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Tagung zum internationalen
Tag der Seltenen Krankheiten

in der Schweiz

Samstag, 1. Marz 2025

Fachtagung deutschsprachiger Lander zu Seltenen Krankheiten statt. Ziel ist es,
die verschiedenen Aktivitdten zum Thema in den drei Ldndern Deutschland,
Osterreich und Schweiz (DACH-Region) zu vernetzen und zu stéirken. Das
Programm umfasst Vortrdge sowohl zu wissenschaftlich-diagnostischen
Aspekten wie auch zu existierenden Netzwerkstrukturen und zukiinftigen
Entwicklungen.

Veranstalter ist das Forum Seltene Krankheiten in enger Zusammenarbeit

mit der Deutschen Gesellschaft fiir Humangenetik (GfH) und gemeinsam mit
den Osterreichischen und Schweizer Gesellschaften fiir Humangenetik bzw.

von 0945 bis 16.00 Uhr medizinische Genetik (OGH, SGMG), den Zentren fiir Seltene Erkrankungen

in Deutschland sowie den Betroffenenverbinden in Deutschland, Osterreich

Luzern und der Schweiz (ACHSE, Pro Rare, ProRaris). Als Ausdruck der inhaltlichen
www.proraris.ch Néhe zur Medizinischen Genetik findet die Tagung iiberlappend mit der GfH-

PRORARIS

luzerner kantonsspita

Jahrestagung in Innsbruck statt.
Die Mitglieder der beim DACH-SE-Kongress involvierten Verbdnde und
Gesellschaften erhalten vergiinstigte Tagungsgebiihren.

Weitere Informationen zum Kongress-Programm
und zur Registrierung unter: www.dach-se.org
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sorgung wird je ldnger, je mehr
gewiinscht und gefordert.

Patientinnen und

Patienten als Partner
ProRaris, der Dachverband fiir
Patientenorganisationen von
Menschen mit einer seltenen
Krankheit, setzt sich dieses
Jahr ganz besonders fiir die
Patientenvertretung und
damit fiir Patientinnen und
Patienten als Partner ein. Und
dies mit gutem Grund.

Wohl in keinem anderen
Fachbereich der Medizin ist
der Einbezug von Patientin-
nen und Patienten und von
Angehdrigen so wichtig wie
bei seltenen Krankheiten.
Denn die Herausforderungen
sind gross: Anders als bei
hiufigen Krankheiten konnen
die behandelnden Arztinnen
und Arzte oft nicht auf eigene
Erfahrungen zuriickgreifen.
Es gibt zudem keine medizini-
schen Behandlungsvorschrif-
ten. Und drittens fehlt es oft
auch an Medikamenten, oder
ihre Wirkung lasst sich wegen
der tiefen Fallzahlen nicht
zuverldssig messen.

Ausgangslage Entscheidendes
einbringen. Sie sind Expertin-
nen und Experten darin, wie
gut eine Behandlung wirkt.
Gerade wegen der fehlenden
medizinischen Informationen
haben Betroffene zudem

oft eine wissenschaftliche
Expertise aufgebaut, die in
die Versorgung einfliessen
soll. Dariiber hinaus konnen
Patientenvertretungen auch
auf psychosozialer Ebene
wichtige Impulse einbringen.

Spezialisierte Behandlungs-
netzwerke

Wenn Betroffene und
medizinische Fachpersonen
ins Gespriach kommen,
entstehen neue Losungen.
Diese Erkenntnis wird von der
Nationalen Koordination fiir
seltene Krankheiten (kosek)
geteilt. Sie hat in den letzten
Jahren Versorgungsnetzwerke
und Zentren an Schweizer
Spitélern aufgebaut, die die
Diagnose und Behandlung von
seltenen Krankheiten erleich-
tern. Von Anfang an wurden
Betroffene in die Arbeitsgrup-
pen einbezogen.

PRoH_nRis

finanziert werden. Zurzeit
fehlt dazu eine rechtliche
Grundlage. Doch auch hier tut
sich etwas. Ein neues Gesetz
wurde erarbeitet und geht in
die Vernehmlassung. ProRaris
wird die Diskussion genau
verfolgen und gemeinsam mit
seinen Mitgliedorganisationen
alles tun, damit Betroffene die
notige Unterstiitzung erhalten
und der gemeinsame Weg
weitergefiihrt werden kann.

Beratung bei komplexen
Einzelfillen

Trotz bester Absichten auf
allen Seiten finden sich
Patientinnen und Patienten
manchmal nicht zurecht,
haben Fragen zur Kosten-
iibernahme durch die
Krankenkassen oder

zu Sozialversicherungen.
ProRaris bietet bei komple-
xen Anfragen, die die
Mitgliedorganisationen nicht
selbststdndig beantworten
konnen, eine kostenlose
Erstberatung sowie nach
Vereinbarung eine umfassen-
dere Patientenberatung an.
Diese Dienstleistung wird

Patientenvertretungen, Die Tatigkeiten zugunsten durch Spenden moglich
seien es direkt Betroffene oder | von Menschen mit selte- gemacht.
Angehorige, konnen in dieser nen Krankheiten miissen
Q

zum Leben!

Allergie? Darmerkrankung?

Informiere dich bei
»HAEllo zum Leben*!
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Mit freundlicher Unterstlitzung von Amgen Switzerland AG

Endokrine Orbitopathie (EO):
Eine Betroffene und ein Endokrinologe
stellen die Autoimmunerkrankung vor

Sie leiden an endokriner
Orbitopathie. Wie kam es
zur Diagnose?

Im Dezember 2011 schwollen
mir eines Abends die Beine
so an, dass ich den Reissver-
schluss der Stiefel nicht mehr
zubekam. Mein Hausarzt,

der mich 30 Jahre kannte,
schickte mich direkt ins
Krankenhaus. Dort stellte sich
heraus, dass meine Schild-
driise in einem katastropha-
len Zustand war. Sie wurde
behandelt und fortan streng
kontrolliert. Im April 2012
bekam ich «basedowsche
Augen» (hervorstehende
Augen). Der Augenarzt
vertrostete mich auf die
zwischenzeitlich angesetzte
Entfernung der Schilddriise
und gab mir Tropfen. Kurz vor
der OP bekam ich Kortison
zum Augenschutz. Bis eine
Woche nach der Schilddrii-
senentfernung waren meine
Augen deshalb noch nor-
mal, dann traten sie wieder
heraus. Mein Gesichtsfeld
war eingeschrénkt, ich sah
Doppelbilder sowie insgesamt
schwécher und farbloser.

Wie wurde das behandelt?
Ich ging ins Krankenhaus. Der
Augenarzt dort wollte mich
direkt dabehalten: Erblindung
drohte! Meine Augenmuskeln
waren extrem verdickt und
driickten auf den Sehnerv, der
sich nicht regenerieren kann.
Ich fuhr heim, regelte das
Notigste und erklédrte im Job,
dass ich notoperiert werden
miisste. Wofiir mein Arbeit-
geber kaum Verstédndnis

Die Betroffene: Monika Schindler-Schnitzl
(57) litt an einer Schilddriisentiberfunktion,
die ihre Augen in Mitleidenschaft gezogen
hat. Hier erzahlt die Betroffene ihre Krank-

heitsgeschichte.

aufbrachte - nicht viel spater
kiindigte er mir. Der Mund-
Kiefer-Gesichts-Chirurg

kam extra aus dem Urlaub
und erklérte mir die Orbita-
dekompression: Er wiirde mir
Knochenmasse entfernen, um
dem Mehr an Muskelgewebe
in der Augenhohle Platz zu
machen. Er brach mir dazu
beide Jochbeine und die
rechte Schléfe und verband
die Knochen mit Titanplatten
neu.

Kurz nach der OP konnte
ich schon die Schneeflocken
vor dem Fenster sehen. Mein
Arzt freute sich und gab zu,
dass der Ausgang der OP
ungewiss gewesen sei. Ich sah
wieder - wenn auch nicht wie
frither. Meine Augen hatten
wieder Platz in ihren Hohlen.
Allerdings konnte ich meine
Lider nicht mehr schliessen.

Auf die erste Dekompressi-
ons-OP folgte eine zweite, da
ich rechts schlechter sah und
schielte. Eine Fensterglas-
Brille mit speziellen Prismen-
folien half dagegen nicht.
Also wurde eine Schiel-OP
gemacht, die jedoch nicht viel
brachte, sodass eine weitere
folgte.

Nach den ganzen OPs sass
mein linkes Auge tiefer in der

Hohle als mein rechtes. Mein
Mund-Kiefer-Gesichts-Chir-
urg wollte das unbedingt noch
adndern - ich vertraute ihm.
Kurz vor dem Eingriff fing ich
mir aber eine Kieferhohlen-
entziindung ein. Also fand
eine doppelte OP statt: Am
linken Auge rekonstruierte
der Chirurg die Augenhdhle,
zudem 6ffnete die HNO-Arz-
tin die Nasennebenhdohlen.
2016 wurden noch meine
erschlafften Augenoberlider
gestrafft, um den Sichtwinkel
ZU erweitern.

Monika
Schindler-
Schnitzl (57)

Wie geht es lhnen heute?
Ich sehe detailliert und farbig.
Ich schiele noch etwas. Beim
Gehen wird mir manchmal
schwindelig. Beim Stiegen-
steigen und beim Linksblick
nerven Doppelbilder. Meine
Nase lduft hdufig. Ich bin
berufsunfihig, was mir
anfangs sehr zu schaffen
machte. Ich arbeitete immer
gerne, war Typ «Duracell-Hés-
chen», hatte noch Pline. Die
Krankheit hat alles verdndert
... sogar mein Spiegelbild. Der
Austausch mit anderen
Betroffenen {iber unsere
Krankheit, ihre Behandlung
und die alltdgliche Bewalti-
gung hilft mir sehr. l
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Prof. Dr. med.
Jan Kriitzfeldt
Leitender
Oberarzt an
der Klinik fur
Endokrinologie,
Diabetologie
und Klinische
Erndhrung am
Universitats-
spital Zurich
(USz)
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Der Experte: Der Endokrinologe Prof. Dr. med.
Jan Kritzfeldt zeigt Symptome, Ursachen,
Risikofaktoren und Therapien der endokrinen

Orbitopathie (EO) auf.

Endokrine Orbitopathie -
womit bekommen es
Betroffene zu tun?

Diese Autoimmunerkran-
kung spielt sich hinter dem
Augapfel in der Augenhohle
ab. Dort kommt es zu einer
Entziindung, die Augen-
muskeln, Bindegewebe und
schliesslich auch Gewebe ums
Auge herum beeintrichtigen
kann - sowohl einseitig als
auch beidseitig. Es kommt

zu Wassereinlagerungen

und Schwellungen, die den
Sitz des Augapfels in der
Augenhohle verdndern und
schlimmstenfalls den Sehnerv
schéadigen koénnen.

Wen trifft eine EO?

Die endokrine Orbitopathie
tritt meist gemeinsam mit
einer Autoimmunerkrankung
der Schilddriise auf, dem
Morbus Basedow. An diesem
leidet bis zu einem Prozent
der Bevolkerung, vor allem
Frauen sind betroffen. Ein
Drittel bis ein Viertel der
Morbus-Basedow-Betroffenen
entwickelt eine EO, wobei
diese grundsétzlich jede:n
treffen kann.

Wie verlauft eine endokrine
Orbitopathie?

Etwa 80 Prozent der Betrof-
fenen erleben einen milden
Verlauf. Die Anzeichen der
Erkrankung heilen bei ihnen
meist mit unterstiitzenden
Massnahmen vollstindig ab,
was allerdings mehrere Mona-
te dauern kann. Bei schweren
Verldufen ist eine Behandlung
vonnoten - je eher diese
beginnt, desto besser.

Wie zeigt sich die
Erkrankung?

Dies ist bei allen Patient:in-
nen verschieden. Die fiir die
EO typischen Anzeichen
dhneln anfangs oft denen
einer allergischen Reaktion -
die Augenlider sind nach dem
Erwachen gerotet, geschwol-
len, brennen und trénen.
Auch ein «kratziges» Gefiihl
beklagen Betroffene oft.
Manche spiiren hinter dem
Auge muskelkaterdhnlichen
Druck und/oder Schmerz,
insbesondere beim Augenbe-
wegen. In schwereren Fillen
kommt es zu Doppelbildern
oder einem eingeschrinkten
Sichtfeld. Die Zeitung lasst
sich plotzlich nicht mehr aus
dem gewohnten Blickwinkel
lesen. Das geschwollene
Bindegewebe kann das Auge
aus der Hohle driicken (soge-
nannte basedowsche Augen).
Driickt es auf den Sehnerv,
ist das Augenlicht in Gefahr.
Wer einen Morbus Basedow
hat, sollte deshalb bei solchen
Anzeichen sofort die Fach-
arztin oder den Facharzt
aufsuchen.

Wie lasst sich eine EO
behandeln?

Ein geschwollenes Lid

lasst das Auge eher aus-
trocknen. Dagegen helfen
Augentropfen, nachts auch
eine Salbe. Bei schwereren
Entzlindungen kommen ent-
ziindungshemmende Mittel
zum Einsatz, zum Beispiel
mit hoch dosiertem Korti-
son. Schlégt das nicht wie
erhofft an, kommen andere
Immunsuppressiva oder eine
Bestrahlung zum Einsatz, die

AMGEN

die Autoimmunreaktion des
Korpers unterdriicken. Leider
gibt es immer wieder Félle,
bei denen die aktuell zur
Verfiigung stehenden Medika-
mente keinen ausreichenden
Effekt zeigen. Sehr selten ist
der Verlauf so schwer, dass ein
chirurgischer Eingriff notig
ist, um dem Auge wieder

Platz in der Augenhdhle zu
verschaffen.

Lasst sich der Verlauf einer
EO beeinflussen?

Rauchen, auch Passivrau-
chen, sollte man gegebenen-
falls lassen, denn Rauchende
haben ein achtmal hoheres
Erkrankungsrisiko als Nicht-
rauchende. Zudem sollte
man darauf achten, dass die
Schilddriisenfunktion gut ein-
gestellt ist. Laut einer Studie
wirkt auch eine Selenkur gut
vorbeugend.

Im Volksmund heisst es,
dass man Wertvolles «wie
seinen Augapfel hiitet». Was
macht es mit Betroffenen,
wenn ebendieser Schatz
unter der EO leidet?

Die EO verursacht rasch
hohen Leidensdruck, denn sie
beeintrichtigt die Funktiona-
litdt des Auges, das eines
unserer wichtigsten Kommu-
nikationsmittel ist. Schlimms-
tenfalls verdndert die
Krankheit die Gesichtsziige.
Betroffene ziehen sich dann
oft aus dem Alltag heraus. Sie
leiden nicht nur physisch,
sondern auch psychisch. Wem
es so geht, die/der sollte auch
dariiber mit der Arztin oder
dem Arzt sprechen, um
Unterstiitzung zu finden. M
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Mit freundlicher Unterstiitzung von Biogen Switzerland AG

Seltene Krankheiten:

Wie konnen Barrieren

abgebaut werden?

Von den knapp neun Millionen Menschen in der Schweiz
leben mehr als eine halbe Million mit einer seltenen Krankheit.
Diese Diagnose stellt Betroffene oft vor Barrieren. Welche das
sind und was es braucht, um sie abzubauen, erklaren hier drei
Frauen, die sich mit seltenen Krankheiten auskennen: als

Patientin, als Patient:innenvertreterin und als Arztin.

Glaubwiirdigkeit
zugestehen

PD Dr. Jasmin Barman-Aksé-
zen leidet an erythropoeti-
scher Protoporphyrie (EPP):
Trifft Licht aufihre Haut,
brennt diese nach wenigen
Minuten dusserst schmerz-
haft. Die EPP kann zudem zu
Leberschéiden und schlimms-
tenfalls zu Leberversagen
fiihren. Dr. Barman-Aksiozen
ist Molekularbiologin im
Schweizerischen Referenz-
zentrum fiir Porphyrien

am Stadtspital Ziirich und
engagiert sich im Rare Disea-
se Action Forum. Sie wiinscht
sich als Patient:innenver-
treterin, dass insbesondere
Betroffenen mehr Glauben
geschenkt wird, deren Krank-
heit nicht offensichtlich ist.

Wie lange hat es gedauert,
bis Sie lhre Diagnose erhal-
ten haben?

Meine Krankheit zeigte sich,
als ich zwei war. Erst 26

Jahre spéter erhielt ich meine
Diagnose. Das waren 26 Jahre,
in denen ich litt. Ich suchte
immer wieder nach Infos und
stiess eines Tages auf einen
Wikipedia-Artikel, in dem
eine Betroffene ihre Symp-
tome schilderte. Es war, als
beschriebe sie mein Leben.
Ich bin keine Freundin von
Dr. Internet, doch bei seltenen

Krankheiten hilft das Netz oft:
mit Infos und mit Austausch.

Was brauchen Betroffene,
um ihr Schicksal bestmog-
lich zu meistern?

Ich mochte, dass Betroffene
mit seltenen Krankheiten
ernst genommen werden, vor
allem von Mediziner:innen.
Sie bilden sich die Symptome
nicht ein, sie reagieren nicht
liber oder gar hysterisch. Sie
leiden. Und brauchen alle
Kraft, um trotzdem ihr Leben
zu leben. Ausserdem wiinsche
ich mir fiir mich und andere
Betroffene, dass der Zugang
zu notwendigen Massnahmen
nicht durch biirokratische
Hiirden erschwert wird.
Medizinische Fachkrifte
werden oft von Krankenver-
sicherungen mit Riickfragen
zu Laboranalysen und
Therapien liberhauft, was
wertvolle Zeit kostet und die
Patient:innenversorgung
beeintrichtigt. Das fiihrt
dazu, dass sich Spezialist:in-
nen zunehmend mit adminis-
trativen Aufgaben
beschéftigen miissen, anstatt
sich auf die Behandlung ihrer
Patient:innen zu konzentrie-
ren. Dadurch entstehen lange
Wartezeiten und es besteht
die Gefahr, dass Krankheiten
nicht rechtzeitig erkannt und
behandelt werden konnen. ll

———
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PD Dr.Jasmin
Barman-
Aksdzen
Betroffene
einer Seltenen
Krankheit,
Vorstands-
mitglied von
ProRaris und
Schweizerische
Gesellschaft fur
Porphyrie,
Wissenschaftli-
che Mitarbeiterin
mit Forschungs-
schwerpunkt
Innovative
Therapiesin
Rare Diseases an
der Universitat
Zirich
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Biirokratie
abbauen

Prof. Dr. Regina Schldiger,
Neurologin im Neuromuskuld-
ren Kompetenzzentrum/EMG

der Neurologischen Klinik und
Poliklinik am Universitdtsspital
Basel, berichtet, dass biirokra-
tische Hiirden derzeit Schweizer
Patientinnen und Patienten mit
seltenen Krankheiten den Zugang
zu Medikamenten verzogern.

Wie bremst Biirokratie den
Zugang zu Medikamenten?
Anders als zum Beispiel in
Deutschland, wo Krankenkassen
(KK) Medikamente direkt nach
Zulassung vergiiten, gibt es hier-
zulande fiir Patient:innen nach
Zulassung Zugangshiirden: Lasst
Swissmedic ein Medikament zu,
folgt ein zeitlich unbestimmter
Vergiitungsprozess durch das
BAG. Erst nach dessen Abschluss
wird das Mittel in der Speziali-
tétenliste (SL) gelistet und ist fiir
Betroffene (unter Limitationen)
zugénglich. Dieser Prozess kann
sich unter anderem verzdgern,
wenn erwartbare Preissenkungen
in den bereits kostenerstattenden
umliegenden Landern abgewartet
werden, um den Schweizer Ver-
sicherten eine kostengiinstigere
Ausgangslage zu verschaffen.

Diese Verzogerung fordert ins-
besondere Patient:innen heraus,
denen wegen ihrer seltenen
Krankheit eine rasche Behinde-
rungszunahme oder Lebenszeit-
verkiirzung droht.

Haben Sie als Arztin Hand-
lungsspielraum?

Vor der Aufnahme in die SL kann
ich eine Einzelfallvergiitung nach
Art. 71 der Krankenversicherungs-
verordnung bei den Vertrauens-
arzten der KK beantragen. Sie
bewerten den therapeutischen
Nutzen des Mittels anhand von
Kriterien, die zum Beispiel auf
neurodegenerative Krankheiten
nicht gut iibertragbar sind. Gerade
Medikamente, die zwar den
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Verlauf neurodegenerativer
Krankheiten verzogern, aber
nicht zum Stillstand bringen,
erfiillen oft nicht das gefor-
derte Kriterium des «grossen
Nutzens». Je nach Nutzenbe-
wertung sind vom Zulassungs-
inhaber gesetzlich festgelegte
Preisabschlédge zu gewahren.
Der Zulassungsinhaber muss
die Investitionskosten neuer
Medikamente einpreisen und
hat wenig Interesse, zugelasse-
ne Mittel in der Phase der Preis-
verhandlungen gegen Rabatt
abzugeben.

Was heisst das fiir
Betroffene?

Betroffene mit seltenen Krank-
heiten erhalten wirksame
Medikamente, die den Erkran-
kungsprozess verlangsamen,
in der Schweiz im Vergleich
zum benachbarten Ausland oft
verzogert.

Bei seltenen Krankheiten
ermoglichen Pharmafirmen
Betroffenen zum Teil vor
Zulassung einen raschen kos-
tenlosen Zugang zu wirksamen
Medikamenten (Early Access).
Ab Zulassung von Swissmedic
erhalten Patient:innen in
der Regel aber keinen neuen
Zugang zu diesen Programmen,
sodass der Vergiitungsprozess
abgewartet werden muss.

Von arztlicher Seite besteht
Verstdndnis dafiir, dass der
«Kostenexplosion» im Gesund-
heitswesen entgegenzuwirken
und zukiinftig immer genauer
Nutzen versus Kosten neuer
Therapien abzuwégen ist. Es
stellt jedoch ein ethisches
Dilemma dar, wenn therapeuti-
sche Moglichkeiten nicht
ausgeschopft werden kénnen,
von denen ein Nutzen erwartet
werden kann, und unsere
Patient:innen mit behandelba-
ren, fortschreitenden Krankhei-
ten gegeniiber Betroffenen im
benachbarten Ausland
benachteiligt sind. M

Prof. Dr. Regina
Schlager
Neurologinim
Neuromuskula-
ren Kompetenz-
zentrum/EMG
der Neurologi-
schen Klinik und
Poliklinik am
Universitats-
spital Basel
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Dr. Nicole
Gusset
Prasidentin SMA
Schweiz und
Direktorin

SMA Europe
(Europaischer
Dachverband fiir
SMA Organisa-
tionen)

]

Weitere
Informationen
unter
sma-schweiz.ch
sma-europe.eu
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Verbindung
schaffen

Dr. Nicole Gusset ist nicht
nur Mutter einer Tochter, die
mit spinaler Muskelatrophie
(SMA) lebt, sondern auch
Prdsidentin der Patienten-
organisationen SMA Schweiz
und SMA Europe. Hier zeigt
sie auf, wie diese Organisa-
tionen Betroffene verbinden,
Interessen biindeln und
vertreten.

Spite Diagnosen, wenig
Therapien und viele All-
tagshiirden - wie tragen Pa-
tient:iinnenorganisationen
dazu bei, diese Probleme
von Menschen mit seltenen
Krankheiten zu l6sen?

Wir sind oft erste Anlauf-
stelle fiir Betroffene und ihr
Umfeld. Wir informieren. Wir
stehen mit Rat und Tat zur
Seite. Wir leiten zur Selbsthil-
fe an. Wir bieten einen siche-
ren Raum, um sich zu einer
Gemeinschaft zu verbinden.
Darin findet jede:r Austausch
und Halt, um Diagnose und
Alltag mit der seltenen Krank-
heit zu bewiltigen. Zudem
stehen wir in enger Verbin-
dung mit der Medizin. Der
Kontakt ist zweispurig: Fach-
leute aus Wissenschaft und
Praxis treten an uns heran -
und umgekehrt. So gelingt ein
Austausch zu Vorbeugung,
Diagnose, Behandlung, Pflege
und Rehabilitation. Dabei
geht es vor allem um spezifi-
sche und (noch) unbefriedigte
medizinische Bediirfnisse

der Betroffenen. Zugleich
vertreten wir die Interessen

. Biogen

der Gemeinschaft gegeniiber
wichtigen Entscheider:innen
in Politik, Wirtschaft und
Gesellschaft.

So machen wir die jeweilige
seltene Krankheit 6ffentlich
sichtbar, wecken Aufmerk-
samkeit und eréffnen denen,
die wir vertreten, wertvolle
gesellschaftliche Ressourcen.
Hier zeigt sich auch, dass
es von Vorteil ist, Teil der
Gemeinschaft zu sein: Man
bleibt up to date zu allem, was
die Krankheit betrifft.

Haben Sie konkrete
Beispiele fiir lhre Arbeit?
Wir fithren in unserer
Community wissenschaft-
liche Umfragen durch, um
Daten zu «unserer» seltenen
Krankheit SMA zu erheben.
Die Forschung erfolgt auf
hochstem Niveau, wir
erarbeiten Publikationen und
stellen dadurch sicher, dass
unsere Resultate in andere
Arbeiten einfliessen. Wir
liefern harte Zahlen und
weiche Fakten zu Befindlich-
keit, Bewaltigung und
Bediirfnissen. Wir interpretie-
ren die Ergebnisse selbststin-
dig nach wissenschaftlichen
Massstdben sowie im Dialog
mit Wissenschaftler:innen.
Fiihrt unser Input nicht zum
Ziel, beispielsweise zum
gleichberechtigten Zugang zu
Therapien, setzen wir auf
Aktionismus und schreiben
auch einmal einen offenen
Brief an entsprechende
Entscheider:innen. M
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Mit freundlicher Unterstlitzung von Pfizer AG

Amyloidose:
Die Diagnose ist ein neues
Kapitel — nicht das Ende!

Markus Biiel (76) und Martin Biirgi (57) sind von der seltenen Erkrankung
Amyloidose betroffen. Im Interview erzdhlen die beiden Griinder des Vereins
Amyloidose Schweiz ihre Krankheitsgeschichte. Sie berichten, wie sie ihren
Alltag damit bewiéltigen und warum sie die Patientenorganisation griindeten.

Wie kam es zu lhrer Ich suchte erst meinen der haufigsten systemischen
Diagnose? Hausarzt und anschliessend Amyloidose (siehe Kasten).

Martin Biirgi: Ich warimmer | Fachmediziner:innen fiir Neu- | Dabei erkranken die Plasma-
sportlich, fuhr sehr ambitio- rologie, HNO und Lungener- zellen im Knochenmark, die
niert Rad. Vor einigen Jahren krankungen auf - vergebens. fiir die Produktion von Anti-
spiirte ich einen Leistungs- Erst nach zwei Jahren erhielt korpern verantwortlich sind.
knick. Zugleich litt ich an ich mit 54 meine Diagnose: Ich | In meinem Fall ist besonders
einem Karpaltunnelsyndrom. leide an der AL-Amyloidose, mein Herz betroffen, mein

12
# .O .
. © KARDIALE AMYLOIDOSE:
Das Lowendenkmal e e
steht in einem ZWEI FORMEN
Welteren KOIlteXt Von einer Amyloidose spricht man,
ﬁ-l d I < f . wenn sich im Kérper natdrlich vor-
rden amp gelst kommende Eiweisse falschlicherweise
: _ zu langen Fasern (Amyloid) zusam-
der Eldgenossen menschliessen und sich in den Orga-
Symbolisch ﬁjr unser nen ablagern. Lagert sich Amyloid im
. Herz ab, fiihrt dies zu einer kardialen
Engagement mit Oder Amyloidose und zu einer Schadigung
. der Herzmuskulatur. Die Patient:iinnen
gegen AmleIdOSC. leiden dann an Herzmuskelschwache.
o Es gibt zwei verschiedene Formen der
= Martin Birgi kardialen Amyloidose, die sich sehr
unterschiedlich auswirken:
Die AL-Amyloidose (AL = Amyloido-
se aus Immunglobulin-Leichtketten-
D;;I;T(:-sd:i?:; protein) geht mit einer krebsartigen
Griinder des Vermehrung der Plasmazellen im
Vereins Knochenmark einher. Die Behandlung
Amyloidose der AL-Amyloidose besteht deshalb
Schweiz einerseits aus der Verringerung der
Amyloid produzierenden Leichtketten
Martin Biirgi mittels.einer Krebstherapie (Chem?-
Griinder des therapie, Stamrnzellentransplantauon)
Vereins und andererseits aus der Behandlung
. der Herzmuskelschwéche und der
Amyloidose

Schweiz

weiteren Symptome, die die AL-Amy-



MEDIAPLANET |9

Herzmuskel ist sichtlich
verdickt.

Marlkus Biiel: Ich bin ein
Abenteurer, nahm an Expedi-
tionen in den Bergen Afrikas,
der Antarktis, Stidamerikas
und Butans teil, befuhr mit
der Familie im Kanu den
Yukon von der Quelle in den
Rocky Mountains (Kanada) bis
ins Polarmeer und stand auf
drei Achttausendern, einmal
auf dem Mount Everest. 2020
durchquerte ich Grénland.
Dabei fiel es mir immer
schwerer, meine Schuhe zu
binden. 2021 wurde ich wegen
Karpaltunnelsyndromen an
beiden Handen operiert. Dann
bekam ich bei Skitouren plotz-
lich Herzrasen. Im Mérz 2023
liess ich meinen Leistungs-
abfall untersuchen. Mein Arzt

loidose durch Amyloidablagerungen in
anderen Organen hervorrufen kann.

Bei der ATTR-Amyloidose (ATTR

= Amyloidose aus Transthyretin-
protein), die entweder vererbt oder
altersbedingt (meist ab 70 Jahren)

ist, lagert sich Amyloid hauptsachlich
im Herzmuskel ab und fiihrt zu Herz-
muskelschwache. Amyloid kann sich
schon frither auch in anderen Organen
ablagern, was beispielsweise zu Kar-
paltunnelsyndrom, Nervenschmerzen
(Polyneuropathie) und Riickenwirbel-
kanalverengung (Spinalkanalstenose)
flhren kann. Die Behandlung besteht
einerseits aus der Unterbindung der
weiteren Amyloidproduktion mit einer
spezifischen Therapie und anderer-
seits aus der Therapie der Herzmus-
kelschwache.

Text: Valérie Herzog

GTOT NV LIZI-FHO-dNN-dd

schickte mich zum Kardio-
logen, der eine Verdnderung
des Herzens feststellte. Mit
einer Ganzkdrperszintigrafie
und einer Gewebeprobe war
die Diagnose nur zwei Monate
spéter Klar: Ich leide an der
Amyloidoseform ATTR-CM
(siehe Kasten).

Warum verzdgert sich die
Diagnose der Amyloidose
hiufig?

M. Biirgi: Gerade zu Anfang
zeigt sich die Krankheit
unspezifisch. Je nachdem wo
sich fehlgefaltete Eiweisse
ablagern, verdndern sich
verschiedene Organe. Oft sind
Herz, Nieren und der Magen-
Darm-Trakt betroffen.

M. Biiel: Die Diagnose ist
schwierig, weil die Symptome
denen von Volkskrank-
heiten dhneln. Atemnot

gibt es beispielsweise auch
bei einer Herzinsuffizienz
und kribbelnde, brennende
oder taube Extremititen bei
Nervenerkrankungen.

M. Biirgi: Mediziner:innen
denken bei solchen Sym-
ptomen zuerst an haufig
auftretende, bekannte Erkran-
kungen - die seltene Amy-
loidose haben die meisten
(noch) nicht auf dem Schirm.
Die grosse Herausforderung
ist demnach, der seltenen
Erkrankung auf die Spur zu
kommen.

Wie wurden und werden Sie
behandelt?

M. Biiel: Ich nehme seit der
Diagnose téglich eine
Tablette.

M. Biirgi: Meine Behandlung

z

Verein Amyloidose Schweiz - Kontaktdaten
Postadresse: Verein Amyloidose Schweiz

CH 6130 Willisau

E-Mail: info@amyloidose-schweiz.ch
Internet: www.amyloidose-schweiz.ch

gleicht der eines Multiplen
Myeloms und umfasst Chemo-
therapie sowie Stammzellen-
transplantation und ist mit
entsprechenden Aufenthalten
im Spital verbunden.

Sie griindeten den Verein
Amyloidose Schweiz: Wie
unterstiitzen Sie Erkrankte
und Angehdérige konkret?
M. Biirgi: Bis zu meiner
Diagnose hatte ich noch

nie von Amyloidose gehort.
Ich stiirzte mich als Erstes
ins Internet und saugte auf,
was ich dazu fand. Doch die
Infos waren nur sparlich und
leider auch bedngstigend. Auf
unserer Internetseite kldren
wir sachlich zur Amyloidose
und ihrer Behandlung auf.
Wir sind direkte Anlaufstelle,
wenn Rat — auch medizini-
scher — gesucht wird.

M. Biiel: Wir organisieren
schweizweit Netzwerktreffen,
auf denen sich Betroffene und
Angehorige zum Alltag mit
der Erkrankung austauschen
kénnen - so haben auch

wir beide uns gefunden. Als
Verein stehen wir zudem in
Kontakt mit Forschungsein-
richtungen, Kliniken und
Pharmaunternehmen, um
Studien zu unserer Erkran-
kung zu férdern. Und mit
einem Interview wie diesem
machen wir die Offentlich-
keit auf die Amyloidose
aufmerksam.

Wie meistern Sie lhr Leben
mit Amyloidose?

M. Biiel: Beim Bewiltigen
des Alltags mit Amyloidose
spielen Erndhrung und

AMYLOIDOSE

SCHWEIZ

é Pﬁzer

Bewegung eine grosse Rolle.
Als zwei aktive Menschen
machen Martin und ich hier
sehr gute Erfahrungen. Wir
besteigen zwar keine Achttau-
sender mehr und fahren auch
nicht mehr Rad, aber wir sind
stdndig zu Fuss in den Bergen
unterwegs. Selbstverstdndlich
miissen auch wir uns dazu
aufraffen, aber gemeinsam
gelingt uns das.

Wir sind trotz unserer
Diagnose zuversichtlich und
dankbar fiir das, was wir
haben. Dieses gute Lebens-
gefiihl wiinschen wir uns auch
fiir andere Betroffene. Wir wis-
sen, dass viele sich mit ihrer
Krankheit zuriickziehen und
nicht nur physisch, sondern
auch psychisch darunter lei-
den. Dagegen hilft nur alltigli-
cher Aktionismus. Wir wissen:
Die Diagnose Amyloidose ist
nicht das Ende, sondern ein
neues Kapitel!

M. Biirgi: Ich musste wegen
meiner Erkrankung aus dem
Beruf ausscheiden. Doch ich
fiillte die plotzliche Leere
mit neuen Aufgaben: Neben
meiner Arbeit fiir den Verein
lasse ich mich derzeit zum
Peer-Coach ausbilden, um
andere Betroffene kiinftig
erndhrungstechnisch beraten
zu kénnen.
M. Biiel: Wissen Sie, ich warte
nicht tatenlos, bis der
Herrgott entscheidet, dass fiir
mich Schluss ist. Meine
Situation ist, wie sie ist. Ich
mache daraus das Beste und
gehe mit Martin in die Berge.
[ |



10 | Lesen Sie mehr unter www.selteneerkrankungen.ch

Prof. Dr. med.
Dr. phil. Walter
A. Wuillemin
Abteilung
Hamatologie
des Luzerner
Kantonsspitals
(LUKS) und Pa-
tientenberater
www.wuilllemin-
beratung.ch

Text
Doreen
Brumme

Heredttares Angioodem (HAE)

Update zu Therapien und

Forschung

Starke Schwellungen im Gesicht, an Hand oder Fuss, Koliken oder

gar Atemnot - Prof. Dr. med. Dr. phil. Walter A. Wuillemin erklart im
Interview die Ursachen der seltenen Krankheit HAE, die hinter diesen
Symptomen steckt. Der Arzt der Abteilung Hamatologie des Luzerner
Kantonsspitals und Patientenberater in eigener Praxis berichtet
zudem vom Stand der HAE-Forschung und zeigt Vorteile moderner
Behandlungsmoglichkeiten bei HAE auf.

Hereditares Angio6dem -
womit bekommen es
Betroffene zu tun?

Das HAE ist eine Erkrankung,
bei der es zu Wasserein-
lagerungen (Odemen) an
verschiedenen Stellen des
Korpers - dusserlich wie
innerlich - kommt. Das
betroffene Gewebe schwillt an
und bleibt unbehandelt tiber
Tage geschwollen: Gesicht,
Hiande oder Fiisse blahen

sich auf wie ein Ballon. Diese
dusserlichen Schwellungen
beeintréchtigen nicht nur das
Aussehen, sondern auch die
Funktionalitit der betroffenen
Bereiche. Innerlich treten die
Schwellungen typischerweise
im Bauchraum auf, wo sich
Wasser haufig in Darmwéanden

einlagert. Auch Schwellungen
im Hals, insbesondere am
Kehlkopf, sind fiir das HAE
typisch.

Aussere Schwellungen fal-
len sofort auf. Wie machen
sich innere bemerkbar?
Erstes Anzeichen von Odemen
im Bauch ist Bauchweh, das
sich auch zu Koliken steigern
kann. Oder Durchfall setzt
ein. Schlimmstenfalls kommt
es zum Darmverschluss mit
Erbrechen. Schwillt der Hals,
fallen Schlucken und Atmen
schwer — unbehandelt droht
Ersticken.

Was verursacht die
Schwellungen?
Ein Gendefekt bei einem

Eiweiss, das den Wasserhaus-
halt steuert. Je nach Starke
der genetischen Storung zeigt
sich das HAE unterschiedlich.
Die einen erleben eine Attacke
im Jahr, die anderen zwei pro
Woche. Auffallend ist: Betrof-
fene einer Familie konnen
unterschiedliche Krankheits-
verldufe haben.

Wen trifft die Erkrankung?
Das HAE wird vererbt. Die
Nachkommenschaft Betrof-
fener hat ein 50-prozentiges
Risiko, die Erkrankung zu
erben. Dabei sind beide
biologischen Geschlechter
gleichermassen betroffen.
Weil HAE interfamiliér vererbt
wird, sind die Betroffenen
ungleichmassig liber die
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Schweiz verteilt: Etwa 60 Pro-
zent der Betroffenen leben in
der Zentralschweiz.

Wie wird HAE
diagnostiziert?

In der Schweiz haben wir etwa
150 Betroffene. Alle schweren
Verlaufe sind uns bekannt.
Wir gehen zudem von zehn bis
20 weiteren, leichteren Féllen
aus, die nicht bekannt sind.
Dank der hohen Diagnoserate
kénnen wir bei méglichen
ersten Anzeichen beim Nach-
wuchs rasch handeln. Ein
spezieller Bluttest bestétigt
den Verdacht — oder schliesst
ihn aus.

Wie behandeln Sie ein
hereditires Angio6dem?
Die Erkrankung ist noch nicht
heilbar. Doch inzwischen
gibt es Medikamente, um sie
gut in den Griff zu kriegen,
sodass Betroffene kaum
noch eingeschrinkt sind. Die
Behandlung hat immer das
Ziel, Schwellungen vorzubeu-
gen oder diese so rasch wie
moglich abklingen zu lassen.
Je nach Verlauf behandeln
wir HAE entweder akut oder
vorbeugend (prophylaktisch).
Wer seltener von Schwel-
lungen heimgesucht wird,
behandelt diese akut mit einer
schnell wirkenden Spritze
(intravends oder subkutan).
Wihrend die HAE-Medika-
mente frither nur intravenos
gespritzt werden konnten,
gibt es heute Alternativen,
was der Prophylaxe zugute-
kommt. Die Wirkstoffe werden
einmal monatlich unter die
Haut gespritzt (subkutan)
oder téglich geschluckt (orale
Einnahme). Das macht es den
Betroffenen auch leichter, sich
selbst zu behandeln.

Ab wann lohnt sich die
Prophylaxe?
Betroffene, die zwei und mehr

Attacken im Monat haben,
behandeln wir prophylaktisch.

Wie steht es um die
HAE-Forschung?

Trotz der Seltenheit ist die
Forschung dazu recht rege.
Davon zeugen die Vielfalt
an Behandlungsmoglich-
keiten und deren steigender
Komfort.

Derzeit fithren wir hierzu-
lande eine Kohortenstudie
durch, um herauszufinden,
welche Medikamente wem
am besten helfen. Ausserdem
interessiert uns, warum der
gleiche Gendefekt unter-
schiedliche Krankheitsaus-
pragungen hervorbringt.
Ausgeschlossen wurden
bereits Einflussfaktoren wie
Erndhrung oder Allergien.
Der Einfluss von Hormonen
dagegen ist bestétigt und wird
weiter untersucht. Wir wissen,
dass die weiblichen und
maéannlichen Sexualhormone
Ostrogen und Testosteron die
Héiufigkeit der Schwellungen
mitbestimmen. Dafiir spricht
das durchschnittliche Alter
von elf bis 15 Jahren, in dem
sich das HAE erstmals zeigt.
In diesem Alter werden die
beiden Hormone aktiv - die
Pubertit setzt ein. Bekannt
ist auch, dass Ostrogen den
Verlauf eher verschlechtert,
wihrend Testosteron ihn eher
verbessert. Deshalb erleben
Frauen erste Attacken meist
frither als Médnner, bei denen
sie sich teilweise erst ab 50
Jahren zeigen, wenn der
Testosteronspiegel altersbe-
dingt sinkt.

Was wissen Sie zu
HAE-Triggern?

Wir wissen heute, dass
korperlicher (physischer)
und auch mentaler (psychi-
scher) «Druck» beziehungs-
weise «Stress» die erste
HAE-Attacke und weitere

[

2

Anlaufstelle fiir Betroffene
HAE-Vereinigung Schweiz
www.hae-vereinigung.ch
praesident@hae-vereinigung.ch
+41(0)79/89510 80

auslésen kénnen. So kann
eine ausgiebige Wanderung
den Fuss anschwellen lassen.
Auch schwere Gartenarbeit
ist mir als Ausldser schon
untergekommen. Ebenso
angestrengtes Radfahren.
Eine Patientin erbrach sich
vor dem Traualtar, weil die
in diesem Fall freudigen
Emotionen eine Schwellung
auslosten. Gleiches vermogen
auch negative Gefiihle, wie
sie beispielsweise vor einer
Maturaklausur oder einem
Gespréach mit einer oder
einem neuen Vorgesetzten
aufkommen. Die Wirkung
der Emotionen auf Boten-
stoffe wie Adrenalin 14sst sich
molekular nachweisen.

Wie kénnen Betroffene sich
tiber medizinische Fort-
schritte bei der Behandlung
ihrer Erkrankung informie-
ren?

Indem sie regelméissig HAE-
Fachmediziner:innen oder
spezialisierte HAE-Zentren
aufsuchen. Letztere gibt es
schweizweit verteilt in Bern,
Genf, Lausanne, St. Gallen,
Ziirich, Basel, Sitten und bei
uns in Luzern.

Auch der Kontakt zur
Schweizer HAE-Vereinigung
ist ratsam. In der Patientin-
nen- und Patientenvereini-
gung vernetzen sich
Betroffene, ihre Angehérigen
und ihr Umfeld sowie
Arztinnen und Arzte, um
neben Infos auch Erfahrun-
gen, Tipps und Tricks
auszutauschen — mit dem
Ziel, die Lebenssituation der
Betroffenen zu verbessern.
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Leben mit HAE:
Diagnose, Austausch mit Betroffenen
und eine 24/7-Kontaktmoglichkeit zum
Arzt sind Gold wert

Alles begann mit einem Kloss im Hals, der ihr den Atem nahm. Susanne Otter (65) bekam ihre Diagnose
hereditires Angioddem (HAE) im Jahr 1979. Damals war sie 19 Jahre alt. Wie sie ihr Leben mit der seltenen
Erkrankung seither meisterte und was ihr dabei grosse Stiitzen waren und sind, schildert sie hier.

1VAIdd ‘0104

Susanne Otter
HAE-Betroffene

Wie kames zu

lhrer Diagnose?

Unsere Familie hat die «Miil-
lersucht». Mein Grossvater
hiess Miiller, und meine Mut-

Verdacht, der sich bestétigte.
Nach nur drei Stunden erhielt
ich meine Diagnose: HAE. Ich
hatte damit grosses Gliick, bei
anderen dauert dieser Weg

Heute ist meine Mutter 89,
ich spritze ihr wochentlich
ihr Medikament. Aber: Wenn
mir meine HAE zu schaffen
macht, macht sie sich durch-

ter benannte die bei ihm, ihr noch heute Jahre. aus Vorwiirfe, dass sie mir die
selbst und mehreren Verwand- Krankheit vererbt hat.
ten immer wieder auftreten- Wie wurden Sie

den Schwellungen nach dem
Familienzweig. Keiner wusste,

therapiert und wie schlug
die Therapie an?

Was waren und sind grosse
Stiitzen in lhrem Leben

was dahintersteckte. Unser Ich bekam Tabletten und mit HAE?

Hausarzt erklirte zudem, dass | konnte dank dieser mein Gleich nach der Diagnose
Text . .. . . . . .
Doreen die «Miillersucht» mich nicht Leben weitgehend unein- stellte man mir einen
Brumme treffen wiirde - das war aus geschrénkt fiihren. Anfangs Notfallpass aus, den ich immer

Wir halten zusammen.
l ‘ . E
www.hae-vereinigung.ch

heutiger Sicht fahrlassig.

Mit 19 arbeitete ich im Spital
und hatte plotzlich das Gefiihl
von einem Kloss im Hals.

Ich wusste, dass es in meiner
Familie aufgrund der «Miiller-
sucht» bereits einige Verwand-
te gab, die an einem Odem im
Hals erstickt waren und ging
rasch in die Notfallstation,

wo man nicht wusste, was

mit mir los war. Auf die Frage
nach einer «Familienerkran-
kung» berichtete ich zwar von
der «Miillersucht», doch ich
bekam nur Schmerzmittel, die
nichts brachten. Zuriick auf
meiner Station fiel mir nach
wenigen Minuten das Atmen
immer schwerer. Also bin ich
wieder auf die Notfallstation.
Wenig spéter landete ich mit

war es ein Rauf und Runter,
ich hatte immer mal wieder
Odeme in den Extremititen
und im Magen-Darm-Trakt.
Mitunter schmerzten diese so
stark, dass ich nicht aufstehen
konnte. Dass die HAE-Atta-
cken vermehrt auftreten, wenn
eine Frau schwanger ist, erfuhr
ich zweimal am eigenen Leib.
Das waren meine schwersten
Zeiten. Doch ich bin froh,
denn meine beiden S6hne
leiden nicht an HAE.

Was brachte die Diagnose
der Familie?

Endlich Klarheit. Meine
Mutter und andere Ver-
wandte bekamen offiziell
die Diagnose HAE und nicht
mehr nur «Miillersucht». Sie

bei mir trage. Damit bin ich
sicherer unterwegs. Im
Gesprich mit der HAE-betrof-
fenen Verwandtschaft kam die
Idee auf, eine Patient:innen-
vereinigung zu griinden, die
eine Verwandte in die Tat
umsetzte. Zwei-, dreimal im
Jahr treffen wir Betroffenen
uns, tauschen uns aus, horen
fachmedizinische Vortriage zu
neuen Forschungen, Thera-
pien und Medikamenten. Das
gibt mir jedes Mal das gute
Gefiihl, mit meinem Schicksal
nicht allein zu sein. Ich kann
auch jederzeit die HAE-Ver-
einigung kontaktieren, wenn
ich Fragen habe. Hervorheben
mochte ich die grandiose
Betreuung, die mein HAE-
Facharzt bietet: Prof. Dr. Dr.

2 Atemnot auf der Intensivstati- | wurden diagnostiziert und med. Walter Alfred Wuillemin
Anlaufstellefiir | ) Der wegen mir aus seinem | behandelt. Eine Therapie (siehe Interview Seite 10-11,
g:tg/f:;:gung Feierabend gerufene Chefarzt gab es erst etwa in den 70er Anm. d. Red.) hat 24/7 ein
Schweiz hegte angesichts meiner Sym- | Jahren; vorher mussten diese offenes Ohr fiir mich - das ist
www.hae- ptome und meiner familidren Leute sehr leiden und waren Gold wert.

vereinigung.ch

Vorbelastung gleich einen

immer wieder arbeitsunfihig.
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Auch mit seltener Epilepsie ist
eine gute Lebensqualitat moglich

Prof. Dr. med. Alexandre Datta, stellvertretender Chefarzt Pidiatrie der Basler
Universitatskinderklinik UKBB, erklirt, was seltene Epilepsien sind und was Eltern
tun sollten, wenn ihr Kind einen epileptischen Anfall hat.

OAZ 0104

Was sind seltene
Epilepsien?

Selten ist eine Erkrankung,
wenn hochstens einer von
2000 Menschen von ihr
betroffen ist. Epilepsien, die
jeweils Anfélle als Kardinal-
symptom gemeinsam haben,

schiitzen, damit es sich
wihrend des Anfalls nicht
verletzt, dafiir sorgen, dass der
Speichel aus dem Mund raus-
laufen kann - dies auch dann,
wenn eine Seitenlage nicht
moglich ist —, nichts zwischen
die Zéhne schieben, da das die

stark verbessern oder sogar
heilen lasst.

Ist eine vollstdndige Anfalls-
kontrolle nicht moglich,
bedeutet eine erfolgreiche
Therapie, dass das Kind bei
den Anféllen keine Verlet-
zungen erleidet, die Neben-

Prof. Dr. med. sind zusammengenommen Atemwege verschliessen konn- | wirkungen gering sind und die
Alexandre zwar haufiger, jeder einzelne te. Grundsétzlich gilt: Ruhig Kinder Fortschritte machen
Datta Typ ist jedoch selten. Meist bleiben, sich Hilfe holen und konnen. Medikamente kénnen
izlgﬁg;t;n' ist das Alter bei Beginn einer nach der vereinbarten Zeit jedoch auch negative Aus-
Padiatrie, Epilepsie charakteristisch; ein anfallsunterbrechendes wirkungen auf diese Bereiche

Abteilungsleiter
Neuropadiatrie,
Entwicklungs-

es reicht je nach Form vom
Neugeborenen bis zum
Jugendlichen. Die Ursache

Notfallmedikament verabrei-
chen. Wichtig ist, dass alle, die
zu Hause und ausser Haus an

haben, weshalb spezialisierte
Kinderneurolog:innen fiir die
Behandlung unerlasslich sind.

Eﬁ",a;rr;:r;ﬁita_ kann genetisch, strukturell, der Betreuung des Kindes teil- Die Therapieoptionen sind
tion, Universi- stoffwechsel-, infekt oder haben, wissen, was zu tun ist. unter intensiver Forschungs-
tatskinderspital | immunologisch bedingt oder aktivitdt immer mannigfaltiger
beider Basel unbekannt sein. Im Kindes- Wie behandeln Sie seltene und spezifischer geworden,
(UKBB) alter ist die genetische Ursache | Epilepsien und mit welchem | die Anwendung wird daher
die haufigste. Erfolg? auch individualisierter. Unser
Die eben erwidhnte Not- Ziel ist eine moglichst prézise
Was soliten Eltern wissen, fallmedikation dient dazu, und ganz individualisierte
die sich um das Wohl ihres einen ldnger andauernden Behandlung, um dem kranken
Kindes sorgen? Anfall zu unterbrechen, um Kind mit seiner Epilepsie
Wichtig zu wissen ist, dass schwere Folgen zu verhin- gerecht zu werden.
die Betreuung von Kindern dern. Andererseits behandeln
mit Epilepsien in die Hiande wir die meisten Kinder {iber Ist trotz seltener Epilepsie
erfahrener Spezialist:innen eine definierte Dauer mit ein erfiilltes Leben méglich?
gehort. Als solche erkldren einer anfallsunterdriickenden | Das Wohlbefinden der
wir Eltern (und auch den Dauertherapie. Sollte dies Betroffenen hingt von vielen
Kindern), woher die Epilepsie nicht ausreichen, werden Faktoren ab und muss darum |,
kommt, wann welche Thera- Medikamente kombiniert auch immer individuell E
pieoption vorhanden ist, was oder Alternativen wie die definiert werden. Bei zufrie- &
wir von ihr erwarten kénnen, ketogene Didt oder der Ner- denstellender Anfallskontrolle |8
z‘ welche Vorsichtsmassnahmen | vus-vagus-Stimulator hinzu- ist ein Leben mit guter E
Anlaufstellen fiir das jeweilige Kind wichtig gezogen. Nach ausgedehnter Lebensqualitit, trotz Ein- §
fiir Betroffene: | Sind und wie eine mogliche Abklédrung in spezialisierten schrédnkungen, oft moglich. M | =
Schweizerische | Zukunft aussehen kann. Zentren kommt bei einem Teil
Epilepsie-Liga der Kinder, mdglichst friih,

www.epi.ch

Gibt es konkrete Verhal-
tensregeln bei Anfillen?

die Epilepsiechirurgie zum
Zug, wenn sich die spezifische

Der Interviewpartner hat das

Epi-Suisse . : T Gesprach unentgeltlich gefiihrt.
www.epi- Alle Eltern lernen, wie sie Epilepsie (eine strukturelle) Mit freundlicher Unterstiitzung von Jazz
suisse.ch vorgehen sollen: Das Kind durch einen solchen Eingriff Pharmaceuticals Switzerland GmbH.
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Das Leben als

Schmetterlingskind

Mein Lebenspartner und ich haben das Vergniigen, unseren achtjdhrigen Sohn Maél

grosszuziehen. Wie viele seiner Freunde liebt er es, zu rennen, Bille zu werfen, in Bewegung zu
sein. Er stellt sich vor, wie er als Weltklassetorwart kraftvolle Schiisse von Mbappé pariert. Doch
als Schmetterlingskind erfordert jeder Schritt Vorsicht: Schon die Nihte seines «Nati»-Trikots
koénnen Blasen verursachen, ein Sturz bedeutet Wunden. Selbst ein Hindedruck muss mit

Bedacht erfolgen.

Verbinde und Pflege
Maél lebt tiglich mit vielen
Wunden am Koérper. Seine
Beine und Arme sind von spe-
ziellen Verbinden bedeckt,
die im Winter verborgen
bleiben, im Sommer fallen sie
jedoch auf. Genauso wie die
diinnen, nahtlosen Hand-
schuhe, die er selbst in den
warmsten Innenrdumen und
auch nachts nicht abzieht, um
ein Verwachsen der Finger zu
verhindern.

Bei der Geburt fehlten
ihm 20 Prozent seiner Haut,
bedingt durch die Krank-
heit. Die vorgeburtlichen

Ultraschalluntersuchungen
konnten dies nicht sichtbar
machen. Bei der Geburt wur-
den wir unvorbereitet damit
konfrontiert.

Seither ist er tiglich auf
Schmerzmittel und Verband-
wechsel angewiesen. Zweimal
pro Woche kommt die Spitex
um 6:30 Uhr. Maél wird an
diesen Tagen bereits um 6:00
Uhr geweckt. Er entledigt
sich der Verbdnde, nimmt
ein spezielles Salzbad und
erhélt nach dem Verbinden all
der Wunden sein Friihstiick
lber die Gastrostomiesonde.
Um 7:45 Uhr ist er bereit fiir

die Schule. Dank der Unter-
stiitzung eines Assistenten
kann er eine reguldre Schule
besuchen.

Ein aktives Leben

Trotz allem mdchte Maél
nicht auf Sport verzichten.
Jeden zweiten Montag geht
Maéls Klasse zum Schwimm-
unterricht. Ein Elternteil
begleitet ihn und kiimmert
sich um die Verbinde. Sein
«Schwimmsack» enthalt
Scheren, Nadeln, Salben und
spezielle Wundauflagen.
Denn normale Verbinde haf-
ten viel zu stark und fithren
bei der Entfernung zu neuen
Blasen oder Wunden.

Zeitaufwand: vor dem
Schwimmen circa 15 Minuten,
um die Verbinde zu entfer-
nen, und danach eine Stunde
fiir das Anbringen der neuen
Verbinde.

Jeden Winter gehen wir fiir
eine Woche in die Berge zum
Skifahren. Auch hier akzep-
tiert Maél den Preis dafiir.
Jeder Zusammenstoss, jeder
Sturz bedeutet neue Wunden.
Skischuhe reiben, sodass wir
seine Fiisse zusétzlich pols-
tern und unterwegs nachbes-
sern. Wir passen die Verbénde
direkt auf der Skipiste an,
sodass der Skitag fortgesetzt
werden kann. Der Schmerz ist
sein stindiger Begleiter, doch
er gibt nicht auf.

Text
MarinaLe
Clere, betrof-
fene Mutter,
und Matyas
Philippe, Le-
benspartner
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Erndhrung und Operationen
Ein aktives Kind mit stindig
heilenden Wunden bendtigt
eine hohe Energie- und
Eiweisszufuhr. Doch Wunden
im Mund und der Speiserdhre
erschweren das Essen. Mit
sechs Jahren erhielt Maél
eine Gastrostomie, durch

die er Nahrung bekommt.

In der Schule hilft ihm sein
Assistent, indem er piirierte
Nahrung iiber eine Spritze
verabreicht.

Narben in der Speiserdhre
konnen deren Durchmesser
verengen, bis selbst Spei-
chel nicht mehr geschluckt
werden kann. Mit dreieinhalb
Jahren musste Maél erstmals
operiert werden, da sich
seine Speiserthre auf einen
Millimeter verengt hatte.

Bis heute wurden bei ihm
sieben solcher «Dilatationen»
durchgefiihrt. Jedes Mal freut
er sich danach, weil er wieder
mehr essen kann.

Solidarische Hilfe
Trotz all dieser Herausforde-
rungen hilft der Austausch

mit anderen EB-Familien
liber DEBRA Schweiz. Die
Organisation bietet nicht nur
direkte Unterstiitzung,
sondern fordert auch die
Forschung, um das Leben von
Schmetterlingskindern
nachhaltig zu verbessern. ll

de%?a

Hilfe fur die Schmetterlingskinder

. Epidermolysis bullosa (EB) ist eine angeborene,

folgenschwere und derzeit unheilbare Hauterkrankung.

Betroffene werden «Schmetterlingskinder» genannt,
weil ihre Haut so verletzlich ist wie die Fliigel eines
Schmetterlings.

. Eine Genveranderung flihrt zur extrem empfindlichen
Haut. Bereits geringe mechanische Belastungen
verursachen Blasenbildung. Der Alltag ist von Blasen,
Wunden und Schmerzen gepragt.

. Wunden treten auch an Schleimhauten, in Mund, Augen,

Speiserdhre und Magen-Darm-Trakt auf. EB ist eine
Multisystemerkrankung, die je nach Schweregrad ver-
schiedene Organe betreffen kann. Schwerwiegende
Formen verkirzen die Lebenserwartung.

. DEBRA Schweiz ist die Patient:innenorganisation, die
sich fur die Lebensqualitat der Betroffenen einsetzt,
Zugang zu fachmedizinischer Versorgung ermoglicht

und finanzielle Unterstiitzung bietet, wo Versicherungen

nicht zahlen.
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