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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.

Herzlichst

PROF. DR. DR. CHRISTIAN WUNDERLIN
Geschéaftsfihrer Dienigma AG
Mitglied des Vorstands
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PLATZ FUR WUNDER

Mathilda bedeutet die «méachtige Kampferin». Ihrem Namen macht die
bald 2-Jahrige alle Ehre. Trotz mehrerer, lebensbedrohender Erkrankungen
macht Mathilda, was kaum jemand von ihr erwartet hat. Leben. Mit ihrem
unbédndigen Willen macht sie klar: Eine Diagnose ist nur eine Aussenper-
spektive. Was zahlt, bin ich!
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Am 16. August 2021 kommt Mathilda Luisa als
erstes Kind von Sandra und Thomas per Kaiser-
schnitt scheinbar gesund zur Welt. Beim Apgar-
Test, einem ersten Gesundheitstest direkt
nach der Geburt, glanzt das absolute Wunsch-
kind mit einem Traumscore von 8-10-10 Punk-
ten. Mathilda trinkt wie eine Weltmeisterin -
und verzaubert die stolzen Eltern auf Anhieb.
Zwar ist sie mit ihren 2100 Gramm ein Leicht-
gewicht, doch die Tatsache, dass sie rund funf
Wochen zu frih auf die Welt kommt, lassen darl-
ber keine Sorge aufkommen. «Ich war auf Wolke
sieben, erfldllt von Liebe, Dankbarkeit und Er-
leichterung», erinnert sich Mutter Sandra an die
ersten gemeinsamen Stunden mit ihrer Tochter.
Leicht und sorglos. Ein Geflhl, das es heute
im Leben von Thomas, Sandra und der kleinen
Mathilda kaum mehr gibt.

«Am nachsten Tag informierte mich eine Kran-
kenschwester, dass Mathilda nicht mehr trin-
ken mag», erinnert sich Sandra. Aufgrund ihres
leichten Geburtsgewichtes entscheiden sich
die Eltern gemeinsam mit dem Pflegepersonal
sie auf die Neonatologie-Station zu verlegen.
Mathilda kénne durch die ideale Betreuung in
der Neonatologie ihr Gewicht besser halten und
dann auch schneller zunehmen, versicherte das
medizinische Personal. «Eine emotional schwe-
re Entscheidung, die jedoch rational fir uns
Sinn machte», fassen Thomas und Sandra heute
rickblickend zusammen. Keinen Sinn machen
die Fragen der behandelnden Arztin in der Neo-
natologie nur wenige Stunden nach Mathildas
Transfer. Die Medizinerin betont wahrend einem
kurzen Telefongesprach mehrmals ihren Verdacht
auf eine geistige und korperliche Schwerstbe-
hinderung. «Wir waren uns sicher, dass es sich
um eine Verwechslung handeln musste. Wahr-
scheinlich lag der Arztin die Krankenakte eines
anderen Kindes vor oder das untersuchte Baby
war schlichtweg nicht unsere Tochter», um-
schreibt Sandra ihre ersten Gedanken. Was in
den nachsten Stunden und Tagen folgte, war der
Albtraum aller Eltern. Zuerst die Bestatigung,
dass eine Verwechslung ausgeschlossen werden
kann, dann der Verdacht auf todliche Erbkrank-
heiten und schlussendlich die Forderung der
behandelnden Arzte nach mehr Untersuchungen,
Tests und Abklarungen. Die Uberforderten und
verunsicherten Eltern willigen ein und zweifeln:
«Viele Untersuchungen und Analysen machten in
unseren Augen keinen Sinn und liessen Mathilda
unnodtig leiden. Nach 10 Tagen nahmen wir unser
Baby schlussendlich mit nach Hause.»

Fehlende Empathie und verlorenes Vertrauen
Seit diesem Tag sind bald zwei Jahre vergan-
gen. Mathilda ist ein Sonnenschein und ge-

niesst die Aufmerksamkeit ihres Umfelds. Am
liebsten hat sie Tage gefullt mit Aktivitaten, um
dann erschopft am Abend zu leiser Musik einzu-
schlafen. Die genetischen Analysen haben den
Verdacht auf starke korperlich und geistige Er-
krankungen bestatigt. Mathilda hat das Zellwe-
ger-Syndrom. Dies ist eine seltene, genetisch
bedingte Stoffwechselkrankheit. In Mathildas
Fall dusserst sich die Krankheit durch kognitive
Einschrankungen, Atemprobleme, Stoffwechsel-
storungen und einer mangelnden Muskelspan-
nung. Zuséatzlich hat Mathilda wenige Wochen
nach ihrer Geburt eine starke Epilepsie entwi-
ckelt, diagnostiziert als West-Syndrom. Mehre-
re invasive Eingriffe, darunter kompliziertere
neurologische Operationen, waren notwendig, um
Mathildas Zustand zu stabilisieren. Mathilda
ist heute auf eine Magensonde und Sauerstoff
angewiesen. Eigenstandig kann sie sich kaum
bewegen und braucht rund um die Uhr Betreu-
ung. Immer an der Seite der kleinen Patientin
ist Mutter Sandra. Ihre Arbeit im Fotografie-Ate-
lier, dass sie zusammen mit Ehemann Thomas
betrieb, hat sie aufgegeben.

«Nach Mathildas Geburt waren wir mit der neuen
Situation, der Haltung der Arzte und den durch-
gefUhrten Untersuchungen uberfordert», erinnert
sich Mutter Sandra und fugt hinzu. «Wir waren
konstant am Reagieren und hatten weder die Zeit
noch die Kraft zu agieren. »Blutproben gingen
verloren, Testresultate wurden falsch gedeu-
tet, Diagnosen fraglich interpretiert und Kom-
plikationen zu spéat erkannt. Zentral schien fir
viele Fachpersonen der Schweregrad der Defi-
zite und die auf wenige Monate reduzierte Le-
benserwartung. «Ich hatte nie nach der Lebens-
erwartung meiner Tochter gefragt. Was fir mich
zahlte war, dass die Arzte Mathildas aktuellen
Zustand ernst nahmen und entsprechend han-
deln», erinnert sich Sandra. Die Absenz von Em-
pathie und die Abgeklartheit gegeniber Diagno-
sen und Mdglichkeiten haben Thomas und Sandra
schockiert. Sie verloren ihr Vertrauen in das Ge-
sundheitssystem, in das medizinische Perso-
nal und deren Kommunikation. «Fir Mathilda
kann das kleinste medizinische Missverstand-
nis fatal sein. Dieses Wissen belastet. Wenn du
dich zuséatzlich als Eltern nicht gehdért und ver-
standen fihlst und dein Kind nicht in sicheren
Handen wahnst, bringt es dich um den Verstand»,
macht Sandra ihre Gefiihlslage klar.

Heute sieht die Situation anders aus. Ein Wohn-
ortswechsel der Familie verdnderte automatisch
auch die medizinische Betreuungssituation. Mit
Wohnsitz in der Ostschweiz ist nun das St. Galler
Kinderspital die wichtigste medizinische An-
laufstelle fur Mathilda und ihre Eltern. Fur alle
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«JIch bin Realistin und weiss, wie es meiner

Tochter geht. Ich bin aber auch Optimistin und

da gibt es Platz fiir Hoffnung und Wunder.

Endstationen gibt es keine.»

drei ein Glicksfall. «Bis zu diesem Zeitpunkt
hatte Mathilda, mit ihren multiplen Diagnosen
und Bedurfnissen, betreut von mehreren Dutzend
Fachpersonen, die medizinischen Strukturen und
Verantwortlichkeiten ans Limit gebracht», fasst
Sandra zusammen. Im neuen Setting regelt ein
Betreuungsplan jedes Detail im medizinischen
Umgang mit Mathilda. Unter der Leitung von zwei
betreuenden Arzten werden Kommunikation, In-
formation und Intervention definiert, diskutiert
und schlussendlich festgehalten. Konkurrenz-
los und unantastbar im Zentrum steht dabei das
Wohl des Kindes. Fir Mathilda bedeutet dies,
so oft wie méglich zuhause bei der Familie zu
sein. Im Betreuungsplan wird klar aufgezeich-
net, wie diese «Idealsituation» realisiert wer-
den kann, was die Risiken und Chancen sind und
wie die Verantwortlichkeiten verteilt werden.
Jegliche Eventualitaten missen erfasst und ge-
regelt sein. Was logistisch einleuchtend tént,
ist fur die involvierten Parteien harte und kon-
stante Arbeit.

«Als Eltern muss man sich durch den Betreu-
ungsplan mit Situationen befassen, von denen
man sich gewlnscht hat, sie nie zu erleben», ge-
steht Sandra. Wer ruft in einem Notfall die Am-
bulanz? Wird das Kind bei einem Herzstillstand
reanimiert? Und wo enden die lebenserhalten-
den Massnahmen? Das Wohl des Kindes hat viele
Nuancen und je nach Blickwinkel von Arzten und
Eltern unterschiedliche Interpretationsanséatze.
Ein Betreuungsplan stellt sicher, dass das Kind
genauso behandelt wird, wie es die Eltern fir
ihre Tochter oder ihren Sohn wiinschen. Von den
leitenden Arzten, welche Betreuungsplane koor-
dinieren, ist damit nicht nur Fachwissen, son-
dern auch viel Zeit, Empathie und Interesse dem
Patienten und seiner Familie gegeniber gefragt.
In Mathildas Fall kommen die leitenden Arzte
fur bestimmte Betreuungsplanbesprechungen zur
kleinen Familie nach Hause.

SANDRA, MUTTER VON MATHILDA

Das gleiche Ziel: Das Beste fur das Kind
«Mathilda und ihr Wohlergehen stehen uber
allem. Es z&hlt nicht ihre Diagnose oder ihre
Einschrankungen, sondern was ihr guttut», sind
sich Thomas und Sandra einig. Festgehalten
werden im Betreuungsplan auch die Vorlieben
von Mathilda (Sie liebt es zu turnen!), ihre be-
sonderen Wiinsche (Gebadet werden bei 38 Grad
und danach schén eincremen) und die Art ihr zu
begegnen (Beim Betreten vom Zimmer sich mit
ruhiger Stimme bemerkbar machen und danach
sanft an der rechten Schulter beriihren). Mathilda
wird nicht mehr als Fall oder Diagnose ange-
sehen, sondern als Persdnlichkeit mit eigenen
Bedirfnissen. Zugriff zum Betreuungsplan haben
alle Fachleute, welche sich um das kleine Mad-
chen kimmern. «Der Plan hat die Zusammen-
arbeit mit den Arzten und dem Pflegepersonal
grundlegend verdndert. Es ist eine transparen-
te Diskussion auf Augenhéhe. Verbinden tut uns
alle das gleiche Ziel: Das Beste fur Mathilda
zu wollen und zu geben», zieht Sandra Bilanz.

Wie «das Beste» aussieht, wird konstant zwi-
schen Arzten und Eltern diskutiert und auch ad-
justiert. Seit mehreren Monaten wird Mathilda
durch die Palliativstation betreut. Eine Ent-
scheidung, mit der Thomas und Sandra lange
gerungen haben. «Palliativ tént nach Endstati-
on und Lebensende. So weit sind weder wir noch
Mathilda,» macht Mutter Sandra klar. «Ich bin
Realistin, kenne die Diagnosen und weiss, wie
es meiner Tochter geht. Ich bin aber auch Op-
timistin und da gibt es Platz far Hoffnung, far
unerwartete Wendungen und Wunder. «<Endstati-
onen» gibt es keine», sagt Sandra.

In den Gesprachen mit den Arzten wurde jedoch
klar, dass Mathilda mit ihrem «interdisziplin&-
ren» Krankheitsbild» und dem Anspruch an eine
«ganzheitliche» und abgestimmte medizinische
Betreuung in der Palliativmedizin am besten
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aufgehoben ist. Mathildas Entwicklung in den
vergangenen Monaten hat gezeigt, dass die Ent-
scheidung richtig war. Sie geniesst es zu Hause
bei ihren Eltern zu sein und das Privileg, dass
Mutter Sandra da ist = zum Kuscheln, zum Trés-
ten und Lachen. Mathilda freut sich jeden Tag auf
die Frauen der Kinder-Spitex und macht betref-
fend Kérperspannung wieder kleine Fortschrit-
te. Eine Session Ergotherapie, ein Spaziergang
im Kinderwagen oder ein unerwarteter Besuch:
Hauptsache es gibt Unterhaltung. Fir Thomas
und Sandra ist ihre Tochter eine Inspiration.
«Mathilda zeigt uns jeden Tag, dass Prognosen
und Diagnosen fir Sie keine Rolle spielen. Auf-
geben ist fur Mathilda keine Option. Was z&hlt
ist sie, der Moment und was wir gemeinsam da-
raus machen.»

TEXT: CHRISTA WUTHRICH
FOTOS: FREDI SCHEFER

KRANKHEIT

Das Zellweger-Syndrom ist eine
erblich bedingte Stoffwechsel-
krankheit. Etwa eines von 100 000

Babys ist betroffen. Zu den Sym-
ptomen gehéren Funktionssto-
rungen verschiedener Organe,
kognitive Defizite und fehlende
Muskelspannung. Eine Therapie
ist nicht bekannt. Die Krankheit
verlauft tédlich.
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GRUSSWORT

HAND IN HAND FUR DIE WAISEN DER MEDIZIN
Eva Luise Kdhler, Eva Luise und Horst Kéhler Stiftung fur Menschen
mit Seltenen Erkrankungen

STATEMENTS

DAS UNTERSTUTZUNGSBEDURFNIS DER FAMILIEN IST VORHANDEN,
OFFEN IST DER LOSUNGSWEG

Daniela Schmuki, betroffene Mutter, Beirdtin Forderverein fir Kinder
mit seltenen Krankheiten

WIE DER INFORMATIONSFLUSS FUR KINDERARZT*INNEN GELINGEN KANN
Prof. Dr. med. Nicolas von der Weid, Vizepréasident Padiatrie Schweiz

DIE KINDERSPITEX ALS ZENTRALES GLIED IM NETZWERK

Die Co-Prasidentinnen des Verbandes Kinder-Spitex Schweiz: Lucia Vogt,
Geschaftsleiterin Kinderspitex Nordwestschweiz und Josiane Seiler,
Leiterin Kinderspitex Spitex Bern

INTERPROFESSIONELLE VERSORGUNG VON SELTENEN KRANKHEITEN
Prof. Dr. Veronika Waldboth, Leiterin Entwicklung und Padagogik MScN,
ZHAW Gesundheit, Institut fir Pflege

BUNDESGESETZ UBER DAS ELEKTRONISCHE PATIENTENDOSSIER
Christoph Knopfel, Abteilungsleiter klinische Applikationen,
Spital Thurgau AG, betroffener Vater

IM ZENTRUM UNSERES TUNS STEHT DER MENSCH.

DIGITALE HILFSMITTEL UNTERSTUTZEN.

Andreas Juchli, Arzt, Unternehmer, Kantonsrat FDP ZH, CEO JDMT Medical
Services AG, Beirat Forderverein fur Kinder mit seltenen Krankheiten

FORSCHUNGSPROJEKT
VON BACHELORSTUDIERENDEN

QUALITATIVE DOKUMENTENANALYSE ALLER KMSK WISSENSBUCHER
«ERLEBEN POSITIVER LEBENSSITUATIONEN DER ELTERN»

Dr. Fernando Carlen, Assoziierter Professor HES-S0O Valais-Wallis -
Hochschule fir Gesundheit, Jimmy Heinzmann, Bachelorstudent
HES-S0 Valais-Wallis - Studiengang Pflege

STUDIE CASE MANAGEMENT

ZUSAMMENARBEIT VERBESSERN, IN NETZWERKEN DENKEN

Dr. med. Jiurg Streuli, Leiter Paddiatrisches Advanced-Care-Team,
Facharzt fir Kinder- und Jugendmedizin, Ostschweizer
Kinderspital St. Gallen, Beirat Forderverein fir Kinder mit
seltenen Krankheiten
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FAMILIEN UND FACHPERSONEN

HERAUSFORDERUNGEN FUR ELTERN

DREI KINDER MIT VERSCHIEDENEN SELTENEN KRANKHEITEN
Wenn eine Mutter mit drei betroffenen Kindern sich Gehdér verschaffen muss

KOMMUNIKATIVE HERAUSFORDERUNG NACH
DER DIAGNOSE

JIMMY - IMERSLUND-GRASBECK-SYNDROM
Ein «komplizierter Esser» erweist sich als todkranker Junge

BEDEUTUNG DER KOMMUNIKATION ZWISCHEN ELTERN UND ARZT
Prof. Dr. med. Johannes Roth FRCPC RhMSUS, Leiter Zentrum fir seltene Krankheiten
Kinderspital Luzern

AUSTAUSCH ZWISCHEN BETROFFENEN FAMILIEN

MIRA - KEINE DIAGNOSE
Gemeinsam stark: Ein Weg voller Liebe und Hoffnung

FRUHZEITIGE UNTERSTUTZUNG VON MEHRFACH BELASTETEN FAMILIEN
Prof. Dr. Martin Hafen, Dozent und Projektleiter, Hochschule Luzern Soziale Arbeit,
Institut Sozialmanagement, Sozialpolitik und Prévention

IST CASE MANAGEMENT DIE AUFGABE DER ELTERN?

GABRIEL — WOLF-HIRSCHHORN-SYNDROM
«Lasst euch von niemandem von eurem Weg abbringen!»

KOORDINATION IN SCHULE UND THERAPIE
Dagmar Roésler, Zentralprasidentin LCH Dachverband Lehrerinnen und Lehrer Schweiz

KOORDINIERTER INFORMATIONSFLUSS

MATHILDA LOUISA, PEROXISOMALE D-BIFUNKTIONALE-ENZYM-DEFIZIENZ
Platz fir Wunder

WARUM EIN PALLIATIVE CASE MANAGEMENT UNVERZICHTBAR IST
Dr. med. Jurg Streuli, Susanne Allg&uer, Franziska Kihne, Miriam Wanzenried,
Ursi von Mengershausen, Padiatrisches Advanced Care Team, Ostschweizer Kinderspital

ZUSAMMENSPIEL ALLER BETEILIGTEN AKTEURE

FIONN - USPSX C.1475 G>A
Gegeneinander am Spitalbett

UNSER ZIEL ISTES, DIE FAMILIEN ZU ENTLASTEN

Dr. Colette Balice, Kinderkrankenschwester mit Spezialisierung auf Intensivpflege,
Doktorin der Pflegewissenschaft, Koordinatorin des Zentrums fir seltene Krankheiten
der italienischen Schweiz und des Zentrums Myosuisse Ticino

KONFLIKTPOTENZIAL REDUZIEREN

LILLY ANGELINA - RETT-SYNDROM
Streit mit der IV um den Intensivpflegezuschlag



PSYCHISCHE BELASTUNG UND UBERFORDERUNG

REMY - EOSINOPHILE SOPHAGITIS (EOE)
Denen man nicht glaubt

KONFLIKTE IN DER ARZT-PATIENTEN-BEZIEHUNG
Dr. med. Yvonne Gilli, Prasidentin der Verbindung der Schweizer Arztinnen und Arzte

KOORDINATION ZWISCHEN ELTERN, ARZTEN UND
VERSICHERUNGEN

ELLA - MARSHALL-SYNDROM
Mut, Beharrlichkeit und ein gutes Bauchgefihl weisen den Weg

«KINDER UND JUGENDLICHE SIND IM SOZIALVERSICHERUNGSRECHT UND

IN DER POLITISCHEN DISKUSSION ZU WENIG AUF DEM RADAR»

Melanie Baran, Leiterin Sozialberatung, Universitats-Kinderspital Zurich -
Eleonorenstiftung

TRANSPARENZ DANK DIGITALER TOOLS
AMELIE UND JONAS - SELTENE GENETISCHE ERKRANKUNG DER NETZHAUT

Die Augenkrankheit von Amélie und Jonas frisst Energie

SELTENE ERKRANKUNGEN: WAS SIND DIE CHANCEN UND RISIKEN VON
KUNSTLICHER INTELLIGENZ (KI) FUR DIE FAMILIEN?
Prof. Stefan Ribler, Dozent Ostschweizer Fachhochschule, Fachbereich Soziale Arbeit

VERSTANDNIGUNGSPROBLEME IM PATIENTENGESPRACH

AMANDA - HETEROZYGOTE-DE-NOVUM-MUTATION IM PDS5B-GEN
Vorbereitung als Schlissel zum erfolgreichen Arztgesprach

PATIENTENORIENTIERTE ARZT-PATIENTEN-KOMMUNIKATION
Prof. Dr. Sascha Bechmann, Kommunikationswissenschaftler,
Fliedner Fachhochschule Disseldorf

VERNETZUNG UBER DIE GRENZEN HINAUS

GIAN - SIDEROBLASTISCHE ANAMIE TYP 2
Die sideroblastische Andmie Typ 2 hindert Gian am Durchstarten

VERNETZUNG UBER DIE GRENZEN HINAUS IST BEI SELTENEN KRANKHEITEN WICHTIG
Dr. med. Heinz Hengartner, Facharzt fur Kinder- und Jugendmedizin, Schwerpunkt
padiatrische Onkologie-Hamatologie, Ostschweizer Kinderspital St. Gallen

VERBESSERUNG DANK NEUER FORSCHUNGSANSATZE

DELIA - TURNER-SYNDROM
Es fehlte eine Person, die alles koordinierte

VERBESSERTE GESAMTSITUATION DANK NEUER FORSCHUNGSANSATZE
Dr. Carola Fischer, Projektleitung Seltene Krankheiten, KISPI Zirich
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WISSENSPLATTFORM SELTENE KRANKHEITEN

MILENA - HIRNFEHLBILDUNG
«Wir mussten lernen, uns fir unsere Anliegen stark zu machen»

WAS DIE KMSK WISSENSPLATTFORM «SELTENE KRANKHEITEN» BEWIRKT
Melanie Willke, Professorin fur Bildung im Bereich kdrperlich-motorische Entwicklung
und chronische Krankheiten, Interkantonale Hochschule fir Heilpadagogik, Zirich

FORDERVEREIN FUR KINDER MIT
SELTENEN KRANKHEITEN

FORDERVEREIN FUR KINDER MIT SELTENEN KRANKHEITEN
Diagnose seltene Krankheit — ein neuer Lebensweg beginnt

FAMILIEN VERBINDEN
Den Familien unvergessliche Glicksmomente schenken

FAMILIEN FINANZIELL UNTERSTUTZEN
Nachhaltige Entlastung dank finanzieller Unterstitzung

WISSENSTRANSFER FORDERN
Wissenstransfer starkt betroffene Familien

SPENDEN
Wie Sie betroffene Familien unterstitzen kénnen
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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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