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DAS KLEINE

GROSSE WUNDER LEONIE

Die 7-jahrige Leonie fordert viel von ihrer Mama Martina. Das Madchen
hat einen extrem seltenen Gendefekt, kann nicht laufen und sich nur mit
wenigen Worten verstandigen. Es «klebt» permanent an seiner Mutter,
kann sich keine finf Minuten selbst besch&ftigen und braucht 24/7
Betreuung. Fir Martina sind kleine Auszeiten ungemein wichtig, damit
sie Kraft fur ihren herausfordernden Alltag tanken kann.
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Dass Leonie ein Wunderkind ist, daran zweifle
ich nach meinem Gesprach mit Martina keinen
Moment mehr. Voller Liebe, Stolz und Dankbar-
keit betont ihre Mama immer wieder, wie sie
ihr kleines Wunder «Leonie» gepragt und ver-
andert hat, wie das Madchen ihr Leben taglich
reicher macht. Martina ist eine Powerfrau -
voller Energie, Lebensfreude, stets positiv und
zuversichtlich, belastbar, nichts scheint sie
aus der Ruhe zu bringen. Eigenschaften, die
ihr friher als Personalverantwortliche eines
grossen Unternehmens zu Gute gekommen sind
und die sie heute als Mama von Leonie und dem
5-jahrigen Nino noch mehr zu schéatzen weiss:
«Friher habe ich oft 12 Stunden gearbeitet,
mein Leben war strukturiert und durchgeplant,
alles hatte seine Ordnung. Mit der Geburt
von Leonie hat sich mein Leben um 180 Grad
gewendet.» Lachend fugt Martina an, dass sie
ohne Leonie wahrscheinlich irgendwann einen
Herzinfarkt oder einen Nervenzusammenbruch
vom vielen Arbeiten bekommen hatte. «Leonie
tut mir unglaublich gut - ich habe durch sie
gelernt, in den Tag zu leben, alles entspannter
zu nehmen und mich auch an kleinen Dingen
und Fortschritten zu freuen.»

Entgegen den Prognosen der Arzte

Dass es Leonie uberhaupt gibt, grenzt an ein
Wunder. Laut den Arzten wiirde Martina nie auf
natirlichem Weg schwanger werden. Mehrere
Versuche mit kinstlicher Befruchtung schei-
terten, Martina verlor dreimal ein Baby. «Das
war eine schwierige, belastende Zeit. Wir
haben so gehofft und gezittert, dass es klappt
und mussten jedes Mal wieder von vorne begin-
nen», erinnert sie sich. Das junge Paar nahm
sich eine Auszeit, ohne Hormontherapie, ohne
Arztestress. Und siehe da, als Martina nach
ihrer Rickkehr aus den Ferien erneut mit der
Hormontherapie starten wollte, wartete sie
vergeblich auf ihre Periode. Ihr Wunder war
geschehen: Martina war schwanger, auf natdr-
lichem Weg. Dieses Baby wollte unbedingt zu
ihnen, kdmpfte sich schon damals durch, wie-
dersetzte sich allen Prognosen der Arzte. Eine
kleine Kampferin eben, diese Leonie.

Lebenserwartung von einem Jahr

Beiden Ultraschalluntersuchungen zeigte sich,
dass Leonie eine Lippen-Kieferspalte hat.
«Unser erster Gedanke war: Wenn es nur das ist,
damit kdnnen wir leben», erinnert sich Martina.
Mit jeder neuen Ultraschalluntersuchung ent-
deckte der Arzt
Martina wird zu einer Fruchtwasserpunktion

weitere Auffalligkeiten,
geraten. «Ich habe mich bewusst dagegen ent-
schieden. Fur mich war es ein Wunder und ich
war Uberzeugt, dass alles gut kommen wirde.»
Martina sagt aber auch sehr offen, dass sie
wahrscheinlich die Schwangerschaft abgebro-
chen hatte, wenn sie die Diagnose schwarz auf
weiss gehabt h&tte.» So blieb die Hoffnung,
dass es vielleicht doch «nur» die Lippen-
Kieferspalte ist.

Leonies seltene Krankheit

gibt es weltweit 21 Mal

Kurz nach Leonies Geburt entnahmen die Arzte
Fruchtwasser und untersuchten dieses auf Gen-
Veranderungen. «Einen Monat spater hatten
wir das Ergebnis: Unsere Tochter hat einen so
seltenen Gendefekt, dass nur 21 weitere Falle
auf der ganzen Welt bekannt sind», erzdhlt die
35-Jshrige. Die Arzte konnten sich unter der
Krankheit nichts vorstellen und Uberrollten
Martina mit konfusen, schlecht recherchierten
Informationen. Martina erinnert sich, dass das
erste Gesprach schockierend war: «Die einzige
Aussage, die mir geblieben ist, war jene, dass
Leonie aller Wahrscheinlichkeit nach nur ein
Jahr alt werden wirde.»

«Die Arzte haben sich bei Leonie laufend geirrt»
Wie ertragen junge Eltern solch einen Hammer-
schlag? «Wir mussten es einfach nehmen, wie
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«JIch verzichte lieber auf Luxus, wie Ferien und Restau-
rantbesuche, damit wir mit einem Gehalt (iber die Runden
kommen und ich nicht zusétzlich arbeiten muss. Somit
habe ich etwas mehr Zeit, um alles zu erledigen. Sonst wére
ich vermutlich permanent gestresst und schlecht gelaunt,
was sich wiederum auf die Kinder (ibertragen und auch der

Beziehung schaden wiirde.»

es ist. Irgendwie hat Leonie uns immer Kraft
gegeben und gezeigt, dass alles gut kommen
wird.» Auch wenn Martina nicht glaubig ist, so
ist sie doch Uberzeugt, dass genau dieses Kind
fur sie bestimmt gewesen ist und dass alles
so seine Richtigkeit hat. Zugleich musste sie
immer wieder an eine Mama denken, der sie
auf der Neonatologie begegnet war. Deren Kind
bekam kaum Luft, réchelte und war in einem
offensichtlich sehr ernsten Zustand. «Da wurde
mir bewusst, dass es andere noch viel schlim-
mer getroffen hat als uns.» Denn entgegen den
Prognosen der Arzte entwickelt sich Leonie
erstaunlich gut, viele Abweichungen hat sie
inzwischen sogar aufgeholt. «Die Arzte haben
sich bei Leonie laufend geirrt, Therapievor-
schlage bewirkten immer nur das Gegenteil.
Fir uns war es schwierig Vertrauen aufzubauen,
wir mussten uns auf unser Gefiihl verlassen»,
sagt Martina.

Inseln schaffen und Kraft tanken

Martina wirkt wahrend unserem Gesprach, mit
Leonie auf dem Arm und ihrem quengeligen
Sohn neben sich, unglaublich entspannt, in
sich ruhend. Wie macht sie das nur? «Es geht
mir nicht immer gut. Aber ich versuche positiv
zu sein und vorwéartszublicken. Es muss immer
weitergehen, ich kann nicht in Selbstmitleid
versinken; dazu habe ich keine Zeit.» Martina
hat sich ihre kleinen Inseln geschaffen, wo
sie Kraft und neue Energie tanken kann. «Ich
gehe jeden Mittwochmorgen in die Reitstunde:
Das ist meine Zeit, da kann ich abschalten
und meinen Alltag vergessen.» Und sie hat bei
ihren Kindern durchgesetzt, dass sie nach dem

MARTINA, MUTTER VON LEONIE

Frihstick und nach dem Mittagessen jeweils
eine halbe Stunde Ruhe hat.

Manchmal reicht das aber nicht aus und es gibt
immer wieder Phasen, da ist auch Martina am
Anschlag, 1auft am Limit. «Es gibt Tage da kle-
ben die Kinder 24 Stunden an mir, da kann ich
Leonie keinen Moment aus den Augen lassen.
Irgendwann liegen die Nerven blank.» Leonie
spricht nur wenige Worte; wenn sie etwas
will oder wenn es ihr nicht gut geht, kann sie
stundenlang in Dauerschlaufe «Mama, Mama,
Mama» rufen. «Das ist psychisch sehr belas-
tend, irgendwann reisst mein Geduldsfaden
und ich werde laut. Danach plagt mich wie-
der das schlechte Gewissen, weil es Leonie ja
nicht bose meint.»

Kurz vor dem Burnout

Martina gibt offen zu, dass es immer wie-
der Phasen gibt, in denen sie am Anschlag
ist und die Krafte nachlassen. Dann nimmt
sie sich eine Auszeit, geht mit Freundin-
nen etwas trinken, oder, wie vor kurzem, eine
Nacht weg. «Danach geht es mir wieder gut,
ich habe neue Energie und kann fir meine
Familie funktionieren.» Unterstitzung und
Halt findet Martina bei ihrem Mann, er ist
da, wenn sie ihn braucht, Ubernimmt die Kin-
der, gibt ihr Kraft und ist stets zuversicht-
lich. «Er ist mein Fels in der Brandung und
ich kann mich hundert Prozent auf ihn ver-
lassen», betont Martina. Zusé&tzlich hat sie
ein gutes Netz aus Freundinnen und Nachba-
rinnen, die jederzeit fur sie da sind und auf
deren Hilfe sie zdhlen kann.
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Fehlende Zeit zu zweit

Was Martina fehlt, ist «P&archenzeit». Weil
den Grosseltern die Betreuung von Leonie
inzwischen zu anspruchsvoll ist, bleibt fur
die jungen Eltern wenig Spielraum fir gemein-
same Zeit. Im vergangenen Herbst wére ihre
grosse Chance auf einen Paarurlaub gewesen:
Geplant war, dass Leonie mit ihrer Schule eine
Woche ins Klassenlager verreist und Nino von
den Grosseltern gehitet wird. «Mein Mann und
ich hatten uns schon so auf eine Woche Ferien
gefreut, alles war gebucht und organisiert.
Dann kam Corona und hat unsere Pléane zunichte
gemacht», erzahlt Martina traurig. Ein kleiner
Lichtblick zeigt sich dem jungen Paar aller-
dings: Seit kurzem haben sie eine Babysitte-
rin, welche die anspruchsvolle Betreuung von
Leonie und Nino problemlos meistert und nun
stundenweise auf die beiden aufpassen kann.

TEXT: ANNA BIRKENMEIER
FOTOS: SANDRA MEIER

KRANKHEIT
Partielle Trisomie Bq

Leonies Krankheit ist so selten
(21 Falle weltweit), dass kein
einheitliches Krankheitsbild
beschrieben wird. Die Arzte waren
bei Leonies Diagnose deshalb
ratlos und konnten den Eltern
keine Prognose geben. Die Aus-
sage, dass Leonie lediglich eine

Lebenserwartung von einem Jahr
hat, war glicklicherweise falsch.

SYMPTOME

Folgende Symptome stehen
aktuell im Vordergrund:

- Geistige Beeintrachtigung
- Bewegungseinschréankung
— Sprachprobleme

- Inkontinenz
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PSYCHOSOZIALE HERAUS-

FORDERUNGEN FUR ELTERN

UND GESCHWISTER

Liebe Leserinnen und Leser

Eine seltene Krankheit wirbelt das Leben betroffener Familien durcheinan-
der, zerstort Traume und Lebensentwirfe, ist eine riesige Herausforderung fir
Mitter, Vater, Geschwister, aber auch fir Grosseltern. Berufskarrieren missen
begraben werden, Paarbeziehungen leiden, Eltern sind oft rund um die Uhr far
ihre kranken Kinder da und vergessen dabei sich selbst. Kurz: Die Diagnose
einer seltenen Krankheit bringt immense psychosoziale Herausforderungen
auf vielen verschiedenen Ebenen mit sich. Eine betroffene Mama beschreibt es
so: «Ich habe alle Gefuhle durchlebt: mal Uberfordert, mal schuldig, mal abso-
lut wiitend auf Arzte und Belegschaft, mal hoffnungslos, tieftraurig und nicht
in der Lage, mein Schicksal zu akzeptieren. Dann wieder voller Zuversicht».

Es beeindruckt uns sehr, welche unglaublichen Krafte diese Familien im
Sturm bindeln, wie sie fir ihre Kinder kampfen, bedingungslose Liebe schen-
ken und trotz allem, positiv in die Zukunft blicken. Sie darin zu unterstitzen,
ist eines der Ziele des Fordervereins fur Kinder mit seltenen Krankheiten.
Wissenstransfer ist uns dabei enorm wichtig und wird mit unseren vier KMSK
Wissensbichern «Seltene Krankheiten» nachhaltig ermdglicht. Mehr als
42 500 Bicher durften wir dank Génnerinnen und Génnern kostenlos an betrof-
fene Familien, Gyndkologen, Hebammen, Kinderarzte, Hausérztinnen, Genetiker,
Augen- und Ohrenédrztinnen, Therapeuten, Psychologinnen, Kinderspitéler, Kran-
kenversicherer, Gesundheitspolitikerinnen, Lehrer, Forschende an Hochschu-
len, Pharmafirmen, IV-Mitarbeitende und Gesundheitsdirektionen Gberreichen.

Dank dem Wissen von inzwischen Uber 650 KMSK Familien und Fachpersonen
ist nun bereits das 4. Wissensbuch «Seltene Krankheiten - Psychosoziale
Herausforderungen fir Eltern und Geschwister» entstanden. Dankbar sind
wir, dass wir auf viele tolle Herzensmenschen zahlen dirfen, die unsere Bi-
cher als Génnerinnen und Génner mit einer gebundenen Spende erméglichen.
Es freut uns sehr, dass wir seit 2018 auf kompetente Texterinnen und Tex-
ter sowie Fotografinnen und Fotografen zahlen dirfen, die sich ehrenamtlich
einsetzen. Gemeinsam sind wir stark und kénnen die betroffenen Familien auf
ihrem Weg begleiten, sie verbinden, finanziell unterstitzen und ihnen das
Gefuhl vermitteln, dass sie nicht alleine sind.

Wir winschen Ihnen allen eine spannende Lektire!

Herzlichst

PROF. DR. MED. ANITA RAUCH
Prasidentin KMSK

Direktorin Institut fir Genetik
der Universitat Zirich

MANUELA STIER
Initiantin/Gesché&ftsleiterin
Forderverein fur Kinder mit
seltenen Krankheiten KMSK

Vorstand Prof. Dr. med. Anita Rauch, Prasidentin, seit 2020/ Dr. iur. Michael Tschudin,
Vizeprasident, seit 2020/ Prof. Dr. med. Thierry Carrel, Prasident von 2014 bis 2019
Prof. Dr. med. Matthias Baumgartner, seit 2014 /Dr. med. Agnes Genewein, seit 2019
Sandrine Gostanian, seit 2014 /Matthias Oetterli, seit 2014

© Copyright Weiterverwendung des Inhalts nur mit schriftlicher Genehmigung
des Fordervereins fir Kinder mit seltenen Krankheiten erlaubt.
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