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SELTENE KRANKHEITEN
DIGITALE WISSENSPLATTFORM FÜR ELTERN UND FACHPERSONEN



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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UNSERE KMSK  
WISSENSPLATTFORM!



Die ersten Anzeichen einer seltenen 

Krankheit sind zumeist unspezifisch. 

Wie gehen Sie mit unklaren Sympto-

men Ihrer kleinen Patienten um? 

In erster Linie müssen wir vor allem 

die Eltern ernst nehmen, ihnen zuhö-

ren und bei Bedarf weitere Untersu-

chungen veranlassen. Wenn eine Mut-

ter sagt, dass sie das Gefühl hat, mit 

ihrem Kind stimme etwas nicht, müs-

sen wir hellhörig werden; schliess-

lich kennt sie ihr Kind am besten. 

Wir werden immer wieder mit unklaren 

Symptomen bei Kindern konfrontiert, 

in der überwiegenden Mehrheit der 

Fälle erweisen sich diese als unge-

fährlich. Allerdings muss auch daran 

gedacht werden, dass hinter unspe-

zifischen Symptomen eine seltene 

Krankheit stecken könnte. Um der Dia-

gnose auf die Spur zu kommen, braucht 

es von unserer Seite oftmals einiges 

an Recherche, zugleich ist die Mitar-

beit der Eltern zentral. Und manchmal 

muss man sich eingestehen, dass man 

an einem Punkt nicht weiterkommt 

und weitere Fachärzte hinzuziehen.

Verzögerte Diagnosen bei seltenen 

Krankheiten sind häufig: Laut einer 

Umfrage in 17 europäischen Ländern, 

erhielten 40% der Patienten zunächst 

eine falsche Diagnose; 25% der Pati-

enten warten 5 bis 30 Jahre auf eine 

endgültige Diagnose. Wie schwierig 

ist die Diagnosestellung für einen 

Kinderarzt? Auf der medizinschen 

Ebene gilt es, die Eltern ernst zu 

nehmen und bei Bedarf weitere Abklä-

rungen zu veranlassen. Für uns ist es 

manchmal schwierig zu entscheiden, 

ob der weitere Entwicklungsverlauf 

einfach beobachtet werden kann oder 

ob schnell weitere Untersuchungen 

benötigt werden. Zugleich stellt sich 

auf der Kommunikationsebene immer 

wieder die Frage, wieviel eines Ver-

dachtes wir den Eltern mitteilen, und 

welche Aussagen nur unnötig Verunsi-

cherung schaffen. 

Welche Rolle spielt der interdiszi-

plinäre Austausch mit Spezialis-

ten und Therapeuten verschiedener 

Fachrichtungen? Der Informations-

austausch mit spezifischen Zentren, 

Genetikerinnen und Spezialisten ist 

zentral, damit eine Diagnose gestellt 

und der weitere Behandlungsverlauf 

optimal durchgeführt werden kann. 

Wie können die betroffenen Eltern 

in der Abklärungsphase optimal un-

terstützt werden? Betroffene Eltern 

leben unter grossem psychologi-

schem Stress: einerseits ist da die 

immense Sorge um das geliebte Kind, 

andererseits dauert die Abklärungs-

phase häufig sehr lange. Die Nerven 

liegen blank, Verzweiflung, Ohnmacht 

und manchmal auch Wut stellen sich 

ein. Wir können die Eltern in dieser 

schwierigen Zeit unterstützen, indem 

wir ihnen Diskussionsmöglichkeiten 

anbieten, auch über die Sprechstunde 

hinaus. Die Sorgen hingegen können 

wir ihnen nicht nehmen.

Immer wieder berichten betroffene 

Eltern davon, dass sie sich mit ihren 

Befürchtungen nicht ernst genommen 

fühlen. Welche Tipps haben Sie?

Bleiben Sie hartnäckig, teilen Sie 

Ihre Befürchtungen und Sorgen offen 

mit und holen Sie sich im Zweifel 

eine Zweitmeinung. Manchmal hilft 

es auch, sich mit anderen Bertoffe-

nen auszutauschen

Was wünschen Sie sich für die be-

troffenen Familien? Ich wünsche 

ihnen vorallem einen schnelleren 

Zugang zur Diagnose und mehr Unter-

stützung auf ihrem anspruchsvollen 

Weg. Dazu gehören auch die Verein-

heitlichung der Abläufe, finanzielle 

und rechtliche Unterstützung sowie 

Begleitung, Entlastung und Vernet-

zung. Dass es nun endlich ein Ange-

bot wie die digitale KMSK Informa-

tionsplattform gibt, erachte ich als 

extrem wertvoll – sowohl für die El-

tern wie auch für uns Ärzte.

DR. MED. TOBIAS IFF 
Facharzt FMH für Kinder- und 
Jugendmedizin, Schwerpunkt  
Kinderneurologie, Zentrum 
für Kinderneurologie AG, Zürich

KOMMUNIKATION ZWISCHEN 
ELTERN UND ARZT HILFT BEI 
DER DIAGNOSESTELLUNG

Den Verdacht einer seltenen Krankheit zu fassen und eine solche zu diagnostizieren, 

stellt für Kinderärzte eine Herausforderung dar. Der Austausch und die Beobachtungen 

der Eltern helfen, damit Symptome zugeordnet und weitere Abklärungen veranlasst 

werden können. Das Miteinander auf dem Weg zur Diagnose ist zentral.
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