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Wir engagieren uns – auch für Sie
Mit dem «Plakat für die gute Sache» können wohltätige Organisationen  
ihre Anliegen in der Öffentlichkeit bekannt machen. 

Ein Beispiel, wie wir unsere gesellschaftliche Verantwortung wahrnehmen.

2. KMSK SWISS 
CHALLENGE 2021
Unterstütze mit deiner Teilnahme 
350 000 Kinder mit seltenen 
Krankheiten in der Schweiz.

Teilnahme mit
Tracking App
1.5.–1.10.2021

Anmeldung
www.kmsk.ch

PLATIN-GÖNNER GOLD-GÖNNER

www.kmsk.ch

Rund 350 000 Kinder und Jugendliche sind in der 
Schweiz von einer seltenen Krankheit betroffen. Dank Ihrer 

Spende organisieren wir finanzielle  Direkthilfe und 
fördern den Austausch zwischen  betroffenen Familien.
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Manuela Stier

PSYCHOSOZIALE HERAUS-
FORDERUNGEN FÜR ELTERN 
UND GESCHWISTER
Liebe Leserinnen und Leser

Eine seltene Krankheit wirbelt das Leben betroffener Familien durcheinan-

der, zerstört Träume und Lebensentwürfe, ist eine riesige Herausforderung für 

Mütter, Väter, Geschwister, aber auch für Grosseltern. Berufskarrieren müssen 

begraben werden, Paarbeziehungen leiden, Eltern sind oft rund um die Uhr für 

ihre kranken Kinder da und vergessen dabei sich selbst. Kurz: Die Diagnose 

einer seltenen Krankheit bringt immense psychosoziale Herausforderungen 

auf vielen verschiedenen Ebenen mit sich. Eine betroffene Mama beschreibt es 

so: «Ich habe alle Gefühle durchlebt: mal überfordert, mal schuldig, mal abso-

lut wütend auf Ärzte und Belegschaft, mal hoffnungslos, tieftraurig und nicht 

in der Lage, mein Schicksal zu akzeptieren. Dann wieder voller Zuversicht». 

Es beeindruckt uns sehr, welche unglaublichen Kräfte diese Familien im 

Sturm bündeln, wie sie für ihre Kinder kämpfen, bedingungslose Liebe schen-

ken und trotz allem, positiv in die Zukunft blicken. Sie darin zu  unterstützen, 

ist eines der Ziele des Fördervereins für Kinder mit seltenen  Krankheiten. 

Wissenstransfer ist uns dabei enorm wichtig und wird mit unseren vier KMSK 

Wissensbüchern «Seltene Krankheiten» nachhaltig ermöglicht. Mehr als  

42 000 Bücher durften wir dank Gönnerinnen und Gönnern kostenlos an betrof-

fene Familien, Gynäkologen, Hebammen, Kinderärzte, Hausärztinnen, Genetiker, 

Augen- und Ohrenärztinnen, Therapeuten, Psychologinnen, Kinderspitäler, Kran-

kenversicherer, Gesundheitspolitikerinnen, Lehrer, Forschende an Hochschu-

len, Pharmafirmen, IV-Mitarbeitende und Gesundheitsdirektionen überreichen.

Dank dem Wissen von inzwischen über 610 KMSK Familien und Fachpersonen 

ist nun bereits das 4. Wissensbuch «Seltene Krankheiten – Psychoso ziale 

Herausforderungen für Eltern und Geschwister» entstanden. Dankbar sind 

wir, dass wir auf viele tolle Herzensmenschen zählen dürfen, die unsere Bü-

cher als Gönnerinnen und Gönner mit einer gebundenen Spende ermöglichen. 

Es freut uns sehr, dass wir seit 2018 auf kompetente Texterinnen und Tex-

ter sowie Fotografinnen und Fotografen zählen dürfen, die sich ehrenamtlich 

einsetzen. Gemeinsam sind wir stark und können die betroffenen Familien auf 

ihrem Weg begleiten, sie verbinden, finanziell unterstützen und ihnen das 

Gefühl vermitteln, dass sie nicht alleine sind.

Wir wünschen Ihnen allen eine spannende Lektüre!  

Herzlichst

MANUELA STIER PROF. DR. MED. ANITA RAUCH 
Initiantin/Geschäftsleiterin Präsidentin KMSK
Förderverein für Kinder mit Direktorin Institut für Genetik 
seltenen Krankheiten KMSK der Universität Zürich

Prof. Dr. med. Anita Rauch
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Die psychosozialen Herausforderun-

gen für Eltern, deren Kind eine sel-

tene Krankheit hat, sind zumeist 

gross und vielschichtig, verlaufen 

in verschiedenen Phasen und in un-

terschiedlicher Intensität. Für mich 

als Genetikerin gilt es, die Eltern 

mit viel Feingefühl, behutsam und 

dennoch ehrlich und offen auf ihrem 

Weg zu begleiten. Ein wichtiges Ins-

trument, das ich jeweils betroffe-

nen Eltern zur Hand gebe, sind dabei 

die KMSK Wissensbücher «Seltene 

Krankheiten». Sie geben den Eltern 

das wertvolle Gefühl, nicht allei-

ne zu sein mit ihren Emotionen, mit 

ihrem neuen, unbekannten Leben. Ich 

bin sehr froh, dass diese 4. Ausgabe 

des KMSK Wissensbuches das Thema  

der psychosozialen Herausforderun-

gen aufgreift und damit betroffenen 

Eltern Mut und Zuversicht gibt.

Zuversicht, die im Moment der Dia-

gnose oft unvorstellbar erscheint.

Wir Genetiker sind dabei in der an-

spruchsvollen Situation, die El-

tern mit der lebenseinschneidenden 

 Diagnose zu konfrontieren. Vielfach 

bedeutet diese jedoch auch eine Er-

leichterung für die betroffenen El-

tern, insbesondere, wenn das Kind 

offensichtliche Defizite hat. Die 

Eltern haben oft einen Ärzte- und 

Therapiemarathon hinter sich, fühlen 

sich verloren, schuldig und fragen 

sich, was sie falsch machen, wie sie 

ihr Kind noch besser fördern könnten. 

Die Diagnose ist dann eine Erlösung, 

sie bekommen Orientierung, kön-

nen sich informieren, entsprechende 

Therapien einleiten und den Kontakt 

zu anderen Betroffenen suchen.

Für uns Genetiker ist es wichtig, den 

Eltern die Schuldgefühle zu nehmen 

und ihnen zu erklären, dass der Gen-

defekt nichts mit einem schlechten 

Erbgut zu tun hat. Vielmehr ist es 

entweder eine Laune der Natur oder 

«UNSERE AUFGABE IST ES, DEN ELTERN 
DIE SCHULDGEFÜHLE ZU NEHMEN»

schlichtweg ein gemeiner Zufall. 

Denn: Die Natur unserer Fortpflan-

zung ist so eingerichtet, dass unser 

Erbgut einer gewissen Neumuta  -

t ionsrate unterliegt und jeder von 

uns eine Handvoll Gendefekte in 

sich trägt. Wenn nun der Partner den-

selben Defekt mitbringt, kann das 

eine genetische Krankheit beim 

Kind auslösen. Dieses Wissen macht 

es für betroffene Eltern einfacher, 

die Krankheit zu akzeptieren. Zu-

gleich können wir Mut machen: wir 

gewinnen laufend, in weltweiter Zu-

sammenarbeit der Forschenden, neue 

Erkenntnisse über Krankheitsursa-

chen, welche die Grundlage für die 

Entwicklung neuer Therapien bil-

den, die für einzelne Krankheiten 

schon sehr vielversprechend sind.

Prof. Dr. med. Anita Rauch
Präsidentin des Fördervereins für Kinder 
mit seltenen Krankheiten, Fachärztin für 
 Medizinische Genetik FMH, Spezialistin 

für Medizinisch-Genetische Analytik FAMH 
und Direktorin am Institut für  Medizinische 

Genetik der Universität Zürich

9GRUSSWORT PRÄSIDENTIN



Manuela Stier
Initiantin/Geschäftsleiterin Förderverein 
für Kinder mit seltenen Krankheiten

WIRKUNG DER VIER KMSK WISSENSBÜCHER 
«SELTENE KRANKHEITEN»

seltenen Krankheiten. Seither sind 

weitere drei KMSK Wissensbücher er-

schienen, über 42 000 Stück wurden 

insgesamt kostenlos an unsere Dia-

loggruppen verteilt. 

Kein vergleichbares 

Angebot in Deutschland

Inzwischen werden die Wissensbücher 

über die Landesgrenzen hinaus ge-

nutzt und geschätzt. Die Kinderärztin 

Dr. med. Agnes Genewein, Vorstands-

mitglied KMSK und Vorständin Stif-

tung Hannoversche Kinderheilan stalt, 

ver breitet die Bücher in Deutschland, 

denn ein vergleichbares Angebot 

gibt es da nicht. «Ich liebe diese 

Bücher, weil sie eine ganzheitliche 

Betrachtung der Sorgen und Nöte die-

ser Familien zeigen, die Herausfor-

derungen, aber eben auch die Son-

nenseiten nicht auslassen. Kurzum, 

sie zeigen ein umfassendes Bild 

auf. Durch die feinfühligen Texte 

und professio nellen Bilder ziehen 

diese Bücher emotional an und set-

zen gleichzeitig wichtiges Wis-

sen frei, das vielen Menschen sonst 

nicht zugänglich wäre.» Nebst be-

troffenen Eltern legt die Kinderärz-

tin die Bücher auch gerne Kostenträ-

gern und Politikern in die Hand, um 

das Thema der seltenen Krankheiten 

zu veranschaulichen.

Wichtiges Instrument 

für Ärzte und Genetikerinnen

Entstanden ist die Idee, die Wissens-

bücher zum Thema seltene Krankhei-

ten herauszubringen, nach unzähligen 

Gesprächen mit betroffenen Famili-

en. Immer wieder hörte  Manuela Stier 

dasselbe: «Nach der Diagnose sind 

wir ins Bodenlose gefallen und hät-

ten uns ein Instrument gewünscht, 

das die Erfahrungen und das Wissen 

von anderen betroffenen Fami lien 

aufzeigt und uns das Gefühl gibt, 

nicht alleine zu sein.» Und genau 

hier setzen unsere inzwischen vier 

Wissensbücher an.

«Die Wissensbücher sind so wichtig, 

weil sie aufzeigen, aufklären und uns 

das Gefühl geben, nicht  alleine zu 

sein. Sie haben uns in den dunklen 

Stunden nach der Diagnose geholfen 

und Kraft gegeben», sagt eine Mutter, 

die ihre kleine Tochter mit einer sel-

tenen Krankheit verloren hat. 

Das 1. KMSK Wissensbuch  «Seltene 

Krankheiten – Einblicke in das Leben 

betroffener Familien» wurde am 21. 

September 2018 veröffentlicht und 

warf sogleich hohe Wellen. Betrof-

fene Familien, Spitäler, Kinderärz-

tinnen, Gynäkologen, die breite Öf - 

fentlichkeit, IV-Stellen und Kranken-

kassen bestellten die kostenlosen 

Bücher und schnell waren 10 000 Ex-

emplare des 1. KMSK Wissensbuches 

weg. «Das grosse Interesse an unse-

rem Buch zeigte mir, dass wir ein Be-

dürfnis erkannt hatten und hier wei-

ter anknüpfen müssen», sagt Manuela 

Stier, Initiantin und Geschäftsleite-

rin des Fördervereins für Kinder mit 
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SELTENE KRANKHEITEN
SIND LEIDER NICHT SELTEN
Der Alltag unserer rund 610 KMSK Familien ist geprägt von Ungewissheit, von immensen Herausforderungen, Sorgen 

und Ängsten. Der Förderverein für Kinder mit seltenen Krankheiten setzt sich seit 2014 für die betroffenen Kinder und 

Jugendlichen sowie deren Eltern und Geschwister ein. Wir ermöglichen finanzielle Direkthilfe (seit 2014 rund 1.5 Mio.)

und organisieren kostenlose KMSK Familien-Events (Seit 2014 für mehr als 6000 Familienmitglieder), um betroffene 

Familien miteinander zu vernetzen und ihnen wertvolle Auszeiten und neue Energie zu schenken. Zudem verankern wir 

das Thema seltene Krankheiten bei Fachpersonen, in der Politik und der breiten Öffentlichkeit (40 Fachbeiträge in Print /  

Online / TV / Radio im Jahr 2021). Um die rund 350 000 betroffenen Kinder und Jugendlichen und deren Familien auch 

zukünftig unterstützen zu können, sind wir auf Spenden, Legate und Gönnerbeiträge angewiesen. Wir danken all unseren 

Spenderinnen und Spendern sowie Gönnerinnen und Gönnern im Namen unserer wunderbaren Familien.

5% 
der rund 8000 

seltenen Krankheiten 

sind erforscht

6000
 betroffene Familienmitglieder 

durften wir seit 2014 zu 

kostenlosen KMSK Familien- 

Events einladen

350 000 
betroffene Kinder und 

Jugendliche in 

der Schweiz*

1.5 MIO.
wurden seit der Gründung 2014 

an betroffene Familien  

ausbezahlt

8000 
seltene Krankheiten 

weltweit

der Patientinnen und 

Patienten in den  universitären 

Kinderspitälern haben eine 

seltene Krankheit

* Quelle: Nationales Konzept Seltene Krankheiten, Bundesamt für Gesundheit, 2014
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VOM OPTIMISMUS, 
DEN AUCH FRAGEZEICHEN 
NICHT TRÜBEN KÖNNEN
Seit der Geburt von Tochter Amy (8) hat sich bei Melanie und Jürgen (beide 41) 
sehr vieles verändert. Zwar konnte bei ihrer Zweitgeborenen keine klare Diagnose 
gestellt werden, das Mädchen hat jedoch verschiedene Beeinträchtigungen und 
musste schon mehrfach operiert werden. Ihren Optimismus lässt sich die Familie 
von Ungewissheiten aber nicht nehmen.

KEINE DIAGNOSE – WIE WEITER?
AMY – KEINE DIAGNOSE
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«Ist mit meinem Baby alles in Ordnung?» 

Diese Frage stellte sich Melanie während 

ihrer zweiten Schwangerschaft oft. Ange-

fangen mit einem Abgang in der neunten 

Schwangerschaftswoche – Amy wäre sonst 

als Zwilling zur Welt gekommen – bis hin zu 

Ultra schalluntersuchungen, bei denen die 

Ärzte nie wirklich sicher waren, ob es dem 

Fötus gut gehe. Mehrere «White Spots», weisse 

 Flecken auf dem Herzen des Babys, wurden 

dabei bemerkt, ein grösserer Herzfehler war 

jedoch nie ersichtlich. Die ungewisse Schwan-

gerschaft endete mit einem Notkaiserschnitt, 

da Amy sich in Steisslage befand und bei ihrer 

Mutter ein Teilabriss der Plazenta festgestellt 

wurde. Während der Geburt schluckte das 45cm 

kleine und 2790 g schwere Baby viel Blut, kurz 

 darauf hatte es Probleme mit dem Atmen und 

dem Schlucken. Und ihren Eltern wurde zum 

ersten Mal bewusst, wie gefühllos Aussenste-

hende bei Kindern mit Beeinträchtigung sein 

können. «Uns wurde direkt ein Gentest ange-

boten, da unser Kind ≤offensichtlich nicht nor-

mal≥ aussah», erinnert sich Melanie zurück. 

Sofort meldete sich ihr Beschützerinstinkt: 

Sie lehnte es ab, ihre Tochter testen zu lassen. 

Operation vor dem ersten Geburtstag

Als Melanie und Jürgen mit ihrer Neugebo-

renen zu Hause ankamen, ging es schwierig 

weiter. Amy hatte Mühe zu trinken, ihre Saug-

kraft reichte nicht aus, um gestillt zu werden. 

«In der Folgezeit haben wir alles ausprobiert, 

neben der Schulmedizin versuchten wir es auch 

mit Osteopathie und Naturheilern», erklärt 

Melanie. Hilfe oder klare Antworten suchte die 

Familie aber vergebens. Als dann auch noch 

regelmässige Mittelohrenentzündungen auftra-

ten, mussten bereits vor dem  ersten Geburtstag 

präventiv die Rachenmandeln entfernt wer-

den. «Gegen die Mittelohrentzündungen half 

dies leider nicht, jedoch verschwand Amys 

Trinkschwäche direkt nach der OP», freut sich 

Melanie rückblickend. Wenig später entdeckte 

Kinderärztin Dr. Silvana Mathieu bei Amy 

ungleiche Pupillen, ein Anzeichen für Epilep-

sie. Das kleine Mädchen wurde an die Neuro-

logie überwiesen und erhielt eine gezielte 

Medikation, die sofort Wirkung zeigte. Die Mit-

telohrenentzündung wurden allerdings chro-

nisch. Trotz Paukenröhrchen und Drainagen 

im Ohr nahmen die Symptome zu, schliesslich 

wurden beide Trommelfelle perforiert: Seither 

benötigt sie Hörgeräte, die regelmässigen Mit-

telohrenentzündungen sind geblieben. 

Tag und Nacht am Bett der Tochter

Wenig später wurden bei Amy zudem Megaure-

ter festgestellt, ihre Harnleiter waren zu lang 

und zu breit. In einer Operation mussten sie 

gekürzt und neu in die Blase eingesetzt wer-

den. Es war einer der grössten Eingriffe des 

Mädchens – und auch aus Elternsicht beson-

ders streng. «Amy musste acht Tage liegend 

im Bett verbringen, ohne die Beine zu bewe-

gen», erzählt Vater Jürgen. «Wir mussten ihre 

Hände und Füsse fixieren, Tag und Nacht sas-

sen ich oder meine Frau am Bett unserer Toch-

ter.» Seit dieser Operation leidet Amy an 

chronischer Blasenentzündung. Zu besonders 

intensiven Zeiten tritt sie einmal monat-

lich auf, in besonderer Häufigkeit am Wochen-

ende. «Wir verbringen regelmässig den ganzen 

Sonntag im Notfall, mittlerweile wird es zum 

Glück aber besser», sagt Melanie. Dies hänge 

vor allem mit Trainings zusammen, dank denen 

Amy  trocken werden soll. 

«Leben für zwei»

Auch eine Herzoperation musste das kleine 

Mädchen bereits über sich ergehen lassen. 

Wegen eines Lochs im Herzen, das bei ihr 

immer grösser wurde, und ihrem noch immer 

tiefen Gewicht war dieser Eingriff aus Ärzte-

sicht notwendig. «Wir hatten damals die Hoff-

nung, dass Amy nach der Operation besser 

zunehmen würde», blickt Melanie auf die Ope-

ration zurück. Diese Hoffnung wurde zwar ent-

täuscht, die Operation hat Amy jedoch sehr gut 

überstanden. Seither hat sie «Leben für zwei», 

wie es ihre Eltern ausdrücken. «Ich war total 

baff, als ich Amy zwei Tage nach der Operation 

auf der Station herumtollen sah», erinnert sich 

Jürgen, der am Tag der Operation Geburtstag 

hatte und dies als gutes Omen nahm. Aus den 

prognostizierten drei Wochen Spitalaufenthalt 

wurden schliesslich bloss acht Tage. 

Gentest bringt keine Antworten

Neben verschiedenen körperlichen Beein-

trächtigungen ist bei Amy auch die geistige 

Entwicklung verzögert. Die Gründe dafür ken-

nen Melanie und Jürgen nicht. Obwohl sie 

mittlerweile auch einen Gentest durchgeführt 

haben, konnte keine klare Diagnose gestellt 

werden. «Anfangs hiess es häufig, dass sich 

Amy einfach etwas langsamer entwickle, aber 

schon alles gut komme», erklärt Melanie. «Der 

Gentest brachte dann ebenfalls keine Antwor-

ten. Es müsste laut Ärzten einfach ≤ins Blaue≥ 

getestet werden, was jedoch weder von Kran-

kenkassen noch von der IV finanziert wird.» 

Antworten möchten Amys Eltern auch weni-

ger für sich finden als für andere Kinder, die 

unter ähnlichen Beeinträchtigungen leiden 

könnten. «Bei Amy kam einfach immer wie-

der etwas Neues dazu. Irgendwie haben wir 

uns damit arrangiert, auch wenn es manch-



mal schwerfällt, keine klare Diagnose zu 

haben», erklärt  Melanie. Dies bestätigt auch 

 Jürgen: «Anfangs war es schwierig, klar aus-

zusprechen, dass ich ein Kind mit besonde-

ren Bedürfnissen habe. Vor allem auch, da wir 

lange davon ausgingen, dass sich die Situa-

tion beruhigen würde, und wir nie einen klaren 

Namen hatten, um Amys Beeinträchtigungen 

zu beschreiben.» Als er diese dann erstmals 

vor Arbeitskollegen laut aussprach, sei er 

auf viel Verständnis gestossen. Seit diesem 

«Outing» als Vater einer Tochter mit beson-

deren Bedürfnissen kann er mit der Situation 

deutlich besser umgehen. «Ich liebe meine 

beiden Töchter so, wie sie sind. Kim und Amy 

sind auf ihre Art beide tolle Mädchen.» 

Fachliche Unterstützung entscheidend

Unterstützung während dieses Prozesses er-

hielt die Familie vor allem von Fachperso-

nen, beispielsweise von Astrid Solenthaler, 

einer heilpädagogischen Früherzieherin. «Sie 

führte uns langsam an diese Thematik heran 

und half uns dabei, uns mit Amys Bedürfnis-

sen, aber auch unseren eigenen Wünschen 

und Hoffnungen auseinanderzusetzen», erklärt 

Melanie. Dank der Fachärztin kam die Fami-

lie auch erstmals in Kontakt mit der Heilpä-

dagogischen Schule (HPS) in Heerbrugg. Zudem 

suchte sie auch den Kontakt zu Fachgruppen 

von betroffenen Familien, um sich auszutau-

schen. Dies ist laut Melanie einer der wich-

tigsten Schritte auf dem Weg zu ihrem heutigen 

Familienleben gewesen. «Wir haben sehr viele 

Familien kennengelernt und uns intensiv un-

terhalten. Dabei konnten wir auch Fragen stel-

len, beispielsweise zu Institutionen, welche 

Kinder mit besonderen Bedürfnissen unter-

stützen.» Dass Amy die HPS besucht, sei für 

die ganze Familie gleichzeitig Entlastung 

und Freude. Einerseits wird sie dort ihrem 

Potenzial entsprechend gezielt gefördert und 

baut ihre Fähigkeiten aus. Andererseits bietet 

Amys Besuch der Schule auch Freiräume für die 

Eltern. So arbeitet auch Melanie wieder zeit-

weise bei der Pro Senectute, wo sie Menschen 

im Haushalt hilft. 

Gemeinsam unterwegs, gemeinsam glücklich

Den grössten Ausgleich findet die Familie bei 

gemeinsamen Ausflügen, vor allem auf dem 

Velo. Für den Anhänger muss zwar aktuell eine 

neue Lösung gefunden werden, da Amy mittler-

weile zu gross geworden ist, Velotouren in die 

Natur machen aber allen vier Familienmitglie-

dern sehr viel Spass. Das bestätigt auch die 

10-jährige Kim, die sich trotz der besonderen 

Bedürfnisse ihrer kleinen Schwester keines-

wegs im Schatten fühlt. Einzig einige negative 

Reaktionen von Mitschülerinnen hätten sie 

bisher gekränkt, mittlerweile seien diese aber 

selten geworden. «Ich fand es nicht schön, als 

Amy mitspielen wollte, die anderen sie aber 

nicht liessen», erzählt Kim. «Mittlerweile ist 

sie aber für alle einfach Amy – so wie sie halt 

ist.» Geholfen hat laut Melanie diesbezüglich 

auch ein Mädchen aus der Nachbarschaft mit 

Trisomie 21: «Jetzt treffen sich beide Töch-

ter zwischendurch mit ihren Freundinnen, ganz 

so wie es alle Kinder machen.» Kim hilft zwar 

mit, schaut teilweise auch auf ihre kleine 

Schwester, kann und soll ihre Bedürfnisse und 

Wünsche aber auch direkt äussern. «Wir haben 

als Familie gelernt, Dinge direkt anzuspre-

chen. Wenn Kim beispielsweise mal etwas Zeit 

ganz alleine mit einem Elternteil möchte, 

dann unterstützen wir das. Zwischendurch soll 

auch sie einfach im Mittelpunkt stehen.» Dies 

gelte auch für die Eltern untereinander: «Wenn 

wir mal eine kurze Auszeit benötigen, sagen 

wir das. Da wir nicht nur als Paar, sondern auch 

als Team funktionieren müssen, ist Offenheit 

im Umgang miteinander entscheidend.»

Amy macht Menschen besser

Amys Art, fröhlich und offen auf Menschen 

zuzugehen und jegliche Spitalbesuche gedul-

dig durchzustehen, erleichtert ihrem Umfeld 
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«Bei Amy kam einfach immer wieder etwas 
Neues dazu. Irgendwie haben wir uns damit 
arrangiert, auch wenn es manchmal schwer-

fällt, keine klare Diagnose zu haben.»
MELANIE, MUTTER VON AMY
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gemäss ihren Eltern den Umgang mit Beein-

trächtigungen. «Wer Amy kennenlernt, wird ein 

besserer Mensch», erklärt ihre Mutter. Mehrere 

Freunde hätten zu Anfang leichte Berührungs-

ängste gehabt, seien unsicher gewesen, wie 

sie mit der Situation umgehen sollen. «Amy 

geht aber auf alle Menschen sehr offen zu und 

nimmt sie für sich ein», so Melanie. «Und 

dies hilft natürlich auch uns. Betreten wir 

beispielsweise das Kinderspital, freut sie 

sich auf das Wiedersehen mit Ärztinnen und 

Pflegern, statt Angst vor einem weiteren Ein-

griff zu haben.» Schwierig seien für sie als 

Eltern eher die teils schweren Operationen, 

die ebenso Hoffnung aufkommen lassen wie 

Ängste wecken. «Ich habe schon mehrfach im 

Ronald-McDonalds-Haus geschlafen, nachdem 

Amy operiert wurde. Wenn ich dann gegen Mit-

ternacht kurz rausgeschlichen bin und etwas 

Ruhe gesucht habe, bin ich schon mehrmals 

mit Müttern ins Gespräch gekommen. Müt-

ter von Kindern, denen es schlecht geht, die 

sie vielleicht bald verlieren.» In solchen 

Momenten spürt Melanie eine grosse Dankbar-

keit: «Ja, unsere Amy hat besondere Bedürf-

nisse. Aber sie ist ein fröhliches Mädchen, 

dem es gut geht, das alles Mögliche erleben 

möchte und Spass hat. Eigentlich ist doch 

alles in Ordnung.»

TEXT: STEFAN FEUERSTEIN 
FOTOS: THOMAS SUHNER

KRANKHEIT
Die Symptome von Amy konnten 
bisher keiner klaren Krankheit 
zugewiesen werden. Festgestellt 
und behandelt wurden bis jetzt 
chronische Mittelohrentzün-
dungen, Epilepsie, Megaureter 
und ein Loch im Herzen. Neben 
körperlichen Beeinträchtigungen 
ist bei Amy auch die geistige 
Entwicklung verzögert.
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Wie oft kommt es vor, dass Kinder wie 

Amy zwar Beeinträchtigungen haben, 

diese aber nicht einem klaren Syn-

drom bzw. einer seltenen Krankheit 

zugewiesen werden können? Das ist 

leider gar nicht so selten. Oft geht 

es am Anfang primär darum, zuerst 

behandelbare Krankheiten zu erken-

nen und schwere Verläufe auszu-

schliessen. Stellen wir beispiels-

weise eine Stoffwechselerkrankung 

fest, versuchen wir den Verlauf mit 

einer Diät zu beeinflussen. Je nach-

dem kann es aber auch sein, dass 

Operationen nötig sind und diese 

keinen zeitlichen Aufschub erlauben. 

Medizin und Technologie gelten als 

weit fortgeschritten, wir können alle 

möglichen Beschwerden behandeln 

und auch auf den Mond fliegen. Wieso 

ist es trotzdem so schwierig, bei 

einem Kind wie Amy eine klare Dia-

gnose zu stellen? Die Diagnosestel-

lung ist sehr vielschichtig. Oft sind 

die Symptome betroffener Kinder 

anfangs sehr unspezifisch und eine 

Zuordnung wird erst möglich, wenn 

Charakteristika klarer hervortreten. 

Zudem wissen wir häufig gar nicht, 

wonach wir genau suchen müssen. 

Die Stecknadel im Heuhaufen zu fin-

den, wenn man gar nicht weiss, wie 

die Stecknadel aussieht, ist umso 

schwieriger. 

Das vergebliche Hoffen und Warten 

auf eine Diagnose ist für betroffene 

Familien zermürbend. Wie erleben 

Sie diese Familien? Für viele die-

ser Familien steht aus meiner Erfah-

rung anfangs gar nicht «die» Dia-

gnose im Vordergrund. Viel eher sind 

es die zahlreichen Herausforderun-

gen, welche sich durch ein Kind mit 

besonderen Bedürfnissen ergeben. 

Es geht also an diesem Punkt mehr 

darum, sich auf die neuen Bedin-

gungen einzustellen, diese Schritt 

für Schritt zu akzeptieren und dabei 

Unterstützung zu erfahren.

Wie kann ihnen in dieser Situation 

am besten geholfen werden? Wir ver-

suchen herauszufinden, was für 

Kinder und ihre Familien in ihrem 

individuellen System wichtig ist. 

Welche Stärken des Kindes sollen 

gezielt gefördert werden? Welche 

Strukturen, Hobbys oder Ähnliches 

sind wichtig für das Zusammenleben 

dieser Familie und sollen möglichst 

weiterhin gepflegt werden können? 

Zudem erlebe ich es auch immer 

wieder, dass eine klare Diagnose 

ein Stempel sein kann, den man gar 

nicht unbedingt will. Kinder werden 

dann in eine Schublade gezwängt, 

häufig als wenig leistungsfähig ein-

gestuft. Dabei gibt es sogar Kinder 

mit deutlichen Beeinträchtigungen, 

die dank ihrem individuellen Sys-

tem und dessen Förderung die Regel-

schule besuchen können. Genetik 

und eine klare Diagnose sind immer 

ein Thema, ein liebevolles und för-

derndes Umfeld das andere. 

Gemäss Amys Eltern wurde in den ers-

ten Jahren immer wieder gesagt, dass 

Dr. med. Katrin Lengnick 
Fachärztin für Kinder- und 

Jugendmedizin, Schwerpunkt Neuro- 
pädiatrie und Entwicklungspädiatrie, 

Ostschweizer Kinderspital

«OFT SIND DIE SYMPTOME 
BETROFFENER KINDER ANFANGS 
SEHR UNSPEZIFISCH»

Dr. med. Katrin Lengnick ist Fachärztin für Kinder- und Jugendmedizin mit 

Schwerpunkt Neuropädiatrie. Bei ihrer Arbeit am Ostschweizer Kinderspital 

trifft sie immer wieder auf Kinder mit Symptomen, die nicht klar diagnostiziert 

werden können. Unwissen kann aber aus ihrer Sicht eine positive Entwicklung 

teilweise gar fördern.
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Amy sich möglicherweise verlang-

samt entwickeln könnte, grundsätz-

lich aber gesund sei. Dies gab zwar 

einerseits Hoffnung, machte aber 

das Anerkennen ihrer Tochter als 

Kind mit besonderen Bedürfnissen 

teilweise schwieriger. Was raten Sie 

Eltern in einem solchen Fall? Oder 

sollte aus Ihrer Sicht die Medizin 

anders mit dieser Situation umge-

hen? Als Mediziner können wir nicht 

in die Zukunft schauen. Mancher 

schwerkranke Säugling entwickelte 

sich besser, als wir es uns je erhofft 

hätten. Andererseits kann sich eine 

Situation aber auch verschlechtern. 

Eine frühe, nicht spezifisch behan-

delbare Diagnose ist aus meiner 

Sicht nicht immer nur gut, da sie 

sehr belastend sein kann. Natürlich 

wollen wir auch so früh wie möglich 

Klarheit in Bezug auf die Erkran-

kung, aber viele betroffene Eltern 

können zu einem gewissen Zeit-

punkt negative Botschaften noch 

gar nicht annehmen, sie sind noch 

zu sehr mit den neuen Herausforde-

rungen des Alltags beschäftigt. Die-

ser Prozess ist sehr individuell und 

braucht oft Zeit. 

Amys Eltern würden gerne weitere 

genetische Tests durchführen, diese 

werden jedoch von der Krankenkasse 

oder der IV nicht bezahlt. Wes-

halb hakt es häufig bei der Finan-

zierung? Wenn wir Tests anord-

nen, müssen diese wirtschaftlich 

und zweckmässig sein und darüber 

hinaus eine therapeutische Rele-

vanz haben, um von der Kranken-

kasse akzeptiert zu werden. Da aber 

bei Kindern wie Amy gar nicht klar 

ist, was wir finden und ob dies eine 

Änderung der Therapie zur Folge 

hätte, ist eine Begründung des Test-

vorhabens oft nicht ganz einfach. 

Welche Anlaufstellen können in die-

ser Situation weiterhelfen? Im Kin-

derspital helfen wir gerne bei der 

Suche nach Anlaufstellen, unter 

anderem auch mit Hilfe des Sozial-

dienstes. Wir haben jedoch bloss 

begrenzt Einfluss auf Finanzie-

rungsfragen. Unterstützung erhalten 

Eltern daneben auch von der Stiftung 

Cerebral, Procap, dem Förderverein 

für Kinder mit seltenen Krankheiten 

oder bei Heimen und ähnlichen Ins-

titutionen. 

Welche Tipps haben Sie für betrof-

fene Familien, die langwierige Zeit 

der Diagnosefindung zu bewälti-

gen? Ich rate ihnen, auf die indi-

viduellen Stärken und Fähigkei-

ten ihrer Kinder zu achten. Diese zu 

fördern kann eine sehr grosse Ent-

wicklung mit sich bringen. Zudem 

erscheint es mir wichtig, an ihre 

elterliche Intuition zu glauben. 

Viele zweifeln in solchen Situa-

tionen an sich selbst. Dabei ist 

ihre eigene Intuition aber sehr 

stark, sie spüren intuitiv, was ihre 

Kinder brauchen und wozu sie fähig 

sind. Darüber hinaus kann ich ihnen 

ein psychologisches Coaching emp-

fehlen, welches im Kinderspital 

angeboten wird. Dabei geht es um 

Krankheitsverarbeitung und darum, 

herauszufinden, was für Kinder und 

ihre Familien wirklich wichtig ist, 

und wie diese Ziele erreicht werden 

können. Angeschaut wird beispiels-

weise, auf welchem Weg ein Fami-

lienurlaub genossen oder wie das 

Zusammenleben erleichtert werden 

kann. Ein solches Coaching umfasst 

meist bloss wenige Termine, kann 

aber viel zur Akzeptanz beitragen 

und wird von Eltern und Kindern oft 

als sehr wertvoll wahrgenommen.  

Viele Fragezeichen bleiben für Amys 

Eltern voraussichtlich bestehen. Wie 

werden sich die Beschwerden von Amy 

entwickeln? Werden neue auftreten? 

Was hilft aus Ihrer Sicht, wenn Fra-

gezeichen für Familien zu viel wer-

den könnten? Ich bin optimistisch, 

kann aber auch nicht in die Zukunft 

blicken. Teilweise kann es auch hel-

fen, eine Zweitmeinung einzuholen, 

falls Antworten nicht zufrieden-

stellen. Dabei muss man auch keine 

Angst haben, dass Ärzte mit Unver-

ständnis auf diesen Wunsch reagie-

ren. Wir fühlen mit den Eltern mit 

und wissen, dass die Situation ohne 

klare Diagnose nicht einfach ist. 

Unsicherheit kann aber auch Vor-

teile haben, da dadurch ein Kind 

mit besonderen Bedürfnisse nicht 

voreilig «abgestempelt» wird. Sie 

ist eine Chance, wenn man sich auf 

die Stärken des Kindes konzentriert 

und diese gezielt fördert. Und das 

machen Amys Eltern auf bewunderns-

werte Art und Weise. 

INTERVIEW: STEFAN FEUERSTEIN

«Ich rate Eltern in dieser Situation, auf die individuellen 
Stärken und Fähigkeiten ihrer Kinder zu achten. Diese zu 

 fördern kann eine sehr grosse Entwicklung mit sich bringen.»
DR. MED. KATRIN LENGNICK 
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3. KMSK SWISS
CHALLENGE 2022
Unterstütze mit deiner Teilnahme 350 000 
Kinder mit seltenen Krankheiten in der Schweiz.

1. Juni – 30. Juni 2022
1. September – 30. September 2022

Information/
Anmeldung
www.kmsk.ch

PARTNER

Kinder mit seltenen Krankheiten – 

Gemeinnütziger Förderverein

Ackerstrasse 43

8610 Uster, Switzerland

T +41 44 752 52 52

info@kmsk.ch

Spendenkonto

Kinder mit seltenen Krankheiten –

Gemeinnütziger Förderverein

Raiffeisen Bank, 8610 Uster

Swift-Code: RAIFCH22E71

Konto: 80-18578-0

IBAN: CH52 8080 8008 5328 0369 7

WWW.KMSK.CH
Der Förderverein hat gemeinnützigen Charakter und verfolgt  

weder kommerzielle noch Selbsthilfezwecke.




