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THERAPIEN FUR KINDER
UND UNTERSTUTZUNG
FUR DIE FAMILIEN

Geschéatzte Leserinnen und Leser

«Wir befinden uns in einem unaufhérlichen Kreislauf aus unzéhligen Thera-
piebesuchen, medizinischen Abklarungen, administrativen Herausforderun-
gen und dem verzweifelten Versuch, ein halbwegs normales Familienleben
aufrecht zu halten. Wir sind mitten in einem Kampf, den wir tédglich zu verlie-
ren drohen.» Solche Worte sind es, die wir immer wieder von Familien héren,
die uns ans Herz gehen und die verdeutlichen: Wir missen diesen Familien
helfen, wir missen sie unterstitzen, ihnen konkrete Hilfestellungen geben
und ihnen zeigen: «wir sind fur euch da!» Aus diesem Grund mdchten wir in
unserem dritten KMSK Wissensbuch «Seltene Krankheiten» aufzeigen, welche
konkreten Unterstitzungsmdglichkeiten es im Alltag gibt, welche Therapie-
formen sich bei betroffenen Familien bewéahrt haben und wo sie sich Hilfe
holen kdnnen, wenn der Durchblick im administrativen Dschungel verloren
geht. Denn immer wieder horen wir, dass betroffene Familien falsch oder gar
nicht Gber Unterstitzungsmdglichkeiten informiert werden, obschon das An-
gebot vorhanden ist.

Die betroffenen Familien gewahren auch im dritten KMSK Wissensbuch einen
authentischen Einblick in ihren Alltag: Sie zeigen auf, was sie beschéaftigt,
mit welchen Herausforderungen sie sich konfrontiert sehen und wo sie sich
mehr Unterstiitzung wiinschen. Demgegeniiber stehen Arzte, Therapeuten und
Fachpersonen, die sich in unseren Interviews kompetent zu den verschiede-
nen Themen dussern und konkrete Hilfsmassnahmen aufzeigen.

Die Dialoggruppen des dritten Wissensbuch sind (neu) betroffene Familien,
Gynédkologen, Hebammen, Kinderarzte, Hauséarzte, Spezialédrzte wie Geneti-
ker, Augen- und Ohrenéarzte, Therapeuten, Psychologen, Spitalpersonal, Kran-
kenversicherer, Gesundheitspolitiker, Lehrer, Forschende an Hochschulen,
Pharmamitarbeitende, IV-Mitarbeitende, Medien und die breite Offentlich-
keit. Ihnen wollen wir mehr Wissen und Verstandnis zum Thema «Seltene

Krankheiten bei Kindern» vermitteln.

Mit dem dritten Wissensbuch setzen wir wiederum ein Zeichen fir die rund
350 000 betroffenen Kinder und Jugendlichen in der Schweiz und hoffen,
dass wir damit noch mehr Wissen und Verstédndnis schaffen kénnen. Fir all die
kleinen Patienten, ihre Eltern und ihre Geschwister.
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GRUSSWORT

Prof. Dr. Med. Anita Rauch

Prasidentin Foérderverein fir Kinder mit
seltenen Krankheiten, Spezialistin far
Medizinisch-Genetische Analytik FAMH
und Direktorin am Institut fur Medizini-
sche Genetikder Universitat Ziarich

THERAPIEERFOLGE DANK

FORTSCHRITTE IN DER GENETIK

Die meisten seltenen Krankheiten
sind genetisch bedingt, nur ein
Bruchteil davon ist bislang er-
forscht. Hier tut sich derzeit aller-
dings viel und jahrlich werden Uber
200 neue Krankheitsgene entdeckt.
Momentan gibt es rund 5000 Gene,
die man klar einer genetischen
Krankheit zuordnen kann. Uber 300
seltene Krankheiten kdénnen derzeit
dank neuer Medikamente wirksam
behandelt werden.

Seit 2010 konnen mit der Hoch-
durchsatz-Sequenzierungstechnik
die Bausteine vieler hunderter Gene
parallel sequenziert werden. Die-
ses Verfahren hat die humangeneti-
sche Diagnostik revolutioniert, es
konnten unglaublich viele Krank-
heiten aufgedeckt werden. Wenn wir
heute eine genetische Erkrankung
vermuten, konnen wir sehr effizient
diesen Gen-Scan anwenden und bei

rund der Halfte der Betroffenen fin-
den wir die Diagnose. Und auch dort,
wo vorerst kein klarer Befund vor-
liegt, geben wir die Hoffnung nicht
auf: Denn jedes Jahr wird die Tech-
nik besser und jedes Jahr werden
wieder neue Krankheitsgene ent-
deckt. Gleichzeitig erlangen wir zu-
nehmend ein grosseres Verstandnis
dafir, dass ein Gen nicht immer nur
verantwortlich fir eine bestimmte
Krankheit ist, sondern, dass es dar-
auf ankommt, welche Veradnderungen
im Gen genau vorliegen. Fir uns ist
die Beurteilung der Gendaten Detek-
tivarbeit und es wird uns immer wie-
der vor Augen gefuhrt, wie komplex
die Natur eigentlich ist.

Dank der Fortschritte in der Genetik
erleben wir zunehmend, dass als
bislang chronisch geltende Krank-
heiten behandelt werden konnen.

Als eindrickliches Beispiel ist

hier die spinale Muskelatrophie zu
nennen. Bis vor Kurzem hat diese
Krankheit oftmals bereits im Klein-
kindesalter zum Tode gefiihrt. Dank
unserem Wissen, um welchen Gen-
defekt es sich handelt, kénnen die
betroffenen Kinder gleich nach der
Geburt mit einer Gentherapie be-
handelt werden und entwickeln sich
nach heutigem Kenntnisstand vdllig
normal. Dabei ist das Grundprinzip
der sogenannten Gentherapie ein-
fach: Funktionierende Gene werden
in menschliche Zellen eingebracht.
Dort sollen sie das fehlerhafte Erb-
gut reparieren oder ersetzen. Eine
erfolgreiche Gentherapie hat damit
das Potenzial, die Ursache einer
genetisch verursachten, seltenen
Krankheit zu bekampfen.
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ZENTREN FUR SELTENE

Regierungsrat Dr. Lukas Engelberger
Vorsteher Gesundheitsdepartement
Basel-Stadt, Prasident der
Schweizerischen Gesundheits-
direktorenkonferenz (GDK)

KRANKHEITEN ERMOGLICHEN

RASCHERE DIAGNOSEN

Am 2. Méarz 2019 durfte ich am Inter-
nationalen Tag der seltenen Krank-
heiten in Basel teilnehmen, der von
ProRaris, dem Dachverband fir sel-
tene Krankheiten, sowie dem Uni-
versitats-Kinderspital beider Basel
und dem Universitatsspital Basel
mit dem Themenschwerpunkt «Aus der
Isolation ins Netzwerk» organisiert
wurde. Dabei habe ich mich aus erster
Hand von der zunehmenden Bedeutung
der seltenen Krankheiten Gberzeugen
kénnen und habe gelernt, dass seltene
Krankheiten eigentlich gar nicht sel-
ten sind: Inder Schweiz sind ungeféhr
eine halbe Million Menschen davon
betroffen. Drei Viertel dieser Krank-
heiten werden im Kindesalter in den
Kinderspitalern diagnostiziert und
behandelt. Die genaue Diagnose ist
dabei oftmals schwierig und lang-
wierig. Die Betroffenen und ihre
Angehorigen verdienen deshalb Auf-
merksamkeit und die Unterstltzung
von Politik und Gesellschaft.

Als Prasident der Schweizerischen
Gesundheitsdirektorenkonferenz (GDK)

ist es mir ein Anliegen, solche
Odysseen durch die medizinischen
Disziplinen zu verkirzen. Es gilt,
schweizweit spezialisierte Anlauf-
stellen fur Betroffene zu schaffen
und die Angebote miteinander zu
vernetzen. Im Mai 2020 wurde hier
ein neuer Meilenstein gelegt: Die
Nationale Koordination Seltene
Krankheiten (kosek), in deren Vor-
stand die GDK seit der Grindung im
Juni 2017 mitwirkt, hat sechs krank-
heitslibergreifenden Zentren fir
seltene Krankheiten in der Schweiz
ihre Anerkennung ausgesprochen.
Ziel der kosek ist es, die Versor-
gung von Patientinnen und Patien-
ten mit seltenen Krankheiten zu
koordinieren und zu verbessern. Als
nachsten Schritt plant die kosek,
zusatzlich auch krankheitsspezi-
fische Referenzzentren und deren
Netzwerke anzuerkennen. In diesen
Referenzzentren soll die Expertise
geblindelt werden. Der Vorstand der
GDK beurteilt die Vorschlédge zur
Zentrenbildung, bevor sie durch die

kosek verabschiedet werden. Ich bin

davon Uberzeugt, dass die Betreuung
von Menschen mit einer seltenen
Krankheit in der Schweiz mit diesen
Massnahmen in den kommenden Jah-
ren nachhaltig verbessert wird - und
kinftig somit raschere Diagnosen
ermdglicht werden.

Eine mdéglichst gute Betreuung der
Arzte

und Behorden ist das eine. Genauso

Betroffenen durch Spitaler,
wichtig fur die jungen Patientin-
nen und Patienten sind die Eltern,
Familien und Nachbarn sowie pri-
vate Unterstlitzungsangebote wie der
Forderverein fir Kinder mit seltenen
Krankheiten (KMSK).
heitswesen ist auf solche private

Das Gesund-

Initiativen angewiesen. Private sind
oftmals ndher bei den Betroffenen als
die o6ffentliche Hand. Als Prasident
der GDK méchte ich deshalb ganz
herzlich danken fur dieses dritte
Wissensbuch. Herzlichen Dank fir
das wichtige Engagement im Dienste
der Patienten und ihrer Angehérigen!
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Nationalrdtin Ruth Humbel
Prasidentin der IG Seltene Krankheiten

MENSCHEN MIT SELTENEN KRANKHEITEN

HABEN VIEL ERREICHT

10 Jahre ist es her, seit ich mit
einem Postulat eine Nationale Stra-
tegie zur Verbesserung der gesund-
heitlichen Situation von Menschen
mit seltenen Krankheiten gefordert
habe. Daraufhin schlossen sich ver-
schiedene Akteure, u.a. Unispitéa-
ler, Patientenorganisationen sowie
die Pharmaverbande zur «IG Seltene
Krankheiten» zusammen. Das Ziel
war und ist es, dass Patienten mit
seltenen Krankheiten in der gan-
zen Schweiz medizinisch gleich gut
versorgt werden. Das bedeutet eine
rechtzeitige Diagnose sowie einen
rechtsgleichen Zugang zu wirksa-
men Therapien. Das wiederum setzt
nationale Kompetenzzentren, Regis-
ter sowie optimierte Prozesse fir
einen schnellen Zugang zu innova-
tiven Medikamenten voraus.

Im Herbst 2014 verabschiedete der
Bundesrat das Nationale Konzept
und beauf-

Seltene Krankheiten

tragte das Eidgendssische Departe-

ment des Innern (EDI) mit der Erar-
beitung einer Umsetzungsplanung.
Die Trager der IG wurden in die Pla-
nung und Umsetzung der Massnah-
men einbezogen. Zentral ist die
Versorgung der Patienten - und bei
seltenen Krankheiten sind dies vor
allem Kinder und ihre Eltern.

Mit der Grundung der Nationalen
Koordination Seltene Krankheiten
(kosek) wurde 2017 eine Plattform fir
die Verbesserung der Versorgungs-
situation geschaffen. Im Mai 2020
hat die kosek sechs Zentren fiur sel-
tene Krankheiten anerkannt. Mit der
in der Sommersession 2020 ver-
abschiedeten IV-Revision wurden
weitere Massnahmen des Nationa-
len Konzepts durchgesetzt, wie die
Berlcksichtigung der Besonderheit
von seltenen Krankheiten bei der
Vergltung sowie die Anpassung bei
2021

tritt das neue Bundesgesetz tber die

der Geburtsgebrechenliste.

Verbesserung der Vereinbarkeit von

Erwerbstatigkeit und Angehérigen-
betreuung in Kraft, das Eltern mit
kranken Kindern Anspruch auf bis zu
14 Wochen Betreuungsurlaub gibt.

Die Fortschritte fir Menschen mit
seltenen Krankheiten konnten dank
Ausdauer, Hartnackigkeit und En-
gagement der Tragerorganisationen
erreicht werden. Né&chster Meilen-
stein wird das Schweizer Register
fur seltene Krankheiten sein. Zudem
braucht es eine nachhaltige Finan-
zierung, damit die Fortschritte ge-
sichert und weiterentwickelt wer-
den konnen. Dafur setze ich mich
mit den Tragerorganisationen wei-
terhin ein.
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Dr. med. Marc Sidler

Prasident Kinderarzte Schweiz -
Berufsverband der Kinder-

und Jugendérzte in der Praxis,
Binningen

SELTENE KRANKHEITEN GEHEN UNS

ALLE AN - AUCH DIE KINDERARZTE

IN DER PRAXIS

Eltern mit einem Kind, welches an
Krankheit leidet,
werden sich oft fragen: «Wieso hat

einer seltenen
der Kinderarzt nicht friher daran ge-
dacht? Anlasslich der Kontrolle mit
6 Monaten hat er doch erwahnt, es
sei etwas nicht normal ...»

Die Beurteilung der Entwicklung
von Kindern gehort zu unserem kli-
nischen Alltag. Im Laufe der Zeit
zeigt das Kind Reifungsprozesse
in verschiedensten Bereichen, die
unterschiedlich schnell verlaufen.
Findet sich eine verzdgerte Ent-
wicklung, so stellt sich fir alle Be-
teiligten sofort die Frage, ob das
Kind eine Unreife zeigt, die sich
auswachst oder ob diese Abwei-
chung von der Norm allenfalls ein
Hinweis auf eine seltene Krankheit
sein kann. In diesem Spannungsfeld
gilt es, die Eltern zu beraten und zu
entscheiden, wie schnell weitere
Abklarungen erfolgen sollen. Auch
wenn Auffédlligkeiten haufig eine
Normvariante darstellen, wird jede
Kinderarztin im Laufe ihrer Praxis-

tatigkeit Kinder mit einer selte-
nen Krankheit antreffen. Es bleibt
eine unserer zentralen Aufgaben,
unsere kleinen Patienten mit offe-
nen Ohren und Augen zu betreuen,
um das «seltene» richtig einordnen
zu kénnen.

Dazu braucht es neben den Anstren-
gungen auf nationaler Ebene (Koor-
dinationsplattform Nationale Ko-
ordination Seltene Krankheiten,
kosek) und persénlichen Erfahrun-
gen, von jedem Kinderarzt ein Inte-
resse sowie eine Bereitschaft, das
nicht alltédgliche weiterzuverfolgen.
Hilfreich wé&ren hierzu vermehrte
Fortbildungen sowie Plattformen
zum Austausch mit Spezialisten.
Mit der kirzlichen Anerkennung von
sechs Zentren fur seltene Krank-
heiten durch die kosek wurde ein
Schritt

das Angebot dieser Zentren auch

erster vollzogen. Damit
bei den Kinderarztinnen ankommt,
muss eine gute Vernetzung der Kli-
niken mit den Kinderarzten in der

Praxis stattfinden.

Die kinderarztliche Tatigkeit in der
Praxis zeichnet sich durch interpro-
fessionelles Arbeiten aus. Hier bie-
tet sich die Chance fiur die Kinder-
arztin, die Rolle als Case-Managerin
zu Ubernehmen. Nicht nur weil Kin-
derérzte Uber ein Netzwerk mit The-
rapeuten, Behdrden und Versicherern
verfiigen, sondern insbesondere, weil
sie die Familie und Geschwister
seit langem kennen und begleiten.
Es muss zu einer Selbstverstdnd-
lichkeit werden, dass der Kinder-
arzt auch seinen Teil zur interdiszi-
plindren Spezialsprechstunde eines
Zentrums beitragen kann und soll.

Mégliche Grenzen sind uns einer-
seits durch die zeitliche Verfig-
barkeit und andererseits durch die
finanzielle Vergltung der Aufwande
durch die Versicherer gesetzt.

Das darf uns nicht daran hindern,
als Kinderarztinnen fur betroffene
Familien und Kinder eine wichtige
Stimme zu sein.
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Manuela Stier
Initiantin/Gesché&ftsleitung
Forderverein fiur Kinder

mit seltenen Krankheiten

BETROFFENE FAMILIEN

AUF IHREM WEG BEGLEITEN

2012 lernte ich einen kleinen Jun-
gen kennen, der an der seltenen und
tédlichen Krankheit Niemann-Pick
C leidet. Durch seine Eltern habe
ich erfahren, was es heisst, wenn
das eigene Kind von einer seltenen
Krankheit betroffen ist. Ich habe
gesehen, mit welchen immensen He-
rausforderungen sie sich tagtaglich
konfrontieren missen, wie hilflos
und alleine sie sich gleichzeitig
fuhlen. Das Thema seltene Krankhei-
ten war zu diesem Zeitpunkt in der
Offentlichkeit kaum prasent und be-
troffene Familien waren in vielerlei
Hinsicht komplett auf sich gestellt.
Das wollte ich &ndern und grindete
2014 deshalb den Fdérderverein fir
Kinder mit seltenen Krankheiten.
Inzwischen sind Uber 520 betrof-
fene Familien Mitglied im kosten-
losen KMSK Familien-Netzwerk und
in unserer KMSK Selbsthilfegruppe
Schweiz auf Facebook tauschen sich
400 betroffene Familien rege aus.

Kraft tanken
an unseren KMSK Familien-Events
Um den Familien wertvolle Aus-

zeiten vom oftmals beschwerlichen
Alltag zu ermdglichen, durften
wir 2019 uber 2200 Familienmit-
glieder zu unvergesslichen KMSK
Dazu
Salto
Natale, Disney on Ice und an der

Familien-Events einladen.

zadhlen etwa Besuche bei
Segelregatta Match Race Germany,
aber auch Eigenveranstaltungen wie
ein Brunch in der Autobau Erleb-
niswelt Romanshorn, ein Zirkus-
event fir Geschwisterkinder und
das jahrliche KMSK Familien-Forum
zum internationalen Tag der sel-
tenen Krankheiten in der Explorit
Kindercity Volketswil. Ermdglicht
werden diese Anlédsse dank gross-
zlgiger Gonner.

Finanziell unterstitzen

Viele betroffene Familien stossen
an ihre finanziellen Grenzen, etwa
wenn dringend bendtige Hilfsmit-
tel nicht von der Krankenkasse oder
IV Ubernommen werden. Hier kénnen
wir schnell und unkompliziert hel-
fen. Seit unserer Grindung durften
wir rund CHF 800 000.- an betrof-
fene Familien ausbezahlen.

Wissen generiert Verstédndnis

Ein weiterer zentraler Aspekt ist
die Sensibilisierung fir das The-
ma seltene Krankheiten in der
Offentlichkeit. So sind etwa unsere
Wissensbilcher «Seltene Krankheiten»
1, 2 und das dritte, das Sie hier
in Ihren Handen halten, wichti-
ge Kommunikationsmittel, um den
Alltag und die Herausforderungen
der betroffenen Familien aufzu-
zeigen. Insgesamt durften wir Uber
30 000 Exemplare an unsere Dia-
loggruppen abgeben. Gleichzeitig
wird das Thema durch nachhaltige
Medienpartnerschaften bei der Be-
volkerung verankert. Seit 2019 sind
wir zudem Mitglied der IG Selte-
ne Krankheiten, die sich auf politi-

scher Ebene fiur Betroffene einsetzt.

Nachhaltig eingesetzte Spenden
erhalt
Spenden von Privatpersonen, von

Unser Forderverein viele
Unternehmen und Stiftungen. Dank
ihnen konnten auch unsere Wissens-
bicher realisiert werden. Dank Gon-
nern konnten unsere drei Wissensbi-

cher realisiert werden.
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LANGZEITTHERAPIEN ALS

HERAUSFORDERUNG FUR

DIE FAMILIEN

Betroffene Familien finden sich
haufig in einem Dschungel aus The-
rapien wieder. Ein halbwegs norma-
les Familienleben ist undenkbar.
Wie erleben Sie die Situation die-
ser Familien? Zuerst; diesen Fa-
milien gebihrt unser allerhdchster
Respekt! 0Oft wird diesen Eltern
Ubermenschliches abverlangt. Ins-
besondere in den ersten Lebens-
jahren ihres Kindes - nicht selten
eine zermirbende Zeit der diagnos-
tischen Unsicherheit mit verschie-
densten medizinischen Abklarun-
gen - kann die Situation mit den
Bring- und Holdiensten zu ver-
schiedenen Therapiestellen und
der Umsetzung therapeutischer An-
weisungen sehr anstrengend sein.
Die Einschulung in den Kindergar-
ten kann eine gewisse Entlastung
bieten, wenn z. B. in einer Schu-
le die Angebote alle unter «einem
Dach» sind.

Wenn wir von Therapien sprechen,
mussen wir auch an die Gabe von
Medikamenten, evtl. spezielle Di&-
ten bei Kindern mit Stoffwechsel-
krankheiten oder z. B. an Hilfsmit-
telanpassungen denken. Nur schon
eine Medikamentengabe oder eine
Futterungssituation kann bei Kin-
dern sehr aufwandig sein.

Zu den genannten Anforderungen kom-
men komplexe Versicherungsfragen
hinzu - ein weiterer «Dschungel», in

dem man sich zurechtfinden muss.

Wie kdnnen die Familien hier optimal
unterstitzt werden? Die Therapeu-
ten, die Kinderéarztin und die medi-
zinischen Dienste in spezialisier-
ten Sprechstunden kénnen hier eine
gute Unterstltzung bieten. Da es sich
bei seltenen Krankheiten immer um
komplexe Situationen handelt, mis-
sen Problemstellungen individuell

Prof. Dr. med. Andreas Meyer-Heim
Chefarzt Kinder-Reha Schweiz,
Universitats-Kinderspital Ziurich

angegangen werden. Trotzdem gibt es
natlrlich generelle Empfehlungen.
Ein gutes Verstadndnis der Eltern
Uber die Krankheit ist hilfreich.
Gerade in Bezug auf das Verstand-
nis leistet diese Reihe der KMSK-
Wissensbicher einen wichtigen Bei-
trag. Auch Therapeuten leisten oft
grosse UnterstlUtzungsarbeit. Wenn
es um Funktionen und Aktivitaten
geht, werden sie oft zu wichtigen
Partnern der Eltern.

Ich habe oben die Versicherungssitu-
ation angesprochen. Die Eltern mis-
sen hier gut beraten werden, damit sie
die ihnen zustehende Unterstitzung
auch erhalten wie z.B. Hilflosen-
entschadigung oder spéater Betreu-
ungsgutschriften. Institutionen wie
Procap oder Inclusion Handicap
haben entsprechende Angebote; im
Kinderspital Zirich wird in einer Ko-

operation mit der Sozialberatung und
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Procap eine spezielle juristische
Sprechstunde angeboten. In meinen
Sprechstunden frage ich gezielt nach
der Versicherungssituation.

Oft erhalten Eltern auch gut gemein-
te Ratschlédge von Bekannten und
Verwandten. Manchmal gibt es aber
auch weniger gut gemeinte Ratschla-
ge bei denen die Notsituation dieser
Eltern ausgenitzt wird. Ich spreche
dies in den Sprechstunden offen an
und ermutige Eltern entsprechende
Therapieangebote (die oft mit tollen
Homepages daherkommen) mit mir zu
diskutieren.

Nicht selten stellt sich eine gewisse
Therapiemidigkeit bei den Familien
ein. Was hilft in einer solchen Situ-
ation? Das ist in der Tat eine Situa-
tion, die sich gut und gerne einstel-
len kann; einerseits bei den Kindern,
denen es «gniegeled» andererseits
auch bei den Eltern. Eine wichtige
Frage, da die Kinder langzeitig, Uber
die verschiedenen Wachstumspe-
rioden hinweg — vor allem auch uber
den pubertaren Wachstumsschub -
therapeutisch begleitet werden mis-
sen. Diese Perioden mit rascherem
Wachstum stellen insbesondere an
die Biomechanik oder Spastik spezi-
elle Anforderungen. Funktionen kén-
nen sich leider auch verschlechtern,
nur schon das Aufrecht halten von
Funktion ist aufwandig...

Wichtig ist, dass sich die «Play-
ers» Uber die Zielsetzung einig
sind. Diese Zielsetzungen mis-
sen erreichbar und fir die Kinder
und Eltern relevant sein. Die Ziele
missen gegeniber den Kindern
ehrlich

sonst stellen sich Frustrationen

auch formuliert werden,
ein. In den letzten Jahren wurden
hier entsprechende Konzepte ent-
wickelt, wie das Canadian Occupa-
tional Performance Measurement
(COPM). Dieses Instrument hilft,
gemeinsam relevante Therapiein-
halte herauszuarbeiten und den Er-
folg einer therapeutischen Mass-
nahme auch zu bewerten.

Ich spreche mit den Eltern offen
Uber Wirkungen aber auch Grenzen

von Therapien; es macht z. B. keinen
Sinn eine Muskelgruppe in einer
«biomechanisch» schlechten Posi-
tion auftrainieren zu wollen, es wird
nicht funktionieren; hier kann zum
geeigneten Zeitpunkt evtl. eine Ope-
ration angezeigt sein.

Blockweise durchgefihrte Therapien
mit Schwerpunkten kénnen einer The-
rapiemuidigkeit vorbeugen, manchmal
sind auch Therapiepausen sinnvoll.

Gibt es, aus Ihrer Erfahrung, ein Zu-
viel an Therapien? Ja! Auch bei The-
rapien gilt wie bei Medikamenten:
die Dosis muss stimmen. Fodrdern
aber nicht Uberfordern ist hier ein
Merksatz. Leider lassen sich neuro-
logische Bewegungsstérungen nicht
einfach «wegtherapieren», es geht
eher drum, ein méglichst hohes Mass
an Eigenaktivitat zu fordern oder
auch der Entwicklung von Deformi-
téaten vorzubeugen. Und ja, manch-
mal kann es zu viel werden, denn die
Kinder missen ja auch noch ihren
Schulalltag bewéltigen und sollen
auch spielen dirfen. Lebensprakti-
sche oder schulische Lerninhalte
sind ebenso wichtig wie Ubungen zur
Verbesserung der Bewegungen. Die
Zeit der Kinder und Eltern ist eben-
so wertvoll wie diejenige der Thera-
peuten und Arzte. Wir missen sorg-
sam damit umgehen.

Inwiefern werden auch Geschwis-
Welche
Massnahmen koénnen diese Kinder

terkinder bericksichtigt?
unterstitzen? Die therapeutischen
Berufe konzentrieren sich gemaéss
ihrem Leistungsauftrag eher auf das
kranke oder behinderte Kind. Die
Geschwister — und auch die Paarbe-
ziehung zwischen den Eltern - kom-
men manchmal wirklich zu kurz.
Speziell auch in Situationen, in
denen auch eine chronische Krank-
heit wieder akuter wird oder Spi-
talaufenthalte
Schlafstérungen der Kinder oder die

notwendig werden.

Notwendigkeit des Umlagerns wéh-
rend der Nacht kénnen die Eltern in
die Erschopfung treiben. Wir empfeh-
len Angebote von Entlastungsdiens-
ten anzunehmen. Diese erlauben den
Eltern auch Aktivitaten mit ihren

gesunden Kindern oder ihrem Part-
ner nachzugehen. Es gibt Institu-
tionen, die Entlastungsaufenthalte
auch an Wochenenden anbieten. Die
Eltern sollen kein schlechtes Ge-
wissen haben, die kranken Kin-
der auch mal abzugeben. Letztlich
kommt es auch den Kindern zu Gute,
wenn die Eltern ihre Batterien auf-
laden konnen. Stiftungen wie z.B.
die Sternschnuppe, Wunderlampe,
Hiki, Forderverein fir Kinder mit
seltenen Krankheiten oder Cerebral
bieten Angebote an, die von der gan-
zen Familie genutzt werden kdnnen.
Manchmal kann eine Familienbera-
tung durch eine geeignete Psycholo-
gin helfen.

Wie sehen Sie den Bedarf eines Case
Managers, der die Therapien optimal
koordiniert? Bei Kindern mit kom-
plexen Krankheiten sind enge Ab-
sprachen zwischen den Eltern und
zwischen dem multiprofessionel-
len Team wichtig. Ein Case Mana-
ger kann sehr wertvoll sein, wenn
sie/er Uber profunde Kenntnis-
se betreffend der Bedirfnisse die-
ser Kinder verfiigt. Ich sage bewusst
Eltern

diese Koordination selber Uberneh-

«kann»; gewisse mochten
men, andere Eltern sind froh, wenn
Sie hier Unterstitzung erhalten.
Individuelle Lésungsansatze sind
gefragt, oft auch in Abhé&ngig-
keit der Lebensphase. Dies kann
die engagierte Kinderarztin sein,
eine Therapeutin, der Spezialist in
der Klinik z. B. die Rehaéarztin, die
Stoffwechselspezialistin oder Epi-
leptologin oder Fachpersonen aus
dem Palliative-Care-Team. Von den
Eltern positiv bewertet wurde die
Einfdhrung von sogenannten AP-
Nurses (Advanced practice nurse),
speziell ausgebildeten Pflegefach-
personen, welche mit den Eltern
auch Uber den Sprechstundenter-
min hinaus in Kontakt und erreich-

bar bleiben.
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Dr. med. Andreas Worner
Spezialarzt Padiatrie,

Leiter Rheumatologie,
Koordinator Universitatszentrum
seltene Krankheiten Basel

IN NETZWERKEN DENKEN UND

HANDELN - EIN GEMEINSAMES ZIEL

VON BETROFFENEN ELTERN UND

FACHPERSONEN

Stichwort Vision 2030 - welche Ver-
anderungen werden in den nachsten
10 Jahren die Medizin prégen? Zwei
Aspekte werden eine zentrale Rolle
spielen: Zum einen die Entwick-
lungen der medizinischen Méglich-
keiten, und zum anderen die Ent-
wicklung verbesserter Netzwerke,
auch fir Kinder und Jugendliche mit
seltenen Krankheiten.

Die Entwicklung der Medizin in den
nachsten Jahre wird mit dem zuneh-
menden Verstédndnis genetischer und
funktioneller Zusammenh&nge von
Systemen im menschlichen Kérper
neue Therapien ermdglichen. Dies
betrifft unter anderem Erkrankun-
gen, bei denen ein einzelnes Gen
fur die Beschwerden verantwortlich
ist oder bei denen die krankheits-
auslésenden Stoffwechselverédnde-
rungen behandelt werden kdnnen. Ob
die betroffenen Menschen von die-
sen neuen Therapien auch profitie-
ren kénnen, wird nicht immer sicher-

gestellt sein, und das hat mehrere
Grinde. Im Folgenden mochte ich
daher drei Visionen fiur 2030 be-
schreiben:

Sicherstellung der erforderlichen
Diagnostik und Ubernahme der not-
wendigen Therapien fir seltene
Krankheiten

In der Schweiz werden genetische
Untersuchungen derzeit nur unter
bestimmten Bedingungen von der
Krankenkasse ibernommen. Wenn die
Beschwerden, wie so haufig im Kin-
desalter, zundchst nur wenig spezi-
fisch fir eine bestimmte Erkrankung
sind, kann eine fruhzeitige geneti-
sche Untersuchung bei manchen Er-
krankungen Klarheit Uber die Dia-
gnose bringen und die Entwicklung
von Komplikationen verhindert wer-
den. Bei seltenen Krankheiten kann
man haufig nicht von «typischen»
Beschwerden sprechen; manchmal
ist das Spektrum der Beschwerden

einer Krankheit noch gar nicht be-

kannt. Immer wieder stehen die Fa-
milien und die Fachpersonen vor
dieser diagnostischen Hurde, die
Therapeut und Betroffene in einen
medizinischen Graubereich brin-
gen kann: Beginnt man dennoch eine
notwendige Therapie, ist das ver-
wendete Medikament nicht durch
eine bestatigte, sondern ledig-
lich vermutete oder aufgrund der
The-

rapie legitimiert. Die Genetik ist

Beschwerden klassifizierte
nur ein Beispiel. Andere funktio-
nelle Untersuchungen gehdren eben-
falls nicht zu den Pflichtleistun-
gen einer Krankenkasse, obwohl sie
zur Einschétzung des Schweregrads
notwendig wéren. Haufig helfen hier
Stiftungen oder Forschungsfonds
bei der Ubernahme der Kosten aus,
obwohl es hier eigentlich um reine
medizinische Leistungen geht.

Seltene Krankheiten erfordern h&ufig
den Einsatz seltener Medikamente,
welche zum Teil erst in den letzten
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Jahren entwickelt wurden. Die Zulas-
sung dieser Medikamente und deren
Aufnahme in die Spezialitadtenliste
erfordert den Nachweis von Wirksam-
keit und Sicherheit in Studien. Bei
Medikamenten fur seltene Krankhei-
ten vergehen haufig Jahre, bis eine
offizielle Zulassung trotz Nachweis
erfolgt. Diese Medikamente sind oft
extrem teuer und die Krankenkassen
kénnen die Kostenubernahme ver-
weigern.

Meine Vision fir 2030 ist: Sofern
die Betreuung durch Fachspezia-
listen erfolgt, sollte eine notwen-
dige Diagnostik und Therapie nach
vorheriger gemeinsamer Festlegung
der gesetzlichen Rahmenbedingun-
gen deutlich erleichtert und generell
ermoglicht werden. Menschen mit sel-
tenen Krankheiten haben das gleiche
Recht auf wirksame Medikamente wie

Menschen mit haufigen Krankheiten.

Was es 2030 braucht:

Fachpersonen in der Koordination
bei seltener Krankheiten

Es fangt haufig weit vor der Diagno-
sestellung an: Wenn Kinder seltene
Beschwerden aufweisen und die E1l-
tern gemeinsam mit der Kinderéarz-
tin eine spezialisierte Einschéat-
zung der Symptome bendtigen, gehen
haufig Monate ins Land, bis eine
Diagnose gefunden wird. Ein Arzt-
besuch, und noch einer, und noch
einer. Zwar wird in der Regel ein
Bericht nach jeder Konsultation er-
stellt, der an die zuweisende Kin-
derarztin geht. Manchmal gelingt es
jedoch nicht, aus der Vielzahl der
spezialisierten Rickmeldungen ge-
meinsam mit den Kindern und Eltern
eine einheitliche Linie fur die wei-
tere Betreuung zu erstellen. Gerade
wenn ein Kind eine seltene, kom-
plexe Diagnose hat, fir deren Be-
treuung mehrere Spezialisten erfor-
derlich sind, wird es schwierig, die
Ubersicht zu behalten. Haufig tau-
chen bei den Fachpersonen Fragen
auf: Wer hat den Lead in der Behand-
lung? An wen kénnen sich die Eltern
zur aktuellen Erkrankungsbeurtei-
lung wenden? Wer legt den Ablauf
der Behandlung fest?

Haufig, aber nicht immer, ist dies die
Kinderarztin. Sie muss sich aber im
Praxisalltag um viele andere Kinder
und Jugendliche kimmern. Bei jeder
einzelnen der aktuell etwa 8000 sel-
tenen Krankheiten auf dem aktuellen
Stand zu sein und dabei genligend
Zeit fur die Betroffenen zu haben, ist
nahezu unmdglich, auch nicht in Zei-
ten des Internets oder anderer digi-
taler Méglichkeiten.

Eine Koordinatorin fir Kinder und
Jugendliche mit Seltenen Krankhei-
ten ist an dieser Stelle ndtig. Sie
sollte eine medizinische Fachper-
son sein, die im stdndigen Kontakt
mit jeder einzelnen, an der Behand-
lung eines Kindes mit einer seltenen
Krankheit involvierten, Spezialis-
tin oder Therapeutin ist. Ihre Aufga-
ben umfassen die direkte Ansprech-
barkeit durch Betroffene oder deren
Eltern und die Verantwortlichkeit fir
einen lickenlosen Informationsfluss
zwischen den verschiedenen Spezia-
listen, die haufig nicht am gleichen
Ort arbeiten. Sie hilft bei der Koordi-
nation von verschiedenen Terminen,
klart Fragen vor anstehenden Unter-
suchungen und weist auf individu-
elle Bedarfe hin, ist im Kontakt mit
den Sozialbehdrden und der Invali-
denversicherung, gibt Hilfestellung
bei finanziellen Fragen, vor denen
Familien mit betroffenen Kindern
stehen kdnnen.

Eine solche Koordinatorin ist im
Schweizer Gesundheitswesen im Jahr
2020 nicht vorgesehen. In der Kin-
derheilkunde, die ohnehin in ihrer
finanziellen Ausstattung nicht auf
Rosen gebettet ist, zdhlt im Moment
nur der medizinische «Akt» durch
zertifizierte Fachpersonen als Leis-
tung. Als Spezialist fir den Bereich
Kinder- und Jugendrheumatologie,
dessen chronisch-entzindlichen Er-
krankungen zu 1007 zu den selte-
nen entziindlichen Krankheiten geho-
ren, ist dies meine Vision fur 2030:
Wenn wir von Netzwerken sprechen,
braucht es jemanden, der diese Netz-
werke knipft. Die Eltern allein, die
Kinderarztin allein, der Spezialist
allein - ohne gegenseitige Unter-

stitzung werden wir diese Aufgabe
nur selten zufriedenstellend fir die
betroffenen Kinder und Jugendlichen
meistern kénnen.

Was es 2030 braucht: Ein Netzwerk fur
Menschen mit seltenen Krankheiten
Betroffene, Familie, Arzte, Therapeu-
ten: Wir bendtigen ein neues Verstand-
nis in der Betreuung von Erkrankten.
In einem sich entwickelnden Netz-
werk ist es zunachst wichtig, dass
die Arzte und Therapeuten geniigend
Zeit erhalten, um zuzuhéren, Fragen
zu stellen, die Beschwerden zu ver-
stehen. Sind mehrere Fachpersonen
involviert, bendtigen sie Zeit, um zu
kommunizieren. Die digitalen Mdg-
lichkeiten hierzu haben wir bereits,
sie missen lediglich als Therapie-
element anerkannt und finanziell
moglich gemacht werden. In der Be-
treuung ist es immens wichtig, dass
die Betroffenen- und Patientengrup-
pen ihr Wissen und ihre Erfahrun-
gen einbringen kénnen und somit als
patient experts fungieren und defi-
nieren zu kénnen, was essenziell ist.

Seltene Krankheiten sind chroni-
sche Krankheiten, die hé&ufig eine
lebenslange Begleitung erfordern.
Das Transitionsalter von 15-25 Jah-
ren ist dabei eine vulnerable Alters-
spanne, in der sich vieles &ndert; in
einem Netzwerk seltene Krankheiten
sollte dabei die Betreuung stabil
bleiben. Ein Netzwerk braucht Fach-
personen, die die Einbindung in die
Ausbildung und den Arbeitsalltag
erleichtern. Eine gesetzliche Ver-
ankerung sollte dabei die gesell-
schaftliche Teilhabe von Menschen
mit besonderen Bedarfen vorausset-
zend festlegen.

Menschen mit seltenen Krankheiten
bilden in ihrer Gesamtheit einen
erheblichen Teil unserer Bevdlke-
rung. Es muss selbstverstandlich
werden, mit einer seltenen Krank-
heit so normal als mdglich leben zu
dirfen. Die medizinischen Voraus-
setzungen hierflr verbessern sich
von Jahr zu Jahr; die gesellschaft-
lichen Bedingungen zu verbessern,
ist unser aller Aufgabe.
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VON KLEINEN WUNDERN UND
DEM GLUCK, ENDLICH HILFE
ZU BEKOMMEN

Die Familiengeschichte von Tanja (40) und Simon (45) mit ihrem
Sohn Fin (5) beeindruckt und bewegt. Sie zeigt, wie einschneidend
ein beeintrachtigtes Kind fir die Liebe und das Leben sein kann.
Wie aus Glick eine Herausforderung wird. Wie das Schicksal

die Perspektive verandert. Und wie die alternative Therapieform
First-Step Hoffnung verleiht.
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Das Reisen. Es wird zur gemeinsamen Leiden-
schaft von Tanja und Simon, nachdem sie sich
2008 kennengelernt haben. Sie sei vorher noch
kein «Reisefiidli» gewesen, erzahlt die Thur-
gauerin. Doch Simon steckt sie mit seinem
Fernweh an. «Fruher habe ich mein Geld dafir
ausgegeben», sagt er schmunzelnd, «fir Ferien,
Reisen oder Sportveranstaltungen.»

Das verliebte Paar lebt ein glickliches Leben,
ist unternehmungslustig. Trips in die USA
gonnt es sich, auch mal fir mehrere Wochen. Und
die sechswdchigen Flitterwochen geniesst es
2013 in Australien und Neuseeland. Tanja und
Simon strahlen, wenn sie gedanklich in ihre
Reise-Erinnerungen eintauchen. Sie sind vol-
ler schoner, unbeschwerter Momente.

Ihre Traume, vom Leben und der Zukunft, wach-
sen in diesen Jahren immer starker zusam-
men. Tanjas Lebenstraum ist eine Familie:
«ich wollte eine junge Mutter sein». In Simons
Vorstellungen sind Kinder, Haus und Garten
eigentlich nicht vorgekommen. «Erst mit Tanja
bekam ich das Vertrauen, dass ein solches
Leben auch fir mich funktionieren konnte»,
erinnert sich der Zurcher Oberlander. «Aber fur
den Besichtigungstermin des Hauses musste
ich Dich damals noch Uberreden», neckt ihn
seine Frau. Es wird schon Jahre vor ihrer Hoch-
zeit zu ihrem Zuhause. Mit einem kleinen, kre-
ativ und heimelig gestalteten Garten. Einer
tollen Sportbar im Keller. Ihre Traume werden
Realitat...

...doch die Realit&t halt fur uns nicht immer nur
Traumhaftes bereit, sondern auch Schmerzhaf-
tes, Bitteres. Denn schon der Kinderwunsch wird
Tanja und Simon nicht einfach so erfiillt. Es dau-
ert, bis die damals 33-Jahrige endlich schwan-
ger wird. Doch das aufkeimende Mutterglick
wird jéh zerstort: In der 12. Schwangerschafts-
woche verliert Tanja das Baby. «Die Kinderpla-
nung war plétzlich nicht mehr unbeschwert, die
Freude war weg», so Tanja. 2014 erleidet sie
zwei weitere Fehlgeburten. «Die Verluste waren

«Was es bedeutet, ein

besonderes Kind zu haben,

war mir im Augenblick der

Diagnose nicht bewusst.»

TANJA, MUTTER VON FIN

ein Schock. Wir fragten uns, weshalb wieder
wir?» Nach der dritten Fehlgeburt hat das Ehe-

paar Bedenken, ob es je klappen wird.

«Die Erleichterung war riesig, als es dann wie-
der geklappt hat», erinnert sich Simon, der ein
eingefleischter Hockey-Fan ist und bei einer
Krankenversicherung arbeitet. Fir Tanja steht
eine andere Emotion im Vordergrund: «Die
ganze Schwangerschaft war gepragt von Angst.»
Ob alles gut gehen wirde, ob ihr ungeborenes
Baby gesund sein wirde, ob sie erneut eine
Fehlgeburt erleiden wirde.

Nach Monaten voller Sorge folgt der Moment
von unendlichem Glick: Am 21. Oktober 2015
erblickt Séhnchen Fin das Licht der Welt. Ein
gesunder Junge. Die frischgebackenen Eltern
Dankbarkeit,
Zunachst. Denn bei der Mutter kehren die Sor-

sind voller Glickseligkeit.
gen zurick. «Ich spirte, dass bei Fin etwas
anders ist. Es war so ein Bauchgefihl.» Tanja
spricht mit niemandem Uber ihre Empfindungen.
Wie soll man sich als Mutter erklaren, wenn man
nach der Geburt des Wunschkindes nicht tber-
glicklich ist?

Doch den Eltern fallt 6fter auf, dass mit ihrem
Sohn etwas nicht stimmt. Fin hat kaum Hunger,
trinkt schlecht, mit vier Monaten zeigt er keine
Kdrperspannung wie andere Babys in diesem Al-
ter. Er kann weder den Kopf halten, noch schaut
er seine Eltern an. Ihre Bedenken werden von den
Arzten aber stets mit den Worten weggewischt,
dass sich eben jedes Kind anders entwickle.

Tanja unterdrickt ihren Mutterinstinkt. Bis
zum Ostersonntag 2016. Fin beunruhigt seine
Eltern da schon einige Tage mit merkwirdigen
Verkrampfungen. Als sie einen seiner Anfalle
mit der Handykamera dokumentieren kon-
nen, suchen sie am Feiertag das Kinderspital
Zirich auf. Dank der Videoaufnahme ist fir die
Arzte rasch klar, worunter Fin leidet. Ein EEG
(Elektroenzephalogramm) liefert die Besté&ti-
gung - und die Diagnose West-Syndrom (BNS-
Epilepsie).

Die Diagnose nach finf Monaten ldst bei Vater
und Mutter total unterschiedliche Reaktio-
nen aus. «FlUr mich war es ein Schock und hat
mir den Boden unter den Flissen weggezogen»,
gesteht Simon, «denn die Arzte hatten uns zuvor
immer versichert, dass alles in Ordnung sei.»
Dieser Umstand macht ihn auch heute noch
witend. Fir Tanja hingegen bedeutet die Diag-
nose endlich Gewissheit. «Aber was es wirklich
bedeutet, ein besonderes Kind zu haben, das
war mir in jenem Augenblick nicht bewusst.»
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Obwohl fur die Eltern da eine Welt zusammenge-
brochen ist: Sie stellen sich nie die Frage, ob
sie die Herausforderung, die Aufgabe schaffen,
ein Kind mit Einschrankungen auf seinem Weg
zu begleiten, sondern nur wie. Tanja erinnert
sich an die ersten Tage, Wochen: «Ich habe ein-
fach funktioniert. So vieles musste organisiert
und abgekléart werden.» Ein Funken Hoffnung
halt sich damals noch, dass es nur eine Phase
ist und Fins Entwicklung normal einsetzt. Doch
je mehr Monate ins Land ziehen, desto klarer
sieht das Elternpaar die Realitat, die fern jeg-
licher Vorstellung ist. Rickblickend fragt sich
Tanja, wie sie es geschafft hat, am Anfang alles
unter einen Hut zu bringen, ohne dabei wahn-
sinnig zu werden.

Es folgen intensive Monate mit Medikamen-
ten-Therapien. Die Epilepsie und die schadli-
chen Anfalle bekommen die Arzte rasch in den
Griff. Doch weil Fin die Medis vor allem oral
verabreicht bekommt, 6ffnet er plotzlich den
Mund nicht mehr. Auch nicht, um zu essen oder
zu trinken. Er wird immer schwécher. Die Arzte
bestehen auf einer Nasensonde, um Fin mit Nah-
rung zu versorgen.

Weil sich die Nasensonde fir ihr S6hnchen mehr
und mehr zu einem Fremdkdérper entwickelt und
er bis zu zehn Mal téglich erbrechen muss, ent-
schliessen sich die Eltern im Sommer 2016 fir
eine Magensonde. Die erhoffte Wirkung, dass
Fin nicht mehr so oft erbrechen muss, stellt
sich aber nicht ein. Fin so leiden zu sehen, fir
Tanja eine schier unertrédgliche Situation.

Ohnehin sind die Tage fir die Mama getaktet
und ausgelastet, obwohl sie von Fins Gross-
eltern so gut wie mdglich unterstitzt wird.
Physio- und Ergotherapie, Logopéadie, Frihfér-
derung, der Haushalt, der Wascheberg. 24 Stun-
den dreht sich alles um Fin. Energie zu tanken,
Verschnaufpausen einlegen zu kénnen - inexis-
tent. Den eigentlichen Plan, dass Tanja ihren
Job bei einer Bank wieder zu 40 Prozent aufneh-
men kann, wird schnell verworfen. Mittlerweile
arbeitet sie in einem 20-Prozent-Pensum.

Die verweigerte Nahrungsaufnahme ist fur die
Eltern stets das grossere Problem als Fins
Bewegungs- und Sprach-Einschrankung, weil
sie mehrere Stunden des Tages einnimmt.
Ein erster Lichtblick folgt im April 2017, als
Tanjas Mutter im Internet auf eine Klinik in
Graz (A) stésst, die eine Sonden-Entwéhnung fir
Kinder anbietet. Sie reisen hin. Die anfangli-
che Skepsis ist schnell vergessen. Denn Fins
Erbrechen hért nach zwei Tagen auf, «fir uns war
das ein kleines Wunder». Die Sondennahrung

kann immer mehr reduziert werden, weil Fin
immer besser lernt, sein Essen oral aufzuneh-
men. Auch heute noch ist die Nahrungsaufnahme
ein Auf und Ab, wenn Fin ab und zu in alte Mus-
ter verféallt. Doch selbst wenn mal kurzfristig
die Geduld verloren geht, die Eltern finden mal
friher, mal spéater eine Lésung.

Besorgter sind sie Anfang 2018, weil Fin
plétzlich wieder vermehrt und auch gréssere
Epilepsie-Anfélle bekommt. Als Tanja eines
morgens an ihre Grenzen kommt, fahrt sie
mit ihrem Kind in die Epi-Klinik Lengg nach
Zollikon. Die Arzte raten, ein weiteres Medi-
kament ins sonst schon umfangreiche Sorti-
ment aufzunehmen. Fin verandert sich, wirkt
schlapp und teilnahmslos. Darauf hingewie-
sen, schocken die Spezialisten die Eltern mit
dusteren Aussichten: Sollte Fin weiterhin so
viele Anfalle haben, droht die Intensivstation
im Kinderspital sowie die Verabreichung des
stédrksten Medikamentes — das aber zur Folge
haben kénnte, dass es der noch nicht mal Drei-
jahrige aufgrund seiner Schwache nicht Uber-
leben wirde!

«Unser Prinz kann sterben? Unsere Welt brach
zum zweiten Mal zusammen», erzahlt Tanja.
Immer mehr wendet sie sich auch alternati-
ven Behandlungsmethoden zu, auch weil in der
Schulmedizin gewisse Bereiche einfach zu
schubladisierend sind. «Die Arzte sehen oft nur,
was Fin nicht kann und nicht sein Potenzial.»

Das Gefluihl, endlich wirkliche Hilfe zu bekom-
men, lernen Tanja und Simon aber erst im Som-
mer 2018 kennen. Sie stossen bei der Suche
nach alternativen Behandlungsmdéglichkei-
ten auf die First-Step-Therapie, einer Methode
aus Israel. Es ist eine Form von intensiver Fel-
denkrais-Therapie, die durch den Grinder Shai
Silberbusch verfeinert und fir Kinder mit spe-
ziellen Bedirfnissen entwickelt worden ist.
Sie férdert die Motorik sowie Sensorik.

Im August fliegt die Familie fir zehn Tage nach
Tel Aviv und kann mit der Therapie starten, die
grosstenteils in der gemieteten Wohnung statt-
findet. Jeweils drei Stunden am Morgen und
drei Stunden am Nachmittag. Eine intensive
Zeit fur Tanja und Simon. Sie missen sich dar-
auf einlassen, alte Gewohnheiten in Bezug aufs
Essen und die kérperlichen Ubungen ablegen.
Der Lohn dafir zeigt sich bald: Fin baut dank
der neuen Ubungen mehr Kérperhaltung auf.

Wieder zurick in der Schweiz, missen die
Eltern ihren gewohnten Tagesablauf Uber den
Haufen werfen und die neu gelernten First-
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Step-Ubungen integrieren. Auch Fins zahlrei-
che herkémmlichen Therapeutinnen kénnen
davon Uberzeugt werden, dies zu tun. Die kor-
perlichen Fortschritte sind wunubersehbar,
Tanja und Simon, ihre Eltern, das Umfeld sind
begeistert. Um die bestmdgliche Entwicklung
zu erreichen, reist im Dezember 2018 eine
First-Step-Therapeutin fir eine Woche ins
Zircher Oberland.

Tanja halt seit Beginn via WhatsApp regelméas-
sig Kontakt mit den Therapeuten und nimmt
sporadisch via Skype an einer Ubungslektion
teil. Nach der aktuellsten persdnlichen First-
Step-Session im Dezember 2019 kann Fin nun
fur kurze Zeit selbststandig auf einem Stuhl
sitzen, das Aufstehen davon selber auslésen
und sich auch an der Sprossenwand stehend
halten. Die Eltern erhoffen sich von dieser The-
rapieform, dass ihr Sohn eines Tages ein mdég-
lichst selbstbestimmtes Leben fihren kann.

0b Fin aber jemals «Ich hab Euch lieb» zu ihnen
sagen kann, wissen Tanja und Simon nicht. Doch
das bremst die Eltern nicht in ihrer aufopfern-
den Entschlossenheit, immer nur das Beste flr
ihr Wunschkind zu wollen. Und zu tun. Sie sagen
Fin, dass sie ihn lieben.

Die Sportbar im Keller gibts noch, wird aber
nur selten genutzt. Aus dem zweiten Kinder-
zimmer ist ein tolles buntes Therapiezimmer
fur Fin geworden, «Fins Gym». Die Familie hat
ihren Alltag organisiert, so dass sie auch mal
entlastet werden. Tanja und Simon haben das
Schicksal so gut als mdglich angenommen,
auch wenn es immer wieder viele schwierige
Momente gibt.

Die Perspektive aufs Leben hat sich verandert,
die Prioritaten ebenfalls. Das Dasein dreht
sich um Fin. «Als Paar bleibt man auf der Stre-
cke», so Tanja. Trotzdem: Das Vertrauen inei-
nander ist unerschitterlich, das Verstandnis
fureinander gross, die Verladsslichkeit aufein-
ander riesig. Und die Zukunft voller Hoffnungen
und Zuversicht.

TEXT: NICOLE VANDENBROUCK
FOTOS: NICOLE WAGNER

KRANKHEIT

Das West-Syndrom bezeichnet ein seltenes infan-
tiles Epilepsie-Syndrom des S&duglingsalters.
Typischerweise tritt es erstmals zwischen dem
2.und 8. Lebensmonat auf. Buben sind davon h&u-
figer betroffen als Madchen.

Inrund 70 Prozent der Falle liegt eine stoff-
wechselbedingte, genetische oder sekundar
erworbene hirnorganische Ursache vor. Zum Bei-
spiel ein postnataler Sauerstoffmangel im Gehirn.
Oder eine Mikrozephalie (Schadelfehlbildung,

zu kleiner Kopf), von der auch Fin betroffen ist.
Fin leidet zudem an Muskelschwéche, an einer

Gedeih-, Bewegungs-, Seh- und Schluckstdrung.

Das West-Syndrom ist durch in Serie auftretende
generalisierte Krampfanfalle gekennzeichnet,
die drei Charakteristika aufweisen, die in der
Regel kombiniert als Blitz-Nick-Salaam-Anfall
(BNS-Anfall) auftreten.

Hierzu zahlen:
blitzartig auftretende Zuckungen mit
Uberwiegender Krimmung der Extremitéaten,
insbesondere der Beine (Blitz-Anfall)
krampfartige Beugung des Kopfes (Nick-Anfall)
Hochwerfen und Beugung der Arme mit Zusam-
menflihren der Hande vor der Brust und Beugung
des Rumpfes (Salaam-Anfall)



BETROFFENE FAMILIEN - THERAPIEN FUR KINDER UND UNTERSTUTZUNG FUR DIE FAMILIEN

FIN - WEST-SYNDROM

22

«MAN GEHT AUF DAS LEBEN

DER FAMILIE UND DES KINDES EIN»

Die First-Step-Methode wurde entwickelt vom Feldenkrais-

Therapeuten Shai Silberbusch aus Tel Aviv (Israel). Seit Tanja

und Simon mit ihrem Sohn Fin diese Therapie gestartet haben,

sehen sie enorme Fortschritte. Francesca Seegy, Reprasentan-

tin der First-Step-Methode in der Schweiz, sagt, wie das

moglich gemacht wird.

Francesca Seegy
Instruktorin und Reprasentantin
CH, I, DE, First-Step

Wie beschreiben Sie die First-
Step-Methode? «First-Step ist eine
Methode, die ihren Ursprung in der
Feldenkrais-Welt findet, da Grinder
Shai Silberbusch langjahrige Erfah-
rung als Feldenkrais-Therapeut hat.
Auf diesem Grundwissen basierend,
hat er eine Methode ins Leben geru-
fen, die ganzheitlich und intensiv
ist. Sie basiert auf der Begleitung
von Eltern in ihrem t&glichen Leben
und in den verschiedenen Heraus-
forderungen, die die Kinder in ihrer
Entwicklung mitbringen. Diese For-
derung ist motorischer sowie sen-
sorischer Art und wird im normalen
Alltag in der elterlichen und hé&us-
lichen Umgebung angewendet, sechs
Stunden pro Tag. Die Intensitat der
taglichen Begleitung wéahrend des
Therapieblocks erlaubt das Erler-
nen der Ubungen und des fdérdernden
Verhaltens der Eltern gegentber
dem Kind. Durch tatkraftige Bei-
spiele und Erlduterungen gelingt es
den First-Step-Therapeuten, eine
ganzheitliche Begleitung fir Eltern
und Kinder mit besonderen Bedirf-
nissen anzubieten.»

Sie wird individuell angepasst?
«Genau, das trifft jedoch auf viele
Therapien zu. Bei der First-Step-
Methode ist charakteristisch, dass
die Eltern involviert werden. Die
Therapie findet in Tel Aviv oder in
der Schweiz im Zuhause statt, der
Therapeut kommt dorthin. Man kann
sehr viel erreichen, indem man sich
im normalen Alltag anders benimmt

mit einem Kind, das anders ist. Shai
Silberbusch férdert die Zuversicht
der Eltern, dass die Kinder dank ein-
facher, aber kreativer Ubungen viel
mehr alleine schaffen kdnnen, als
man ihnen zutraut. Und fordert so ihre
Selbststandigkeit und steigert das
Selbstvertrauen. Das funktioniert
auf jeder Problemebene. Denn man
schaut bei der First-Step-Methode
proaktiv das Lernpotenzial des Kin-
des an, und nicht primér was es nicht
kann. Dann werden Ubungen gesucht,
durch die das Gehirn neu lernt. Und
die Eltern lernen, wie sie selber ihr
Kind seiner Entwicklung entspre-
chend weiter fordern und unterstit-
zen kdnnen.»

Welche Ziele verfolgt sie? «Das
Ziel ist, die nachsten Lernschritte
des Kindes zu erreichen und sein
Potenzial voll auszuschdépfen. Shai
Silberbusch schaut, wie das Kind
auf seine Stimulation reagiert und
weiss dann ganz genau, welche Puz-
zleteile noch fehlen, damit dieser
Mensch selbststandig funktio-
nieren kann. Diese Entwicklungs-
schritte versucht er dann zu fullen.
Ich erzahle gerne ein Beispiel: Ein
funfjahriges Kind, das noch nicht
laufen kann, wird in gangigen The-
rapien immer wieder auch in der
stehenden Position behandelt. Shai
Silberbusch aber geht davon aus,
dass die Entwicklung eines Men-
schen von der Natur so programmiert
ist, dass er von der Krabbelposition
aus lernt, aufzustehen und zu gehen.



23

Ein gesundes Baby hat dieses Kons-
trukt in seinen Genen. In den Ubun-
gen liegt das Kind also zuerst auf
dem Bauch.»

Welche Kinder kénnen von der First-
Step-Methode «Alle
Kinder, selbst gesunde. Natirlich

profitieren?

wird First-Step stark von Kindern mit
seltenen Krankheiten genutzt, aber
auch gesunde Kinder mit Verhaltens-
und Kommunikationsstorungen kon-
nen davon profitieren. Es gibt keine
Grenzen. Es werden grundsatzlich
die Ursachen der Schwierigkeiten
gesucht. Dann geht es darum, sie zu
verstehen und zu bearbeiten.»

Gibt es einen optimalen Zeitpunkt

fir einen Therapiestart? «Nein.
Wenn Eltern nach der Geburt merken,
dass ihr Kind anders ist, kdnnen sie
sofort mit der Therapie beginnen.
Wenn Eltern mit einem Zwdlfjahri-
gen zu uns kommen, kdnnen sie auch
die Methoden von Shai Silberbusch
kennenlernen und wie er ihr Kind
einschatzt. Ich empfehle dies Eltern
von Kindern jeglichen Alters, aber je
junger man beginnt, desto grosser ist

das Verbesserungspotenzial.»

Wie lange dauert eine Therapie?
«Das ist sehr unterschiedlich. Da
spielt ja auch eine finanzielle Kom-
ponente mit. Drei- bis viermal im
Jahr ware perfekt. Ein- bis zweimal
ist aber auch schon sehr gut.»

Und das bis ein Kind erwachsen
geworden ist? «Nein, einfach solange
der Bedarf da ist. Zwei bis drei Jahre
am Stuck sind empfehlenswert. Aber
als Eltern spurt man dann auch, ob
ihnen und ihrem Kind der First-Step-
Ansatz noch etwas gibt.»

«Dank der First-Step-Methode habe ich gelernt,

dass man bei Kindern mit besonderen Bediirf-

nissen viel mehr erreichen kann, als man je fiir

Sie haben das Finanzielle erw&hnt,
wer Ubernimmt die Kosten fir die
Therapie? «Die Kosten missen lei-
der privat getragen werden. Aber wir
haben in der Schweiz diverse Stif-
tungen, die eine First-Step-Woche
unterstitzend finanzieren. Zum Bei-
spiel der Forderverein fur Kinder mit
seltenen Krankheiten, AEMO, eine
Stiftung fur Bildung, der Elternver-
ein Hiki oder die Stiftung Cerebral.
Es gibt aber auch Eltern wie zum
Beispiel Simon und Tanja, die dank
erfolgreichem Crowdfunding die The-
rapien finanzieren konnten.»

Welche
Eltern bleiben Ihnen besonders in

positiven Feedbacks von
Erinnerung? «Viele Falle sind mir
schon unter die Haut gegangen. Ganz
oft bekomme ich Mails von Eltern mit
unglaublichen Texten. Einen werde
ich nie vergessen. Es ging um einen
15-jahrigen Jungen mit ganz starker
Epilepsie und allgemein starker
Behinderung. Die Eltern haben 15
Jahre kaum ihr Haus verlassen kon-
nen mit ihm. Und dann schrieben
sie mir Uberglicklich, dass sie nun
endlich mal mit ihm auswérts essen
gehen kdénnen. Ich will damit nicht
sagen, dass der Junge geheilt worden
ist, sondern dass die Eltern ihn nor-
mal am Leben teilhaben lassen kén-
nen. Oder der Fall eines jungen Ita-
lieners, dem die Arzte prophezeiten,
dass er nie wird laufen kénnen. Und
heute fahrt er Skateboard. Die Arzte
sind vielleicht teilweise verloren,
weil sie nur ganz wenige Kinder mit
so seltenen Krankheiten behandeln.
Das Team von First-Step hat da den
Vorteil, dass wir zum grdssten Teil
mit schwierigen Fallen arbeiten und
deshalb das Potenzial der Kinder
sehen. Wir haben auch einige Kinder

mdéglich gehalten héitte.»

FRANCESCA SEEGY

mit dem gleichen Syndrom in unserer
Datenbank. Die Eltern kdnnen sich
treffen und austauschen, welche
Schritte &hnlich betroffene Kinder
haben machen kénnen. Das sorgt fur
positive Energie und Motivation, mit

den Kindern noch mehr zu arbeiten.»

Ist deshalb First-Step eine gute
Ergédnzung zur Schulmedizin? «Er-
ganzung ist das richtige Wort.
First-Step rat den Eltern, alle ande-
ren Therapien beizubehalten. Wir ver-
suchen dann, daraus eine optimale
Kombination zu machen. First-Step
unterscheidet sich von der Schulme-
dizin dadurch, dass es ganzheitlich
und intensiv ist. Die Schulmedizin
hat ihre Rolle und eine Aufgabe. Das
First-Step-Team kollaboriert und
probiert dann alles zuséatzlich mdg-
liche, um das Kind zu férdern und
gibt den Arzten auch Feedbacks, so-
fern erwinscht.»

Werden die belasteten Eltern von

betroffenen Kindern nachhaltig
unterstitzt? «Natirlich. Es entsteht
eine Bindung und meistens auch eine
persdnliche Beziehung zum Thera-
peuten. Zwischen den Therapien, ob
nun in Tel Aviv oder bei der Familie
zuhause, gibt es ein vertraglich
geregeltes Paket an Online-Stunden
mit dem First-Step-Team. Aber die
Betreuung geht oft darlber hinaus.
Es ist eine zwischenmenschliche
Angelegenheit. Und ich weiss, dass
sich die Therapeuten Uber jeden
Kontakt freuen. Die Verbindung mit
dem First-Step-Team bleibt so lange

erhalten, wie die Familie moéchte.»

INTERVIEW: NICOLE VANDENBROUCK
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DIE WICHTIGSTE STARTHILFE
INS LEBEN ALS AUSSER-
GEWOHNLICHES SCHULKIND

Jedes Kind hat ein Recht auf einen harmonischen Start ins Schulsystem.
Doch wie soll das gehen, wenn der 5-Jahrige an einer unheilbaren Krankheit
leidet, seine sprachliche und kérperliche Entwicklung verzogert ist und Kind
sowie Eltern Uberfordert sind? Ein Besuch bei Simon und seiner Familie,

die genau diese Situation durchleben.
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Stolz zeigt Simon seine Kindergartentasche.
Hellblau, verziert mit einer Kolonne von
Rettungshelikoptern, Léschfahrzeugen, Poli-
zeiautos und Krankenwagen. Der 5-J&hrige
ist fasziniert von all den Gefédhrten - ganz
zu schweigen vom Traktor auf dem Bauern-
hof der Grosseltern oder seinem neuen Fahr-
rad im Keller. Die kurzen blonden Haare sind
verstrubelt und die blauen Augen blitzen
spitzblbisch, wenn der Lausbub begeistert
von «seinen» Fahrzeugen erzahlt. Fir einen
Moment scheint Simon ein ganz «normaler»
Junge zu sein, der ungeduldig seinem ers-
ten Kindergartentag entgegenfiebert, wéaren
da nicht die Schwierigkeiten, die richtigen
Worte zu finden, um sich altersgerecht aus-
zudricken, zu bewegen und zu spielen und
waren da nicht die grossen Narben, unter dem
T-Shirt die Simons Bauch bedecken.

Simon leidet am Jirasek-Zuelzer-Wilson-
Syndrom. Das ist eine angeborene schwerwie-
gende Erkrankung des Dickdarms. Schon kurz
nach der Geburt von Simon wird klar, dass
etwas mit seiner Verdauung nicht stimmt. Es
folgen Biopsien, Operationen, kunstliche
Darmausgange. Wegen den zwei Stomas kann
sich Simon kaum bewegen oder drehen. Sitzen
ist schwer mdéglich. Seine Muskulatur ent-
wickelt sich entsprechend zdgerlich. Sechs
Monate nach der Geburt werden ihm opera-
tiv der komplette Dickdarm und ein Teil des
Didnndarms entfernt. Nach Monaten im Kinder-
spital geht der Kampf gegen Ges&dsswunden,
bakterielle Fehlbesiedlungen im Darm und
Erndhrungsproblemen weiter. «Heute haben
wir uns mit Simons Krankheit arrangiert, wis-
sen Anzeichen richtig zu deuten und entspre-
chend zu reagieren», sagt Mutter Gabriela
pragmatisch. Spitalaufenthalte sind sel-
tener geworden. Der Dinndarm hat viele der
Funktionen vom fehlenden Dickdarm lber-
nommen. Der Kérper hat sich adaptiert. Erndh-
rung und Pflege sind nun massgeschneidert
auf Simons Bediurfnisse angepasst. Mutter
Gabriela und Vater Roger suchen konstant
nach alternativen Mdéglichkeiten, um Simons
Wohlergehen und seine Entwicklung zu foér-
dern. Eines der grossten Probleme bleibt
die Eindickung des Stuhls. «Momentan wir-
ken Flohsamenschalenkapseln sehr gut. Aber
Simons Organismus ist in einem konstanten
Wandel - was heute nitzt, kann morgen wir-
kungslos sein», umschreibt Mutter Gabriela
ihre Erfahrungen. Doch trotz Hindernissen:
Simon entwickelt sich gut, isst gern und viel;
Am liebsten Chicken Nuggets. Der 5-J&ahrige
tragt nur noch nachts Windeln und kann seit
kurzem sogar Fahrradfahren. Darauf ist er

besonders stolz. Denn friher waren seine
Gesasswunden so entzindet, dass er vom sich
frei bewegen oder gar Fahrradfahren nur trau-
men konnte.

Unterstltzung fir die Kinder und deren Eltern
«Etwa 1 unter ca. 50000 - 100 000 Kinder
leidet am Jirdsek-Zuelzer-Wilson-Syndrom»,
erklart Vater Roger. Meistens sei die Krank-
heit vererbt. In Simons Fall ist es jedoch eine
Laune der Natur. Niemand in der Familie lei-
det an einer Darmkrankheit. Auch der grosse
Bruder Gian-Nico und die kleine Schwester
Lina sind korperlich gesund. Beide zeigen
jedoch im Spracherwerb Schwierigkeiten - und
auch Simon entwickelt sich in diesem Bereich
nicht altersentsprechend. «Unser dltester Sohn
erhielt fir seine Sprachschwéche erst im Kin-
dergarten Unterstitzung. Fir mich war Klar,
dass Simon in Kombination mit seiner Krank-
heit und dem verzdgerten Spracherwerb friu-
her Unterstlitzung braucht, um spater den
Kindergarten ohne grosse Probleme besuchen
zu konnen», erklart Mutter Gabriela. Die Kin-
derarztin teilt diese Ansicht und stellt schon
2018 einen Antrag fur Heilpadagogische Frih-
erziehung - kurz HFE.

Die Sonderschulung von Kindern und Jugend-
lichen mit besonderem Bildungsbedarf und
mit Behinderungen ist in der Schweiz recht-
lich verankert. Das heisst alle Kantone haben
den gesetzlichen Auftrag Heilp&dagogische
Frihforderung anzubieten. Dieser Support rich-
tet sich an Kinder mit einer Behinderung oder
einer Entwicklungsverzégerung. Die Auffallig-
keiten kdnnen sich in der geistigen, sprachli-
chen, motorischen, emotionalen oder sozialen
Entwicklung zeigen. Es ist anzunehmen, dass
diese Kinder, auf Grund ihres Handicaps dem
Unterricht in der Regelschule ohne spezifi-
sche Unterstitzung kaum folgen kénnen. Eine
ausgebildete Heilp&dagogin besucht das Kind
und seine Familie Zuhause fir 1,5 Stunden pro
Woche. Die Organisation ist von Kanton zu Kan-
ton verschieden. Die HFE wird je nach Kanton
vom Heilp&dagogischen Dienst, von Sonderschu-
len, Stiftungen oder auch von freischaffenden
Heilpddagoginnen und P&dagogen Ubernommen.

In Simons Fall liegt der Fokus der HFE auf der
Sprachentwicklung, dem Aufnehmen und Umset-
zen von Ideen und Auftréagen, dem Erkennen und
realisieren von Arbeitsablaufen. Zusammen
mit seiner Heilpadagogin setzt Simon Son-
nenblumenkerne, backt Brot, geht Einkaufen
oder lernt sich in Rollenspiele zu vertiefen.
Objekte werden nicht nur berihrt und benannt,
sondern explizit in Prozesse eingebunden.
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«Fir uns ist die HFE-Heilpéddagogin eine

wichtige Kommunikationsbriicke zwischen

uns und unseren Anliegen und den Fach-

personen und ihren Anforderungen.»

Die Entwicklungsschritte des 5-J&ahrigen wer-
den anhand von Tests analysiert und die ein-
zelnen Aktivitdten seiner Entwicklung und
seinem Lernstand entsprechend angepasst.
Ist ein zuséatzlicher Support notwendig - bei
Simon sind dies im Moment Logop&die-Stun-
den - initiiert die HFE-Expertin die notwendi-
gen Schritte. «Vom Besuch der Heilpadagogin
profitiert nicht nur Simon, sondern die ganze
Familie», umschreiben Gabriela und Roger
ihre Erfahrung. Nach den wdchentlichen Sit-
zungen erkléart die Fachfrau den Eltern, wie sie
Simons Entwicklung taglich positiv beein-
flussen kdnnen - sei es durch aktives Spiel,
bewusstes Zuhdéren, proaktive Anregungen oder
dem Repetieren von erlernten Verhaltensmus-
tern. «Fir mich sind diese Inputs unglaub-
lich wichtig, sie zeigen mir auf wo und wie ich
Simon bewusst unterstitzen kann. Zusé&tzlich
schatze ich den Austausch mit einer Fachper-
son», erklart Mutter Gabriela.

Zwischen Freude,

Unbehagen und Unverstandnis

Simons Start im Kindergarten wird fur die
ganze Familie ein grosser und wichtiger
Schritt werden. Da ist Simon, der sich rie-
sig auf den Kindergarten freut, doch der nun
immer klarer wahrnimmt, dass er anders als
die gleichaltrigen Kinder ist. Vergangenen
Sommer in der Badi schamte er sich fir seine
grossen Narben. «Gell Mami, mein Bauch ist
kaputt!» flisterte er seiner Mutter zu und ver-
steckte sich vor den anderen Kindern und
deren neugierigen Blicken unter dem Bade-
tuch. Ins Wasser wollte er kaum mehr. Da ist
die Schulgemeinde, die «gemischte Gefuhle»
Uber die Aufnahme «eines Kindes mit spezi-
ellen Bedilrfnissen» in den Regelkindergar-
ten zeigt; sich dann aber bewusst fur Simon
und seinen Start im Regelkindergarten ent-
scheidet. Zwar trégt Simon am Tag keine Win-
deln mehr. Doch die Kindergartenlehrperson

GABRIELA, MUTTER VON SIMON

musste «im Notfall» die Unterwdsche wech-
seln, beziehungsweise Simon entsprechend
sdubern und umziehen. Und schlussendlich
sind da Simons Eltern Gabriela und Roger, die
Angst haben, falsch verstanden zu werden und
ihrem Kind nicht die notwendige Unterstit-
zung sichern zu kdnnen. «Von aussen sieht man
Simon nichts an. Trotzdem braucht er das kon-
stante Verstandnis und auch die Ricksicht-
nahme von Schulkameraden, Lehrpersonen,
aber auch von den anderen Eltern. Doch warum
sollen sie auf jemanden Ricksicht nehmen, der
eigentlich «gesund» aussieht? Viele verste-
hen das nicht», umschreibt Vater Roger seine

Erfahrungen rund ums Simons Krankheit.

Die HFE-Heilp&dagogin unterstitzt die Fami-
lie auf Wunsch auch in solchen Situationen.
Sie ist bei Gesprachen mit Lehrpersonen und
Schulleitung dabei; erklart und kléart auf,
wo das Kind in seiner Entwicklung steht und
welcher Support notwendig ist. «Fir uns ist
die HFE-Heilp&dagogin eine wichtige Kom-
munikationsbricke zwischen uns und unse-
ren Anliegen und den Fachpersonen und ihren
Anforderungen», erklart Gabriela. Die Heilpéa-
dagogin ist in Simons Fall nicht nur prasent
im Kontakt mit den zukinftigen Lehrpersonen,
sondern auch im Umgang mit Arzten und The-
rapeuten.

Simon hat in den letzten Monaten grosse Fort-
schritte gemacht. Er kann sich sprachlich bes-
ser ausdricken, im freien Spiel lernt er eigene
Ideen umzusetzen und Anregungen von aussen
einzubeziehen. Trotzdem wird ihn der Regel-
kindergarten in vielen Punkten fordern kor-
perlich und geistig. Die HFE-Betreuung
wird darum auch wahrend der gesamten Kin-
dergartenzeit weitergefihrt - so lange bis
Simon einen altersgerechten Entwicklungs-
stand zeigt. Mutter Gabriela und Vater Roger

sind um die HFE-Unterstitzung dankbar.
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«Durch Simons Krankheit haben wir gelernt,
Hilfe anzunehmen, sei es am Anfang durch die
Kinderspitex, spater durch die Physiotherapeu-
ten oder im Moment durch die Logop&din und
die HFE-Heilpadagogin», erkldren die zwei.
Doch was héatten sie sich rickblickend betref-
fend Unterstitzung zusatzlich gewiinscht?
«Unser Wunsch richtet sich nicht an ein spe-
zifisches Unterstitzungsangebot oder eine
Therapie, sondern an die Kommunikation und
Information Uber bestehende Supportméglich-
keiten», betonen Simons Eltern. HFE sei ihnen
nur ein Begriff gewesen, weil der &ltere Sohn
im Kindergarten davon profitiert habe. Beide
sind sich einig: «Ohne diese Erfahrung hatten
wir dieses Angebot nicht gekannt — und Simon
hatte nie diese Betreuung erhalten.»

TEXT: CHRISTA WUTHRICH
FOTOS: THOMAS SUHNER

KRANKHEIT

Das Jirasek-Zuelzer-Wilson-Syn-
drom ist eine Variante von Morbus
Hirschsprung. Den Betroffenen

fehlen von Geburt an Nervenzel-
len im Enddarm/Dickdarm, was

zu Stuhlentleeerungsproblemen
fuhrt. Das betroffene Stiick Darm

wird operativ entfernt. Das Syn-
drom ist nach den Arzten Jirasek,
Zuelzer und Wilson benannt.
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HEILEN GEHT LEIDER NICHT,

ABER STARKEN UND UNTERSTUTZEN!

Heilp&dagogin Uschi Huber arbeitet seit 20 Jahren fir den Heilpddagogischen

Dienst der Kantone St. Gallen-Glarus. Die Mutter von zwei Téchtern kimmert

sich um die Heilp&dagogische Frihférderung von Kindern im Alter zwischen

wenigen Wochen und sechs Jahren. Sie betreut auch den 5-jahrigen Simon,

der am Jirasek-Zuelzer-Wilson-Syndrom leidet.

Uschi Huber
Heilpddagogische Friherzieherin,
Heilpadagogischer Dienst
St. Gallen-Glarus

Der Begriff «Heilpadagogische Frih-
erziehung» (HFE) hat den leicht auto-
ritdren Beigeschmack von Umer-
ziehung. Was steckt hinter diesem
Fachausdruck? «Je nach Kanton und
Gegend wird die Heilpadagogische
Friherziehung auch Frihférderung
genannt. Es geht dabei darum, Kin-
der mit einem Entwicklungsrick-
stand und/oder einer Behinderung
sowie einer Entwicklungsgeféhr-
dung im familidren Umfeld zu unter-
stlitzen und zu férdern. Das heisst,
die Unterstitzung richtet sich an
alle Kinder, deren Entwicklung nicht
ihrem Lebensalter entspricht. Im
Zentrum steht die Frage: Was braucht
das Kind, um sich kognitiv, sozial,
sprachlich und emotional entwickeln
und entfalten zu kénnen? Mitein-
bezogen und beraten werden bei der
Arbeit mit dem Kind auch die Eltern
in ihrer besonderen Erziehungssi-
tuation. Schlussendlich stellt eine
gute, stimulierende Beziehung zwi-
schen dem Kind und seinen Bezugs-
personen die Grundlage fir eine
positive Entwicklung dar.»

Wann ist der beste Zeitpunkt, um
mit der Frihférderung zu beginnen?
«Den idealen Zeitpunkt gibt es nicht,
dennoch so frih als moglich. Jedes
Kind ist unterschiedlich und hat
seine eigene Geschichte. Herkunft,
Umfeld, die Familienkultur aber
auch die Bedirfnisse des Kindes,
seine Persdnlichkeit und sein Ent-
wicklungsstand spielen eine Rolle.
Von Geburt weg betreuen wir Kinder

mit Entwicklungsrickstand, koérper-
lichen und auch geistigen Handicaps.
Kinder werden bei Auffalligkeiten
von den zustandigen Kinder&rztinnen
und Arzten und dem Kinderspital bei
uns zur Forderung angemeldet. Oft
sind es die Eltern, die eine Entwick-
lungsverzdgerung feststellen und
den Kinderarzt konsultieren. Werden
Auffalligkeiten in der Entwicklung
erst im Kindergarten bemerkt, ist es
die zustandige Lehrperson, die den
Schulpsychologischen Dienst mit
dem Einverstédndnis der Eltern kon-
taktiert und eine Abklarung wiinscht.
Die Anmeldung erfolgt dann tber den
Schulpsychologischen Dienst. Durch
die HFE werden Kinder im Alter von O
bis 6 Jahren gefdrdert.»

Gibt es Zahlen, wie viele Kinder
diese Fruhforderung bendtigen?
«Ende 2019 betreute der Heilpéa-
dagogische Dienst der Kantone
St. Gallen-Glarus insgesamt 634
Kinder und Familien. Fakt ist, dass
Kinder und Familien sich auf einer
Warteliste gedulden missen, bis ein
Platz fir die Fruhférderung frei wird.
Die Nachfrage ist in den vergange-
nen Jahren stetig gestiegen. Grund
dafiir sind sicher die Fachpersonen —
seien es die Arzte, Therapeutin-
nen, Spielgruppenleiterinnen oder
Kindergartenlehrpersonen, die dem
Thema mit mehr Wissen und Aufmerk-
samkeit begegnen und entsprechend
reagieren. Entwicklungsrickstande
werden damit friher erkannt. Auch
ist die Anzahl an Kindern mit einer
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Autismus-Spektrum-Diagnose oder
den Verdacht darauf angestiegen.
Zeitgleich gibt es zu wenige ausge-
bildete Heilp&ddagoginnen und Heil-
padagogen. Viele Faktoren wirken
sich auf das Angebot und die Nach-
frage der HFE aus.»

Sie besuchen die Kinder einmal pro
Woche im familidren Umfeld zuhause.
Wie sieht ein HFE-Besuch aus? «Ein
Besuch dauert rund 1,5 Stunden und
sieht bei jedem Kind anders aus, je
nach Alter, Ressourcen und Entwi-
cklungstand. Das Kind soll sich als
selbsttatig und selbstwirksam erle-
ben kénnen und sich als kompetent
erfahren. Der Erwerb von Handlungs-
kompetenzen steht im Zentrum. Die
Basis dazu bilden der Erwerb von
Fahigkeiten und Fertigkeiten in ver-
schiedenen Entwicklungsbereichen.
Der Gebrauch von Alltagsgegenstan-
den, von unterschiedlichen Spielge-
gensténden, aber auch verschiedene
Sinneserfahrungen und T&atigkeiten
helfen dabei. Das kann zum Beispiel
die Frage sein: Was brauche ich, um
ein Loch zu graben? Wie gehe ich vor?
Wie kann ich meinen Plan umset-
zen und in Worte fassen? Feinmoto-
risches, grobmotorisches, sprachli-
ches, kognitives und soziales Lernen
sind dabei wichtig. Integration und
Partizipation sind bei der HFE eben-
falls zentrale Elemente. Wie kann
ich mit anderen Kindern zusammen-
spielen? Wie kann ich meine Spiel-
ideen umsetzten? Mit einem standar-
disierten Testverfahren analysieren
wir den Entwicklungsstand des Kin-
des und planen mit den Eltern die
nachsten Unterstitzungsschritte.»

Wie werden die Eltern in die Heil-
padagogische Frihférderung mitein-
bezogen? «Bindung und Beziehung

«Unser Ziel ist es, die Eltern in ihrer

Erziehungskompetenz und Verantwortung zu

unterstiitzen und zu starken.»

sind die Grundlagen fir jegliche
kindliche Entwicklung. Eltern spie-
len dabei eine entscheidende Rol-
le. Sie kennen ihr Kind am besten.
Entsprechend werden sie auch in
Frahférde-
rung miteinbezogen. Es besteht ein

die Heilpadagogische

konstanter Dialog zwischen mir und
den Eltern. Es gibt Kinder, die ha-
ben kein altersgerechtes Spielzeug.
Da ist zum Beispiel ein Dreijahriger,
der vor einfachen Mathematikaufga-
ben sitzt oder Buchstaben tben soll,
aber weder einen Ball werfen noch
eine Flasche &6ffnen kann. In ande-
ren Fallen fehlt die sprachliche Sti-
mulation, die Erfahrungen oder das
Wissen der Eltern, wie sie mit ei-
nem Kind altersgerecht umgehen. Ich
zeige Mdoglichkeiten auf, wie und
wo die Eltern ihr Kind im Alltag
férdern kénnen und gebe Anregun-
gen dazu. Jedes Kind und jede Fa-
milie hat andere Bedirfnisse. Das
Ziel ist nicht die Eltern zu «bevor-
munden», sondern sie in ihrer Er-
ziehungskompetenz und Verantwor-
tung zu unterstitzen und zu starken,
um ihr Kind in seiner Entwicklung
bestmdglich begleiten und unter-
stitzen zu kénnen.»

Sie unterstitzen die Kinder, bera-
ten die Eltern und zeigen Foérde-
rungsmoglichkeiten auf. Eine wei-
tere Aufgabe ist die Kommunikation
zwischen verschiedenen Fachperso-
nen. Wie funktioniert dieser Teil der
HFE? «Zur Unterstitzung der Kin-
der und Eltern kommt auch der inter-
disziplinare Dialog dazu. Viele der
betreuten Kinder brauchen zuséatz-
lich noch Therapien und andere
Supportmassnahmen — sei es Logo-
padie, Physiotherapie oder Ergothe-
rapie. Teil meiner Aufgabe ist es,
auf die Méglichkeit oder Notwendig-

USCHI HUBER

keit einer solchen Unterstitzung und
Hilfe hinzuweisen, wenn sie noch
nicht vorhanden ist. Wenn der Sup-
port schon besteht, gehort es zu mei-
nem Wirkungsfeld mich mit diesen
Fachpersonen abzusprechen, damit
wir eine ganzheitliche, ideale For-
derung koordinieren konnen. Ich
begleite auf Wunsch auch die Eltern
an Gesprache mit Lehrpersonen, Arz-
tinnen oder Therapeuten. Die Eltern
sollen im Prozess miteingebunden
sein. Meine Aufgabe ist der fach-
liche Diskurs. Ich erklare den Ent-
wicklungsstand des Kindes, zeige
Entwicklungsprozesse auf und weise
auf mogliche Herausforderungen rund
um die Betreuung oder Beschulung
des Kindes hin.»

Wie lange hat ein Kind Anrecht auf
diesen Support? «Wir betreuen die
Kinder, bis sie sechs Jahre alt sind,
beziehungsweise vom Regelkinder-
garten in die Primarschule Ubertre-
ten. Bendtigt ein Kind eine Sonder-
beschulung (HPS, SHS...) wird die
HFE beendet. Das Kind erh&lt dort
seinem Entwicklungsstand entspre-
chend Unterstitzung und Férderung.»

Wer tragt die Kosten fir die HFE?
«Die Kosten fur die Heilpadagogi-
sche Friherziehung im Frihbereich
(Kinder zwischen O und 4 Jahren)
Ubernimmt das Bildungsdepartement
der Kantone. Die Kosten fir Kinder
im (Vor-) Schulbereich (zwischen 4
und 6 Jahre) werden von der Schul-
gemeinde getragen. Fir die Familien
fallen keine Kosten an.»

INTERVIEW: CHRISTA WUTHRICH
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AUF DER SUCHE NACH
DER KRANKHEIT HINTER
DER KRANKHEIT

Als Ronja ihren ersten epileptischen Anfall hat, ist sie vier Monate
alt. Bis heute wissen ihre Eltern nicht, was ihre Tochter hat. Denn
hinter Epilepsien stehen oft andere Krankheiten. Aber Annette und
Bruno lassen sich nicht entmutigen. Genauso wenig wie Ronja, die
mit sonnigem Gemdut ihren schwierigen Weg meistert.
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Im Alter von vier Monaten hat Ronja ihr erstes
Grand-Mal, einen epileptischen Anfall mit
schweren Krampfen. Nur eine Woche spéater
folgt der zweite Anfall. Dann immer und immer
wieder. In immer kirzeren Abstanden. Heute ist
Ronja fast 5-jahrig und ihre Mutter sagt: «Es
ist die Ungewissheit, die uns qualt.» Denn bis
heute wissen Annette und Bruno nicht, was ihre
Tochter hat. Diagnostiziert wurde dem Madchen
eine «Epilepsie unbekannten Ursprungs» und
bei der IV hat Ronja mehrere Codierungen fir
Geburtsgebrechen. Epilepsien sind meistens
ein Symptom einer sogenannten «Grunder-
krankung». Das konnen Genmutationen sein,
Hirntumore oder Stoffwechselstérungen. In
ungefahr 60 Prozent der Félle kénne heute die
Ursache fir eine Epilepsie herausgefunden
werden, schreibt die Schweizerische Epi-
lepsie-Liga in einem Informationsflyer. Das
heisst aber auch, dass die Ursache fir etwas
weniger als die Halfte der Betroffenen unklar
bleibt. So beginnt mit Ronjas Anfallen fir die
junge Familie eine lange Reise auf der Suche
nach der Krankheit hinter der Krankheit.

Die Eltern kommen nicht zur Ruhe

Sie habe sich damals verloren gefuhlt, sagt
Annette, die als Historikerin im Schweizeri-
schen Bundesarchiv arbeitet. Und sie sei bis
heute auf dem Weg, sich zu arrangieren mit die-
ser Situation. Als Annette und ihr Mann Bruno
nach Unterstitzung suchen, finden sie weit
und breit kein Angebot fir Eltern mit einem
Epilepsie-Kind. Nichts. Sie habe damals ver-

«Ronja soll nicht unsere

Patientin sein.»

ANNETTE, MUTTER VON RONJA

sucht, sich mit anderen zu vernetzen, es aber
irgendwann aufgegeben. Ausserdem habe es
dauernd Wechsel bei den Arzten gegeben, «wir
konnten kein Vertrauen aufbauen, kamen nicht
zur Ruhe», fahrt Annette fort. Informationen
seien nur zdgerlich gegeben worden. Dass Epi-
lepsie ein Symptom einer Grunderkrankung
sein konne, sei ihnen beispielsweise nicht
von Anfang an erklart worden. Seit zwei Jah-
ren hatten sie nun eine Vertrauensarztin «im
Boot», eine Neurop&diaterin. Das habe ihnen

viel Sicherheit gebracht.

Die Grossmutter und

der kleine Bruder ziehen mit

Ronja ist ein frohliches M&dchen, das viel
lacht und auf andere Menschen zugeht. Sie
seien eine glickliche Familie, betont Annette:
«Auch wenn der Alltag mit Ronja oft anstren-
gend ist, gibt es immer auch sehr schéne
Momente.» Sie habe sich nie gefragt, warum
sie dieses Schicksal hatten, das bringe einen
nicht weiter. Sie wolle ihre Tochter nicht
mit anderen Kindern vergleichen, sondern
sie so sehen, wie sie ist. Diesen einen Men-
schen in ihr sehen, der sie nun mal eben sei.
Und von diesem witzigen kleinen Madchen
lasse sie sich noch so gern immer wieder um
den Finger wickeln, schmunzelt sie. Obwohl
Ronja noch immer nicht spricht, versteht sie,
was ihre Eltern sagen und teilt sich auf ihre
ganz eigene Art mit. «Wenn ich zum Beispiel
sage, dass wir nach draussen gehen, lauft sie
zur Tdr und rattelt an der Tidrfalle», erklart
Annette. Als Ronja zwei Jahre alt ist, kommt
ihr Bruder Yuri zur Welt. Auf einmal ist sie die
grosse Schwester. Annette und Bruno freuen
sich riesig Uber das zweite Kind. Aber sie
sehen jetzt auch ganz deutlich, wie langsam
sich ihre Tochter entwickelt. Denn Yuri ist
etwas Uber 1-jahrig, als er zu gehen beginnt,
wahrend Ronja ihre ersten Gehversuche mit 3
Jahren macht. Annette erinnert sich: «Schon
bald uberholte Yuri seine grosse Schwester
in den meisten Bereichen.» Einerseits hatten
sie die Fortschritte von Yuri natirlich gefreut,
andererseits sei es auch schmerzlich gewesen,
zu sehen, wie Ronja abgehangt werde. Gleich-
zeitig wiederum seien sie enorm stolz auf
die Fortschritte, die Ronja mache. Trotz ihrer
Einschrankungen habe sie sichtlich Spass
an den Therapien zusammen mit ihrem Bruder.
«Die Therapien geben uns Halt», sagt Annette.
Sie mache das gern, es sei ihr gemeinsames
Familienprogramm. An 4 Wochentagen findet
statt,
Tatigkeit und dem, was in jeder Familie mit

dieses Programm nebst beruflicher

zwei kleinen Kindern anf&allt. Und wie in
so manch anderem Haushalt mit Kindern ist
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auch hier die Grossmutter unverzichtbar.
Eine, die weiss, wie es geht und anpackt,
fur die Enkelkinder da ist und alle entlas-
und deshalb

umso wertvoller. Ronja wird unterstitzt mit

tet. Ganz selbstverstandlich

Hippotherapie, Logop&die, Physiotherapie
und heilp&ddagogischer Friherziehung. Ihre
Physiotherapeutin arbeitet nach einem ins-
besondere fiur Kinder mit einer Behinderung
entwickelten Konzept (vgl. Interview Seite
34). Denn nebst den Anfidllen leidet Ronja
auch an Ataxie, einer motorischen Stérung, die
sich in unkoordinierten Bewegungen &ussert.
Ganz selbstverstandlich ist auch Yuri in den
Therapiestunden dabei und zieht seine grosse
Schwester mit. Dank ihm lbe sie fleissig, sagt
Annette und sei sehr motiviert, mitzumachen.
«Trotz aller Schwierigkeiten verliert sie nie
den Mut», sagt ihre Mutter, «das kann richtig

ansteckend sein.»

Ein steiniger Weg

Als Ronja mit vier Monaten ihren ersten
Krampfanfall hat, erleben Annette und Bruno
den blanken Horror: «Wir dachten, sie stirbt vor
unseren Augen», erinnert sich Annette. Ronja
habe mit ihren Armchen gezuckt und sei dann
eine Ewigkeit mit verdrehten Augen steif in
ihrem Bett gelegen. Habe nicht mehr geatmet
und sei blau im Gesicht gewesen. Und es sollte
nicht bei diesem einen Anfall bleiben. Die
Krampfe kommen in immer kirzeren Abstanden.
Annette und Bruno eilen ins Kinderspital, wo
man ein Elektroenzephalogramm (EEG) der
Hirnstréme von Ronja macht und mit einem
Magnetresonanztomographen (MRI) das Gewebe
ihres Gehirns untersucht. Das EEG zeigt einen
Epilepsieherd, von dem aus sich die Anfalle
ausbreiten, das MRI ist unauffallig. So kénnen
immerhin eine degenerative Krankheit oder ein
Tumor als Ursache der Krampfe ausgeschlossen
werden. Annette sagt, ihre Hoffnung sei damals
gewesen, dass die Krampfe eine gutartige Form
von Epilepsie im S&uglingsalter hatten sein
kénnen, die sich bis zum Kindergartenalter
wieder auswachsen wirden. Gegen die Anfalle
gibt es Medikamente, aber es ist oft ein stei-
niger Weg, etwas zu finden, das wirklich hilft.
Denn etwa jeder dritte Patient hat trotz Medi-
kamenten weiterhin Anfalle. Ronja bekommt
ihr erstes Medikament mit vier Monaten. Es ist
ein alter Wirkstoff, der zwar gegen ihre Anfalle
hilft, sie aber mide macht — das Praparat war
urspringlich ein Schlafmittel. Generell wirken
Antiepileptika rein symptomatisch, indem sie
einfach die Krampfschwelle erhdhen. Annette
erklart: «Es ist immer ein Abwé&gen zwischen

Nebenwirkungen und Vertréaglichkeit.» Ausser-
dem konnen Medikamentenwechsel bei Epi-
lepsie gefahrlich sein. Erst kirzlich warnte
die Schweizerische Epilepsie-Liga davor und
bezog sich auf eine aktuelle deutsche Studie
mit Uber 3500 Betroffenen. Resultat: jede
Anderung erhéht das Risiko neuer Anfille um
Uber 30 Prozent. Trotzdem bleibt nichts ande-
res Ubrig, wenn die Nebenwirkungen zu stark
sind, wie zum Beispiel die enorme Midigkeit
im Fall von Ronja. Weil nach einem Jahr keine
Anfadlle mehr auftraten, hatten sie das erste
Medikament in langsamen Schritten abset-
zen kdnnen. Aber nach nur drei Wochen kommt
die Ernlchterung: «Ronja erlitt eine ganze
Serie von Grand-Mal-Anfallen. In so kurzen
Abstanden, dass sie sich kaum mehr erholen
konnte», erinnert sich Annette. Man versucht
es daraufhin mit einem neuen Wirkstoff und
hat Erfolg. Innert kirzester Zeit verschwinden
die Anfalle. Und bleiben fast zwei Jahre lang
fort. Aber kurz nach dem dritten Geburtstag
von Ronja kehren sie zuriick, und zwar dusserst
heftig. Mehrere Male missen Annette und Bruno
mit Ronja in den Notfall und jeweils statio-
nar zur Beobachtung bleiben. «Jeder noch so
kleine Schnupfen hatte meistens Anfalle zur
Folge», sagt Annette, ihr Immunsystem sei
nicht besonders stark. Seither seien sie auf
der Suche nach der richtigen «Mischung» von
Antiepileptika. Inzwischen seien sie beim
funften Medikament. Auch die Midigkeit ist
zurickgekommen und schwéacht Ronja in ihrer
motorischen Entwicklung. Denn wegen ihrer
Ataxie muss jeder Entwicklungsschritt zah
erkdmpft werden. «Ich hoffe, die Medikamente
machen die Fortschritte von Ronja nicht wieder
zunichte», sorgt sich Annette.

Genmutation im Visier

Manchmal sind Epilepsien auf eine Genmuta-
tion zurldckzufuhren. Das ist im Fall von Ronja
sogar sehr wahrscheinlich so. Die zwei ersten
Tests typischer Epilepsie-Gene brachten aber
noch kein Ergebnis. Fir den dritten fehlt der
Bescheid der IV, ob sie die Kosten Ubernimmt.
Weil bei seltenen Krankheiten oft eine Auf-
falligkeit an einem Chromosomen-Arm auftritt,
wurde auch das untersucht. Auch dort ohne
Ergebnis. Noch heute seien sie fast jeden
dritten Monat eine Nacht in der Notfallauf-
nahme des Kinderspitals, sagt Annette. Und
bis heute hatten sie nichts anderes als «Epi-
lepsie unbekannten Ursprungs» in der Hand.
«0b meine Tochter je wird sprechen kdnnen,
weiss ich bis jetzt nicht», sagt Annette. Aber
sie sei zuversichtlich, dass Ronja im heil-
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padagogischen Kindergarten grosse Fort-
schritte in ihrer Entwicklung machen werde.
Denn Ronja solle nicht ihre Patientin sein.
Sie solle so normal aufwachsen, wie es eben
moglich sei. Das heisst zum Beispiel, dass
ihre Eltern mit ihr zusammen aufs Riesen-
trampolin gehen wund Wasserrutschbahnen
hinuntersausen. Mit immer neuem Mut und in
steter Hoffnung suchen sie nach der Krank-
heit ihrer Tochter. In néachster Zeit stehen
Untersuchungen am Universitatsspital Basel
an. Vielleicht kdnnte eine Operation dereinst
Ronja von ihren Anfallen befreien.

TEXT: THOMAS STUCKI
FOTOS: STEFAN MARTHALER

KRANKHEIT

Epilepsien: Gewitter im Gehirn

Typisch fur Epilepsien sind
Krampfanfalle durch Stérungen
im Gehirn. Epilepsien gehdren
zu den haufigsten neurologi-
schen Erkrankungen bei Kindern:
in der Schweiz sind 15 000
Kinder betroffen, d.h. ein Kind
von 200. Bei einem Drittel der
Betroffenen ist die Krankheit
schwer behandelbar.
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ES GEHT UM

DIE GANZE FAMILIE

Bettina Bernold ist Physiotherapeutin und sagt, fir eine Therapie mit einem kranken

Kind brauche es die ganze Familie. Denn Fortschritt lasse sich nicht bestellen und

grosse Schwankungen seien eher die Regel als die Ausnahme. Im Interview berichtet

sie Uber ihre Erfahrungen mit dem umstrittenen Bobath-Konzept.

Bettina Bernold
Physiotherapeutin,
Kinderphysiotherapie Filou

Wann braucht ein kleines Kind Phy-
siotherapie? Wenn es zum Beispiel
Probleme gab wéahrend der Geburt
und das Kind den Kopf schief halt.
Oder wenn ein Kind in seiner Ent-
wicklung auffdllig langsam ist.
Wenn es beispielsweise mit zehn
Monaten noch gar nicht sitzen kann.

Gibt es Besonderheiten bei Kindern
mit Krankheiten oder Behinderun-
gen? Nein, es geht bei allen Kindern
darum, sie zu erreichen. Vertrauen
zu gewinnen, eine Beziehung auf-
zubauen. Jedes Kind reagiert auf
etwas. Vielleicht geht der Weg auch
Uber ein Geschwister. Wenn dieses
Geschwister das jingere ist, haben
Eltern von Kindern mit einer Krank-
heit oder Behinderung manchmal
Bedenken, das &ltere Kind komme
«unter die Rader». Sie denken dann,
es sei nicht gut, wenn das altere
Kind erlebe, dass es sozusagen
«lUberholt» werde vom jingeren
Bruder oder der jingeren Schwester.
Aber Geschwister orientieren sich
sowieso aneinander und profitieren
in der Regel voneinander. Es geht
um die Familie als Ganzes.

Therapie und Kleinkind — wie lauft
das ab? Von aussen sieht eine Phy-
siotherapiestunde mit einem Kind
wie Spielen aus. Dahinter liegen
aber natirlich Gesprache mit den
Eltern; wir setzen uns Ziele. Doch
trotz solcher Ziele mdochte ich
jeweils keine falschen Hoffnun-
gen wecken — Fortschritt kann man

nicht «bestellen». Was erreicht
werden kann, hangt auch mit der
Diagnose des Kindes zusammen.
Es konnen grosse Schwankungen
dazugehdren. Manchmal ist es ein-
fach eine Unterstitzung, damit es
nicht schlechter wird. Aber es gibt
auch Kinder, die eine unerwartete
Entwicklung machen. Ich nenne sie
«Wundertiten».

Therapie: besser in einer Praxis
oder bei der Familie zuhause? Es
kann beides richtig sein. Eine
Therapiestunde in der Praxis kann
eine Entlastung vom anstrengen-
den Alltag daheim sein. Manchmal
ist man einfach froh, wenn man aus
den eigenen vier Wanden raus kann.
Andererseits sehe ich das Umfeld
des Kindes, wenn ich zu den Fami-
lien gehe. Welche Mdglichkeiten
das Kind hat. Was hat es fir Spielsa-
chen, wie ist die Wohnung, was kann
man in die Therapie einbauen?

Sie setzen das Bobath-Konzept ein -
was ist das? Ein international be-
kanntes Behandlungskonzept in der
Physiotherapie. Es wurde in den
1950er-Jahren von Berta und Karl
Bobath entwickelt. Sie war Physio-
therapeutin, er Neurologe und Kin-
derarzt. Bobath war ein Neuanfang
fur die Arbeit mit behinderten Kin-
dern. Es ist mehr eine Haltung als
eine Therapie. Zentral dabei ist, die
Therapie als interaktiven Prozess zu
verstehen. Das bedeutet, meine Pati-
enten, ihre Eltern und ich arbeiten
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zusammen an einem Ziel. Bobath
ist Ubrigens besonders gut fir Kin-
der geeignet.

Bobath ist Hokuspokus, sagen Kri-
tiker. Die Wirksamkeit sei nicht
belegt. Bobath ist eben nicht eine
Therapie, sondern eine Haltung.
Berta Bobath sagte einmal, es gehe
nicht darum, die Hand am Kind
zu haben, sondern sie im richti-
gen Moment wegzunehmen. Bobath
kann als «Wischiwaschi» gesehen
werden, je nach Standpunkt, klar.
Das ist beispielsweise bei Vojta
anders, das sind konkrete Ubungen.
Manchen liegt das mehr, sie schat-
zen es, wenn sie ganz genau wissen,
was sie machen missen. Bobath
wurde in den letzten Jahrzehnten
standig weiterentwickelt. Aus den
Erfahrungen in der Praxis. Denn das
Konzept entstand ja aus der Praxis,
aus dem Wunsch, Kinder mit einer
Behinderung besser zu erreichen.
Friher kam es oft vor, dass Kinder
steif wurden. Besser gesagt, dass
sich ihre Gelenke und ihre Mus-
kulatur versteiften. Zum Beispiel
bei einer Hemiplegie, einer halb-
seitigen Lahmung. Dort wird die
gesunde Seite zu stark gebraucht.
Wir arbeiten dann Uber den Kdérper,
so, dass er beginnt, die geldhmte
Seite starker zu brauchen. Da pas-
siert etwas im Gehirn. Nicht Uber
Verbote, das funktioniert einfach
nicht, sondern Gber Signale, damit
der Korper von selbst merkt, aha,
das und das geht besser, dann

«Manchmal gibt es Kinder, die wie

<Wundertiiten> sind und eine unerwartete

beginnt er, das zu verstehen und
macht das immer mehr so.

Haben Sie ein Beispiel aus einer
Familie? Ich begann mit einem
Madchen im Alter von sechs Mona-
ten zu arbeiten. Sie zeigte kaum
Mimik, hatte Angst vor fremden
Menschen und schon viele Unter-
suchungen hinter sich. Plétzlich
fasste sie Vertrauen und begann
zu lacheln. Damit begann unsere
gemeinsame Reise. Das hatte seine
Zeit gebraucht. Wenn ich vor diesem
Zeitpunkt versucht hatte, etwas zu
erreichen, ware das zum Scheitern
Vielleicht
ist es das, was Bobath ausmacht.

verurteilt gewesen.
Dass man eben nicht «auf Teufel

komm' raus» therapiert, sondern
der ganzen Familie den Raum gibt,
einzusteigen. Also auch den Eltern.
Sonst wird das nicht getragen. Es
geht nicht nur um eine gute «Com-
pliance», also darum, dass ich
Anweisungen gebe, die mdéglichst
genau befolgt werden sollten. Denn
dahinter ist die Haltung, dass ich
als Therapeutin weiss, was richtig
ist und was nicht. Ich sehe das
nicht so — wir sind ein Team. Zwar
leite ich dieses Team an, aber ich
bin selbst auch Teil davon und
arbeite nicht von ausserhalb dieses
Teams mit der Patientin. Manchmal
gebe ich dem Team bestimmte Auf-
gaben - zum Beispiel, wenn das
Kind gehen lernt, aber ein Bein
stéarker als das andere braucht.

Dann sage ich den Eltern einfach,

Entwicklung machen.»

BETTINA BERNOLD

an welche Hand sie das Kind neh-
men kdnnen. So, dass sie das ganz
nattrlich in den Alltag einbauen
konnen. Nicht als Pflichtibung.

Wie sichern Physiotherapeutinnen
die Qualitat ihrer Arbeit? Wir tau-
schen uns regelmassig Uber unsere
Arbeit aus. In Qualitatszirkeln, im
wochentlichen Austausch, das ge-
hort einfach dazu. Apropos Quali-
tat: man muss zuerst zwei Jahre mit
Kindern gearbeitet haben, bevor man
fur eine Bobath-Ausbildung zuge-
lassen wird.

Wie finde ich eine Physiotherapeu-
tin fir mein Kind? Ich wirde zu-
erst beim Schweizer Berufsverband
der Physiotherapeuten schauen. In-
teressant ist auch die Webseite
der Kinder-Physiotherapeutinnen
der Schweiz. Wenn Sie an Bobath in-
teressiert sind, empfehle ich den
Verein der Schweizer Bobath-Thera-
peuten. Dort arbeiten Physiothera-
peutinnen, Ergotherapeuten, Logo-
padinnen und Arzte zusammen nach
Bobath. Sobald lbrigens eine &rzt-
liche Verordnung vorliegt, Uber-
nimmt die Grundversicherung, die
Unfallversicherung oder die IV die
Kosten fir die Physiotherapie.

INTERVIEW: THOMAS STUCKI
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WENN AUS EINER ANATOMISCHEN

FEHLSTELLUNG EINE SELTENE
KRANKHEIT WIRD

Alle zwei Tage bekommt der kleine Leandro seine «Superkraft» gespritzt, ein
Medikament, dass jenes Enzym enth&lt, das in seinem Korper zu wenig produziert
wird. Die «Superkraft» hilft Leandro dabei, Muskeln aufzubauen, die er braucht,
um seine Grob- und Feinmotorik zu verbessern und letztlich, um Laufen zu lernen.
Dank einer ausgekligelten Methode gelingt das Spritzen des Medikaments und
Leandro macht grosse Fortschritte.
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Leandro kam im Marz 2018, etwas friher als
geplant zur Welt. Die Arzte stellten schnell
fest, dass unter anderem etwas mit seinen
Beinen nicht stimmt und so wurde Leandro auf
die Kinderintensivstation verlegt. Ein schwie-
riger Moment fir seine Eltern, der ganze vier
Wochen auf der Intensivstation fir Leandro
bedeutete. Leandros Hiften waren luxiert, was
letztlich zu einer Operation im Alter von drei
Monaten fihrte. Die zehnstindige Operation
war vor allem fir Leandros Eltern sehr nerven-
aufreibend. Auch der Spreizgips, den Leandro
im heissen Sommer tragen musste, war fir
alle Beteiligten nicht gerade angenehm und
seine Eltern Manuela und Carsten mussten
sich einiges einfallen lassen, um Leandro
bei Laune zu halten. Doch es sollte nicht die
letzte Diagnose sein. Spéater fand man dank
eines Gentests heraus, dass Leandro von Hypo-
phosphatasie infantile betroffen ist, einer
ultraseltenen Stoffwechselkrankheit. Dabei
handelt es sich um eine Krankheit, die mittels
eines Enzymersatzes therapiert werden kann.
Eine Langzeittherapie also, die nicht nur die
Eltern fordert.

Gewissheit und doch nicht

Heute sind Leandros Eltern froh, einen Namen
fur Leandros Krankheit und vor allem eine
medikamentdse Behandlung dagegen zu haben.
Im ersten Moment sass der Schock allerdings
tief. Man weiss zwar auch jetzt nie, ob das
Medikament alle Probleme ldsen kann, die
Leandro hat. Aber zumindest kann die Familie
aktiv etwas gegen die Krankheit tun. Bereits
nach kurzer Zeit konnten die Eltern sehen,
dass die Medikamente anschlagen und Leandro
Fortschritte macht. Nichts tun wé&re aber so
oder so keine Alternative gewesen, da sonst
Leandros Knochen zu schwach waren, brechen
kénnten und Leandros Leben damit gefahrden
wirden. Und so muss Leandro nun halt alle

«Die Langzeittherapie for-

dert uns zwar taglich, jedoch

haben wir so eine Mdglich-

keit gegen die Krankheit, den

Feind, anzukdmpfen. Das tut

auch moralisch gut.»

MANUELA, MUTTER VON LEANDRO

zwei Tage eine Spritze Uber sich ergehen las-
sen. In der Regel macht Leandro dabei gut mit.
Denn die Eltern haben sich hierzu eine tolle
Methode ausgedacht.

Alle zwei Tage muss

Leandro «Superkraft» gespritzt werden

Das Spritzen des Medikaments Strensiq ist mit
klaren Ritualen verbunden. Die Eltern rufen
Leandro, um ihm seine «Superkraft» zu sprit-
zen, denn nur so werden seine Arme und Beine
stark. Rund 15 Minuten vorher holen die Eltern
das Medikament aus dem Kihlschrank, desin-
fizieren sich die Hande und ziehen die Spritze
auf. Leandro schaut dabei zu und ist entspannt.
Beim Spritzen z&hlen sie dann gemeinsam auf
fuanf. Etwas, auf das sich Leandro freut. Natir-
lich gibt es aber auch mal Tage, an denen er
sich straubt und man ihn festhalten muss. Aber

solche Tage sind zum Glick die Ausnahme.

Mit etwas mehr als zwei Jahren kann Leandro
heute alleine sitzen und er macht langsam
kleine Fortschritte, indem er seine Musku-
latur immer mehr starkt. Sein Oberkodrper ist
noch nicht bereit, um zu laufen. Beine strecken
geht zwar schon, aber die Spannung fehlt. Auch
seine Handmotorik ist noch nicht sehr gut.
Um all dies zu verbessern, machen Leandros
Eltern taglich Ubungen mit ihm. So etwa muss
Leandro ein bis zwei Mal pro Tag Ubungen fir
das Stehen machen. Am Morgen versucht Lean-
dro, far 30 bis 40 Minuten mit Hilfe seiner
Schienen zu stehen. Dabei ist es wichtig, dass
Leandro bespasst wird, da die Ubungen fiir ihn
sehr anstrengend sind. Die Katzen der Familie
helfen hierbei aber gerne mit. Leandros Eltern
wiederum achten darauf, dass er korrekt und
gerade steht. Krimmt sich sein Ricken, ist
dies ein Zeichen dafir, dass Leandro mide
wird. Alles in allem hat Leandro aber viel
Energie und Motivation. Schwierig fir ihn ist
es bloss, dass sein Kopf oft schneller ist, als
beispielsweise die Hand reagieren kann. Die
Steuerung braucht viel Konzentration, und
so gelingt das Zerreissen eines Papiers zum
Beispiel oft nicht, weil die rechte und linke
Hand noch nicht zusammenarbeiten kénnen. In
solchen Situationen reisst Leandros Gedulds-
faden relativ schnell. Leandro merkt etwa auch
in der Kita, dass bei ihm alles etwas anders
ist als bei den anderen Kindern. Er realisiert,
dass die Stehibungen wichtig daflr sind, dass
er Laufen lernen kann — sein grosses Ziel!

Nebenwirkungen aufgrund der Medikamente hat
Leandro zum Glick kaum. Durch die vielen Ein-
stiche hat Leandro aber harte Stellen an den
Beinen, an denen man keine weiteren Injektio-
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nen mehr machen darf. Zurzeit aber gibt es noch
gentgend weiche Stellen. Das ist wichtig, wie
Leandros Mutter sagt, denn sie weiss nicht,
wie ihr Sohn auf die Spritzen reagiert, wenn
er nicht mehr sieht, wo sie gestochen werden.
Beruhigend ist es fur Mama Manuela und Papa
Carsten auch, dass die kognitiven Tests bei
Leandro positiv ausgefallen sind und er ein
vifes kleines Kerlchen ist.

Man wachst mit der Aufgabe

Was Leandros Eltern zurzeit mehr beunruhigt,
sind weitere genetische Abklarungen diesen
Sommer. Leandro entwickelt sich zwar gut, aber
eher zu langsam. Zwar sind Vergleiche schwie-
rig, da man ja auf keine Erfahrungen bauen
kann, und dennoch scheint etwas nicht ganz
in Ordnung zu sein. Die Neurologin vermutet
eine weitere Krankheit im muskularen Bereich,
woflr bereits ein Gentest lauft. Falls dieser
negativ ist, wird weitergeforscht. Ultraschall
der Muskeln, Lumbalpunktion zur Liquorent-
nahme und MRIs von Beinen und Kopf stehen
dann auf dem Programm. Aller Wahrscheinlich-
keit nach gefolgt von einem weiteren Gentest
mit einem grdsseren Muskelpanel. Doch dafir
brauchte es dann erst wieder eine erneute
Kostengutsprache der IV. Die Reise geht also
noch weiter. Manuela ist dankbar, dass ihre
Neurologin so ehrlich ist, ihre Bedenken und
auch Unsicherheiten zu &dussern. Und dennoch
fallt es manchmal schwer zu verstehen, wes-
halb gewisse Erkenntnisse erst spdt kommen
oder Tests erst mit grosser Verzdgerung durch-
gefuhrt werden. Doch Leandro und seine Eltern
bleiben zuversichtlich. «Man wéachst mit der
Aufgabe», sagt Leandros Mutter, auch wenn
die Ungewissheit einem von Zeit zu Zeit fer-
tig mache. Auch mussten die Eltern gewisse
Zusammenhange erst begreifen lernen. So
erzdhlt Manuela etwa, dass sich ein Kind erst
selbststandig drehen kdénnen muss, um auch
richtig Kauen zu kénnen. Ein Zusammenhang
also, der nicht gleich offensichtlich ist.
Nattrlich falle es einem zudem auch manchmal
schwer, wenn man andere Familien sieht, bei
denen alles vermeintlich einfach geht. Auf der
anderen Seite hat Manuela, die in einem Labor
arbeitet, nun mehr Verstandnis fur das Dran-
gen der Eltern auf Resultate. Nie gehadert hat
Leandros Mama Manuela zudem damit, dass er
die Krankheit von ihr geerbt hat. Eine Schuld-
zuweisung nltze nichts, schliesslich habe
man vom Defekt ja nichts gewusst. Wenigstens
habe man eine Erklarung und einen Namen fur
die Krankheit. Sozusagen einen Feind, gegen
den man ankampfen kénne. Und Leandro ist so
ein toller Junge, dass alle hoffen, dass er den
Rickstand irgendwann aufholen wird.

Dabei helfen soll bekanntlich die «Super-
kraft» namens Strensiq. Ein Medikament, das
zum Gliuck eine IV-Nummer hat und damit durch
die IV finanziert wird. Doch bis es so weit
war, musste eine andere betroffene Familie in
der Schweiz hart dafir kdmpfen. Bei Strensiq
handelt es sich um eine sogenannte Orphan
Drug. Ein Medikament also, dass flUr einen
sehr kleinen Markt produziert wird und fur
die Pharmaindustrie wenig interessant ist.
Ohne die Kostenlbernahme durch die IV ware
das Medikament schlicht zu teuer. All diese
Praktiken waren fur die Familie natdrlich
neu. Es ware daher hilfreich gewesen, wenn
sie bereits bei der Diagnosestellung eine
Ansprechperson zugeteilt bekommen héatten.
Der standige Kampf um die Kostenibernahme
droht nédmlich erst noch. Zurzeit kann Leandro
beispielsweise noch im Buggy transportiert
werden. Doch was wird spater sein? Braucht er
einen Rollstuhl, und wer finanziert diesen?
Wann muss die Finanzierung angefragt werden?
Hier hilft den Eltern zwar beispielsweise die
KMSK Selbsthilfegruppe des Fordervereins fur
Kinder mit seltenen Krankheiten auf Facebook,
doch eine direkte Ansprechperson ware dennoch
winschenswert. Auch fiur die tédglichen Heraus-
forderungen im Alltag der jungen Familie.

Eins-zu-eins-Betreuung

Der Alltag wird immer wieder von Physio- und
Ergotherapie unterbrochen. Hin und wieder
kommen auch medizinische Untersuchungen
dazu. Diese sind gut, da die Arzte so mit der
Distanz auch besser wahrnehmen kénnen,
welche Fortschritte Leandro gemacht hat. Das
ist motivierend, denn im t&glichen Training
nimmt man die Fortschritte oft weniger gut
wahr. Im Alltag fallt eher auf, dass Leandro
noch oft getragen werden muss, da er sich
nicht selbststandig fortbewegen kann. Es ist
stets eine Eins-zu-eins-Betreuung und man
kann Leandro nicht einfach alleine auf dem
Spielplatz herumtoben lassen. Ein Ausflug
mit Leandro im Veloanh&nger liegt fir Mama
Manuela zwar drin, spontan ein paar Tage weg-
zufahren aber eher weniger. Langes Sitzen
ist da schlicht zu anstrengend fir Leandro
und auch sein Tagesrhythmus sollte nicht zu
sehr durcheinander gebracht werden. So ist es
wichtig, dass auch sein Vater beim Spritzen
mit dabei ist, um ihn nicht unnétig durch Ver-
anderungen zu stressen. Noch vor kurzer Zeit
musste far eine Ferienreise zu den Verwand-
ten in Deutschland ein zweitdgiger Anreise-
trip eingeplant werden, um Leandros Bedirf-
nissen gerecht zu werden. Doch dank Leandros
«Superkraft» ist dies nun in einer normalen

Autofahrt méglich. Und so kdnnen sich nun
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auch die Verwandten ofters Uber Besuch ihres
kleinen Superhelden freuen.

Und plotzlich ist alles wieder anders

Kurz vor Redaktionsschluss dann eine weitere
Nachricht, die den Alltag der jungen Familie
plotzlich verandert. Neuste Rdntgenaufnah-
men haben gezeigt, dass Leandros Oberschen-
kelkdpfe noch immer nicht verkndchert sind.
Dabei hatte genau dies mit der Therapie mit
Strensiq behoben werden sollen. Die Arztin
von Leandro hat deshalb mit verschiedenen
Zentren in Europa telefoniert und man ist zum
Schluss gekommen, dass die Therapie vorerst
abgesetzt werden muss. In einem halben Jahr
missen erneute Rontgenbilder zeigen, ob sich
die Absetzung negativ auf die anderen Knochen
auswirkt oder nicht. Ist Leandros «Super-
kraft» also gar keine? Die Gewissheit folgt
erst spater und das Leben mit der Ungewiss-
heit geht weiter. Wie leider so oft bei Familien
mit Kindern, die von einer seltenen Krankheit
betroffen sind.

TEXT: RANDY SCHEIBLI
FOTOS: MARTINA RONNER-KAMMER

KRANKHEIT

Bei der Hypophosphatasie han-
delt es sich um eine seltene,
genetisch bedingte Stoffwechsel-
stérung, wobei die Knochen- und
Zahn-Mineralisation defekt ist.
Die Aktivitat der alkalischen
Serum- und Knochen-Phosphate
ist vermindert. Bei der infantilen
Form treten die Symptome in den
ersten sechs Lebensmonaten auf.

SYMPTOME

- Skelettentwicklung gestort
— Muskulére Schwache

- Krampfanfalle

- Irritierbarkeit
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RASANTE VERDOPPLUNG

DES MEDIZINISCHEN GRUNDWISSENS

HILFT BETROFFENEN

Als Geschaftsfuhrer der Vereinigung Pharmafirmen in der Schweiz (vips) vertritt Ernst Niemack

67 Pharmafirmen. Zudem ist er zustandig fir den Vorstandsausschuss Seltene Krankheiten, in

welchem ein regelméssiger Austausch zum Thema stattfindet. Im Interview geht Ernst Niemack

darauf ein, weshalb die Thematik auch strategisch sehr wichtig fir die vips ist.

Ernst Niemack
Geschaftsfuhrer, vips
Vereinigung Pharmafirmen
in der Schweiz

Die vips hat kiirzlich eine Broschire
zum Thema seltene Krankheiten
herausgegeben. Hat der Stellen-
wert von seltenen Krankheiten
Ihrer Ansicht nach in den letzten
Jahren zugenommen? Ja, wir haben
festgestellt, dass es viele ver-
schiedene Broschiren zum Thema
gibt. Jedoch haben alle folgenden
Fokus: Ein betroffener Patient mit
seiner Familie wird sehr emotional
portratiert. Es gibt praktisch keine
Publikation, welche die Problematik
fachlich aufarbeitet und mit Zahlen
und Studien kurz und bindig doku-
mentiert. Die Broschire der vips ist
nicht in erster Linie fur Betroffene
gedacht, sondern fir Entscheidungs-
tréager wie Politiker oder Vertreter
von Krankenkassen. Ihnen, wie auch
den Journalisten, konnen wir mit
Fakten und Zahlen das Thema naher
erlautern. So haben wir die Broschire
etwa an =zahlreiche Neupolitiker
und Medienschaffende verschickt.
Dass der Stellenwert der seltenen
Krankheiten so stark gestiegen ist,
haben wir auch dem medizinischen
Grundwissen zu verdanken. 1950
brauchte es noch fiinfzig Jahre, bis
sich das medizinische Grundwissen
verdoppelt hatte. 1980 waren es
noch sieben Jahre und heute dauert
es nur noch gerade 73 Tage. Die Ent-
wicklung ist deshalb in allen Berei-
chen rasend schnell. Es gibt immer
mehr personalisierte Medizin und
intensivere Forschung, gerade auch
fur seltene Krankheiten. Entspre-
chend grdosser ist der Outcome. So
erwarten wir in den nachsten Jahren

beispielsweise 1800 neue Krebsme-
dikamente, die immer spezifischer
eingesetzt werden kénnen.

Die Entwicklung von Medikamenten
fir seltene Krankheiten ist sehr
teuer und der Absatzmarkt ist klein.
Lohnt es sich fir Pharmafirmen tber-
haupt, in die Entwicklung von Medi-
kamenten gegen seltene Krankheiten
zu investieren? Ob es sich lohnt,
ist immer schwierig zu sagen, da
es sich dkonomisch um eine hoch-
riskante Forschung handelt. Bei der
Medikamentenentwicklung entsteht
aus 10 000 gefundenen Substanzen
nur ein marktreifes Medikament,
wobei dies 10 bis 15 Jahre dauert
und zwischen 1 bis 2.5 Milliarden
Franken kostet. Von 10 Substan-
zen, die in die klinischen Studien
kommen, wird schlussendlich nur 1
Medikament zugelassen. Zusé&tzlich
ist zu beachten, dass nur jedes dritte
Medikament gegen seltene Krank-
heiten, das auf den Markt kommt, die
Forschungskosten wieder einspielt.
Daraus kann man erkennen, wie
schwierig die Preisgestaltung sein
kann. Im Jahr 2012 waren lediglich
127 aller Biotech-Firmen rentabel.
Viele kleinere Biotech-Unternehmen
werden deshalb von einem grossen
Player gekauft.

Kénnen Sie uns noch etwas mehr
zum Vorgehen bei der Forschung im
Bereich seltene Krankheiten sagen?
Zentral bei der Forschung ist, die
Wirkung und allfallige unerwiinschte
Wirkungen zu belegen. Dies ge-
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schieht mittels Studien. Erst dann
kann eine Zulassung und ein Preis
fur das Medikament erteilt werden.
Bei der Forschung fur «herkdmmli-
che» Medikamente beispielsweise
Bluthoch-
druck finden Studien sehr breit statt.
Man findet relativ leicht 10 000
Menschen, die an einer Studie teil-

im Zusammenhang mit

nehmen kdénnen. Bei Medikamenten
gegen seltene Krankheiten dagegen,
gibt es oft nur sehr wenige geeignete
Patienten, weshalb solche Studien
nur an ausgewahlten spezialisierten
Zentren durchgefiihrt werden kénnen.

Findet die Forschung auch unterneh-
mensibergreifend statt? Einen Aus-
tausch gibt es vorwiegend dann, wenn
ein Joint Venture vereinbart wird,
was auch zusammen mit einer Univer-
sitédt geschehen kann. Oftmals aber
forschen viele kleine und grosse
Biotech-Firmen individuell, denn
die Forschung ist ein Wettrennen,
wer zuerst die Marktreife erreicht.
Eine Zusammenarbeit gibt es aber
auch bei Studien und natirlich bei
der Registerfihrung. Wenn mehrere
Firmen in einem Forschungsgebiet
tatig sind, wird oft ein sogenann-
tes Register gefihrt. So entstehen
Erkenntnisse, von denen alle profi-
tieren konnen. Beispielsweise ver-
folgt eine Firma einen spezifischen
Ansatz, eine zweite Firma einen
anderen. Dank des Registers erkennt
man Muster, sodass ein gemeinsames
Vorgehen effizienter sein kdnnte.

Wir bei der vips kimmern uns um
geeignete Rahmenbedingungen, so
dass Forschung und Finanzierung
Uberhaupt méglich sind. Wir sorgen
aber auch dafir, dass Medikamente
fur die Patienten verfiigbar sind. In
Deutschland hat der Patient auf 96 %
der gesamthaft verfigbaren Produkte
Zugriff. In der Schweiz sind es nur
gerade mal 437%.. Dies bedeutet, dass

«Patienten in der Schweiz haben nur auf 437

der verfiigbaren Medikamente Zugriff.»

das Medikament zwar zugelassen ist,
aber nicht von der Kasse ibernommen
wird. Mit Artikel 71 lasst sich eine
Vergitung im Einzelfall erwirken.
Dabei handelt es sich um einen
Antrag im Einzelfall damit die Kos-
ten fur das Medikament dennoch von
der Krankenkasse Ubernommen wer-
den, auch wenn das Medikament nicht
auf der Spezialitatenliste steht. Wie
man sich denken kann, entstehen so
sehr grosse Unterschiede in der Ver-
fugbarkeit der Medikamente fir die
Patienten. Hier kommen wir ins Spiel
und versuchen, fir den Patienten Gber
die Schweiz hinweg einen gleich-
berechtigten Zugang zu Medikamen-
ten zu erzielen. Dies ist verbunden
mit sehr viel politischer Arbeit,
sehen wir uns doch als Drehscheibe
zwischen Swissmedic und dem BAG,
Politikern, Mitgliedern und Medien.

Medikamente fir die Behandlung

von seltenen Krankheiten werden
also nicht generell durch die IV oder
Krankenkasse (bernommen, obschon
dies fur betroffene Familien so
wichtig ware. Wie erfolgt denn eine
Kassenzulassung? Jede Pharmafirma
hat das Bestreben, ihr Produkt kas-
senzuldssig zu machen. Dazu wird
ein Antrag beim BAG gestellt, wor-
aufhin dieses theoretisch innerhalb
von 60 Tagen Uber die Zulassung
entscheiden musste. In der Praxis
kann dieser Entscheid aber bis zu
zehnmal langer dauern. Dies ist sehr
einschrankend, da das Produkt ent-
sprechend erst Uber Jahre verspatet
vergltet wird. Mit Artikel 71 kann
dies zwar Uberbrickt werden, jedoch
schafft man damit eine Situation,
in der man fiur ein Medikament von
Kasse zu Kasse und von Patient zu
Patient unterschiedliche Beurtei-
lungen in Kauf nehmen muss. Es
kann durchaus vorkommen, dass beim
Ubertritt ins Erwachsenenalter fir

eine Therapie gegen ein Geburtsge-

ERNST NIEMACK

brechen auf Grund unterschiedlicher
Sozialsysteme die Behandlung von
der Krankenkasse nicht mehr bezahlt
wird und es zu einem Unterbruch der
Therapie kommt. Deshalb sind wir
aktuell dabei, zusammen mit dem
BAG neue Wege zu suchen - sowohl
bei der Vergltung im Einzelfall wie
auch bei der Aufnahme in die Spezia-
litatenliste.

Kann die Forschung im Bereich sel-
tene Krankheiten auch Auswirkungen
auf Medikamente fir nicht seltene
Krankheiten haben? Durchaus gibt
es hier einen stimulierenden Effekt.
Sowohl bei den Substanzen wie auch
bei den Technologien. Es gibt aber
auch den umgekehrten Fall: Man hat
ein Produkt fir eine Indikation X
entwickelt, stellt dann aber fest,
dass es noch wirksamer ist fir eine
seltene Krankheit.

Was kdnnen Pharmafirmen im Umgang
mit seltenen Krankheiten nebst den
Medikamenten sonst noch beitragen?
Pharmafirmen kénnen direkt oder
Uber den Verband im Sinne der Auf-
klarung das Bewusstsein fir seltene
Krankheiten fordern. Beispielsweise
in Gesprachen mit Politikern oder
Medien, wo ein einzelner Patient zu
wenig Gehor findet. Es ist aber wich-
tig zu verstehen, dass Pharmafirmen
zwar die Allgemeinheit aufklaren
diarfen, aber keine direkte Kommu-
nikation mit den Patienten erlaubt
ist. Dies wird als verbotene Wer-
bung ausgelegt. Deshalb unterstit-
zen viele Pharmafirmen unabh&ngige
Stiftungen, die sich produkte-neu-
tral engagieren. Hier fliessen Ub-
rigens jahrlich hohe Summen in die
Stiftungen, welche letztlich versu-
chen, ohne kommerzielle Interessen
die Gesamtsituation zu verbessern.

INTERVIEW: RANDY SCHEIBLI



BETROFFENE FAMILIEN - NEUROTHERAPIE
TIMO - HIRNSTAMMBLUTUNG 44

TIMO KANN ALLES LERNEN -
MAN MUSS ES IHM NUR
BEIBRINGEN

Eine Hirnstammblutung im Mutterleib hat bei Timo Hirnnerven beschadigt.
Die Arzte vermuteten, er wiirde nie sitzen oder schlucken kénnen. Heute rennt
er herum und hat sogar zu sprechen begonnen. Im Sommer kommt er als inte-
grativer Sonderschiler in den Regelkindergarten. Ihm hilft die Padovan-
Methode in neurofunktioneller Reorganisation (NFR), durch die er all die Be-
wegungen nachholt, die er sich als Kleinkind nicht selber beibringen konnte.
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Timo hat Spass. Lachend rennt er seinem Opa
um den grossen Tisch hinterher. Er geniesst
die Zeit, die er mit seiner Familie und G&s-
ten in den Ferien im Jura verbringen kann.
«Mama», ruft er und zeigt ihr mit Gesten, dass
er den Wirfel fur das Obstgarten-Spiel noch
immer nicht gefunden hat. Opa Sepp hilft ihm,
unterm Sofa zu suchen. Mutter Petra schittelt
den Kopf, als sie ihn lachelnd betrachtet:
«Dabei hatten die Arzte gesagt, er wirde nie
sitzen kénnen.»

Timos Start ins Leben war hart. Bereits in der
28. Schwangerschaftswoche war der Bauch so
gross, dass man eine Drillingsschwanger-
schaft hatte erwarten kdnnen. Abklarungen
ergaben, dass Timo zu wenig Fruchtwasser
schluckte, es musste etwas mit dem Schluck-
akt nicht stimmen. Am 11. Juli 2014 kam Timo
durch einen geplanten Kaiserschnitt in Luzern
zur Welt. Die
bereit, der Kleine wurde direkt auf die Kinder-

Intensivmediziner standen
intensivstation verlegt. Seine Atmung wurde
unterstitzt, «sonst sah er eigentlich richtig
gesund aus», erz&dhlt Petra. Doch nach fiunf
Tagen war klar, Timo aspirierte und ihm drohte
akute Erstickungsgefahr. Ein MRT gab Auf-
klarung: Timos linker Hirnstamm wurde in der
Schwangerschaft durch eine Blutung zerstort
und seine rechte Koérperseite war gelahmt.
Neonatologe Thomas Berger empfahl den
Eltern einen Luftréhrenschnitt. Somit wurde
Timo in seiner dritten Lebenswoche nach Lau-

sanne verlegt.

Nach sieben Monaten durfte er nach Hause

Es begann eine Odyssee durch die Kinder-
spitdler der Schweiz. «Wir haben damals in
Intensivstationen in Bern, Luzern, Zirich und
Lausanne gelebt», erzdhlt Petra. Es folgten
weitere Operationen: Unter anderem entfernten
die Arzte in Zirich seine Speicheldriise, um

«Mein Mann Bjorn hat

immer gesagt, wenn Timo

laufen kann, machen wir

ein grosses Fest. Und das

haben wir auch getan. »

PETRA, MUTTER VON TIMO

den Speichelfluss zu reduzieren. Das Kinder-
spital Luzern entschied sich fir eine Magen-
operation, die Timos Reflux Einhalt gebot. Ein
wichtiger Eingriff, denn Timo hatte extreme
Schmerzen durch den Magensaft, der seine
Speise- und Luftréhre veratzte.

Timo wurde nach sieben Monaten das erste Mal
nach Hause entlassen. «Das war nur mdglich,
da wir von der Kinderspitex Zentralschweiz
unterstitzt wurden», sagt Petra. «Ohne sie
hatte Timo noch viele Monate im Spital blei-
ben missen.» Zudem sei Timo zu Hause auf-
gebliht. Leider ging es nur finf Tage, dann
erkrankte er an Influenza und musste erneut
auf die Intensivstation. Auf der Notaufnahme
steckte er sich mit Varizellen an und musste
weitere acht Wochen auf der Intensivstation
betreut werden, da er sich zusatzlich noch mit
einem Spitalvirus angesteckt hatte. «Das ist
das Schwierige bei Trachealkanilenkindern»,
sagt Petra. «Die Ansteckungsgefahr durch den
direkten Luftweg ist gross.» Timo verbrachte
von seinen ersten vier Lebensjahren mehr als
zwei Jahre im Spital. «Die Hoffnung haben wir
jedoch nie aufgegeben. Wir suchten Mdglich-
keiten und Therapien, die Timo mehr Lebens-
qualitat schenken.»

Zufall bringt die Familie zur Padovan-Therapie
Zu der Padovan-Methode in neurofunktioneller
Therapie kam die Familie nur per Zufall. «Zur
Reha hatte Timo nach Affoltern gehen sollen,
doch da gab es ein Kind auf der Abteilung mit
einem multiresistenten Keim. Ein No-Go fir
Timo, da dies fir ein Trachealkanllenkind zu
riskant gewesen wéare. Aus lauter Hilflosigkeit
und da ihr sonst niemand sagen konnte, was
sie tun sollte, fragte Petra in der Facebook-
Gruppe «Tracheostoma- & Sonde