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BESUCHEN SIE
UNSERE KMSK

WISSENSPLATTFORM!

WISSENSVERMITTLUNG

IM FOKUS

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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SPORT - EIN WEG ZU MEHR

SELBSTSTANDIGKEIT UND

SELBSTVERTRAUEN

Sport und Behinderung sind kein Widerspruch; ganz im Gegenteil: Sportangebote

far Kinder und Jugendliche mit Beeintrachtigungen wirken sich nicht nur motivie-

rend auf die Bewegungsfreude der Kinder aus, sondern bieten gleichzeitig auch

die Mdglichkeit, neue soziale Kontakte zu knipfen.

Welche Bedeutung hat Sport fir Men-
schen mit einer Beeintrachtigung?
Sport, unabhéngig mit welcher Vor-
aussetzung, fordert die Gesundheit,
verbessert die kdrperliche Fitness
und starkt das Selbstwertgefthl und
Selbstvertrauen. Besonders im Be-
hindertensport wirkt sich die kor-
perliche Betatigung und Bewegung
sehr positiv aus auf Kérper, Geist
und Seele. Zudem &6ffnen die Begeg-
nungen im Sport neue Wege zu sozi-
alen Kontakten, Freizeitaktivita-
ten, Freundschaften, Integration in
Schule und Beruf sowie Akzeptanz in
der Gesellschaft und Offentlichkeit.
Unabh&ngig davon, ob man eine mo-
torische, psychische oder psychomo-
torische Behinderung hat, kann Sport
auch Teil der Rehabilitation sein,
damit man wieder mobiler wird oder
sich die Mobilitat verbessert.

Behindertensport verfolgt das tber-
geordnete Ziel der Integration und
Inklusion. Welchen Beitrag kann
der Sport hierzu leisten? Bewegung
und Sport verbindet Menschen aller
Altersstufen, aller sozialen Schich-
ten und aller Kulturen. Integration
und Inklusion sind eine Haltung
und kénnen nicht erzwungen werden,
sondern soll freiwillig erfolgen. Oft
passiert Integration ganz zufallig,
etwa auf dem Skilift, im Hallenbad
oder in einer Turnhalle. Wir unter-
stitzen Sportler*innen mit Behin-
derung dabei, das fir sie passende
Angebot zu finden und sie zum Sport-
treiben zu ermutigen.

An wen richten sich die Sportangebo-
te von PluSport? Grundséatzlich bie-
ten wir Angebote fir alle Zielgrup-
pen mit den unterschiedlichsten
Behinderungs- und Krankheitsbil-
dern an. Rund 50 Sportdisziplinen
je nach Moéglichkeit, in der ganzen
Schweiz und fir jedes Alter. Neben
vielen anderen Aktivitaten bie-
ten wir zudem 100 Sportcamps und
einen Sportbetrieb mit 80 regio-
nalen Sportclubs an. Einige dieser
Angebote sind spezifisch fir be-
stimmte Zielgruppen ausgeschrie-
ben und andere sind offen fir alle.

Wie wird Inklusion im Behinder-
tensport gelebt? Wir kooperieren
im Rahmen von unterschiedlichen
Projekten mit Regelsportverbande,
Bildungsstatten und sonstigen Ins-
titutionen. Mit unserem neuen Teil-
bereich Inklusion, Bildung und Sport
kurz IBS beleben wir die Sportwelt,
wir sensibilisieren, nehmen Teil wo
es nur geht und sind offen fir die un-
terschiedlichsten Partnerschaften.
Unsere Dienstleistungspalette ist
sehr vielfaltig und wird auch stetig
weiterentwickelt. Ganz im Sinne von
Inklusion durch Sport.

Welche Sportangebote sind aktuell
beliebt? Alle Arten von Wassersport,
Klettern, Fussball, Karate, Tanzen,
Skifahren und Snowboarden. Aber
auch polysportive Angebote durfen
nicht fehlen. Im Laufe der Jahre sind
immer mehr Sportarten fir Menschen
mit Behinderungen adaptiert worden.

Durch kleine Anpassungen kdnnen
Spiele und Sport fir alle zuganglich
gemacht und erméglicht werden.

Was sollte man beachten, bevor man
sich fir eine Sportangebot entschei-
det? Grundsé&tzlich sollte man sich
vorher mit dem behandelnden Arzt
oder Physiotherapeuten absprechen,
ob die Sportart geeignet ist. An-
schliessend hat jeder die Mdéglich-
keit ein Schnuppertraining bei uns
zu absolvieren.

HANNI KLOIMSTEIN

Stv. Geschaftsfuhrerin und Bereichsleiterin
Sport & Entwicklung, Plusport Behinderten-
sport Schweiz
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INHALT GRUSSWORT

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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