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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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ZUGANG ZU WICHTIGEN

Irene Weber-Hallauer
Regionale Geschéaftsfuhrerin,
Procap March-Hdfe

INFORMATIONEN IST ESSENZIELL

FUR BETROFFENE FAMILIEN

«Hatten wir das doch viel friiher ge-
wusst...» — Diesen Satz habe ich in
Beratungsgesprachen mit Eltern viel
zu oft gehort. Bei einer Diagnose
einer seltenen Krankheit versinken
Eltern oft in den Informationen. Und
trotzdem - oder gerade deswegen —
kommt es immer wieder vor, dass den
Eltern wichtige Informationen fir
den Alltag fehlen. Deshalb liegt mir
das Projekt der Wissensplattform des
Férdervereins fir Kinder mit seltenen
Krankheiten so am Herzen.

Seit Gber 10 Jahren arbeite ich als
Sozialarbeiterin mit Schwerpunkt
Krankheit und Behinderung. Einer-
seits auf der Sozialberatung des
Kinderspitals Zirich und seit gut
einem Jahr bei Procap, einer Selbst-
hilfeorganisation fir Menschen mit
Behinderungen. In diesem Kontext
habe ich viele Familien wahrend und
nach der Diagnosestellung schwe-
rer Krankheiten kennen gelernt. Oft
habe ich diese Familien wie ein Boot
auf offener See erlebt. Die Diagno-
se schwappt, wie eine riesige Welle
Uber das Familiensystem. Eine Flut
von Informationen, Emotionen, Angs-
ten und Aufgaben tost Uber die Eltern.

Haufig findet die Diagnosestellung
im Zusammenhang mit einer akuten
Krankheitsphase im Spital statt. Zu
diesem Zeitpunkt ist die Sorge um die
Behandlung und Prognose des Kindes
im Zentrum. Neben der Verarbeitung
eines Diagnoseschocks missen El-
tern erst mal die Betreuung des kran-
ken Kindes und der Geschwisterkinder
zu Hause sicherstellen, mit ihren Ar-
beitgebenden die dafiir ndtige Abwe-

senheit klaren und ihr Netzwerk zur

Unterstlitzung mobilisieren.

Es braucht viel Zeit, in die verander-
te Situation hineinzuwachsen und zu
lernen, einen Alltag zu leben, den man
sich ganz anders vorgestellt hat. Mit
dem Hineinwachsen in das Leben mit
einer seltenen Krankheit tauchen neue
Fragen auf. Sie verandern sich mit der
Entwicklung des Kindes und insbeson-
dere mit Ubergangen wie zum Beispiel
dem Schuleintritt oder dem Ubergang
ins Erwachsenenalter. Es ware undenk-
bar auf alle diese Fragen bereits bei
der Diagnosestellung einzugehen.

Nur durch Fragen, lassen sich auch
Antworten finden

Oft sind Eltern jedoch, dann wenn sich
im Alltag Fragen stellen, auf sich
allein gestellt. Sie kdmpfen sich
durchs Internet und finden da nicht
immer, was sie suchten oder brauch-
ten. Was aber noch schwieriger ist:
Wenn Eltern von Angeboten oder An-
sprichen nie héren, tauchen die Fra-
gen dazu gar nicht auf: Wenn sie zum
Beispiel nie von der Begleitkarte der
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SBB horen, wie sollten sie auf die
Idee kommen, danach zu suchen oder
zu fragen? So ist es leider Realitét,
dass Antworten ausbleiben, weil die
Fragen dazu fehlen.

Eltern mit einem Kind mit einer kom-
plex chronischen Krankheit werden
sehr schnell Expert*innen flr die
Krankheit ihres Kindes. Sie durch-
laufen in kirzester Zeit ein kleines
Medizinstudium und werden zu Mana-
ger*innen eines komplizierten Fami-
lienalltags. Das heimtlickische daran
ist jedoch, dass, je besser sie das
alles meistern, desto eher Gbersehen
Aussenstehende, dass Eltern sich er-
schopfen, dass Geschwisterkinder
oder Personen im Umfeld leiden oder
dass auch die kompetentesten Eltern
im Kampf um Versicherungsleistun-
gen Unterstltzung brauchen.

Wenn ich Eltern angetroffen habe,
die, obwohl sie regelméassig im Kin-
derspital aus- und eingingen, nie
auf die Sozialberatung hingewiesen
wurden, habe ich von Behandelnden
im Nachgang oft Satze gehdrt wie:
«Aber die Eltern haben das immer so
gut gemacht, ich hatte nicht gedacht,
dass die Hilfe brauchen...». Und von
Eltern hat es oft so getdnt: «Ich will
fir mein Kind stark sein, will, dass
die Behandlung gut lauft, dass das
Kind die Aufmerksamkeit erhalt, die
es braucht. Ich will die Behandeln-
den nicht noch mit meinen Sorgen auf-
halten.»

Es lasst sich gut nachvollziehen, dass
die Bedirfnisse der Eltern in solchen
Konstellationen zu kurz kommen. Ich
mochte Eltern dazu ermutigen, Fragen
zu stellen und Uber ihre Belastungen
zu sprechen. Die erste und wichtigste
Ansprechperson ist die Arztin oder der
Arzt. Es ist zentral, dass Eltern auch
da Fragen stellen, die Uber das Medi-
zinische hinaus gehen. Nur so werden
auch Psycholog*innen, Sozialarbei-
ter*innen oder andere Fachpersonen
involviert.

Fachpersonen und Eltern

auf Augenhdéhe

Und auf er anderen Seite missen wir
Fachpersonen nach den Bedirfnis-

sen und nach den Auswirkungen auf
das Umfeld fragen, bevor wir Antwor-
ten geben. Jede Familie geht mit der
Krankheit ihres Kindes anders um.
Entlastung, beispielsweise, kann
so unterschiedlich verstanden wer-
den. Fur die einen Eltern bedeutet es
mehr Pflege durch die Kinderspitex,
fur die anderen mehr Betreuung fir
Geschwister, wieder fiur andere mehr
Entlastung bei administrativen Auf-
gaben. Vielleicht ist die Belastung
sogar ganz woanders: Vielleicht
sind es die unzdhligen Windeln, die
das kranke Kind bendtigt und stin-
ken, bis sie entsorgt werden kénnen.
Vielleicht sind es kulturell gepragte
Vorstellungen von Grosseltern an die
Eltern, die sich nicht mit der Krank-
heit vereinbaren lassen. Vielleicht
ist es eine Leseschwache, mit der es
beinahe unmdglich ist, die vielen
Texte zu bewédltigen, die den Eltern
vorgelegt werden.

Gute Lésungen entstehen nur, wenn
wir uns Zeit nehmen, Fragen zu stel-
len und zuzuhéren. Wir missen die
Eltern als Expert*innen fir ihr Kind
wahrnehmen, ihnen auf Augenhdhe
begegnen und Lésungen gemeinsam
entwickeln. Und gerade im Kontext
von seltenen Krankheiten missen oft
auch die Losungen individuell sein.
Das bedingt Kreativitdt und die Be-
reitschaft Uber gewisse Schemata
hinauszudenken.

Niederschwelliger Zugang

zu Informationen

Gute Fragen von Eltern und gute Fragen
von Fachpersonen geniigen aber nicht.
Gewisse Informationen missen fir
Eltern einfacher zugénglich werden.

Mein Beratungsschwerpunkt bei Pro-
cap ist das Sozialversicherungsrecht.
Und gerade bei Versicherungsanspri-
chen ist es zentral, dass die Infor-
mationen dazu méglichst breit und
moglichst niederschwellig angeboten
werden. Zwar sind die Versicherungen
in der Pflicht, ihre Versicherten auf
Anspriche aufmerksam zu machen,
in der Realit&t sieht es aber anders
aus. Viele Anspriche missen ange-
meldet werden - und zwar von den E1-
tern, nicht von den Behandelnden. So

erleben wir es leider haufig, dass An-
spriche nicht oder zu spat angemel-
det werden. Wie frustrierend ist es,
wenn nachtréaglich festgestellt wird,
dass ein Kind seit mehreren Jahren
Anspruch auf eine Hilflosenentscha-
digung gehabt hatte, diese jetzt aber
nur noch ein Jahr rickwirkend abge-
rechnet werden kann.

Es ist uns wichtig, Eltern auf ver-
schiedenen Kandlen auf solche An-
spriche aufmerksam zu machen. Zum
Beispiel mit dem Buch: «Was steht
meinem Kind zu?» — einem Ratge-
ber fur wichtige Fragestellungen zum
Sozialversicherungsrecht. Es ist ein-
fach verstandlich geschrieben und
viele Beispiele helfen weiter. Und
deshalb schatze ich es auch so, dass
der Forderverein fur Kinder mit sel-
tenen Krankheiten sich fur einen nie-
derschwelligen Wissenszugang ein-
setzt. Was mich aber noch viel mehr
begeistert ist, wenn betroffene El-
tern ihr Wissen weitergeben. Eltern
kénnen nicht nur ihr Wissen, sondern
auch ihre Erfahrungen weitergeben.
Das macht sie zu den weit besseren
Expert*innen fir das Leben mit einer
seltenen Krankheit, als es Behan-
delnde in Spitédlern und Fachperso-
nen je sein kdnnen.

Die Wissensplattform des Forderver-
eins fir Kinder mit seltenen Krank-
heiten entsteht gemeinsam mit be-
troffenen Eltern und auf der Grundlage
von Bedirfnissen, die sie gedussert
haben. Sie schliesst deshalb eine
Licke, die Fachpersonen nie schlies-
sen kdnnten. Sie steht den Eltern auch
nach dem Diagnosesturm zur Verfi-
gung, unabhéangig von Tageszeit und
unabhéangig von Fachpersonen.

Moéglicherweise wirft sie auch neue
Fragen auf. Und das ist gut so, weil
sich mit offenen Fragen die Antworten
besser finden lassen als ohne Fragen.
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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

FORDERVEREIN FUR KINDER MIT
SELTENEN KRANKHEITEN - WWW.KMSK.CH
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