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ZUSAMMENSPIEL

ZWISCHEN ELTERN, ARZTEN

UND WEITEREN AKTEUREN

Geschéatzte Leserinnen und Leser

Dem 6. KMSK Wissensbuch «Seltene Krankheiten» geht eine persdénliche Er-
fahrung unserer Grinderin und Geschéaftsfiihrerin Manuela Stier voraus. Sie be-
gleitete eine alleinstehende Mutter an den runden Tisch eines Kinderspitals.
Was dabei auffiel: das Zusammenspiel und die Kommunikation der zw61f ver-
schiedenen Akteure aus Medizin, Schulwesen, Spitex, Therapie usw. waren un-
befriedigend. Es fehlte ein Case Manager, der den komplexen Fall koordiniert.
Die Folge: Die betroffene Mutter verlor ihr Vertrauen und fihlte sich nicht ernst
genommen. Das Konfliktpotenzial und die Frustration nahmen zu.

Eltern sind der wichtigste Teil des Teams, haben jedoch nicht die Kapazitat
selbst das Case Management zu ibernehmen. Fur ein umfassendes Case Manage-
ment braucht es verbesserte Strukturen und Hilfeleistungen. Hier ist vor allem
die Politik gefordert. Fur eine optimale Versorgung und Unterstitzung missen
sich das Gesundheitswesen und andere Bereiche des sozialen Lebens (Schule,
Arbeit, Freizeit) mehr an den Bedirfnissen betroffener Familien ausrichten.
Dies kann nur mit einer funktionierenden Vernetzung zwischen Arzteschaft,
Versicherungen, Bildungseinrichtungen und anderen Akteuren, die fir die Le-
bensqualitat der Betroffenen wichtig sind, gelingen. Notwendig sind Wissen,
Kommunikation und Digitalisierung, die fur alle beteiligten Akteure zugénglich
sind. Eine optimale Vernetzung kann nur mit guter Kommunikation funktionieren!

In diesem Wissensbuch gehen wir auf die Herausforderungen im Zusammenspiel
zwischen Eltern, der Arzteschaft und weiteren Akteuren ein, lassen betroffene
Familien und Fachpersonen zu Wort kommen und zeigen machbare Lésungsan-
sétze auf. Wissen befahigt die Eltern, selbstbewusst und auf Augenhdhe den Di-
alog mit Fachpersonen zu fihren. Die Wissensbicher und die Wissensplattform
«Seltene Krankheiten» sind wichtige Instrumente und dienen (neu) betroffe-
nen Eltern, Arzten, Pflegekraften, Forschenden, Therapeuten, Auszubildenden,
Padagogen und Politikerinnen als Nachschlagewerke.

Dieses Wissensbuch wurde ohne Verwendung von Spendengeldern finanziert.
Unsere Wertschatzung gilt all jenen, die durch ihr ehrenamtliches Engagement
dieses Projekt ermdglichten. Wir mdchten den betroffenen Eltern, Fachleuten,
Sponsoren, Fotografen und Texterinnen unseren aufrichtigen Dank aussprechen.
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PROF. DR. DR. CHRISTIAN WUNDERLIN
Geschéaftsfihrer Dienigma AG
Mitglied des Vorstands
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GEGENEINANDER
AM SPITALBETT

Fionn kommt mit einem Dutzend Gebrechen zur Welt; sein Leben
steht immer wieder auf dem Spiel. Seine Eltern kdmpfen um
ein Miteinander mit Arztinnen und Therapeuten und werden der
Lacherlichkeit preisgegeben.
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Die Geschichte beginnt mit einem Wendepunkt
im Leben von Romana und Pascal: «Wir hatten
eine Routinekontrolle und eine Viertelstun-
de spéater ein Kind», erinnert sich Romana. Es
ist in der 34. Woche von Romanas Schwanger-
schaft, als sie ein letztes Mal vor der Geburt
ihres Kindes die Herztdne kontrollieren wollen.
Doch da sind keine Herzténe bei Fionn. Es geht
Schlag auf Schlag: Notfall-Kaiserschnitt, stun-
denlanges Wiederbeleben, Fionn hat ein Multi-
organversagen und braucht Sauerstoff. Und damit
nicht genug; man misse diskutieren, ob er leben
kdnne, heisst es im Spital. Romana sagt: «Wir
entschieden, wenn er kdmpfen will, kdmpfen
wir mit ihm, wenn er gehen will, lassen wir ihn
gehen.» In dieser Nacht beginnt Fionn, zu atmen.

Monate im Spital

Romana und Pascal ahnen nicht, dass ihr Sohn
Uber ein Dutzend Gebrechen haben wird. Dass
niemand wird sagen kdnnen, wie sie miteinander
zusammenhangen. Ob seine Hirnblutung wahrend
der Schwangerschaft oder mit der Geburt auftrat.
0b Fionn deswegen fast blind ist und hochgradig
schwerhorig, ob er seine Trachealstenose, eine
verengte Luftréhre, seit Geburt hat, ob seine
Lunge jemals stark wird, ob er eines Tages nor-
mal schlucken werden kann, ob es irgendwann
ohne Sauerstoff und Monitor-Uberwachung geht.
Sie kdnnen nicht ahnen, dass ihr Sohn sich lange
nicht wird drehen kénnen, seinen Kopf nicht sel-
ber halten, nicht krabbeln, nicht essen. Sie wer-
den erst nach Monaten im Spital wieder zu Hause
seinund nicht wissen, wohin sie mit all dem ge-
héren. «Niemand legte sich fest», sagt Romana.

Nach 25 Jahren ein Paar

Romana und Pascal - beide kommen aus «Fas-
nachts-Familien», beide sind mit Trommeln und
Pfeifen aufgewachsen. Nachdem sie einander
25 Jahre lang immer wieder Uber den Weg lau-
fen, fasst sich Trommler Pascal ein Herz und
fordert Romana zu einem Wettkampf unter Mu-
sikern heraus. Danach sind sie ein Paar. Nach
zwei Jahren heiraten sie und nochmal zwei
Jahre spater kommt Fionn zur Welt. Noch wéh-
rend der Schwangerschaft verstirbt die Mut-
ter von Romana, unerwartet und auf tragische
Weise. Die Schwangerschaft selbst verlauft
ohne Komplikationen. «Bilderbuchmé&ssig»
schwarmt Romana. Traumhaft sei es gewesen,
kein einziger negativer Test. Am Morgen vor
dem Routineuntersuch ist sie wohlgemut. Doch
als die ansonsten redselige Frauendrztin still
wird, ist der Wendepunkt da.

Hunderte Gespréache
Inzwischen ist Fionn dreijédhrig und putzmun-
ter. Jede einzelne seiner Einschrankungen wére

genug Aufgabe fir seine Eltern, alle zusam-
men sind die Quadratur des Kreises. Unterstit-
zung, Forderung und Hilfsmittel gibt es nur,
wenn sie die Einschrankungen belegen kénnen.
Wenn Uberhaupt. Sie waren auch schon vor Ge-
richt deswegen. Pascal erzdhlt: «Seine Schwer-
horigkeit konnten wir erst letzthin nachwei-
sen, weil es eine Narkose brauchte, man Fionn
aber nicht sedieren konnte.» Die IV anerkenne
die Horbeeintrachtigung bis heute nicht, sagt
Romana. Es ist ein Kampf gegen Windmihlen -
seit seiner Geburt sind es hunderte Gespréache;
manche Spitalrdume kennen sie besser als ihr
zu Hause. «Wie oft haben wir uns gewtlinscht,
dass ein Arzt kontinuierlich fiar Fionn da ist,
ihn unterstitzt», sagt Romana, Uber die Gren-
zen von Disziplinen hinweg, und wie oft hatten
Fachpersonen alles drumherum gesehen - wo es
Schwierigkeiten geben kdnnte, ein Antrag nicht
durchkomme. Sie fahrt fort: «Wer sagt denn, dass
man mit den Augen schaut, den Ohren hort oder
den Fissen geht?» Und wenn sie sich eingesetzt
habe, habe sie oft als hysterische Mutter gegol-
ten. Das gehe nicht spurlos an einem vorbei.
Sie frage sich immer wieder, ob der Fehler bei
ihr liege.

Eine Vorahnung

Vor dem Wendepunkt leitet Romana eine Design-
und Kommunikationsagentur mit mehreren Ange-
stellten. Hat mit dem Gesundheitswesen zu tun,
mit Spitalern und Amtern. Sie macht Werbekam-
pagnen, erhebt die Zufriedenheit von Kundinnen
und Kunden. Es sind dieselben Institutionen,
denen sie spater als Mutter begegnet. Sie habe
ihre Arbeit geliebt, aber erfullt sei ihr Leben
nicht gewesen. Wahrend der Schwangerschaft
ahnt Romana, dass es kein gesundes Kind sein
wirde. Sie habe dieses Gefiihl schon friher ge-
habt und deshalb lange keine Schwangerschaft
gewagt. «Erst als ich mit mir im Reinen war, auch
eine besondere Herausforderung stemmen zu
kénnen, ohne zu ahnen, wie herausfordernd diese
werden wirde, habe ich mich fir ein Kind ent-
schieden», erzéhlt sie. So eigenartig es klinge,
sie habe schon manches Mal gedacht, ob sie ihre
vielen Begegnungen mit Schicksalsschlagen auf
etwas vorbereitet hatten. Pascal hingegen sagt:
«Ich ging einfach davon aus, dass ein gesundes
Kind kommt.»

Nach der Geburt bleibt keine Verschnaufpause

Die Familie bleibt drei Monate im Spital, um
nach einem kurzen Aufenthalt daheim weite-
re Wochen dort zu sein. Es kommt zu Fehlern in
den Ablaufen, zu Licken in der Kommunikation.
«Wir sagten beispielsweise, es stimme etwas
mit seinen Augen nicht», erinnert sich Romana.
Die Standardkontrolle habe man nicht gemacht
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und verpasst, dass Fionn eine Netzhautabldsung
gehabt habe. Ein zweites Beispiel ist die Ver-
engung der Luftréhre, die oft nach léangerer Intu-
bation auftritt, nach einer Verletzung bei einer
Intubation oder seit Geburt bestehen kann. «Ich
weiss auf den Tag genau, wann das passierte»,
erinnert sich Romana. Und sie wisse bis heute,
wie sich die Arzte auf dem Flur lustig dariiber
machten, man hére ihn von weitem keuchen.

Zahllose Fachgebiete

Romana und Pascal bekommen bis heute nicht,
was sie fordern, als Fionn zu atmen beginnt: eine
direkte und transparente Kommunikation. «Ich
wollte wissen, wenn mein Junge morgen viel-
leicht nicht mehr lebt», sagt Romana. Es gehdren
dermassen viele Fachbereiche zu ihrem Alltag,
dass es einen an das Schild an einem Spital-
eingang mahnt: Neuropadiatrie, Neurochirurgie,
Pneumologie, Gastroenterologie, Kardiologie,
Orthopédie, Ophthalmologie, Physiotherapie,
Cranio-Sacral-Therapie, Vojta-Therapie, Hip-
potherapie, Myofunktionelle Therapie, Hals-
Nasen-Ohren, Ergotherapie, Erndhrungsberatung,
Genetik. Alles in verschiedenen Hausern; gere-
det werde kaum miteinander. Vielleicht kénnen
sie ihre Daten nicht untereinander austauschen,
sinniert Romana, «oder dirfen nicht».

Genmutation USPSX

Wegen seiner Hirnblutung hat Fionn eine Cere-
bralparese, eine Hirnverletzung, mit der in der
Schweiz etwa 3000 Kinder leben. Die Symptome
lassen sich mit Therapien lindern, heilbar ist
sie nicht. Romana erinnert sich, immer wieder
angesprochen zu haben, fur sie sei da noch etwas
anderes. Es passiert nichts. Romana und Pascal
lassen einen Gentest machen. Und finden heraus,
dass Fionn eine Genmutation hat, die USP9X
heisst. Weiter bringt sie das nicht, denn kaum
jemand kennt das. Ironisch sagt Romana: «Das
ist praktisch» und meint damit, dass sich damit
alle rausnehmen kdnnten. Bei der IV sei USP9X
nicht anerkannt, wenn sie im Spital etwas wis-
sen wollten, das niemand beantworten kénne, sei
es USP9X und wenn man nichts auf dem MRI sehe,
ebenfalls. «Niemand legt sich fest», fasst sie
zusammen. Weltweit gebe es etwa hundert Kin-
der mit USP9X, rund dreissig von ihnen wirden
beobachtet.

Die Suche nach einem neuen Weg

Fionn ist stédndig in Bewegung. Das sei «Tag und
Nacht» so, sagt Romana, er wache auf und wolle
sich bewegen. Wobei sich bewegen bei Fionn
heisst, dass er im Thomy-Walker fixiert ist,
einer Steh- und Gehhilfe. Selber sitzen, stehen
oder gehen kann er nicht. Dafiir ist sein Muskel-
tonus zu schwach. Seit Romana und Pascal an

ihren Wendepunkt kamen, kdmpfen sie fir kre-
ative Lésungen, wie sie es nennen. Pascal er-
klart: «Im Sinne des Patienten, mit den Eltern
unter Einbezug der klinischen Beobachtungen.»
Er winsche sich oft, dass man neu denke, nicht
entlang der standardisierten Ablaufe, auch wenn
ihm klar sei, dass ein Spital nach einem Aus-
schlussprinzip funktioniere. Romana sieht es
nicht anders und sagt, sie suche meistens nach
etwas ganz anderem: «Wer sagt, dass wir mit dem
Loffel essen missen?» Sie wirden heute noch
nicht essen, wenn sie das so hadtten machen
wollen - sie hatten am Boden gegessen, hat-
ten Wasser gegessen, es im Garten versucht und
im Wald. Uberall, bis er schliesslich freiwillig
etwas zu sich genommen habe. Als man ihnen
sagt, Fionn wirde nicht sehen, klebt Romana
Lichtpunkte an die Wande ihrer Wohnung, damit
er Grenzen erkennt.

Niemand legt sich fest

Aus dem Wendepunkt sollten finf Monate werden,
wahrend denen Fionn immer wieder operiert wird.
«Ich muss immer von oben nach unten durchge-
hen bei ihm, damit ich nichts vergesse», sagt
Romana. Es ist ein bissiger Humor, den sie dem
Leben entgegenhdlt. Nachdem Fionn haufig in-
tubiert wird, verengt sich seine Luftréhre; und
obwohl Romana darauf hinweist, sie sei sicher,
die Luftrdhre sei verletzt worden, schickt man
die Familie nach Hause. «Daraufhin waren wir
drei Mal im Notfall», erinnert sie sich. Irgend-
wann seien sie es leid gewesen, ins Spital zu
gehen, wo ihnen niemand habe helfen kdnnen
und niemand auf sie gehodrt habe und sie hatten
die Interventionen zu Hause allein gemacht. Bei
einem MRI wird Fionn wieder intubiert. Kolla-
biert. Muss reanimiert werden. Entwickelt eine
Sepsis, ein lebensbedrohliches Organversagen
und wird Gber Wochen sediert.

Dasselbe Raster fur alle

Seit der Geburt ihres Sohnes belastet Romana
und Pascal ein Widerspruch: «Im Spital hiess
es, man hore auf die klinischen Beobachtun-
gen der Eltern und nehme sie ernst. Aber genau
das ist fur mich nicht der Fall», sagt Pascal.
Er fihle sich nicht ernst genommen. Aber man
misse auch sagen, alle hatten ihr Bestes getan.
Aber ihre Forderung bleibt unerfillt. «Dabei
wére uns das lieber gewesen, auch wenn es bru-
tal ist», sagt Romana. Stattdessen erleben sie
eine «umgekehrte Salami-Taktik»; immer wieder
kommt etwas hinzu. So bleibt das Unaussprech-
liche unausgesprochen. «Wer will sich schon
festlegen, dass ein Kind sterben wird», bringt
es Romana auf den Punkt. Doch genau das kénnte
ausgesprochen werden: Dass es zum Aussersten
kommen kénnte, aber man sich darauf nicht fest-
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legen kénne. Es ware etwas anderes, als das Un-
aussprechliche unausgesprochen zu lassen und
nichts zu sagen. Wie etwa bei der Hirnblutung
von Fionn. «Warum sagte man uns nicht, es laufe
auf eine Cerebralparese hinaus und dafiir gebe
es Therapien», fragt Romana. Das wéare besser
gewesen, als auf eigene Faust zu recherchieren.
Weil sie nicht gehért werden und man nicht offen
mit ihnen redet, schalten Romana und Pascal
immer wieder ihren Anwalt ein. «Jetzt kostet es
einfach 250 Franken pro Stunde, damit man uns
glaubt», sagt Romana.

Der gewendete Wendepunkt

Es ist, als ob sich die dramatische Geburt von
Fionn nach einer sorglosen Schwangerschaft
in das Gegenteil verkehren wollte: Romana und
Pascal sind seit vier Monaten wieder Eltern,
diesmal von Bigna, welche nach einer kompli-
zierten Schwangerschaft gesund zur Welt kommt.
«Alle seien nerviés gewesen, hatten Angst ge-
habt», erzdhlt Romana. Und Pascal sagt, vieles
sei wieder hochgekommen, es sei nicht einfach

gewesen. Sie hatten ein schdnes Leben, sagt
Romana: «Anstrengend, unbeschreiblich, aber
schdon» Und weil sie weiss, dass es anstrengend
bleiben wird, halt sie dem Leben noch einmal
ihren Schalk entgegen und sagt, alles, was sie

tun kdénnten sei, dazu zu stehen, hysterische

Eltern zu sein.

TEXT: THOMAS STUCKI
FOTOS: ELFETE RAMADANI

KRANKHEIT

USPX c.1475 G>A ist eine Mutation
im USPX-Gen, wobei «c.» eine Ver-
anderung der DNA ist, «1475» das
Basenpaar nennt, wo die Mutation

ist und «G>A» heisst, dass bei

den Makromolekilen, welche die
genetische Information enthalten,
Guanin (G) durch Adenin (A) ersetzt
wurde. Welche Auswirkung die
spezifische Mutation von Fionn auf
seine Gesundheit hat, ist unklar.
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DIAGNOSE SELTENE
KRANKHEIT — EIN NEUER
LEBENSWEG BEGINNT

Wussten Sie, dass in der Schweiz rund 350 000 Kinder und Jugendliche von einer seltenen Krankheit betroffen sind?
Eine grosse Herausforderung fir die ganze Familie: Erschopfte Eltern, finanzielle Sorgen, Isolation, Diskussionen mit
Versicherungen und Geschwister, die zu kurz kommen. Um betroffene Familien ab dem Zeitpunkt einer Diagnose oder
«keiner Diagnose» zu unterstitzen, grindete Manuela Stier am 20.02.2014 den Foérderverein fir Kinder mit seltenen
Krankheiten (KMSK). Wir z&hlen bereits 780 betroffene Familien zu unserem KMSK Familien-Netzwerk. In der virtuellen
KMSK Selbsthilfegruppe Schweiz findet ein reger Austausch zwischen mittlerweile 730 betroffenen Mittern und Vatern
statt. Dieser geschlossene Raum bietet die Mdglichkeit, sich auf eine vertrauensvolle Art Tipps zu geben und Fragen zu
stellen. Der Dialog untereinander schafft Verbundenheit und spendet neue Energie fir den Alltag. Seit der Grindung durf-
ten wir an unseren Events 9000 kleine und grosse Gaste begrissen und ihnen unvergessliche Glicksmomente schenken.

Zusatzliche Starkung bietet der Wissenstransfer rund um das Thema «Seltene Krankheiten». Projekte wie die KMSK
Wissensbicher «Seltene Krankheiten», die digitale KMSK Wissensplattform «Seltene Krankheiten» und das jahrliche
KMSK Wissens-Forum «Seltene Krankheiten» férdern die Kommunikation und Interaktion zwischen allen Anspruchs-
gruppen. Dazu gehéren nebst betroffenen Familien und (angehende) Fachpersonen auch Gesundheitspolitiker*innen und
Medienschaffende. Grossziigige Spenden entlasteten auch im vergangenen Jahr betroffene Familien finanziell. Dringend
bendtigte Therapien, Hilfsmittel, Auszeiten und Mobilitdtshilfen konnten damit bezahlt werden. Um dies auch zukinftig
zu ermdglichen, sind wir auf Spenden, Legate, Gonnerbeitrdge und Sachspenden angewiesen.

6000-8000

seltene Krankheiten
weltweit

der Patient*innen
in den universitédren Kinder-

spitdlern haben eine seltene
Krankheit

[ )
5%
der seltenen Krankheiten
sind erforscht

9000

KMSK Familienmitglieder
seit 2014 zu kostenlosen
Familien-Events eingeladen

*Quelle: Nationales Konzept Seltene Krankheiten, Bundesamt fir Gesundheit, 2014

350 000

betroffene Kinder und
Jugendliche in der Schweiz*

2.7 MI0

konnten seit der Grindung 2014
an betroffene Familien
ausbezahlt werden
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DEN FAMILIEN UNVERGESSLICHE
GLUCKSMOMENTE SCHENKEN

Der Austausch untereinander ist fur betroffene Familien enorm wichtig. Sich kennenzulernen und zu sehen, dass man
nicht allein ist und verstanden wird, tradgt wesentlich zur Verbesserung ihrer Lebensqualitat bei. Die Pflege des beein-
trachtigten Kindes beansprucht viel Zeit, wédhrend soziale Kontakte oft auf der Strecke bleiben. Wir haben es uns deshalb
zur Herzensangelegenheit gemacht, die Familien miteinander zu verbinden und ein besonderes Netzwerk zu schaffen.
Der wertvolle Austausch von Erfahrungen und Ratschlégen sowie das Gefiihl von Zusammenhalt werden dadurch stark ge-
fordert. Fur die Eltern bedeuten die Events einige entspannte Stunden, die sie den herausfordernden Alltag vergessen
lassen und der ganzen Familie neue Energie schenkt. Unsere kostenlosen Familien-Events bieten betroffenen Kindern,
Eltern und Geschwistern die Mdglichkeit, unbeschwerte Glicksmomente zu erleben. Die Vorfreude auf diese speziellen
Tage ist jeweils riesig. Sie kénnen sich entspannen, sich verwéhnen lassen, sich vernetzen und neue Freundschaften
schliessen. Ebenso lernen sich Geschwisterkinder kennen und oft ergeben sich daraus wunderschdne Freundschaften.
Seit der Grindung durften wir rund 9000 KMSK Familienmitglieder an unseren tollen Events begrissen.

AUSTAUSCH ZWISCHEN BETROFFENEN VATERN

Jedes Familienmitglied tragt zum Wohl der Familie bei.

Unsere besonderen Anlasse, exklusiv fur Vater von Kin-

dern mit seltenen Krankheiten, bieten nicht nur spannen-

de Aktivitaten wie gemeinsames Kochen, sondern schaffen

auch den idealen Raum fir einen intensiven Austausch. Sie 9 0 0 0

bieten Gelegenheit, die eigenen Gedanken, Erfahrungen i B

und Herausforderungen des Alltags in einer entspannten kleine und grosse Gaste durften
und lockeren Atmosphéare miteinander zu teilen und neue wir seit 2014 zu unseren nationalen
Freundschaften zu schliessen. KMSK Familien-Events einladen

%
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NACHHALTIGE ENTLASTUNG
DANK FINANZIELLER
UNTERSTUTZUNG

Die Diagnose «Seltene Krankheit» oder «keine Diagnose» ist nicht nur emotional eine immense Belastung, daraus er-
folgen haufig auch finanzielle Engpéasse. Die Pflege und Betreuung des Kindes und dessen Geschwister sowie die unzéh-
ligen Termine fir Arztbesuche, Therapien und die unterschiedlichen Schulzeiten der Kinder, machen es oft unméglich,
dass beide Elternteile arbeiten. Ausgaben fur Hilfsmittel, Mobilitat oder Spezialtherapien, die weder von der IV noch
von der Krankenkasse bezahlt werden, sind nur schwer zu stemmen. In solch einem Fall kann der Férderverein finanziell
schnell und unkompliziert helfen und die Familien nachhaltig entlasten. Die Eltern kénnen Uber unsere Website einen
Forderantrag stellen, der nach positiver Prifung durch unser Entscheidungsgremium rasch ausgezahlt wird. Seit der
Grindung durften wir betroffene Familien mit rund CHF 2.7 Mio unterstitzen. Zusatzlich bieten wir betroffenen Eltern
die Mdglichkeit, gemeinsam mit uns ein Crowdfunding-Projekt bis zu CHF 10 000 zu starten.

«Adrian hat nun viel mehr
Freiheiten und ist iibergliicklich.»

KLAUDIJA, MUTTER VON ADRIAN

ADRIANS HERZENSWUNSCH NACH MEHR SELBST-
STANDIGKEIT UND FREIHEIT

Der 16-jahrige Adrian, bei dem keine eindeutige Diagnose
gestellt werden kann, hat einen grossen Herzenswunsch:
Er méchte mehr Selbststédndigkeit und mehr Freiheit. Da
er motorisch eingeschrankt ist und keine Kontrolle lber
seinen Rumpf und seine Kopfstellung hat, verbringt er die
meiste Zeit in seinem Rollstuhl und ist auf die Hilfe an-
derer angewiesen. Ein spezielles Zuggerét fur den Roll-
stuhl wirde ihm mehr Selbststadndigkeit bieten und ihm
die Freiheit geben, etwas eigenstandig unternehmen zu
konnen. Das Problem: die IV Gbernahm die Kosten nicht und
fur die Eltern war es finanziell nicht tragbar. Dank gross-

zligigen Spendengeldern von der KMSK Oldtimer-Fahrt im C H F 2 .7 M I 0
August 2023, welche von drei Rotary Clubs organisiert

wurde, sowie der finanziellen Unterstitzung einer Stif- UnterStUtzung von Kindern

tung, konnte Adrians Wunsch schliesslich doch noch er- und ‘JUgendliChen mit

fillt werden! seltenen Krankheiten
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WISSENSTRANSFER STARKT
BETROFFENE FAMILIEN

Nach der Diagnose fihlen sich die Eltern haufig Uberfordert. Das fehlende Wissen rund um das Thema seltene Krankhei-
ten erschwert ihnen den Umgang mit der neuen Situation. Wissen mindert Angste, sensibilisiert und befahigt Eltern,
selbstbewusst auf Augenhdhe mit Fachleuten zu kommunizieren. Der Férderverein hat sich zum Ziel gesetzt, Wissen zu
biindeln und allen kostenlos zur Verfligung zu stellen. Des Weiteren sensibilisieren wir die Offentlichkeit und sorgen
fur mediale Préasenz. Auf diese Weise kdnnen wir gemeinsam mit unseren 780 betroffenen Familien sowohl gesellschaft-
lich als auch politisch ein tieferes Verstédndnis fir das Thema schaffen. Unsere sechs KMSK Wissensbicher «Seltene
Krankheiten» beinhalten wertvolles Wissen aus der Praxis fir alle Dialoggruppen und sind wichtige Arbeitsmittel fur
(angehende) Fachleute. Am jahrlichen KMSK Wissens-Forum «Seltene Krankheiten» findet ein reger Austausch zwischen
betroffenen Familien und Fachexpert*innen statt. So ist es méglich, konstruktiv neue Lésungsansatze zu diskutieren.
Das Wissens-Forum wird via Live-Streaming tUbertragen und ist somit jederzeit abrufbar. Durch unsere Erfahrung und die
enge Zusammenarbeit mit unseren 780 Familien entstand die erste digitale KMSK Wissensplattform «Seltene Krankhei-
ten». Dort finden sich Informationen und Hilfsangebote in vier Sprachen (d/e/f/i). Mittels verschiedener Rubriken wer-
den gezielt relevante Informationen vermittelt und entsprechende Anlaufstellen zu den einzelnen Themen verlinkt. Die
Plattform hilft nicht nur (neu) betroffenen Familien, sondern dient auch der Arzteschaft, den Pflegekraften, Forschenden,
Therapeut*innen, Auszubildenden, Patientenorganisationen, Pddagog*innen und Politiker*innen als Nachschlagewerk.

WWW.WISSENSPLATTFORM.KMSK.CH -
WISSENSVERMITTLUNG AUF DEM
NEUEN LEBENSWEG

Weg zur Diagnose

Emotionale Belastungen und Bewé&ltigung

Austausch mit betroffenen Familien

Entlastung, Pflege und Betreuung

Familie und Bezugspersonen

Versicherungsleistungen, Beantragung und Durchsetzung KMSK Wissensplattform far
Eltern und Fachpersonen
Finanzielle Unterstitzungsmdglichkeiten (d, f, i, e)

Therapien und ergdnzende Angebote

Freizeit und Auszeit Hier finden Sie alle

KMSK Wissensbiicher
Seltene Krankheiten als PDF

Kita, Kindergarten und Schule

Vereinbarkeit Familie und Beruf

Jugend und Ubergang ins Erwachsenenalter
11. KMSK Wissens-Forum
Palliative Care, Vorbereitung, Abschied und Trauer «Seltene Krankheiten», 02.03.2024,

im KKL Luzern, inkl. Live-Streaming

Verhalten bei Notfallen
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WIE SIE BETROFFENE FAMILIEN
UNTERSTUTZEN KONNEN

Um betroffene Familien auf ihrem Lebensweg zu begleiten, sie finanziell zu entlasten, Wissen zu vermitteln und ihnen
Glicksmomente zu ermdglichen, sind wir auf Ihre Unterstiitzung angewiesen. Nebst einer generellen Spende haben Sie
die Mdglichkeit, ein konkretes Projekt zu unterstitzen. Es freut uns, wenn Unternehmen oder Organisationen eigene
Fundraising-Projekte ins Leben rufen. Wir garantieren, dass Ihre Spende verantwortungsbewusst eingesetzt wird und
wir stets im Sinne der betroffenen Familien handeln. Seit der Grindung im Jahr 2014 durften wir dank grossziigiger
Spender*innen und Génner*innen rund CHF 2.7 Mio. an betroffene Familien in der Schweiz ausbezahlen und damit deren
Lebensqualitat verbessern. Der Forderverein fir Kinder mit seltenen Krankheiten ist seit 2014 als steuerbefreite Ins-
titution anerkannt, was in den meisten Kantonen zu Steuerabziigen berechtigt.

Im Namen der betroffenen Familien bedanken wir uns fur Ihre nachhaltige Unterstitzung!

MANUELA STIER PROF. DR. MED. ANITA RAUCH

Grinderin und Geschéaftsfihrerin Préasidentin KMSK

Forderverein fur Kinder mit Direktorin am Institut fir Medizinische
seltenen Krankheiten (KMSK) Genetik an der Universitat Zurich UZH

manuela.stier@kmsk.ch

GLUCKSMOMENTE SCHENKEN UND
INKLUSION FORDERN

Ein Beispiel dafir sind die 760 Mitarbeitenden von
Siemens Mobility Schweiz, welche im Jahr 2022 auf ihre
Weihnachtsgeschenke verzichteten, um stattdessen unver-
gessliche Glicksmomente zu schenken. In Zusammenar-
beit mit dem Férderverein wurde besprochen, wie sie sich
fur unsere betroffenen Familien auf eine sinnvolle Art und
Weise einbringen kdnnen. Nebst der finanziellen Betei-
ligung zur Durchfihrung des 10. KMSK Wissens-Forums
«Seltene Krankheiten» und der Entlastung betroffener
Familien, ermdglichte Siemens Mobility Schweiz be-
troffenen Kindern und ihren Familien ein einzigartiges
Abenteuer. In einem Video wurden die berihrenden Mo-

Wir freuen uns Uber Ihre
mente festgehalten, um allen Mitarbeitenden von Siemens

Spende online oder per

Mobility Schweiz aufzuzeigen, was mit dem gespendeten . .

Einzahlungsschein
Geld bewirkt wurde. Im Juli 2023 organisierten sie ge-
meinsam mit der Brinig-Dampfbahn eine Sonderfahrt in-
klusive Mittagessen von Interlaken bis Meiringen und zu-
rick. Zusammen mit 60 KMSK Familienmitgliedern aus Video KMSK Familien-Event
der ganzen Schweiz, genossen 40 Personen der Siemens «Brinig Dampfbahn»

Mobility Schweiz (Angestellte und deren Familien) dieses

unvergessliche Ereignis.
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