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Geschéatzte Leserinnen und Leser

Die Diagnose «Seltene Krankheit» zieht betroffenen Familien den Boden unter
den Fissen weg, sie finden sich nach einem ersten Schock in einer unbekannten
Welt wieder. Diese ist von administrativen und organisatorischen Herausforde-
rungen gepragt. Welche Hilfsangebote und Unterstitzungsleistungen gibt es?
Worauf haben sie Anspruch und wer fihrt 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 fir 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 Fordervereins fir Kinder mit
seltenen Krankheiten und in enger Zusammenarbeit mit unseren 710 betroffe-
nen KMSK Familien, der ZHAW Winterthur, der HES-S0 Wallis und tollen Fach-
personen rund um das Thema «Seltene Krankheiten» entstanden. Mdge diese
geballte Kraft an Wissen und Erfahrung den Eltern der rund 350 00O betroffe-
nen Kinder und Jugendlichen mit einer seltenen Krankheit in der Schweiz den
oft beschwerlichen Alltag etwas erleichtern, um mehr Zeit fur sich und ihre
Familie zu schaffen.

Die Dialoggruppen der KMSK Wissensplattform und des 5. Wissensbuches
sind (neu) betroffene Familien, GynZkologen, Hebammen, Kinderéarzte, Haus-
arztinnen, Genetiker, Neurologinnen, Augen- und Ohrenérzte, Therapeutin-
nen, Psychologen, Kinderspitaler, Krankenversicherer, Gesundheitspolitiker,
Forschende an Hochschulen, Pharmafirmen, IV-Mitarbeitende, Gesundheitsdi-
rektionen, Lehrer, Patientenorganisationen sowie die Medien und die breite
Offentlichkeit.

Fir das entgegengebrachte Vertrauen bedanken wir uns herzlichst bei den por-
traitierten Familien, den langjéhrigen 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 fir die betroffenen
Familien berihrt uns immer wieder.
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DIE ERSTE DIAGNOSE
WAR ZU VERKRAFTEN, DIE
ZWEITE ERSCHUTTERTE
DIE JUNGE FAMILIE

Ein grosses Baby war Joline schon bei der Geburt. Sorgen machten sich ihre
Eltern deswegen keine. Als allerdings sich vermehrt Symptome bemerkbar
machen, Joline zunehmend Ubergewichtig wird und sich Pubertdtsmerkmale mit
gerade einmal 18 Monaten zeigen, weiss ihre Mutter: da stimmt etwas ganz und
gar nicht! Die Diagnose zieht der Familie den Boden unter den Flissen weg.
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Sarah ist ein durch und durch leidenschaftli-
ches Mami, das merkt man sofort, wenn man mit
ihr spricht. «Fir meine drei Kinder wirde ich
alles tun», sagt die 30-Jahrige. Joline, das
Nesthdkchen, machte die Familie 2019 kom-
plett. Die Schwangerschaft und Geburt waren
komplikationslos verlaufen, das Madchen entwi-
ckelte sich prachtig. «Fast etwas zu préchtig»,
lacht Sarah. Wie ihre beiden Geschwister war
Joline bereits sehr gross und schwer zur Welt ge-
kommen. «Mit fast 4,5 kg war Joline ein richti-
ger Wonneproppen, ihre Neugeborenenkleidchen
konnte ich direkt wieder versorgen», erinnert
sich Sarah. Sorgen machten sich die dreifachen
Eltern deswegen aber keine, vielmehr dachten
sie, dass grosse und schwere Kinder einfach in
ihrer Familie liegen. Einzig, dass ihre Tochter
schielte, beunruhigte die Eltern und sie wandten
sich an den Kinderarzt. Dieser meinte jedoch,
dass es sich um ein normales Schielen handeln
wirde und sie sich keine Sorgen machen miss-
ten. Dennoch: ihr Bauchgefiihl sagte Sarah, dass
da mehr sein muss. «Es liess uns keine Ruhe
und wir drangten auf weiterfihrende Abklarun-
gen. Zum Gluck sind wir hartnackig geblieben»,
sagt Sarah, die sich auch als kédmpferisches L&-
wenmami bezeichnet.

Diagnose: Duane-Syndrom Typ 1

Denn tatsachlich, weitere Untersuchungen zei-
gen: Joline hat das Duane-Syndrom Typ 1, eine
seltene, angeborene Augenmuskelldhmung. Kon-
kret aussert sich die Erkrankung in Form von
ausgepragten Bewegungsstérungen des betrof-
fenen Auges, das nur beschrankt oder gar nicht
nach aussen, nach innen oder in beide Richtun-
gen bewegt werden kann. Der Augenarzt beruhigte
die Eltern jedoch und meinte, dass die Krankheit
Jolines Leben nicht merklich beeintrachtigen
wird und, dass die Blickfeldeinschrankungen fir
Joline Normalitat sind. «Wir waren erleichtert,
dass nichts Schwerwiegendes dahintersteckte.
Wenn wir damals gewusst hatten, was noch alles
auf uns zukommen wirde...», so Sarah.

Ungewdhnliche Veranderungen an Jolines Kérper
Weitaus gréssere Sorgen bereitete Sarah, ihrem
Mann Aaron und der Kinderarztin die Tatsache,
dass Joline mit eineinhalb Jahren deutlich
Ubergewichtig war. Zudem stellte Sarah unge-
wohnliche Veranderungen am kleinen Korper ihrer
Tochter fest. Joline wuchs eine Schambehaarung
und die Briste entwickelten sich. Alles Zei-
chen dafir, dass die Pubertét eingesetzt hatte -
mit gerade einmal 18 Monaten. «In dem Moment
war ich panisch. Offensichtlich war etwas ganz
und gar nicht in Ordnung mit unserer Tochter. Nur,
was war mit ihr?», so Sarah. Die Ungewissheit,
das Warten auf weiterfihrende Untersuchungen

und anschliessend auf die Resultate, seien
zermirbend gewesen, erinnern sich Sarah und
Aaron. Und auch bei der Kinderéarztin schrillen
alle Alarmglocken, sie Uberweist Joline direkt
ins Kinderspital fir weitere Abklarungen. Nach
unzahligen Tests, Rontgen- und Ultraschallun-
tersuchunen steht fest: Jolines Ostrogenspie-
gel ist so hoch, wie jener einer Teenagerin kurz
vor der Menstruation, ihr Knochenbau entspricht
dem einer 4-Jéhrigen, ihre Gebarmutterschleim-
haut ist aufgebaut, bereit fur die erste Periode.
Eine bange Frage und eine leise Vermutung be-
schaftigen sowohl die Endokrinologin wie auch
Jolines Eltern: Woher kommen diese Symptome?
Steckt womdglich ein Gehirntumor dahinter?

Hirntumor sorgt fir verfrihte Pubertéat

Fur Klarheit soll eine MRI-Untersuchung sor-
gen. Und tatsachlich zeigt sich: in Jolines Hirn
wéachst ein 2 cm grosser gutartiger Tumor, ein
sogenanntes Hamartom. In manchen Fallen pro-
duzieren diese Hamartome das Hormon Gonado-
liberin und fihren zu einem vorzeitigen Beginn
der Pubertét. «<Mit der Diagnose prasselte alles
auf uns nieder: Unsicherheit, Ungewissheit,
Angste. Es war ein Schlag ins Gesicht», erzahlt
Sarah. Welchen Verlauf der Tumor nehmen wird
und wie er sich auf Jolines Leben auswirkt, ist
unbekannt, denn: Joline ist schweizweit erst
das dritte Kind, bei dem die Diagnose in so jun-
gen Jahren gestellt wird. Erfahrungen gibt es
also kaum, was kommen wird, bleibt ungewiss.
Nebst den Sorgen um ihre kleine Tochter, be-
lastete Sarah aber vor allem der Vertrauensver-
lust in ihre Instinkte als Mutter: «Als Mama hat
man doch ein Urvertrauen, dass mit dem eigenen
Kind alles in Ordnung ist. Das wurde mit Jolines
Krankheit erschittert. Man fragt sich automa-
tisch, ob man etwas falsch gemacht hat», sagt
Sarah. Der bunte Alltag mit den drei kleinen Kin-
dern lenkt Sarah und Aaron von der Gedanken-
spirale ab. Zugleich fanden sie Unterstitzung
bei ihrer Endokrinologin, bei der Kinderarztin,
bei Familie und Freunden. Aber vor allem sind
sie sich gegenseitig eine riesige Stitze: «Wir
sind eine starke Truppe und halten zusammen
wie Pech und Schwefel. Dieses Gefiihl hat uns
als Familie extrem gestarkt.» Die Krankheit
habe die jungen Eltern, die seit Teenagertagen
ein Paar sind, noch mehr zusammengeschweisst.
«Mein Mann hat keinen Arzt- oder Spitaltermin
verpasst und ist immer an unserer Seite. Diese
seelische Unterstitzung ist so wertvoll».

Monatliche Hormonspritzen halten Pubertéat auf
Direkt nach der Diagnose musste umgehend mit
der Therapie gestartet werden. Seither bekommt
Joline spezielle Hormonblocker in zwei Sprit-
zen verabreicht, um die Pubertat aufzuhalten,
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«Es gab die Diagnose und fertig. Damit klarkommen und
Informationen zusammensuchen mussten wir alleine.»

vorraussichtlich, bis sie 9-J&hrig ist. «Es zer-
reisst mir jedes Mal das Herz, wenn sie alle 28
Tage zwei riesige Spritzen in die Oberschenkel
bekommt, wenn sie schreit und wir sie festhalten
missen», so Sarah. Operiert wird der Tumor aktu-
ell nicht, vielmehr mit regelméssigen MRI- und
EEG-Kontrollen beobachtet. Die halbwegs gute
Nachricht ist, dass der Tumor in der Regel nicht
wéchst und so bleibt wie er ist. Allerdings be-
stehe die Gefahr, dass dieser irgendwann zu epi-
leptischen Anfallen fihren kdnnte. Diese Aus-
sicht hangt wie ein Damoklesschwert Uber der
Familie und jede atypische Reaktion von Joline

sorgt fir Unbehagen.

Ein starkes Gespann — die drei Geschwister
Jolines 9- und 6-jahrige Geschwister werden
bewusst in die Krankheit ihrer kleinen Schwes-
ter miteinbezogen, dirfen mit ins Spital und
Fragen stellen. Denn auch sie beschéaftigt die
Diagnose: «Vor allem unser Sohn stellt viele
Fragen und seine Empathie ist riesig. Aber wir
sind eine starke Familie, geben uns gegensei-
tig Kraft und werden jeglichen steinigen Weg mit
unseren Kindern gehen». In dem Zusammenhang
betont Sarah jedoch auch, was der Familie nach
der Diagnose gefehlt hat: Sie hatten sich jeman-
den gewlnscht, der fir die Geschwister da gewe-
sen ware und sie Uber die Krankheit von Joline
und deren Besonderheiten informiert hatte. Sie
selbst seien in dem Moment schlicht Gberfordert
gewesen. Auch seien sie auf keinerlei Angebote,
wie etwa den Férderverein fir Kinder mit selte-
nen Krankheiten, aufmerksam gemacht worden.
«Es gab die Diagnose und fertig. Damit klarkom-
men und Informationen zusammensuchen muss-
ten wir alleine», erinnert sich Sarah.

Traktor und Tiere sind Jolines Welt

Und Joline? Die 3-jahrige entwickelt sich wun-
derbar, ist ein frohliches Madchen, ein kleiner
Wirbelwind. Sie liebt Tiere Gber alles, kennt

SARAH, MUTTER VON JOLINE

keine Berlhrungsédngste und flitzt am liebs-
ten mit ihrem Traktor durch den Garten. Mit
Samthandschuhen wird sie von den Geschwis-
tern nicht angefasst, Krankheit hin oder her.
Einzig ihre extremen Stimmungsschwankungen
lassen Sarah und Aaron hin und wieder merken,
dass ihre Jingste wieder ein Hormonsturm im
Bauch hat.

TEXT: ANNA BIRKENMEIER
FOTOS: THOMAS SUHNER

KRANKHEIT

Hamartome sind die hdufigste
strukturelle Ursache fir eine ver-
frihte Pubertat. Weiter kann der
Tumor zu epileptischen und gela-
stischen Anféllen («Lachanfalle»)
fahren. Das Duane-Syndrom ist eine
sehr seltene Form der angeborenen
Augenmuskelldhmung. Etwa 17
aller Falle des Schielens entfallt
auf diese Augenerkrankung.

KMSK WISSENS-
PLATTFORM

Dieser Link fihrt Sie direkt zur
Rubrik «Weg zur Diagnose» der
digitalen KMSK Wissensplattform.
Hier erhalten Sie praktisches Wis-
sen, Adressen zu Anlaufstellen und
wertvolle Informationen zu Fragen
rund um das Thema «Diagnosestel-
lung bei einer seltenen Krankheit».

www.wissensplattform.kmsk.ch
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DIE GESUNDHEITSKOMPETENZ DURCH WISSENSTRANSFER STARKEN
Philomena Colatrella, CEO CSS

KMSK WISSENSPLATTFORM -
IDEE UND UMSETZUNG

DIGITALE KMSK WISSENSPLATTFORM ENTLASTET BETROFFENE FAMILIEN
Manuela Stier, Grinderin und Geschaftsflhrerin Forderverein fir
Kinder mit seltenen Krankheiten

WISSENSTRANSFER

DIE FORDERUNG DES WISSENSTRANSFERS SCHAFFT GROSSEN NUTZEN
Prof. Dr. Jean-Marc Piveteau, Rektor Zircher Hochschule fir
Angewandte Wissenschaften (ZHAW)

ZUGANG ZU WICHTIGEN INFORMATIONEN IST ESSENZIELL FUR
BETROFFENE FAMILIEN
Irene Weber-Hallauer, Regionale Geschaftsfiihrerin Procap March-Hoéfe

SCHNELLER ZUGRIFF AUF RELEVANTE INFORMATIONEN FUR FAMILIEN
Prof. Dr. med. Matthias Baumgartner, Direktor Forschung & Lehre,
Ordinarius fur Stoffwechselkrankheiten, Leiter Abteilung fir
Stoffwechselkrankheiten, Universitats-Kinderspital Zirich —
Eleonorenstiftung, seit 2014 Vorstandsmitglied beim Fd&rderverein
far Kinder mit seltenen Krankheiten

ZENTREN FUR SELTENE KRANKHEITEN
Liste aller Zentren in der Schweiz und Hotlines

WEG ZUR DIAGNOSE

JOLINE - DUANE-SYNDROM TYP 1, HIRN-HAMARTOM,
VERFRUHTE PUBERTAT

Die erste Diagnose war zu verkraften, die zweite erschitterte
die junge Familie

ANLAUFSTELLEN - WEG ZUR DIAGNOSE

DR. MED. IRENE DINGELDEIN

Fachéarztin FMH fiur Gynékologie u. Geburtshilfe, Kinder- u.
Jugendgynékologie, Praxis und Belegséarztin Lindenhofgruppe,
Past-Prasidentin Gynécologie Suisse

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

PROF. DR. MED. ANITA RAUCH
Direktorin am Institut fir Medizinische Genetik der Universitat
Zirich, Prasidentin Forderverein fur Kinder mit seltenen Krankheiten
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EMOTIONALE BELASTUNGEN UND
BEWALTIGUNG

ELENA SOFIA - IDIC-15-SYNDROM
Institutionen, die sich fur Inklusion einsetzen, sollten zur Norm werden

ANLAUFSTELLEN - EMOTIONALE BELASTUNGEN
UND BEWALTIGUNG

THORGE BOES
Sozialpadagoge, Resilienzférderung bei Familien mit Kindern mit Behinderung

LIC. PHIL. SABRINA BUHLER-POJAR
Psychologin, betroffene Mutter

DR. MED. CHRISTOPH HAMANN
Leiter Kinder- und Jugendpsychosomatik, Inselspital Bern, Kinderklinik Bern

AUSTAUSCH MIT BETROFFENEN FAMILIEN

NOAN - LI-FRAUMENI-SYNDROM UND MUTATION SETD1B
Was Cuba nicht weiss: Er hat einen Job. Er passt auf Noan auf!

ANLAUFSTELLEN - AUSTAUSCH MIT BETROFFENEN FAMILIEN

PATRIZIA KASMAN
Sozialarbeiterin FH, Care Management, Universitadts-Kinderspital beider Basel (UKBB)

MARISA WIDMER
Betroffene Mutter, Pilotprojekt regionale KMSK Familien-Treffen

ENTLASTUNG, PFLEGE UND BETREUUNG

OLIVIA - AICARDI-SYNDROM
Viele Assistenzstunden — aber kein geeignetes Personal

ANLAUFSTELLEN - ENTLASTUNG, PFLEGE UND BETREUUNG

SABINA DI GIUSTO
Regionalleiterin, Stiftung Joél Kinderspitex, Schweiz

ANJA GESTMANN
Geschaftsfuhrerin, Entlastungsdienst Schweiz, Aargau-Solothurn

ORLANDA VETTER
Geschaftsfuhrerin, Ronald McDonald Haus Stiftung Bern

FABIENNE JENNI
Sozialarbeiterin, Pro Infirmis Zug

FAMILIE UND BEZUGSPERSONEN

MARWIN LIO - KBG-SYNDROM (ANKRD11)
Marwin kennt keinen Schmerz, keine Grenzen und Gefahren



ANLAUFSTELLEN - FAMILIE UND BEZUGSPERSONEN

ROBIN MINDELL
Psychotherapeut, Stellenleitung, Spielzeit Psychotherapie Zirich

DORIS THOMANN
Mutter und Grossmutter von einer betroffenen Tochter und zwei Enkelkindern

PROF. DR. SILKE WIEGAND-GREFE
Professur fur Klinische Psychologie — Psychodynamische Therapie, MSH Medical
School Hamburg

VERSICHERUNGSLEISTUNGEN,
BEANTRAGUNG UND DURCHSETZUNG

VALENTIN - KEINE DIAGNOSE
Dramatische Situation: Von der KESB droht ein Kindsentzug

ANLAUFSTELLEN - VERSICHERUNGSLEISTUNGEN,
BEANTRAGUNG UND DURCHSETZUNG

DIETER WIDMER
Geschaftsfihrender Direktor, IV-Stelle Kanton Bern, Autor des Buchs
«Die Sozialversicherung in der Schweiz»

MARTIN BOLTSHAUSER
Rechtsanwalt, Leiter Rechtsdienst, Mitglied der Gesché&ftsleitung Procap Schweiz

FRANZISKA VENGHAUS-EISTERER
Juristin, AXA-ARAG Rechtsschutzversicherung

FINANZIELLE UNTERSTUTZUNGSMOGLICHKEITEN

FIORA - RETT-SYNDROM
Fiora und die Delphine

ANLAUFSTELLEN -
FINANZIELLE UNTERSTUTZUNGSMOGLICHKEITEN

FLORENCE EUGSTER UND KARIN HELBLING
Sozialberatung, Ostschweizer Kinderspital St. Gallen

SIMON GROSSENBACHER
Betroffener Vater, Vorstandsmitglied Foérderverein fir Kinder mit seltenen Krankheiten

THERAPIEN UND ERGANZENDE ANGEBOTE

MALEA - PRADER-WILLI-SYNDROM
Das Leben ist (k)eine Kugelbahn
ANLAUFSTELLEN - THERAPIEN UND ERGANZENDE ANGEBOTE

MARCO CAMUS
Vorsitzender der Geschéaftsleitung Stiftung Ilgenhalde
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SIMONE KOHBERG
Geschaftsfuhrerin KOSYS Group, Delphineoos Therapie

FRANZISKA SPREITLER
Physiotherapeutin, Leiterin Therapien Kinder-Reha Schweiz,
MSc Neurorehabilitationsforschung, Universitats-Kinderspital Zirich — Eleonorenstiftung

FREIZEIT UND AUSZEIT

DIEGO & ELIO - PARTIELLE TRISOMIE 18, PARTIELLE MONOSOMIE 21,
OSTEOGENESIS IMPERFECTATYP 1
Endlich Ferien! Ein Abenteuer mit offenem Ausgang

ANLAUFSTELLEN - FREIZEIT UND AUSZEIT

HANNI KLOIMSTEIN
Stv. Geschéaftsfihrerin und Bereichsleiterin Sport & Entwicklung,
Plusport Behindertensport Schweiz

THOMAS ERNE
Geschaftsleiter, Stiftung Cerebral

PATRIC VOGEL
Hotelier und Gastgeber, Marchenhotel Braunwald

KITA, KINDERGARTEN UND SCHULE

ALENIA - KEINE DIAGNOSE
Wo bleibt die schulische Integration, wenn man trotzdem um alles kampfen muss?

ANLAUFSTELLEN - KITA, KINDERGARTEN UND SCHULE

MARION HEIDELBERGER
Schulleiterin Steinmaur, fur integrative Férderung

PROF. DR. MELANIE WILLKE
Professorin fur Bildung, Institut fir Behinderung und Partizipation, Interkantonale
Hochschule fir Heilpadagogik Zirich, HfH

SARAH WABNITZ
Geschaftsleiterin, Berufsverband Heilpadagogische Friherziehung BVF

VEREINBARKEIT FAMILIE UND BERUF

NORINA — PALLISTER-HALL-SYNDROM
Die Mutter plant die Termine mdglichst um ihren Arbeitsalltag herum
ANLAUFSTELLEN - VEREINBARKEIT FAMILIE UND BERUF

GIULIANO GRASSI
CEO und Inhaber, Grassi Koch AG

LIC.IUR. ORLANDO MEYER
Anwalt far Arbeitsrecht

SVEN M. FURRER
Dipl. Wirtschaftsinformatiker FH, Leiter Application Services, Helsana AG



JUGEND UND UBERGANG INS ERWACHSENENALTER

ELIA - DRAVET-SYNDROM
In der Schweiz sind rund 250 Menschen vom Dravet-Syndrom betroffen,
einer davon ist Elia

ANLAUFSTELLEN - JUGEND UND UBERGANG INS ERWACHSENENALTER

COLETTE RYMANN
Geschaftsleitung, Stiftung Wagerenhof

LUKAS FISCHER
Sozialpadagoge FH, Leitung Kommunikation, Mathilde Escher Stiftung

CHRISTIAN KATTERER
Leitender Arzt, REHAB Basel, Klinik fir Neurorehabilitation und Paraplegiologie

PALLIATIVE CARE, VORBEREITUNG,
ABSCHIED UND TRAUER

NERINA - PULMONALE HYPERTONIE, 2020 VERSTORBEN
Kinder sterben nicht — und was, wenn doch?

ANLAUFSTELLEN - PALLIATIVE CARE, VORBEREITUNG, ABSCHIED UND TRAUER

SIMONE KELLER

Mitglied Stiftungsrat allani Kinderhospiz Bern; Intensivpflegefachfrau,
Pflegeexpertin in p&diatrischer Palliative Care und Trauerbegleiterin bei
der Kinderklinik des Inselspitals Bern

ANNYETT KONIG
Pflegefachfrau, padiatrische Intensivpflege, Inselspital Bern,
Familientrauerbegleiterin Verein Familientrauerbegleitung

CARLA FORTUNATO
Fachexpertin Pflege, Schwerpunkt Palliative Care padiatrische Onkologie,
Kantonsspital Aarau AG

VERHALTEN BEI NOTFALLEN

JAEL - RARS2 (ARGINYL-TRNA SYNTHETASE 2, MITOCHONDRIAL)
Jaels Kindheit ist gepragt von zahlreichen Spitalaufenthalten

ANLAUFSTELLEN - VERHALTEN BEI NOTFALLEN

MICHELLE MILLER
Stationsleiterin, Notfall fir Kinder und Jugendliche, Kantonsspital Baden,
Departement Pflege
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