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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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DAS LEBEN IST 
(K)EINE KUGELBAHN
Bei der zweiten Schwangerschaft von Judith verlief alles rund. Doch nach der 
Geburt ist das Kind zu schwach und zu schlapp, kann deshalb nicht trinken und 
muss auf die Neonatologie. Bereits nach einer Woche erhalten die Eltern die 
Diagnose Prader-Willi-Syndrom. Seither läuft bei der inzwischen fünfköpfigen 
Familie vieles in anderen Bahnen – und doch gut.
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Ich besuche die Familie von Malea in Wangen 

bei Olten, an einem sonnigen Samstag im Juni. 

Zur Familie gehören Judith, 46 Jahre alt, Se-

kundarlehrerin, seit kurzem wieder im Beruf, 

allerdings auf Primarschulstufe; Björn, eben-

falls 46 Jahre alt, Betriebswirtschafter HF, Ge-

schäftsführer im Familienunternehmen; Liam, 

der ältere Bruder von Malea, ein 13-jähriger 

sportbegeisterter Jugendlicher mit einem, wie 

sich später zeigen wird, riesig grossen Herzen; 

und Finn, mit 9 Jahren der jüngste, den seine El-

tern als sehr aktiv und aufgestellt beschreiben.

Auf der wunderschönen Terrasse haben Judith 

und Björn Kaffee und Gipfeli bereitgestellt, 

Joghurtwaffeln, Johannisbeeren, Gurkenschei-

ben und frisch gepflückte Erbsenschoten für 

Malea. Womit wir, nach einer kurzen Vorstel-

lungsrunde, dann schon bei einem der Haupt-

themen des Prader-Willi-Syndroms, kurz PWS, 

wären: Dem Essen.

Menschen mit PWS haben kein Sättigungsge-

fühl. Obwohl das Vermeiden von lebensbedroh-

lichem Übergewicht die Hauptsache für älte-

re bzw. erwachsene PWS-Betroffene ist, ist das 

grösste Problem für Säuglinge mit PWS das 

Schlucken: Der schwache Muskeltonus macht 

das Saugen schwierig. So musste auch Malea 

am Anfang ihres mittlerweile 12-jährigen Le-

bens während ein paar Monaten über eine Ma-

gensonde ernährt werden.

«Bei all den Turbulenzen hatten wir auch Glück», 

fasst Judith diese Zeit zusammen. Ein Beleg-

arzt mit Erfahrung mit PWS erkennt die Sympto-

me – und die Familie erhält bereits nach einer 

Woche die Diagnose und eine Überweisung ans 

PEZZ, das Pädiatrisch-Endokrinologische Zen-

trum  Zürich. PD Dr. med. Udo Meinhardt, der in-

zwischen in einer Praxis in Dübendorf wirkt, 

wurde zum wichtigsten Ansprechpartner für die 

Familie. Bei ihm laufen die Fäden zusammen, 

er kennt das «Gesamtpaket» Malea und behält 

den Überblick. Das ist umso wichtiger, als sich 

zeigt, dass Malea nicht nur die typischen PWS- 

Herausforderungen zu bewältigen hat, sondern 

noch weitere, nicht diagnostizierte genetische 

Veränderungen. Deswegen sprechen Ärzte und El-

tern in ihrem Fall von PWS +. 

Non-verbal und ausdrucksstark

Während sich die Eltern und die beiden Brüder 

mit mir unterhalten, isst Malea, mit etwas Hilfe 

von Björn, ihr Znüni. Sie akzeptiert ohne wei-

teres, wenn er ihr die etwas weniger geliebten 

Gurkenscheiben anbietet und macht keinen Ver-

such, von den anderen Dingen zu stibitzen. Sie 

ist auch nicht übergewichtig, obschon die Fa-

milie, wie Judith erklärt, keine Kalorien zählt. 

Sie achte generell auf geregelte Essenszeiten, 

eine ausgewogene Ernährung und viel Bewegung. 

Malea akzeptiert ein Nein und widmet sich dann 

wieder ihrer kleinen Welt. Und die besteht mehr-

heitlich aus ihrer Kugelbahn, einem Hörbert, 

zwei gepunkteten Nuschelis und dem iPad. Was 

sie davon gerade haben will, kann sie sehr gut 

mitteilen: Die Laute, die sie artikuliert, imitie-

ren die Satzintonation von Eltern und Brüdern, 

und diese verstehen sehr gut, was Malea möch-

te oder was sie stört. All diese Eigenschaften 

haben den letzten, grossen Schritt von Malea er-

leichtert: Den Umzug ins Blumenhaus, Buchegg. 

Doch bis dahin war es ein langer Weg…

Grenzen überwinden – und Grenzen erkennen

Geboren wurde Malea in Winterthur, und hier 

lebten auch die Ärzte, Therapeutinnen, Bekann-

ten und Verwandten, welche die Familie in den 

schwierigen Anfangsjahren unterstützten. Als 

Björn in den Familienbetrieb in  Wangen bei 

Olten einsteigt, muss die Familie das Netzwerk 

weitgehend neu aufbauen. In der Stiftung  Arkadis 

in Olten besucht Malea die Physiotherapie, spä-

ter auch die Spielgruppe, und wird zu Hause von 

einer heilpädagogischen Früherzieherin beglei-

tet. Der vorgesehene Übertritt in die Heilpäda-

gogische Schule in Olten scheiterte aus Platz-

mangel, Malea musste nach  Sissach ausweichen. 

Was von den Eltern wegen Kantonsgrenzen er-

stritten werden musste, erwies sich im Nachhin-

ein als Glücksfall: In den vier Jahren, die Malea 

dort die Schule besuchte, erhielt sie neben Phy-

siotherapie auch Logopädie und Ergotherapie, 

freute sich über den Besuch eines Therapie-

hundes und machte erste Erfahrungen mit un-

terstützter Kommunikation. Mittels NF-Walker 

und einem Posteriorwalker unternimmt sie erste 

Schritte; Rollstuhl und Velo vergrössern ihren 

Radius ebenfalls. Die Schulkameradinnen und 

-kameraden, meist weniger stark beeinträchtigt 

als Malea, fördern und fordern sie. Denn Malea 

ist überall mit dabei – in der Turnstunde, auf 

dem Pausenplatz wie auch im Klassenlager. Und 

auch zu Hause wird sie im Alltag wo immer mög-

lich integriert, fährt mit in die Ferien und ist 

bei Familienausflügen dabei.

10 Jahre im Dauereinsatz

Judith kehrt nach Maleas Geburt nicht in ihren 

Beruf zurück: Sie ist Mutter, Ehefrau, Pflegen-

de und Case Managerin in einem. Das Kind kann 

keine Minute unbeaufsichtigt sein und Judith 

und Björn achten darauf, dass die Brüder weder in 

die Rolle von Betreuungspersonen gedrängt noch 

zu Schattenkindern werden. Björn hätte gerne 

früher zumindest tageweise eine externe Ent-
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lastung genutzt, aber Judith war noch nicht dazu 

bereit: Nicht nur die Mutter, auch die Lehrerin in 

ihr sei überzeugt gewesen, die frühen Jahre für 

optimale Förderungsmassnahmen nutzen zu kön-

nen. Doch die Dauerbelastung forderte die Fami-

lie immer wieder weit über alle Grenzen hinaus. 

Im Sommer 2019 wechselt Malea deshalb ins 

Blumenhaus Buchegg: Sie besucht dort die 

Schule und lebt teilweise in dessen Internat. 

Die Entlastung für die ganze Familie ist rie-

sig – und die Betreuung für Malea super: Die 

Fachleute verfügen über grosses Fachwissen, 

die Infrastruktur ist top und das Therapieange-

bot vielfältig. Malea besucht neben den bishe-

rigen Therapien zusätzlich das Heilpädagogi-

sche Reiten, geht Schwimmen und Kochen und 

nutzt ihr iPad für die Kommunikation. Binde-

glied zwischen Daheim und der Wohngruppe ist 

ihre Kugelbahn: Wo die ist, ist Malea zuhause. 

Der Wechsel ins Blumenhaus gelingt ihr gut und 

sie macht weiterhin Fortschritte: Sie kann ihre 

Bedürfnisse ausdrücken, ist mehrheitlich fröh-

lich und aufgestellt – kann aber auch anzeigen, 

wenn ihr etwas zu viel wird. Dann zieht sie sich 

ins Zimmer zurück, hört Geschichten oder Musik, 

geniesst die Ruhe oder schläft. 

Zwei Zuhause – ein Daheim

Seit 2019 werden Ferien und Freizeit aufgeteilt – 

in Tage, die bewusst um Malea herum geplant 

werden, und in Zeiten, wo die Eltern und die 

Brüder gemeinsam Dinge unternehmen, während 

Malea im Blumenhaus Treppen steigt (was sie 

liebt!), ihre Freundin im oberen Stock besucht 

und ab und zu die Familie oder den Grossva-

ter anruft, um zu plaudern und zu singen: Gut 

50 Lieder hat sie im Kopf, die sie in einer Art 

Wechselgesang zum Besten gibt.

Welche Unterstützung würden Sie sich 

noch wünschen?

Aktuell ist die Familie mehrheitlich zufrie-

den, nur der «Kantönligeist» sollte weg. «Die 

Zusammenarbeit mit Behörden und Institutio-

nen ist manchmal sehr herausfordernd», meint 

Björn. «Schön wäre es, wenn die verschiedenen 

Amtsstuben jeweils etwas mehr über ihren ei-

genen Verantwortungsbereich hinaus mitdenken 

würden und wir nicht immer alles selbst organi-

sieren müssten.» 

Was macht deine Schwester besonders, frage ich 

Liam, den grossen Bruder, zu dem Malea eine 

sehr enge Beziehung hat, als Abschluss des Ge-

sprächs. Sie, die körperliche Nähe und Kuscheln 

eher nicht so mag, sucht oft seine Nähe, wenn 

sie zu Hause ist, legt sich neben ihn auf sein 

Bett. Er denkt kurz nach und meint: «Ich weiss 

nicht, wie ich das erklären soll. Aber wenn man 

bei Malea ist, ist einem einfach wohl. Wenn du 

traurig bist, tut sie dir gut!»

Und irgendwie, so scheint es, wenn ich die Fa-

milie so beobachte, läuft das Leben seit einiger 

Zeit in ruhigen Bahnen. Auch wenn nicht alle 

Kugeln gleich rollen.

TEXT: LOVEY WYMANN 
FOTOS: BEATRIX WERDER

KRANKHEIT
In der Schweiz werden jährlich  
3 bis 4 Kinder mit Prader-Willi-
Syndrom geboren. Da eine Verände-
rung des Erbgutes vorliegt, ist nur 
eine symptomatische Behandlung 
möglich: z. B. Kontrolle des Essver-
haltens, Wachstumshormone  
und Physiotherapie. 

«Ich weiss nicht, wie ich das erklären soll. 
Aber wenn man bei Malea ist, ist einem einfach wohl. 

Wenn du traurig bist, tut sie dir gut!»
LIAM, BRUDER VON MALEA

KMSK WISSENS- 
PLATTFORM
Dieser Link führt Sie direkt zur 
Rubrik «Therapie und ergänzende 
Angebote» der digitalen KMSK 
Wissensplattform. Hier erhalten 
Sie praktisches Wissen, Adressen 
zu Anlaufstellen und wertvolle 
Informationen zu Fragen rund um 
das Thema.

www.wissensplattform.kmsk.ch
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106 JAEL – RARS2 (ARGINYL-TRNA SYNTHETASE 2, MITOCHONDRIAL)
Jaels Kindheit ist geprägt von zahlreichen Spitalaufenthalten

ANLAUFSTELLEN – VERHALTEN BEI NOTFÄLLEN

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

FÖRDERVEREIN FÜR KINDER MIT  
SELTENEN KRANKHEITEN – WWW.KMSK.CH
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