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EINBLICKE IN DAS LEBEN
BETROFFENER FAMILIEN

Sehr geehrte Damen und Herren

Sie halten heute die erste Ausgabe des KMSK-Wissensbuches «Seltene
Krankheiten — Einblicke in das Leben betroffener Familien» in Ihren Han-
den. Mit diesem Wissensbuch wollen wir die Aufmerksamkeit fir alle Fami-
lien in der Schweiz scharfen, deren Kinder von einer seltenen Krankheit be-
troffen sind. Vielen Menschen ist gar nicht bekannt, wie viele Kinder und
Jugendliche hierzulande mit einer Diagnose konfrontiert sind, die ihr — und
das Leben ihrer Familie — fir immer prédgen wird: Es sind rund 350 000! Als
Aussenstehende kann man sich nicht vorstellen, was es bedeutet, ein kran-
kes Kind auf seinem Weg zu begleiten. Deshalb haben wir 17 Familien be-
sucht, die uns Einblick in ihren Alltag gewahrt haben. Dafir mochten wir
uns bei allen ganz herzlich bedanken. Wir waren sehr berthrt. Von der Zuver-
sicht und Hoffnung der Eltern. Von der Liebe, mit der sie ihre kleinen Pati-
enten umsorgen. Von dieser schier unerschépflichen Kraft, mit welcher sie
ihren schwierigen Alltag meistern. Denn das Leben mit einem kranken Kind
fordert viel von den Eltern und den Geschwistern. Die Pflege der Patien-
ten, die Ungewissheit, was ihre Zukunft angeht, die oft mihsamen Diskussi-
onen mit den Institutionen Gber finanzielle Zuwendungen. All dies kann die
Familien an ihre Grenzen bringen.

Der Forderverein fur Kinder mit seltenen Krankheiten setzt sich seit 2014 fir
die betroffenen Familien ein. Er organisiert finanzielle Direkthilfe, veran-
kert das Thema «Kinder mit seltenen Krankheiten» in der Offentlichkeit und
schafft Plattformen, um die Familien miteinander zu vernetzen.

Und nun gibt der Férderverein also dieses Wissensbuch fir die Dialoggrup-
pen des KMSK-Wissensbuches «Seltene Krankheiten - Einblicke in das
Leben betroffener Familien» heraus. Dazu zahlen wir Sie alle: Kinderarzte,
Hauséarzte, Spezialisten, wie zum Beispiel Augenarzte, Gynadkologen und
Neurologen, Therapeuten, Spitdler, Krankenversicherer, Gesundheitspoli-
tiker, aber auch Kunden und Mitarbeitende von Pharmafirmen. Und natlrlich
die Offentlichkeit.

Wir hoffen, dass es uns damit gelingt, noch mehr Wissen und Verstandis zu
schaffen. Fir all die kleinen Patienten, ihre Eltern und ihre Geschwister.

Sie haben es verdient.

MANUELA STIER
Initiantin/Geschaftsleitung

CHRISTINE MAIER
Beiratin Forderverein fir Kinder
Forderverein fir Kinder mit seltenen Krankheiten

mit seltenen Krankheiten

© Copyright | Weiterverwendung des Inhalts nur mit schriftlicher Genehmigung des
Fordervereins fur Kinder mit seltenen Krankheiten erlaubt.
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UNSERE ANDRINA IST
EINZIGARTIG. SIE IST
EINZIGARTIG ANDERS.

Andrina leidet unter einer 10pl3pter-Deletion. Der Siebenjahrigen fehlt ein
Teil eines Chromosoms, was Entwicklungsstérungen und gesundheitliche Prob-
leme verursacht. Bis Katharina und Benno wussten, was ihrer Tochter fehlt,
vergingen 15 Monate. Was die Zukunft bringen wird, weiss die Familie nicht.
Die Eltern freuen sich Uber jeden Fortschritt, den Andrina macht.
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Die Tire des Einfamilienhauses in Altstat-
ten (SG) 6ffnet sich langsam, dahinter lugt
ein kleines Mé&dchen hervor und strahlt Ubers
ganze Gesicht. Andrina heisst der Lockenkopf.
Die Siebenjéhrige gibt aufgeregt einige Laute
von sich und gestikuliert mit ihren Handen.
Ihre Eltern, Katharina und Benno, sprechen mit
ihrer Tochter — mit Worten und in Gebéarden.
Andrina mustert den Besuch ganz genau, denn
urspringlich hat sie jemand anderen erwar-
tet. Enttauscht ist sie deswegen nicht, ganz
im Gegenteil: Sie hat keine Berihrungsangste,
streicht mir Ubers Haar. Andrina erobert mein
Herz in Sekundenschnelle.

«Andrina ist ein absolutes Wunschkind und
die Schwangerschaft verlief problemlos», er-
z&hlt Katharina. Zwar sah man schon frih beim
Ultraschalluntersuch, dass das Ungeborene in
Katharinas Bauch «nur» eine Niere hat, doch
dieser Umstand machte weder Katharinas Gy-
nakologe, noch den werdenden Eltern Angst.
«Es gibt ja viele Kinder, die mit bloss einer
Niere geboren werden. Darum machten wir uns
auch keine Sorgen», erinnert sich Benno.

Sechs Wochen vor dem errechneten Geburts-
termin, am 20. Mai 2011, verlor Katharina
Fruchtwasser. Benno brachte seine Frau ins
rund 30 Kilometer entfernte Regionalspital
nach Grabs. Dort rieten die Arzte den Eltern, in
der Frauenklinik in St. Gallen zu gebéaren, da
das Kind weniger als zwei Kilogramm schwer
sei und daher nach der Geburt sowieso nach
St. Gallen héatte verlegt werden missen. «Etwa
um halb sechs Uhr morgens trafen wir dort ein»,
erinnert sich Katharina. In der Frauenklinik
wurde die werdende Mutter erneut untersucht:
«Die behandelnde Arztin meinte dann relativ
schnell, dass wir mit einer genetischen Sté-
rung rechnen missten, weil unser Kind viel

zu klein sei und es auch eine fehlende Niere
habe.» Mit solch einer Aussage hatte das Paar
nicht gerechnet - und héren wollte es diese
Worte erst recht nicht.

Die nadchsten Stunden waren ein Auf und Ab der
Gefuhle — und ein Warten auf das Kind. Weil
Katharina immer mehr Fruchtwasser verlor,
ware es wichtig gewesen, dass die Wehen ein-
gesetzt hatten. Weil dies aber nach 24 Stun-
den noch immer nicht der Fall war, wurde die
Geburt mithilfe von Wehenmitteln eingeleitet.
Der Muttermund 6ffnete sich aber nur langsam
und abends um 20 Uhr entschieden die Arzte,
das Baby durch einen Notkaiserschnitt auf die
Welt zu holen. Am 21. Mai 2011 um 21.28 Uhr
wurde Andrina geboren.

Katharina und Benno konnten nur einen kurzen
Blick auf ihr kleines Madchen werfen, danach
wurde es sofort auf die Intensivstation des
Kinderspitals St. Gallen uUberfihrt. «Der Kin-
derarzt stand schon mit der Isolette im Opera-
tionssaal bereit», sagt Benno. Andrina war fir
ihr Geburtsalter nicht nur viel zu klein, sie
war auch viel zu leicht und brauchte Sauer-
stoff, zudem bekam sie auch eine Magensonde.
«Der Neurologe diagnostizierte gleich nach
der Geburt leichte neurologische Aufféalligkei-
ten, Andrinas Bewegungen waren ganz fahrig»,
sagt Katharina heute.

Katharina war nach der Geburt froh, als sie
auf dem Zimmer etwas Ruhe fand. Und Benno?
«Ich war froh, als ich gegen Mitternacht end-
lich etwas essen konnte. Ich hatte den gan-
zen Tag Uber solchen Hunger», erinnert er sich
und lacht. «Wir hatten vollstes Vertrauen, dass
Andrina auf der Intensivstation gut aufgehoben
ist», sagt Katharina.

Am nachsten Tag fuhren die Eltern direkt zu
ihrem Neugeborenen, das mit Kabeln verbun-
den im Wéarmebettchen auf der Kinderinten-
sivstation lag. Das Bettchen war umringt von

«Wenn Andrina kleine Fort-
schritte macht, freuen wir uns
wie verriickt. Als sie zum Bei-

spiel selbststédndig vom Stehen
absitzen konnte, hatten wir
Luftspriinge machen kénnen.»

Maschinen, die Puls, Sauerstoff und Atmung

massen und sofort Alarm schlugen, wenn etwas
nicht stimmte.

In den Folgetagen kam immer mehr zum Vor-

schein, was an Andrina alles «anders» war:

So waren ihre Ohren zu klein und zu tief ange-
setzt, sie war schwerhorig, ihre Augen lagen

zu weit auseinander und die Augépfel waren
zu gross, zudem schielte sie stark. Weiter war

ihre Nase sehr klein und ein Nasenloch war
KATHARINA, MUTTER VON ANDRINA verschlossen. Andrinas Gaumen lag zu hoch
und ihr Kinn war ebenfalls zu klein und zu

spitzig. Ihr Brustkorb war «glockenfdrmig»,



BETROFFENE FAMILIEN
ANDRINA - 10P13PTER-DELETION

106

sie hatte Knicksenkflisse und die beiden vier-
ten Zehen waren verkrimmt. Dazu kam die Ein-
zelniere, welche einen Reflux von der Blase in
die Niere verursachte. Dieser Umstand fihrte

spater zu mehreren Nierenentzindungen.

Als Andrina zweieinhalb Jahre alt war, wurde
das verschlossene Nasenloch operativ gedff-
net, und mit vier Jahren konnte der Reflux ope-
riert werden.

In den Wochen nach der Geburt funktionier-
ten Katharina und Benno, die Situation liess
es gar nicht erst zu, dass sie verzweifelten
und mit dem Schicksal zu hadern begannen.
Morgens um 8 Uhr war Katharina im Spital,
abends um 20 Uhr wieder Daheim. Benno ging
unter der Woche seiner Arbeit als Lehrer nach.
«Die Arzte im Spital vermuteten zuerst, dass
Andrina unter dem Charge-Syndrom leide», er-
zahlt Katharina. «Sie hatte aber nicht geni-
gend Merkmale fir eine eindeutige Diagnose.
Also schloss man diese Krankheit wieder aus.»
Und so wussten die Eltern anfangs nicht, an
welcher Krankheit ihre Tochter leidet. Doch
das stand fir Benno und Katharina auch nicht
im Vordergrund. Im Vordergrund stand fir sie
die Entlassung aus dem Spital. «Wir konn-
ten die Symptome bek&dmpfen und wussten, wie
wir damit umzugehen hatten, alles andere war
zunadchst zweitrangig», sagt Katharina. «Wir
wollten endlich Heim!»

«Sechs Wochen nach der Geburt war es so weit:
Am 29. Juni 2011 durften wir nach Hause»,
sagt Benno. Das Leben richtet sich seither -
seit sieben Jahren - nach einem straffen Wo-
chenplan. Denn Andrina muss neben unzahli-
gen Kontrollen im Kinderspital, Kantonsspital
sowie beim Kinderarzt und P&adakustiker und
Orthopéadisten auch ganz viele Therapien Uber
sich ergehen lassen. Dazu gehorte von Anfang
an die Physiotherapie, spater kamen noch die
Audiopéddagogik, Logopédie, Ergotherapie und
Einzelfdérderung in unterstitzender Kommuni-
kation hinzu. «Inzwischen sind die Kontrol-
len etwas weniger geworden», sagt Katharina.
Auch weil Andrina seit Sommer 2016 den Kin-
dergarten in der Heilp&dagogischen Schule
Heerbrugg besucht. Dort sind die Therapielek-
tionen im Kindergartenalltag integriert. Die-
ser Umstand gibt gerade Katharina etwas mehr
Freiraum in ihrem Alltag, die freischaffende
Wissenschaftsjournalistin konnte seither auch
wieder etwas mehr ihrer Arbeit nachgehen.

Im Frihling 2012, Andrina war zehn Monate alt,
waren Katharina und Benno bereit, ihre Tochter
genetisch untersuchen zu lassen. Sie wollten

endlich Klarheit dariber, unter welcher Krank-
heit ihre Tochter litt. Sie wollten eine Diag-
nose. «Es dauerte einige Monate, bis das Er-
gebnis da war», erinnert sich Katharina. Und
dann kam sie: 10pl3pter-Deletion. Andrina
fehlt das Endstick des kurzen Arms des Chro-
mosoms 10. «Weltweit sind nur rund 50 Féalle
mit einer 10p Deletion bekannt. Bei Andrina
befindet sich die Bruchstelle in der Bande
13 des Chromosoms, weshalb man von einer
10pl3pter-Deletion spricht», sagt Katharina.
(«ter» steht fir «terminal»). Jemand, der eine
Deletion wie Andrina hat, haben Katharina
und Benno noch nicht kennengelernt. «Unsere
Andrina ist also einzigartig. Sie ist einzig-
artig anders.» Die Eltern schmunzeln und bli-
cken zu ihrer Tochter. Diese geht gerade durchs
Wohnzimmer und strahlt dabei. «Sie hat fast

nie schlechte Laune», sagt Katharina.

Andrinas Art trifft einem direkt ins Herz.
«Sie hat sehr gerne Menschen um sich», sagt
Katharina. «Dann ist sie glicklich.» Klassi-
sche Spielsachen, wie sie Madchen in ihrem
Alter haben, wirden sie hingegen gar nicht in-
teressieren. «Sie kann aber stundenlang mit
Sand spielen oder auch gut eine Stunde aus
dem Fenster blicken.» An haptischen Dingen
wie Ballonen und Ketten findet sie hingegen
Gefallen, damit kann sie sich beschéaftigen.

Und sich beschéaftigen, das mag sich Andrina
Tag und Nacht. Sie braucht sehr wenig Schlaf
und wacht nachts mehrmals auf. «Friher war
sie stundenlang wach, heute schlaft sie im-
merhin rasch wieder ein», sagt Katharina,
«aber unser Tag beginnt sehr frih. Meistens
schon um 5 Uhr.» Damit Andrina und auch ihre
Eltern zu etwas mehr Schlaf kommen, bekommt
sie seit gut einem Jahr Melatonin. Dadurch hat
sie eine etwas ruhigere zweite Nachthalfte.
«Unser Kaffeekonsum nahm in den letzten Jah-
ren schon sehr stark zu», sagt Katharina und
lacht.

Der Humor der Eltern ist bemerkenswert. «Wir
haben all diese Situationen immer mit viel
Humor gemeistert — und einer Portion Sarkas-
mus», erganzt Benno. «Ich habe oft in Thera-
pien gesehen, dass es Familien gibt, denen
es noch viel schlechter geht als uns», sagt
Katharina. Aber natirlich wirden auch sie sich
immer wieder einmal nach dem Warum fragen.
«Warum wir?» - «Besonders dann, wenn wir
wieder eine kurze Nacht hatten», sagt Benno
und schmunzelt.

Was in Andrinas Kopf vorgeht, weiss niemand.
Durch ihre Krankheit ist sie in ihrer Entwick-



lung sehr verzogert, so krabbelte sie erst mit
18 Monaten und die ersten Schritte an der Hand
machte sie erst mit zwei Jahren. «Und es dau-
erte nochmals 18 Monate, bis sie frei gehen
konnte», sagt Benno. Sprechen kann sie nicht,
aber Andrina drickt sich Uber Laute aus und
summt Melodien von Liedern. «Als sie zwei-
einhalb war, fingen wir an, Uber Piktogramme
und mit Gebarden zu kommunizieren. Seit sie
fanf ist, drickt sie sich selber mit Gebarden
aus, hat aber oft noch Mihe damit, sie richtig
auszuflihren», sagt Katharina.

«Wenn Andrina kleine Fortschritte macht,
freuen wir uns wie verrickt. Als sie zum Bei-
spiel selbststdndig vom Stehen absitzen
konnte, hatten wir Luftspringe machen kén-
nen», sagt Katharina. Oder, wenn sie von al-
leine eine Schublade 6ffnet. All das sind
Dinge, die fur Katharina und Benno riesige
Meilensteine sind - und noch viel grdssere
fur Andrina.

Was noch alles auf die Familie zukommt, weiss
niemand. «Es 1ist eine gewisse Unsicher-
heit da. Wir haben Respekt vor der Zukunft»,
sagt Katharina. «Die nachsten elf Jahre kann
Andrina die Heilp&dagogische Schule in Heer-

brugg besuchen, was danach sein wird, be-
schaftigt die Eltern jetzt schon ein wenig.
«Alleine dieser Umstand hat mir vor Augen ge-
fahrt, dass ich keine Zeit zum Sterben oder
krank werden habe», sagt Katharina. «Mein
Méadchen braucht mich!»

TEXT: DENISE ERNI
FOTOS: MARTINA KAMMER

KRANKHEIT

Bei der 10p-Deletion fehlt ein
Teil eines Chromosoms. Dabei
kénnen Entwicklungsstdrungen,
Lernschwierigkeiten und gesund-
heitliche Probleme entstehen.
Wie ausgepragt diese Probleme
sind, hdngt davon ab, wie gross
das fehlende Stiick ist und an
welcher Stelle des Chromosoms
es fehlt — kurz: welche Gene
davon betroffen sind.

www.1l0pdeletion.ch
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ANDRINA ERHALT BEREITS

JETZT DIE BESTMOGLICHE

FORDERUNG

Philip Julian Broser betreut Andrina seit Juli 2015 am Zentrum fir Kinderneu-

rologie, Entwicklung und Rehabilitation, kurz KER-Zentrum des Ostschweizer

Kinderspitals. Der Neuropadiater empfiehlt Eltern, ihr Kind bei einer fehlen-

den Diagnose méglichst friihzeitig genetisch untersuchen zu lassen, er weiss

aber, mit welchen Angsten, dieser Prozess verbunden ist.

Dr. med. Philip Julian Broser
Neuropadiater am Zentrum
fur Kinderneurologie, Ent-

wicklung und Rehabilitation

(KER-Zentrum) des Ostschweizer
Kinderspitals in St. Gallen

Herr Broser, Andrina leidet unter
einer Deletion im kurzen Arm des
Chromosoms 10 (Bande 13). Haben
Sie vor Andrina schon einmal Kin-
der mit dieser Krankheit behandelt?
Philip Julian Broser: Ich hatte be-

reits vor Andrina Kinder mit Dele-
tion im Chromosom 10 betreut. Bei
Andrina wurde zusatzlich zur Stan-
dardchromosom-Analyse eine Ar-
ray-CGH-Analyse durchgefihrt. Mit-
hilfe dieser Methode kann prazise
erfasst werden, welche Gene betrof-
fen sind. Dadurch konnten wir zeigen,
dass etwa 100 Gene statt in zweifa-
cher Kopie nur in einfacher Ausfih-
rung vorliegen und insbesondere das
GATA3-Gen betroffen ist, das fir eine
Reihe von Symptomen bei Andrina
verantwortlich ist. Bei Andrina han-
delt es sich also um eine seltene De-
letion und die Beschreibung von Kin-
dern mit &hnlichen Erkrankungen ist
in der Literatur selten.

Bis Andrina 15 Monate alt war, hatte
sie keine Diagnose. Wie schwierig
ist es Kinder ohne Diagnose zu be-
handeln? Die Behandlung von Kin-
dern, insbesondere kurz nach der
Geburt, gliedert sich in mehrere
Zeithorizonte. Akut gilt es erst ein-
mal die Beschwerden, die sich di-
rekt prasentieren zu erkennen und
zu behandeln. Dazu ist es meistens
nicht notwendig, die Grunderkran-
kung genau zu kennen, es muss viel
mehr direkt auf die Bedirfnisse des
Kindes eingegangen werden. Ist eine
erste Stabilisierung und Adaptation
erreicht, plant man das weitere Vor-

gehen. Daflr ist es hilfreich, aber
nicht zwingend notwendig, die zu-
grunde liegende Erkrankung zu ver-
stehen. Vielmehr kann nach den Be-
durfnissen des Kindes geschaut und
darauf reagiert werden. Dariber hin-
aus konnen mit den klassischen Me-
thoden der Diagnostik wie Labor, Ul-
traschall etc. Funktionsstdrungen im
entsprechenden Organsystem erkannt
und somit auch therapiert werden. Fir
eine langerfristige Prognose sowie
zu einer differenzierten Langzeitthe-
rapie ist dann aber die Diagnose sehr
wichtig und diese streben wir daher
stets auch an.

Wie wichtig war es fur Sie, dass
Andrinas Eltern nach gut einem Jahr
bereit waren, ihre Tochter genetisch
untersuchen zu lassen? Gerade bei
Kindern wie Andrina, wo wir ein Fehl-
bildungssyndrom vermuten, ist die
genetische Untersuchung entschei-
dend, um die weitere Betreuung zu
planen. Es konnen beispielsweise
Gene betroffen sein, die relevant fir
die Funktion der Niere, Hdrorgane
(GATA3) oder des Immunsystems sind.
Werden zum Beispiel Stérungen in
Genen erkannt, die zu einer Horein-
schréankung fihren, kann man frih-
zeitig mit einer Horgeratversorgung
beginnen und so die kommunikati-
ven Fahigkeiten des Kindes fordern.
Weiter sind, wie beispielsweise bei
Andrina, unter anderem Gene betrof-
fen, welche die Hormonhomdostase
des Korpers beeinflussen. Auch hier
ist es von Vorteil, dass wir dies frih-
zeitig wissen, weil wir so spezifische
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«Wir beobachten in der Neuropéddiatrie hdufig, dass eine geneti-

sche Untersuchung fiir viele Eltern einerseits eine Erleichte-

Tests machen und gegebenenfalls
eine Hormonsubstitution durchfihren
konnen. Aufgrund dessen empfehlen
wir Eltern, die Kinder moglichst frih
genetisch testen zu lassen.

Eltern mussen aber bereit fur diese
Untersuchung sein? Wir beobachten
in der Neuropéadiatrie héaufig, dass
eine genetische Untersuchung fir
viele Eltern einerseits eine Erleich-
terung, andererseits aber auch eine
Belastung ist. Dies ist verstandlich,
weil es haufig nicht nur das Kind,
sondern die Familie mitbetreffen
kann. Wir begleiten die Familie in-
tensiv durch diesen Prozess und be-
ziehen auch unsere Kollegen der Hu-
mangenetik mit ein, um Fragen, die
sich pradiktiv auch fur andere Fami-
lienmitglieder ergeben, zu beantwor-
ten. Die meisten Eltern entscheiden
sich dann zur genetischen Abklarung,
weil wir ihnen die Vorteile fir die
weitere Betreuung mdoglichst diffe-
renziert darlegen.

Wie wichtig ist eine Diagnose fir die
Eltern? Viele Eltern sind bei der Er-
krankung ihres Kindes lange auf der
Suche nach einer definitiven Dia-
gnose. Da wir wissen, dass wir bei
vielen seltenen neurologischen Er-
krankungen haufig keine definitive
Diagnose abgeben kdnnen, ermuntern
wir die Eltern, priméar nach dem Wohl
des Kindes und auf die aktuellen Be-
dirfnisse zu schauen und nur sekun-
dar nach der definitiven Diagnose.
Kann die definitive Diagnose ge-
stellt werden, fihrt dies aber h&ufig
zu einer Erleichterung bei den Eltern.

Andrina ist mit ihrer 10p13pter-De-

letion «einzigartig anders». Wie
schwierig macht das ihre Behand-

lung? Wir richten viele therapeuti-

rung, andererseits aber auch eine Belastung ist.»

sche Ansatze nicht primér an der Di-
agnose, sondern an den Bedirfnissen
des Kindes aus. Wir kénnen, basie-
rend auf der genetischen Zuordnung
aber die betroffenen Gene identifi-
zieren und daraus Hypothesen bil-
den, welche Komplikationen oder
Schwierigkeiten wir im Verlauf ver-
muten. Aber im Unterschied zu bei-
spielsweise einer Fraktur, die im
Spital jahrlich viele hundert Mal be-
handelt wird, handelt es sich hier
um sehr seltene Erkrankungen, wo es
entsprechend wenig Vorbilder gibt.

Wo informieren Sie sich Uber Thera-
pien fir Andrina? Aufgrund des sehr
individuellen Erkrankungsmusters
von Kindern mit seltenen neurologi-
schen Erkrankungen wird die Thera-
pie von Kindern wie Andrina in ge-
meinsamen Boards besprochen. Zum
einen finden diese innerhalb der
Neuropadiatrie aber auch innerhalb
des Spitals mit anderen Fachdiszi-
plinen statt, zum anderen tauschen
wir uns bei spezifischen Fragestel-
lungen auch mit weiteren Kolle-
gen der Neuropadiatrie schweizweit
oder auch europaweit und manchmal
sogar weltweit aus. Inzwischen wird
versucht, seltene genetische Er-
krankungen im Rahmen von grossen
Multizenterstudien zu erfassen und
so gemeinsam zu einem Konsens in
Bezug auf die Therapie zu kommen.

Was ist bei der Therapie von Andrina
besonders wichtig? Aufgrund der vor-
liegenden genetischen Veranderun-
gen mussen wir bei Andrina insbe-
sondere auf die Hormonachse sowie
die Schwerhorigkeit achten. Zusatz-
lich ist eine Kontrolle der Nieren-
funktion wichtig. Die Rumpfhypoto-
nie und die Knicksenkfliisse missen
ebenfalls kontrolliert und therapiert

DR. MED. PHILIP JULIAN BROSER

werden, damit wir sekundaren Stoérun-
gen im Bereich des muskuloskeletta-
len Systems erkennen und vorbeugen
koénnen. Um eine gute, beziehungs-
weise bestmdgliche Entwicklung zu
ermdglichen, ist gemeinsam mit den
Eltern eine regelmé&ssige Evalua-
tion der Ausbildung wichtig. Da die
Eltern extrem engagiert sind, erhalt
Andrina bereits jetzt die bestmogli-
che Forderung.

Wird Andrina einmal sprechen kon-
nen? Es ist sehr schwierig bei Kin-
dern, bei denen wir nur ungeniigende
Vergleichsfalle haben, in die Zu-
kunft zu blicken. Um hier eine ge-
wisse Aussage machen zu konnen,
lohnt es sich, die verschiedenen
Subsysteme, die zum Erwerb und Ge-
brauch von Sprache notwendig sind
zu betrachten. So liegt bei Andrina
eine massiggradige Hérstdérung vor,
die durch Hérgerate korrigiert wer-
den kann. Die Schlund- und Schluck-
motorik sowie die Atemmechanik
sind gut. Die Frage bleibt letzt-
endlich, inwieweit die Funktion
des Nervensystems reifen wird, um
eine sprachliche Kommunikation zu
ermodglichen.

Welche

forderungen werden in Zukunft auf

gesundheitlichen Heraus-
Andrina zukommen? Wir missen die
Hormonachse von Andrina gut kont-
rollieren, insbesondere, wenn es in
Richtung Pubertat geht, missen wir
untersuchen, inwieweit hier Storun-
Ebenfalls
missen wir die Nierenfunktion wei-

gen vorliegen konnten.
terhin unter Kontrolle behalten. Dies
erscheinen mir aktuell die wesentli-

chen Aspekte.

INTERVIEW: DENISE ERNI
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KINDER MIT SELTENEN
KRANKHEITEN - BETROFFENE
ELTERN KOMMEN OFT AN
IHRE GRENZEN

Seltene Krankheiten sind leider nicht wirklich selten. Alleine in der
Schweiz sind rund 350 000 Kinder und Jugendliche von einer seltenen
Krankheit betroffen. Fir nur gerade 5 Prozent der ca. 8000 verschiedenen
Krankheiten gibt es zurzeit Medikamente und Therapien.
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Der Alltag der betroffenen Familien ist oft ge-
pragt von Angsten, Ungewissheit, Arztbesu-
chen, Notfédllen und Therapien. Liebevoll und
mit viel Ausdauer pflegen die Eltern das be-
troffene Kind, doch die dauerhafte, oft 24-
Stunden-Pflege belastet die Eltern und ebenso
die gesunden Geschwister (Schattenkinder).
Nebst den medizinischen, seelischen und
existentiellen Unruhen gilt es einen birokra-
tischen und finanziellen Kampf mit den Kran-
kenkassen und der IV zu fihren. Unser Férder-
verein fur Kinder mit seltenen Krankheiten
setzt sich mit viel Herzblut fir die betroffe-
nen Familien ein. Wir organisieren finanzielle
Direkthilfe, schaffen Plattformen um die be-
troffenen Familien miteinander zu vernetzen
und sensibilisieren die Offentlichkeit, damit
diese Einblicke in das Leben und die Heraus-
forderungen der betroffenen Familien erhalt.

Familien vernetzen — den Familien zeigen,
dass sie nicht alleine sind

Viele Herausforderungen der betroffenen Fami-
lien sind unabhéangig vom eigentlichen Krank-
heitsbild. Umso wichtiger ist der Gedanken-
austausch zwischen den betroffenen Familien.
Unser Forderverein stellt dazu eine kosten-
lose Mitgliedschaft im KMSK-Familien-Netz-
werk zur Verfigung. Dank der nachhaltigen
Unterstitzung von Génnern und mehr als 120
freiwilligen Helferinnen und Helfern konnten
wir 2017 mehr als 850 Gaste (betroffene Kin-
der und deren Familien) zu unseren wunder-
schénen Familien-Events einladen. Sei dies
in den Cirque Starlight, in die Kindercity zum
Tag der seltenen Krankheiten, in Knies Kinder-
z00, zu Art on Ice und ins kinder.musical.thea-
ter Storchen.

Die betroffenen Familien lieben diese Fami-
lien-Events, denn diese ermdglichen ihnen
unbeschwerte Momente des Gliicks, sie lernen
andere betroffene Familien kennen und schon
oft sind daraus neue Freundschaften ent-
standen. Um auch nach den Familien-Events
einen regen Gedankenaustausch zu ermdgli-
chen, haben wir die KMSK-Selbsthilfegruppe
Schweiz auf Facebook geschaffen und die mehr
als 200 Eltern, die sich dort vernetzen, zeigen
wie wichtig diese Plattform ist.

Finanzielle Direkthilfe -

unbiirokratische Hilfe sicherstellen

Fur viele betroffene Familien sind die Sorgen
um die Gesundheit ihres kranken Kindes nicht
die einzige Belastung. Auch finanziell stellt
die Diagnose «Seltene Krankheit» oder die Di-
agnose «Wir wissen nicht, was das Kind hat»
die Familien vor grosse Probleme. Viele me-

dizinische Leistungen und Hilfsmittel wer-
den zwar — wenn auch haufig mit einem gros-
sen burokratischen Aufwand verbunden - von
der Krankenkasse oder der IV ubernommen.
Doch es gibt immer wieder Situationen, in wel-
chen eine finanzielle Unterstitzung abgelehnt
wird, wie zum Beispiel bei einer erfolgsver-
sprechenden alternativen Therapie, Hilfsmit-
teln und Auszeiten. Oft bendtigen die Familien
behindertengerechte Autos oder es sind drin-
gend Umbauten im Haus ndtig, um das kranke
Kind einfacher zu Hause pflegen zu kénnen. In
solchen Situationen helfen wir unkompliziert
und schliessen die Licken, die weder durch
die IV oder Krankenkasse, noch durch die Fa-
milien selbst finanziert werden kénnen.

Sensibilisierung der Offentlichkeit -

zeigen, was betroffene Familien leisten
Familien, die von einer seltenen Krankheit be-
troffen sind, bendtigen auf finanzieller, ge-
sellschaftlicher und politischer Ebene nach-
haltige Unterstitzung. Es ist deshalb sehr
wichtig, dass die verschiedenen Dialoggrup-
pen auf das wichtige Thema «Seltene Krank-
heiten bei Kindern» aufmerksam gemacht wer-
den. Wir pflegen dazu einen regen Austausch
mit den wichtigsten nationalen und regionalen
Medien, vermitteln Interviewpartner und ste-
hen fur Fachauskinfte zur Verfiigung. Mit einer
jéhrlichen Informationskampagne fdérdern wir
den Dialog und bauen Verstandnis fir die Si-
tuation der betroffenen Familien auf. In un-
serem jahrlich erscheinenden KMSK-Magazin
«Seltene Krankheiten» gewahren wir Einblick
in unsere Arbeit, portratieren betroffene Fa-
milien, berichten aus ihrem Alltag und bie-
ten spannende Interviews mit Fachpersonen
aus dem Gesundheitsbereich. Das KMSK-Maga-
zin wird kostenlos an die Netzwerk-Familien,
Gonner, Stiftungen, Mitglieder und Interes-
sierte versendet und ist auf der Webpage www.
kmsk.ch als PDF abrufbar.

www.kmsk.ch
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IHRE SPENDE ERMOGLICHT
DEN BETROFFENEN FAMILIEN
MEHR LEBENSQUALITAT

Kinder sind das hochste Gut, das wir haben. Es ist daher auch wichtig,
Kindern mit seltenen Krankheiten und deren Eltern eine lebenswerte
Zukunft zu ermdglichen. Dazu sind wir auf Ihre Unterstlitzung angewiesen.
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Dank Ihrer Spende kdnnen wir betroffene Fami-
lien finanziell unterstlitzen, etwa bei Thera-
pien, die nicht von der IV oder Krankenkasse
Ubernommen werden, bei behindertengerechten
Wohnungsumbauten oder bei Anschaffungen von
medizinischen Hilfsmitteln. Ihre Spende ermdg-
licht zudem Auszeiten zur Regeneration der El-
tern und das Organisieren von Familien-Events,
um betroffene Familien zu vernetzen.

Der Forderverein fir Kinder mit seltenen Krank-
heiten hat gemeinnutzigen Charakter und ver-
noch Selbsthil-
fezwecke und erstrebt keinen Gewinn. Als

folgt weder kommerzielle
gemeinndtziger Verein sind wir von Steuern be-
freit. Spenden an den Fdérderverein kdnnen in
den meisten Kantonen von den Steuern abgezo-
gen werden. Ab einer Spende von CHF 100.- er-
halten Sie eine Spendenbescheinigung.

Schon, dass Sie uns helfen, den betroffenen
Familien den Alltag zu erleichtern.

Spendenkonto

Kinder mit seltenen Krankheiten -
Gemeinnltziger Forderverein
Raiffeisen Bank, 8610 Uster
Swift-Code: RAIFCH22E71

Konto: 80-18578-0

IBAN: CH63 8147 1000 0059 7244 8

Mitgliedschaft — Unterstiitzen Sie

unsere Aktivitaten nachhaltig

Mit einer Jahresmitgliedschaft unterstitzen
Sie den Foérderverein fir Kinder mit seltenen
Krankheiten nachhaltig und helfen uns dabei,
unsere Projekte langfristig zu etablieren.

Natiirliche Personen
Aktivmitgliedschaft mit Stimmberechtigung
CHF 150.- pro Jahr

Passivmitgliedschaft ohne Stimmberechtigung
CHF 100.- pro Jahr

Juristische Personen
Aktivmitgliedschaft mit Stimmberechtigung
CHF 2500.- pro Jahr

Anmeldung
https://www.kmsk.ch/Spenden/mitgliedschaft.php

Die Mitgliedschaft kann jederzeit per Brief oder
Mail gekindigt werden.

Unternehmer engagieren sich

fir Kinder mit seltenen Krankheiten

Viele Unternehmerinnen und Unternehmer en-
gagieren sich bereits fir den Forderverein, oft
auch unter Einbezug ihrer motivierten Mitar-
beitenden. Wir bieten auch Ihnen verschiedene
Méglichkeiten, wie Sie und Ihre Mitarbeiten-
den unsere Projekte nachhaltig unter Einbrin-
gung Ihrer eigenen Ideen unterstitzen kénnen.

Gonner

Damit wir die betroffenen Familien miteinan-
der vernetzen und ihnen kostenlose KMSK-
Familien-Events anbieten kénnen, sind wir auf
die finanzielle Unterstitzung von Génnern an-
gewiesen. Schon ab CHF 500.- haben Sie die
Méglichkeit, geschatzter Gonner des Forder-
vereins zu werden.

Fundraising

Starten Sie Ihr eigenes Fundraising-Projekt
zugunsten von Kindern mit seltenen Krankhei-
ten und unterstitzen Sie die betroffenen Fami-
lien nach ihren individuellen Vorstellungen.
Gerne unterstitzen wir Sie dabei mit Flyern,
Plakaten, T-Shirts, Frosch-Pins, Caps, aber
auch mit unserem Wissen, wie man ein solches
Projekt gemeinsam angehen kann.

Helfereinsitze (Volunteering)

Unterstiutzen Sie uns als Unternehmen oder
Business-Club zusammen mit Ihren Mitarbei-
tenden und Mitgliedern als motivierte Helfer
an einem der KMSK Familien-Events. Oder fuh-
ren Sie einen eigenen Familien-Event fir die
betroffenen Familien in Ihrer Region durch.
Gerne unterstitzen wir Sie dabei.

Wunscherfiillung - Kinder mit seltenen Krank-
heiten und ihre Familien haben Traume

Was gibt es Schoneres, als glickliche Kin-
deraugen zu sehen. Erfullen Sie betroffenen
Kindern, deren Geschwister und Eltern einen
kleinen Herzenswunsch und sorgen Sie so fur
Momente des Glicks.

Als Geschéaftsleiterin freue ich mich darauf,
Ihnen die verschiedenen Unterstitzungsmog-
lichkeiten persodnlich zu préasentieren und
mehr Gber Ihre Ideen zu erfahren.

MANUELA STIER

Initiantin und Geschéftsleiterin
T+41 44 752 52 50

M +41 79 414 2277
manuela.stier@kmsk.ch
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INFORMATIONEN FUR

BETROFFENE FAMILIEN

Besuche unsere Webpage und erfahre, wer hinter dem Foérderverein
steht und wie wir dich unterstitzen kénnen. Sei dies mit einer Liste
mit mehr als 100 Anlaufstellen rund um das Thema «Seltene Krank-
heiten» oder wie du einen Forderantrag zur Unterstitzung per Mail

an uns stellen kannst.

Dieser wird jeweils von unserem Vorstand ge-
prift und dann zur Zahlung freigegeben. In
unserem KMSK-Familien-Netzwerk ist eine
Vielzahl unterschiedlicher Krankheitsbilder
vorhanden. Eine Ubersicht der seltenen Krank-
heiten unserer Mitglieder findest du auf unse-
rer Webpage.

KMSK-Familien-Netzwerk -

Austausch unter Gleichgesinnten

Unser Familien-Netzwerk wichst (2017, 270
Mitglieder) und erméglicht dir einen aktiven
Austausch unter betroffenen Familien. Es steht
allen betroffenen Familien offen und die Mit-
gliedschaft ist kostenlos. Wir laden dich und
deine Familie zu wunderschénen KMSK-Fami-
lien-Events ein und Uberraschen euch jeweils
mit einem kleinen Weihnachtsgeschenk.

Wir freuen uns, dich im KMSK-Familien-Netz-

werk zu begrissen! Melde dich kostenlos via
Formular auf unserer Webpage an.

www.kmsk.ch

KMSK auf Facebook - erlebe, was wir
gemeinsam mit den Familien unternehmen

Auf unserer Facebook-Seite stellen wir aktu-
elle Informationen zu unseren Anlassen zur
Verfligung, posten Fotos unserer Events und
regen zur aktiven Diskussion an. Werde Teil
unserer lebhaften Community und unterstitze
uns mit deinem Like.

Wir freuen uns,

dass du uns auf Facebook folgst.
www.facebook.com/kindermitseltenenkrank-
heiten

KMSK-Selbsthilfegruppe Schweiz -

Vernetze dich mit betroffenen Familien

Unsere geschlossene Facebook-Gruppe ver-
netzt dich mit mehr als 200 anderen betrof-
fenen Eltern. Du kannst jederzeit Fragen stel-
len, ber deine Angste sprechen, tber freudige
Momente, aber auch dariber diskutieren, wel-
che Erfahrungen andere betroffene Familien
mit der IV, der Krankenkasse, Arzten, Spitalern,
Lehrern usw. gemacht haben. Dieser Wissens-
austausch starkt die Familien und ermdglicht
es auch, Familien mit derselben Diagnose zu
finden. Weitere Informationen und den Link zur
geschlossenen Facebook-Gruppe findest du
auf unserer Webpage.

Solltest du Fragen haben, dann sende uns eine
Mail an info@kmsk.ch oder rufe uns an
+41 44 752 52 50.

Herzlichst

Forderverein fur Kinder
mit seltenen Krankheiten
Ackerstrasse 43

8610 Uster, Switzerland
T+41 44 752 52 50
info@kmsk.ch
www.kmsk.ch
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Kinder mit seltenen Krankheiten -
Gemeinnutziger Férderverein
Ackerstrasse 43

8610 Uster, Switzerland

T+41 44 752 52 52
info@kmsk.ch

Spendenkonto

Kinder mit seltenen Krankheiten -
Gemeinnutziger Férderverein
Raiffeisen Bank, 8610 Uster
Swift-Code: RAIFCH22E71

Konto: 80-18578-0

IBAN: CH63 8147 1000 0059 7244 8
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FORDERVEREIN

FUR KINDER MIT
SELTENEN KRANKHEITEN

Der Forderverein hat gemein-
nitzigen Charakter und verfolgt
weder kommerzielle noch
Selbsthilfezwecke.

WWW.KMSK.CH




