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ZUSAMMENSPIEL

ZWISCHEN ELTERN, ARZTEN

UND WEITEREN AKTEUREN

Geschéatzte Leserinnen und Leser

Dem 6. KMSK Wissensbuch «Seltene Krankheiten» geht eine persénliche Er-
fahrung unserer Grinderin und Geschéaftsfiihrerin Manuela Stier voraus. Sie be-
gleitete eine alleinstehende Mutter an den runden Tisch eines Kinderspitals.
Was dabei auffiel: das Zusammenspiel und die Kommunikation der zwd1f ver-
schiedenen Akteure aus Medizin, Schulwesen, Spitex, Therapie usw. waren un-
befriedigend. Es fehlte ein Case Manager, der den komplexen Fall koordiniert.
Die Folge: Die betroffene Mutter verlor ihr Vertrauen und fihlte sich nicht ernst
genommen. Das Konfliktpotenzial und die Frustration nahmen zu.

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

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

Dieses Wissensbuch wurde ohne Verwendung von Spendengeldern finanziert.
Unsere Wertschatzung gilt all jenen, die durch ihr ehrenamtliches Engagement
dieses Projekt ermdglichten. Wir mdchten den betroffenen Eltern, Fachleuten,
Sponsoren, Fotografen und Texterinnen unseren aufrichtigen Dank aussprechen.

Herzlichst

PROF. DR. DR. CHRISTIAN WUNDERLIN
Geschéaftsfihrer Dienigma AG
Mitglied des Vorstands

MANUELA STIER

Grunderin und Geschaftsfihrerin
Forderverein far Kinder mit
seltenen Krankheiten KMSK

Vorstand Prof. Dr. med. Anita Rauch, Prasidentin, seit 2020 / Dr. iur. Michael Tschudin,
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Eva Luise Kdhler

Eva Luise und Horst Kdhler
Stiftung fur Menschen mit
Seltenen Erkrankungen

HAND IN HAND FUR

DIE WAISEN DER MEDIZIN

Um die Versorgung der rund 30 Millio-
nen Kinder, Jugendlichen und Erwach-
senen mit Seltenen Erkrankungen in
Europa nachhaltig zu verbessern, muss
in drei Bereichen mehr geschehen: in
der Forschung, der Aus- und Weiterbil-
dung medizinischer Fachkrafte und der
Ausgestaltung der Versorgungsstruktu-
ren. Diese drei Bereiche gilt es eng zu
verzahnen, um einen umfassenden Wis-
senstransfer zu gewédhrleisten. Denn
nur durch koordinierte Zusammenarbeit
vieler Fachrichtungen, iiber Standort-
und auch Landergrenzen hinweg kann
die Diagnostik beschleunigt, die Ver-
sorgung gut gestaltet und translationa-
le Forschung ermdglicht werden.

Aber das Leben mit einer seltenen
Erkrankung spielt sich nicht nur in
Laboren, Arztpraxen und Kranken-
hausern ab. Man lésst die Erkran-
kung nicht dort, sondern lebt mit
ihr zu Hause, in der Familie und im
Freundeskreis ebenso wie in Schule,
Beruf und Sportverein. Eine gute Ver-
sorgung bindet alle Lebensbereiche
ein, blickt Uber den fach- und be-
rufsspezifischen Tellerrand. Es gibt
kluge und ermutigende Ideen von

engagierten Menschen, die diese
notwendige Verbindung mit Engage-
ment, Weitsicht und fundiertem Wis-
sen Uber seltene Erkrankungen ge-
stalten. Einige lernen wir in diesem
Buch kennen.

Die Herausforderung liegt nun darin,
Krafte und Ideen noch starker zusam-
menzufldhren und so umzusetzen, dass
sie den Betroffenen den gréssten Nut-
zen bringen. Zugleich missen Rah-
menbedingungen geschaffen werden,
die das mdglich machen.

Diese Aufgabe kénnen wir nur gemein-
sam angehen, im Bereich der selte-
nen Krankheiten ist kein Platz fir In-
selldsungen und Alleingénge. In der
Pandemiezeit ist deutlich geworden,
dass effizientes Zusammenwirken
von Politik, Wissenschaft, Gesell-
schaft und Industrie méglich ist und
in kurzer Zeit konkrete Ergebnisse
hervorgebracht werden kénnen, wenn
alle Beteiligten an einem Strang
ziehen. Ein vergleichbarer Schulter-
schluss im Bereich der seltenen Er-
krankungen ist dringend nétig, damit
auch die Waisen der Medizin am enor-

men wissenschaftlichen und techno-
logischen Fortschritt unserer Dekade
teilhaben.

«Verbunden werden auch die Schwa-
chen machtig», heisst es in Friedrich
Schillers Wilhelm Tell. Lassen Sie
uns gemeinsam daran arbeiten, diese
Worte mit Leben zu fillen und Hand
in Hand Verbundenheit zu schaffen far
die Wenigen, die doch so Viele sind.

Eva Luise
und Horst Kéhler
Stiftung

www.elhks.de
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Daniela Schmuki

Betroffene Mutter, Beiratin Foérderverein
fur Kinder mit seltenen Krankheiten

DAS UNTERSTUTZUNGSBEDURFNIS

DER FAMILIEN IST VORHANDEN,

OFFEN IST DER LOSUNGSWEG

Wer Ubernimmt die Organisationsauf-
gaben fir ein krankes oder beeintrach-
tigtes Kind? Eine Patentldsung kenne
ich leider auch nicht. So verschieden
Krankheiten sind, so individuell ist
die entsprechende Koordination -
phasenweise fast ein Fulltime-Job
und in stédndigem Wandel. Nur schon
das Management spitalintern zwischen
diversen Abteilungen ist eine Heraus-
forderung, geschweige denn das Zu-
sammenspiel mit externen Arzt*innen
und Therapeut*innen, Betreuungsein-
richtungen und dem Schulsystem. Bis
jetzt fiel diese Herkulesaufgabe mit
einer Selbstverstédndlichkeit den E1-
tern zu.

Auch wenn unser Sohn mit einer selte-
nen Krankheit bereits léanger verstor-
ben ist: Ich erinnere mich gut an stun-
denlanges Telefonieren, E-mailen, an
endlose Besprechungen und einen
kraftezehrenden Rechtsstreit mit der
Krankenkasse. In unserem Fall waren
damals lange keine Geschwisterkinder
da, doch auch so war viel von unserer
Kapazitat gebunden - sogar in der op-

timalen Konstellation von vier elter-
lichen Schultern.

Dabei ist es so wichtig, in Zeiten von
schlaflosen Nachten, taglichen Turbu-
lenzen und Sorgen haush&alterisch mit
den Energiereserven umzugehen. Auch
finde ich es unfair, dass nicht alle
Kinder die gleichen Chancen haben,
weil so viel von den Eltern abhéangt.
Meiner Meinung nach sollten sich
Eltern — wie bei gesunden Kindern
selbstverstandlich - auf ihre Eltern-
rolle konzentrieren dirfen. Im Nachhi-
nein hatte ich uns hier mehr Unterstut-
zung gewunscht, fir mehr wertvolle
und unvergessliche Zeit mit unserem
Sohn. Nur schon ein Case Management
im Kinderspital wére hilfreich gewe-
sen: Dass zum Beispiel Termine an
einem Tag zusammengefasst werden.
Dass jemand den Uberblick iber die
aktuelle Belastung der Familie behalt
und bei Bedarf psychologische Unter-
stlitzung und Sozialberatung anregt.

Ein grosser Teil der Koordination
liesse sich gut fir die Familien

organisieren. Doch wer Ubernimmt
diese Aufgabe? Kinderéarzte, Kinder-
spital, Case Management von IV oder
Krankenkasse, kantonale Stellen
oder eine neue Institution? Und ent-
scheidend, wer bezahlt diese zentra-
le Entlastung?

In den folgenden Kapiteln werden
einige Lésungsansdtze zusammen-
getragen, zum Wohl der betroffenen
Eltern und am wichtigsten, zum Wohl
der Kinder.
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Prof. Dr. med. Nicolas von der Weid
Vizeprasident Padiatrie Schweiz

WIE DER INFORMATIONSFLUSS

FUR KINDERARZT*INNEN

GELINGEN KANN

Kinder mit seltenen Krankheiten
brauchen in aller Regel medizini-
sche Hilfe von verschiedenen Spe-
zialist*innen. Haufig arbeiten diese
in einem grésseren Kantons- oder
Universitatskinderspital. Manchmal
sind die betreuenden Expert*innen
auf mehrere Spitédler verteilt. Diese
Tatsache erschwert den Informations-
fluss und unterstreicht die Notwen-
digkeit einer guten Kommunikation
zwischen ihnen. Die niedergelasse-
nen Kinderarzt*innen spielen eine
zentrale Rolle in der Koordination
sowie in der Zusammenfassung und
Weitergabe der Informationen an die
Familie.

Diese Aufgabe ist sehr zeitintensiy,
insbesondere in Zeiten epidemischer
oder pandemischer Infektionskrank-
heiten, wenn sich die Praxen mit den
vielen zuséatzlichen Notfallen schon
an der Grenze der Uberlastung bewe-
gen. Hier kdnnten sogenannte Case
Manager*innen einsteigen und die
Kinderarzt*innen entlasten, indem
sie die Koordination und den Infor-

mationsfluss an die Familie Uber-
nehmen wirden. Diese Personen
brauchen aber eine solide Grundaus-
bildung und regelméassige Weiter-
und Fortbildung. Advance Practice
Nursing (APN) kénnten diese Rolle
kinftig Ubernehmen, wobei es aktu-
ell noch zu wenig ausgebildete APN
gibt. Die Verantwortung fir deren For-
derung und Ausbildung liegt bei Bund
und Kantonen.

Die Kinderérzt*innen werden in der
Betreuung von Kindern mit seltenen
Erkrankungen mit vielen administra-
tiven Hirden konfrontiert. Die Kos-
tentbernahme verschiedener Medi-
kamente, Therapien und Hilfsmittel
erfolgt haufig erst nach (wiederhol-
ten) Kostenlibernahmegesuchen an
die IV oder Krankenversicherung. Hier
hatten es das BAG und die Behdrden
in der Hand, die administrative Last
beim Erstversorger zu reduzieren. Po-
sitiv zu bewerten ist die Revision der
Geburtsgebrechenliste der IV, welche
einerseits dem heutigen medizini-
schen Wissenstand angepasst wurde

und andererseits neue seltene Krank-
heiten aufgenommen hat. Dies sollte
den Zugang zu den h&ufig kostspie-
ligen Therapien und Medikamenten
erleichtern.

Die Wissensbiicher des Fdrderver-
eins fir Kinder mit seltenen Krank-
heiten sind fir die Kinderarzt*innen
ein nachhaltiges Hilfsinstrument.
Sie fokussieren auf die praktischen,
alltédglichen Bedirfnisse der betrof-
fenen Kinder und Familien und geben
fundierte medizinisch-wissenschaft-
liche Informationen weiter. Den Fa-
milien ermdglichen sie den Zugang
zu evidenzbasierten Daten und somit
das Eliminieren von Fake-Infos.
Ausserdem geben sie den Betroffe-
nen Hinweise auf konkrete Unter-
stitzungsmoglichkeiten, bewahrte
Therapieformen und kompetente An-
sprechpartner.
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Takeda ist eines der fUhrenden globalen Biopharmazie-Unternehmen, das sich an Patienten und Werten orientiert. Unsere Mission ist es,
durch wegweisende Innovationen in der Medizin zu mehr Gesundheit und einer besseren Zukunft fur Menschen in der ganzen Welt
beizutragen. Unsere Leidenschaft und unser Streben nach lebensverandernden Behandlungsoptionen fur Patienten sind tief in unserer
rund 240-jahrigen Geschichte in Japan verwurzelt.

Unsere Schwerpunkte liegen auf der Onkologie, seltenen Krankheiten, Neurowissenschaften und Gastroenterologie sowie der Entwicklung
von aus Plasma gewonnenen Therapien und Impfstoffen.

Takeda ist in 80 Landern vertreten. In der Schweiz sind an zwei Standorten rund 1800 Mitarbeiter tatig. Zurich ist sowohl der
Standort der Schweizer Niederlassung, als auch der europaische Hauptsitz. In Neuchatel produzieren wir Medikamente gegen seltene
Blutgerinnungserkrankungen fur den globalen Markt.

Was unsere Mitarbeiter antreibt: Die Mdglichkeit, das Leben zahlreicher Menschen entscheidend verandern zu kénnen.

Takeda Pharma AG, Thurgauerstrasse 130, 8152 Glattpark (Opfikon), www.takeda.ch

Wenn die Wissenschaft gewinnt,
gewinnen wir alle.

In einer Zeit, in der die Dinge ungewiss sind, suchen wir alle Halt und Sicherheit.
Wir finden sie in der Wissenschaft. Die Wissenschaft kann Krankheiten Gberwinden,
Heilung verschaffen, und ja, helfen Pandemien zu besiegen. Das hat sie schon
einmal getan und sie wird es wieder tun. Denn wenn sie mit einem neuen Gegner
konfrontiert wird, zieht sie sich nicht zurlick, sondern entwickelt sich weiter,
stellt Fragen, sucht, bis sie eine Losung findet.

© 2021 Pfizer AG | Scharenmoosstrasse 99 | 8052 Ziirich www.pfizer.ch
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Die Co-Présidentinnen des Verbandes
Kinder-Spitex Schweiz: Lucia Vogt
(links im Bild), Geschaftsleiterin
Kinderspitex Nordwestschweiz und

Josiane Seiler (rechts im Bild),
Leiterin Kinderspitex Spitex Bern

DIE KINDERSPITEX

ALS ZENTRALES GLIED IM NETZWERK

Ein Netzwerk impliziert, dass die
beteiligten Player gut zusammenar-
beiten, um den Menschen, die auf das
Netz angewiesen sind, Sicherheit und
Vertrauen anbieten zu kdnnen. Verste-
hen wir uns als Kinderspitex als zent-
rales Glied in diesem Netzwerk, setzt
dies verantwortungsvolles Handeln
voraus. Denn im Umgang mit Men-
schen, die unter seltenen Erkrankun-
gen leiden, ist die individuelle Pfle-
ge nicht nur ein Qualitatsmerkmal fir
familienzentrierte Pflege, sie ist
zwingend notwendig, um den Fami-
lien und ihren Bedirfnissen gerecht
zu werden. Denn das zeichnet der
Umgang mit Menschen mit seltenen
Krankheiten aus - jede Situation ist
anders! Dies erfordert Fachwissen.
Nicht nur in Bezug auf die einzelnen
seltenen Krankheiten, vielmehr auch
dariber, was in der konkreten Situ-
ation jeweils wichtig ist. So bietet
der Férderverein fur Kinder mit selte-
nen Krankheiten wertvolle Mdglich-
keiten, sich sowohl Uber den Inhalt
der einzelnen Erkrankungen als auch
Uber organisatorische und adminis-
trativen Aspekte einen Uberblick zu
verschaffen. Und wir kdnnen mit dem

Blickwinkel der Pflege zu Hause die
weiteren involvierten Dienste aktiv
ins Netzwerk miteinbeziehen. Plen-
umsgesprache, oft durch die Kinder-
spitex initiiert, verbessern die Zu-
sammenarbeit und unterstitzen die
Familien darin, die anstehenden
Schritte gezielt und aufeinander ab-
gestimmt anzugehen.

Als Kinderspitex sind wir durch die
unterschiedlichsten Krankheitsbil-
der herausgefordert und eine sorgsa-
me Bedarfsabklarung macht es mog-
lich, mit der Familie zusammen die
Symptome, Probleme und die daraus
resultierende Pflege zu klaren. Dabei
geht es oft nicht darum, den Familien
fachlich Unterstitzung zu bieten, da
gerade Familien mit einem Kind mit
einer seltenen Erkrankung zu Fach-
experten in der Pflege und Begleitung
ihres Kindes werden. Noch immer ist
aufgrund der Seltenheit einer Er-
krankung die garantierte Ubernahme
der notwendigen Leistungen durch
die Versicherungen nicht selbst-
verstandlich, da braucht es direkte
und unkomplizierte Méglichkeiten,
um die Familien professionell zu

begleiten. Nur so kann durch die be-
darfsgerechte Pflege das Familien-
system so weit stabilisiert werden,
dass die Familie nicht nur heute,
sondern auch morgen und tUbermor-
gen die Pflege ihres Kindes zu Hause
Ubernehmen kann.
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Prof. Dr. Veronika Waldboth
Leiterin Entwicklung und Pddagogik MScN,
ZHAW Gesundheit, Institut fur Pflege

INTERPROFESSIONELLE VERSORGUNG

VON SELTENEN KRANKHEITEN

Das Potenzial der Pflege fiir die Ver-
sorgung von Kindern mit seltenen Er-
krankungen

Pflegende kdnnen wichtige Rollen
in der Versorgung von Kindern mit
seltenen Erkrankungen iGbernehmen.
In ihrer Grundausbildung werden sie
vor allem in Bezug auf hdufig vorkom-
mende Erkrankungen geschult und er-
langen Kompetenzen in grundlegen-
den Pflegetechniken. Um Pflegende
vermehrt zu sensibilisieren, kénn-
ten Informationsquellen wie Wis-
sensbicher und die Wissensplattform
des Fordervereins genutzt werden.
In der spezialisierten Pflege sind
Fachpersonen mit erweiterten Kom-
petenzen tatig, die sich Wissen und
Fahigkeiten Uber seltene Erkrankun-
gen angeeignet haben. So sind bei-
spielsweise Care Manager*innen,
Pflegeberater*innen oder Advan-
ced Practice Nurses fir verschiede-
ne Personengruppen zustandig. Sie
verfliigen Uber langjahrige Berufser-
fahrung, haben zusatzliche Kompe-
tenzen in einem Fachgebiet erwor-
ben und Ubernehmen koordinierende
und/oder beratende Funktionen. Wir
haben ein Konzept entwickelt, das

die Tatigkeiten von Care Manager*in-
nen fur seltene Muskelerkrankungen
beschreibt. Derzeit werden auf der
Basis dieses Konzepts Care Ma-
nager*innen geschult, die im Rah-
men eines schweizweit umgesetz-
ten Projekts betroffene Familien
unterstitzen und koordinierende
Rollen innerhalb von Behandlungs-
teams in neuromuskuldren Zentren
Ubernehmen. Das Projekt wird von
einem Forschungsteam begleitet, um
die Effekte fir die Betroffenen, die
Angehoérigen und das interprofes-
sionelle Behandlungsteam zu eva-
luieren. Care Manager*innen haben
einen ganzheitlichen und familien-
zentrierten Fokus und unterstitzen
betroffene Familien per Definition
Uber einen langeren Zeitraum hin-
weg. Sie arbeiten personenzentriert,
Uberblicken die Lebens- und Versor-
gungssituation und sind kontinuier-
liche Ansprechpersonen fir ihre Pati-
enten*innen und deren Familien. Als
Schnittstelle innerhalb des Behand-
lungsteams, befdhigen sie Betrof-
fene, Angehdrige und Fachpersonen
durch gezielte Interventionen, mit
den medizinischen und pflegerischen

Anforderungen der Erkrankungen und
der damit verbundenen gesundheitli-
chen und psychosozialen Problemen
effektiver umzugehen. Damit entlas-
ten sie das Familiensystem und tra-
gen zur verbesserten Lebensqualitat
von Kindern und Jugendlichen mit
seltenen Erkrankungen bei.
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Abteilungsleiter klinische Applikationen,
Spital Thurgau AG, betroffener Vater

Christoph Knopfel

BUNDESGESETZ UBER DAS

ELEKTRONISCHE PATIENTENDOSSIER

Eine Gesundheitsfachperson fragt
uns gefihlt zum hundertsten Mal das
Gleiche. Sie spricht Uber eine Dia-
gnose, von der wir noch nie etwas ge-
hoért haben. Wir werden von einer Ge-
sundheitsfachperson angesprochen,
die wir nicht kennen. Das sind immer
wiederkehrende Situationen fur E1-
tern (Erziehungsberechtigte) von Kin-
dern mit seltenen Krankheiten.

Damit der Informationsaustausch in
der Behandlung von «Patienten» ver-
bessert werden kann, wurde das Bun-
desgesetz Uber das elektronische Pa-
tientendossier 816.1 (EPDG) 2017 in
Kraft gesetzt. Alle Gesundheitsinsti-
tutionen mit stationaren Angeboten
sind seit dem April 2021 verpflichtet
die behandlungsrelevanten Dokumen-
te im EPD zu speichern. Seit 2022
kénnen alle Einwohner der Schweiz
ihr elektronisches Patientendossier
und somit ihre Gesundheitsdaten
zentral selber verwalten.

In den dazugehdrenden Bundesver-
ordnungen sind viele technische
Funktionalitaten eingebaut worden,
damit die Daten nur denjenigen Per-

sonen zugéanglich sind, denen der Zu-
gang freigeschaltet wurde. So besteht
auch die Mdglichkeit, dass die Erzie-
hungsberechtigten eines Kindes mit
einer seltenen Krankheit ein Dossier
fur das betroffene Kind erstellen. Da-
durch missen sie nicht mehr immer
daran denken, eine Kopie der Behand-
lungsinformationen einzufordern.
Gleichzeitig kdnnen sie sich besser
auf die nachste Behandlung, Untersu-
chung oder Sprechstunde vorbereiten.
Das wichtigste Argument fir das EPD
ist natirlich, die Erziehungsberech-
tigten kdénnen den Informationsfluss
gezielt steuern, damit doppelte Un-
tersuchungen oder falsch angeord-
nete Untersuchungen unterbunden
werden kénnen. Dadurch kann die Be-
lastung der Erziehungsberechtigten
und des betroffenen Kindes etwas re-
duziert werden und die Fokussierung
auf den Behandlungsgrund bleibt er-
halten.

Wie ein EPD organisiert ist und was
es alles beinhaltet, ist auf der Web-
seite patientendossier.ch beschrie-
ben. Da noch nicht allzu viele EPDs
eroffnet wurden, sind die Ablaufe in

den Gesundheitsinstitutionen noch
nicht wirklich etabliert. Weisen sie
darum die entsprechenden Fachper-
sonen auf das Vorhandensein eines
EPD hin.

PATIENTEN-
DOSSIER.CH
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Andreas Juchli

Arzt, Unternehmer, Kantonsrat FDP ZH, CEO JDMT
Medical Services AG, Beirat Férderverein far
Kinder mit seltenen Krankheiten

IM ZENTRUM UNSERES TUNS

STEHT DER MENSCH. DIGITALE

HILFSMITTEL UNTERSTUTZEN.

Losgeldst vom Bezug, vom Beruf, von
der Rolle, welche wir innehaben -
das Fir-den-Menschen ist zentral
fdr unser Handeln. Auch und beson-
ders, wenn es um Menschen geht,
die in ihrem Erwachsenwerden mit
besonderen Herausforderungen be-
traut sind.

Der Foérderverein fir Kinder mit sel-
tenen Krankheiten erbringt eine
enorm wertvolle Leistung, um Men-
schen miteinander zu verbinden und
Kindern mit seltenen Krankheiten
Gutes zu tun.

Indes profitieren nicht nur diese
Kinder, sondern viele weitere Be-
teiligte, Eltern, weitere Angehorige,
aber auch die vielen Menschen, wel-
che Betreuungs- und Therapieaufga-
ben wahrnehmen.

Die Koordination von allem, was flr
eine spezifische Individualperson
wichtig ist, aber auch das Zusam-
mentragen, Ergédnzen und Verbreiten
von Informationen, welche allgemein

far Betroffene von Interesse sind,
kann durch digitale Hilfsmittel neu
deutlich vereinfacht werden.

JDMT als medizinisches Unterneh-
men erbringt vielféltige Dienstleis-
tungen mit medizinischem Bezug.
Seine Wissensplattform auf Basis
der aus der IT bekannten Conflu-
ence-Applikation erlaubt es, dass
Menschen Informationen miteinan-
der teilen, kommentieren und aktu-
alisieren kénnen.

Gerade im Erfahrungsaustausch zu
Gunsten von Kindern mit seltenen
Krankheiten sind diese Erfahrungs-
werte von grosser Wichtigkeit — weil
die Lehrbicher diesbezliglich haufig
nicht so detailliert ausfallen, da es
sich um seltene Krankheiten handelt.

Zudem muss die Medizin auch gera-
de zu Gunsten von Kindern mit sel-
tenen Krankheiten anerkennen, dass
eine gute Medizin weit mehr ist, als
Diagnostik und Therapie. Eine gute
Medizin bedeutet, fir die betroffenen

Menschen da zu sein, ihnen Erklarun-
gen zu geben und sie zu unterstitzen.
Dazu ist der Wissensaustausch auch
zwischen Angehérigen und Betreu-
ungsteam sehr wichtig.

Das Digitale hat im Gesundheitswe-
sen und in der Gesundheitspolitik
heute bereits einen grossen Stellen-
wert. Und doch tut sich die Schweiz
noch immer schwer: der «grosse Wurf»
ist noch nicht gelungen.

Der Férderverein fir Kinder mit sel-
tenen Krankheiten kann hier ein-
mal mehr Pionierarbeit leisten.
Die Schweiz ist, was sie ist, weil
Menschen sich fir sie engagieren.
Warten wir nicht auf die Politik,
seien wir selber initiativ, den Men-
schen zuliebe.
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Jimmy Heinzmann
Bachelorstudent HES-SO
Valais-Wallis — Studiengang Pflege

Dr. Fernando Carlen

Assoziierter Professor HES-SO
Valais-Wallis - Hochschule fir Gesundheit

QUALITATIVE DOKUMENTENANALYSE

ALLER KMSK WISSENSBUCHER

«ERLEBEN POSITIVER LEBENS-

SITUATIONEN DER ELTERN»

In einer Bachelorarbeit wurden alle in
den KMSK Wissensbiichern abgedruck-
ten Interviews und Geschichten mit
Eltern analysiert und die positiven
Lebenssituationen herauskristalli-
siert. Die Arbeit geht der Frage nach,
was Eltern als positiv erleben und was
sie gesund héalt und wie Eltern durch
Pflegefachpersonen unterstiitzt wer-
den kénnen.

Die Belastungen und Stressoren fir
Eltern mit Kindern mit einer selte-
nen Erkrankung sind zwischenzeit-
lich bekannt. Ein Uberblick gibt die
Wissensplattform des KMSK mit sei-
nen 14 Themenfeldern (z.B. Weg zur
Diagnose, emotionale Belastung,
Versicherungsleistungen). Eine Le-
benssituation kann von Eltern als
Belastung oder als etwas Positives
wahrgenommen werden. Belasten-
de Lebenssituationen kénnen zu Er-
schopfung sowie Erkrankung fihren.
Um gesund zu bleiben, ist es wich-
tig, eine Balance zwischen Belas-
tung und Ressourcen zu finden. Das

Autorenteam geht der Frage nach, was
Eltern in ihrer Situation als positive
Lebenssituationen erleben. Hierbei
geht es um Aspekte wie Glick, Star-
ken, Wohlbefinden, Resilienz oder Er-
fullung.

Eigene Gesundheit erhalten

Die Salutogenese beschéaftigt sich
mit den Urspringen von Wohlbefin-
den und Gesundheit. Gepréagt wurde
das Modell vom Medizinsoziologen
Aron Antonovsky. Er stellte sich die
Frage, wieso Menschen trotz poten-
ziell gesundheitsschadlicher Ein-
flisse gesund bleiben. Belastungen
und Stressoren werden im Leben als
normal angesehen. Wichtig in dem
Zusammenhang sind die Widerstands-
ressourcen zur Bewé&ltigung der Si-
tuation sowie das Koharenzgefihl.
Letzteres bezeichnet ein Gefiihl der
Zuversicht, auch mit schwierigen Si-
tuationen und Krisen im Leben umge-
hen zu kdnnen und diese zu meistern.
Zentrale Komponenten sind das Ge-
fihl der Verstehbarkeit, Handbarkeit

sowie Sinnhaftigkeit. Die im Projekt
ausgearbeiteten positiven Lebens-
situationen kénnen als Widerstands-
ressourcen angesehen werden und
sind mitverantwortlich fir ein hohes
Koharenzgefiihl. Verfigen Eltern Uber
geniigend (Widerstands-)Ressourcen,
kénnen Belastungen gemildert und
ausbalanciert werden. Ressourcen
mussen aber bewusst wahrgenommen
und genutzt werden. Hierbei spielen
auch Fachpersonen eine wichtige
Rolle, weil Eltern in der Anfangspha-
se das Wissen fehlt und sich in Kri-
sensituationen spezifische Heraus-
forderungen stellen.

Wissensbicher als Datengrundlage

Im Rahmen einer systematischen
Dokumentenanalyse wurden alle 86
Interviews der ersten finf Wissens-
bicher des Fordervereins fir Kinder
mit seltenen Krankheiten analysiert.
Inden Interviews geben Eltern einen
authentischen Einblick in ihren Le-
bensalltag. Insgesamt wurden 1428
Textstellen gefunden, mit positi-
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ven Aussagen zu Lebenssituationen.
Diese lassen sich in vier Hauptka-
tegorien gliedern: positives Erle-
ben im Verlaufe der Erkrankung von
der Schwangerschaft bis Gber den Tod
hinaus, Unterstitzung und Hilfe, vom
Alltag abschalten (Auszeiten) sowie
aus der Situation lernen. Wichtig zu
betonen und auch nachfolgend zu be-
ricksichtigen ist, dass Eltern Situ-
ationen sehr unterschiedlich erleben
und wahrnehmen. Was manche als po-
sitiv erleben, wird von anderen als
negativ wahrgenommen. Als Beispiel
kann hier die Unterstitzung durch
Fachpersonen und Institutionen er-
wahnt werden. Nachfolgend werden
einzelne als positiv erlebte Themen
beschrieben.

Positives Erleben

im Verlaufe der Erkrankung

Mitter nehmen oftmals intuitiv wahr,
das mit dem Kind etwas nicht stimmt.
Hartnackig bleiben und auf Abkl&run-
gen beharren, wird als lohnend erlebt.
Eine Diagnose zu erhalten, wird als
Erlésung bezeichnet. Die Hilfslosig-
keit hat ein Ende und es beginnt ein
neuer Lebensabschnitt, welcher Ant-
worten auf Fragen liefert. Ein wich-
tiges Thema im weiteren Verlauf ist
bei vielen die positive Einstellung
gegenuber der neuen Lebenssituation
und «dass die Krankheit unser Leben
nicht bestimmen durfte». Hierbei gilt
es die Hoffnung nie aufzugeben (Ge-
genteil von Hoffnungslosigkeit), im
Moment zu leben und sich tber klei-
ne Fortschritte zu freuen. Nicht alle
Kinder mit einer seltenen Erkrankung
haben das Glick zu uberleben. Posi-
tive Bilder, schéne Erinnerungen und
die Begleitung bis in den Tod werden
von Eltern als positiv erlebt.

Unterstitzung: «alleine wirden
sie es nicht schaffen»
Eine grosse Ressource ist die eige-

«Uns wurde der Fokus auf alles Negative zu viel.

Wir dnderten unsere Strategie und machten uns

auf die Suche nach dem Positiven.»

ne Familie, die Grosseltern, weite-
re Verwandte, der Freundeskreis und
auch das weitere Umfeld. Lebens-
qualitat kann sich auch durch einen
Therapiehund ergeben. Eine grosse
Unterstitzung erleben Eltern durch
Fachpersonen. Als positiv hierbei
wird erlebt, wenn Eltern ernst ge-
nommen oder als Experten angesehen
werden, Fachpersonen-Know-how mit-
bringen und Wertschatzung und Empa-
thie zeigen. Als grosse und wichtige
Unterstitzung werden Institutionen
wie die Kinderspitex, die heilp&ada-
gogische Schule, spezifische Verei-
nigungen oder auch der Austausch mit
anderen Betroffenen dargestellt. Wei-
ter positiv erlebt wird die Unterstit-
zung durch den Arbeitgeber oder auch
den Gentest finanziert zu bekommen.

Vom Alltag abschalten

Immer wieder weisen Eltern darauf
hin, wie wichtig es ist, Auszeiten
bewusst einzuplanen und dann auch
zu nehmen. Es ist wichtig zu lernen,
«Krafte einzuteilen und meine ei-
genen Bedurfnisse nicht vollkom-
men zu vernachldssigen». Auszeit
ist wichtig fir sich selbst, aber auch
als Paar oder als Familie. «Fir E1-
tern mit einem Kind mit Beeintrach-
tigung sind ein paar Stunden ohne die
Verantwortung auf den Schultern so
erholsam wie fur andere eine Woche
Ferien». Einige Eltern erleben auch
den Beruf als Auszeit und Erholung.

Aus der Situation lernen

Eltern lernen, dass das Leben mit
einem Kind mit einer Beeintréachti-
gung «auch die Chance bietet, Dinge
zu sehen, die andere nicht sehen».
Sie kdnnen aus der Situation mit
ihren Kindern und von diesen ler-
nen. Eltern lernen auch «im Hier und
Jetzt zu leben». Lernen kann auch
bedeuten, Hilfe anzunehmen. «Jeder,
der das Gefiihl hat, eine solche Si-

ANDREAS, VATER VON SARAH

tuation allein meistern zu kénnen,
Uberschatzt sich gewaltig». «Jedes
Schicksal hat auch eine positive
Seite. Doch es braucht Zeit, diese
Chance zu erkennen».

Empfehlungen fiur betroffene Eltern
Der Autor hat ableitend aus der Ana-
lyse Empfehlungen fir betroffene E1-
tern und Fachpersonen abgeleitet.
Diese korrelieren sehr stark. Im Fol-
genden sind die Empfehlungen fur
betroffene Eltern zusammenfassend
dargestellt. Fir Fachpersonen wird
auf die Originalarbeit verwiesen.

Verkniipfungen mit anderen Betrof-
fenen, Organisationen und Vereinen;
Unterstiitzung und Unterstitzungs-
angebote annehmen und sich nicht
von einem schlechten Gewissen oder
Scham leiten lassen;

Auszeit nehmen als Person, Paar oder
Familie. Es gilt, einen Ausgleich
zum Alltag zu finden, bewusste Mo-
mente der Erholung und Entspannung
sowie der Normalitat (z.B. Beruf) zu
schaffen;

Gefiihle ernst nehmen und diese bei
Fachpersonen offen und direkt zu
kommunizieren;
Perspektivenwechsel: Es geht darum,
einen Perspektivenwechsel von den
Sorgen um das Schlimmste in der Zu-
kunft, auf das Positive im Hier und
Jetzt zu durchlaufen.

BACHELORTHESIS

KMSK Wissensplattform
«Seltene Krankheiten»
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Dr. med. Jiirg Streuli

Leiter Padiatrisches Advanced-
Care-Team, Facharzt fur Kinder-
und Jugendmedizin, Ostschweizer
Kinderspital St. Gallen, Beirat
im Férderverein fir Kinder mit
seltenen Krankheiten

ZUSAMMENARBEIT VERBESSERN,

IN NETZWERKEN DENKEN

Eine seltene Krankheit stellt ein Kind
und seine Familien vor grosse Aufga-
ben. Diese Aufgaben kdnnen so umfang-
reich sein, dass wir sie rechtzeitig und
gemeinsam anpacken miissen, wie die
Beitrége in diesem KMSK Wissensbuch
eindriicklich und anschaulich zeigen.
«Wir», das sind die Kinder, deren Fa-
milien und ein ganzes Netzwerk an
Menschen mit Erfahrungen, Wissen
und 108 Eltern und Mitglieder des
Fordervereins fiir Kinder mit seltenen
Krankheiten zum Thema Case Manage-
ment und seltenen Krankheiten.

«Die ganze Welt ist unser Spital»,
schrieb T.S. Eliott in einem Gedicht
und trifft damit vielleicht auch den
Nerv vieler Eltern, die sich nicht
nur liebevoll um ihre Familie kim-
mern, sondern deren Welt von einem
Tag auf den anderen «zu einem Spi-
tal» wurde — einem Spital, in dem
die Eltern nicht selten als CEO die
Leitung tibernehmen. Denn ohne Uber-
sicht, Strategie und Fihrung greifen
die vielen Zahnradchen im komple-
xen Getriebe des Gesundheitsappara-
tes fir seltene Krankheiten nicht oder
nur unvollstandig.

Dies zeigte auch die Befragung, die
grosse Mehrheit konnte sich etwas
unter dem Begriff Case Management
(CM) vorstellen und war der Meinung,
dass CM sehr wichtig ist. Fast die
Halfte (41,77) der Eltern brauchen es
zum jetzigen Zeitpunkt. Aber nur we-
niger als !/s (15,8%) aller Familien
erhielten bisher Zugang zum Angebot
einer Case-Management-Unterstit-
zung. Man muss also von einer deut-
lichen Unterversorgung ausgehen.

Gleichzeitig gilt es festzuhalten, dass
nicht alle Eltern zu jedem Zeitpunkt
Unterstlitzung bendtigen. Die Eltern
werden fur ihre Kinder nicht nur Exper-
tinnen und Experten, sondern tbernah-
men zum Zeitpunkt der Befragung in
mehr als der Halfte (58,3%) der Falle
offensichtlich erfolgreich selbst die
Case-Management-Aufgaben. Es geht
also nicht darum, den Eltern automa-
tisch die x-te Unterstitzungsform auf-
zudréngen, sondern darum, dort aktiv
zu werden, wo effektiv Bedarf fir Un-
terstltzung gefragt ist.

Was ist «Case Management»?
CM setzt sich fir eine ganzheitliche

Herangehensweise ein, die alle As-
pekte des Lebens eines Kindes mit
einer seltenen Krankheit berticksich-
tigt (bio-psycho-sozial-spirituell).
Es geht somit weit Gber die blosse
Verwaltung von medizinischen An-
gelegenheiten hinaus und betrachtet
auch die sozialen, psychologischen
und padagogischen Bedirfnisse der
betroffenen Familien. Wahrend das
CM auf die Bedilrfnisse und Anliegen
der einzelnen Familien eingeht, ist
es auch ein Instrument zur Férderung
von strukturellen Veranderungen. Es
identifiziert Licken und Herausfor-
derungen im Gesundheits- und So-
zialsystem und setzt sich dafir ein,
dass die Rahmenbedingungen ver-
bessert werden, um eine optimale
Versorgung fir Kinder mit seltenen
Krankheiten und ihre Familien zu ge-
wéhrleisten. Insgesamt ist CM ein in-
tegrativer Ansatz, der darauf abzielt,
die Lebensqualitat von Kindern mit
seltenen Krankheiten und ihren Fa-
milien zu verbessern. Es bietet eine
umfassende Unterstitzung und Be-
gleitung, um die vielen gewichtigen
Ereignisse (Case, stammt von cadere,
«fallen» bedeutet soviel wie «ge-
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wichtigtes Erreignis») mit denen sie
konfrontiert sind, zu bewaltigen und
eine positive Entwicklung und Ent-
faltung zu ermdglichen. CM ist somit
ein wertvolles Instrument, das dazu
beitrégt, dass jedes Kind mit einer
seltenen Krankheit die bestmdgliche
Betreuung und Unterstitzung erfahrt,
um sein volles Potenzial zu entfal-
ten und ein erfllltes Leben zu fihren.

Wie und wo kann Case Management
konkret helfen?

Die Befragung ergab ein vielfaltiges
Bild von Aufgaben, die in drei Haupt-
kategorien unterteilt werden kénnen:

In der ersten Kategorie «Zusammen-
fassen und Koordinieren» erachten
die Eltern die Sicherstellung und
Verbesserung der interprofessionel-
len Koordination und Kommunikation
als besonders wichtig. Ebenso von
Bedeutung sind die Terminkoordina-
tion, die Vereinfachung der Kommu-
nikation mit den Kostentrégern, ins-
besondere der IV sowie die Ubersicht
Uber die notwendigen Dokumente.

In der zweiten Kategorie fungiert CM
als neutrale Instanz, die komplexe
Sachverhalte und persdnliche Werte
Ubersetzt und gleichzeitig als Ver-
trauensperson dient. Die Beratung
aus einer ganzheitlichen Perspekti-
ve steht im Vordergrund, um ein Ge-
samtbild zu schaffen und dabei zu
helfen, neue Fakten und Informatio-
nen fir alternative oder neue Thera-

pien einzuholen.

In der letzten Kategorie «Unterstit-
zen und Starken» sind Unterstit-
zungsmassnahmen fir das Wohl der
Familie von grosser Bedeutung. Ein
wichtiger Aspekt ist dabei auch die
Foérderung der Selbstbestimmung und
Selbststéandigkeit der Familien, neu-
deutsch «Empowerment».

Zusammenfassend kann CM in viel-
faltiger Weise Unterstitzung bieten -
von der effektiven Koordination und
Kommunikation zwischen den ver-
schiedenen Parteien bis hin zur
ganzheitlichen Beratung und Hilfe
bei der Bewéltigung von Herausfor-
derungen. Es tragt dazu bei die Si-
tuation besser zu verstehen, Res-
sourcen optimal zu nutzen und
einen positiven Weg in die Zukunft
zu ebnen.

Wer bietet Case Management an?

In einer idealen Welt arbeitet ein in-
terdisziplinares Team immer eng zu-
sammen, um massgeschneiderte L&-
sungen zu entwickeln. In der Realitéat
und besonders im heutigen Gesund-
heitswesen, in welchem Sprechstun-
denminuten schon Wochen im Voraus
genau eingeplant werden missen,
sind viele Fachpersonen schon mit
ihren eigenen Aufgaben ausgelastet
und besitzen kaum zusé&tzliche Zeit
fur einen sinnvollen, proaktiven Aus-
tausch und die nétige Nachbearbei-
tung und Koordination mit anderen
Beteiligten. Teilweise reicht dann
das CM bereits als einfacher Kataly-
sator fur einen Austausch zwischen
den Disziplinen und Fachpersonen,
beispielsweise mit Hilfe eines re-
gelmassigen Rundtischs. In komple-
xeren Situationen muss ein CM aber
sehr viel konkreter die anstehenden
Aufgaben, die Koordination der Ter-
mine, Interpretation der Informatio-
nen und Starkung der Familie Uber-
nehmen. Die Frage, wer CM anbietet,
fihrt immer auch zur Folgefrage, wie
dieses finanziert wird. Jene Fami-
lien, die eine Unterstitzung durch
CM bendtigen, sollten auch Zugang
haben, unabhéngig von ihrer finan-
ziellen Situation. Dazu ist wichtig,
dass sich das CM in komplexen Situ-
ationen dort befindet, wo die Faden
auch zusammenlaufen und ein Zugriff

auf die nétigen Informationen vor-
handen ist. Das Beispiel einer zent-
rumsnahen Netzwerkstitzung, wie es
das Situationen ist dies zumindest
am Anfang in der Regel das Zentrums-
spital. Ein Beispiel eines CM-An-
gebotes eines Zentrumsgestitzten
Netzwerkstltzpunktes, wie es das
Padiatrische Advanced Care Team
(PACT) am Ostschweizer Kinderspi-
tal bietet, finden Sie im separaten
Artikel auf Seite 50 in diesem Heft.

Schlussfolgerung und Ausblick
Dass die Medizin sich vermehrt in
Spezialsprechstunden aufgliedert,
ist fur viele Aspekte ein grosser Vor-
teil. Fur den in der Umfrage genann-
ten Wunsch, nicht nur die Diagnose
oder ein Organ, sondern das Kind als
Ganzes zu sehen, stellt die Speziali-
sierung aber ein Erschwernis dar. Die
moderne Medizin sollte nicht nur die
Schwache und das Leiden behandeln,
sondern sich auch darum kimmern,
ein Kind und seine Familie wieder
«ganz» zu machen. Tatsédchlich ist
das Wort «gesund», indogermanisch
«ghans», also «ganz» ist nicht das
Gegenteil von krank althochdeutsch
«kranak» fir «leidend».

Die hier vorgestellten Ideen von CM
scheinen einen wichtigen Schritt in
die richtige Richtung, um nicht nur
wirksamere Therapien zu finden, son-
dern auch den Blick auf die Familie
als Ganzes zu scharfen.

Studie
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WENN EINE MUTTER MIT DREI

BETROFFENEN KINDERN SICH

GEHOR VERSCHAFFEN MUSS

Liegen Krankheitsbilder ausserhalb der Norm und sind fir verschiedene
Phanomene verschiedene Experten verantwortlich, wird es fiur die Eltern
besonders aufwendig. Das interdisziplindre Zusammenarbeiten aller Be-
teiligten wéare gerade dann entscheidend - fir die Diagnosestellung und
das optimale Therapiesetting. Die Geschichte von Evelyn und Jero mit
ihren vier Kindern verdeutlicht dies eindricklich.
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Henry, der finfjahrige und jungste der Familie,
steht in der Kiche und wirft einen aufmerksa-
men Blick auf seinen Wochenplan, der an der Ku-
chenschranktir angeheftet ist. Er beschliesst
darauf, zum Spielen wieder in den oberen Stock
zu gehen. Seine Augen leuchten. Rasch rickt er
seine dunkelbraun umrandete Brille zurecht,
ein neckisches Lacheln huscht iGber sein fein
gezeichnetes Gesicht. Er freut sich darauf, den
Nachmittag mit Spielen verbringen zu kénnen.
Es ist Montagnachmittag und eine Stunde spa-
ter fahrt der Schulbus hier im Weiler vor. Jetzt
stirmt die achtjédhrige Soraya in die Kiche.
Auch sie hat fein gezeichnete Gesichtszlge.
Eine hellblaue Nikibrille umrandet ihre gros-
sen dunklen Augen. Ihre wildkrausen dunklen
Haare sind zu einem Pferdeschwanz zusammen-
gebunden. Sie scheint voller Ideen zu sein. Sie
ist zurlick von der CP-Schule St. Gallen und halt
stolz einen in buntem Krepppapier verpackten
Gegenstand in Handen, den sie nun vorsorglich
zur Seite legt. Dieser ist fir Sonntag reserviert,
denn dann ist Muttertag! Wie es ihr ginge und ob
sie Hausaufgaben mitgebracht hatte, erkundigt
sich die Mutter. Soraya méchte sich zuerst etwas
ausruhen und hinlegen, denn sie sei mide und
wirde die Hausaufgaben anschliessend in An-
griff nehmen. Die Mutter bestarkt sie darin, zu-
erst in Ruhe anzukommen und sich zu erholen.
Danach sei tatsachlich Zeit genug, sich um die
Hausaufgaben zu kimmern.

Der zentrale Ort im Haus ist die Kiche. Dort
haben wir uns hingesetzt, gemitlich bei einer
Tasse Kaffee, um die Familiengeschichte aufzu-
zeichnen. Draussen vor dem Garten am Tor weist
ein Schild daraufhin: «Kosmos der schwarze
Labrador ist ein Autismusbegleithund. Er steht
im Einsatz, um ein autistisches Kind und seine
Familie im Alltag zu unterstitzen, so auf dem
Schulweg, beim Einkaufen, beim Arztbesuch und
im Strassenverkehr.» Kosmos wurde in der Blin-
denhundeschule Allschwil ausgebildet und ist
seit Anfang Jahr Teil der Familie. Henry, Evelyn
und Kosmos sind nun jeweils als Dreiergespann
unterwegs. Damit Kosmos sich auf seine Arbeit
konzentrieren kann, sollte er nicht abgelenkt
oder gestort werden. Ist er jedoch ohne Gespann
unterwegs, geniesst er das Herumtollen und die
Gesellschaft von anderen Hunden. Gesellschaft
leistet ihm jeweils Dixie. Das Chihuahua-Weib-
chen ist schon langer Teil der Familie und
schlau genug, die Aufmerksamkeit auf sich zu
lenken, um ihre Kuscheleinheiten zu bekommen.

Sich einsetzen und fir die Kinder kdmpfen oder
sich dem Systemunterordnen - der ewige Zwiespalt
Die sechskdpfige Familie lebt erst seit knapp
zwei Jahren in diesem Haus. Hals Uber Kopf

musste sie nach einem neuen Zuhause suchen
und war aufgrund der Betreuungs- und Bezugs-
personen sowie der kantonal geregelten Unter-
stitzungshilfe auf dieselbe Region angewiesen.
Dass der Vermieter sich fir die junge Familie
entschied, war ein Glicksfall, der auch der In-
tuition von Evelyn, der Mutter, zu verdanken ist.
Ihr sechster Sinn und ihre Fahigkeit, die Reali-
tat objektiv einschétzen und sich gleichzeitig
in andere hineinversetzen zu kénnen, haben sie
zum richtigen Zeitpunkt die richtigen Schritte
umsetzen lassen. Evelyn musste sich Uber die
vergangenen Jahre einen Durchsetzungswillen
aneignen und hatte sich oft gewlnscht, dass
Fachpersonen und Spezialisten auf ihre Fragen
und Anliegen eingegangen waren und man sie
ernst genommen hétte.

Jero und Evelyn sind als Paar zusammengewach-
sen. In diesem eingespielten Team nimmt jeder
seine Rolle und Verantwortung wahr. Die ruhi-
ge und Uberlegte Art von Jero schafft Raum fir
die engagierte und zupackende Art von Evelyn,
wéhrend ihre aktive und sprudelnde Weise die
notwendige Gelassenheit und Zuversicht in Jero
findet. Diese gemeinsame Kraft ist an Herausfor-
derungen gewachsen, die sie seit funf Jahren auf
ihrem Lebensweg konstant begleiten. Denn 2018
und 2019 waren besonders pragend. Hier stand
innerhalb eines Jahres fest, dass drei ihrer vier
Kinder an unterschiedlichen seltenen Krankhei-
ten leiden.

Henry war damals ein Jahr alt. Bereits die
Schwangerschaft verlief anders als bei den an-
deren drei Kindern. Bewegungen waren kaum zu
spliren. Nach der Geburt hatte Henry den Nabel-
schnurstummel lange nicht verloren. Eine Gelb-
sucht setzte ein, die nicht weggehen wollte.
Nach zwei Monaten war noch immer keine Span-
nung im Korper. Henry wirkte uninteressiert. Er
suchte keine Verbindung zur Aussenwelt und
weinte nie. Die Arzte beschwichtigten, denn
nicht alle Kinder seien identisch. Hohes Fieber,
eine Mittelohrentzindung und die erste Bronchi-
tis folgten. Den ganzen Sommer Uber war Henry
immer wieder an einem Infekt erkrankt. Eine
erste Physiotherapie mit Stimulierungstbun-
gen wurde eingeleitet. Henry lernte nun schritt-
weise ein Fusschen in die Hand zu nehmen und
sich langsam und sanft zu bewegen. Ausserdem
zeigte Henry absolut kein Interesse am Essen.
Der Druck auf die Eltern stieg. Damit ihr Sohn
die Perzentile einhalte, misse zugefiuttert wer-
den, ermahnten die Arzte. Henry erhielt nun mit
Getreide angereicherte Flaschchen, brachte den
dicklichen Brei jedoch nur mit Wirgen herunter.
Drei Monate spéater schrie er eines nachts so hef-
tig, dass ihn nur das Liegen auf dem Bauch der
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«Wenn man mit mir doch auf Augenhéhe sprechen

wilirde. Viel zu oft sind meine Beobachtungen und

Einschétzungen nicht ernst genommen worden.»

Mutter beruhigen konnte. Am Morgen zeigte sich
Blut in seinem Stuhl. Weil es ihm im Laufe des
Tages wieder besser ging, vermuteten die Arzte
auf der Notfallstation einen Darmverschluss,
der sich wieder aufgeldst hatte. Spater stell-
te eine Logopé&din fest, dass Henrys Zunge im
Verh&ltnis zu gross war und sein Zungenb&nd-
chen zu kurz und eigentlich hatte geschnit-
ten werden missen. Als er einjahrig war, wurde
nochmals versucht, ihn mit Getreide zu ernah-
ren. Zwei Monate darauf wog Henry eineinhalb
Kilogramm weniger, seine Haut war gréulich,
sein Bauch aufgeblaht. Evelyns Vermutung er-
hartete sich, dass hier eine Glutenunvertrag-
lichkeit vorlag. Ein Blutserumtest zeigte aus-
serdem einen schweren Immundefekt. Die tiefen
Werte aus der Blutuntersuchung erklarten den
Leidensweg und die wiederkehrenden Erkran-
kungen zwischen der finften Lebenswoche bis
zum vierzehnten Lebensmonat. Alle Anzeichen
waren typisch fur die Diagnose.

Soraya war zu dieser Zeit vier Jahre alt. Doch
bereits zwei Jahre zuvor, ab 2017, fiel ihr das
bis anhin mihelose Laufen plétzlich schwer.
Es war mit Schmerzen und Kraftverlust verbun-
den. Ausserdem fiel auf, dass sie Mihe hatte,
den Blick zu fokussieren. Ihre Augen wander-
ten herum. Die Abklarung beim Augenarzt ergab
unmittelbar die Diagnose Marfan-Syndrom und
Soraya wurde zur detaillierten Abklarung an die
Augenklinik Uberwiesen. Evelyn war das Marfan-
Syndrom nicht unbekannt; sie selbst hatte leicht
luxierte Linsen. Bei ihr wurde als Kind eine
untypische Form des Marfan-Syndroms festge-
stellt, aber als nicht weiter schlimm eingestuft.
Es bedeutete eine regelméssige Kontrolle der
Augen und des Herzens. Bei Soraya wurde eine
Sehleistung von noch drei Prozent gemessen.
Sie hatte vermutlich seit Geburt gelernt, ihre
Umwelt schemenhaft wahrzunehmen. Innerhalb
von zw6lf Wochen folgten drei Operationen bei
Vollnarkose. Die Sehschéarfe konnte durch Kon-
taktlinsen und Bifokalbrille korrigiert werden,

EVELYN, MUTTER VON HENRY, SORAYA UND YURI

doch die Schwierigkeiten beim Gehen wurden
grosser. Ihr Gang wirkte wie auf Gummi. Die von
den Arzten urspriinglich formulierte Kausalitét,
dass eine marginale Sehkraft nicht zum Gehen
animiere, vermochte die Eltern nicht zu Uber-
zeugen. Sie vermuteten eine muskulédre Dys-
funktion. Sie setzen sich fir eine genetische
Abkléarung ein, die fur alle drei jingeren Kinder
aufschlussreich werden sollte. Ausgenommen
von einem Befund ist Svenja. Die Erstgebore-
ne absolviert bereits eine Lehre und ist heute
dankbar zu wissen, dass ihre drei jingeren Ge-
schwister zwar alle von einem Syndrom betroffen
sind und dies in unterschiedlicher Auspréagung,
das Marfan-Syndrom jedoch bei jahrlicher Kon-
trolle und optimaler medizinischer Betreuung
keine lebensverkirzende Erkrankung darstellt.

Im Sommer 2017, als Yuri, der Zweitgeborene,
mit finf Jahren im kleinen Kindergarten war,
erfolgte eine Reihenabklarung der Augen. Ein
Befund ware schriftlich festgehalten worden.
Evelyn atmete auf, als Yuri keinen Zettel nach
Hause brachte und vergewisserte sich zur Si-
cherheit bei der Lehrerin. Am letzten Tag sei-
nes Kindergartenbesuchs schliesslich, brachte
Yuri dann doch einen Zettel nach Hause. Dieser
sei vergessen worden. Die Werte konnte Evelyn
sofort einordnen. Diese waren so schlecht, dass
sie sich hinsetzen musste. Fir sie wurde sofort
klar, weshalb Yuri bis anhin weder bastelte noch
zeichnete noch seinen Namen schreiben konnte.
Auf eine Entschuldigung jedoch fir das Versehen
wartete sie vergebens. Sie orientierte die Kin-
dergartenleitung daher selbst Giber diese Verfeh-
lung, die so nicht hatte passieren dirfen.

Wenn auch Arzte an ihre Grenzen stossen

Die Auswertung des Gentests zeigte bei Soraya
schliesslich, dass nicht das Marfan-Syndrom
im Vordergrund stand, sondern der Genort, auf
dem der Defekt gefunden worden war. Dies hat-
ten die Experten selbst noch nie gesehen. Es
wirde sich um einen Bindegewebsdefekt han-
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deln, der analog zu einem Marfan-Syndrom be-
handelt werden wiirde. Die Auswirkungen der Er-
krankung seien unbekannt. Die Frage nach der
muskulédren Schwache jedoch blieb nach wie vor
offen. Es folgte nun ein langer und beschwerli-
cher Weg zwischen Experten fir Padiatrie, Neu-
rologie, neuromuskulére Erkrankungen und Or-
thotechnik. Dem angeforderten Bericht Gber die
Genanalyse entnahm Evelyn, dass noch viele
weitere Gendefekte nachgewiesen worden waren,
u.a. auf dem Kollagen-6-Gen. Aufgrund der Sym-
ptomatik meinten die Experten der Gendiagnos-
tik, dass dies allerdings irrelevant sei. Denn
jeder Mensch habe ganz viele unterschiedliche
Gen-Mutationen. Aufgrund dieser Genetik-Aus-
wertung stellte der Muskelspezialist schliess-
lich einen Bindegewebsdefekt fest; damit ge-
hére Soraya in die Stoffwechselsprechstunde.
Schliesslich lautete die Diagnose doch auf Kol-
lagen-6-Muskel-Distrophie, was einen kombi-
nierten Bindegewebs- und Muskeldefekt bedeu-
te. Aussagen Uber die weitere Entwicklung waren
nicht moéglich. Zuséatzlich folgte ein Lungen-
funktionstest und der Pneumologe bestéatigte,
dass Soraya an einer Muskelerkrankung und an
einem Upper-Airway-Resistenz-Syndrom leide.

Case Management und interdisziplinérer Aus-
tausch — ein Zukunftsmodell

Fur die Eltern war es stets wichtig zu erfahren,
woran Soraya und die anderen Kinder genau er-
krankt waren und einen Namen dafir zu haben.
Heute sind fir Soraya alle Therapien Uber die
Schule organisiert, was eine grosse Erleich-
terung fur die Familie bedeutet. Bei Yuri sind
alle involvierten medizinischen Instanzen in-
nerhalb desselben Kantonsspitals unter einem
Dach angesiedelt. Ergadnzend kam eine neuro-
funktionale Ergotherapie kurz vor seinem Schu-
leintritt hinzu. Dies erlaubte ihm, den urspring-
lich durch die Sehbeeintrachtigung bedingten
Entwicklungsrickstand mit enormen Schritten
aufzuholen. Fir Henry, dessen Hauptdiagnose
auf Zéliakie, ASS (Autismus-Spektrum-Stérung)
und Hypogammaglobulindmie, ein schwerer Im-
mundefekt, lautet, mit Vermutung auf eine Uber-
geordnete syndromale Erkrankung, haben drei
entscheidende Elemente zu einer nun positiven
Entwicklung verholfen: den direkten Draht, den
er zur jetzigen Heilpadagogischen Friherziehe-
rin aufbauen konnte, das neue Zuhause auf dem
Land, wo viele Reize wegfallen, und Kosmos,
sein Autismusbegleithund.

Alle drei Kinder sind von einem individuellen
Betreuungssetting getragen, fir das sich Evelyn

stark gemacht hat und sich nach wie vor uner-
mudlich einsetzt. Sie h&lt die Faden in der Hand
und fuhrt Listen, um den Uberblick zu wahren.
In ihrer Rolle als Case Managerin fiur alle drei
Kinder kann sie teilweise auf die Kinderarz-
tin abstltzen. Eine Beziehung, die sich Uber
die Jahre in gegenseitigem Respekt entwickelt
hat. Auch der behandelnde Kardiologe konnte ihr
den Ricken starken. Denn bei all den Selbst-
zweifeln, die immer wieder auftauchen und beim
Vertrauensverlust gegeniber den Fachéarzten und
Experten, bestatigte er, dass nicht Evelyn das
Problem sei. Das Problem liege darin, dass man
nicht genau wisse, welche Probleme die Kinder
hatten. Denn viele Bilder passen in kein medi-
zinisches Schulbuch.

TEXT: LILIANE ELSPASS
FOTOS: THOMAS SUHNER

KRANKHEIT

Marfan-Syndrom

- Oft bedingt durch eine geneti-
sche Mutation; bei ca. 257 hat
sich die Erbinformation jedoch
zufallig veréandert.
Betroffen ist die Bildung des
Bindegewebes. Dieses kommt
fast iberall im Kérper vor, daher
sind viele verschiedene Organe
und Kérperstrukturen, wie Kno-
chen und Gelenke, Augen oder
Herz und Blutgefésse, betroffen.

— Bei optimaler medizinischer
Versorgung ist die Lebenserwar-
tung nicht vermindert.
Yuri, Soraya und Henry sind
unterschiedlich stark davon
betroffen.

SYMPTOME

Die Symptome von Soraya konnten
bislang keiner klaren Krankheit
zugewiesen werden. Es gilt der Sta-
tus einer nicht weiter definierten
seltenen Erkrankung in Kombina-
tion mit weiteren Krankheits-
bildern mit aktuell hochgradigem
Verdacht auf eine Motoneuroner-
krankung, eine seltene neurodege-
nerative Form.
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EIN «KOMPLIZIERTER
ESSER» ERWEIST SICH ALS
TODKRANKER JUNGE

Jimmy ist 4 Jahre alt, als er notfallmassig und mit dem letzten Tropfen Blut
im Kérper ins Ostschweizer Kinderspital eingeliefert wird. Sein Leben hangt
an einem seidenen Faden, der nur darum nicht reisst, weil seiner Mutter nach
zweil Jahren Blindflug der Kragen platzt. Dennoch dauert es noch vier weitere
Jahre, bis die Diagnose vorliegt. Heute fihrt Jimmy ein weitgehend sorgen-

freies Leben.
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Der Anblick hat sich unausléschlich in Kathe-
rinas Gedachtnis eingebrannt. «Jimmys Haut
war so gelb wie der Deckel auf dieser Flasche»,
erzahlt sie mit zittriger Stimme und zeigt auf
die Flasche Schweppes vor uns auf dem Tisch.
«Entschuldige», figt sie mit Tranen in den Augen
hinzu und legt eine kurze Pause ein. In Gedan-
ken kehrt Katherina eben an den Tag zurick, an
dem ihr damals vierjahriger Sohn nur ganz knapp
dem Tod entrinnt.

Zwolf Jahre spéater. Wir sitzen in der Kiche
der Familie aus Mosnang und reflektieren das
Schicksal, das ihr von einer seltenen Krankheit
auferlegt wurde. Mutter Katherina, Vater Markus,
Tochter Tatjana-Luna und Sohn Jimmy. Auch der
Rest der Familie, vier Vierbeiner, schaut kurz
vorbei. Die drei Katzen Lila, Bianca und Mizuki
begutachten eine nach der anderen den unbe-
kannten Besucher, ziehen aber nach kurzer Zeit
uninteressiert wieder von dannen. Nur Twis-
ter, der kleine Hund, braucht etwas langer, bis
auch er keinen Grund zu besonderer Wachsam-
keit mehr erkennt und sich ebenfalls trollt.
Friede, Freude, Eierkuchen. Im beschaulichen
Toggenburg neigt sich ein sonniger Frihlings-
tag langsam dem Ende zu, und mit der Abend-
dammerung tauchen wir ein in eine abenteuer-
liche Geschichte.

Ein Happy End trotz dramatischer Entwicklung
Ihren Anfang nimmt sie 2009. Zwei Jahre spa-
ter erlebt sie ihren dramatischen Hohepunkt.
Und seither hat sich alles zum Guten gewen-
det. Heute strotzt Jimmy nur so vor Kraft und Le-
bensfreude. Man glaubt es kaum, wenn man seine
Geschichte kennt und ihn heute vor sich sieht.
Unweigerlich und unglaubig schwenkt der Blick
des Besuchers hin und her zwischen dem jungen,
kraftigen Burschen mit dem schelmischen Blick
und der Flasche Schweppes mit dem knallgel-
ben Deckel. Knallgelb?! Und nochmals hin und
her. Knallgelb bedeutet in diesem Fall kom-
plett blutleer. Vor diesem Hintergrund wirkt die
PET-Flasche auf dem Kiichentisch wie ein Mahn-
mal, das sich trotzig dem Gesetz der Schwerkraft
entgegenstemmt und sich — wie Jimmy - einfach
nicht unterkriegen lassen will.

Geschichten mit einem Happy End von Kindern
und Familien mit seltenen Krankheiten sind bis-
weilen so selten wie die Krankheiten, denen sich
die KMSK Wissensblcher widmen. Die Geschichte
von Jimmy verdient es daher, ausfiihrlich erzéhlt
zu werden. Einerseits, weil sie Hoffnung und
Trost spendet, andererseits, weil sie greifbar
macht, was aus unbeteiligter Sicht kaum zu be-
greifen ist. Da ist offensichtlich eine Krankheit,
aber niemand kann sie benennen. Und weil man

keine Diagnose hat, kann man nicht gegen sie
anké@mpfen. Dass Jimmys Krankheit so selten ist,
dass es damals dazu in der Schweiz keinen Refe-
renzpunkt gab, erschwerte das Ganze zuséatzlich.
Woran soll man sich als Betroffene orientieren?

Diagnostik:

Die Suche nach «der Nadel im Heuhaufen»
Selbst hochqualifizierte Spezialisten wie der
Neuropéadiater Oswald Hasselmann, Leitender
Arzt am Zentrum flar seltene Krankheiten des
Ostschweizer Kinderspitals (OKS) in St. Gallen,
in dessen Obhut Jimmy 12 Jahre war, brauchte
vier Jahre, bis er — wie er es ausdrickt — «die
Nadel im Heuhaufen» fand. Die langersehnte
Antwort auf die Frage, woran Jimmy leidet — am
Imerslund-Grésbeck-Syndrom (siehe Kasten).
Da war Jimmy bereits 8 Jahre alt. Heute ist er
16 und hat gerade sein erstes Lehrjahr als Sa-
nitdrinstallateur beendet. Die Lehre gefédllt ihm
gut. Er ist motiviert und hat Freude an seiner Ar-
beit, was sich auch in den Noten entsprechend
niederschlagt und die Eltern sichtlich mit Stolz
erfillt. Neuerdings spielt Jimmy auch Schlag-
zeug in der Kirchenband Unteres Toggenburg. Auf
Dréangen seiner Schwester, welche die Band mit
einer Freundin gegriindet hat. Der Name der Band
ist Programm - Feel Go(o)d. Er passt zu Jimmys
heutigem Leben. Wie die Zeiten sich doch andern.

Jimmy ist 2 Jahre alt, als seine Mutter be-
merkt, dass mit ihrem Sohn etwas nicht stimmt.
Im Vergleich zu seiner um etwas mehr als zwei
Jahre alteren Schwester entwickelt sich Jimmy
in allem etwas langsamer. Nicht dramatisch
und fur die Eltern vorerst kein Grund zur Sorge.
«Jedes Kind ist ja anders und entwickelt sich
individuell», sagt Mutter Katherina. «Tatjana
war als Baby und Kleinkind in jeder Hinsicht
anspruchsvoller und sorgte fur viel mehr Be-
trieb. Jimmy war viel ruhiger und brauchte auch
viel mehr Schlaf, was uns aber nicht stresste.
Auch in anderen Familien entwickeln sich die
Kinder unterschiedlich.» Argwohnisch wird die
Mutter erst, als dusserliche Anzeichen auf ein
Problem hinweisen - Blasen im Mund und damit
verbundene Schwierigkeiten beim Essen, die in
eine fast totale Essensverweigerung ausarteten.
«Zwangen wir ihn zum Essen, hat er sich umge-
hend auf den Tisch Ubergeben.» Was die Ursache
far die Blasen sind, bleibt damals ein R&tsel.

Das dezidierte Handeln der Eltern rettet
Jimmy das Leben

«Die behandelnde Arztin war iiberzeugt, dass es
sich um eine Allergie handelt. Aber das war es
sicher nicht», sagt Katherina. «Seit der Diag-
nose wissen wir, dass die Blasen ein typisches
Symptom des Imerslund-Grédsbeck-Syndroms
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«Die Arztin lag falsch. Jimmys Blasen waren ein typi-
sches Symptom des Imerslund-Grédsbeck-Syndroms.
Fiir die Arzte war Jimmy aber ein komplizierter Esser.»

sind.» Aber bis dahin sollten noch 6 Jahre ver-
streichen. Derweil galt Jimmy einfach als
«komplizierter Esser». Wie oft musste sich das
Katherina immer wieder anhéren. Doch Jimmy war
weder kompliziert noch launisch. Er war krank
bzw. schlicht nicht in der Lage, Essen aufnehmen
zu konnen, weil der Kérper aufgrund der massi-
ven Unterversorgung mit dem Vitamin B12 rebel-
lierte. Zur Unterversorgung kommt es, weil ein
Gen-Defekt die Aufnahme dieses lebenswich-
tigen Vitamins stért bzw. verunmdéglicht. Bis
Jimmy 4 Jahre ist, lebt er vom B12-Vorrat, den
er bei der Geburt von seiner Mutter mitbekommen
hat. Dann verschlechtert sich sein Allgemein-
zustand immer mehr. Bis zu dem dramatischen
Tag, an dem seine Hautfarbe so gelb leuchtet wie
der Deckel einer Schweppes-Flasche. Die unver-
kennbare Blutarmut und die pure Verzweiflung
der Mutter Gber den gesundheitlichen Nieder-
gang ihres Sohnes schrecken auch den Hausarzt
auf. Nach wochenlangem Betteln um eine Abkléa-
rung platzt Mutter Katherina an diesem Tag der
Kragen. Wahrend sie dem Arzt telefoniert und
diesen ultimativ auffordert, endlich etwas zu
unternehmen, stirmt Vater Markus mit dem total
entkrafteten Sohn auf dem Arm in die Arztpraxis.
Jimmy wird notfallméssig ins Ostschweizer Kin-
derspital nach St. Gallen Uberwiesen. Das de-
zidierte Handeln der Eltern rettet dem Jungen
das Leben.

Im Kinderspital reagieren sie auf die Notlage
sofort und richtig. Jimmy bekommt umgehend
Blutkonserven, die den praktisch blutleeren
Jungen vor dem Tod bewahren. «Hatte der Haus-
arzt Jimmy zuerst noch Blut fir eine Analy-
se abgenommen, wére er gestorben», schildert
Katherina die kritische Situation und kramt
aus ihrem Gedachtnis die damaligen Blutwerte
hervor, die man im Kinderspital bei ihrem Sohn
feststellte. «Der Wert roter Blutkorperchen liegt
normalerweise bei 120», erzdhlt Katherina.
«Ein Wert unter 65 ist lebensbedrohlich», fahrt
sie fort und ergénzt: «Jimmys Wert betrug noch
46.» Auch die Zahl der Blutplattchen ist bei
Jimmy unterirdisch tief. Wahrend 300 ublich
sind, zdhlte er nur noch deren 11. Blutplattchen
dienen der Blutgerinnung. Hatte sich der klei-

KATHERINE, MUTTER VON JIMMY

ne Jimmy an diesem Tag eine kleine Schirfung
zugezogen, wéare er verblutet.

Erndhrt man sich im Hause der Familie

etwa vegan?

Trotz der Blutzufuhr sacken Jimmys Werte in
kirzester Zeit immer wieder ab. Es dauert gut
eine Woche in Quarantdne bis die Spezialisten
im OKS den Mangel an Vitamin-B12 als Ursache
fur die Blutarmut identifizieren und andere Dia-
gnosen wie z.B. Leukdmie nicht in Frage kom-
men. Aber eine Frage bleibt unbeantwortet: Woher
kommt der Vitamin-B12-Mangel? Im Kinderspital
haben sie einen naheliegenden Verdacht, der mit
einem gesellschaftlichen Trend im Zusammen-
hang steht. Erndhrt man sich im Hause der Fa-
milie etwa vegan? Katherina lacht laut heraus,
als sie davon erzahlt. Und die anderen Famili-
enmitglieder am Kichentisch stimmen ob dieser
Vermutung, die aus medizinischer Sicht durch-
aus logisch ist, ins Gelachter ein. Die Idee ist
einfach zu komisch, wenn man sich Jimmys Ess-
gewohnheiten vor Augen halt, denn er isst nichts
lieber als... — richtig: Fleisch! Welches Fleisch?
Jimmy kommt nichts Bestimmtes in den Sinn. Er
lachelt bloss und sagt: «Hauptsache Fleisch!»

Obwohl Katherina im Spital beteuert, dass die
Familie sich nicht vegan ernéhrt, muss sie Gber
langere Zeit Erndhrungsprotokolle fihren und
wiederholt Besprechungen zum Thema Ern&dhrung
Uber sich ergehen lassen. Auch wenn klar ist,
dass medizinisches Personal sich bei der kli-
nischen Arbeit auf Echtzeitdaten abstitzen und
diese dokumentieren missen, so bleibt bei der
Familie unter dem Strich halt doch der Eindruck
zurlick, dass man ihr nicht glaubt. Hier wieder-
holt sich, was Katherina schon im Kontakt mit
dem Hausarzt zu schaffen machte, fur den ihr
Jimmy ein «komplizierter Esser» war, bis die-
ser ihn gelb und halbtot in seiner Praxis eines
Anderen belehrte. «Man hat mir nicht geglaubt,
dass mit Jimmy etwas nicht stimmt. Da bist du
dann einfach machtlos.»

Die Ohnmacht der Eltern, nicht verstanden
zu werden

Hier manifestiert sich, was an Tagungen Uber
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seltene Krankheiten immer wieder von Patien-
tenseite zur Sprache gebracht wird. Die Ohn-
macht von Patientinnen und Patienten und ihren
Familien, nicht verstanden oder — schlimmer -
nicht ernst genommen zu werden. Um dies zu ver-
hindern, ist es absolut zwingend, dass die Drei-
ecksbeziehung zwischen Patienten/Familien,
Hausarzt/Kinder&rztin und den Spezialistinnen
und Spezialisten in den Kinderspitalern und
Kinderkliniken reibungslos funktioniert. Ent-
scheidend ist, dass die Grundversorger erken-
nen, dass es sich beim vorliegenden Fall nicht
um eine Banalitat handelt und der Fall an ein
auf seltene Krankheiten spezialisiertes Zentrum
verwiesen wird. Deren Aufgabe besteht sodann
in der erweiterten Diagnostik und — sofern eine
Diagnose vorliegt — um die Sicherstellung einer
addquaten medizinischen Versorgung. «Das
funktioniert in den allermeisten F&llen recht
gut», sagt Oswald Hasselmann aufgrund seiner
langjahrigen Erfahrung. Und wo es klemmt, liegt

speziell bzw. nicht alltaglich und manchmal
sogar einzigartig, weshalb sie gern die Tarif-
ordnung sprengen. Die Familie kimmert das
nicht. Ihr seltener Fall ist nicht nur wegen des
Happy Ends selten, sondern auch weil die L6-
sung sehr einfach und kostengiinstig ist. Ein-
mal pro Quartal eine hochdosierte Ladung B12,
die verhindert, dass Jimmys Blutzellen nicht
wieder zerstort werden. Mehr braucht es nicht.
Und seit Katherina durchgesetzt hat, dass sie
fur die Spritze nicht jedes Mal mit ihrem Sohn
ins Spital nach St. Gallen fahren muss, sondern
sie ihm diese zu Hause auch selber setzen darf,
ist Jimmys Leben einfacher und angenehmer.
Mutter sei Dank!

TEXT: ROB HARTMANS
FOTOS: JORG FOHN

KRANKHEIT

Das Imerslund-Grasbeck-Syndrom
ist eine seltene Krankheit, die
statistisch einmal auf 200 000
Geburten vorkommt. Die Erbkrank-
heit stort bzw. verunmdglicht die

das selten am fehlenden Willen oder der man-
gelnden Routine der Grundversorger, sondern
sehr oft an den Rahmenbedingungen.

Aufnahme von B12 im Dinndarm.
Die Krankheit wurde 1960 zuerst
durch die Osloer Kinderéarztin

Olga Imerslund und den Helsin-
kier Laborarzt Ralph Grasbeck
beschrieben und kann ausschliess-
lich durch B12-Injektionen behan-
verh&lt es sich ja genau umgekehrt. Pro Krank- delt werden.

Denn unter dem Druck steigender Gesundheits-
kosten wird in der Medizin immer mehr ratio-
nalisiert und automatisiert. Das macht Sinn,
wo eine hohe Zahl gleich gelagerter Falle zu
bewédltigen ist. Doch bei seltenen Krankheiten

heit gibt es nur wenige Falle und die sind
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BEDEUTUNG DER KOMMUNIKATION

ZWISCHEN ELTERN UND ARZT

Die Beziehung zwischen Arzt und Patient ist elementar fir den Ver-

lauf der Behandlung und wird entscheidend von der Kommunikation

gepragt. Die Grundvoraussetzung fir eine positiv geprédgte Beziehung
ist deshalb eine gelungene Kommunikation. Es ist wichtig, sich die

Grundprinzipien sowie mdgliche Schwierigkeiten in der Kommuni-

kation bewusst zu machen.

Padiatrische Gesprache zeichnen
sich gegenlber anderen &rztlichen
Gesprachen mit Patienten zusatz-
lich durch eine Dreier Konstellation
von Arzt, Patient und Eltern(teil) aus.
Eine besondere Aufgabe dabei ist es,
die unterschiedlichen Kenntnisse
und Zustandigkeiten aller Beteilig-
ten (auch abhangig vom Alter des Kin-
des) fir die Zwecke des Gesprachs in
ausreichendem Mass abzugleichen
und Verstéandigung und Gespréachser-
gebnisse abzusichern.

Konkret kann dies zum Beispiel da-
durch erreicht werden, dass man zu
Beginn aus Sicht der Eltern, gegebe-
nenfalls des Kindes und des Arztes den
Kenntnisstand und die Ziele des Ge-
spréchs benennt. Falls es Diskrepan-
zen gibt, sollte dies dann kurz bespro-
chen und ein Konsens gefunden werden.

Eine besondere Herausforderung
kann die addquate Einbindung von
Eltern und Kind im Verlauf sein,
weil sich die Rolle des Kindes in der
Kommunikation abhangig vom Alter
und den spezifischen kognitiven Fa-
higkeiten andert.

Dieses Kapitel beschaftigt sich
allerdings speziell mit Fragen der
Kommunikation zwischen Eltern
und Arzt.

Spezifische Rollen

in der Kommunikation

Im Rahmen der Kommunikation zwi-
schen Eltern und Arzt nehmen beide
Parteien unterschiedliche Rollen

wahr. Diese Rollen sind teilweise
durch eine gewisse Asymmetrie ge-
kennzeichnet, z.B. verfigt der Arzt im
Allgemeinen Uber einen Vorsprung
an Fachwissen, wdhrend die Eltern
im allgemeinen sehr detaillierte
Informationen Gber ihr Kind haben,
auch aus dem Alltag. Es ist in die-
sem Zusammenhang entscheidend,
dass die Kommunikation auf Augen-
hohe stattfindet. Trotz des mogli-
chen Informationsvorsprungs einer
der beiden Parteien in gewissen Be-
reichen muss ein echter Austausch
in verstandlicher Weise stattfinden,
bei dem beide Seiten bereit sind, zu-
zuhoren. Nur so kénnen die relevan-
ten Themen im Interesse des Kin-
des ausreichend erfasst werden. Es
gibt auch Situationen, in denen sich
die Rollen umkehren, und die Eltern
z.B. Uber Fachwissen verfiigen, des-
sen der Arzt nicht gewahr ist. Auch
hier hilft die offene Kommunika-
tion dabei, solche Informationen
adaquat zu erfassen. Sollte der Arzt
in diesem Zusammenhang der fachli-
chen Einschatzung der Eltern nicht
zustimmen, kann und muss er dies
kommunizieren und begrinden. Al-
lerdings kann nicht grundséatzlich
angenommen werden, dass der Arzt in
fachlichen Fragen immer Recht und
das meiste Wissen hat und anderer-
seits die Eltern in anderen Dingen,
die ihr Kind betreffen, immer die
richtigen Einschéatzungen treffen.
Durch die N&dhe zum Kind oder emo-
tionale Faktoren kann hier die Fa-
higkeit, eine Situation «objektiv»
einzuschatzen, beeintrachtigt sein.

Es ist wichtig, sich der mit einer
Rolle verknupften Erwartungen be-
wusst zu sein. Gleichzeitig kann es
manchmal ein Problem darstellen,
diesen Erwartungen gerecht zu werden
und sie mit dusseren Gegebenheiten
zu vereinbaren. So ist es beispiels-
weise fir Arzte mitunter schwierig,
die Erwartung, Patienten optimal zu
versorgen, mit dem gleichzeitig not-
wendigen wirtschaftlichen Denken
zu vereinbaren. Solche nicht oder nur
schwer miteinander zu vereinbaren-
den Erwartungen sowie die allgemei-
ne Tatsache, dass jeder Mensch ver-
schiedene Rollen zu erfldllen hat,
kénnen zu Rollenkonflikten fuhren.

In der Kommunikation ist es wich-
tig, dass beide Seiten ihre Rolle und
mogliche Konflikte reflektieren und
wenn notig, klar kommunizieren. Wenn
der Arzt sich zum Beispiel ékonomi-
schen oder zeitlichen Zwangen aus-
gesetzt sieht, die seine Rolle beein-
trachtigen, ist es wichtig diese klar
zu kommunizieren und sich Lésungs-
moglichkeiten zu Gberlegen. Gemein-
sam kann dann Uberlegt werden, wie
man solche Konflikte 16sen kann.

Grundsatzlich ist die Vorbereitung
wichtig, so dass z.B. fir wichtige Ge-
sprache ein Setting gewahlt wird, in
dem ausreichend Zeit vorhanden ist,
Stérungen weitgehend ausgeschlos-
sen werden, im Vorfeld bereits Uber-
legt wird, welche Informationen fir
beide Seiten wichtig sind und viel-
leicht bereits vor einem Gespréch
ausgetauscht werden sollten und wer
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alles in die Kommunikation einge-
bunden werden soll. Dies kann z.B.
bedeuten, dass mehrere Spezialisten
an einem interdisziplinaren Gesprach
teilnehmen, dass der Kinderarzt als
«Coach» eingebunden wird oder aber
auch die Eltern eine weitere Vertrau-
ensperson in die Kommunikation ein-
binden méchten. Im Zweifel sollten
Eltern diese Mdglichkeit einfordern,
wenn ein entsprechender Rahmen
nicht geboten wird.

Ebenen der Kommunikation

Der Kommunikationswissenschaftler
Schulz von Thun definierte vier Ebe-
nen der Kommunikation. Jede Aussage
kann, je nachdem auf welcher dieser
Ebenen sie empfangen wird, unter-
schiedlich gedeutet und verstanden
werden.

1) Auf der Sachebene wird die inhalt-
liche Information der Botschaft
vermittelt.

2) Auf der Beziehungsebene wird ver-
mittelt, wie die beiden Gesprachs-
partner zueinander stehen.

3) Auf der Ebene der Selbstoffenba-
rung gibt der Patient (die Eltern)
etwas Uber sich preis.

4) Auf der Ebene des Appells wird
eine Erwartung oder Forderung ver-
mittelt.

Konkret bedeutet dies, dass die in-
haltliche Information eines Satzes
sehr unterschiedlich wahrgenommen
werden kann, je nachdem wie die Ge-
sprachspartner zueinander stehen
oder mit welcher Intention der Satz
gesagt wird. Selbst eine einfache
Aussage wie «Es geht mir gut» kann
also bedeuten «ja es geht mir gut,
danke dass Du mir geholfen hast, ich
freue mich dass es mir gut geht» oder
im Gegenteil «ich will nicht tie-
fer in die Probleme eintauchen, lass
mich in Ruhe, hore auf so viele Fra-
gen zu stellen, es ist mir im Moment
zu viel dariber zu reden dass es mir
vielleicht gar nicht so gut geht». Die
gelegentliche Selbstreflektion der
Beteiligten ist sehr wichtig, um hier
Storungen der Kommunikation zu er-
kennen. Ein anderes Mittel ist das re-
gelmassige Zusammenfassen dessen,
was beide Seiten gesagt haben, und
was verstanden wurde.

Formen der Kommunikation

Neben den Ebenen der Kommunikation
existieren verschiedene Formen der
Kommunikation.

Zunachst natirlich die verbale Kom-
munikation mit dem Medium Sprache
zur Mitteilung des inhaltlichen As-
pekts der Botschaft, wobei wie oben
ausgefuhrt Aussagen sehr unter-
schiedlich empfangen und gedeutet
werden kénnen.

Im Gegensatz dazu erfolgt die non-
verbale Kommunikation Gber Gestik,
Mimik, Koérperhaltung, Kérperkontakt
und Blickkontakt zum Teil unbewusst
und ohne willkirliche Kontrolle. Sie
wird sehr stark vom Beziehungsaspekt
zwischen Sender und Empfanger be-
einflusst.

Auch Sprechtempo, Tonhdhe, Lautstar-
ke sind wichtig und werden als para-
verbale Kommunikation bezeichnet.
Insbesondere seit der Covid-Epide-
mie hat neben der persdnlichen Kom-
munikation, wo sich die Interaktions-
partner direkt gegeniber stehen, die
mediale Kommunikation bei der die
Interaktionspartner Gber ein Medium
kommunizieren (z.B. per Webkonfe-
renz, Telefon oder E-Mail) stark zu-
genommen.

Eine problematische Situation stellt
die paradoxe Kommunikation dar. Hier
werden auf der Inhalts- und Bezie-
hungsebene widersprichliche Aus-
sagen an den Empféanger gesendet,
d.h. dem was inhaltlich gesagt wird
widerspricht z.B. die Mimik oder die
Tonhéhe und Lautstérke.

Entscheidend ist auch hier die
Selbstreflektion um eine ad&aquate
und effektive Kommunikation sicher-
zustellen.

Wie kann die Kommunikation zwischen
Eltern und Arzt optimal verlaufen?

Um die Kommunikation zwischen Arzt
und Eltern optimal zu gestalten, wird
heute ein partnerschaftliches Modell
der Arzt-Patient-Beziehung bevor-
zugt. Dabei schaffen Arzt und Patient
eine gemeinsame Kommunikationse-
bene und treffen Entscheidungen im
Sinne der gemeinsamen Entschei-

dungsfindung (Shared Decision-

Making) bzw. erarbeiten einen Hand-

lungsplan:

— Gemeinsam werden der medizini-
sche Rahmen (Diagnose/Einord-
nung der Erkrankung) sowie die
Behandlungsziele aus arztlicher
Sicht und gemass den Vorstellun-
gen und Winschen der Eltern/des
Patienten festgelegt

— Der Arzt befahigt die Eltern, an Ent-
scheidungen mitzuwirken, indem er
sie mit den notwendigen Informa-
tionen versorgt bzw. Informationen
von Seiten der Eltern mit diesen
diskutiert

— Der Arzt teilt den Eltern seine ei-
genen Einschatzungen und Empfeh-
lungen mit

— Die Eltern entscheiden auf dieser
Grundlage Uber das weitere Vorge-
hen

— Selbstmanagement: Die Eltern er-
langen die notige Kompetenz und
sind in der Lage, mit der Erkrankung
umzugehen

Das Informationsbedirfnis ist bei
den meisten Eltern sehr hoch. Den-
noch sollten Eltern im Vorfeld immer
gefragt werden, wie sehr sie in die
Entscheidungsfindung einbezogen
werden wollen und wie gross ihr In-
formationsbedirfnis ist, da es dies-
beziiglich grosse Unterschiede zwi-
schen den Eltern geben kann.

PROF. DR. MED. JOHANNES ROTH
FRCPC RhMSUS, Leiter Zentrum fir
seltene Krankheiten Kinderspital Luzern
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GEMEINSAM STARK:
EIN WEG VOLLER LIEBE
UND HOFFNUNG

Die 5-jahrige Mira (keine Diagnose) besitzt ebenso ein kdmpferisches Herz,
wie ihre Eltern. In einer Welt voller Herausforderungen stitzt sich die Fami-
lie auf ein Netzwerk, das weit Uber den Austausch hinausgeht. Es bietet Halt,
Trost und Wissen, wahrend es ihren Weg trotz der