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ZUSAMMENSPIEL

ZWISCHEN ELTERN, ARZTEN

UND WEITEREN AKTEUREN

Geschéatzte Leserinnen und Leser

Dem 6. KMSK Wissensbuch «Seltene Krankheiten» geht eine persdénliche Er-
fahrung unserer Grinderin und Geschéaftsfiihrerin Manuela Stier voraus. Sie be-
gleitete eine alleinstehende Mutter an den runden Tisch eines Kinderspitals.
Was dabei auffiel: das Zusammenspiel und die Kommunikation der zw61f ver-
schiedenen Akteure aus Medizin, Schulwesen, Spitex, Therapie usw. waren un-
befriedigend. Es fehlte ein Case Manager, der den komplexen Fall koordiniert.
Die Folge: Die betroffene Mutter verlor ihr Vertrauen und fihlte sich nicht ernst
genommen. Das Konfliktpotenzial und die Frustration nahmen zu.

Eltern sind der wichtigste Teil des Teams, haben jedoch nicht die Kapazitat
selbst das Case Management zu ibernehmen. Fur ein umfassendes Case Manage-
ment braucht es verbesserte Strukturen und Hilfeleistungen. Hier ist vor allem
die Politik gefordert. Fur eine optimale Versorgung und Unterstitzung missen
sich das Gesundheitswesen und andere Bereiche des sozialen Lebens (Schule,
Arbeit, Freizeit) mehr an den Bedirfnissen betroffener Familien ausrichten.
Dies kann nur mit einer funktionierenden Vernetzung zwischen Arzteschaft,
Versicherungen, Bildungseinrichtungen und anderen Akteuren, die fir die Le-
bensqualitat der Betroffenen wichtig sind, gelingen. Notwendig sind Wissen,
Kommunikation und Digitalisierung, die fur alle beteiligten Akteure zugénglich
sind. Eine optimale Vernetzung kann nur mit guter Kommunikation funktionieren!

In diesem Wissensbuch gehen wir auf die Herausforderungen im Zusammenspiel
zwischen Eltern, der Arzteschaft und weiteren Akteuren ein, lassen betroffene
Familien und Fachpersonen zu Wort kommen und zeigen machbare Lésungsan-
sétze auf. Wissen befahigt die Eltern, selbstbewusst und auf Augenhdhe den Di-
alog mit Fachpersonen zu fihren. Die Wissensbicher und die Wissensplattform
«Seltene Krankheiten» sind wichtige Instrumente und dienen (neu) betroffe-
nen Eltern, Arzten, Pflegekraften, Forschenden, Therapeuten, Auszubildenden,
Padagogen und Politikerinnen als Nachschlagewerke.

Dieses Wissensbuch wurde ohne Verwendung von Spendengeldern finanziert.
Unsere Wertschatzung gilt all jenen, die durch ihr ehrenamtliches Engagement
dieses Projekt ermdglichten. Wir mdchten den betroffenen Eltern, Fachleuten,
Sponsoren, Fotografen und Texterinnen unseren aufrichtigen Dank aussprechen.
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MUT, BEHARRLICHKEIT UND
EIN GUTES BAUCHGEFUHL
WEISEN DEN WEG

Ist ein Kind von einer seltenen Krankheit betroffen, sind unzadhlige Untersu-
chungen, Gentests und wiederkehrende Arztbesuche nétig. Als ware alles nicht
schon schwierig genug, stellen sich oft Arzte und biirokratische Hirden in den
Weg. Ellas Familie hat ihren Weg durch diese schwierigen Zeiten gefunden,
indem sie die Situation in die Hand genommen hat und hartnadckig gegentber

Behodrden und Arzten blieb.

e

L R AP S

P




73

Ellas Haus liegt idyllisch. In einem ruhigen
Quartier - weg von Stadtlarm, Chaos und Unru-
he. Beim Durchschreiten des Gartentors wird man
von einem Anblick begrisst, der auf ein liebe-
volles Heim hinweist: Ein gepflegter Garten,
Hihner in einem kleinen Gehege und vor der
Eingangstir stehen die von Hand bemalten Na-
mensschilder der Familie. Einfache, liebevoll
gestaltete Plaketten.

Es ist Naila (8), Ellas &ltere Schwester, die mir
die Tar offnet. Sie wirkt zurtickhaltend, sie kennt
mich nicht, aber sie weiss, weshalb ich hier bin.
Wegen Ella. Oft waren fremde Menschen wegen
Ella zu Besuch. Ellas Geschichte hat die Familie
gepragt und sie zu einem noch engeren und liebe-
volleren Verbund vereint. Und der Zusammenhalt
ist in jeder Ecke des Hauses spurbar, wie ein un-
sichtbarer Faden, der alle verbindet. Schicksals-
schlédge pragen. Bedingungslose Liebe bindet.

Noah (11), der Alteste, und Naila (8) sind auf
dem Sprung ins Hallenbad und verabschieden
sich gleich von mir. Ellas Eltern, Sonja und
Sebastian, setzen sich mit mir an den holzer-
nen Kichentisch. Ella (5) gesellt sich zu uns
und spielt auf dem Fussboden mit ihrem Spiel-
bauernhof. Sie liebt Tiere und geht beim Spielen
respektvoll mit ihnen um, als waren es kleine
schitzenswerte Wesen, die einen behutsamen
Umgang erfordern. Sie weiss, was Zerbrechlich-
keit bedeutet, E1la musste es in ihrem zarten
Alter schon fruh erleben.

Ella ist zierlich, ihre grossen braunen Augen
verstecken sich hinter Engelslocken und einer
dicken Brille, die mit einem Band befestigt auf
ihrer Nase liegt. Sie tragt eine speziell fir sie
zusammengestellte Brille, wie mir die Eltern
spater erzdhlen. Kinderbrillen fir spezielle
Gesichtsformen sind schwierig zu finden, ge-
funden wurden sie GUber Umwege in Siddkorea -
dank vielen Recherchen, Beharrlichkeit und
durch unerwartete Bekanntschaften, die gute
Tipps geben und zum Gliuck verhelfen.

Ella ist anders, das weiss sie. Wer aber Ella
kennenlernt, wird durch ihre Sensibilitat, ihre
einnehmende frohliche Art und ihre Wissbegier-
de beeindruckt. Mich hat sie vom ersten Augen-
blick an verzaubert. Eine gute Seele, die ken-
nengelernt und gehdrt werden muss. Und sie
bringt sich wahrend unseres Gespraches immer
wieder ein — auf behutsame und sensible Art. Sie
Uberrascht jedes Mal.

Von schwierigen
Anfangen und unerschutterlichem Glauben
Ella war geplant und von Herzen gewollt. Die

ersten beiden Schwangerschaften verliefen rei-
bungslos, weshalb sich Sonja und Sebastian
keine Sorgen machten. Die ersten Unsicherhei-
ten kamen bei einer Routineuntersuchung beim
Frauenarzt, wie Sonja erzahlt: «In der Schwan-
gerschaft ging es mir gut und ich hatte keinerlei
Beschwerden. Bei einer Ultraschalluntersuchung
bemerkte der Frauenarzt eine Unstimmigkeit in
den Réhrenknochen. Niemand wusste, was dies
bedeutet, auch der Frauenarzt nicht. Kurz vor
Ellas Geburt gingen wir ans Unispital Zirich
(USZ) und ins Kantonsspital Frauenfeld, wo zu-
satzliche Ultraschalluntersuchungen Klarheit
verschaffen sollten. Die Ungewissheit blieb,
denn die einzige Erkenntnis war, dass Ella ein
grosses Herz und einen grossen Kopf hatte. Die
Arzte waren ratlos und wussten nicht, was uns
erwarten wurde. Als Eltern waren wir sehr ver-
unsichert und dennoch hatten wir ein Urvertrau-
en, dass alles gut kommt.» Und es kam gut, denn
Ella erblickte das Licht des Lebens. Und auch
wenn ihr Aussehen darauf hindeutete, dass ihr
Kérper anders war und etwas nicht stimmte, so
lebte sie und zauberte sich im Nullkommanichts
in die Herzen der Familie.

Doch die Ungewissheit blieb. Die Arzte waren
auch nach Ellas Geburt ratlos. Ella sah anders
aus, das Downsyndrom wurde schnell ausge-
schlossen und auch erste Tests brachten keinen
Aufschluss. Ella ging nach Hause, und Sonjas
Hebamme unterstiitzte die Familie, wo sie nur
konnte — moralisch wie auch fachlich. «Die
Hebamme war ein Segen, weil sie uns nicht nur
gute Tipps gab und uns an die Nephrologische
Abteilung des Spitals verwies und uns mit Rat
und Tat unterstitzte. Eine Osteopathin half uns
auch mit unseren beiden gesunden Kindern, die
verunsichert der neuen Familiensituation ent-
gegenblickten. Hinzu kam, dass Ella im ersten
Jahr fast ununterbrochen weinte, wieso, wissen
wir nicht, vermutlich wegen ihrer Seh- und Hor-
behinderung. Sie konnte die Welt um sich herum
nicht wahrnehmen. Die Osteopathin hat uns in
schwierigen Zeiten geholfen. Sie hat uns zu-
hause besucht und uns allen starken Halt gege-
ben, wie auch die Mutterberatung, die uns immer
empfohlen hat, auf unser Bauchgefihl zu héren
und Antworten von Arzten einzufordern. Dieser
Rat war wertvoll, denn unser Bauchgefiihl fihrte
uns durch schwierige Zeiten und gab uns auch
den Mut, schwierige Entscheidungen zu treffen»,
so Sonja.

Ein gutes Bauchgefihl hilft

Es folgten weitere Untersuchungen, ein einwo-
chiger Aufenthalt im Spital Winterthur und ge-
netische Tests im Kinderspital bei Ella sowie
den Eltern. «Jeder Brief, der ins Haus flatterte,
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war von Sorge begleitet. Wir hatten immer dar-
auf bestanden, dass wir die Berichte jeder &rzt-
lichen Abklarung, die zum Kinderarzt ging, in
Kopie erhielten. Wir wollten verstehen, mitre-
den, mitentscheiden kénnen. Wir haben nachte-
lang recherchiert, um die teils kryptische Spra-
che der Befunde zu verstehen», sagt Sebastian
und ergénzt: «Wir tappten so lange im Dunkeln
und wussten nicht, welcher Weg einzuschlagen
war, um mehr Uber Ellas Krankheit zu erfahren.
Beim ersten Kinderarzt stiessen wir auf viel
Unverstandnis, weshalb wir den langjédhrigen
Kinderarzt wechselten. Wir befolgten den Rat:
«Hort auf euer Bauchgefihl» — und, dies haben
wir auch beherzigt, was sich immer ausbezahlt
hat. Denn mit einem Spitalwechsel kam bald
die Erkenntnis, dass Ella nicht gut sehen konn-
te. Sie hatte eine Sehbehinderung von -11 Di-
optrien und weitere Augenanomalien.» Nach
der ersten Diagnose erfolgte die Suche nach
einer passenden Babybrille, die auf Hinweis
eines Bekannten in Sidkorea gefunden wurde.
«Manchmal helfen die vielen Gesprache mit
Freunden, Bekannten oder Betroffenen, die L6-
sung zu finden. Und dies ist uns mit der Baby-
brille passiert. Fir Ella war es als Baby nicht
einfach, mit der neuen Situation umzugehen,
aber mit der Zeit hat sie sich damit abgefun-
den. Die Brille war nun ein Teil von ihr.»

Ein gutes halbes Jahr spater kam die lang
ersehnte Diagnose: Ella hat das Marshall-
Syndrom. Auf die vielen Fragen hatte man
endlich eine Antwort gefunden. Und plétzlich
ging alles schnell. Jetzt wurden vorgédngige
Berichte nochmals konsultiert und man er-
kannte, dass Ella doch eine Horbeeintrachti-
gung hatte, weshalb sie mit zwei Horgeréten
versorgt werden musste. Mit dem Aufgleisen
der genetischen Tests kamen auch die ersten
ernidchternden Momente: Die Krankenkasse und
die IV wollten die Kosten nicht Gbernehmen.
«Es war der Anfang vieler unschdoner Momente,
die wir im administrativen Dschungel erleben
mussten», so Sebastian, «die Situation in der
Familie ist schwierig genug. Wenn dann biro-
kratische Hirden dazukommen, fihlt man sich
nur noch hilflos. Grosse Unterstitzung durften
wir von der Procap-Rechtshilfe fir behinderte
Menschen erfahren, die uns fachménnisch sehr
gut beraten hat. Wir haben gegen jede Kosten-
abweisung einen Rekurs eingelegt und blie-
ben beharrlich, dies hat sich schlussendlich
ausgezahlt», erklart Sebastian weiter. Weshalb
betroffene Familien immer so hohe administ-
rative Hirden bewéaltigen missen, wissen auch
Sonja und Sebastian nicht zu beantworten. Ei-
gentlich ware Unterstitzung, nicht Verhinde-
rung notig.

Unerwartete Schicksalsschléage

Mit Ellas Diagnose folgten weitere Untersu-
chungen und mit zwei Jahren musste sie sich
aufgrund eines Nierenreflux einer Nierenope-
ration unterziehen. Als wére es fir die Familie
nicht schon schwer genug, kam kurz nach Ellas
Operation die nachste Hiobsbotschaft: Der al-
teste Sohn Noah (damals 6 Jahre alt) erkrank-
te schwer an Purpura-Schonlein-Henoch, einer
Gefassentzindung, die zwar mit einer grossen
Operation verbunden war, aber keine genetische
Krankheit war. Noah musste viele Medikamente
nehmen und blieb fast zwei Monate im Spital und
war monatelang massiv beeintrachtigt. Ein har-
ter Schlag fiir alle, dennoch blieben die Eltern
positiv eingestellt. «Die Kinder geben uns Kraft,
auch unsere Eltern, die uns immer zur Seite ste-
hen», bestatigt Sonja.

Auch fur Naila war es nicht einfach, sie entwi-
ckelte eine grosse Trennungsangst. Zu Ella ist
Naila aber immer sehr liebevoll. Die Angst der
Eltern, dass die gesunden Kinder zu kurz kom-
men, ist allgegenwartig. Vielleicht spiren es
die Kinder, weshalb alle drei Geschwister immer
zueinander schauen und sich gegenseitig schit-
zen - jedes auf seine eigene liebevolle Art.

Ella im Alltag

Ella besucht den Kindergarten und hat viele
Freunde. Sie spielt gerne, ist aufgeweckt und
immer liebevoll zu ihren Mitmenschen, auch
dann, wenn ihr Aussehen fiur taktlose Bemerkun-
gen sorgt. Das immer wiederkehrende Anstarren
fremder Menschen verunsichert sie. Wiederholt
fragt sie die Mutter, weshalb sie so angestarrt
wird. Geschutzt und geschatzt wird sie von ihren
Kindergarten-Freund*innen. «Im Kindergarten
haben die Lehrpersonen die Kinder mit Hilfe
einer externen Therapeutin fur Ellas Situation
sensibilisiert und Empathiestunden durchge-
fahrt. Einmal durften alle Kinder ein Hdérgerét
anziehen, um zu splren, wie es Ella taglich
ergeht. Dies ist eine schdne Form von Inklu-
sion gegenidber Kindern mit einem Handicap»,
weiss Sonja und ergéanzt: «Auch an einem E1-
ternabend durften wir Auskunft Gber Ellas Situ-
ation geben, was wir als betroffene Eltern sehr
geschatzt haben.» Im Sommer 2023 kommt Ella
in die Schule. Zu hoffen ist, dass auch die al-
teren Schiler*innen respektvoll mit ihr umge-
hen werden.

Der grosse Rat an alle:

Wehrt euch und seid kritisch!

Ellas Geschichte war aus &rztlicher und bi-
rokratischer Sicht eine Odyssee. Sonja und
Sebastian haben nachtelang nach Informatio-
nen gesucht, um sich Klarheit Gber ihre recht-
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liche Situation zu verschaffen. Die grosse Un-
terstitzung kam mit Procap (procap.ch). Sie
haben sich als Eltern oft alleine gefiihlt. «Die
IV und Krankenkassen sagen meistens a priori
zu allem nein — bleibt hartnackig und versucht
es immer wieder! Holt euch bei Rekursen auch
die Unterstltzung von Procap. Sprecht mit be-
troffenen Eltern, recherchiert und seid offen fir
Gespréache, das hilft und erdéffnet neue Perspek-
tiven. Und sagt als Eltern immer, was ihr denkt,
seht den Rat der Arzte nicht als absolute Wahr-
heit, sondern bleibt kritisch. Hinterfragt, re-
cherchiert, holt Zweitmeinungen ein und hort
vor allem auf euer Bauchgefuhl!», rat Sonja.
«Dank des Fordervereins fir Kinder mit seltenen
Krankheiten haben wir eine grosse Unterstit-
zung erfahren und eine neue Familie gefunden».

Die vielen Internet-Recherchen haben Ellas
Familie bis nach Schweden gefuhrt. Sonja ist
hier auf eine Familie gestossen, deren Mutter
und Kinder auch das Marshall-Syndrom haben.
Die Mutter ist heute Lehrerin. «Das macht mir

Hoffnung, dass Ella eines Tages ein ganz norma-

les und selbstbestimmtes Leben fihren kann»,
hofft Sonja. «Ich bin davon lUberzeugt, dass Ella
ihren Weg gehen wird und sich ihre Winsche er-
fillen werden, weil ein so wunderbarer Mensch
ein grossartiges Leben verdient hat.»

TEXT: GRAZIA GRASSI
FOTOS: PETRAWOLFENSBERGER

KRANKHEIT

Das Marshall-Syndrom ist eine
Bindegewebsstdrung. Sie tritt bei
etwa 1 von 1 000 000 Menschen
auf und dhnelt dem Stickler-

Syndrom durch Mittelgesichts-
hypoplasie, Augenanomalien und
Schwerhdrigkeit. Betroffene Men-
schen sind meist minderwiichsig
und zeigen ausgepréagte faziale
Dysmorphien auf.
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DIAGNOSE SELTENE
KRANKHEIT — EIN NEUER
LEBENSWEG BEGINNT

Wussten Sie, dass in der Schweiz rund 350 000 Kinder und Jugendliche von einer seltenen Krankheit betroffen sind?
Eine grosse Herausforderung fir die ganze Familie: Erschopfte Eltern, finanzielle Sorgen, Isolation, Diskussionen mit
Versicherungen und Geschwister, die zu kurz kommen. Um betroffene Familien ab dem Zeitpunkt einer Diagnose oder
«keiner Diagnose» zu unterstitzen, grindete Manuela Stier am 20.02.2014 den Foérderverein fir Kinder mit seltenen
Krankheiten (KMSK). Wir z&hlen bereits 780 betroffene Familien zu unserem KMSK Familien-Netzwerk. In der virtuellen
KMSK Selbsthilfegruppe Schweiz findet ein reger Austausch zwischen mittlerweile 730 betroffenen Mittern und Vatern
statt. Dieser geschlossene Raum bietet die Mdglichkeit, sich auf eine vertrauensvolle Art Tipps zu geben und Fragen zu
stellen. Der Dialog untereinander schafft Verbundenheit und spendet neue Energie fir den Alltag. Seit der Grindung durf-
ten wir an unseren Events 9000 kleine und grosse Gaste begrissen und ihnen unvergessliche Glicksmomente schenken.

Zusatzliche Starkung bietet der Wissenstransfer rund um das Thema «Seltene Krankheiten». Projekte wie die KMSK
Wissensbicher «Seltene Krankheiten», die digitale KMSK Wissensplattform «Seltene Krankheiten» und das jahrliche
KMSK Wissens-Forum «Seltene Krankheiten» férdern die Kommunikation und Interaktion zwischen allen Anspruchs-
gruppen. Dazu gehéren nebst betroffenen Familien und (angehende) Fachpersonen auch Gesundheitspolitiker*innen und
Medienschaffende. Grossziigige Spenden entlasteten auch im vergangenen Jahr betroffene Familien finanziell. Dringend
bendtigte Therapien, Hilfsmittel, Auszeiten und Mobilitdtshilfen konnten damit bezahlt werden. Um dies auch zukinftig
zu ermdglichen, sind wir auf Spenden, Legate, Gonnerbeitrdge und Sachspenden angewiesen.

6000-8000

seltene Krankheiten
weltweit

der Patient*innen
in den universitédren Kinder-

spitdlern haben eine seltene
Krankheit

[ )
5%
der seltenen Krankheiten
sind erforscht

9000

KMSK Familienmitglieder
seit 2014 zu kostenlosen
Familien-Events eingeladen

*Quelle: Nationales Konzept Seltene Krankheiten, Bundesamt fir Gesundheit, 2014

350 000

betroffene Kinder und
Jugendliche in der Schweiz*

2.7 MI0

konnten seit der Grindung 2014
an betroffene Familien
ausbezahlt werden
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DEN FAMILIEN UNVERGESSLICHE
GLUCKSMOMENTE SCHENKEN

Der Austausch untereinander ist fur betroffene Familien enorm wichtig. Sich kennenzulernen und zu sehen, dass man
nicht allein ist und verstanden wird, tradgt wesentlich zur Verbesserung ihrer Lebensqualitat bei. Die Pflege des beein-
trachtigten Kindes beansprucht viel Zeit, wédhrend soziale Kontakte oft auf der Strecke bleiben. Wir haben es uns deshalb
zur Herzensangelegenheit gemacht, die Familien miteinander zu verbinden und ein besonderes Netzwerk zu schaffen.
Der wertvolle Austausch von Erfahrungen und Ratschlégen sowie das Gefiihl von Zusammenhalt werden dadurch stark ge-
fordert. Fur die Eltern bedeuten die Events einige entspannte Stunden, die sie den herausfordernden Alltag vergessen
lassen und der ganzen Familie neue Energie schenkt. Unsere kostenlosen Familien-Events bieten betroffenen Kindern,
Eltern und Geschwistern die Mdglichkeit, unbeschwerte Glicksmomente zu erleben. Die Vorfreude auf diese speziellen
Tage ist jeweils riesig. Sie kénnen sich entspannen, sich verwéhnen lassen, sich vernetzen und neue Freundschaften
schliessen. Ebenso lernen sich Geschwisterkinder kennen und oft ergeben sich daraus wunderschdne Freundschaften.
Seit der Grindung durften wir rund 9000 KMSK Familienmitglieder an unseren tollen Events begrissen.

AUSTAUSCH ZWISCHEN BETROFFENEN VATERN

Jedes Familienmitglied tragt zum Wohl der Familie bei.

Unsere besonderen Anlasse, exklusiv fur Vater von Kin-

dern mit seltenen Krankheiten, bieten nicht nur spannen-

de Aktivitaten wie gemeinsames Kochen, sondern schaffen

auch den idealen Raum fir einen intensiven Austausch. Sie 9 0 0 0

bieten Gelegenheit, die eigenen Gedanken, Erfahrungen i B

und Herausforderungen des Alltags in einer entspannten kleine und grosse Gaste durften
und lockeren Atmosphéare miteinander zu teilen und neue wir seit 2014 zu unseren nationalen
Freundschaften zu schliessen. KMSK Familien-Events einladen

%
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NACHHALTIGE ENTLASTUNG
DANK FINANZIELLER
UNTERSTUTZUNG

Die Diagnose «Seltene Krankheit» oder «keine Diagnose» ist nicht nur emotional eine immense Belastung, daraus er-
folgen haufig auch finanzielle Engpéasse. Die Pflege und Betreuung des Kindes und dessen Geschwister sowie die unzéh-
ligen Termine fir Arztbesuche, Therapien und die unterschiedlichen Schulzeiten der Kinder, machen es oft unméglich,
dass beide Elternteile arbeiten. Ausgaben fur Hilfsmittel, Mobilitat oder Spezialtherapien, die weder von der IV noch
von der Krankenkasse bezahlt werden, sind nur schwer zu stemmen. In solch einem Fall kann der Férderverein finanziell
schnell und unkompliziert helfen und die Familien nachhaltig entlasten. Die Eltern kénnen Uber unsere Website einen
Forderantrag stellen, der nach positiver Prifung durch unser Entscheidungsgremium rasch ausgezahlt wird. Seit der
Grindung durften wir betroffene Familien mit rund CHF 2.7 Mio unterstitzen. Zusatzlich bieten wir betroffenen Eltern
die Mdglichkeit, gemeinsam mit uns ein Crowdfunding-Projekt bis zu CHF 10 000 zu starten.

«Adrian hat nun viel mehr
Freiheiten und ist iibergliicklich.»

KLAUDIJA, MUTTER VON ADRIAN

ADRIANS HERZENSWUNSCH NACH MEHR SELBST-
STANDIGKEIT UND FREIHEIT

Der 16-jahrige Adrian, bei dem keine eindeutige Diagnose
gestellt werden kann, hat einen grossen Herzenswunsch:
Er méchte mehr Selbststédndigkeit und mehr Freiheit. Da
er motorisch eingeschrankt ist und keine Kontrolle lber
seinen Rumpf und seine Kopfstellung hat, verbringt er die
meiste Zeit in seinem Rollstuhl und ist auf die Hilfe an-
derer angewiesen. Ein spezielles Zuggerét fur den Roll-
stuhl wirde ihm mehr Selbststadndigkeit bieten und ihm
die Freiheit geben, etwas eigenstandig unternehmen zu
konnen. Das Problem: die IV Gbernahm die Kosten nicht und
fur die Eltern war es finanziell nicht tragbar. Dank gross-

zligigen Spendengeldern von der KMSK Oldtimer-Fahrt im C H F 2 .7 M I 0
August 2023, welche von drei Rotary Clubs organisiert

wurde, sowie der finanziellen Unterstitzung einer Stif- UnterStUtzung von Kindern

tung, konnte Adrians Wunsch schliesslich doch noch er- und ‘JUgendliChen mit

fillt werden! seltenen Krankheiten
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WISSENSTRANSFER STARKT
BETROFFENE FAMILIEN

Nach der Diagnose fihlen sich die Eltern haufig Uberfordert. Das fehlende Wissen rund um das Thema seltene Krankhei-
ten erschwert ihnen den Umgang mit der neuen Situation. Wissen mindert Angste, sensibilisiert und befahigt Eltern,
selbstbewusst auf Augenhdhe mit Fachleuten zu kommunizieren. Der Férderverein hat sich zum Ziel gesetzt, Wissen zu
biindeln und allen kostenlos zur Verfligung zu stellen. Des Weiteren sensibilisieren wir die Offentlichkeit und sorgen
fur mediale Préasenz. Auf diese Weise kdnnen wir gemeinsam mit unseren 780 betroffenen Familien sowohl gesellschaft-
lich als auch politisch ein tieferes Verstédndnis fir das Thema schaffen. Unsere sechs KMSK Wissensbicher «Seltene
Krankheiten» beinhalten wertvolles Wissen aus der Praxis fir alle Dialoggruppen und sind wichtige Arbeitsmittel fur
(angehende) Fachleute. Am jahrlichen KMSK Wissens-Forum «Seltene Krankheiten» findet ein reger Austausch zwischen
betroffenen Familien und Fachexpert*innen statt. So ist es méglich, konstruktiv neue Lésungsansatze zu diskutieren.
Das Wissens-Forum wird via Live-Streaming tUbertragen und ist somit jederzeit abrufbar. Durch unsere Erfahrung und die
enge Zusammenarbeit mit unseren 780 Familien entstand die erste digitale KMSK Wissensplattform «Seltene Krankhei-
ten». Dort finden sich Informationen und Hilfsangebote in vier Sprachen (d/e/f/i). Mittels verschiedener Rubriken wer-
den gezielt relevante Informationen vermittelt und entsprechende Anlaufstellen zu den einzelnen Themen verlinkt. Die
Plattform hilft nicht nur (neu) betroffenen Familien, sondern dient auch der Arzteschaft, den Pflegekraften, Forschenden,
Therapeut*innen, Auszubildenden, Patientenorganisationen, Pddagog*innen und Politiker*innen als Nachschlagewerk.

WWW.WISSENSPLATTFORM.KMSK.CH -
WISSENSVERMITTLUNG AUF DEM
NEUEN LEBENSWEG

Weg zur Diagnose

Emotionale Belastungen und Bewé&ltigung

Austausch mit betroffenen Familien

Entlastung, Pflege und Betreuung

Familie und Bezugspersonen

Versicherungsleistungen, Beantragung und Durchsetzung KMSK Wissensplattform far
Eltern und Fachpersonen
Finanzielle Unterstitzungsmdglichkeiten (d, f, i, e)

Therapien und ergdnzende Angebote

Freizeit und Auszeit Hier finden Sie alle

KMSK Wissensbiicher
Seltene Krankheiten als PDF

Kita, Kindergarten und Schule

Vereinbarkeit Familie und Beruf

Jugend und Ubergang ins Erwachsenenalter
11. KMSK Wissens-Forum
Palliative Care, Vorbereitung, Abschied und Trauer «Seltene Krankheiten», 02.03.2024,

im KKL Luzern, inkl. Live-Streaming

Verhalten bei Notfallen
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WIE SIE BETROFFENE FAMILIEN
UNTERSTUTZEN KONNEN

Um betroffene Familien auf ihrem Lebensweg zu begleiten, sie finanziell zu entlasten, Wissen zu vermitteln und ihnen
Glicksmomente zu ermdglichen, sind wir auf Ihre Unterstiitzung angewiesen. Nebst einer generellen Spende haben Sie
die Mdglichkeit, ein konkretes Projekt zu unterstitzen. Es freut uns, wenn Unternehmen oder Organisationen eigene
Fundraising-Projekte ins Leben rufen. Wir garantieren, dass Ihre Spende verantwortungsbewusst eingesetzt wird und
wir stets im Sinne der betroffenen Familien handeln. Seit der Grindung im Jahr 2014 durften wir dank grossziigiger
Spender*innen und Génner*innen rund CHF 2.7 Mio. an betroffene Familien in der Schweiz ausbezahlen und damit deren
Lebensqualitat verbessern. Der Forderverein fir Kinder mit seltenen Krankheiten ist seit 2014 als steuerbefreite Ins-
titution anerkannt, was in den meisten Kantonen zu Steuerabziigen berechtigt.

Im Namen der betroffenen Familien bedanken wir uns fur Ihre nachhaltige Unterstitzung!

MANUELA STIER PROF. DR. MED. ANITA RAUCH

Grinderin und Geschéaftsfihrerin Préasidentin KMSK

Forderverein fur Kinder mit Direktorin am Institut fir Medizinische
seltenen Krankheiten (KMSK) Genetik an der Universitat Zurich UZH

manuela.stier@kmsk.ch

GLUCKSMOMENTE SCHENKEN UND
INKLUSION FORDERN

Ein Beispiel dafir sind die 760 Mitarbeitenden von
Siemens Mobility Schweiz, welche im Jahr 2022 auf ihre
Weihnachtsgeschenke verzichteten, um stattdessen unver-
gessliche Glicksmomente zu schenken. In Zusammenar-
beit mit dem Férderverein wurde besprochen, wie sie sich
fur unsere betroffenen Familien auf eine sinnvolle Art und
Weise einbringen kdnnen. Nebst der finanziellen Betei-
ligung zur Durchfihrung des 10. KMSK Wissens-Forums
«Seltene Krankheiten» und der Entlastung betroffener
Familien, ermdglichte Siemens Mobility Schweiz be-
troffenen Kindern und ihren Familien ein einzigartiges
Abenteuer. In einem Video wurden die berihrenden Mo-

Wir freuen uns Uber Ihre
mente festgehalten, um allen Mitarbeitenden von Siemens

Spende online oder per

Mobility Schweiz aufzuzeigen, was mit dem gespendeten . .

Einzahlungsschein
Geld bewirkt wurde. Im Juli 2023 organisierten sie ge-
meinsam mit der Brinig-Dampfbahn eine Sonderfahrt in-
klusive Mittagessen von Interlaken bis Meiringen und zu-
rick. Zusammen mit 60 KMSK Familienmitgliedern aus Video KMSK Familien-Event
der ganzen Schweiz, genossen 40 Personen der Siemens «Brinig Dampfbahn»

Mobility Schweiz (Angestellte und deren Familien) dieses

unvergessliche Ereignis.
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