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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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DIE MUTTER PLANT DIE 
TERMINE MÖGLICHST UM IHREN 
ARBEITSALLTAG HERUM
Norina (17) hat das Pallister-Hall-Syndrom und verbrachte in ihrem Leben viele  
Tage und Wochen im Spital. Ihre Eltern konnten den zusätzlichen Aufwand recht gut 
in ihren Alltag einbauen. Geholfen haben ihnen eine flexible Tagesmutter, viele 
helfende Freunde und Verwandte sowie eine gute Planung. Vor allem Mutter Franziska 
weiss, wie man mit Lehrerinnenberuf und Arztterminen jongliert. 
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Es ist Dienstagmorgen, Franziska sitzt auf ihrer 

Terrasse unter Weinreben, man hört den Hahn krä-

hen, Ziegen meckern und ab und zu raschelt es 

in den Sträuchern. «Das sind die Schildkröten», 

erklärt Franziska lachend. Ihre jüngste Tochter 

Norina (17) setzt sich an den Tisch. Sie hat aus-

geschlafen, ihre praktische Ausbildung im Be-

reich Kunsthandwerk in der Stiftung Domino in 

Windisch beginnt erst am Dienstag. Bis dahin 

haben die beiden viel vor. Am Tag nach dem In-

terview fahren sie nach Freiburg im Breisgau zur 

Nachuntersuchung einer Operation, die Norina 

vor einem Jahr hatte. Diese soll dafür sorgen, 

dass die junge Frau endlich von ihren epilepti-

schen Anfällen befreit wird. Sie sind nicht mehr 

so schlimm wie früher. Aber auch drei, vier klei-

nere Anfälle pro Tag machen Norina müde und 

stören sie im Alltag.

Norina ist nach Carmen (21) und Manuel (19) das 

dritte Kind von Franziska und Beat. «Die beiden 

ersten Schwangerschaften verliefen ganz nor-

mal», erinnert sich Franziska. «Bei Norina be-

merkte der Arzt im ersten Trimester eine erhöh-

te Nackentransparenz, doch eine Biopsie ergab 

nichts.» Gegen Ende der Schwangerschaft zeigte 

der Ultraschall jedoch ein kreisrundes Etwas, 

das mit Flüssigkeit gefüllt sein musste. «In der 

Frauenklinik in Zürich wollten die Ärzte biop-

sieren, aber ich hatte kein gutes Gefühl und be-

sprach mich mit meinen Ärzten im Kantonsspital 

Baden. Ich war in der 34. Woche und sie fanden, 

statt zu biopsieren, ziehen wir besser den ge-

planten Kaiserschnitt vor.»

Die Ärzte fanden Norina und ihr Syndrom 

sehr spannend

Norina kam am 17. Februar 2005 zur Welt. Ihre 

Harnröhre hatte sich geteilt und ein Teil des 

Harns lief in die verschlossene Vagina, was 

zu dem runden Etwas geführt hatte. «Was uns 

viel mehr erschreckte, waren die sechs Fin-

ger, die Norina an jeder Hand hatte», berichtet 

Franziska. Im Nachhinein ist sie froh über diese 

zusätzlichen Finger, die mittlerweile entfernt 

worden sind. Sie treten häufig bei Pallister-

Hall-Patienten auf und waren ein starkes Indiz.

Eine amerikanische Studie, an der das Paar dank 

dem genetischen Institut Zürich teilnehmen 

konnte, bestätigte, dass es Pallister-Hall ist. 

«Wir hatten viel Glück, denn die Ärzte fanden das 

Syndrom und Norina so spannend, dass sie uns 

schon aus Interesse weiterhalfen. So erhielten 

wir immer die besten Ärzte und viel Aufmerk-

samkeit.»

Norina hatte einen schwachen Muskeltonus im 

Oberkörper, die überzähligen Finger mussten 

entfernt, die Harnröhre repariert und die Vagina 

geöffnet werden. Ihre Nieren sind deformiert und 

ihr Körper schüttet zu wenig Wachstumshormone 

aus. Später wies sie eine Hör- und Lernbeein-

trächtigung auf. Was ihr allerdings am meisten 

zu schaffen machte, ist ein Hamartom im Kopf. 

«Das ist kein Tumor, sondern eine Raumforde-

rung, die nicht weiterwächst», erklärt Franziska. 

Dessen schlimmste Auswirkungen sind epilepti-

sche Anfälle, von grossen, durch die Norina meh-

rere Stunden von Übelkeit und Müdigkeit geplagt 

war, bis zu kleineren, bei denen sie manchmal 

minutenlang wie weggetreten ist oder Lachan-

fälle bekommt. «Eine Ärztin kam von einer Ta-

gung in Freiburg im Breisgau zurück und erzähl-

te uns, dass es dort ein neues Verfahren gibt, 

Hamartome unschädlich zu machen, ohne sie zu 

entfernen. Dabei werden die Verbindungen des 

Harmatoms zum Hirn gekappt.» Dieser Operation 

unterzog sich Norina vor einem Jahr. 

«Das Wichtigste ist eine gute Planung»

Franziska erzählt von all den Spitalaufenthal-

ten und Therapien, zu denen sie ihre Tochter fast 

immer begleitete. Wie brachte die Familie alles 

unter einen Hut, wenn noch zwei weitere Kinder 

Aufmerksamkeit forderten? Franziska und Beat 

sind Lehrpersonen. «Beat arbeitete immer 100 

Prozent. Kurzfristig konnten er oder seine Mut-

ter Norina auch einmal zum Arzt bringen, wenn 

es nicht anders ging. Aber in den allermeisten 

Fällen war ich dabei, ich weiss über alles am 

besten Bescheid», berichtet Franziska.

Lächelnd fügt sie an: «Das Wichtigste ist eine 

gute Planung.» Sie arbeitet zuerst in einem 

Kleinstpensum und nachher lange nicht mehr 

als 30 – 40 Prozent und versucht, Norinas Termi-

ne um ihre schulischen Verpflichtungen herum 

zu organisieren. «Als Lehrerin kann ich nicht 

fehlen und die Arbeit nachholen, wie das bei 

manchen Bürojobs geht. Ich hatte immer liebe 

Kolleginnen und Kollegen, die ohne zu zögern 

für mich einsprangen. Aber ich muss die Lek-

tion ja trotzdem planen und meine Vertretung 

anweisen. So plane ich Norinas Termine nicht 

nur wegen meinen Kolleginnen und Kollegen um 

meinen Schulalltag herum, sondern auch, weil es 

für mich einfacher ist.» Planbare Spitaltermine 

legen sie in die Schulferien. Franziska versucht 

zudem, Arzttermine zu koordinieren, sodass bei-

spielsweise innert weniger Wochen nicht zwei 

Blutentnahmen stattfinden, weil verschiedene 

Ärzte sie verordnet haben. 

Im Job nicht zu oft an die Kinder denken

Bei manchen Spezialistinnen oder Therapeuten 

weiss Franziska, an welchen Tagen sie Dienst 

haben. «Wenn es geht, lasse ich mir schon wäh-
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rend der Stundenplanung im Frühling diese Tage 

frei geben», berichtet sie. «Ausserdem war es, 

als Norina noch klein war, für mich angenehm, 

dass ich an der Schule hier in unserem Wohnort 

Hunzenschwil unterrichten konnte. So war ich 

rasch im Kindergarten oder bei der Tagesmutter, 

wenn etwas war.»

Wichtig ist ihr: «Man darf bei der Arbeit nicht 

ständig an sein Kind denken. Sonst wäre ich 

meinen Schülerinnen und Schülern nicht gerecht 

geworden. Ich muss darauf vertrauen, dass die 

Personen, die auf sie aufpassen, wissen, was sie 

tun. Diese Einsicht hilft mir sehr.» Der zweite 

Punkt ist die Tagesmutter. «Aus heutiger Sicht 

war es ein guter Ausgleich für mich, zu Beginn 

in einem kleinen Pensum zu arbeiten. Die Kinder 

gaben wir dann zu einer Tagesmutter im Dorf. Sie 

war nicht nur lieb, sondern auch sehr flexibel. 

Wir konnten die Kinder auch bringen, wenn sie 

erkältet waren. Das half uns sehr.»

Auch ein gutes soziales Netzwerk hilft. «Manch-

mal hüteten meine Schwiegermutter oder meine 

Eltern die Kinder, manchmal eine Nachbarin, 

die sehr kurzfristig einspringen konnte, oder 

andere Freunde. Solche Leute sind Gold wert», 

schwärmt Franziska.

Eltern sollten sich früh informieren

Wussten ihre Arbeitgebenden Bescheid? «Ja», 

betont Franziska. «Mir war nur schon wichtig, 

ihnen von meiner Tochter zu erzählen, damit 

sie wussten, dass ich meinen Stundenplan  

klar regeln muss. Bei der Anstellung wäh-

rend der dritten Schwangerschaft musste ich 

bereits am Schluss erklären, weshalb die Ge-

burt vorgezogen wurde und weshalb ich mein 

Pensum nach der Babypause reduzieren würde, 

da ich nicht wusste, wie viel Zeit Norina in 

Anspruch nehmen würde. Ich hatte mein Pen

sum auf ein Minimum reduziert.» Alle Arbeit-

gebenden akzeptierten das. «Sie sahen, dass 

ich gut organisiert bin. Manche waren auch 

schlicht froh, bei Lehrermangel eine Fachleh-

rerin gefunden zu haben», lacht die Englisch- 

und Französischlehrerin.

Durch ihre organisierte Art braucht Franziska 

kaum rechtlichen Rat. Wenn doch, wendet sie 

sich an Procap oder Pro Infirmis. «Da soll-

ten sich alle Eltern von Kindern mit seltenen 

Krankheiten unbedingt informieren», rät sie. 

«Im Nachhinein wären einige Informationen zu 

einem früheren Zeitpunkt nützlich gewesen, ge-

rade mit der IV.» In medizinischen Fragen hatte 

sie gute Ärztinnen und Ärzte zur Seite. «Was mir 

ebenfalls viel geholfen hat, waren meine beiden 

älteren Kinder. Wäre Norina mein erstes Kind ge-

wesen, hätte ich wohl oft gestresster reagiert. So 

konnte ich mir immer überlegen, was ich bei den 

Älteren getan hatte.»

TEXT: ANDREA WEIBEL 
FOTOS: MARTINA RONNER KAMMER

KRANKHEIT
Das Pallister-Hall-Syndrom ist 
eine seltene Erbkrankheit oder 
spontane Mutation und hat viele 
Symptome, häufig ein hypothala-
misches Hamartom, Polydaktylie 
(überzählige Finger), Wachstums-
probleme und eine Fehlbildung im 
Enddarm. Es kommt bei etwa einer 
Person von einer Million vor.  
Die Therapie richtet sich nach  
den individuellen Symptomen  
der Patienten. 

«Man darf bei der Arbeit nicht ständig an sein 
Kind denken. Ich muss darauf vertrauen, dass 
die Personen, die auf sie aufpassen, wissen, 

was sie tun. Das hilft mir sehr.» 
FRANZISKA, MUTTER VON NORINA

KMSK WISSENS- 
PLATTFORM
Dieser Link führt Sie direkt zur 
Rubrik «Vereinbarkeit von Familie 
und Beruf» 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
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Departement Pflege
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