit einer seltenen Krankheit weiterhin direkt tiber
das SRSK-Online-Portal selbst fiir das Register anmelden.

Selbstregistrierung durch Menschen, die mit einer seltenen
Krankheit leben

Zurzeit ist eine Selbstregistrierung fiir Betroffene mit einem
Papierformular moglich. Interessierte konnen sich direkt an
die Mitarbeitenden des SRSK wenden. Alle Angaben werden
in Zusammenarbeit mit der behandelnden Arzt:in validiert
und komplementiert.



Zusatzlich wurde ein Online-Portal entwickelt und wird
Ende Sommer 2024 in Betrieb genommen. Damit konnen
Menschen, die mit einer seltenen Krankheit leben, oder ihre
Eltern bzw. weitere Erziehungsberechtigte/Beistande sich
selbst oder ihr Kind/die verbeistandete Person direkt
registrieren, nachdem sie Informationen iiber das SRSK
erhalten und die SRSK-Einverstandniserklarung
unterzeichnet haben. In diesem Online-Portal werden die
Teilnehmenden gebeten, ihre Daten, wie im zuvor
beschriebenen Basisdatensatz beschrieben, einzugeben.

Durch die Moglichkeit der Selbstregistrierung konnen
Menschen, die von einer seltenen Krankheit betroffen sind,
sowie ihre Familien direkt zum Register beitragen,
informiert bleiben und aktiv an der Forschung zu seltenen
Krankheiten teilnehmen.

Die Forschungsmoglichkeiten mit dem SRSK

Der modulare Aufbau der SRSK-Datenbank

Der SRSK-Datensatz ermoglicht direkt die Beschreibung
der Haufigkeit aller seltenen Krankheiten in der Schweiz.
Zum Beispiel kann man mit Hilfe von ORPHA-Codes und
Diagnosedatum die Inzidenz des «Schweren kombinierten
Immundefektes (SCID)» berechnen und einen Uberblick
uber Behandlungszentren gewinnen. Ein moglichst
vollstandiges Register wird genauere Pravalenzschatzungen
ermoglichen. Daher ist die Zusammenarbeit mit allen
relevanten Akteuren, Kliniken und Praxen, die Menschen
mit seltenen Krankheiten diagnostizieren und behandeln,
wichtig.

Der modulare Aufbau der Datenbank ermoglicht auch die
effiziente und kostengiinstige Durchfiithrung von
verschiedenen weiterfithrenden Studien:

Datenverkniipfungen: Der Basisdatensatz kann mit
vorhandenen Datensatzen aus amtlichen Statistiken oder
Forschungsprojekten verkniipft und so auf kostenglinstige
Art erweitert werden(). Einige Beispiele fiir mogliche
Analysen des Schweizer Kinderkrebsregister, das solche
Linkages schon seit Jahren durchfiihrt:



e Fine Verknupfung mit der Todesursachenstatistik des
Bundesamtes fir Statistik (BFS) ermoglicht
Berechnungen der Uberlebenszeit (Survival-Analysen)
(10)

e Eine Verkniipfung mit soziookonomischen Daten aus der
Schweizer Nationalkohorte erlaubt die Untersuchung
des Einflusses von soziookonomischem Status auf die
Uberlebenswahrscheinlichkeit!,

* Eine Verkniipfung (via Wohnadresse) mit
Umweltexpositionen kann zum Beispiel den Einfluss von
Luftverschmutzung auf Krankheitsinzidenz oder Verlauf
untersuchen(12),

e Eine Verkniipfung mit den anthropometrischen Daten
aus den KISs der Kinderkliniken wiirde die
Untersuchung des Gewichtsverlaufs bei Kindern mit
seltenen Krankheiten ermoglichen(!3: 14),

Weiterfiihrende Studien: Der Basisdatensatz kann auch
durch Daten erganzt werden, die routinemassig wahrend
regularen Konsultationen gesammelt wurden, wie zum
Beispiel Lungenfunktionstests oder Hortests™16) | so dass
Forschungsfragen zu bestimmten Krankheiten oder
Krankheitsgruppen untersucht werden konnen. Das SRSK
kann anhand bestimmter Einschlusskriterien (z.B.
Diagnosen, Alter, Region) geeignete Patient:innen fur
weitere Studien identifizieren und einladen. Dies bietet
Forschenden beispielsweise die Moglichkeit, durch
Umfragen Daten zu Patient-Reported Outcomes (PRO) zu
sammeln(”) oder eine klinische Studie mit neuen
Medikamenten durchzufiuhren. Forschungsprojekte, die im
SRSK eingebettet sind, benotigen in der Regel eine separate
Ethikbewilligung.

Was sind die Einschlusskriterien?

Alle Personen die
+ eine bestatigte Diagnose einer seltenen Krankheit

oder
« einen starken Verdacht auf eine seltene Krankheit haben

und
* in der Schweiz wohnen

oder
* in der Schweiz behandelt werden.

Es gibt keine Altersgrenze.
Seltene Krankheiten sind auf Orphanet (www.orpha.net) gelistet.



FAIR Data

Daten aus dem SRSK werden nach dem Findable
(Auffindbar), Accessible (Zuganglich), Interoperable
(Interoperabel) und Reusable (Wiederverwendbar) kurz
FAIR Prinzip fur nationale und internationale Studien
zuginglich gemacht(8), Es werden keine identifizierenden
Daten weitergegeben. Um den Datenaustausch transparent
und effizient zu gestalten, hat die kosek und der
Lenkungsausschuss des SRSK, die Regeln und Prozesse des
Datenzugangs und -austauschs definiert.

Wer Daten nutzen mochte, stellt eine Anfrage an das SRSK.
Die Anfragen werden in Zusammenarbeit mit Expert:innen
zu den entsprechenden seltenen Krankheiten und
Betroffenen gepriift. Institutionen, welche dem SRSK Daten
ubermittelt haben, werden tiber eingehende Antrage von
Dritten informiert.

Ausblick

Im Gegensatz zur Registrierung von Krebserkrankungen
fehlt bisher eine gesetzliche Grundlage fiir die Registrierung
von seltenen Krankheiten. Deshalb ist die Meldung von
Patient:innen durch Arzt:innen freiwillig. Ein
Widerspruchsrecht, wie es bei Krebserkrankungen
gesetzlich geregelt ist, wirde die Registrierung massiv
vereinfachen. Erfreulicherweise wurde 2022 die Motion
21.3978 «Fir eine nachhaltige Finanzierung von Public-
Health-Projekten des Nationalen Konzepts Seltene
Krankheiten» von Standerat und Nationalrat angenommen.
Der Bundesrat wird mit dieser Motion beauftragt, eine
gesetzliche Grundlage fir das nationale Konzept fiir seltene
Krankheiten zu schaffen. Die kosek, Orphanet Schweiz,
ProRaris und das SRSK arbeiten nun an einer gemeinsamen
Strategie, um die Umsetzung der gesetzlichen Grundlage zu
fordern.



Das Wichtigste fiir die Praxis

e Seltene Krankheiten sind in ihrer Summe haufig und
bedirfen eines besonderen Augenmerks.

e Das SRSK ist eine Forschungsplattform fur seltene
Krankheiten in der Schweiz und dient als zentrale
Anlaufstelle fiir Arzt:innen, Forschende, Betroffene,
Behorden und Politiker:innen.

e Orphanet ist eine wichtige Informationsquelle zu
seltenen Krankheiten (www.orpha.net), die regelmassig
aktualisiert wird.

Eine gesetzliche Grundlage fiir seltene Krankheiten ist
dringlich und sollte gezielt und unter Bertcksichtigung der
Bedurfnisse der Patient:innen ausgearbeitet werden.
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Author Contribution

C. Kuehni und M. Baumgartner entwickelten das Konzept
des Registers. C. von Arx leitet das Register. A. Tscherter, M.
Fux, M. Goutaki und N. Bayard haben das Manuskript
verfasst. Alle Autoren haben das Manuskript kommentiert
und kritisch tiberarbeitet. C. Kuehni und M. Baumgartner
tragen die endgiiltige Verantwortung fiir den Inhalt.
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