
MIT PROFESSIONELLER 
HILFE ZUM ERFÜLLENDEN 
FAMILIENLEBEN
Der heute neunjährige Jon kam mit dem seltenen Gendefekt STXBP1 zur Welt.  
Er hat frühkindlichen Autismus und eine Zerebralparese, weshalb er auf perma-
nente Betreuung angewiesen ist. Die hohe Belastung und die gesundheitlichen 
Probleme ihres Sohnes führten dazu, dass Mutter Ann-Britt professionelle Hilfe 
annehmen musste. Sie rät anderen betroffenen Familien, rechtzeitig Unterstüt-
zung in Anspruch zu nehmen.
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Wie ist es, ein Kind aufzuziehen, dass seine 

Bedürfnisse weder mittels Sprache noch Ges-

ten ausdrücken kann? Das Schmerz, Hitze oder 

Kälte verzögert – oder zumindest anders – 

wahrnimmt? «Wir denken für ihn», fasst es Ann-

Britt zusammen. 

Doch im Alltag übernehmen sie und ihr Mann 

Philipp nicht nur das Denken für ihren älteren 

Sohn. Jon ist in allen Lebensbereichen auf die 

Hilfe von Dritten angewiesen: Beim Essen, der 

Körperpflege, bei der Fortbewegung, bei sozia-

len Kontakten. Eins-zu-Eins-Betreuung, seit 

seinen ersten Lebensmonaten. Beide Eltern-

teile sind berufstätig. Philipp ist Ingenieur, 

Ann-Britt arbeitet Teilzeit als Medizinische 

Praxisassistentin. Seit fünf Jahren gehört 

ausserdem Jons Bruder Maurin zur Familie. 

Reaktion auf Reizüberflutung

Während seine Mutter und sein Vater am Wohn-

zimmertisch sitzen und über ihren herausfor-

dernden Familienalltag berichten, liegt Jon 

auf dem Boden und widmet sich einem Spiel-

zeug. Es ist nicht viel zu hören, nur ab und 

zu ein Quietschen, wenn er sein Plüschtier 

zusammendrückt. Der frühkindliche Autismus 

hat zur Folge, dass Jon Reize anders wahr-

nimmt. Einige verstärkt, andere wiederum fast 

gar nicht. Ist es zu hektisch, zu laut, hat es zu 

viele Menschen um ihn herum, kann der Junge 

sehr unruhig werden. Seine Eltern wissen die 

Zeichen mittlerweile zu deuten, die auf eine 

Reizüberflutung hinweisen. Im Verlauf des 

Gesprächs wird Jon aber nie zappelig – ganz 

im Gegenteil, für eine kurze Weile nickt er auf 

dem Fussboden ein. Später wird ihn sein Vater 

an den Tisch holen. Auf seinem Schoss sitzend, 

nimmt er auf seine Art Teil am Zusammentref-

fen mit der Besucherin. 

Mit Epilepsie im Spital

Als ihr erster Sohn Jon vor neun Jahren zur Welt 

kam, fiel er weder beim Neugeborenen-Scree-

n ing im Spital noch die erste Zeit zu Hause 

durch irgendwelche Besonderheiten auf. Als 

der Junge jedoch drei Monate alt war, begann er 

eines Tages plötzlich heftig zu schreien und 

zu zucken. Ann-Britt und Philipp waren gerade 

in der Toskana in den Ferien, als sich diese 

neuen Symptome zeigten. Zurück daheim ver-

stärkten sich die Attacken. Eine aufmerksame 

Mütterberaterin empfahl den Eltern, ihr Baby 

sofort einem Kinderarzt zu zeigen. Im Kinder-

spital St. Gallen wurde bei Jon dann das West- 

Syndrom diagnostiziert, eine seltene Form der 

Epilepsie, die nur bei Säuglingen auftritt.

 

Während des darauffolgenden Spitalaufenthalts 

wurden die Anfälle mittels Medikamente ein-

gestellt. Gleichzeitig häuften sich bei den 

Eltern die Fragen: Wie würde das weitere Leben 

mit ihrem Kind verlaufen? Welche Folgen hat 

die Krankheit für ihren Sohn? Mit der Erkennt-

nis, dass Jon eine schwere Beeinträchtigung 

hat und sein Leben lang auf Unterstützung 

angewiesen sein wird, verliessen die Eltern 

nach rund einem Monat das Spital. 

Auswirkungen auf Familienplanung

Zu Hause begann das, was die Eltern als 

«unsere neues Leben» bezeichnen. Nebst eng-

maschigen medizinischen Kontrollen galt es, 

die heilpädagogische Frühförderung und Phy-

siotherapie für Jon aufzugleisen. Ausserdem 

wollte das Ehepaar wissen, ob bei einem wei-

teren Kind das Risiko bestehen würde, dass es 

ebenfalls mit einer Beeinträchtigung zur Welt 

kommen würde. Eine Genanalyse zeigte, dass 

weder Vater noch Mutter Träger des seltenen 

Gendefekts STXBP1 von Jon sind, sondern dass 

es sich dabei um reinen Zufall handelt. 

Mobilität als grosse Bereicherung

Jon ist in der motorischen und geistigen Ent-

wicklung weit entfernt von gleichaltrigen 

gesunden Kindern. Als ein «Riesengeschenk» 

bezeichnet es seine Mutter, dass er gehen 

kann – zwar muss er nachts Orthesen tragen, 

doch die Mobilität ist unbezahlbar. «Kurz 

nachdem er Laufen gelernt hatte, begann er 

viel herumzurennen», erinnert sich Ann-Britt. 

Was wiederum die grosse Aufmerksamkeit der 

Eltern erforderte, denn aufgrund seiner kogni-

«Das Wichtigste, das ich 
gelernt habe, ist meine Aus-

zeiten einzuplanen.»
ANN-BRITT, MUTTER VON JON
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tiven Beeinträchtigung verfügt er über keine 

Gefahrenkenntnisse und muss auf Schritt und 

Tritt begleitet werden. Grundsätzlich ist Jon 

aber gerne draussen. Fahrten durch die schöne 

Landschaft auf dem Tandem-Velo geniesst er 

auf seine Weise. Und es stellt einen wichti-

gen Faktor in der Freizeitgestaltung dar. 

«Ich kann nicht mehr»

In der jungen Familie wurde Jons intensive 

Betreuung und die hohe Belastung der Eltern 

rasch ein Thema. Was schon für ein Ehepaar mit 

zwei gesunden Kindern eine Herausforderung 

ist – Berufe, Haushalt, Kinderbetreuung und 

Freizeitaktivitäten unter einen Hut zu bringen – 

ist für sogenannte «special needs parents» 

die Quadratur des Kreises. Über kurz oder lang 

geht einem Elternteil die Puste aus, was die 

Situation für den anderen nicht eben besser 

macht. Als Jon den Kindergarten in der Heil-

pädagogischen Schule besuchte, spürte Ann-

Britt immer mehr, dass sie Zeit zum Auftanken 

benötigte. Einige Entlastungswochenenden pro 

Jahr vermochten ihr und Philipp die dringend 

benötigte Ruhe zu verschaffen. Doch richtig 

nachhaltig erholen konnte sich die Mutter den-

noch nie. Ständig traten bei Jon neue gesund-

heitliche Probleme auf. Nachdem bei ihm eine 

chronische Entzündung der Speiseröhre dia-

gnostiziert worden war und er im Anschluss 

zwei Wochen lang während der Weihnachtsfe-

rien zu Hause war, kam der Punkt, den Ann-Britt 

als den «Schlüsselmoment» bezeichnet. «Ich 

merkte einfach eines Abends, dass es nicht 

mehr geht, dass ich nicht mehr konnte.»

Sie nahm sich für mehrere Wochen eine thera-

peutische Auszeit. Verschiedene Therapien 

und Gespräche mit einer Psychologin halfen ihr, 

ihre Alltagsstruktur zu überdenken und neu zu 

planen. Sie habe damit begonnen, Zeit für sich 

und ihre Bedürfnisse fix in ihre Planung ein-

zubauen. Und sie lerne seither immer wieder 

auch, die Beeinträchtigung von Jon anzuneh-

men und ihren Sohn als Ganzes zu betrachten, 

und nicht nur seine Defizite. Philipp hielt 

zu Hause derzeit die Stellung. Rückblickend 

sagt Ann-Britt: «Es wäre gut gewesen, wenn ich 

früher Unterstützung bekommen hätte.» Doch 

sie sei derart am Anschlag gewesen, dass sie 

gar nicht mehr in der Lage gewesen sei, selber 

etwas aufzugleisen. 

Unterstützung für Kind und Mutter organisiert

Heute besucht Jon die Tagessonderschule 

Kronbühl und übernachtet drei Nächte pro 

Woche im Internat. Auch einige Wochenenden 

und Entlastungs-Ferienwochen stehen ihm 

zu. Alle drei Wochen kommt abends eine Mit-

arbeiterin der Kinderspitex und isst mit Jon zu 

Abend, badet ihn und bringt ihn anschliessend 

zu Bett. Alle zwei bis drei Wochen bekommt 

Ann-Britt zudem Besuch von Michael Villiger. 

Der diplomierte Psychiatrie-Pflegefachmann 

unterstützt die Mutter bei der Organisation 

ihres Alltags und berät sie bei anstehenden 

Problemen. «Das Wichtigste, was ich gelernt 

habe, ist, dass ich meine Auszeiten einplanen 

muss», so Ann-Britt. Auch für Philipp ist die 

familiäre Situation phasenweise belastend. 

Dennoch hatte er noch nie das Bedürfnis, 

fremde Hilfe in Anspruch zu nehmen. Er stellt 

rückblickend jedoch fest, dass weder bei ärzt-

lichen Konsultationen noch von schulischer 

Seite das Thema Entlastung der Eltern je 

thematisiert worden ist. Dies findet er bedau-

erlich, denn ein Kind mit besonderen Bedürf-

nissen bringt nun mal ganz andere Herausfor-

derungen mit sich als ein gesundes. «Niemand 

fragt einen, wie es einen geht», so Philipp. 

«Tabu» Hilfe annehmen

Auch Ann-Britt weiss, dass sie nicht alleine 

ist mit ihren Nöten: «Viele Mütter sind müde 

und können nicht mehr», sagt sie, die sich in 

unregelmässigen Abständen mit anderen Müt-

tern von beeinträchtigten Kindern in einer 

Selbsthilfegruppe trifft. Doch sogar unter den 

Frauen sei das Thema Entlastung nicht gross 

präsent, ja sogar mit Vorurteilen belastet. So 

habe sie sich auch schon Bemerkungen darü-

ber anhören müssen, weil sie ihren Sohn aus-

PSYCHOLOGISCHE UNTERSTÜTZUNG FÜR MÜTTER
JON – STXBP1-ERKRANKUNG, FRÜHKINDLICHER AUTISMUS, ZEREBRALPARESE



109

wärts übernachten lasse. «Sich einzugestehen, 

dass es alleine nicht geht, und fremde Hilfe 

in Anspruch zu nehmen, ist für viele noch 

ein Tabu», stellt sie fest. Hinzu kommt, dass 

Unterstützungsangebote und deren Finanzie-

rung oftmals zu wenig bekannt sind. Vielen 

sei auch nicht klar, dass sie für minderjäh-

rige Kinder mit Beeinträchtigung Anspruch auf 

 Hilf losenentschädigung der Invalidenversi-

cherung haben. 

Alles in allem sind Ann-Britt und Philipp zur-

zeit zufrieden mit ihrem Familienmanagement. 

Alles ist gut aufgegleist, und das Wichtigste: 

«Jon ist zufrieden und glücklich, wenn er bei 

uns zu Hause ist», freut sich Ann-Britt. Die 

Wohngruppe, in welcher er unter der Woche lebt, 

sei mittlerweile sein zweites Daheim gewor-

den. Und für die Eltern zu einer unverzichtba-

ren Stütze in ihrem anspruchsvollen Alltag. 

TEXT: BARBARA STOTZ WÜRGLER 
FOTOS: SANDRA NESINA

KRANKHEIT
Bei dieser seltenen Erkrankung 
ist das Gen STXBP1 betroffen,  
das für die Entwicklung des Ge-
hirns und der Neurotransmitter-
Signal übertragung zuständig ist. 
STXBP1 ist unheilbar, es kön-
nen lediglich einige Symptome, 
wie beispielsweise Epilepsie, 
behandelt werden. Betroffene 
 profitieren von Physio-, Ergo- 
oder Sprachtherapie. Über den 
Verlauf der Krankheit ist wenig 
bekannt. STXBP1-Mutationen 
entstehen zufällig.

SYMPTOME
– Epilepsie
– Kognitive Beeinträchtigung
– Bewegungsstörungen
– Autistische Züge
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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  

42 500 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 650 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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