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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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JAELS KINDHEIT IST 
GEPRÄGT VON ZAHLREICHEN 
SPITALAUFENTHALTEN
Die vierjährige Jael leidet an einem äusserst seltenen Gendefekt mit der Abkürzung 
RARS2. Zwar wird das Mädchen momentan von epileptischen Anfällen verschont, doch 
ihr Gesundheitszustand ist fragil. Für ihre Eltern Tamara und Dominique bedeutet 
dies, dass sie ständig in Alarmbereitschaft sind. Denn schon leichtes Fieber und  
ein Infekt können einen Spitalaufenthalt nötig machen.
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Vier Buchstaben und eine Ziffer sind Schuld 

daran, dass Jael im Alter von vier Jahren weder 

gehen noch sprechen kann. Dass ihr Alltag und 

derjenige ihrer Eltern eine permanente Belas-

tungsprobe ist. Und dass ihre Lebenserwartung 

nicht sehr hoch ist. RARS2 ist das Kürzel für 

den äusserst seltenen Gendefekt, mit dem Jael 

zur Welt kam. Es bedeutet so viel wie Mitochon

driale Enzepalopathie. Die Diagnose hat für 

Jael zur Folge, dass sie an Epilepsie leidet, 

ihr Gehirn kleiner ist als bei Gleichaltrigen und 

sie somit schwer kognitiv und körperlich beein-

trächtigt ist. Viele Kinder, die am selben Gende-

fekt leiden, sterben kurz nach der Geburt. Dass 

das Mädchen mit dem fröhlichen Lockenkopf seit 

einiger Zeit anfallsfrei ist und gelernt hat zu 

sitzen, grenzt deshalb an ein Wunder. Dennoch 

kann Jaels Mutter Tamara den Umstand, dass es 

ihrer Tochter zur Zeit gut geht, nicht vorbehalt-

los geniessen. «Uns wurde gesagt, dass Jael 

nicht alt werden und irgendwann an ihrem Gen-

defekt sterben wird», erinnert sie sich an das 

Gespräch am Kinderspital Zürich, in dem ihnen 

die Diagnose ihrer Tochter eröffnet wurde. «Ich 

traue dieser Sache deshalb nicht», fährt sie fort, 

mit Blick auf Jael, die während des Gesprächs 

mit der Journalistin auf einer Krabbeldecke 

liegt und zufrieden mit Babyspielsachen han-

tiert. Das Mädchen ist heute etwa auf dem Stand 

eines sechs- bis neunmonatigen Kindes. Doch 

sie macht stetig Fortschritte und hat sichtlich 

Spass an den Menschen und ihrer Umgebung.

Erst gesund – dann schwer krank

Das Wunschkind von Tamara und Dominique kam 

am 18. Juli 2018 im Spital Muri (AG) zur Welt. 

Das Neugeborenenscreening zeigte keine Auffäl-

ligkeiten, das Mädchen wurde als gesund einge-

stuft. Das Baby hatte aber von Beginn an Mühe 

mit dem Trinken. Weil Jael nicht gut zunahm, 

musste sie nach der Geburt im Spital bleiben. 

Als die junge Familie endlich zu Hause war, kam 

fast täglich eine erfahrene Hebamme vorbei, um 

die Eltern zu unterstützen. Eine Trinkschwäche 

bei einem Säugling stellt für Vater und Mut-

ter eine grosse psychische Belastung dar. Die 

Angst, das Kind bekomme nicht genügend Nah-

rung und Flüssigkeit, kann den Alltag schnell 

dominieren und die Eltern in einen permanenten 

Zustand der Anspannung versetzen. Während sich 

das Trinken nach und nach einpendelte, kam drei 

Monate später ein ganz anderes, noch viel gra-

vierenderes Problem, zutage: Jael bekam Kramp-

fanfälle. Dass es sich um solche handelte, wuss-

ten die Eltern zu diesem Zeitpunkt noch nicht. 

«Doch schon da ist eine Welt zusammengebro-

chen», schildert die Mutter ihre Not, «weil ich 

wusste, dass etwas ganz und gar nicht stimmt mit 

unserer Tochter.» 

Hartnäckige, lang anhaltende Anfälle

Tamara nahm die Anfälle ihrer Tochter mit dem 

Handy auf und übermittelte sie auf Anraten der 

Hebamme an den Kinderarzt. Dieser wies sie an, 

mit Jael umgehend die Notfallstation des Kan-

tonsspitals Aarau aufzusuchen. Kaum im Spital 

angekommen, erlitt ihre Tochter erneut epilepti-

sche Anfälle. In den folgenden Tagen und Wochen 

versuchten die Ärzte, den Grund für die Krämpfe 

zu finden. MRI, EEG, Herzultraschall, Kopfultra-

schall, Blutuntersuchungen, EKG und viele wei-

tere Untersuchungen musste das dreimonatige 

Mädchen über sich ergehen lassen. Ihre epilep-

tischen Anfälle und die Verschlechterung ihres 

Allgemeinzustandes hatten immer wieder statio

näre Aufenthalte im Spital zur Folge. Schliess-

lich verschrieben die Ärzte Jael Levetiracetam, 

worauf sie nach kurzer Zeit anfallsfrei war und 

nach Hause kehren konnte. Nun waren die Eltern 

auch mit einem Medikament ausgestattet, das 

sie ihrer Tochter im Notfall verabreichen konn-

ten, um einen epileptischen Anfall zu stoppen. 

Das Glück währte jedoch nicht lange: Schon im 

Februar 2019 bekam das Mädchen neue, noch 

heftigere Anfälle, die lange andauerten. Ein-

mal verlor Jael gar das Bewusstsein, lag reglos 

auf dem Bett, ihre Atmung war kaum mehr spür-

bar. Die Eltern befürchteten das Schlimmste und 

riefen die Ambulanz. Glücklicherweise erlangte 

Jael das Bewusstsein wieder, doch es folgte er-

neut ein längerer Spitalaufenthalt, während dem 

ein Anfall den nächsten jagte. «Die neue Vari-

ante der Anfälle war viel hartnäckiger», erzählt 

Tamara. Immer wieder habe ihre Tochter Sauer-

stoff benötigt. 

Kortisonbehandlung schlug an

Die Ärzte besprachen mit Tamara und Dominique 

die Möglichkeit, Jael über längere Zeit Kortison 

zu verabreichen. Jedoch war ungewiss, ob das 

Mädchen auf die Behandlung ansprechen würde, 

und wie sie die Nebenwirkungen des Medika-

ments aushalten würde. Die Eltern beschlossen 

nach einiger Bedenkzeit, es zu probieren: Jael 

erhielt in der Folge über mehrere Wochen Korti-

son verabreicht. Zur Freude der Eltern zeigte die 

Therapie Wirkung; und seit April 2019 hatte Jael 

keinen epileptischen Anfall mehr. Weil die Nah-

rungsaufnahme ihrer Tochter jedoch die letzten 

Kräfte zu rauben drohte, entschied sich die Fa-

milie, ihr eine Magensonde einsetzen zu lassen. 

An dem Tag, an dem sie das erste Mal über die 

Sonde ernährt wurde, hörte Jael auf zu essen und 

verweigerte den Schoppen. Als ob die künstliche 

Ernährung für sie eine lange ersehnte Erleich-

terung wäre. Im Mai 2019 erfuhren die Eltern 

schliesslich das Resultat des Gentests ihrer 

Tochter: Wie einige Ärzte bereits vermutet hatten, 

leidet Jael an RARS2: Mitochondriale Enzepa-
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lopathie mit globalem Entwicklungsrückstand, 

metabolische Epilepsie, Mikrozephalie, Lak-

taterhöhung im Blut und Rumpfhypotonie. Un-

terdessen wissen Tamara und Dominique auch, 

dass sie beide Träger dieses Gendefekts sind. 

Dies beeinflusst auch ihre weitere Familienpla-

nung, denn das Risiko, dass ein nächstes Kind 

ebenfalls krank zur Welt kommt, ist 25 Prozent. 

Notfälle sind an der Tagesordnung

Weil Jael sich selber nicht fortbewegen kann 

und auf den Rollstuhl angewiesen ist, kennen 

ihre Eltern Notfälle wie aufgeschlagene Knie, 

Hirnerschütterungen oder andere Kleinkin-

der-Unfälle nicht. Doch auch so sind die Eltern 

immer in Alarmbereitschaft – denn das Mädchen 

leidet oft an hartnäckigen Atemwegs und Magen-

Darm-Infekten, welche bei ihr oftmals schwer 

verlaufen und eine Spitalbehandlung notwen-

dig machen. Immer wieder kommt es auch vor, 

dass Jael über Stunden erbrechen muss – völ-

lig aus dem Nichts heraus. Die Ursache dafür ist 

nicht bekannt. Das Erbrechen lässt sich oftmals 

kaum stoppen. Spätestens wenn Jael ihr tägli-

ches Medikament gegen die Epilepsie nicht im 

Magen behalten kann und sie wegen des Flüs-

sigkeitsverlust zu dehydrieren droht, begeben 

sich Tamara und Dominique mit ihr in den Spi-

talnotfall. «Wir sind uns Notfallsituationen ge-

wöhnt», erklärt Tamara. Aus diesem Grund zieht 

es die Familie auch vor, Ferien in der Schweiz 

oder im nahen Ausland zu machen. Auf jeden Fall 

an einem Ort, wo sie rasch in einem guten Spital 

sind und wo sie die Sprache verstehen. Damit sie 

den Ärzten und Pflegefachpersonen nicht stets 

von Neuem erklären müssen, an was ihre Tochter 

leidet und welche Medikamente sie benötigt – 

oder nicht verabreicht bekommen darf – hat Jael 

einen Notfallpass mit allen wichtigen Informa-

tionen. Tamara und Dominique ist auch bewusst, 

dass bei Jael eines Tages die Epilepsie zurück-

kehren wird. «Irgendwann ist die Krankheit nicht 

mehr behandelbar. Epilepsie wird voraussicht-

lich die Todesursache bei unserer Tochter sein.» 

Doch vorerst können sie die düsteren Gedanken 

etwas beiseiteschieben und sich mit Jael darauf 

freuen, dass sie nach den Sommerferien den Kin-

dergarten der St. Josef-Stiftung in Bremgarten 

besuchen darf. 

TEXT: BARBARA STOTZ WÜRGLER 
FOTOS: THOMAS SUHNER

KRANKHEIT
Die Diagnose RARS2 bedeutet, 
dass beim betroffenen Kind eine 
Gehirnentwicklungsstörung sowie 
Epilepsie vorliegen. Damit einher 
geht eine Mikrozephalie, also ein 
im Vergleich zu Gleichaltrigen zu 
kleiner Kopf aufgrund des zu klei-
nen und nicht normal entwickelten 
Gehirns. Zum Krankheitsbild ge- 
hören auch eine Laktaterhöhung 
im Blut und Rumpfhypotonie. Die 
Lebenserwartung betroffener Kinder 
ist gering, viele sterben bereits  
im Alter weniger Monate.

«Uns wurde gesagt, dass Jael nicht alt werden 
und letztlich an ihrem Gendefekt sterben wird.»

TAMARA, MUTTER VON JAEL

KMSK WISSENS- 
PLATTFORM
Dieser Link führt Sie direkt zur 
Rubrik «Verhalten bei Notfällen» 
der digitalen KMSK Wissensplatt-
form. Hier erhalten Sie praktisches 
Wissen, Adressen zu Anlaufstellen 
und wertvolle Informationen zu 
Fragen rund um das Thema «Verhal-
ten bei Notfällen bei Kindern mit 
einer seltenen Krankheit».

www.wissensplattform.kmsk.ch
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