
 

Swiss Rare Disease Summit 2024: From Awareness to Action 

Einleitung 

Am 26. November 2024 fand in Bern Schweizer Rare Disease Summit statt, der eine 
Vielzahl von Interessenvertretern zusammenbrachte, darunter Patienten, Fachleute aus 
dem Gesundheitswesen, Forscher, politische Entscheidungsträger, Aufsichtsbehörden 
und Branchenführer. Der vom Rare Disease Action Forum (RDAF) organisierte Rare 
Disease Summit diente als Plattform, um das Bewusstsein für die Problematik in 
konkrete Massnahmen zu verwandeln. Die Diskussionen legten einen umfassenden 
Fahrplan fest, der darauf abzielt, den Zugang zu Diagnose, Behandlung und allgemeiner 
Versorgung von Patienten mit seltenen Krankheiten zu verbessern - nicht nur in der 
Schweiz, sondern mit Erkenntnissen, die auf globaler Ebene anwendbar sind. 

Die Veranstaltung unterstrich die Dringlichkeit, sich mit den komplexen 
Herausforderungen auseinanderzusetzen, mit denen Patienten mit seltenen 
Krankheiten konfrontiert sind, wie z.B. lange Diagnosewege, begrenzte 
Behandlungsmöglichkeiten und finanzielle Zwänge, die den Zugang zu innovativen 
Therapien behindern. In der Erkenntnis, dass seltene Krankheiten Auswirkungen auf 
Familien uns die Gesellschaft insgesamt haben, förderte der Summit einen 
kooperativen Ansatz, der sich für patientenzentrierte Lösungen und systemische 
Reformen im Schweizer Gesundheitssystem einsetzt. 

Hintergrund: Die Landschaft der seltenen Krankheiten in der Schweiz 

Seltene Krankheiten kommen zwar selten vor, betreffen aber insgesamt einen 
erheblichen Teil der Bevölkerung. In der Schweiz, wo Präzision und Qualität im 
Gesundheitswesen einen hohen Stellenwert haben, stellen diese Krankheiten oft ein 
Paradoxon dar: modernste medizinische Einrichtungen stehen systemischen Lücken 



gegenüber, die eine angemessene Versorgung verzögern. Der Rare Disease Summit bot 
eine wichtige Gelegenheit, diese Lücken neu zu bewerten und dabei sowohl auf lokales 
Fachwissen als auch auf internationale Best Practices zurückzugreifen.  

Die Teilnehmer betonten, dass die Schweiz zwar eine fortschrittliche medizinische 
Forschung und eine hochmoderne Gesundheitsinfrastruktur besitzt, die fragmentierte 
Versorgung bei seltenen Krankheiten die Patienten jedoch häufig vor große 
Herausforderungen bei Diagnose und Behandlung stellt. Die 2014 umgesetzte 
Nationale Politik für Seltene Krankheiten in der Schweiz legte den Grundstein für 
koordinierte Bemühungen, einschliesslich der Einrichtung von nationalen 
Koordinationszentren (Kosek), aber es bestehen weiterhin Lücken, insbesondere bei der 
Gewährleistung eines einheitlichen und nachhaltigen Zugangs zu Behandlungen. 

Herausforderungen beim Zugang zu Diagnosen und Behandlungen 

Verspätete und komplexe Diagnosen 

Eines der zentralen Themen des Gipfels war der langwierige Diagnoseprozess, den viele 
Patienten durchlaufen. Oft müssen Menschen mit seltenen Krankheiten jahrelang im 
Ungewissen leben, bevor sie eine endgültige Diagnose erhalten. Diese Verzögerung 
verschlechtert nicht nur die klinischen Ergebnisse, sondern stellt auch eine erhebliche 
emotionale und finanzielle Belastung für die Patienten und ihre Familien dar.  

Die Herausforderungen bei der Diagnose ergeben sich aus der Seltenheit der einzelnen 
Krankheiten, dem begrenzten Bewusstsein der Leistungserbringer im 
Gesundheitswesen und dem Bedarf an fortschrittlichen genetischen und molekularen 
Tests. Ausserdem tragen das Fehlen multidisziplinärer Diagnoseteams und der 
unzureichende Datenaustausch zwischen den Gesundheitseinrichtungen zu 
Verzögerungen bei der Diagnose bei. 

Lücken im Gesundheitssystem 

Das schweizerische Gesundheitssystem ist zwar in vielerlei Hinsicht fortschrittlich, 
doch wird es den differenzierten Bedürfnissen von Patienten mit seltenen Krankheiten 
oft nicht gerecht. Viele Patienten haben keine koordinierte Versorgung oder 
Unterstützungsstrukturen, die auf ihre spezifischen Erkrankungen zugeschnitten sind. 
Diese Fragmentierung schränkt nicht nur den Zugang zu wirksamen Behandlungen ein, 
sondern erschwert auch die kontinuierliche Betreuung, die diese Patienten benötigen - 
von der Erstdiagnose bis zur langfristigen Behandlung. 

Die unzureichende Zusammenarbeit zwischen Fachärzten, Allgemeinmedizinern und 
Krankenhäusern führt zu einer uneinheitlichen Versorgung, während der Mangel an 
nationalen Registern die Datenerfassung und die evidenzbasierte 
Entscheidungsfindung einschränkt. Darüber hinaus stellen die Lücken in der 
finanziellen Unterstützung von Patienten und Betreuern eine zusätzliche Belastung für 



Familien dar, die sich mit der Behandlung seltener Krankheiten auseinandersetzen 
müssen. 

Ungleicher Zugang  

Selbst wenn Behandlungen verfügbar sind, können uneinheitliche 
Versicherungsentscheidungen den Zugang der Patienten erschweren. Der derzeitige 
Rückgriff auf befristete Mechanismen wie Artikel 71a-d KVV unterstreicht ein System, 
das auf kurzfristige Erleichterung und nicht auf nachhaltige Versorgung ausgelegt ist.  

Dieser Artikel erleichtert zwar den Zugang zu Therapien für Patienten mit seltenen 
Krankheiten, aber seine uneinheitliche Anwendung durch die Versicherer führt oft zu 
ungleichen Behandlungschancen. 

Die Komplexität der Erstattungsentscheidungen, die von Kanton zu Kanton und von 
Versicherer zu Versicherer variieren, schafft Unsicherheit für Patienten und 
Gesundheitsdienstleister gleichermassen. Die begrenzte Verfügbarkeit von Orphan-
Medikamenten und die hohen Behandlungskosten verschärfen die Ungleichheiten beim 
Zugang noch weiter. 

Breakout: Wirksame und rechtzeitige Diagnose 

In der Breakout-Session zum Thema „Effektive und rechtzeitige Diagnose“ wurden die 
Bereiche Sensibilisierung, Forschung und Bildung diskutiert. Es wurde die Frage 
aufgeworfen, wer die Verantwortung für diese Themen tragen sollte und wie die 
Zusammenarbeit zwischen den verschiedenen Interessengruppen und Fachbereichen 
optimiert werden kann. Trotz der Dringlichkeit gibt es noch wenig 
Ausbildungsmöglichkeiten, um das notwendige Fachwissen zu fördern. 

Im Bereich der Testung wurde deutlich, dass eine genaue Diagnose für die Therapie 
unerlässlich ist. Gleichzeitig wurde die ethische Frage nach dem Wert einer Diagnose 
bei Krankheiten diskutiert, für die es derzeit keine spezifische Therapie gibt. 

Ein weiterer Schwerpunkt lag auf den Themen Überweisung, Orientierung und Zugang. 
Die Teilnehmer sprachen sich für runde Tische und Veranstaltungen aus, um Ärzte und 
Allgemeinmediziner stärker in übergreifende Themen einzubinden. Es wurde aber auch 
betont, dass es dafür an finanziellen Mitteln fehlt. 

Die Dateninfrastruktur und der Austausch von Gesundheitsdaten stellen in der Schweiz 
weiterhin eine grosse Herausforderung dar. Der sogenannte „Kantönligeist“ führt zu 
einer Fragmentierung durch viele unterschiedliche Systeme und schweizspezifische 
Anforderungen, die den Datenschutz und die Effizienz der Digitalisierung erschweren. 

Auch der Einbezug von Patientenorganisationen wurde diskutiert. Es braucht eine 
stärkere Sensibilisierung der bestehenden Organisationen und einen stärkeren 
Einbezug von Patientenvertretern. 



Als mögliche Lösungen wurden unter anderem Helplines zur Kontaktaufnahme, eine 
bessere Vernetzung mit Kompetenzzentren, Peer Support und Patienten-Empowerment 
genannt. Darüber hinaus wurden eine internationale Vernetzung von Fachleuten, 
Schulungen für Ärzte und Entscheidungsträger bei Kostenträgern, neue 
Veranstaltungsformate und eine stärkere Betonung der Anamnese vorgeschlagen. Im 
Bereich der Infrastruktur wurde eine einheitliche digitale Infrastruktur gefordert, um 
kantonale Unterschiede zu überwinden, sich den EU-Anforderungen anzupassen und 
den Patienten eine bessere Kontrolle über ihre Daten zu ermöglichen. 
Vernetzungsveranstaltungen wie der Tag der Seltenen Krankheit wurden ebenfalls als 
wichtige Plattformen hervorgehoben. 

Breakout: Zugang zu Orphan-Medikamenten 

Die Breakout-Sitzung zum Thema „Zugang zu Orphan-Medikamenten“ war geprägt von 
lebhaften Diskussionen über die Notwendigkeit eines frühzeitigen Dialogs und die 
Einbeziehung von Experten in die Entwicklungsprozess. Die Teilnehmer betonten, dass 
eine enge Zusammenarbeit zwischen den Beteiligten unerlässlich ist, um den Zugang zu 
diesen lebenswichtigen Medikamenten zu verbessern. 

Als kurzfristige Massnahmen wurden der Zugang zu Therapien ab dem ersten Tag, klare 
Zeitvorgaben und verbindliche Leitlinien sowie ein verstärkter Dialog mit den Patienten 
genannt. Diese Schritte sollten dazu beitragen, bürokratische Hürden abzubauen und 
eine schnellere Versorgung zu gewährleisten. 

Weitere Massnahmen wurden für mittel- und langfristige Fortschritte diskutiert. Dazu 
gehören die Überwindung von Silostrukturen, die Anpassung von Wertgutachten und 
die Einführung eines Mindestanspruchs auf mindestens eine Therapie für Betroffene. 
Darüber hinaus soll der Dialog zwischen den relevanten Akteuren fortgesetzt und 
ausgebaut werden, um nachhaltige Lösungen zu entwickeln und Innovationen 
voranzutreiben. 

Wichtige Diskussionen und Erkenntnisse des Gipfels 

Neubewertung von Artikel 71a-d KVV 

Der Gipfel bot ein Forum für eine offene Diskussion über die Grenzen von Artikel 71a-d 
KVV. Obwohl dieser Artikel eine entscheidende Rolle bei der Erleichterung des Zugangs 
zu Therapien für Patienten mit seltenen Krankheiten spielt, wurde er einhellig als 
unzureichende langfristige Lösung angesehen. Patientenorganisationen und 
Industrievertreter wiesen auf die Notwendigkeit eines transparenten, standardisierten 
Antragsverfahrens für alle Versicherer hin. 

Patientenbeteiligung an der Entscheidungsfindung 

Eine wichtige Erkenntnis des Gipfels war die entscheidende Rolle der Patienten als 
Experten für ihre eigene Gesundheitsversorgung. Redner und Zuhörer betonten die 



Ausweitung von Bildungsinitiativen, um den Patienten das Wissen zu vermitteln, das sie 
benötigen, um ihre Perspektive in den Entscheidungsprozess im Gesundheitswesen 
einzubringen. Dabei geht es nicht nur um bessere Behandlungsentscheidungen, 
sondern auch darum, sicherzustellen, dass die Politik die realen Erfahrungen der 
Patienten berücksichtigt. 

Verbesserung der diagnostischen Ansätze 

Die Verbesserung der Früherkennung und Diagnose seltener Krankheiten wurde als ein 
Schlüsselbereich für Massnahmen genannt. Die Delegierten empfahlen die Einrichtung 
von multidisziplinären Diagnoseteams, denen Genetiker, Fachärzte und 
Allgemeinmediziner angehören. Strategien wie ausführliche Anamneseerhebungen, das 
Erzählen von Patientengeschichten und der Einsatz modernster Diagnosetechnologien 
wurden als wesentliche Schritte vorgeschlagen, um die Diagnosezeit zu verkürzen und 
die Qualität der Patientenversorgung zu verbessern. 

Schnellerer Zugang zu innovativen Behandlungen 

Trotz des hohen Standards der medizinischen Versorgung in der Schweiz hinkt das Land 
bei der raschen Einführung neuer Therapien hinter einigen seiner europäischen 
Nachbarn her. Das Konzept des „Zugangs am Tag 0“ - d.h. Patienten erhalten sofortigen 
Zugang zu innovativen Behandlungen, sobald diese zugelassen sind - wurde als 
wichtiges Ziel befürwortet. Die Delegierten forderten klarere Leitlinien und Fristen für 
die Zulassung von Arzneimitteln für seltene Krankheiten, um unnötige Verzögerungen 
beim Zugang der Patienten zu vermeiden. 

Flexibilität bei der Regulierung und Finanzierung von Innovationen 

Die Regulierungsbehörden suchen nach flexibleren Ansätzen, um den besonderen 
Herausforderungen, die seltene Krankheiten mit sich bringen, gerecht zu werden. Das 
Innovationsbüro von Swissmedic zum Beispiel unterstützt Unternehmen in der 
Frühphase, um die Entwicklung innovativer Medikamente zu beschleunigen. Es wurde 
ein anpassungsfähigerer Rahmen für die Nutzen-Risiko-Bewertung vorgeschlagen, um 
einen früheren Zugang zu Behandlungen zu ermöglichen, trotz der Unwägbarkeiten, die 
kleinen klinischen Versuchen innewohnen.  

Darüber hinaus wurde in den Diskussionen über „Kostenfolgemodelle“ betont, wie 
wichtig es ist, die Verantwortung für die Finanzierung zwischen der Regierung und den 
Pharmaunternehmen aufzuteilen, um eine nachhaltige finanzielle Unterstützung 
sowohl für die Forschung als auch für die Behandlung sicherzustellen.  

 

 

 



Förderung von Diagnose, Zugang und Eigenverantwortung der Patienten 

Auf der Grundlage der Diskussionen wurden auf dem Gipfel mehrere umsetzbare 
Strategien zur Förderung systemischer Verbesserungen vorgestellt: 

Beschleunigung der Diagnose und des Bewusstseins 

• Verbesserung der medizinischen Ausbildung: Aufnahme von Modulen über 
seltene Krankheiten in die ärztliche Fortbildung, um die Fachleute im 
Gesundheitswesen besser mit den für die Früherkennung erforderlichen 
Fähigkeiten auszustatten. 

• Multidisziplinäre diagnostische Ansätze: Bildung von integrierten 
Versorgungsteams, die Spezialisten aus verschiedenen Bereichen umfassen, um 
eine umfassende diagnostische Bewertung zu gewährleisten. 

• Erzählungen von Patienten: Nutzung der Erzählungen von Patienten, um subtile 
Symptome und historische Muster hervorzuheben, die für eine genaue Diagnose 
entscheidend sein können. 

Verbesserter Zugang zu Therapien 

• Nachhaltige Zugangswege: Übergang von vorübergehenden Massnahmen wie 
Artikel 71a-d KVV zu langfristigen, zuverlässigen Zugangslösungen. 

• Förderung des „Zugangs am Tag 0“: Setzen Sie sich für eine Politik ein, die den 
sofortigen Zugang zu innovativen Therapien nach der Zulassung durch 
Swissmedic garantiert. 

Patienten befähigen 

• Bildungsinitiativen für Patienten ausbauen: Erhöhen der Investitionen in 
Programme, die Patienten aufklären und ihnen helfen, sich aktiv an der 
Gesundheitspolitik und Entscheidungsfindung zu beteiligen. 

• Öffentliche Finanzierungsprogramme schaffen: Starten von Initiativen, die 
finanzielle Unterstützung für die Patientenaufklärung und -vertretung 
bereitstellen, um die Abhängigkeit von privaten Versicherungsrahmen zu 
verringern. 

• Patientennetzwerke stärken: Unterstützung von die Bildung nationaler und 
regionaler Patientenvereinigungen, um eine stärkere kollektive Stimme bei 
Gesundheitsreformen zu erhalten. 

Förderung von Zusammenarbeit und internationalen Best Practices 

• Interdisziplinäre Zusammenarbeit: Verbesserung der Zusammenarbeit zwischen 
Krankenhäusern, Forschungseinrichtungen und anderen relevanten Akteuren, 
um ein einheitliches Konzept für die Behandlung seltener Krankheiten zu 
schaffen. 



• Globale Partnerschaften: Fördern des Wissensaustausches mit internationalen 
Zentren und Netzwerken für seltene Krankheiten und Erwägung, erfolgreiche 
Modelle aus Ländern wie Deutschland und den Vereinigten Staaten zu 
übernehmen. 

• Integrierte Datensysteme: Entwicklung nationaler Patientenregister und digitaler 
Gesundheitsplattformen, um die Forschung zu rationalisieren, klinische Studien 
zu verbessern und den Datenaustausch in Echtzeit zu erleichtern. 

Ankurbelung der Forschung und nachhaltige Finanzierung 

• Öffentlich-private Partnerschaften: Förderung der Zusammenarbeit zwischen 
Regierung, Wissenschaft und Industrie, um die innovative Forschung und 
Entwicklung von Therapien für seltene Krankheiten voranzutreiben. 

• Innovative Finanzierungsmodelle: Erforschung und Umsetzung von 
„Kostenfolgemodellen“ zur nachhaltigen Bewältigung der hohen Kosten, die mit 
der Erforschung und Behandlung seltener Krankheiten verbunden sind. 

• Langfristige Investitionen: Setzen Sie sich für kontinuierliche öffentliche 
Investitionen in die Erforschung seltener Krankheiten ein, um sicherzustellen, 
dass Fortschritte in der Wissenschaft schnell in eine verbesserte 
Patientenversorgung umgesetzt werden. 

Schlussfolgerung 

Der Schweizer Rare Disease Summit 2024 war ein entscheidender Moment im 
nationalen Dialog über seltene Krankheiten. Durch die Zusammenführung eines breiten 
Spektrums von Interessenvertretern hat die Veranstaltung nicht nur die kritischen 
Lücken in der gegenwärtigen Gesundheitspraxis aufgezeigt, sondern auch einen 
zukunftsweisenden Weg aufgezeigt, der die Eigenverantwortung der Patienten und die 
Zusammenarbeit in der Forschung betont. Mit der gemeinsamen Verpflichtung, das 
Bewusstsein in umsetzbare Strategien umzuwandeln, gibt der Fahrplan des Gipfels 
Hoffnung auf ein integrativeres und gerechteres Gesundheitssystem - eines, das jedem 
Patienten mit einer seltenen Krankheit eine rechtzeitige, wirksame und nachhaltige 
Versorgung garantiert. Die umfassenden Diskussionen und konkreten Vorschläge, die 
auf dem Gipfeltreffen präsentiert wurden, bilden die Grundlage für ein erneutes 
Engagement zur Bewältigung der Herausforderungen, die mit den seltenen Krankheiten 
verbunden sind. Auf dem Weg in die Zukunft werden die hier gewonnenen Einsichten als 
Katalysator für systemische Reformen dienen, die letztlich sicherstellen, dass kein 
Patient bei seinem Streben nach besserer Gesundheit und Lebensqualität 
zurückgelassen wird. 
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