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Manuela Stier

WISSENSVERMITTLUNG 
IM FOKUS
Geschätzte Leserinnen und Leser

Die Diagnose «Seltene Krankheit» zieht betroffenen Familien den Boden unter 

den Füssen weg, sie finden sich nach einem ersten Schock in einer unbekannten 

Welt wieder. Diese ist von administrativen und organisatorischen Herausforde-

rungen geprägt. Welche Hilfsangebote und Unterstützungsleistungen gibt es? 

Worauf haben sie Anspruch und wer führt sie durch diesen unbekannten Dschun-

gel? Wie haben andere betroffene Familie diese enorme Aufgabe gemeistert?

Mit unserem 5. KMSK Wissensbuch «Seltene Krankheiten – Digitale Wissens-

plattform für Eltern und Fachpersonen», welches in Anlehnung an unsere neue 

digitale KMSK Wissensplattform entstand, geben wir (neu) betroffenen Fami-

lien und Fachpersonen ein nachhaltig wirkendes Hilfsinstrument zur Hand. 

Die KMSK Wissensplattform ist auf Initiative des Fördervereins für Kinder mit 

seltenen Krankheiten und in enger Zusammenarbeit mit unseren 710 betroffe-

nen KMSK Familien, der ZHAW Winterthur, der HES-SO Wallis und tollen Fach-

personen rund um das Thema «Seltene Krankheiten» entstanden. Möge diese 

geballte Kraft an Wissen und Erfahrung den Eltern der rund 350 000 betroffe-

nen Kinder und Jugendlichen mit einer seltenen Krankheit in der Schweiz den 

oft beschwerlichen Alltag etwas erleichtern, um mehr Zeit für sich und ihre 

Familie zu schaffen.

Die Dialoggruppen der KMSK Wissensplattform und des 5. Wissensbuches 

sind (neu) betroffene Familien, Gynäkologen, Hebammen, Kinderärzte, Haus

ärztinnen, Genetiker, Neurologinnen, Augen- und Ohrenärzte, Therapeutin-

nen, Psychologen, Kinderspitäler, Krankenversicherer, Gesundheitspolitiker, 

Forschende an Hochschulen, Pharmafirmen, IV-Mitarbeitende, Gesundheitsdi-

rektionen, Lehrer, Patientenorganisationen sowie die Medien und die breite 

Öffentlichkeit.

Für das entgegengebrachte Vertrauen bedanken wir uns herzlichst bei den por-

traitierten Familien, den langjährigen Netzwerkpartnern, den Sponsoren und 

den Fachpersonen. Unser Dank gilt auch den motivierten Journalistinnen und 

Fotografen, welche mit ihren Worten und Bildern die Anliegen und Emotionen 

der vierzehn betroffenen Familien eingefangen haben. Dieses grosse und nach-

haltig wirkende soziale Engagement von allen Beteiligten für die betroffenen 

Familien berührt uns immer wieder.
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INSTITUTIONEN, DIE SICH 
FÜR INKLUSION EINSETZEN, 
SOLLTEN ZUR NORM WERDEN
Elena Sofia ist ein aktives glückliches Mädchen. Die Neugierde treibt sie 
täglich an, ihre Umgebung zu erobern. Ihre Entwicklung ist jedoch anders als  
bei den meisten Kindern. Kein Alltag läuft nach Plan, auch wenn Strukturen  
sehr wichtig sind. Der Heilpädagogische Dienst und eine Kita mit integrativer 
Betreuung helfen der Familie, den täglichen Balanceakt zu meistern.
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Während der Schwangerschaft lief alles rei-

bungslos. Elena Sofia ist das erste Kind für 

das Paar, das sich bewusst für eine Familie 

entschieden hatte. Mutter wie Vater haben süd-

ländische Wurzeln. Die familiäre, durch Liebe 

getragene Bindung möchten sie gemeinsam auf-

bauen, pflegen und weiterführen. Die Familie 

als gesellschaftliches Fundament ist heute 

noch bedeutsamer geworden. Neben traditionel-

len Werten hat sich das Paar eine realistische 

und pragmatische Sicht- und Handlungsweise 

angeeignet. Dies kommt ihrem Lebensverständ-

nis am nächsten und hat sich gerade in schwie-

rigen Zeiten als wertvoll erwiesen.

Als sich die Geburt von Elena Sofia ankün-

digt, ist die Geburtenabteilung im Spital mit 

einem Notfall beschäftigt. Die zukünftige 

Mama ist gezwungen, zu warten. Eine Unter-

stützung bleibt aus; die Geburt verzögert sich. 

Schliesslich kommt Elena Sofia zur Welt. Sie 

strahlt. Sie sieht gesund aus und ist wunder-

schön anzusehen. Ein kleines Wunder. Einen 

Tag nach der Geburt aber, läuft Elena Sofia im 

Schlaf blau an. Die Eltern rufen umgehend die 

Ärzte herbei. Es würde kein Grund zur Sorge 

bestehen, heisst es. Dieser Zwischenfall und 

die Tatsache, dass sich die Geburt Elena Sofias 

durch einen Notfall verzögerte, lässt ein Un-

behagen zurück.

Zwei lange Jahre der Ungewissheit

Die folgenden regulären und routinemässigen 

Kontrolluntersuchungen beim Kinderarzt ver-

laufen unauffällig. Das Unbehagen jedoch 

bleibt. Im Vergleich zu anderen Neugeborenen 

scheint sich Elena Sofia nicht gleichermassen 

zu entwickeln. Nach sechs Monaten beobach-

tet die Mutter zudem «Abwesenheitsanfälle». 

Der Vater, der die Bedenken seiner Frau von 

Anfang an teilt, beginnt, sich zu informieren 

und im Internet zu recherchieren. Der Kin-

derarzt bestätigt die Zweifel und sorgt dafür, 

dass Elena Sofia von einem Neuropädiater un-

tersucht wird. Diese Untersuchungen durch die 

Fachärztin an einem regionalen Kantonsspital 

und die Untersuchungszeit erstreckten sich in-

zwischen auf zwei Jahre. Es ist dies eine Zeit 

der Ungewissheit mit der ungeklärten Frage 

zum möglichen ursächlichen Zusammenhang 

durch die Notfallsituation im Spital, den be-

merkten Auffälligkeiten und der bangen Frage, 

genug für die Entwicklung der Tochter gemacht 

zu haben. Diese Zeit stellt insbesondere für 

die Mutter die belastendste Phase seit der Ge-

burt ihrer Tochter dar. Schliesslich lautet die 

Diagnose kurz und nüchtern: Syndrom-Idic-15. 

Die Informationen stehen zusammengefasst 

auf einem A4-Blatt. Fragen nach der Definition 

einer medizinischen Behandlung oder der Hil-

festellung durch unterstützende Organisatio-

nen bleiben offen.

Dank der Recherchearbeit konnte sich Elena 

Sofia’s Vater sehr bald ein umfassendes Bild 

vom aktuellen Wissens- und Forschungsstand 

dieser sehr seltenen genetischen Erkrankung 

machen. Die Wahrscheinlichkeit weltweit, von 

Geburt weg an einem Idic-15-Syndrom zu er-

kranken, liegt bei 1 zu 30 000. Die Wahrschein-

lichkeit, dass es sich dabei um eine Mutation 

handelt, ist hoch.

Hilfe vom Kanton

Schon vor der Diagnose begannen verschiede-

ne Therapien für Elena Sofia. Ein Glück für die 

Familie ist, im Kanton Zug wohnhaft zu sein. 

Mit der KiBeBe verfügt der Heilpädagogische 

Dienst Zug über eine Dienstleistung für Kinder 

mit besonderen Bedürfnissen und unterstützt 

die Spiel- und Betreuungssituation betroffe-

ner Familien. Die KiBeBe legt grossen Wert auf 

die Chancengleichheit und die Integration von 

Kindern in Tagesstätten oder Spielgruppen. Bei 

Bedarf unterstützt eine Assistenz die Kinder. 

Elena Sofia fand ebenso bereits vor der Dia

gnose auch einen Platz in der integrativen Kita 

Imago. Diese Kita ist ein herausragendes Bei-

spiel für integrative Betreuung.

Imago leistet Pionierarbeit und ist Vorbild für 

Integration im Vorschulalter

An den zwei Standorten Dübendorf und Baar be-

treut das Kinderhaus Imago Kinder ab drei Mo-

naten mit und ohne Behinderung oder Verhal-

tensauffälligkeiten gemeinsam. Ausgebildete 

Fachkräfte unterstützen jedes Kind nach sei-

nen Fähigkeiten. Ziel ist, eine grösstmögliche 

Selbständigkeit bei gleichzeitigem Wohlbefin-

den zu erlangen. Ebenso informiert, berät und 

unterstützt die Stiftung Familien. Kinder mit 

besonderen Bedürfnissen haben im Kanton Zug 

zudem Anspruch auf Leistungen für vorschuli-

sche Betreuungs- und Förderangebote. In der 

Gemeinde Dübendorf wie auch für die Stadt 

Zürich bestehen subventionierte familiener-

gänzende Betreuungsangebote.

Ausgleich dank Wechselseitigkeit

Dieses Kinderhaus ist für das Paar ein Segen. 

Zumal die Familie vor eineinhalb Jahren wei-

teren Zuwachs erhalten hat. Alex ist ein auf-

geweckter und liebevoller Bruder, der die We-

sensart seiner Schwester aufnimmt. Unbewusst 

weiss er, mit ihr zu spielen und umzugehen, 

ganz so, als seien sie Zwillingsgeschwister. 

Dennoch kann der Umstand nicht darüber hin-

wegtäuschen, dass der Alltag nicht nach Plan 
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verläuft, auch wenn Strukturen sehr wichtig 

sind. Für den notwendigen emotionalen Aus-

gleich, den die intensiven Herausforderun-

gen und die konstante Aufmerksamkeitsspanne 

fordern, ist für die Mutter die achtzigprozenti-

ge Berufstätigkeit wichtig, während der Vater 

seine berufliche Karriere weiterhin engagiert 

verfolgt. Diese Wechselseitigkeit von berufli-

chem Engagement und familiärem Alltag ermög-

licht es ihnen, Energien aus beiden Bereichen 

zu schöpfen, die Balance zu halten und dadurch 

die notwendige Kraft aufzubringen, auch wenn 

dies ein wiederkehrendes Ausloten der Kraftre-

serven bedeutet. Dennoch, seit dem Zeitpunkt 

der Diagnose sind beide erleichtert. Sie wis-

sen endlich, weshalb ihre Tochter sich anders 

verhält und entwickelt.

Besondere Kinder brauchen starke Eltern

Wiederum ein Glücksfall ist, dass die Eltern 

des Vaters in der Nähe wohnen und wöchent-

lich einspringen. Was sie kann, löst die Fa-

milie insgesamt aus eigenem Antrieb und auf 

eigene Initiative. Anderswo wiederum ist Ge-

duld gefragt. Illusionen hingegen machen sich 

die Eltern keine. Denn ihnen ist bewusst, viele 

Herausforderungen bleiben und neue werden da-

zukommen. Aber ein effizienteres Vorgehen wür-

den sie sich wünschen. Beispielsweise bei der 

Frage, ob Elena Sofia auch an einer Form von 

Autismus leidet. Die Abklärung dazu ist initi-

iert. Aber noch stehen sie auf einer Warteliste. 

Noch ist der Zeitpunkt offen. Zusätzlich be-

lastend ist, dass Idic-15 nicht als Geburtsge-

brechen definiert wird. Auch nicht durch die am  

1. Januar 2022 in Kraft getretene Gesetzesrevi-

sion «Weiterentwicklung der IV» (WEIV) der So-

zialversicherung. Diese berücksichtigt nun zu-

sätzlich angeborene Stoffwechselerkrankungen 

wie auch frühkindlichen Autismus. Für Idic- 

15 besteht jedoch kein Anspruch auf Leistun-

gen durch die Invalidenversicherung. Dies wie 

auch der Umstand, zwar in einem «hilfsberei-

ten» Kanton zu wohnen, aber zu wissen, dass an-

derswo in der Schweiz Eltern praktisch allein 

dafür zu sorgen haben, dass ihr Kind mit einer 

seltenen Krankheit ein würdevolles Leben als 

Teil unserer Gesellschaft führen kann, stimmt 

die beiden nachdenklich. Damit die Inklusion 

auf allen Ebenen gelingt, so hält das Paar mit 

Nachdruck fest, braucht es mehr Aufklärungs-

arbeit in der Öffentlichkeit, wie auch seitens 

der medizinischen und betreuenden Fachge-

sellschaften.

TEXT: LILIANE ELSPASS 
FOTOS: JÖRG FÖHN

KRANKHEIT
Idic-15 (Isiodecentric 15) ist eine 
sehr seltene Chromosomenstörung. 
Von den 46 Chromosomen weist das 
15. Chromosomenpaar ein kleines 
zusätzliches Chromosom auf. Typi-
sche Merkmale sind:
–	ungewöhnliches Sozialverhalten  
	 (Autismus)
–	Muskelschwäche
–	Entwicklungsverzögerung

«Ich wünsche mir, dass Ärzte und Ärztinnen bei der 
Diagnose, gerade bei seltenen Krankheiten, 

umfassend informieren, wissenschaftliche Daten 
kennen und Anlaufstellen vermitteln.»

VATER VON ELENA SOFIA

KMSK WISSENS- 
PLATTFORM
Dieser Link führt Sie direkt zur 
Rubrik «Emotionale Belastungen 
und Bewältigung» der digitalen 
KMSK Wissensplattform. Hier 
erhalten Sie Wissen, Adressen zu 
Anlaufstellen und Informationen  
zu Fragen rund um das Thema  
«emotionale Belastung» bei  
einer seltenen Krankheit. 

www.wissensplattform.kmsk.ch
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