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nur mit schriftlicher Genehmigung
des Fordervereins fir Kinder mit
seltenen Krankheiten erlaubt.

DER LEBENSWEG -
GENETIK, ALLTAG,
FAMILIEN- UND LEBENS-
PLANUNG

Sehr geehrte Damen und Herren

Kaum ein Lebensweg verlduft gerade. Wir alle missen gelegentlich ein Hin-
dernis umgehen oder einen Umweg einschlagen. Ganz besondere Lebenswege
vor sich haben jedoch Familien, deren Kinder von einer seltenen Krankheit
betroffen sind. Ihr Alltag gestaltet sich anders als der von Familien mit
gesunden Kindern. Ungewissheit, Angst, Hoffnung und Zuversicht sind die
Gefuhle, welche die Familien auf ihrem Lebensweg stets im Wechsel beglei-
ten. Arzt- und Therapiebesuche stehen an der Tagesordnung. Viele Kinder
bendtigen eine Rund-um-die-Uhr-Betreuung, und dies an 365 Tagen im Jahr.

Mit dem zweiten Wissensbuch des gemeinnltzigen Férdervereins fir Kinder
mit seltenen Krankheiten méchten wir den Lebensweg der betroffenen Fami-
lien aufzeigen. Wir beleuchten die verschiedenen Etappen: Von den ersten
Anzeichen einer Krankheit, Gber medizinische und genetische Abkl&rungen,
den Alltag bis hin zur weiteren Familien- und Lebensplanung. Die betrof-
fenen Familien und behandelnde Arzte, Therapeuten und Fachpersonen ge-
wahren einen authentischen Einblick in ihren Alltag. So ermdglichen sie
es uns, mehr Uber unsere Mitmenschen mit seltenen Krankheiten zu erfahren.
Fur das entgegengebrachte Vertrauen mdchten wir uns herzlich bedanken.

Unser Dank gilt auch den Journalistinnen und Journalisten sowie den
Fotografinnen und Fotografen, welche mit ihren Worten und Bildern die
Emotionen und Anliegen der betroffenen Familien eingefangen haben.
Sie alle haben dies als soziales Engagement zugunsten der betroffenen
Familien getan.

Mit dem Wissensbuch setzen wir auch ein Zeichen fir die 350000 betrof-
fenen Kinder und Jugendlichen in der Schweiz. Wir hoffen, dass es uns mit
dem zweiten Wissensbuch gelingt, noch mehr Wissen und Verstédndnis zu
schaffen. Fir all die kleinen Patientinnen und Patienten, ihre Eltern und
ihre Geschwister.

Herzlichst

Forderverein fir Kinder mit seltenen Krankheiten

MANUELA STIER DANIELA SCHMUKI SIMON STARKL
Initiantin/Geschaftsleitung Beiratin Beirat

Vorstand Prof. Dr. med. Thierry Carrel, Prasident 2014-20189, ab 1.1.2020 Beirat
Prof. Dr. med. Anita Rauch, Prasidentin ab 1.1.2020 / Doris Brandenberger,
Vizepréasidentin / Prof. Dr. med. Matthias Baumgartner / Dr. med. Agnes Genewein
Sandrine Gostanian / Matthias Oetterli

Beirdte Lilian Bianchi/Yvonne Feri/Beatrice Leutwiler /Pia Lienhard
Christina Hatebur / Christine Maier / Jehan Mukawel / Ancilla Schmidhauser
Daniela Schmuki / Simon Starkl / Botschafter Markus Stadelmann
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TROTZ UNHEILBAR KRANKEM
KIND: REICHT DIE KRAFT FUR
EIN GESCHWISTER?

Elin kommt mit einem sehr seltenen Gendefekt zur Welt. Heilung gibt es
keine. Trotz ihrem pflegebedirftigen Kleinkind und seiner gesunden, um zwei
Jahre alteren Schwester, wiinschen sich die Eltern noch ein weiteres Kind.
Unverantwortliche Selbstiberschatzung oder heilende Selbstverwirklichung?
Ein Besuch bei der finfképfigen Familie.
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Der Mittagsschlaf ist vorbei. Elin sitzt hell-
wach in ihrem blauen Hochstuhl am hélzernen
Esstisch in der Stube und blinzelt in die Frih-
lingssonne. Sie trommelt mit ihren kleinen
Fausten auf den Tisch. Ihre blauen Augen blit-
zen, sie schittelt die kurzen dunkelblonden
Haare, gurrt vor sich hin und lacht. Daneben
isst ihr kleiner Bruder Erik genussvoll ein
Stick Erdbeertorte. Die
Lennja stirmt gerade durch die Balkontir vom

grosse Schwester
nahen Spielplatz herein. Mama Miriam und
Papa Stefan sitzen unterdessen mit einer Tasse
Kaffee entspannt mit am Tisch. Ein Samstag-
nachmittagszenario, wie es wohl in den meisten
Familien vorkommt. Nur ist bei dieser Familie
fast nichts, wie in den meisten Familien.

Elin kommt am 8. Oktober 2013 mit «dup
2p25.1-p22.3» zur Welt. Was auf den ersten
Blick, an eine exotische Koordinaten-Kom-
bination erinnert, ist in Realitat ein hochst
seltener Gendefekt. Auf dem kurzen Arm des
zweiten Chromosoms sind mehrere Gene drei-
fach vorhanden. Das bedeutet, Elins geis-
tige und korperliche Entwicklung ist schwer
beeintrédchtigt. Elin leidet zum Beispiel an
muskularer Hypotonie. Aufgrund der Muskel-
schwache kann sie noch nicht laufen. Zuséatz-
lich machen Augenprobleme und eine Autis-
mus-Spektrum-Stérung unklar, in wie weit sie
ihre Umwelt wahrnimmt. Ihre verbale Kommu-
nikation ist auf wenige Silben beschrankt -
Mama, Papa und die Laute von einigen Tieren.
Feste Nahrung verweigert die Funfeinhalb-
jahrige und erndhrt sich von hochkalorischen
Shakes aus dem Schoppen. Arzte schatzen
Elins momentanen Entwicklungsstand auf
den eines 1,5 Jahre alten Kleinkindes. Wie
sie sich in Zukunft entwickelt, steht in den

«Klar habe ich Angst,

dass neben Elin eines der

Kinder ernsthaft krank wird.

Und ich weiss, dass es kaum

moglich wére, diese Situa-

tion zu stemmen.»

MIRIAM, MUTTER VON ELIN

Sternen. Informationen zum Verlauf der Krank-
heit, erprobte Therapien oder Elins Lebens-
erwartung fehlen génzlich. Laut den Daten
des globalen Netzwerkes «rarechromo.org» ist
weltweit nur ein Madchen in den USA bekannt,
das am gleichen Gendefekt leidet.

«Wir haben uns nie mit dem Gedanken an ein
behindertes oder krankes Kind beschéaftigt.
Schwangerschaft, Geburt und auch die ersten
zwei Monate mit Elin zeigten keine klaren
Anzeichen fir eine Behinderung. Klar, war sie
klein, schielte, hatte Mihe beim Trinken und
ihre Gesichtsziige waren rickblickend wohl
ein wenig «lustig» — doch es gibt S&auglinge,
die sehen &ahnlich aus, weisen vergleich-
bare Verhaltensweisen auf und sind trotzdem
kerngesund,» sagt Mama Miriam. Erste Tests
zeigen, dass Elin organisch vollkommen
gesund ist. Ihr Hirn weist keine strukturellen
Auffalligkeiten auf. Doch Elins Entwicklung
zeigt immer mehr klare Defizite auf. Sie kann
den Kopf nicht selber halten, sich nicht dre-
hen oder mit Augen einen Gegenstand fixie-
ren. Klarheit was mit dem kleinen Baby nicht
stimmt, liefert rund 13 Monate nach der Geburt
ein Gentest. «Auf der einen Seite ist man
dankbar, endlich zu wissen, was nicht stimmt.
Auf der anderen Seite bedeutet eine solche
Diagnose, sich von dem letzten Funken Hoff-
nung, dass alles noch gut wird, endgiltig zu
verabschieden», erinnert sich Papa Stefan.

Doch sich von «der Hoffnung verabschieden»,
steht bei der Familie nicht etwa flur «auf-
geben». Im Gegenteil: Mit intensiver Physio-
therapie schafft es Elin ihren Muskelaufbau
zu optimieren, lernt krabbeln und sitzen. Im
Wasser schafft sie es sogar, aufrecht zu gehen.
Miriam vertieft sich in Fachliteratur, bil-
det sich weiter, kntipft Kontakte mit anderen
betroffenen Eltern und Organisationen, kdmpft
bis vor Gericht fir ihre Rechte und wird zur
fuhrenden «Expertin im Fall Elin». «Eine so
intensive und engmaschige Betreuung, birgt
aber auch das Risiko, dass immer das kranke
Kind im Mittelpunkt steht - egal wann und wo.
Eine Situation, von der kaum jemand profi-
tiert — weder Elin noch ihre &ltere Schwester
Lennja oder wir als Paar und Familie,» ana-
lysiert Mama Miriam. «Fir uns war vor Elins
Geburt immer klar, dass wir eine grosse Fami-
lie moéchten. Und trotz der Krankheit von Elin
erschien mir ein weiteres Kind als Chance fir
uns alle: ein gesundes Geschwister fur die
zwei Madchen und fir uns gemeinsam eine
neue Familieneinheit, die nicht nur auf die
Krankheit von Elin abgestimmt ist,» erinnert
sich die 39-Jéahrige.
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Wie Zwillinge —

trotz dreier Jahre Altersunterschied

Fir beide Elternteile steht jedoch fest, dass
die Familie ein weiteres Kind mit einem Han-
dicap nicht tragen kénnte. Miriam und Stefan
machen einen Gentest, um mdgliche vererbbare
Krankheiten zu erkennen. Das Resultat beru-
higt: Das Risiko ist minim. Elins Gendefekt
ist nicht «vererbt», sondern eine «Laune der
Natur». Die Gefahr einer gleichen Genmutation
ist verschwindend klein und der Wunsch nach
einem Baby immer grosser. Drei Jahre nach
Elin kommt Erik gesund zur Welt. 2980 Gramm
schwer gibt er der Familie nicht nur ein neues
Gleichgewicht, sondern auch ein Teil der ver-
lorenen Leichtigkeit zurick.

«Die Geburt von Erik und die erste Zeit mit
ihm als Baby taten mir psychisch unglaublich
gut. Erkennen, dass alles problemlos und ent-
spannt verlaufen kann, hatte eine heilende und
versthnliche Wirkung auf mich», erinnert sich
Miriam. Mit Elin waren die Eltern immer noch
im Babymodus. Wickeln und Fittern bestimm-
ten den Tagesablauf: S&ugling Erik passte
perfekt in diese Phase und zu seiner grossen
Schwester Elin. Der Altersunterschied von drei
Jahren war kaum spirbar. Anfangs waren die
zwel wie Zwillinge, lagen nebeneinander auf
der Krabbeldecke, lernten mit und voneinander.
Elin und ihre Handicaps standen auf einmal
nicht mehr unter dauernder Beobachtung und
Sorge. Mit Erik nahm ein oft abhandengekom-
mene Alltagsnormalitat wieder Uberhand. Doch
wahrend Elin sich kaum weiterentwickelte,
machte der heute Zweieinhalbjahrige riesige
Springe — entdeckte die Umgebung, schliesst
Freundschaften, erkundet seine Grenzen — und
lasst Elin entwicklungstechnisch hinter sich
zurick. Verbunden sind die beiden jedoch
immer noch auf eine ganz besondere Art. Elin
und Erik begegnen sich mit unglaublicher
Herzlichkeit und Vertrautheit.

Auch fir die siebenjédhrige Lennja - die oft auf
Elin und ihre Bedirfnisse Ricksicht nehmen
muss - ist Erik eine wichtige Bezugsperson:
Zum Spielen, Teilen, Lachen aber auch Strei-
ten. Sie nimmt ihn mit auf den Spielplatz; er
gibt ihr ein Stick von seiner Erdbeertorte.
Alles soziale Interaktionen, die mit Elin
nur beschrédnkt méglich sind. «Uns ist klar,
dass Lennja nicht den Alltag einer <norma-
ler> Siebenjahrigen hat,» sagt Papa Stefan.
«Unternehmen wir alle gemeinsam etwas, ist

der Radius ungemein klein. Elin trinkt nur im
Liegen, in Ruhe an einem Ort, den sie kennt.
Das heisst nach spatestens 2,5 Stunden mis-
sen wir wieder Zuhause sein. Fiur Lennja — die
gerne unterwegs ist, reitet und schwimmt -
sind dies grosse Einschrdankungen», ist sich
der 39-Jahrige im Klaren. Um allen drei Kin-
dern gerecht zu werden, braucht es Kompro-
misse, aber auch fir jeden seine Insel: Zeit,
die man ohne Einschrankung gestalten kann:
Reiten alleine mit Papa, ein Spielplatzbesuch
nur mit Mama oder einen «Urlaubstag» fur die
Eltern — fur einmal ohne Kinder. Miriam und
Stefan teilen sich die Betreuung ihrer Kinder
auf. Beide arbeiten Teilzeit. Zur Arbeitswoche
der beiden gehort jeweils ein freier Morgen,
den jeder nach seinem Bedirfnis nutzen kann.

Zu sich selbst Sorge tragen ist zentral, denn
der Alltag zerrt. «Vor allem die Winter sind
schwer. Elin ist dann oft alle zwei bis drei
Wochen krank. Planen ist kaum méglich. Ein
einfacher Atemweginfekt kann schnell zu
Spitalaufenthalt

erzdhlt Mama Miriam. Die schon begrenzten

einem langeren fihren»,

Bewegungsradien der Familie schrumpfen
dahin. Ein Gefihl der Isolation macht sich
breit. «Seit Elin auf der Welt ist, mag ich
die Frage: <Und was habt ihr am Wochenende
gemacht?> nicht mehr héren», gesteht Stefan.
«Mir wird dann bewusst, wie unser so gewohn-
ter Alltag fur die Mehrheit der Leute da draus-

sen unvorstellbar bleibt.»

Dartber reden,

sich Hilfe holen und sich nicht verstecken
Seit vergangenem Herbst geht Lennja in eine
Tagesschule, Elin ist im heilpadagogischen
Kindergarten und Erik wird manchmal von den
Grosseltern oder in einer Krippe betreut. Fir
die Eltern gibt diese Betreuungsstruktur mehr
Zeit zum Atmen, Geschehenes zu verarbeiten,
aber auch um sich Gedanken Uber die Zukunft
zu machen. «Klar habe ich Angst, dass neben
Elin eines der anderen Kinder ernsthaft krank
wird. Und ich weiss, dass es kaum mdglich
ware, diese Situation zu stemmen», erklart
Miriam nichtern. Und auch die Zukunft fihlt
sich manchmal schwer an. Wie meistern wir
die Situation, wenn Elin grésser und schwerer
wird? Werden wir sie je ziehen lassen kénnen?
Diesen Angsten stellt sich Miriam bewusst
und nimmt professionelle Hilfe in Anspruch.
«Vergleicht man unsere Familiensituation mit
einem Glas Wasser, sind wir immer kurz vor dem
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Uberlaufen. Es braucht nicht viel und alles
<Uberbordet>, umschreibt die dreifache Mutter
ihre Situation. Was dagegen hilft? «Sich Hilfe
holen, dartber reden, sich mit Gleichgesinnten
zusammentun, die eigenen Angste mitteilen,
sich nicht verstecken, Lésungen suchen, die
fur einen selbst und die Familie stimmen.»

Fur Elin stimmts nun nicht mehr. Sie hat
aufgehort mit den kleinen Fausten auf den
Holztisch zu schlagen und schaut um sich.
Blitzschnell greift sie sich Eriks Teller mit
den Tortenresten und schmeisst ihn auf den
Boden, als mdchte sie sagen: Stopp jetzt! Denn
ihre zwei Geschwister sind schon draussen auf
dem Spielplatz - und genau dort mochte sie
auch hin! Ein Samstagnachmittagszenario, wie
es wohl in den meisten Familien vorkommt.

TEXT: CHRISTA WUTHRICH
FOTOS: BEA ZEIDLER-VON WERDT

KRANKHEIT

dup 2p25.1-p22.3, auch
«partielle Trisomie 2p» genannt,
ist ein sehr seltener Gendefekt.

Elin leidet an muskulérer Hypo-
tonie, einer Autismus-Spektrum-
Storung, Schwierigkeiten mit der
Nahrungsaufnahme, Augenproble-
men, so wie einer ausgepragten
geistigen und kérperlichen Ent-
wicklungsverzodgerung.
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«KRANK ODER NICHT?

IM EINZELFALL HELFEN AUCH

STATISTIKEN NICHTS»

Dr. med. Agnes Genewein ist Spezialarztin Neonatologie im Universitats-

Kinderspital beider Basel (UKBB). Die Kinder&rztin ist Projektleiterin des

Netzwerks Rare Diseases Nordwest und Zentralschweiz, so wie Geschafts-

fihrerin von A11KidS (Allianz Kinderspitéler der Schweiz). Als Arztin

betreut sie Kinder mit seltenen Krankheiten und ihre Familien.

Dr. med. Agnes Genewein
Spezialarztin Neonatologie,
Universitats-Kinderspital beider
Basel (UKBB), Vorstandsmitglied
Férderverein fur Kinder mit
seltenen Krankheiten

Sie betreuen Kinder mit seltenen
Krankheiten und deren Eltern. Wie
sieht eine solche Betreuung aus?
Spontan kommt niemand zu uns. Ent-
weder sind es pranatale Uberweisun-
gen durch behandelnde Gynékologen,
wenn in der Schwangerschaft eine
Fehlbildung festgestellt wurde. Ein
interdisziplindres Team aus Fach-
drzten und Arztinnen betreut in die-
sem Fall die werdenden Eltern. In
den anderen Fallen sind es Neugebo-
rene, bei denen erst nach der Geburt
Auffalligkeiten festgestellt wur-
den. Die Kinder werden medizinisch
betreut und abgeklart. Gleichzeitig
werden die Eltern begleitet. Diese
Betreuung endet nicht mit dem Spi-
talaufenthalt, sondern wird konstant
weitergefihrt. Eine Art Coaching, um
Eltern ideal begleiten zu kénnen.

Ein Paar winscht sich nun trotz
einem Kind mit einem Handicap wei-
teren Nachwuchs. Wie oft werden sie
in ihrem Alltag als Arztin mit die-
sem Szenario konfrontiert? Diese
Fragestellung gehért zu unserem
Berufsalltag, denn ein Neugebore-
nes mit einem angeborenen Leiden
fuhrt Gber kurz oder lang zur Frage
nach der Vererbbarkeit der Krank-
heit. Wir haben quasi immer mindes-
tens ein Kind auf unserer Neonato-
logie, auf die diese Fragestellung
zutrifft und auch immer Eltern,
die sich noch ein weiteres (gesun-
des) Kind winschen. Viele Eltern
schliessen von sich aus die Fami-
lienplanung ab. Denn ein Kind mit
einer seltenen Krankheit, das nie

unabhangig und selbstdndig sein
wird, verandert den Blickwinkel der
Eltern auf das Leben radikal. Es ist

eine lebenslange, riesige Aufgabe.

Mit welchen Fragen kommen die
betroffenen Eltern zu Ihnen? Wie
wird sich das Kind entwickeln? Wie
selbststandig wird es sein? Man-
che Eltern machen sich zu diesem
Zeitpunkt schon Gedanken dazu, was
passiert, wenn sie als Eltern mal
nicht mehr sind. Und dann kommt
natirlich rasch die Frage, wie gross
die Wahrscheinlichkeit ist, dass
ein weiteres Kind nochmals an die-
ser Krankheit leiden kodnnte. Wenn
wir eine klare genetische Ursache
festgestellt haben, kdnnen wir hier
oft auch eine klare Antwort liefern.
Allerdings hilft im Einzelfall keine
Statistik, denn fir die Betroffe-
nen bedeutet es erkrankt oder nicht
erkrankt. Viele Krankheiten fihren
aber zu unterschiedlichen Auspra-
gungen des Krankheitsbildes, wie-
der andere Krankheiten kénnen wir
aktuell keiner genetischen Ursache
zuordnen. Dann bleiben viele Fra-
gen der Eltern nach Wiederholungs-
risiko, Entwicklungsprognose und
Behandelbarkeit offen.

Was treibt Ihrer Meinung nach den
Wunsch nach einem weiteren Kind
an: Ist es heilende Selbstverwirk-
lichung? Das Sehnen nach Norma-
litdt? Ein Verarbeitungsprozess?
Oder ist es eher unverantwortli-
che Selbstiberschatzung? Jede
Familie und jedes Elternpaar ist
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«Wichtig ist zu wissen, dass ein behindertes oder krankes

Kind oder auch ein Kind, das verstorben ist, fiir die Familie

ein enormes Mass an emotionaler Belastung darstellt.»

anders. Ein weiteres Kind kann
eine heilende Wirkung haben. Man-
che Eltern méchten jedoch einfach
ein «gesundes» Kind, um damit ein
Stick Normalitat zu erleben. Man-
che Eltern mochten ein Geschwis-
terchen fur das kranke Kind, damit
es immer eine Bezugsperson hat,
auch wenn die Eltern einmal nicht
mehr sind. Heute bestehen aller-
dings bei bekannten genetischen
Krankheiten auch Mdéglichkeiten,
frih in der Schwangerschaft kranke
oder gesunde Merkmale zu erken-
nen. Dann stehen die Eltern erneut
vor einer weiteren schwierigen Ent-
scheidung - der Abtreibung. Nie-
mand tut sich leicht damit.

Wann und warum raten Sie von einem
Kind ab? Grundsé&tzlich

beraten wir die Eltern, entschei-

weiteren

den missen sie sich dann aber sel-
ber. Wir spielen nicht Richter Uber
die Familienplanung. Aber es gibt
natirlich genetische Konstellatio-
nen der Eltern, die die Wahrschein-
lichkeit fur ein krankes Kind extem
erhéhen. Das legen wir den Eltern
auch offen dar. Und dann kommt es
auf die persdnliche Risikobereit-
schaft an. Ich hatte einmal Eltern,
die ein Kind an einer angeborenen
Krankheit verloren hatten. Sie woll-
ten das erste gesund Kind aber nicht
ohne Geschwisterkind aufwachsen
lassen. Gleichzeitig kam fir sie
eine pranatale Diagnostik nicht in
Frage, weil eine Abtreibung nicht
in Frage kam. Fir sie war die Wahr-
scheinlichkeit, dass zu 257 das

Kind auch an der gleichen Krankheit
leiden konnte, nicht so gross, als
dass sie es nicht noch einmal hatten
versuchen wollen. Sie hatten Glick
und bekamen ein gesundes Kind.

Solche
ungemein emotional und person-

Beratungsgesprache sind

lich. Wie gelingt es die Eltern fach-
lich einwandfrei zu informieren und
gleichzeitig all den Hoffnungen und
Angsten Raum zu geben? Eine gute
Gesprachsfihrung ist entscheidend.
Was die Fachpersonen sagen und was
die Eltern verstehen, ist oft nicht
das Gleiche. Es ist immens wichtig,
sich die Zeit zu nehmen, um nach-
zufragen, wie die Eltern die ver-
mittelten Informationen verstanden
und aufgefasst haben - und entspre-
chend zu reagieren.

Was ist das Risiko und wo liegen
die Chancen, wenn eine Familie mit
einem kranken Kind nochmals ein
Baby bekommt? Diese Frage kann
nicht pauschal beantwortet wer-
den. Wichtig ist zu wissen, dass ein
behindertes oder krankes Kind oder
auch ein Kind, das verstorben ist,
fir die Familie ein enormes Mass
an emotionaler Belastung darstellt.
Nicht alle sind dieser Belastung
gleich gewachsen. Viele Familien
bringt dies physisch und psychisch
an ihre Grenzen. Leider haben wir in
der Schweiz wenig Unterstitzungs-
angebote. Oft halt die Paarbeziehung
dieser Belastung nicht stand. Das ist
irgendwie verstandlich, wenngleich
mich das jeweils sehr traurig macht.

DR. MED. AGNES GENEWEIN

Aber auf so einen Ausnahmezustand
ist man als einzelner Mensch meist
nicht gut vorbereitet und als Paar
schon gar nicht — manche Paar wach-
sen auch enger zusammen.

Was bedeutet «gesunder Familienzu-
wachs» firs kranke Kind? Es kommt
darauf an, wie die Eltern damit
umgehen. Meist profitieren die kran-
ken Kinder von gesunden Geschwis-
tern in vielerlei Hinsicht. Kin-
der haben in der Regel einen sehr
unkomplizierten Umgang mit ihren
kranken Geschwistern. Dadurch ist
das kranke oder behinderte Kind
immer Teil des ganzen Familien-
geschehens. Haufiger kommen die
Geschwisterkinder «zu kurz», bzw.
missen frih selbststandig werden,
weil die Eltern fur das kranke Kind
mehr Zeit bendtigen. Das ist nicht
einfach schlimm, sondern es kann
auch eine Chance fur die gesun-
den Kinder sein. Sie werden unter
Umstanden robuster als ihre Alters-
genossen. Aber es kommt schon sehr
auf die Familiendynamik an. Auch
das Gegenteil kann der Fall sein.

Fir ein weiteres Kind: Gibt es einen
idealen Zeitpunkt? Altersabstand?
Nein. Aus meiner Sicht ware es gut,
wenn sich das Paar zuerst emotio-
nal wieder in eine ausgeglichene
Stimmung bringt, bevor sie rasch
ein weiteres Kind zeugen. Aber da
mogen Betroffene auch anderer Mei-
nung sein.

INTERVIEW: CHRISTA WUTHRICH
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FORDERVEREIN FUR KINDER

MIT SELTENEN KRANKHEITEN

Seit 2014 engagiert sich der gemeinnitzige Forderverein fir Kinder mit
seltenen Krankheiten fir die rund 350 000 betroffenen Kinder und Jugend-
lichen in der Schweiz. Er organisiert finanzielle Direkthilfe, bringt be-
troffene Familien an den KMSK-Familien-Events zusammen und sorgt dafr,
dass seltene Krankheiten in der Offentlichkeit wahrgenommen werden.
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Betrifft eine Krankheit hdchstens eine von
2000 Personen, so wird sie in der Wissen-
schaft als seltene Krankheit eingestuft. Ein
Begriff, der irrefihrend ist. Denn bei rund
8000
ergibt sich eine grosse Anzahl an Betroffenen.

verschiedenen seltenen Krankheiten
So Uberrascht es wenig, dass heute jedes dritte
in einem Schweizer Kinderspital behandelte
Kind von einer seltenen Krankheit betroffen
ist. Die Krankheit betrifft dabei nicht nur die

Kinder selbst, sondern auch ihr Umfeld.

Im Februar 2014 hat die Unternehmerin Manuela
Stier deshalb beschlossen, gemeinsam mit
dem renommierten Herzchirurgen Prof. Dr. med.
Thierry Carrel und einem kompetenten und
gut vernetzten Vorstand und Beirat einen
Forderverein fur die betroffenen Familien zu
grinden. Er sollte den betroffenen Familien
Gehor verschaffen und sie zum gemeinsamen
Austausch zusammenbringen. Denn auch wenn
die einzelnen Krankheiten verschieden sind,
so sind die Probleme fir die betroffenen Fami-
lien oftmals dieselben. Arzt- und Therapie-
besuche sind ebenso an der Tagesordnung wie
blrokratische Termine, etwa mit der IV oder
der Krankenkassen, denn aufgrund der Selten-
heit der Krankheit ist es hdufig unklar, welche
Leistungen von wem finanziert werden mis-
sen. Hinzu kommt die emotionale Komponente.
Ungewissheit, Unsicherheit und Ratlosigkeit,
aber auch Hoffnung und Lebensfreude sind etwa
Geflhle, welche sich im Leben der Betroffenen
immer wieder abwechseln. Fir die betroffenen
Familien ist es wichtig, in diesen Situationen
nicht allein zu sein. Daflr engagieren wir uns.

UNSERE ZIELSETZUNGEN

Familien verbinden —

Auszeit vom belastenden Alltag

Regelmassig organisieren wir KMSK-Events
fur betroffene Familien wie etwa Ausflige
in den Zoo, zum Schlittenhundefahren in den
Alpen oder ins Kindermusical. Die Anlé&sse
werden durch KMSK und Génner finanziert und
sind fir die betroffenen Familien Kkosten-
los. An unseren Events kdnnen die Familien
fur einen kurzen Augenblick aus ihrem All-
tag ausbrechen und zusammen mit der ganzen
Familie Kraft tanken. Dabei achten wir darauf,
dass stets genugend Zeit fir den gemeinsamen
und wertvollen Austausch bleibt und Kontakte
und Freundschaften geknipft werden kdnnen.
Dieses Jahr durfen wir Uber 1500 Personen
(betroffene Familien) zu unseren Anldssen
begrissen.

Finanzielle Direkthilfe mit

nachhaltiger Wirkung

Wenn weder die IV noch die Krankenkasse
fur dringend anfallende Investitionen auf-
kommen, koénnen die betroffenen Familien
beim Forderverein far Kinder mit seltenen
Krankheiten finanzielle Direkthilfe bean-
tragen. Wir unterstitzen betroffene Familien
direkt und unkompliziert bei der Finanzierung
etwa von medizinischen Therapien, Hilfsmit-
teln, behindertengerechten Umbauten oder bei
Auszeiten vom belastenden Alltag und sorgen
so fur Lebensqualitat. Die Gesuche werden
dabei von einem Ausschuss beurteilt, der aus
medizinischen und juristischen Fachperso-
nen, aber auch aus betroffenen Eltern besteht.

Sensibilisierung der Beviolkerung

Mit unseren Wissensbiichern, Interviews und
Medienberichten sowie mit Plakat- und Inse-
ratekampagnen machen wir die Bevdlkerung
auf das wichtige Thema der seltenen Krank-
heiten aufmerksam. Dazu arbeiten wir intensiv
mit Gonnern, Medienunternehmen und Partnern
zusammen, denn es ist uns wichtig, dass keine
Spendengelder in diese Art der Offentlich-
keitsarbeit fliessen, sondern diese den betrof-
fenen Familien direkt zukommen.
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ANGEBOTE FUR

BETROFFENE FAMILIEN

Betroffene Familien stehen bei uns im Mittelpunkt! In unserem kostenlosen
KMSK-Familien-Netzwerk haben sich bereits Uber 420 betroffene Familien
vereint. Sie werden regelméssig zu unseren Events eingeladen, haben die
Méglichkeit auf finanzielle Unterstitzung und kénnen sich in unserer KMSK-
Selbsthilfegruppe Schweiz auf Facebook mit 290 Eltern austauschen.
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www.kmsk.ch

Auf der Website www.kmsk.ch erfahrst du mehr,
zu unserem breiten Angebot. Hier haben wir
auch eine Sammlung von Uber hundert Anlauf-
stellen zusammengetragen und du findest eine
Liste mit allen seltenen Krankheiten, die in
unserem Familiennetzwerk vorhanden sind. So
kénnen wir betroffene Familien miteinander
verbinden.

KMSK-Familien-Netzwerk und
KMSK-Selbsthilfegruppe auf Facebook

Werde jetzt Mitglied in unserem kostenlosen
Familien-Netzwerk und profitiere von vielen
Vorteilen. Du wirst regelméssig kostenlos zu
unseren Familien-Events eingeladen. In un-
serer geschlossenen KMSK-Selbsthilfegruppe
Schweiz auf Facebook hast du die Mdglichkeit,
dich mit anderen betroffenen Eltern auszu-
tauschen. Du kannst jederzeit Fragen stellen,
Uber deine Sorgen sprechen, dich mit anderen
Mitgliedern zu einem Treffen verabreden oder
Uber die Fortschritte berichten, die dein Kind
zum Beispiel in der Therapie macht. Einmal
pro Jahr senden wir dir zudem unser Wissens-
buch, in dem du viel Wissenswertes zum Thema
seltene Krankheiten erféhrst. Und an Weihnach-
ten wartet eine kleine Uberraschung auf dich
und deine Familie.

ANMELDUNG ZUM KMSK-FAMILIEN-NETZWERK
www.kmsk.ch

ANMELDUNG KMSK-SELBSTHILFEGRUPPE
www.facebook.com/
groups/1883176835294247/
?source_id=477839255632980

Fordergesuch fiir finanzielle Direkthilfe

Fir viele Eltern von Familien, die an einer
seltenen Krankheit leiden, sind die Sorgen
um die Gesundheit ihrer Liebsten nicht die
einzigen. Auch finanziell kann eine seltene
Krankheit eine Familie vor grosse Heraus-
forderungen stellen. Denn nicht immer werden
die medizinischen Behandlungen, Therapien,
Medikamente und Hilfsmittel durch die Kran-
kenkasse oder die IV Ubernommen. In diesen
Fallen schliesst der Fdrderverein fir Kinder
mit seltenen Krankheiten die finanzielle
Licke, die bei den betroffenen Familien ent-
steht. Betroffene Familien habe die Mdglich-
keit, ein Férdergesuch fir Kinder bis Ende 17.
Lebensjahr, die in der Schweiz wohnhaft sind,
einzureichen. Dieses wird durch ein unabhén-
giges Gremium gepruft. Bei einem positiven
Entscheid hilft der Fodrderverein schnell,
unkompliziert und nachweislich nutzenstif-
tend. Alle Informationen dazu, welche Unter-
lagen du einreichen musst und ob du férderbe-
rechtigt bist, findest du online.

SENDE UNS DEIN FORDERGESUCH
www.kmsk.ch/Betroffene-Familien/
Finanzielle-Direkthilfe.php

Du hast weitere Fragen?
Sende bitte eine E-Mail an
manuela.stier@kmsk.ch
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GEMEINSAM GUTES TUN -

IHRE SPENDE ZEIGT WIRKUNG!

Es freut uns, dass sich unzahlige Privatpersonen und Unternehmen fir
unsere Kinder mit seltenen Krankheiten und deren Familien einsetzen.
Die Méglichkeiten sind vielfaltig und haben doch eines gemeinsam:
Sie schenken den betroffenen Familien mehr Lebensqualitat.
Herzlichen Dank fir Ihre Unterstlitzung!
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Familien, die von einer seltenen Krankheit
betroffen sind, missen lernen, mit der Unge-
wissheit zu leben. Hoffnung, Verzweiflung
und Ratlosigkeit sind ihre steten Begleiter.
Vielfach fihlen sich die betroffenen Familien
nicht verstanden und alleingelassen. Diese
Familien bendtigen deshalb heute unsere
Unterstitzung, denn morgen kdnnte es schon zu
spat sein. Als Privatperson, Unternehmen oder
Stiftung haben Sie die Mdglichkeit, unsere
Familien zu unterstltzen. Dabei ist es uns
ein Anliegen, transparent, unkompliziert und
direkt zu helfen, so dass Ihr Spendenfranken
auch wirklich bei den betroffenen Familien
ankommt. Nebst der finanziellen Unterstitzung
sind wir auch auf Sachleistungen angewiesen.
So unterstitzen uns Gonner beispielsweise
mit kostenlosen Plakatstellen und Inseratef-
lachen oder stellen uns Geschenke fir betrof-
fene Familien zur Verfligung. Viele Godnner
nehmen ihre soziale Verantwortung auch mit
Helfereinsatzen der Mitarbeitenden an den
Events des Fordervereins wahr oder fihren mit
uns einen eigenen Anlass fiur betroffene Fami-
lien durch.

Um betroffene Familien finanziell unterstit-
zen und sie an unseren Anlassen miteinander
verbinden zu kénnen, sind wir auf die Hilfe
von Herzensmenschen wie Ihnen angewiesen.
Als gemeinnitziger Forderverein sind wir von
Steuern befreit. Gerne senden wir Ihnen ab
einer Spende von CHF 100.- einen Spendenbe-
scheinigung zu.

Goénner

Damit wir die betroffenen Familien mitein-
ander vernetzen und ihnen kostenlose KMSK
Familien-Events anbieten kdnnen, sind wir
auf die finanzielle Unterstitzung von Génnern
angewiesen.

Gebundene Spende fiir eine betroffene Familie
Mit einer gebundenen Spenden haben Sie auch
die Méglichkeit, sich flur eine spezifische
Familie aus Ihrer Region zu engagieren.

Fundraising

Starten Sie Ihr eigenes Fundraising-Pro-
jekt zugunsten von Kindern mit seltenen
Krankheiten und helfen Sie den betroffenen
Familien nach ihren individuellen Vorstel-
lungen. Gerne unterstltzen wir Sie dabei mit
Flyern, Plakaten, T-Shirts, Frosch-Pins, Auf-
stellern, Caps, aber auch mit unserem Wissen,
wie man ein solches Projekt gemeinsam ange-
hen kann.

Spendenkonto

Kinder mit seltenen Krankheiten —
Gemeinnltziger Forderverein
Raiffeisen Bank, 8610 Uster
Swift-Code: RAIFCH22E71

Konto: 80-18578-0

IBAN: CH63 8147 1000 0059 7244 8

Ihr Engagement als Unternehmer

Viele Unternehmerinnen und Unternehmer sind
sich Ihrer sozialen Verantwortung bewusst
und engagieren sich langfristig fir unsere
Kinder mit seltenen Krankheiten. Wir bie-
ten Ihnen verschiedene Mdglichkeiten, sich
auch gemeinsam mit den Mitarbeitenden fir
die betroffenen Familien einzusetzen. Dabei
beziehen wir auch gerne Ihre eigenen Ideen
mit ein.

Helfereinsitze (Volunteering)

Unterstitzen Sie uns als Unternehmen oder
Service-Club zusammen mit Ihren Mitarbei-
tenden und Mitgliedern als motivierte Helfer
an einem der KMSK-Familien-Events. Oder fuh-
ren Sie einen eigenen Familien-Event fir die
betroffenen Familien in Ihrer Region durch.
Gerne unterstitzen wir Sie dabei.

Wunscherfiillung

Was gibt es Schoneres, als glickliche Kin-
deraugen zu sehen. Erfillen Sie betroffenen
Kindern, deren Geschwister und Eltern einen
Herzenswunsch und sorgen Sie so fir Momente
des Glicks.

Als Geschéaftsleiterin freue ich mich darauf,
Ihnen die verschiedenen Unterstitzungsmog-
lichkeiten persdnlich zu préasentieren und
mehr Gber Ihre Ideen zu erfahren.

MANUELA STIER

Initiantin und Geschéaftsleiterin
T +41 44 752 52 50

M +41 79 414 22 77
manuela.stier@kmsk.ch

www.kmsk.ch
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Kinder mit seltenen Krankheiten - Spendenkonto Der Forderverein hat gemein-
Gemeinnutziger Férderverein Kinder mit seltenen Krankheiten - nitzigen Charakter und verfolgt
Ackerstrasse 43 Gemeinnutziger Férderverein weder kommerzielle noch
8610 Uster, Switzerland Raiffeisen Bank, 8610 Uster Selbsthilfezwecke.
T+41 44 752 52 52 Swift-Code: RAIFCH22E71
info@kmsk.ch Konto: 80-18578-0

IBAN: CH63 8147 1000 0059 7244 8 WWW.KMSK.CH






