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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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IN DER SCHWEIZ SIND RUND 
250 MENSCHEN VOM DRAVET-
SYNDROM BETROFFEN, EINER 
DAVON IST ELIA
Elia kommt als gesundes Kind zur Welt, im Alter von sechs Monaten verändert sich 
aber alles schlagartig. Unzählige epileptische Anfälle prägen den Alltag der 
Familie. Mit den zunehmenden und langanhaltenden Anfällen steigt auch die  
Angst, Elia zu verlieren, denn, von Dravet betroffene Kinder überleben das vierte 
Lebensjahr oft nicht. Aber Elia lebt. Er ist 18 Jahre alt, und er liebt das Leben.
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Stetten ist ein kleines Dorf im Kanton Aargau. 

Sehr ländlich gelegen, dominiert hier die Ruhe, 

das Chaos der Städte bleibt aus. Alles ist sehr 

heimelig, familiär und gelassen. Wer hier zu 

Gast ist, bleibt nicht unerkannt. Jeder kennt 

jeden. Ein idyllisches Dorf, welches sich per-

fekt präsentiert. 

Ein Freund auf vier Beinen

Mein Besuch erfolgt an einem warmen Sommer-

abend Mitte August. In Elias' Quartier fühlt man 

sich gleich aufgehoben, die vielen herumlie-

genden Spielzeuge und Kindervelos vermitteln 

Harmonie. Hier fühlt man sich wohl, so auch 

Elia, der mir die Tür öffnet. Er ist gross, som-

merlich-sportlich gekleidet und mit seinen 18 

Jahren wirkt er verträumt, kindlich, fast schüch-

tern. Aber die Schüchternheit verfliegt, als Se-

kunden später ein schwarzer Labrador aus dem 

Nichts hervorspringt. Und schon stehen auch 

Monica und René auf der Türschwelle. So ler-

nen wir uns kennen, wie in einem Film erfolgt 

die erste Szene ganz unerwartet und hinterlässt 

einen bleibenden Eindruck. 

Leben mit dem Dravet-Syndrom

Die Familie lebt seit acht Jahren hier und der 

Wohnungswechsel war wie ein Sechser im Lotto, 

denn für Elia ist diese Idylle wichtig. «Hier hat 

Elia ein vertrautes Umfeld, die Leute kennen ihn 

und alle akzeptieren ihn so, wie er ist, dafür 

sind wir unendlich dankbar», erklärt Vater René 

und ergänzt «die ländliche Ruhe und die Inte

gration von Elia durch die tolle Nachbarschaft 

ist wertvoll, weil er hier soziale Kontakte knüp-

fen kann, denn, er liebt den Kontakt zu Menschen. 

Diese Erfahrung hilft ihm in seiner Entwicklung 

und ist besonders in der Pubertät so wichtig, 

weil er so selbstbestimmter ist. Und nicht nur 

die Ruhe hilft, sondern auch Sunny.» 

Sunny hat sich mittlerweile zu uns gesellt und 

schläft. Sunny ist ein Epi-Dog (EpiDogs for Kids) 

und seit sieben Jahren fester Bestandteil der 

Familie. Er sorgt gleichsam für Abwechslung. 

«Sunny ist für Elia eine grosse Stütze, weil er 

ihn in schwierigen Zeiten motiviert, ihn unter-

stützt oder bei Anfällen hilft. Ohne ihn wäre es 

schwierig», so Mutter Monica. Denn Unterstüt-

zung ist nötig, vor allem bei der Motivation. Die 

Präsenz von Sunny beruhigt ihn immer. 

Schicksalshafte Jahre

Elias' Diagnose kam unerwartet, wie so oft bei 

betroffenen Familien. Monica und René sind 

gesund und nicht Träger der Krankheit, dennoch 

hat ihr Kind das Dravet-Syndrom. Und wie so oft, 

wenn Familien von einem schweren Schicksal 

getroffen werden, wachsen Eltern über sich hi-

naus und entwickeln eine unglaubliche Stärke. 

«Es war und ist für uns nicht einfach», beginnt 

Monica «früher lebten wir ständig mit der Angst, 

dass Anfälle auftreten und du nicht dabei bist. 

Du weisst nicht, ob er sich verletzt, ob die An-

fälle lange andauern oder medizinische Hilfe 

rechtzeitig kommt. Heute sind es die vorwiegend 

schlafgebundenen Anfälle, die bei ihm auftreten 

und die auch Angst auslösen (SUDEP*), deshalb 

überwacht ein Pulsoximeter Elia und sobald 

ein Anfall einsetzt, werden wir alarmiert. Aber, 

wir versuchen immer positiv zu bleiben und wir 

sind dankbar, dass sich Elia verhältnismässig 

gut entwickelt hat, sportlich aktiv ist, sich en-

gagiert und vor allem lebt, denn viele Kinder 

sterben bereits vor dem vierten Lebensjahr an 

den langanhaltenden epileptischen Anfällen.» 

Während des ganzen Gesprächs sitzt Elia am 

Tisch, hört zu und nennt mir zwischendurch die 

Namen der Musiker auf seiner CD. Er liebt Musik, 

er hört sie nicht nur gerne, sondern spielt selbst 

auch Schlagzeug. Inspiriert von der Musik, steht 

Elia plötzlich auch auf und holt sich seine 

Schlagzeug-Trommel, seine Sticks, Kopfhörer, 

setzt sich vor die Haustür und beginnt mit den 

Kindern zu spielen und zu musizieren. Elias' 

Bewegung weckt Sunny auf, der ihm mit seinem 

Blick folgt. Alles gut. Elia spielt, und Sunny 

kann sein Nickerchen fortsetzen.

Erste Schmetterlingsgefühle

Bis vor seinem 18. Geburtstag hat Elia die Heil-

pädagogische Schule besucht und dort eine 

besondere Freundschaft mit der gleichaltri-

gen Melina geschlossen, die Trisomie 21 hat. 

«Mit ihr versteht er sich besonders gut», er-

zählt Monica «er hat auch eine andere Freundin, 

Evelyn, die ebenfalls das Dravet-Syndrom hat, 

aber Melina ist besonders. Sie hat ihn auch ge-

fragt, ob er sie heiraten will. Anfangs ist Elia 

auf diese Frage nicht eingegangen, bis er eines 

Tages zu mir kam und zugestand, dass er Melina 

heiraten wolle», so Monica. Und wie es mit Ju-

gendlichen so ist, unternehmen sie auch in der 

Freizeit einiges miteinander. «Wir waren Mini

golf spielen, haben gemeinsam Pizza geges-

sen und machen Ausflüge. Sie schreiben sich 

Whatsapp-Nachrichten, aber Elia antwortet nicht 

immer sofort, das ärgert Melina», betont Monica 

lachend, aber, die Nähe ist da. «Und wie steht es 

um das Thema Sex?», will ich von Monica wis-

sen. «Elia entdeckt seinen Körper und wir ver-

suchen ihm auf dieser Entdeckungsreise alles 

so gut wie möglich zu erklären, sagen ihm aber 

auch, dass es Regeln gibt. Wo man mit seinem 

Körperteil ‹spielen darf›, und wo nicht.» Die 

beiden gehen sehr gelassen und empathisch mit 

der ganz Situation um. 
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Dennoch bekommen auch sie als Eltern die Pu-

bertäts-Hormone zu spüren. Auch wenn René und 

Monica in der Freizeit viel mit Elia unterneh-

men, verspüren sie dessen Drang, sich von den 

Eltern zu lösen. «Er ist wie ein Pubertierender, 

manchmal grantig, aufmüpfig und auf der Suche 

nach Unabhängigkeit. Wir versuchen ihn so gut 

wie möglich zu unterstützen, aber trotz seinen 

18 Jahren hat er sich nicht weiterentwickelt, ko-

gnitiv ist er im Kleinkindalter stehen geblie-

ben», so René. Die 1:1-Betreuung wird ein Leben 

lang bleiben.

Der Alltag – 

zwischen Natur, Arbeit, Sport und Pfadi

Einmal in der Woche ist Elia auf einem betreu-

ten Bauernhof und seit diesem Sommer wird 

er drei Mal die Woche im «Epi Wohnwerk» in 

Zürich arbeiten. Sportliche Aktivitäten macht 

er zu genüge, er fährt Velo, steht im Winter auf 

den Skiern, und Fussball spielen ist sein al-

lerliebster Sport. «Wenn Turniere stattfinden 

und Elia sein Fussball-Trikot anziehen kann, 

ist seine Freude grenzenlos. Er blüht dann rich-

tig auf», so Monica. Aber auch die Natur spielt 

eine wichtige Rolle, denn hier findet er Ruhe 

und Zufriedenheit. 

Deshalb ist er auch in der Pfadi und trägt den 

Spitznamen «Kolumbi», weil er gerne in der 

Natur auf Entdeckungsreise geht. Was aber Elia 

braucht, ist eine sinnvolle Beschäftigung, dafür 

setzt sich Monica ein: «Elia braucht eine Tätig-

keit, die ihm gefällt und die seinen Stärken und 

Fähigkeiten entspricht, wie z.B. das Arbeiten in 

der Natur und mit den Tieren. Deshalb braucht 

es mehr Institutionen, die Beeinträchtigten mit 

erhöhtem Betreuungsaufwand diese Möglichkeit 

auch bieten. Bei Elia liegt die Schwierigkeit 

darin, dass er einen hohen Betreuungsschlüs-

sel hat. In diesem Betreuungsschlüssel werden 

mehrheitlich «Ateliers» als Beschäftigung an-

geboten, d.h. mit Beschäftigung am Tisch, in 

einem Raum. Für Elia ist es nicht das Richti-

ge.» Und was wünschen die Eltern Elia? «Wir 

wünschen ihm, dass er ein möglichst selbstbe-

stimmtes Leben führen kann.» 

Tief beeindruckt verlasse ich diese wunder-

volle Familie. Würde mich ein Song aus der 

Schluss-Szene begleiten, dann wäre es sicher-

lich «Sunny», von Boney M., denn der Text könnte 

nicht passender sein: «(…) Sunny, du hast mich 

angelächelt und den Schmerz wirklich gelindert. 

Die dunklen Tage sind vorbei und die hellen 

Tage sind da.» Und helle Tage wünsche ich Elia 

von Herzen.

*SUDEP= Plötzlich unerwarteter Tod bei Epilepsie

TEXT: GRAZIA GRASSI 
FOTOS: MARTINA RONNER-KAMMER

KRANKHEIT
Das Dravet-Syndrom (DS) ist eine 
seltene und schwere neurologische 
Erkrankung, die oft langanhaltende 
epileptische Anfälle auslöst, 
die meist nur mit Medikamenten 
zu beheben sind. Die Häufigkeit, 
diese Krankheit zu erlangen, wird 
auf 1:22 000 geschätzt.

«Elia braucht eine Tätigkeit, die ihm gefällt und die 
seinen Stärken und Fähigkeiten entspricht, wie z.B. 

das Arbeiten in der Natur und mit den Tieren.»
MONICA, MUTTER VON ELIA

KMSK WISSENS- 
PLATTFORM
Dieser Link führt Sie direkt zur 
Rubrik «Jugend und Übergang ins 
Erwachsenenalter» 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

	110	 MICHELLE MILLER
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Departement Pflege
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