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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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WAS CUBA NICHT WEISS: 
ER HAT EINEN JOB. ER PASST 
AUF NOAN AUF!
Noan und seine Familie haben schwere Zeiten durchlebt: Noan hat das Li-Fraumeni-
Syndrom, zusätzlich ist er von Epilepsie betroffen. Seit Labrador Cuba eingezogen 
ist, geht es Noan viel besser. Auch die Treffen mit anderen betroffenen Familien 
erleben alle als grosse Unterstützung: «Der Austausch ist wichtig, man kann sich 
nicht alle Informationen selber holen», sagt Florian, Noans Vater.

36
AUSTAUSCH MIT BETROFFENEN FAMILIEN 
NOAN – LI-FRAUMENI-SYNDROM UND MUTATION SETD1B



Vor zehn Monaten sind Noan, seine Schwestern 

Mila und Lua sowie ihre Eltern Deike und Florian 

«auf den Hund» gekommen. Cuba heisst der gelbe 

Labradorrüde mit treuherzigen, samtbraunen 

Augen, der seither zur fünfköpfigen Familie ge-

hört. Was Cuba nicht weiss: Er ist nicht nur zum 

Spass bei seiner Familie eingezogen – er hat 

einen Job: Er passt auf Noan auf. Der zehnjährige 

Junge ist von Epilepsie betroffen, und Cuba ist 

sein Assistenzhund. Noan hat sogenannte Ab-

senzen, während denen er nicht mehr bei sich 

ist. Manchmal kommen diese Anfälle einzeln, 

manchmal in Serie. Wenn Cuba spürt, dass sich 

bei Noan ein Anfall ankündigt, legt er sich auf 

dessen Füsse, stupst ihn mit der Pfote, leckt ihn 

am Ohr, am Hals. Noan kommt dadurch schneller 

aus einer Absenz heraus. Nachts schläft Cuba 

bei ihm im Bett und checkt, ob alles in Ordnung 

ist. Eigentlich darf unser Hund alles, was nor-

malerweise nicht erlaubt sei, sagt Florian und 

schmunzelt. «Das ist uns egal», ergänzt seine 

Frau. Noan habe weniger Anfälle, seit Cuba bei 

ihnen sei und wenn er Cuba streichle, würde 

Noan schneller ruhig. Auch beim Autofahren 

hilft Cuba: Noan kann nur mitfahren, ohne dass 

es ihm schlecht geht, wenn sein vierbeiniger 

Freund neben ihm sitzt. Überhaupt hat sich das 

Leben der sympathischen Familie, die in einem 

ruhigen Zürcher Aussenquartier wohnt, sehr ver-

bessert, seit der Hund bei ihr ist. Der junge Rüde 

mache einerseits viel Quatsch, andererseits sei 

er sehr sensibel auf Stimmungen und eine gros-

se Hilfe für Noan sowie für die ganze Familie.  

«Er kam zu uns», sagt Florian nachdenklich, 

«als wir auf dem absoluten Tiefpunkt waren.»

Deike, 40, ist Pflegefachfrau und arbeitet heute 

in einer Praxis für Endoskopie, Florian, 43, hat 

Wirtschaft studiert und ist Marketingexperte bei 

einem internationalen Pharmaunternehmen. Ihr 

erstes Kind, Mila, wurde vor 12 Jahren geboren, 

Noan, um den es in diesem Porträt hauptsächlich 

gehen soll, zwei Jahre später, und Lua ist sechs. 

Hormonbildender Tumor als Ursache

Dass Noan sich nach der Geburt anders entwi-

ckelte als seine grosse Schwester, war früh zu 

erkennen. Die Ärzte beruhigten die Eltern: Jedes 

Kind entwickle sich im eigenen Tempo. Als Noan 

jedoch etwas mehr als ein Jahr alt war, verän-

derte er sich. Mit einem Mal wuchs der Junge 

schnell und hatte Akne, «wie in der Pubertät», 

sagt sein Vater. Im Zürcher Kinderspital wurde 

er intensiv untersucht, unter anderem wurde er-

sichtlich, dass er laut seinem Handrücken kör-

perlich rund vier Jahre voraus war. Es wurde 

eine Fehldiagnose gestellt, der kleine Patient 

erhielt Steroide. Deike sagt, «es wurde damit 

nicht besser, im Gegenteil». Kurze Zeit spä-

ter wollten die Ärzte dringend ein MRI machen. 

«Warum ein MRI?», fragte die junge Mutter, die 

als Fachfrau sofort eine dunkle Ahnung hatte: 

«Wonach sucht ihr? Nach einem Tumor?» Am an-

deren Tag wurde dieser Tumor dann auch gefun-

den, an der Nebenniere. Er war rund 7cm lang 

und – so meinten die Ärzte zu Beginn – wohl 

gutartig. Der Tumor war hormonbildend und somit 

die Ursache für die körperlichen Veränderungen 

von Noan. Über eine Woche musste die Familie 

mit bangem Herzen auf den definitiven Bescheid 

warten, bis die Onkologin eine schreckliche 

Nachricht überbrachte: Der Tumor war bösartig. 

Deike: «Dennoch waren weder Chemotherapie, 

noch Bestrahlung vorgesehen. Man erklärte uns, 

deren Nebenwirkungen wären grösser als ihr Nut-

zen.» Noan wird seither im Kispi engmaschig be-

treut. Die sehr gute Nachricht: Seit achteinhalb 

Jahren ist der Junge rezidivfrei.

«Es zog uns den Boden unter den Füssen weg»

2019 wurde bei Noan ein Gentest gemacht. Der 

Onkologin, die Noan betreut, hatten seine Ent-

wicklungsverzögerung sowie der Krebs keine 

Ruhe gelassen. Als die Eltern die Unterlagen der 

Krankenkasse für eine Kostengutsprache in den 

Händen hielten, fielen sie aus allen Wolken. Die 

Genetiker vermuteten das Li-Fraumeni-Syndrom 

(LFS). Die Recherche im Internet riss ihnen den 

Boden unter den Füssen weg. Der letzte Funken 

Hoffnung wurde im März 2019 durch die bestä-

tigte Vermutung geraubt.

 

Das Li-Fraumeni-Syndrom ist ein seltenes Krebs- 

prädispositionssyndrom, das durch das frühe 

Auftreten mehrerer primärer Krebsarten wie 

Brustkrebs, Weichteil- und Knochensarkome, 

Hirntumore und Nebennierenrindenkarzinom, 

Leukämien sowie andere Krebsarten gekenn-

zeichnet ist. Weder seine Eltern noch seine 

Schwestern haben den Gendefekt, er wurde also 

nicht vererbt, sondern ist eine sogenannte 

de-novo-Mutation.

 

Der Austausch mit anderen Betroffenen 

hilft bei der Bewältigung

Deike erzählt: «Nach dem ersten Schock haben 

wir versucht, andere betroffene Familien zu fin-

den. In Deutschland sind wir auf den LFSA e.V. 

gestossen, der bald darauf ein Familientref-

fen an der an der Medizinischen Hochschule 

Hannover organisierte. Wir erhielten dort viele 

Informationen, lernten forschende Ärzte ken-

nen, andere Betroffene und Familien.» Da Deike 

bereits seit 2016 in einer Gruppe für Eltern 

mit entwicklungsverzögerten Kindern war und 

den Austausch über die Jahre hinweg als sehr 

wertvoll empfunden hatte, beschloss sie 2020, 

eine LFS-Regionalgruppe in Zürich zu gründen. 
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Warum empfehlen Deike und Florian Eltern von 

Kindern mit seltenen Krankheiten unbedingt 

Anschluss in einer entsprechenden Gruppe zu 

suchen? Florian: «Der Austausch ist wichtig, 

man kann sich nicht alle Informationen selbst 

suchen.» Als Eltern sei man zwar in permanen-

tem Kontakt mit Ärztinnen und Ärzten, die einen 

fachlich gut beraten, und trotzdem ist man bei 

vielen Themen oft auf sich allein gestellt. Das 

sei vor allem auch psychisch eine enorme Be-

lastung, ergänzt Deike. Der Austausch mit an-

deren betroffenen Eltern habe ihnen durch 

schwere Zeiten geholfen und auch Sorgen vor 

der Zukunft genommen. 

Nichts half gegen die Epilepsie 

Bei Noan wurde ein weiterführender Test ge-

macht. Ein Jahr musste die Familie auf das Re-

sultat warten, bis sie erfuhr, dass ein weiterer 

Gendefekt entdeckt wurde, von dem lediglich 

rund 50 Fälle weltweit zurzeit bekannt sind. 

Dieser Gendefekt kann zu Entwicklungsverzöge-

rungen, Autismus, ADHS oder auch Epilepsie füh-

ren. Bei einer neurologischen Abklärung 2020 

bestätigte sich der Verdacht der Epilepsie.

Ein Jahr lang versuchte man die Epilepsie me-

dikamentös einzustellen. Nichts half, im Gegen-

teil. Es ging ihm immer schlechter. Er veränder-

te sich, wurde aggressiv, depressiv, am Schluss 

beinahe dement, erinnern sich seine Eltern. «Wir 

waren so verzweifelt. Er hatte minutenlange An-

fälle trotz der Medikamente. Auch in der Schu-

le. Am Schluss konnte Noan nicht mal mehr eins 

plus eins zusammenzählen. Wir kannten unser 

Kind nicht mehr. Die ganze Familie war am An-

schlag wie noch nie zuvor.»

Cuba leistet Grosses

Deike und Florian suchten neben den Medika-

menten nach ergänzenden Möglichkeiten und 

stiessen auf den Verein EpiDogs for Kids, der 

Familien mit epilepsiebetroffenen Kindern bei 

der Anschaffung und Ausbildung von Epilepsie-

Begleithunden unterstützt. Durch den Verein 

lernten Deike, Florian und ihre Kinder ande-

re Familien mit epilepsiebetroffenen Kindern 

kennen. «Nicht nur wir als Eltern können uns 

austauschen, auch die Geschwister und betrof-

fenen Kinder haben dazu die Möglichkeit. Das 

ist sehr wertvoll. Dabei verbindet uns nicht nur 

das Thema Epilepsie, sondern auch die Hunde.» 

Ja, die Epidogs – sie können unglaublich viel 

dazu beitragen, dass es den betroffenen Fami-

lien besser geht: «Wir hätten uns nie vorstel-

len können, was Cuba zu leisten vermag», sagt 

Florian und streichelt dem Labrador über den 

Kopf. «Gell, wir sind so froh, dass wir dich bei 

uns haben.»

TEXT: CHRISTINE MAIER 
FOTOS: SANDRA MEIER

KRANKHEIT
Das Li-Fraumeni-Syndrom ist ein 
seltenes Krebsprädispositions-
syndrom, das durch das frühe Auf-
treten mehrerer primärer Krebsar-
ten wie Brustkrebs, Weichteil- und 
Knochensarkome, Hirntumore und 
Nebennierenrindenkarzinom, Leu
kämien sowie andere Krebsarten 
gekennzeichnet ist.

«Der Austausch mit anderen betroffenen Familien 
hat uns die Sorgen vor der Zukunft genommen.»

DEIKE, MUTTER VON NOAN

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

www.wissensplattform.kmsk.ch
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