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Manchmal ergreift der Schmerz auch von der Psy-
che Besitz und bestimmt dann alles Denken und
Handeln. In diesen Augenblicken habe ich mir
schon gewlinscht, dass meine Krankheit sichtba-
rer wire. Wenn ich manchmal mit mitleidiger He-
rablassung behandelt werde, weil der wie kochen-
des Ol auf der Haut brennende Schmerz nicht
sichtbar ist, denke ich an Blinde und Gelihmte:
Niemand zweifelt angesichts von Blindenstock
und Rollstuhl an der behindernden Krankheit die-
ser Menschen.

Solche Gedanken sind irrational. Denn natiir-
lich bin ich froh, dass ich nicht noch zusitzlich
durch &usserliche Einschriankungen belastet bin.
Aber die Krankheit beeintrichtigt meine Lebens-
qualitit erheblich, und es ist schwer, nicht negativ
zu reagieren, besonders, wenn Arzte die Beschwer-
den herunterspielen — weil sie nicht wissen, wovon
sie sprechen oder sie keine wissenschaftlichen
Kenntnisse iiber die Krankheit haben. Es macht
mich jedes Mal wiitend, wenn ich von anderen Be-
troffenen dhnliche Geschichten hore.

Auch wenn ich mir mehr Verstindnis und Mit-
gefithl wiinsche, kann ich Mitleid jedoch absolut
nicht ertragen. Ich habe die Krankheit, aber Rocco
Falchetto ist nicht die Krankheit. Er ist mehr als die
Krankheit. Sie hat mich zwar mitgeprigt, aber ich
fiihre trotzdem ein erfiilltes Leben und habe Dinge
erreicht, auf die ich stolz sein kann. Auch deshalb
ist es so schwer, dariiber zu reden. Die Leute sollen
mich zuerst kennenlernen, ohne etwas von der
Krankheit zu wissen.

Dennoch weiss ich heute, wie wichtig es ist,
meine Geschichte zu erzihlen. Es wird Zeit, dass
die Gesellschaft den Bediirfnissen der Betroffenen

seltener Krankheiten Rechnung tragt.

Schwierige Kindheit

EPP hat mir eine schwierige Kindheit und Jugend
beschert. Die zahlreichen Einschrinkungen waren
schwer zu akzeptieren. Der Wunsch, «normal» zu
sein, war oft stirker als jede Vernunft und ich habe
mich in Situationen begeben, die zu Schmerzen und
Leid gefithrt haben.

Auch fiir meine Eltern war die Situation schwie-
rig, zumal einer meiner beiden ilteren Bruder wie
ich an EPP litt. Sie versuchten nach Kriften, uns
dabei zu unterstiitzen, ein moglichst normales Le-
ben zu fihren. Das war natirlich nicht immer
machbar, und ich erinnere mich noch gut an ihre
Hilflosigkeit, als mein Bruder 1974 im Alter von
16 Jahren an Leberkomplikationen starb, wie sie bei
EPP-Patienten in seltenen Fillen auftreten. Damals
konnten die Arzte nichts fiir ihn tun. Heute liesse
sich sein Leben durch eine Lebertransplantation
und Immunsuppressiva vielleicht retten.

Der Gedanke, dass es mir auch so gehen kénnte
und ich einen derart schweren Eingriff auf mich
nehmen miisste, ist unterschwellig immer prasent
und taucht in gewissen Situationen auf. Deshalb
bin ich zum Beispiel nach jedem Checkup nervos,

ob alle Leberwerte im normalen Bereich liegen.

Mitunter weichen sie ab, dann sind erneute Tests
vonnoten, um sicherzustellen, dass sie sich nicht
weiter verschlechtern. In solchen Momenten denke
ich besonders oft an den Tod meines Bruders und
daran, was meine Eltern in dieser Zeit durchge-
macht haben: die Aufenthalte im Krankenhaus, die
Noteinlieferung in die Universitits-Kinderklinik in
Ziirich und den Moment, als die Arzte nichts mehr
fir meinen Bruder tun konnten. Ich war damals
noch zu jung, um wirklich zu verstehen, was vor
sich ging. Aber ich erinnere mich noch deutlich, wie
verzweifelt meine Mutter iiber den Tod ihres Kin-
des war, an dieses Gefithl der Hoffnungslosigkeit
und Ungerechtigkeit.

Der lange Weg zur Akzeptanz
Nachdem ich iiber die Jahre mit EPP gelebt und er-
folglos diverse Mittel und Priparate gegen die gra-
vierenden Symptome ausprobiert hatte, begann ich,
meine Krankheit zu akzeptieren. An sonnigen Ta-
gen ging ich nach Moglichkeit tiberhaupt nicht aus
dem Haus. Und wenn ich etwa zur Arbeit ging, hat-
te ich immer Angst vor den schmerzhaften EPP-
Symptomen. Ich bewegte mich moglichst im Schat-
ten, trug langirmelige Hemden und Handschuhe
und verhiillte im Extremfall sogar mein Gesicht.
Eine konsequente Einhaltung dieser Vorsichts-
massnahmen war jedoch nicht realistisch, da sie zu
weitgehender sozialer Isolation gefithrt hitte. Des-
halb musste ich mich gelegentlich gefihrlichen Situ-
ationen aussetzen, obwohl ich mir der moglichen

negativen Folgen bewusst war.

Hoffnung auf ein normales Leben

Der Wendepunkt fiir mich war die Begegnung
mit einem synthetischen Peptidanalogon des
melanozyten-stimulierenden Hormons (MSH), der
korpereigenen Substanz, die unsere Briunung
stimuliert. Es wird von einem australischen Bio-
pharma-Unternehmen hergestellt und ich entdeck-
te es durch Zufall im Internet, als es noch fiir ande-
re Anwendungen getestet wurde. Ich erkannte sein
Potenzial fiir die EPP-Behandlung, sprach mit mei-
ner Arztin dariiber, und innerhalb weniger Monate
organisierten sie und das Unternehmen den ersten
klinischen Humanversuch zur Anwendung des
Peptids.

Ich war einer von fiinf Patienten in der Schweiz,
die an dieser weltweit ersten klinischen Phase-II-
Studie teilnahmen. Ich werde nie den Tag vergessen,
als ich nach Injektion des ersten Wirkstoffimplantats
meinen ganzen Mut zusammennahm und mich be-
wusst der Sonne aussetzte. Ich wartete dngstlich, was
passieren wiirde. Zehn Minuten, 20, 30... danach
hitte ich normalerweise schon Schmerzen gehabt...
40 Minuten und mehr in der Sonne — ohne dass die
typischen schmerzhaften Symptome auftraten! Nach
mehr als 40 Jahren mit der Krankheit war ich tber-
zeugt, ein Mittel gefunden zu haben, das die EPP-
Symptome wirksam verhindert.

Ich nahm auch an der klinischen Priifung der
Phase III teil. Ich musste alle zwei Monate zur Im-
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plantatinjektion nach Ziirich fahren, doch war dies
ein geringer Preis angesichts der Wirkung des Me-
dikaments und seiner positiven Auswirkungen auf
meine Lebensqualitit. Ich sah mit Grauen dem Tag
entgegen, an dem die klinische Studie zu Ende ge-
hen und ich keinen Zugang zu dem Priifmedika-
ment mehr haben wiirde.Zum Gliick bot mir der
Hersteller im Rahmen seines Compassionate-Use-
Programms eine weitere Verwendung des Priparats
an. Dank einer gesetzlichen Sondervorgabe erstat-
ten heute die meisten Schweizer Krankenversiche-
rungen die Kosten des Medikaments, so dass jetzt
auch viele andere Schweizer Patienten davon profi-

tieren konnen.

Schwieriges regulatorisches Umfeld

Allerdings ist die derzeitige Kostenregelung nur
temporir: Falls das Priaparat nicht formell zugelas-
sen wird, konnen die Erstattung und die Behand-
lung eingestellt werden. Dies wire fiir alle EPP-Pati-
enten ein schwerer Schlag. Ich denke ungern an
diese Moglichkeit. Aber das zusehends verschirfte
Umfeld bei Medikamentenzulassungen macht mich
als Patient nervos.

Manche Linder haben sogar begonnen, Lebens-
qualitit mit einem Preis zu belegen. Beispielsweise
urteilte das Schweizerische Bundesgericht Ende
2010, dass Versicherungen nicht verpflichtet sind,
die Behandlungskosten fiir Morbus Pompe, eine
schwere, seltene Stoffwechselkrankheit, zu erstatten.
Die Behandlung von Morbus Pompe kann jihrlich
mehrere hundert Tausend Schweizer Franken kosten.
Das ist natiirlich teuer, die Therapie kann die Symp-
tome jedoch deutlich lindern und den Patienten ein
relativ normales Leben erméglichen.

Dies zeigt, wie schwer es fiir Menschen mit selte-
nen Krankheiten noch immer ist, sich Gehér zu ver-
schaffen, und wie unzulinglich ihre Bediirfnisse
noch immer erfiillt werden. Ich bin dariiber besorgt,
dass sich unsere moderne Gesellschaft nicht mehr fur
die Findung kreativer und innovativer Losungen zu-
gunsten von diesen Patienten engagiert.

Das Medikament hat mein tdgliches Leben ra-
dikal verdndert. Ich kann jetzt Dinge tun, die ich nie
zuvor ohne Schmerzen tun konnte. Davon profitie-
ren nicht nur meine Freunde und Familie, auch mein
Arbeitsleben ist einfacher geworden. Ich kann ins
Biiro fahren, ohne mich stindig im Schatten bewe-
gen zu miissen. Ich kann auf Geschiftsreisen gehen,
ohne mir allzu viel Gedanken tiber unbekannte Um-
gebungen zu machen. Und nicht zuletzt kann ich
mich jetzt frei auf dem Campus bewegen, Kollegen
treffen und einfach unsere wunderschone Arbeits-
umgebung geniessen.

Die EPP-Betroffenen in der Schweiz sind in einer
kleinen Patientenorganisation zusammengeschlossen,
deren Vorsitzender ich bin. Wir kennen uns alle. Es ist
sehr bewegend, wenn mir mit dem Medikament be-
handelte Patienten erzihlen, dass sie das erste Mal
spuren, dass Sonne warmt und nicht nur Schmerzen
und Einschrankungen verursacht. Die Behandlung
hat wirklich viele Leben verdndert.





