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Tag der seltene
Krankheiten

& letzten Samstag um 09:30 Uhr
Q USB - Zentrum fur Lehre und Forschung (ZLF), 4031 Basel

= In der Schweiz leben Gber 500'000 Menschen mit einer seltenen Krankheit.
Pro Krankheit gibt es jedoch nur wenige Betroffene. Es fehlt an
Informationen, Expertise und Therapiemoglichkeiten. Die Betroffenen
erhalten heute nicht die gleiche Versorgung wie Patientinnen und
Patienten mit einer haufigeren Krankheit. Mit dem Tag der seltenen
Krankheiten informiert ProRaris tber die Entwicklungen und
Herausforderungen auf diesem Gebiet.

hrige Veranstaltung wird in Zusammenarbeit mit dem
spital Basel und dem Universitats-Kinderspital Basel
durchgefuhrt. Der Anlass ist 6ffentlich. Weitere Informationen und
Programm unter: https//www.proraris.ch/de/marz-2019-basel-
internationaler-selten: 05.html|

Hier geht’s zum Beitrag.
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Tag der Seltenen Krankheiten

BaslerZeitung Agenda - @ nmelden
Tag der seltenen Krankheiten

Samstag, 02.03.2019 - 09:30 Uhr

Vortrag

In der Schweiz leben {iber 500'000 Menschen mit einer seltenen Krankheit. Pro Krankheit gibt es
jedoch nur wenige Betroffene. Es fehit an Informationen, Expertise und Therapieméglichkeiten. Die
Betroffenen erhalten heute nicht die gleiche Versorgung wie Patientinnen und Patienten mit einer
haufigeren Krankheit. Mit dem Tag der seltenen Krankheiten informiert ProRaris tiber die
Entwicklungen und Herausforderungen auf diesem Gebiet. Die diesjahrige Veranstaltung wird in
Zusammenarbeit mit dem Universitatsspital Basel und dem Universitats-Kinderspital Basel
durchgefiihrt. Der Anlass ist &ffentlich. Weitere Informationen und Programm unter:
https://www.proraris.ch/de/marz-2019-basel-internationaler-seltenen-405.html

hitps://www.proraris.ch >
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Location

Datum: 02.03.2019
Zeit: 09:30 Uhr
Ort: USB - Zentrum fiir Lehre und Forschung (ZLF), Hebelstrasse 20, 4021 Basel

www.unispital-basel.ch

Hier geht’s zum Beitrag.
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VORTRAG

Tag der seltenen Krankheiten

& letzten Samstag um 09:30 Uhr
Q USB - Zentrum fur Lehre und Forschung (ZLF), 4031 Basel

£ In der Schweiz leben Gber 500'000 Menschen mit einer seltenen Krankheit. Pro
Krankheit gibt es jedoch nur wenige Betroffene. Es fehit an Informationen,
Expertise und Therapiemaoglichkeiten. Die Betroffenen erhalten heute nicht die
gleiche Versorgung wie Patientinnen und Patienten mit einer haufigeren
Krankheit. Mit dem Tag der seltenen Krankheiten informiert ProRaris Gber die
Entwicklungen und Herausforderungen auf diesem Gebiet.

Die diesjahrige Veranstaltung wird in Zusammenarbeit mit dem Universitatsspital
Basel und dem Universitats-Kinderspital Basel durchgefthrt. Der Anlass ist
offentlich. Weitere Informationen und Programm unter:
https://www.proraris.ch/de/marz-2019-basel-internationaler-seltenen-405.html
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Hier geht’s zum Beitrag.
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Article en ligne sur I'ouverture d’un centre de génomique médicale a Genéve
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Retour & I'accueil
Contenu de I'émission

“. SLA: Mon corps est une prison = Le refuge des grands marginaux SLA : Mon corps est une prison
* Le refuge des grands marginaux L'émission du 6 fév

= SLA: Mon corps est une prison

Tout comme ses cousines Alzheimer et Parkinson, la SLA ou "maladie de Charcot” est en

en raison du vieilli dela Elle touche 800
personnes en Suisse.

T
. !,{/,

Le Gorps se paralyse
Lo coour se mobilise
www. sla-elise.ch

La SLA est une maladie dégéné qui touche les qui les
muscles. L'espérance de vie est de trois a cinq ans. L'évolution de la maladie est imprévisible.
Mais ce qui est siir, c'est que le malade va perdre I'usage de ses membres, sa capacité
respiratoire, sa faculté & se nourrir par lui-méme, et bien souvent I'usage de la parole. En
I'absence d'un traitement efficace, patients, proches et soignants n'ont d’autres choix que
d'accepter l'inacceptable.

Bonus de I'émission

9 L'Association SLA Suisse

< L'Association de Sainte-Elise

9 Pro Raris (Association des maladies rares)

9 LaSLA au CHUV

< LA SLA aux HUG

2 Groupe d'entraide pour les proches de personnes atteintes de Sclérose Latérale
Amyotrophique (SLA) en Valais

2L Suisse R de Intervenant contre les Maladies neuro-Musculaires

Lire I'article ici.
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Seltene Krankheiten sind immer schwer

Gesundheit Menschen mit seltenen Krankheiten fiihlen sich oft hilflos und im Stich gelassen.
Saskia Karg kimpft um Aufmerksamkeit fiir dieses Thema und die Betroffenen. Auch bei Arzten und Fachleuten.

Interview: Pirmin Bossart

Die Organisation ProRaris spricht
von 7000 bis 8000 seltenen Krank-
heiten. Wie viele davon kennen Sie?
Saskia Karg: Niemand weiss die Zahl
genau. Seit meinem Studium der Bio-
technologie habe ich mich in vielen Be-
reichen ausschliesslich mit seltenen
Krankheiten befasst. Aber mindestens
alle paar Wochen taucht wieder eine
Krankheit auf, von der ich noch nie ge-
hort habe.

Haben Sie ein, zwei Beispiele fiir
eine seltene Krankheit?

Eine der haufigsten ist die zystische
Fibrose, eine Stoffwechselkrankheit auf-
grund eines Gendefekts, die zu Proble-
men mit der Lunge fithrt. Noch vor 20
Jahren wurden die Betroffenen maximal
20 oder 25 Jahre alt. Inzwischen ist das
Durchschnittsalter auf 36 Jahre gestie-
gen. Die Krankheit wird bei Neugebore-
nen im Screening getestet und kann
sofort erkannt werden. Deshalb ist sie
besser behandelbar geworden. Auf der
anderen Seite haben wir etwa das Dravet-
Syndrom, bei der ein Gendefekt zu star-
ken Epilepsien fiihrt. Die Krankheit ist
praktisch nicht behandelbar, Betroffe-
nen haben eine kurze Lebenserwartung.

Was heisst eigentlich «selten» bei
seltenen Krankheiten?

Eine Krankheit ist statistisch dann sel-
ten, wenn sie bei maximal einer von
2000 Personen auftritt. Doch die aller-
meisten seltenen Krankheiten haben
eine Haufigkeit von 1:100 000 oder
1:1000 000. Weltweit sind haufig ledig-
lich vier oder funf Familien betroffen.
Zahlt man aber alle Personen zusam-
men, die an einer seltenen Krankheit
leiden, sind wir bei 5 bis 8 Prozent der
Bevélkerung, in der Schweiz also rund

eine halbe Million Menschen. Also gleich
viele, wie an Diabetes erkrankt sind.

Gibt es etwas, das alle oder viele
seltene Krankheiten verbindet?

80 Prozent aller seltenen Krankheiten
sind genetisch bedingt. Entweder haben
die Eltern schon defekte Gene, oder es
kommt bei einem Kind zu Spontanmu-
tationen. Was genau diese Mutationen
auslOst, weiss man nicht. Je nach Bescha-
digung der Gene gibt es die unterschied-
lichsten Auspragungen und Schweregra-
de der Krankheit. Das macht ihre Diag-
nose und mogliche Behandlung sehr
komplex. Eine zweite Gemeinsambkeit ist
die Tatsache, dass Hausérzte und oft
auch Fachpersonen vor einer grossen
Herausforderung stehen, iiberhaupt zu
erkennen, was die seltsamen Symptome
bedeuten, und vor allem, an welche
Fachstellen die Betroffenen weitergelei-
tet werden konnten. Die diagnostische
Odyssee ist vielleicht die folgenschwers-
te Gemeinsamkeit dieser Krankheiten.

Konnen Sie das noch prizisieren?
Eine aktuelle Statistik weist aus, dass es
durchschnittlich fiinf Jahre dauert, bis
eine seltene Krankheit diagnostiziert ist,
und die Betroffenen bei durchschnittlich
sieben Arzten waren. Doch die Spann-
breite ist gross. Es kann vorkommen,
dass ein Arzt ein Kind nach der Geburt
anschaut und die Krankheit sofort er-
kennt. Ich kenne aber auch den Fall einer
Frau, beider die ersten Symptome einer
schmerzhaften Stoffwechselkrankheit
schon mit zwei Jahren aufgetreten sind.
Aber erst nach ihrer Pension konnte die
Diagnose gestellt werden.

Was bedeutet das fiir Betroffene?
Sie sind oft gezwungen, sich selber zu

helfen. Miitter von kleinen Kindern, die
eine seltene Krankheit haben, finden
kaum Experten, die ihnen weiterhelfen
konnen. Die Betroffenen miissen sich ihr
Wissen vielfach selber aneignen. Die

Forschung gestaltet sich auch deshalb
schwierig, weil die Patienten iiber die
ganze Welt verteilt sind.

Sind seltene Krankheiten haufig
schwere Krankheiten?

Das ist in der Definition inbegriffen.
Wenn eine Krankheit selten ist, aber kei-
ne schwerwiegenden Probleme verur-
sacht, wiirde man nicht von seltenen
Krankheiten reden. Diese Krankheiten
sind in aller Regel nicht heilbar. Nur fiir
einen kleinen Teil - namlich fiir 5 Pro-
zent - gibt es Medikamente. Manchmal
lassen sich gewisse Fehlbildungen ope-
rieren, um ein besseres Leben zu ermog-
lichen. Auch wird immer versucht, so gut
als moglich die Symptome zu behandeln,
sodass sich ein Kind trotzdem so gut wie
moglich entwickeln kann.

Lisst sich denn meist einigermassen
leben mit diesen Krankheiten?

«Ganzvieles, das
etwas bringen
wirde, ist weder
teuer noch
kostentreibend.»

ARGUS DATA INSIGHTS

ARGUS DATA INSIGHTS® Schweiz AG | Rudigerstrasse 15, Postfach, 8027 Zirich
T +41 44 388 82 00 | E mail@argusdatainsights.ch | www.argusdatainsights.ch
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Dr. Saskia Karg
Projektleiterin Kinderspital Ziirich

Das ist sehr relativ. Jahrelang ohne Dia-
gnose zu sein und mit den merkwiirdigs-
ten und oft auch sehr schmerzhaften
Symptomen leben zu miissen, ist eine
Herausforderung. Das Spektrum ist
gross. Es gibtjene, die einen bestimmten
Herzfehler haben und keinen Sport
treiben diirfen. Oder jene, die aufgrund
einer Stoffwechselkrankheit eine strenge
Diit einhalten miissen: Essen diese Per-
sonen bestimmte Sachen, werden sie
sofort schwer krank. Betroffene Kinder
reisen dann mit einem eigenen Koffer
voller Lebensmittel in ein Ferienlager.

Sie arbeiten als Spezialistin im
Ziircher Universitits-Kinderspital.
Treten seltene Krankheiten hiufig
bereits im Kindesalter auf?

Ja, 50 Prozent treten bereits im Kindes-
alter auf. Manchmal sind sie direkt bei
der Geburt erkennbar, andere manifes-
tieren sich nach Wochen oder Monaten.
Rund 30 Prozent der betroffenen Kinder
erleben den 5. Geburtstag nicht. Viele,
die diese Hiirde nehmen, schaffen es bis
ins Erwachsenenalter, allerdings mit
einer kiirzeren Lebenserwartung.

Wie erkennt man bei Kleinkindern,
bei denen sich noch nichts Auffilli-
ges zeigt, dass etwas nicht stimmt?
«Hort auf die Miitter!», sagt jeweils
Professor Matthias Baumgartner, For-
schungsdirektor am Kinderspital Ziirich,
zu den Medizinstudierenden. Miitter
splren am ehesten, wenn mit ihrem
Kind etwas nicht stimmt.

Wie konnte man die Situation fiir

Betroffene grundlegend verbessern?
Das grosste Thema ist sicher die Sensi-
bilisierung, vor allem auch bei Fachper-
sonen: Dass sie bei zunichst ungewissen
Phinomenen auch an die Moglichkeit
einer seltenen Krankheit denken. Es gibt
beispielsweise die Lungenkrankheit
PCD. Sie kann sich unter der Krankheit
COPD verstecken und wird hiufig iber-
sehen. Zur Sensibilisierung gehort, dass

Arzte und Fachleute auch mal ihre Kol-
legen fragen oder auswirts Expertisen
einholen, wenn sie nicht weiterwissen.
Auch Spitaler miissten viel stirker zu-
sammenarbeiten. Wichtig ware nicht
zuletzt, ein Register der seltenen Krank-
heiten aufzubauen. Wir haben sehr we-
nig Zahlenmaterial, so werden wir kaum
wahrgenommen. Nur dank Studien kon-
nen wir Genaueres liber die einzelnen
Krankheiten erfahren und vielleicht The-
rapiemoglichkeiten finden.

Das Kinderspital Ziirich hat seit ein
paar Jahren eine Helpline eingerich-
tet. Wie wird diese genutzt?

Sie ist unverzichtbar. Es ist eine kosten-
lose Dienstleistung fiir die ganze
Deutschschweiz. In der Westschweiz
gibt es bereits ein solches Angebot. Die
Mitarbeitenden der Helpline helfen Be-
troffenen bei der Suche nach Experten.
Sie recherchieren und sind hartnéickig.

Sie zeigen Arzten, worauf sie achten
missen. Sie suchen Literatur heraus oder
forschen nach Studien und Expertisen.
Kooperation und Vernetzung sind mit
dem Internet einfacher geworden. Auch
Patienten konnen einfacher andere
Betroffene finden. Diese Vernetzung ist
zentral: Betroffene werden hiufig zu Ex-
perten. Dieses Wissen gilt es, zu nutzen.

Wie realistisch ist es, dass die gefor-
derten Massnahmen machbar sind?

Ganz viele der Massnahmen, die schon
ganz viel bringen wiirden, sind weder
teuer noch kostentreibend. Im Gegenteil
konnten mit einer besseren Sensibilisie-
rung und Vernetzung sogar Kosten ge-
spart werden, da viele unnotige Mass-
nahmen und Therapien auf dem Weg zu
einer Diagnose wegfallen wiirden.

Kiirzlich wurde der Fall einer 31-jih-
rigen Frau publik, die an spinaler
Muskelatrophie leidet. Sie sammelte
fiirihre Therapie via Crowdfunding
Geld- 600000 Franken. Istdenn
die Behandlung seltener Krankhei-
ten so extrem teuer?

Therapien sind héiufig sehr teuer. Davon
profitiert aber nur ein Bruchteil aller Pa-
tienten. Denn fiir die allermeisten selte-
nen Krankheiten gibt es gar keine ge-
eigneten Therapien oder Medikamente.
Es ist also fiir ganz wenige sehr teuer.
Was mich an solchen medienwirksamen
Fillen stort, ist der Fokus. Der Einzelfall
wird thematisiert, das ist eine Verzer-
rung. Und es kann nicht die Losung sein,
dass alle Betroffenen Crowdfunding ma-
chen. Wir haben ein System, das verin-
dert werden muss, damit es fiir alle Be-
troffenen besser wird. Dass Medikamen-
te so teuer sind, hat mit dem System zu
tun, das dies zuldsst. Doch der Fokus auf
die Medikamente ist auch zwiespiltig.

Warum?

Wichtige Verbesserungen konnten wir
mit relativ einfachen Mitteln erreichen.
Das wiirde viel mehr Menschen dienen,
als wenn nur eine Person ein Medika-
ment kriegt. Gesundheitsversorger und
Arzte haben die Aufgabe, das mdglichst
Beste fiir jeden Patienten zu erreichen
und nicht nur fiir diejenigen, bei denen
es eine Therapie gibt. Verbesserungen
sind schon dort mdglich, wo Patienten
ernst genommen werden, Unterstiitzung
und Linderung erhalten und alles daran-
gesetzt wird, eine Diagnose zu erhalten,
damit die Krankheit und ihr Verlaufver-
standen werden kann.

ARGUS DATA INSIGHTS
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Sobitter ein Einzelschicksal auch
sein kann: Steht unsere Gesellschaft
in der Pflicht, allen Kranken eine
optimale Behandlung zukommen zu
lassen, oder gibt es Grenzen?

Das ist eine ethische Diskussion. Sie wird
auch bei sehr alten Patienten gefiihrt
oder solchen, die nach einem Unfall im
Koma liegen. Das muss injedem Fall in-
dividuell beantwortet werden. Wir sind
noch sehr weit davon entfernt, an den
Punkt zu kommen, an dem es fiir alle
Krankheiten entsprechende Medika-
mente gibt.

Und fiir die Forschungsindustrie ist
es nicht lukrativ, ein Medikament zu
finden, das nur wenigen Menschen
zugutekommt.

Gerade deswegen ist es wichtig, dass
man diese Art Forschung an den Uni-
versititen macht. Diese sind nicht ge-
winnorientiert. Aus der Forschung las-
sen sich haufig Erkenntnisse gewinnen,
die auch fiir stirker verbreitete Krank-
heiten relevant sein kénnen. In anderen
Landern gibt es nationale Programme,
die speziell den seltenen Krankheiten
zugutekommen. Wir haben jetzt beim
Nationalfonds einen Antrag fiir ein
Forschungsprogramm eingereicht und
hoffen sehr, dass wir Anklang finden.

Expertin, Verband, Helpline

Die in Luzern wohnhafte Biotechnologin
Saskia R. Karg (41) leitet das Projekt
«Zentrum fir seltene Krankheiten» der
Zlrcher universitaren Spitaler und ist seit
2013 im Bereich seltener Krankheiten am
Kinderspital Zurich tatig.

Saskia Karg gehorte unter anderem lan-
gere Zeit dem Vorstand von ProRaris an,
dem Dachverband fiir Patientenorgani-
sationen von Menschen mit seltenen
Krankheiten. ProRaris fiihrt zum Tag der
seltenen Krankheiten am Samstag, 2.
Marz, im Universitatsspital Basel eine
grosse Publikumsveranstaltung durch.
Thema: «Aus der Isolation ins Netzwerk».
Mehr unter: www.proraris.ch

Hinweis

Gratis-Helpline: selten@kispi.uzh.ch oder
044 266 35 35
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Eine von Tausenden seltener Krankheiten: Bei der Schmetterlingskrankheit ist die Haut aufgrund eines Gendefekts extrem verletz-
lich, was taglich mehrmals eine Wundversorgung notig macht. Heilende Therapie gibt es aktuell keine. Bild: Elisabeth Real/KEY
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Seltene Krankheiten: Betroffene miissen sich oft selber helfen
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Seltene Krankheiten: Betroffene miissen
sich oft selbst helfen

Menschen mit seltenen Krankheiten fiihlen sich oft hilflos und im Stich gelassen. Saskia
Karg kampft um Aufmerksamkeit fir dieses Thema und die Betroffenen. Auch bei Arzten
und Fachleuten.

Interview: Pirmin Bossart
242 2019, 05:00 Uhr

MEISTGELESEN IN DER RUBRIK
Experte in Sachen Schneeglockchen - die
kleinen Blumen sind das grosse Hobby des
jungen Ostschweizers

Melissa Malter / 10.3.2019, 03:00 unr

«Es zerreisst mir das Herz»: Wenn die
Enkelkinder fehlen - vier Frauen und ein Mann
erzihlen

Rita Konn dell’Agnese / 8.3.2019, 03.00 Uhr

INTERVIEW
Sie spiirt Erndhrungstrends auf: «Fiir die
Schweiz darf es nicht zu scharf sein»

Ursula Wegstein / 10.3.2019, 03:00 Unr

Eine von Tausenden seltener Krankheiten: Bei der Schmetterlingskrankheit ist die Haut
aufgrund eines Gendefekts extrem verletzlich, was taglich mehrmals eine
Wundversorgung notig macht. Heilende Therapie gibt es aktuell keine. (Bild: Elisabeth
Real/KEY)

Die Organisation ProRaris spricht von 7000 bis 8000 seltenen
Krankheiten. Wie viele davon kennen Sie?

Biotechnologin Saskia Karg: Niemand weiss die Zahl genau. Seit meinem
Studium der Biotechnologie habe ich mich in vielen Bereichen
ausschliesslich mit seltenen Krankheiten befasst. Aber mindestens alle
paar Wochen taucht wieder eine Krankheit auf, von der ich noch nie
gehort habe.

Hier geht’s zum Beitrag.



Carole Bramaz souffre d’une maladie rare. Elle raconte son combat pour obtenir un diagnostic

Un matin, ne plus sentir ses jambes

<C AUDE-MAY LEPASTEUR

Santé » «Le 14 novembre 2013, j'ai
recu mon bachelor en économie d'en-
treprise & la Haute Ecole de gestion Fri-
bourg. Le 24, je suis tombée malade.»
Directement, elle enchaine: «Je me suis
levée un matin. Je me revol les
escaliers et dire «Maman, je ne sens
plusmes jambesw.» Carole Bramaza un
visage doux et souriant, une présence
qu ‘il nest pas exagéré de quallﬁa’ de
Elle est

et de cosmétiques. Et déclare d'emblée
son amour pour le Moléson, qu'on dis-
tingue & I'horizon, depuis le salon de la
villa de ses parents, a Siviricz.

Elle est aussi malade, d'une maladie
sirare qu'elle ne touche que quelques
dizaines de personnes chaque année
en Suisse. La jeune femme a une myé-
lite, soit une inflammation aigué de la
moelle épiniére. Alors qu'aura lieu ce
samedi & Bile la Journée des maladies
rares et que vient d'étre créée une asso-
clation pour les personnes étant at-

teintes de maux singuliers (voir ci-des-
sous), elle nous raconte son histoire.

A Ia recherche d'une tumeur

dantdix elle parle presq
sa.ns s'interrompre. «J'ai pensé que je
m'étais coincé quelque chose dans le
dos et qu'il fallait juste que j'aille chez
mon ostéopathe. Elle m'a dit qu'elle ne
pouvait rien faire si j'avais perdu mes
sensations et qu'il fallait absolument
que je consulte mon médecin. Quand je
I'al vu sortir ses livres de neurologie,
j'ai compris que c'était plus grave.»

Les semaines suivantes, elle a droit a
une batterie de tests, suivis d'une série
de diagnostics: «lls ont vu que j'avais
une lésion en D11 (onziéme vertébre
dorsale en comptant depuis le haut,
ndlr). Ils ont pensé au syndrome de
Guillain-Barré, puis 4 une sclérose en
plaques. Ensuite, comme il semblait que
la lésion était en train de s'étendre, ils
ont évoqué une tumeur intramédullaire
(dam la moelle éplnlere ndlr) Si c'étall

ca.j
rlsques de devenlr parapléglque » A
Zurich, k cas
aélénansmlsdécldcdenepaslmerve-
nir, n'‘étant pas stira 100% qu'elle ait un
cancer. Au contrdle suivant, il peut ex-
clure cette pathologie. «sHeureusement
qu'ils n'ont pas opéré...»

«Je voulais un diagnostic»
Structuré, clair et précis, son récit est
rempll de termes médicaux complexes
qui semblent pourtant faire partie de
- son vocabulaire quotidien. On dit que
les personnes souffrant de maladies
- affection,

Carole Bramaz, qui a 31 ans, vit a Siviriez. Alain Wicht

TROIS QUESTIONS A DAVID PECORARO

pas dégénératife, note Carole Bramaz.
s e T S T S ey doreneratily no pliis Hie cllaBo
der ot elle met les pied:

Pourquoi avoir fondé UniRares?

L'idée est venue de mon expérience person-
nelle, Ma fille souffre d'une maladie extréme-
ment rare, la tétrasomie 15q, qui est une du-
plication du chromosome 15. En Suisse, iln'y
a que deux cas. Lorsque les généticiens du
CHUV ont posé leur diagnostic, suite & une
crise d'épilepsie qu'elle a faite & 6 mois, nous
nous ésfaceall Iin'y
avait pas d'accompagnement. Alors nous
sommes allés surinternet et nous avons trou-
vé une association spécialisée aux Etats-Unis,
En I'espace de trofs ou quatre jours, cette der-
niére nous a fait parvenir un paquet avec une
liste des choses i faire, des éléments & contro-
ler avec les médecins, C'était une bouée de

sauvetage.
Avecl’ assodnﬂonUanltes. nous désirons

lésion. le cerveau ne recoit plus correc-
tement les informations, alors il m'en-
voie de la douleur. Et puis j'ai égal

des douleurs dans le dos, ma muscula-
ture est enflammée.»

Elle passe ensuite par le Service uni-
versitaire de neurochirurgie de |'Insel-
spital, en ressort sans plus d'informa-
tion, doit se battre pour y étre & nouveau
regue. «Le sous-directeur m'a dit «Ma-
dame, vous serez malade toute votre
vies. Mol, je voulais un diagnostic.»

«C'était le
vingt-septieme
spécialiste
en neurologie que
je voyais» -

Carole Bramaz

On la sent forte. Et déterminée.
«Puis a Fribourg. mon neurologue m'a
accusée de faire du tourisme médical.
Mais ¢a ne me suffisait pas qu'on m'af-
firme que j'avais une myélopathie. Ca
veut juste dire que j'ai une maladie de
la moelle épiniére. Je voulais savoir si
carisquait d'empirer...» Finalement, en
septembre 2014, c'est le professeur Ju-
lien Bogousslavsky. de la Clinique Val-
mont a Glion-sur-Montreux, qui trou-
vera laréponse a ses questions. «C’était
le vingt-septiéme spécialiste en neuro-
logie que je voyais...»

Le microbe disparait, mais...
«Souvent, on ne connait pas la cause
d'une myélite. Dans le cas de Carole
Bramaz, je pense que cela peut venir
d'une infection pulmonaire qu'elle a

faite quelque temps avant d'avoir sa

lésion. Le microbe disparait, mais le

systéme immunitaire se retourne
contre le corps, explique le neurologue.
Les cas peuvent varier beaucoup en
fonction dela taille et de la localisation
de la lésion.»

«Le Dr Bogousslavsky a été clair. De

mon vivant, il n'y aura pas de solution

pour ma maladie. Par contre, ce n'est

2 .

Ils ont tous | p avec| «Je g e trés vite de stabilité, par

rances-maladie et 'assurance invalidité.  exemple sur des pavés.»

Méme si les maladies, les ages sont différents,

ils doivent tous faire face a laméme défaillance  «J’adorais mon boulot»

dans la prise en charge hospitaliére. Ce sont Dansun premier temps, elle a essayé de

des problémes suisses et c'est pourquol il est  continuer & travailler. «Je me suis bat-

nécessaire d'avoir une association sujsse. tue pour que l'assurance invalidité
m'autorise & faire une mesure de réin-

Que va faire concrétement UniRares? sertion auprés de Terroir Fribourg et de

Nous sommes en train d'élaborer une marche  la Chambre Iribourgeoise d'agricul-

asuivre pour aider les patients & constitueret  ture. Au bout de trois semaines, ils

organiser leur dossier médical. Nous avons  voulaient que J'arréte. J'ai tenu trois

mis en place des groupes de parole, qui per-  mois parce que je m'étais mgn;seu

mettent aux gens de partager leur vécu et de que j'adorais mon

trouver des informations auprés d'autres ma- amusm.-mmi‘am

lades. Nous désirons également développer anmd'dlo.udIQdon

notre site internet, pour mettre en commun Q\undonlulmd'm.

lesdlﬂ&tnlsuvommrcesmladlesm id firme désorma

créer un réseau pour et avec les p
souffrant de maladies ex:lr:memcm rares ou
n'ayant pas encore regu de diagnostic. Dans
mmy.psuwmmebm ﬂutlmposﬂbh
de I
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Article en ligne sur I'ouverture d’un centre de génomique médicale a Genéve
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Ouverture d'un centre de génomique médicale
a Genéve

Le centre de génomique de Genéve permet de poser de nouveaux diagnostics 19h30/ 2 min. / mardi a 19:30

Les Hopitaux universitaire de Genéve inaugurent mardi leur nouveau Centre de génomique médicale: une
structure transversale et multidisciplinaire permettant des analyses précises et personnalisées pour les
patients atteints de maladies génétiques.

“Le fil conducteur, c'est I'analyse du génome du patient: c'est-a-dire I'analyse de son ADN. Tout ce qui fait son
individualité biochimique et qui peut expliquer pourquoi il est malade," explique le pr Marc Abr i
directeur du Centre de gé i édi (CGEM) et médecin-chef du Service de médecine génétique aux HUG.

Grace 3 cette analyse, il est possible de poser des diagnostics plus rapidement et de proposer des thérapies
personnalisées. Un espoir pour les patients atteints de maladies rares - 7% de la population suisse en souffre - ou qui

souffrent de symp chroniq

Dans ce centre, "des spécialistes sont réunis autour de cas particulierement pliqués et fort susp de
génétiques pour lesquels, jusqu'ici, la prise en charge médicale n'a pas permis d'identifier la cause de leur maladie,"
indique Marc Abramowicz au micro de la RTS. Cette structure interdisciplinaire devrait traiter environ quatre cents cas

par année.




Corréler les données biologiques et cliniques

Le CGEM des spéciali iniq desp gi des radiolog des biologi: des bi
et des génétici: Des q ppelé boards", visent a corréler des ées biologiques et cliniques au
sujet d'un patient qui souffre d'une ie pour laq une cause génétique est soupc é

Lavingtaine de "Genome boards" déja réalisés avant I'ouverture officielle du CGEM a permis de résoudre environ un tiers

des cas examinés. Les HUG se sont inspirés de centres qui existent déja aux Etats-Unis, Selon le pr
Abramowicz, les HUG seraient le premier établissement hospitalier en Suisse a proposer ce nouveau modéle établir un
diagnostic.

Stéphanie Jaquetetl'ats

Publié mardi a 14:55 - modifié mardi 321:24

Les maladies orphelines

La grande majorité des maladies rares n’ont pas de traitement spécifique et sont aussi appelées orphelines. Plus

de 7000 ont été identifiées a ce jour. En raison de leur rareté et de leur ces sont
i iqué s années aprés 'apparition des premiers symptémes.

9 q P

Pour aider les patients et leurs proches, deux portails d'informations ont été créés:
- Orphanet: www.orphanet.ch - coordonné par la France, Orphanet est animé par un consortium de 38 pays
partenaires. La section suisse est basée aux HUG.

- Portail romand des ies rares: www.inf i ares.ch - créé parles HUG et le CHUV, son objectif est
de répondre aux questions des patients, de leurs familles, ainsi qu'aux professionnels de la santé.

Par ailleurs, il existe en Suisse une "alliance des maladies rares", I'association Pro Raris: www.proraris.ch.

——_

Lire I'article ici.
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Aus Liebe zur Stadt und zum Dialekt

Jolly Greber und Peter Gissler sind die Schaffer hinter dem Fasnachtsflhrer «<R&adabang»

Von Dominic Willimann

Basel. Seit Freitag diirfen Jolly Greber
und Peter Gissler aufatmen. Seit Freitag
istder «<Rddabang», der Basler Fasnachts-
fithrer, erhiltlich. Was fiir die beiden
nichts anderes heisst, als dass sie die
Sujets der Fasnachtsformationen nicht
mehr geheim halten miissen. Denn: Nie-
mand in Basel weiss zwischen Dezember
und der Herausgabe des «Rdddbang»
besser Bescheid iiber die Themen der
kommenden «drey scheenschte Ddag»
als Gissler und Greber. «Bis zur Publi-
kation des Hefts schweigen wir», sagt
Gissler und lacht.

Seit 1993 ist er in die Produktion
des  Fasnachtsfithrers ~ eingebunden.
Damals erhielt er vom Fasnachts-Comité
die Anfrage, mit seiner Druckerei den
«Rddabang» zu drucken. Gissler, der
Sprachliebhaber, fand Gefallen an der
Zusammenarbeit mit Ella Rehberg, der
Sekretédrin des Comités. Diese iiber-
priifte mit ihrem Mann die «<Rddabang»-
Eintrage der Cliquen auf deren sprach-
liche Korrektheit. Gissler half mehr
und mehr mit - auch, weil er den Basel-
deutsch-Experten Ruedi Suter person-
lich kannte und fiir diesen 1984 die erste
Auflage des Baseldeutsch-Worterbuchs
produziert hatte. Damals wurde in ihm
das Interesse am korrekten Dialekt
geweckt.

Das positive Feedback

In diesem Jahr gibt Gissler zum
27. Mal den stillen Schaffer im Hinter-
grund. In all den Jahren hat er stets eng
mit Vertretern des Fasnachts-Comités
zusammengearbeitet. Seit 2003 wird
der Fasndchtler von Jolly Greber unter-
stiitzt. Sie macht dieses Ehrenamt «aus
Freude am Baseldeutsch». Thre Erfah-
rung als Schauspielerin des Drummeli
oder der Baseldytschen Bihni hilft ihr
beim Lesen der Sujet-Eingaben und

- e A o o : -
Baseldeutsch-Experten. Jolly Greber und Peter Gissler haben jeden Eintrag im
«Radabang» genau gelesen. Foto Fiorian Bartschiger

dabei, diese in verstdndliches Basel-
deutsch zu transkribieren. Apropos kor-
rekt: «Wir haben einen roten Faden»
sagt Greber, «ansonsten hétten wir 500
verschiedene Sprachen.» Sie wiirden
sich an Ruedi Suters Worterbuch orien-
tieren. «Am roten», wie Gissler prézi-
siert. Zur Vollendung dieses sprach-
lichen Kunstwerks verleiht Domo Low
dem «Rédddbing» die kiinstlerisch-
grafische Note.

Gibt es Korrekturen, werden diese
umgehend an den Absender zuriickge-
schickt. Kontaktperson ist dabei immer
Greber. Sie spricht von iiber 2000 Mails,
die seit Dezember ihr Postfach fiillen.

Die elektronische Post sei einfacher zu
bearbeiten als frither, da die Eingaben
sie vielmals per Handschrift erreichten.
«Heute sind die Zeilen gut lesbar.»
Miissen Greber und Gissler einen
Eintrag korrigieren, sei das Feedback zu
95 Prozent positiv. Vereinzelt gebe es
aber auch Fasnéchtler, die unbedingt an
ihrer Schreibweise festhalten wollen.
Greber erinnert sich an einen Zehn-
zeiler, in dem das Wort «Glaibasel» drei-
mal in drei verschiedenen Versionen
vorkam und sich der Verfasser wenig
einsichtig zeigte, dies zu andern.
Erlaubt ist bei den Eintrégen fast
alles — ausser iibergrosse Textldngen

oder wenn etwas in nicht-géngigen
Sprachen oder Bildern festgehalten ist.
Gissler erzahlt, dass einst Verse auf Chi-
nesisch oder Arabisch eingereicht wor-
den sind. Da der «Réddbéng» aber ein
Produkt fiir das Publikum ist, miisse die-
ser einfach und verstdndlich gehalten
werden. Deshalb sind auch die generel-
len Informationen zur Fasnacht auf den
ersten Seiten der 128-seitigen Broschiire
in Schriftsprache festgehalten.

Der beriihmte Abend

Das Gegenlesen des Duos geht aber
auch tiiber das rein Sprachliche hinaus.
«Wenn sich jemand historisch um
200 Jahre verschatzt, korrigieren wir
dies natiirlich», sagt Gissler, der am
10. Dezember letzten Jahres den ersten
der rund 500 Eintrége kritisch zu lesen
begonnen hat. Die finalen Korrekturen
der beiden dauerten schliesslich rund
sechs Stunden. Gissler nennt die letzten
Verbesserungen auf drei Bildschirmen
«den beriihmten Abend». Dieser habe
auch schon bis zwei Uhr in der Frith
gedauert.

In diesem Jahr ist das Gegenlesen
ziigiger vonstattengegangen. Vielleicht
auch deshalb, weil Greber wie Gissler
{iber viel Routine verfiigen. Wie lange
Letzterer diese Aufgabe noch wahr-
nimmt, ist offen. «Das besprechen wir
nach der Fasnacht», sagt Gissler, der
nach wie vor mit grossem Enthusias-
mus sich so zugunsten der Basler Tradi-
tion einbringt. An der Fasnacht, da ist er
als Pfeifer am Dienstag im Goschdym
unterwegs. Greber hingegen ist auch an
den «drey scheenschte D&
Comité aktiv. Auf der Comité-Insel auf
dem Marktplatz verkauft sie «Zeedel»
und «Blaggedde». Und natiirlich den
«Radabang». Jene Druckschrift also,
deren Inhalt sie aus dem Effeff kennt.
Der «Rédébang» ist in allen Filialen von
Sutter Begg fiir 8 Franken erhaltlich.

Mehr Geld fiir
Theater Basel

Regierung beantragt insgesamt
164 Milionen Franken

Basel. Das Theater Basel soll in der
neuen Subventionsperiode vom Kanton
Basel-Stadt mehr Geld als bisher er-
halten. Fiir die néchsten vier Jahre
beantragt die Regierung dem Grossen
Rat fiir das grésste Schweizer Drei-
spartenhaus insgesamt 164 Millionen
Franken. Das sind 2,2 Millionen Fran-
ken mehr als in der Subventionsperiode
2015/16 bis 2018/19. Bis 2023 ist nun
eine jéhrliche Subvention von 41 Millio-
nen Franken vorgesehen, wie die Regie-
rung gestern mitteilte. In den letzten
vier Jahren hatte das Theater Basel pro
Jahr durchschnittlich 40,6 Millionen
Franken erhalten.

Der jahrliche Staatsbeitrag war in
den letzten Jahren laufend leicht gesenkt
worden. Die Behérden gingen als Folge
der Sanierung des Theaters von tieferen
Energiekosten aus, die das Dreisparten-
haus hitten entlasten sollen. Diese
Einsparungen konnten jedoch nicht
realisiert werden, wie es bei der Ab-
teilung Kultur des Basler Prasidialde-
partements auf Anfrage hiess. Deshalb
will die Regierung diese Subventions-
kiirzung wieder riickgangig machen.
Sie entspreche damit auch einem
Begehren der Theatergenossenschaft
Basel, wie es weiter hiess. Weiter-
gehende Forderungen aus den Subven-
tionsverhandlungen wurden dagegen
nicht erfiillt.

Wie dem Staatspersonal soll in-
dessen auch dem Theater ein Teuerungs-
ausgleich gewahrt werden. Das bringt
pro Jahr zusétzliche 372400 Franken
fiir die Theaterkasse.

Einen Teuerungsausgleich soll auch
das Sinfonieorchester Basel erhalten.
Fiir dieses beantragt die Regierung dem
Kantonsparlament fiir die nachsten
vier Jahre insgesamt 30,4 Millionen
Franken oder 7,6 Millionen pro Jahr.
Das ist praktisch gleich viel wie in der
letzten Subventionsperiode. SDA

Die Kraft verl

asstsie

Claudia Merz (59) leidet an myotoner Dystrophie. Eine Heilung der seltenen Krankheit gibt es nicht

Von Nina Jecker

Basel. Es riecht nach Friihling an die-
sem Nachmittag. Doch als sich die
automatische Tiir des Alters- und
Pflegeheims Holbeinhof schliesst, bleibt
die anbrechende Jahreszeit draussen
zuriick. Die Fenster des Heims sind
geschlossen, die Luft ist abgestanden
und es riecht nach Kérpern und Krank-
heit. Claudia Merz hebt sich angenehm
davon ab. Die 59-Jahrige sitzt in ihrem
Rollstuhl in der Lobby und lachelt
freundlich. Thr Blick ist klar, sie sieht
entspannt aus. Das ist nicht immer so.
«Eine Pflegerin hat mich heute fiir den
Fototermin geschminkt», sagt sie und
strahlt. Im Leben der chronisch Kran-
ken werden kleine Gesten zu grossen
Freuden.

Merz war 20 Jahre alt, als ein Neuro-
loge bei ihr eine myotone Dystrophie
feststellte, eine unheilbare und fort-
schreitende Muskelschwiche. Sie hatte
immer wieder Miithe zu sprechen, die
Zunge lag schwer und kraftlos in ihrem
Mund. «Der Arzt freute sich richtig, die
seltene Krankheit einmal vor sich zu
haben», erinnert sie sich. Als selten gilt

Hilfe fiir Menschen mit
seltenen Krankheiten

Basel. Wer von einer seltenen Krank-
heit betroffen ist, muss oft jahrelang
auf die richtige Diagnose warten — weil
haufig nicht einmal die Arzte die Krank-
heitsbilder kennen. In der Schweiz
haben sich deshalb mehrere Spitéler
zum Netzwerk Rare Diseases zusam-
mengeschlossen. Patienten und Arzte
kénnen sich melden und werden an
Fachpersonen weitergeleitet. Mit dabei
sind auch das Unispital Basel sowie
das Universitéts-Kinderspital beider
Basel. Gerade die Kindermedizin
zeichne sich durch einen hohen Anteil
von Patienten mit seltenen Krankheiten
aus, da rund 75 Prozent im Kindesalter
manifest werden, sagt Agnes Gene-
wein, Projektleiterin des Netzwerks.
www.netzwerkrarediseases.ch

eine Krankheit, wenn weniger als eine
von 2000 Personen betroffen ist. Bei der
myotonen Dystrophie liegt diese Zahl
noch zehnmal tiefer. Merz hat die
niederschmetternde Diagnose leichtge-
nommen — weil der Arzt ihr keinerlei
Informationen dazu gab. «Ich dachte,
damit kénne man leben wie mit einem
Muttermal, ohne grosse Einschrén-
kungen. Keiner sagte mir, dass die
Muskelschwéche unaufhaltsam  fort-
schreiten wird.» Heute fragt sie sich, ob
die damalige Unwissenheit ein Segen
war. Durch sie blieben ihr als junge Frau
noch ein paar Jahre ohne die Angst vor
der nichsten Verschlechterung. Ohne
die Ahnung, dass sie noch vor ihrem
60. Geburtstag in ein Altersheim wird
ziehen miissen, umgeben von hoch-
betagten, vielfach dementen Patienten.

Ein einsames Leben

«Du hast doch gerade gegessen!»,
ruft eine Besucherin in der Lobby einer
Seniorin ins Ohr. Die Frau weiss nichts
mehr vom Mittagessen, schon mit dem
letzten Bissen war es vergessen. Eine
andere sitzt mit einem Latzchen um den
Hals da und starrt ins Leere. Merz
steuert ihren Rollstuhl zum Lift.

Seit ihr nicht nur die versteiften Fin-
ger, sondern auch die Beine den Dienst
versagen, lebt sie im Holbeinhof. Das
Team sei sehr liebevoll und gebe sich
grosse Miihe, fiir Abwechslung zu sor-
gen. Dennoch ist es einsames Leben fiir
eine Frau, deren Altersgenossen noch
nicht einmal das Pensionsalter erreicht
haben. Wenn sie die Kraft findet, ver-
lasst Merz das Heim und fahrt mit dem
elektrischen Rollstuhl in einen Park.
Neulich schaffte sie es bis an den Bahn-
hof und in die Freie Strasse. «Ich war
danach fix und fertig, aber unglaublich
stolz», sagt sie und lachelt. Sie ordnet
die Unterlagen auf dem Tisch, die sie
zu ihrer Krankheit gesammelt hat. Der
Kugelschreiber fallt ihr aus den steifen
Fingern.

Die Lebenserwartung fiir Menschen
mit myotoner Dystrophie liegt bei 50 bis
60 Jahren. Dann erreicht die Muskel-
schwéche in der Regel das Herz. Merz

hofft, dass sie stirbt, bevor die Krankheit
sie noch stérker einschrankt. Momen-
tan sind ihre Arme so schwach und steif,
dass sie kaum noch die Gabel zum
Mund fiihren kann. Sie fiihrt vor, wie sie
es dennoch versucht. Es sieht miihevoll
aus. Am meisten fiirchtet sie, irgend-
wann nicht mehr sprechen zu konnen.

Auf eigene Familie verzichtet

Sterbehilfe lehnt die Christin ab. Zu
wichtig ist ihr der Glaube, dem sie viel
verdanke. Etwa die Stérke, trotz allem
das zu geniessen, was das Leben auch
ihr noch bietet. Weihnachten bei ihrer
Schwester etwa. «Meine Neffen heben
mich dann auf einen Stuhl und tragen
mich zwei Treppen in die Altbau-
wohnung hoch.» Sie ist nur noch fiir
einen Weihnachtsfeiertag eingeladen,
frither waren es zwei. «Die kénnen mich
janicht zweimal schleppen.»

Eigene Kinder hat Merz, die auf dem
Bruderholz mit sechs Geschwistern auf-
gewachsen ist, keine. Sie hatte zwar
Beziehungen, aber eine Heirat kam
nicht infrage. «Mit dem Wissen darum,
dass ich eine fortschreitende Krankheit
habe, wire das einem Mann gegeniiber
nicht fair gewesen», sagt sie. Ihr Umfeld
besteht aus ihren Geschwistern und
Freunden. Wichtige Bezugspersonen
sind auch andere Betroffene, die sie in
einer Selbsthilfegruppe kennengelernt
hat. Ein normales Sozialleben ist fiir sie
aber unerreichbar. Schon eine Treppen-
stufe wird zum uniiberwindbaren
Hindernis. Wegen ihrer Laihmung kann
Merz ausserdem nicht auswirts auf die
Toilette. Wenn sie etwas vorhat, trinkt
sie deshalb schon vorher stundenlang
nichts, um durchzuhalten.

Bald wird Claudia Merz wieder aufs
Trinken verzichten. Eine fliichtige Be-
kannte hat sie spontan zum Morgen-
streich eingeladen. Sie, die so vieles nur
noch aus dem Fernsehen kennt, wird
dabei sein, wenn in Basel die Kirchen-
glocken vier Mal schlagen und die Lich-
ter ausgehen. Ein magischer Moment.
Thre Augen, die wegen der hidngenden
Lider immer etwas melancholisch bli-
cken, strahlen beim Gedanken daran.

=

For i M E] Claudia Merz wird immer schwéacher. Am
meisten flirchtet sie sich davor, nicht mehr sprechen zu kdnnen. Foto kostas Maros
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Das ist die haufigste aller
seltenen Krankheiten

Geschichten iiber Menschen mit seltenen Krankheiten beriihren. Das ist kein Artikel
mit einer einzigen Geschichte, sondern mit 580'000. Denn so viele Menschen leiden
in der Schweiz an einer seltenen Krankheit.

Wann gilt eine Wie viele Menschen
Krankheit als selten? sind betroffen?

Die Weltgesundheits- In der Schweiz leiden ungefahr
organisation (WHO) definiert an
seltene Krankheiten so: Wenn mindestens einer seltenen

Krankheit.

von einer Krankheit

Hier geht’s zum Beitrag.
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hat es schwer
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Als Maurice (Name geandert) ein Kleinkind war, dachten die
Arzte, seine motorische Entwickiung sei lediglich verzogert
und die Sprachverarbeitung gestdrt. Doch Gber die
kommenden Jahre zeigte sich, dass dahinter gravierende
neurologische Probleme steckten. Mit elf machte Maurice
abnormale Bewegungen, hatte Mlhe mit Schiucken und
entwickelte sich geistig kaum mehr weiter. Das vorlaufige Fazit
der Waadtlander Universitatsspitaler: eine unbekannte
Nervenkrankheit

Inzwischen ist Maurice 17. Die Mutter hat mitihm eine
Kinderkiinik in Paris und das Inselspital in Bern konsuitiert, ein
weiterer Termin in Bern und einer am Universitatsspital Genf
sind noch offen. Doch niemand konnte der Krankheit bislang
einen Namen geben.

Hier geht’s zum Beitrag.

MEHR «SCHWEIZ»

Klima retten sofort - aber
weiterhin fliegen: Die Klima-
Widerspriche der Jugend

«Du siehst aus wie eine
Dominax»: Das obszone
Angebot eines
Jobvermittiers

Gratis-GA fur alle unter 25
und Verbot von
Kurzstrecken-Fligen: SP
startet ...

«Morgestraich, Vorwarts
Marschl» - Das sind die
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Krank, aber niemand weiss warum

Tag der seltenen Krankheiten Wer fiir sein Leiden keinen Namen erhilt, hat es doppelt schwer

'VON ANNIKA BANGERTER
UND NIKLAUS SALZMANN

Als Maurice (Name geéndert) ein Klein-
kind war, dachten die Arzte, seine mo-
torische Entwicklung sei lediglich ver-
zogert und die Sprachverarbeitung ge-
stort. Doch tiber die kommenden Jahre
zeigte sich, dass dahinter gravierende
neurologische Probleme steckten. Mit
elf machte Maurice abnormale Bewe-
gungen, hatte Miihe mit Schlucken und
entwickelte sich geistig kaum mehr
weiter. Das vorldufige Fazit der Waadt-
lander Universitdtsspitéler: eine unbe-
kannte Nervenkrankheit.

Inzwischen ist Maurice 17. Die Mutter
hat mit ihm eine Kinderklinik in Paris
und das Inselspital in Bern konsultiert,
ein weiterer Termin in Bern und einer
am Universitatsspital Genf sind noch
offen. Doch niemand konnte der
Krankheit bislang einen Namen geben.

«Wenn wir eine Diagnose
hétten, konnten sich die
Arzte daran orientieren,
sie hitten Anhaltspunkte
fiir die Behandlung.»

Mutter von Maurice, Patient ohne Diagnose

Und das macht die Situation fiir Mau-
rice und seine Angehorigen besonders
schwierig. «Wenn wir eine Diagnose
hitten, konnten sich die Arzte daran
orientieren, sie hitten Anhaltspunkte
fiir die Behandlung», sagt die Mutter.
«Derzeit wird Maurice mit starken Me-
dikamenten behandeln, ohne dass die
Ergebnisse zufriedenstellend sind.»
Sehr belastend sei es auch, keine Pro-
gnose zu haben, wie sich die Krankheit
langfristig entwickle.

Die Ungewissheit nagt

Laut dem Bundesamt fiir Gesundheit
leben in der Schweiz geschitzte
580000 Personen mit einer seltenen
Krankheit. Dazu gehéren auch Men-
schen wie Maurice, welche die Arzte
vor Ritsel stellen. «Die jeweiligen Situa-
tionen von Patienten ohne Diagnosen
sind zwar unterschiedlich, aber die
Probleme der Betroffenen &hneln sich
oft», sagt Jacqueline de Sa. Sie ist Ge-
schiftsfithrerin von ProRaris, dem
Dachverband fiir seltene Krankheiten.
Ohne Befund nage nicht nur die Unge-
wissheit an einem oder es fehle die
Chance auf eine spezifische Therapie,
sagt de Sa. Bei weniger offensichtlichen
Fillen als Maurice kommt ein weiteres
Problem dazu. «Ohne Diagnose heisst
es oft: Dann ist es auch nicht so
schlimm». Die Patienten werden nicht
ernst genommen.»

Das kennt auch Katharina. Seit die
61-Jdhrige denken kann, war sie immer
kranklich. Niemand konnte sich erkla-
ren, weshalb sie als Mddchen unterge-
wichtig war oder woher der schwere
Abszess im Hals stammte. «Ich habe nie
ins drztliche Schulbiiechli gepasst. In

Geben die Untersuchungen keine klaren Antworten, wird es auch schwierig, die Sy

den 60er-Jahren hat das aber niemand
hinterfragt», sagt sie. Auch schopfte
niemand Verdacht, als das Herz der
jungen Frau bei der Mandeloperation
stehen blieb und sie reanimiert werden
musste. Erst Jahre spiter, als sie selber
als Pflegefachfrau in demselben Spital
arbeitete, erfuhr sie davon. Per Zufall.
Heute weiss sie: Aufgrund ihrer Gen-
krankheit sind gewisse Narkosemedika-
mente toxisch fiir sie.

Bis die Bernerin ihre Diagnose er-
hielt, vergingen jedoch Jahrzehnte.
Jahrzehnte voller Untersuchungen.
Denn die Beschwerden nahmen zu.
Bauchschmerzen, Gelenkschmerzen,
enorme Erschopfung. Alles wurde ge-
checkt - das Blut, die Organe, der Be-
wegungsapparat - den medizinischen
Befunden nach war sie stets gesund.
Das nidhrte den Selbstzweifel. Es gab
Zeiten, da habe sie sich kaum mehr ge-
traut, einen Arzt aufzusuchen. Insbe-
sondere, wenn ihr einmal mehr nicht
geglaubt wurde. Etwa jener Arzt, dem
sie erzihlte, dass sie gewisse Tone nicht
mehr hore. Er konnte sich dies nicht
erkldren und schloss die Untersuchung
mit den Worten: Was man nicht héren
wolle, blende man aus. «Nach einer sol-
chen Bemerkung zog ich mich jeweils
in mein Schneckenhaus zuriick und er-
zdhlte jahrelang niemandem mehr da-
vony, sagt Katharina.

Selber hielt sie sich an den guten Zei-
ten fest. An jenen, in denen sie Energie

hatte und schmerzfrei war. Die gab es
auch. Deshalb suchte sie fiir eine er-
neute Erschopfung, Gewichtsverlust
oder Gelenkschmerzen jeweils nahelie-
gende Griinde: Stress bei der Arbeit,
Probleme in der Familie oder das Alter.
Dann kam der Moment, als die Energie
nicht mehr zuriickkehrte und die Sym-
ptome zunahmen. Damit wuchsen
auch Katharinas Zweifel an der Selbst-
wahrnehmung. Fehlen die medizini-
schen Griinde, muss es psychosoma-
tisch sein, folgerte sie - und suchte psy-
chologische Hilfe auf.

Eine Endokrinologin, also eine Spezi-
alistin fiir hormonelle Stérungen, be-
deutete fiir Katharine den Wende-

«Ohne Diagnose heisst

es oft: <Dann ist es auch
nicht so schlimms. Die
Patienten werden nicht
ernst genommen.»

Jacqueline de Sa Geschaftsfiihrerin ProRaris

punkt. Sie glaubte der damals 40-Jahri-
gen, schickte sie zu immer anderen
Spezialisten und liess nicht locker. «Nur
weil sie mich {iber Jahre hinweg ernst
genommen hatte, fligten sich die ein-
zelnen Mosaiksteinchen zu einem Gan-
zen», sagt Katharina. Als sie 53 Jahre alt
war, bekam sie schliesslich eine Dia-
gnose. Mitochondriale Cytopathie, ein

gezielt zu

seltener Gendefekt. Obwohl die Krank-
heit unheilbar ist, brachte der Befund
vorerst Trost: «Ich war enorm erleich-
tert. Es war die Bestitigung, dass ich
mir nichts eingebildet habe», sagt Ka-
tharina. Thre Arzte und Therapeuten
wussten damit erstmals, welche Be-
handlung fiir Katharina iiberhaupt
sinnvoll ist.

Mit einer Diagnose zahlt die IV

Dass Katharina eine Diagnose erhielt,
war auch aus einem anderen Grund
wichtig. Thr Zustand verschlechterte
sich, sie erlitt schlaganfallartige Episo-
den und musste ihren Beruf aufgeben.
Seither lebt sie von der IV. Das sei nur
moglich, weil ein klarer Befund vorlie-
ge, sagt ProRaris-Geschiftsfithrerin
Jacqueline de Sa. «Ohne eine Diagnose
oder zumindest Teil-Diagnose fehlt das
Anrecht auf die Sozialversicherungen
wie etwa die IV.» Es brauche deshalb
Losungen fiir Patienten, die in kein
Schema passen, sagt de Sa. Bei Sozial-,
aber auch Krankenversicherern. Haufig
seien die Betroffenen mit einem riesi-
gen biirokratischen Aufwand konfron-
tiert, der in ihrem Zustand nicht zu-
mutbar sei, sagt die Geschiftsfiihrerin
von ProRaris.

Wie belastend der Papierkram auch
fiir Angehorige ist, weiss die Familie
von Maurice. Die verwitwete Mutter
musste schon nur, um eine medizini-
sche Zweitmeinung einzuholen, einen
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grossen Kampf mit ihrem Spital aus-
fechten. «Ich musste unabléssig darum
ringen, dass der Spezialist die Kranken-
akte von Maurice mit anderen Spitilern
teilte und sich auf die Suche nach &hnli-
chen Fillen machte», sagt sie. Ebenfalls
streitet sie sich mit den Versicherungen
immer wieder ums Geld: Ein Medika-
ment aus Frankreich wird bislang von
der Krankenkasse nicht iibernommen,
auch die Reittherapie bezahlt sie selber,
ebenso die Konsultation am Kinderspi-
tal in Paris.

Fiir Maurice liegt die Hoffnung nun
auf einem breit angelegten Gentest,
den das Waadtldnder Spital endlich in
die Wege leitete, nachdem die Mutter
mit einem Brief an den Gesundheits-
direktor des Kantons Druck gemacht
hatte. Nun wartet die Familie auf die
Testresultate. Eine Diagnose konnte die
Situation nicht nur fiir Maurice verbes-
sern, sondern auch fiir seine beiden
Schwestern. Sie wissen nicht, ob sie ge-
netisch vorbelastet sind, ob sie bei ei-
ner Schwangerschaft damit rechnen
miissen, dass bei ihren Kindern dhnli-
che Symptome auftreten.

In der Romandie hat ProRaris mit Patien-
ten die Gruppe UniRares gegriindet. Es
ist eine Plattform fir Menschen, die an ei-
ner Krankheit leiden, fiir die es keine spe-
zifische Patientenorganisation gibt, und
fiir solche, die keine Diagnose haben.
www.unirares.ch

Zahnpasta zuriick in die Tube

CO2-Speicherung Um die
Klimaerwarmung zu bremsen,
muss COz in der Atmosphére
reduziert werden. Forscher
wollen COz in Kohle zurtick-
verwandeln.

'VON CHRISTOPH BOPP

Das Fremdwort heisst «Entropie» und
es hat mit Thermodynamik zu tun.
‘Wohlmeinende Physik- und Chemie-
lehrer bringen das ihren Zoglingen mit-
einpragsamen Beispielen niher: Das Ei
auf dem Boden kann nicht zuriick in die
Schale, der Kaffeerahm nicht zuriick ins
Hifeli und die Zahnpasta nicht zurtick
ins Behiltnis, wenn man in morgendli-

cher Umnachtung mal zu stark auf die
Tube gedriickt hat. Fossile Brennstoffe
erzeugen bei ihrer Verbrennung nicht
nur einen Haufen Energie, sondern un-
ter anderem auch das fiirs Klima schid-
liche Treibhausgas Kohlendioxid (CO2).
Australische Forscher wollen eine Me-
thode gefunden haben, mit der CO2 aus
der Luft wieder in feste Kohle zurtick-
verwandelt werden kann.

Das wire wirklich ein Durchbruch fiir
die Losung des Klimaproblems. Um das
anvisierte 1,5-Grad-Ziel zu erreichen,
reicht es nicht, die Emission von Treib-
hausgasen zu reduzieren, sondern man
muss auch bereits emittiertes CO> wie-
der aus der Atmosphire extrahieren.
Es gibt bereits Vorschlige, wie man das
machen konnte (carbon dioxide cap-
ture and storage - CCS). Die geologi-

sche Speicherung in unterirdischen Ka-
vernen ist aber nicht ganz unproblema-
tisch. Anstatt das Gas einzusperren,
kénnte nach erfolgter Abtrennung der
Kohlenstoff einfach gelagert werden.
Vielleicht liessen sich damit sogar still-
gelegte Bergwerke wieder auffiillen.

Herausforderung Temperatur
Nun ist CO; ein relativ stabiles Mole-
kiil. Man kann es auftrennen, meist in
Kohlenmonoxid (CO), das seinerseits
wieder als Ausgangsstoff fiir kiinstlich
fliissige Treibstoffe gebraucht werden
kann. Aber das braucht hohe Tempera-
turen und entsprechend einen hohen
Energieeinsatz. 2011 stellten Professor
Aldo Steinfeld und sein Team von der
ETH/PSI einen Solarreaktor vor, der
den  COxAuftrennungsprozess — mit

- alles fiir das Klima

Solarenergie durchfiihren sollte. Ent-
scheidend dabei Ceriumoxid. Cerium
ist ein Metall, eine sogenannte «seltene
Erde». Die australischen Forscher be-
nutzen es auch, und zwar in Form von
Nanopartikeln, welche den Kkatalyti-
schen Prozess unterstiitzen sollen.

Das Neue bei den Australiern ist,
dass sie Fliissigmetalle brauchen. Sie
sollen die Verkokung verhindern, das
Anlagern von Kohlenstoff an den Elek-
troden. Das bremst den Prozess. LM-
basierte (Liquid Metals) Elektrokataly-
satoren scheinen geeignet, dem entge-
genzuwirken, weil sie die Van-der-
Waals-Adhisions-Krifte, die eine Art
Klebewirkung zwischen Atomen oder
Molekiilen verursachen, eliminieren.

Die entscheidende Frage ist jetzt:
Gibt es Metalle, die bei Zimmertempe-

ratur fliissig sind? Gallium-Legierungen
bieten sich an, weil sie einen tiefen
Schmelzpunkt haben. Galinstan sieht
aus wie Quecksilber und ist eine Legie-
rung aus Gallium, Indium und Stan-
num (Zinn). Es ist bei Zimmertempera-
tur fliissig. Leider hat es sich als relativ
trage erwiesen. Aber jetzt tritt das Ceri-
um wieder auf den Plan. Fiigt man LM-
Katalysatoren Cerium bei, kriegt man
einen Prozess, der auch bei niedrigem
Energieaufwand gut luft.

«Wir haben gezeigt, dass es moglich
ist, CO2-Gas bei Zimmertemperatur zu
Kohlenstoff zu reduzieren. Der Prozess
ist effizient und skalierbar», sagt Tor-
ben Daeneke, einer der Studienautoren
von der RMIT, dem Royal Melbourne
Institute for Technology. Einen Deckel
braucht diese Zahnpastatube nicht.
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Das Kinderzimmer bleibt iber die Jahre

Max, bei dem mit

seither kognitiv und motorisch kaum weiterentwickelt.

«Wir wiirden ihn nicht gegen
ein gesundes Kind eintauschen»

Die Diagnose Dravet-Syndrom stellte das Leben der Fullinsdorfer Familie Schumacher auf den Kopf

VON LEIF SIMONSEN

Max war knapp ein halbes Jahr alt, als
das Leben von Lars und Gudrun schu-
macher die entscheidende Wendung
nahm. Ihr Sohn hatte einen Krampfan-
fall, musste mit der Ambul. ins Spital

die Mitme nschen iiber die Diagnose auf-
zukliren, stiessen sie immer wieder auf
Unverstindnis. Schliesslich sah man ih-
rem Max nicht sofort an, was ihm fehl-
te. Ganz anders als beispielsweise bei
Kindern mit Down-Syndrom. Selbst mit

feind sahen sie sich konfron-

gebracht werden. Zwei Wochen dauer-
ten die Abklirungen, ehe die scheinbare
Entwarnung kam. Die Diagnose lautete
auf Fieberkrampfe. Das mulmige Gefiihl
blieb, denn Max hatte bei seinem Anfall
kaum Fieber gehabt. Die Schumachers
ahnten, dass es etwas anderes war. Die
Zeichen verdichteten sich, als die Fami-
lie von Berlin in die Schweiz zog. Jedes
Mal, wenn Max Fieber hatte, ging ein
epileptischer Anfall einher. Doch die
Diagnose bekam Max erst mit zweiein-
halb Jahren am Inselspital Bern: Dravet-
Syndrom, eine sehr seltene Epilepsie-
Erkrankung, die in den meisten Fillen
Jungs betrifft. Sie tritt im Normalfall bei
Kleinkindern auf und zeichnet sich
durch schwere epileptische Anfille aus.
Oft verlangsamt sich die motorische
und mentale Entwicklung oder, wie im
Fall von Max, bleibt nahezu ginzich
stehen. Ein Schock sei die Diagnose ge-
wesen, sagt das Ehepaar Schumacher
beim Besuch in Fiillinsdorf. «Bis dahin
hatten wir Hoffnung gehabt, doch dann
wussten wir: Wir haben ein behindertes
Kind.» Bestimmt zwei Jahre habe es ge-
dauert, ehe sie es sich eingestehen
konnten. Schénfirberisch sprachen sie
erst von einer Entwicklungsverzige-
rung. «Wir wollten es anfangs nicht
wahrhaben. Unser Kind, das bis dahin
vollig normal war», erinnert sich Gud-
run Schumacher.

Jeder Tag ist gleich
Das Leben der Schumachers drehte sich
von da an um Max. In einer normalen
Kita war er nicht unterzubringen, am
damaligen Wohnort Méhlin wurde er
gar mit den Worten rausgeworfen:
«Firs gleiche Geld kriegen wir ein ge-
sundes Kind.» Trotz der ii

tiert, etwa als sie auf dem Behinde rten-
parkplatz parkierten mit einem Kind,
das bis drei, vier Jahre einen gesunden
Eindruck vermittelte. Und als es um
Gelder der Invalidenversicherung ging,
wurde Max oft nur in die Kategorie

«Wir wollten es anfangs nicht
wahrhaben, dass unser Kind
behindert ist.»

GUDRUN SCHUMACHER
MUTTER VON MiaX

«Epileptiker» gesteckt - was seiner Be-
hinderung nicht gerecht wurde. Dies
sind die zusitzlichen Erschwernisse von
Betroffenen und Angehérigen von Pa-
tienten, die unter einer seltenen Krank-
heit leiden: Am Samstag werden diese
Krankheiten in Basel in den Fokus rii-
cken (siehe Fussnote).

Heute ist Max zwolf Jahre alt. Beim
Besuch der «Schweiz am Wochenende»
sitzt er vor dem Fernseher. Feuerwehr-
mann Sam ist einer seiner Helden. In
seinem Kinderzimmer steht ein Plastik-
bagger, den er fiirs Fotoshooting bereit-
willig auffiillt und ausleert. Er kann ge-
hen, wenngleich in auffilligem Wackel-
gang - und unter der stetig lauernden
Gefahr, einen epileptischen Anfall zu
bekommen und hinzufallen

Andere in seinem Alter gehen im ort-
lichen Fussballverein auf Torejagd, fah-
ren Skateboard oder iibernachten erst-
mals bei Freunden. Max wird aller Vor
aussicht nach auf seinem jetzigen Ent-
wicklungsstand bleiben; nicht zuletzt,
weil die Forschung kaum Interesse dar-
an hat, i fiir so seltene
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Jahren die Epilepsie-Erkrankung Dravet-Syndrom diagnostiziert wurde, hat sich

Krankheiten zu entwickeln. Seine Eltern
haben sich mittlerweile mit der Situa-
tion arrangiert, gehen sogar so weit zu
sagen: «Klar, fiir ihn wire es sicher bes-
ser, gesund zu sein. Aber uns wiirde
was fehlen, wenn er seine Behinderung
nicht hiitte», sagen sie. Das Einzige, was
sie gerne abstellen wiirden, wiren die
epileptischen Anfille. Immer miissen
sie in unmittelbarer Nihe sein, um ihn
auffangen zu kénnen.

Doch Max hat eben einen unver-
gleichlichen Charme: Er ist begeiste-
rungsfihig, liebenswiirdig, aufbrau-
send - aber {iberhaupt nicht nachtra-
gend. Wie viel er mitbekommt, fragen
sich auch seine Eltern. Einzelne Situa-
tionen, vor allem in seiner frithen Kind-
heit, liessen sie darauf schliessen, dass
ihm sein Anderssein zu schaffen
macht. Doch insgesamt seier heute ein
gliicklicher Junge, ist das Ehepaar

KENNET

zusammenzuhaben, ist fiir die Eltern
«chon etwas bitter», wie Gudrun Schu-
macher sagt. Doch sie haben sich dazu
entschieden, das Risiko einzugehen,
dass er umkippt. Max wird ohnehin
keine Matur machen, sagen sie. Wenn
er ein paar Hirnzellen verlieren wiirde,
um Gliick zu empfinden und Spass zu
haben im Leben, dann sei das ein Preis,
den sie zu zahlen bereit wiiren.

Provozieren wie ein Teenager

Das Ehepaar Schumacher hat seine eige-
ne Gliicksformel gefunden. &Wir haben
fiir uns entschieden: Wenn er gliicklich
ist, sind wir es auch.» Bisher haben sie
es geschafft, trotz riesiger Verzichte
Freundscha sind

mit Menschen, die mit der Behinderung
von Max nicht umgehen konnten. Die
Teilnahme am gesellschaftlichen Leben
ist quasi nicht méglich, denn mit Max

ins oder ins Kino zu gehen,

sein Leben einem engen Korsett gleich-
kommt. Jeder Tag verliuft gleich: vom
Frilhstiick und der Medikamentenein-
nahme morgens fiber den Weg zum
Schulbus bis hin zum Abschiedsritual.
Jeden Tag winken, Kiisschen und der
gleiche provokante Spruch («Schau, ich
rauche»), bevor der Schulbus abfihrt.
Abends ist Max um 17.45 Uhr zu Hause,
dann darf er noch ein bisschen fernse-
hen, ehe es Abendbrot gibt und um 20
Uhr ins Bett geht. Die Freizeitaktiviti-
ten halten sich ebenfalls in Grenzen.
Neues ist Max, das ist auch Teil seiner
Krankheit, nicht geheuer. Deshalb ge-
hen die Schumachers immer an den

liegt nicht drin. Und sein Schicksal war
auch gleichbedeutend mit dem Ent-
scheid, keine weitzren Kinder zu haben
Es wire schlicht nicht moglich gewesen,
die gebiihrende Aufmerksamkeit zu
schenken,

Max ist alles fiir szine Eltern, seine
Eltern alles fiir Max. Es sind andere Ab-

angigkei als bei gewdhnli
Familie und deswegen wiinschen sich
Gudrun und Lars Schumacher, dass ihr
Sohn dereinst auch ohne sie gliicklich
sein wird. Wenn seine Eltern sterben,
soll er seinen Platz in der Gesellschaft
finden. Aber fiirs Erste hoffen sie, dass
Max endlich seinen pubertiren Trotz

gleichen Ferienort. Am Woch d

sind Rodeln im Schwarzwald, ein Be-
such auf dem Landwirtschaftlichen
Zentrum in Ebenrain oder beim Wurst-
verkiufer in Rheinfelden angesagt.
Doch immer dann, wen sie es am
schénsten zusammen haben, lavert die
grosste Gefahr: die Wahrscheinlichkeit
fiir einen epile ptischen Anfall ist dann
am grossten, wenn sich Max am meis-
ten freut. Freud und Leid stets so nahe

ablegt. Seit jil hat er nicht
druckreife Worter auf Lager. Er ist di-
rekt von der Trotzphase in die Pubertit
gerutscht, sagt sein Vater mit einem La-
chen. Eigentlich sind die Schumachers
also eine ganz normale Familie

9. Internationaler Tag der Seltenen Krankheiten in
der Schve iz, «Aus der Isolation ins Netzverks

Sarrstag, 2. Marz 2019 von 930 bis 1700
Guosser Horsaal, Zentrum fir Lehve und For-
schung, Universitatssptal Basel

Geistschreiber
Selig war sie
schon lange

VON WILLINAF

Nun soll sie also das Zeitliche ge-
segnet haben, Selig war sie ja
schon lange. Und gesegnet hat sie
auch gern. Den Erdenball, ihre
Getreuen und das heil- und ge-
winnbringende Wasser in ihrer
Badewanne, Lange Jahre wohnte
sie in meinem Heimatdorf
Schwellbrunn. Wo Brunnen an-
schwellen, sprudeln auch Erlse.
Nestlé hat das erst spiter begrif-
fen.

kch bin ihr nie begegnet. Sie war
nicht im Landfrauenverein und
das Obligatorische schoss sie nicht
mal freiwillig. Mit dem Traktor in
die Milchhiitte musste sie auch
nie, statt Kilhe molk sie ja Gut-
gliubige. Als Bursche triumte ich
davon, eines Tages selber eine
kleine Sekte zu erdffnen. Schwur-
beln konnte ich gut, und fiir einen
Guru ist das ja die Schliisselquali-
fikation. Aber Uriella war als
Sprachréhre so géttlich, ihr hitte
ich nie das Badewasser reichen
kénnen. So habe ich dann statt
Guru Koch gelernt

Wann sie das Appenzellerland
verliess, weiss ich nicht mehr.
Vielleicht als das Be zirksgericht
sie verknurrte, einer ehemaligen
Anhiingerin 625 000 Franken zu-
riickzuzahlen. Umgerechnet in
Badewasser ist das viel. Schade,
dass sie nicht in Schwellbrunn
blieb. Die Aussicht vom Friedhof
ist schon. Als Grabmal ein weisser
Marmorbrunnen in Form einer
Badewanne, das wire ein Mehr-
wert gewesen. Die Pilger hitten
beim Uriella-Briinneli Heilwasser
abfiillen kénnen, in der Zwischen-
saison zum halben Preis, und
dann direkt an die Metzgete in
den Ochsen, Sturzeneggers Blut-
und Sie diirste sind super.

Uriella hinterlisst, was auch Do-
nald Trump und andere schwur-
belbegabte Eigenweltler hinter-
lassen, Ein soziales Triimmerfeld,
legendire Erfahrungen im
Fremdschimen und die Bestiti-
gung, dass der Spott der Feinde
der Kitt fiir die Freunde ist. Nur
wer draussen Haue einsteckt,
wird drinnen heilig gesprochen.
Wer bei maximaler Peinlichkeit
maximale Unbeirrbarkeit be-
weist, formt sich eine Gefolg-
schaft von Verunsicherten, wird
21 ihrem Massstab und beant-
wortet kiinftig ihre Lebensfragen
selbstreferenziell. Uriellas Zucker-
brot war die gottliche Gnade, ihre
Peitsche war der Weltuntergang,
und der regelmiissige Aufschub
des Letzteren bezeugte die Gros-
se der Ersteren,

Uriella lebt natiirlich noch. Auf
dem Planeten Amora. Ich sehe
vor mir, wie sie dem Ufo entsteigt
und von der Gangway schwebt.
Auf dem Lande platz steht Karl La-
g=rfeld und strahlt weniger als sie
Schwarze Haare und weisse Klei-
der scheinen ihm verkehrt. Er
kleidet sie neu ein und schneidert
ihr mangels Stoff das Modell «Des
Kaisers neue Kleider». Es sitzt so
perfekt wie zu Lebzeiten. Uriella
schenkt Karl Lagerfeld ihr zucker-
wattesiissestes Licheln. Und er ist
dankbar fiir seine Sonnenbrille.
Es ist die schwarzeste , mit dem
héchsten Strahlenschutz
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wird notig
Niederweningen Schulpflege
‘Wehntal sucht ein neues
Mitglied. Seite4
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Miillsacke in
neuer Farbe

Opfikon Stattin Schwarz
verschwindet der Abfall
kiinftig in Grau. Seite5

Die ZSC Lions
unter Druck
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nachdem4:5in Bern
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Trotz Gutachten zweimal IV verweigert

Tag der Kranken Bei seltenen Krankheiten mangelt es oft an Unterstiitzung. Das musste eine Opfikerin erfahren,
mit welcher der ZU anlisslich des nationalen Tags der Kranken gesprochen hat.

Sharon Saameli

Einmal im Jahr sensibilisiert der
«Tag der Kranken» die Schwei-
zer Bevolkerung fiir die Themen
Gesundheit und Krankheit, die-
ses Jahr zum 80. Mal. Ziel ist es,
Verstidndnis fiir die Bediirfnisse
von erkrankten Menschen zu
schaffen — und ihnen damit jene
Wertschidtzung und Aufmerk-
samkeit entgegenzubringen, die
sonst schnell zu kurz kommt. Al-
lein im Ziircher Unterland wird
deshalb morgen in iiber einem

Dutzend Alterszentren und Pfle-
geheimen musikalische Unter-
haltung geboten. Ausserdem
spricht Bundesprisident Ueli
Maurer zur Bevolkerung.

Das Motto von morgen Sonn-
tag lautet diesmal «Wissen
macht uns stark». Am sichtbars-
ten ist die Relevanz dieses Leit-
spruchs bei seltenen Erkrankun-
gen — dort ndmlich, wo oft Wis-
sen fehlt, selbst bei Arztinnen
und Arzten. Zwischen 7000 und
8000 seltene Krankheiten sind
gemdss Pro Raris, der Allianz Sel-

tener Krankheiten Schweiz, be-
kannt. Geschéftsfiihrerin Jacque-
line de Sa sagt: «Selbstredend
kann niemand alle kennen. Kann
aber noch keine Diagnose gestellt
werden, werden Betroffene oft
nicht ernst genommen und die
Symptome heruntergespielt.»

Finanzielle Hilfe fehlt

Die Projekte im Rahmen des Na-
tionalen Konzepts Seltener
Krankheiten, welches der Bun-
desrat im Oktober 2014 verab-
schiedete, wiirden zur Aufkli-

rung beitragen, so de Sa weiter.
Dessen Umsetzung soll bis Ende
2019 weitergefiihrt und abge-
schlossen werden. «Um diese
Projekte nachhaltig zu etablie-
ren, fehlt allerdings die finanziel-
le Unterstiitzung der 6ffentlichen
Hand», gibt de Sd zu bedenken.

Mangelnde Unterstiitzung
von Behdrden, Erfahrungen der
Diskriminierung und daraus
hervorgehende Angste: Das
kennt die Opfikerin Nicole Jen-
zer aus ndchster Nahe. Sie ist von
einer seltenen Form des Muskel-

schwunds betroffen, der myoto-
nen Dystrophie. Gemiss der
Datenbank Orphanet leben
schweizweit rund 1600 Personen
mit dieser Erkrankung. Jenzer
wurde dennoch bereits zweimal
die IV verweigert - trotz neuro-
logischer und psychiatrischer
Gutachten. Nebst einer Stirkung
der Forschung wiinscht sie sich
Offenheit seitens der Bevolke-
rung. Denn ohne diese kdmpft
sie nicht nur gegen den Muskel-
schwund, sondern auch gegen
den sozialen Ausschluss. Seite 3

Glasi-Areal
im Fokus

Biilach Noch liegt das ehemalige
Industrieareal der Glasi im Nor-
den der Stadt Biilach brach. Das,
was drei Entwicklungspartner
auf dieser Brache in den kom-
menden Jahren realisieren wer-
den, hat jedoch bereits heute das
Interesse der Macher von «Hoch-
parterre» geweckt. Das Mérz-
Themenheft der Architekturzeit-
schrift erzdhlt vom Entwick-
lungsprozess und thematisiert
Chancen und Risiken des neuen
Stadtteils.

Die Vernissage des Hefts im
Biilacher Rathauskeller stiess auf
reges Interesse. Am Anlass war
auch zu erfahren, wie das Glasi-
Areal mit Leben gefiillt werden

Der AKP droht ein
Stimmenverlust

Tiirkei Das Land steckt in einer
‘Wirtschaftskrise. Prompt sagen
mehrere Institute Gewinne der
Opposition bei den Kommunal-
wahlen voraus. Was sagt Prisi-
dent Erdogan? «Fiir mich ist die
grosste Umfrage immer noch ein
Platz voller Menschen bei mei-
nen Wahlkampfveranstaltun-

0:6-Klatsche: EHC Kloten bleibt nur der Blick ins Leere

U Y
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11
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soll. Seite 5
300 Stunden Arbeit
in 15 Minuten

Biilach Am gestrigen Freitag pra-
sentierten rund 160 Schiilerin-
nen und Schiiler der Kantons-
schule Ziircher Unterland Ihre
Maturaarbeiten. Dabei boten sie
dem Publikum, das grosstenteils
aus Familienmitgliedern und
Lehrpersonen bestand, eine
grosse Vielfalt an Themenberei-

gen.» (red) Seite 27 y\‘“ chen. Von Musik iiber Physik bis
\\ ‘\ zu Latein war alles dabei. Die Re-
X\V sultate der riesigen Aufwinde
Wetter \'\a von teils bis zu 300 Arbeitsstun-
5 . {1 | den konnen sich sehen lassen.
A 5% 10 1| (il Seite 7
¢ Wechselnd bewdlkt \f
und meist trocken. |
Seite 18 Jets empfangen
: : illustren Gegner
Was Sie wo finden
Unihockey In den NLA-Playouts
Agenda 9 der Midnner treten die Kloten-
Reisen 13 Dietlikon Jets gegen den aktuel-
Kulinarik 15 len Cupsieger Langnau an. Heu-
TV/Radio 16 te Samstag um 20 Uhr startet die
Borse 28 best-of-seven-Serie in der Flug-
Sport 31 hafenstadt. Vor einer Woche ge-
wann Langnau den Schweizer
14 Cupfinal in Bern vor 3200 Zu-
Treffpunkt 6 schauern gegen die Grasshop-
Eishockey Kloten,in der Mitte mit Goalie Tim Guggisberg, droht in den Playoffs der Swiss League das frithe geri d“ad“ ged‘}alzscmef;m
Ausscheiden. Das Team von Trainer André Rétheli erlebte im vierten Viertelfinalspiel zu Hause gegen Langen- | -otzdem sind di¢ Kloten-biet-
. . . . N . . likon Jets zuversichtlich, die Se-
o IR AL thalvor 4507 Zuschauern ein Debakel. Die Oberaargauer fithren in der Serie mit 3:1. (red) Seite 31 row:Leowyden rie zu gewinnen. (red) ~ Seite 31
ANZEIGE i ANZEIGE
Politiker besorgt iiber falsche Die Vincenz-Ara konnte fiir die
Prognosen bei erneuerbaren Energien | Bank Raiffeisen noch teurer werden
Schifer A
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Strom Windkraftgegner haben
gestern das Bundesamt fiir Ener-
gie (BFE) heftig angegriffen. Der
Verband Freie Landschaft
Schweiz wirft der Behorde vor,
Winddaten vor der Energieab-
stimmung 2017 beschdnigt zu
haben. Der Grund fiir die Be-
hauptung: Der neue Windatlas
des Bundes weist in den meisten
Regionen ein geringeres Wind-

potenzial aus. Der Anteil der
‘Windkraft betrigt heute weniger
als 0,2 Prozent. Doch nicht nur
der Ausbau der Windkraft harzt.
Die Energiepolitiker im Stinde-
rat zeigen sich besorgt tiber die
schleppende Entwicklung der er-
neuerbaren Energien, die den
wegfallenden Atomstrom schritt-
‘weise zu einem guten Teil erset-
zen sollen. (sth/lae) Seite 24

Finanzen Im letzten Geschiftsjahr
fiel der Gewinn bei Raiffeisen
wegen der Vincenz-Affire um
270 Millionen Franken tiefer aus.
Allein auf die Beteiligungen der
Raiffeisen-Tochterfirma KMU
Capital musste die Bank 125 Mil-
lionen Franken abschreiben. Die-
ser Betrag konnte noch steigen.
«Das Portfolio umfasst rund
zwei Dutzend Beteiligungen.

Und je nach Geschiftsgang kon-
nen diese Firmen an Wert gewin-
nen oder verlieren», erldutert
Raiffeisen-Chef Heinz Huber.
Einen weiteren Abschreiber
musste die Bank auf ihrer Betei-
ligung am Derivateunternehmen
Leonteq vornehmen. Raiffeisen
fuhr trotz der Wirren einen Ge-
winn von rund 540 Millionen
Franken ein. (ali/jb) Seite 29

Abo-Service 084200 8282, abo@zuonline.ch

Inserate 0445154477, inserate. ia.ch

0448548282, ine.ch

Ihr Biirge
flir hochste

Warmepumpen-
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www.buerge-haustechnik.ch
Dielsdorf 044 854 89 20
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Kampfen gegen Muskelschwund und Vorurteile

Opfikon Nicole Jenzer ist von einer seltenen Muskelkrankheit betroffen, gegen die es kein Heilmittel gibt. Helfen wiirde ihr aber
vor allem eine grossere Offenheit — denn die Stigmata sind genauso anstrengend wie die Krankheit selbst.

Sharon Saameli

Gewisse Krankheiten sind so sel-
ten, dass sich ihre Erforschung
fiir die Pharmaindustrie kaum
lohnt. Die Hiirden fiir Betroffene
steigen damit exponentiell: Denn
je eingeschrinkter der Wissens-
stand von Fachkriften im Ge-
sundheitswesen und von Sozial-
versicherungen, desto schwieri-
ger ist der Zugang zu Therapien,
zu medizinischer Betreuung oder
finanzieller Unterstiitzung.
Nicole Jenzer kennt diese Dis-
kussionen, sie nehmen Jahre
ihres Lebens in Anspruch. Die
Opfikerin kann nicht darauf hof-
fen, dass noch zu ihrer Lebens-
zeit eine Therapie fiir ihre Krank-
heit entwickelt wird. Sie ist an
der Myotonen Dystrophie Typ 1
erkrankt (DM1, siehe Kasten
unten rechts), einer Form von
Muskelschwund, von der - sta-
tistisch gesprochen - nur eine
von 12000 Personen betroffen
ist. Die Krankheit ist todlich, die
meisten Betroffenen sterben an
Herzproblemen. Dennoch war
die Diagnose damals, im Januar
2006, fiir sie kein Schock. «Ich
hatte ein Aha-Erlebnis. Endlich
‘wusste ich, womit ich es zu tun
habe.» Sie erinnert sich, dass sie
schon zu Schulzeiten immer die
Schwichste, die Langsamste war,
dass sie besonders morgens ver-
schlafen und miide aussah, ohne
die Griinde dafiir zu kennen.

Fiir die IV bis vor Gericht

Heute ist Nicole Jenzer 46 Jahre
alt. Sie geht nicht an Stocken, ist
auf keinen Rollstuhl angewiesen.
Sie ist kein Pflegefall. Ihr Herz ist

Tag der Kranken im Unterland

Seit 1939 findet der Tag der
Kranken schweizweit jeweils am
ersten Sonntag im Marz statt

— heuer ist es bereits die 80.
Ausgabe. Der Tag der Kranken
wird vom gleichnamigen Verein
organisiert, dieses Jahr lautet
das Leitthema «Wissen macht
uns stark». Zum Aktionstag
gehért musikalische Unterhaltung
in verschiedenen Zentren und
Heimen, die vom Verband
Schweizer Volksmusik Kanton
Ziirich organisiert wird. Im Ziir-
cher Unterland findet Folgendes
statt (alphabetisch nach Gemein-
de geordnet):

— Bassersdorf, Altersheim Breiti:
14.30 bis 16 Uhr

— Bassersdorf, Pflegezentrum
Béchli: 14.30 bis 15.30 Uhr

— Blach, Alterszentrum Im
Grampen: 14.30 bis 16 Uhr

— Bulach, Stiftung Alterszentrum
Rossligasse: 14.30 bis 15.30 Uhr
— Bulach, Spital: 15 bis 16.30 Uhr
— Dielsdorf, Gesundheitszent-
rum: 10.30 bis 1115 Uhr (wéhrend
Gottesdienst)

— Dietlikon, Pflegezentrum
Rotacher: 14.30 bis 15.30 Uhr

— Embrach, KZU Pflege und
Gesundheit: 14.30 bis 16 Uhr

— Glattbrugg, Alterszentrum
Gibeleich: 15 bis 16 Uhr

— Kloten, Alters- und Pflegeheim
Im Spitz: 15 bis 16.30 Uhr

— Regensdorf, Alters- und Pfle-
geheim Furttal: 14.30 bis 16 Uhr
— Rimlang, Alterszentrum: 14.30
bis 16 Uhr

— Wallisellen, Alters- und Pflege-
heim Wégeliwiesen: 14.30 bis 16
Uhr (sam)

Mithilfe ihrer langjahrigen Physiotherapeutin Karin Funk trainiert Nicole Jenzer ihre Rumpfmuskulatur. Foto: Leo Wyden

stabil — noch. «Daran denke ich
selten, es ist zu weit weg», sagt
sie. Stattdessen sagt sie dem
Muskelschwund den Kampf an.

Denn kdmpfen muss sie so-
wieso, auch fiir finanzielle Unter-
stlitzung. Nicole Jenzer arbeite-
te bis 2015 in einem Heim fiir De-
menzbetroffene, reduzierte ihr
Pensum erst auf 70, dann auf 50,
zuletzt auf 30 Prozent. Die Er-
schopfungszustinde nahmen zu:
extreme Miudigkeit, Schwindel,
leicht depressive Phasen, ein
starkes Schlafbediirfnis. Den-
noch wurde ihr zweimal die In-
validenrente verweigert — trotz
neurologischen und psychiatri-
schen Berichten. Ein Anwalt
reichte Jenzers Unterlagen bei
Gericht ein; zu einem Prozess
kam es nicht, weil die IV davor
einlenkte.

Auch privat war sie plotzlich
vor Fragen gestellt: «Wie soll ich
es dem Arbeitgeber sagen? Der
Familie?» Beide informierte sie
von Anfang an, auf der Arbeit
wurde sie unterstiitzt, wo immer
es moglich war, erzdhlt sie. Das
sei nicht selbstverstandlich: «Ich
weiss von den Angsten anderer
Betroffener, dass sie entlassen
werden, wenn sie etwas sagen —
sagen sie aber nichts, weiss nie-
mand, warum ihre Leistung
sinkt.»

DML ist vererbbar, weshalb die
Krankheit schon in ihrer Familie
auftreten musste. Thre Familie
unterstiitze sie sehr, sagt Jenzer,
auch habe sich ihre Schwester
wegen ihrer beiden Kinder sofort
testen lassen. Das Risiko, dass
der Gendefekt weitergegeben
wird, liegt bei 50 Prozent — und
die Symptome treten mit jeder

Generation frither und stirker
auf. «Deshalb bin ich heute froh,
habe ich keine Kinder, obwohl
ich frither gerne eines gehabt
hitte.»

In der Physiotherapie zeigt sie
Ehrgeiz. Denn Nicole Jenzer
weiss: Sind die Muskeln einmal
weg, kann sie sie kaum mehr auf-
bauen. «Vor kurzem war ich stark
erkdltet, jetzt habe ich das Ge-
fiihl, bereits wieder abgenom-
men zu haben», schildert sie,
wihrend sie am Boden liegend
die Rumpfmuskulatur trainiert.
Dann rennt sie den Gang dreimal
auf und ab, springt die einzelnen
Treppenstufen hinauf, auch ein
zweites Mal, wenn auch mithilfe
ihrer Physiotherapeutin. Ihr Kor-
per ist ihr stetiges Experimen-
tierfeld: Was kann ich? Was will
ich erreichen? Wo sind meine
Grenzen? «Wenn ich eine Ubung
einmal geschafft habe, schaffe
ich sie beim ndchsten Mal bes-
ser», sagt sie.

«Sauf halt weniger!»

«Menschen mit Muskeldystro-
phie horen teilweise Schlim-
mes», weiss ihre Physiothera-
peutin Karin Funk. Gehe jemand
mit wackeligen Beinen, weil die
stabilisierenden Muskeln fehlen,
sei auf der Strasse auch schon
ein Kommentar gefallen: «Sauf
halt weniger!» Auch Nicole Jen-
zer kennt die Blicke, das Tu-
scheln hinter ihrem Riicken. Ihr
ist es lieber, wenn sie direkt da-
rauf angesprochen wird, etwa
wenn sie Hilfe beim Tragen
braucht. «Aber man muss mich
auch nicht mehr behindern, als
ich bin», betont sie. Wenn eine
Freundin sie fragt, ob sie ge-

meinsam in die Ferien gehen
wollen, findet sie das schwierig
- sie kann mit den Aktivitdten
schlicht nicht mithalten.

Helfen wiirden ihr vor allem
Toleranz und Offenheit: «Wer
anders geht oder aussieht, sollte
nicht einfach so schubladisiert
werden. Wir haben die gleichen
Gefiihle», betont sie, als ob das
nicht selbstverstindlich wire. Sie
ldsst sich nicht auf ihre Behinde-

rung reduzieren, doch die Stig-
mata sind der Grund, weshalb sie
vor die Medien geht. Das, und
eine Hoffnung auf verstirkte
Forschung.

Ausserdem trat sie vor einigen
Jahren einer Selbsthilfegruppe
im Raum Winterthur bei. Nach-
dem die Leiterin verstorben war
und die Zukunft der Gruppe in-
frage stand, iibernahm die Opfi-
kerin die Leitung gleich selbst;

Myotone Dystrophie

Die Myotone Dystrophie (DM) ist
eine Muskelerkrankung und in Typ
1und Typ 2 unterteilt. Geméss der
Deutschen Gesellschaft fiir
Muskelkranke ist eine Person von
12000 betroffen; statistisch gese-
hen wéren dies rund 700 Perso-
nen in der Schweiz. Geméss der
Datenbank Orphanet sind es rund
1600 Personen.

DM1, von der die Opfikerin Jenzer
betroffen ist, bezeichnet eine
vererbbare, fortschreitende
Abnahme der Muskelmasse. Das
klinische Erscheinungsbild ist
ausserst variabel, Patientinnen
und Patienten unterscheiden sich
in der Schwere und Art der Symp-
tome sowie im Krankheitsverlauf.
Dies macht die Krankheit schwer
einschétzbar und Prognosen zur
Lebenserwartung unméglich. Bis
jetzt ist die DM1 unheilbar. Der
Wissensstand der Forschung ist
indes der folgende:

Das menschliche Genom enthalt
etwa 25000 Gene und, in den
meisten Fallen, 46 Chromosomen.
Verantwortlich fiir die DM1 ist die
Verénderung eines Gens auf
Chromosom 19. Es handelt sich

dabei um die Vermehrung eines
Basentriplets (Basen sind die
Bausteine der menschlichen
DNS), die zu einer anormal
langen Ribonukleinséaure (RNS)
fihrt. Diese transportiert und
lbersetzt normalerweise die auf
der DNS gespeicherten Informa-
tionen; wenn sie zu lang wird,
verhindert sie allerdings die
Produktion notwendiger Eiweisse
fiir die Zellproduktion. In der Folge
kann es zu einer Vielzahl an
Stérungen kommen, denn Protei-
ne sind Bestandteile der Muskel-
zellen. Zu den Hauptsymptomen
der DM1 z&hlt die Muskelschwé-
che, eine verlangerte Muskelan-
spannung und eine friihe Linsen-
triibung (grauer Star). Allerdings
kénnen auch das Herz, die At-
mung, die Verdauung und der
Hormonstatus beeintréchtigt sein
sowie nicht selten die Hirnfunktio-
nen — das heisst Wahrnehmung,
Gedachtnis, Sprache und Kon-
zentration. Begleitet wird die DM1
zumeist von starker Erschopfung
und, in der Folge all dieser Symp-
tome, dem sozialen Riickzug der
Betroffenen. (sam)

«Ich hatte ein
Aha-Erlebnis.
Endlich wusste ich,
womit ich es

zu tun habe.»

Nicole Jenzer
Betroffene der Myotonen
Dystrophie Typ 1

zu wichtig war die Vernetzung
mit Gleichgesinnten, der Aus-
tausch. Zurzeit seien sie acht Per-
sonen. «Ich {ibernehme das Ad-
ministrative, die Nachmittage
gestalten wir gemeinsam. Wir
sprechen {iber alles, was uns be-
schéftigt: Schmerzen, Therapie-
erfahrungen, aber auch tiber Kin-
der. Das tut gut.»

Eine Welt mit Alternativen

Eben, auf ihre Krankheit redu-
zieren ldsst sich Nicole Jenzer
nicht. Sie leistete bis vor kurzem
Freiwilligenarbeit, sie geht wal-
ken und fihrt oft mit dem Elek-
trovelo. Sie trifft sich mit Freun-
dinnen und singt jeden Montag-
abend in einem Diibendorfer
Chor. Das bietet ihr eine Denk-
pause von allem, obschon sie
langer braucht, um die engli-
schen Liedtexte auswendig zu
lernen. Und statt Biicher zu le-
sen, taucht sie {iber Horspiele in
sie ein. Es gebe Alternativen fiir
Menschen mit Behinderungen —
aber sie wiirden eben nicht aus-
reichen.

«Schauen Sie», holt sie zum
Schluss aus, und hier wird ihre
Waut spiirbar: «Jetzt sollen doch
alle die Steuererkldrung ausfiil-
len. Ich habe eine ganze Liste mit
Abziigen, die ich geltend machen
kann, aber dies ist fiir mich
schwierig zu verstehen. Und
einen Treuhdnder kann ich mir
nicht leisten. Hier gibt es fiir
Menschen mit einer Behinde-
rung kaum Angebote.»

ANZEIGE

Fiir einen sicheren,
erfolgreichen Kanton Ziirich

«Als Unternehmer
wabhle ich Natalie
Rickli, weil sie sich fur
das Gewerbe und die
Wirtschaft einsetzt.»

Josef Wiederkehr
Kantonsrat CVP
Dietikon

Am 24. Méarz in den Regierungsrat
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Der Weg zur Diagnose ist schwierig

:}Ammnb ‘ H

An einer Krankheit zu leiden, beeintrachtigt das tagliche Leben sehr. An einer
Krankheit zu leiden, die sehr selten ist, ist mit zusatzlichen Herausforderungen
verbunden. Friedrich Thony leidet an Porphyrie und hat von dieser seltenen
Krankheit und den damit verbundenen Schwierigkeiten erzahit.

I . Seraina Zinsli
1 Samstag, 02. Mérz 2019, 04:30 Unr

Die Diagnose, an einer seltenen Krankheit zu leiden, kann mehrere Jahre dauern.

Friedrich Thény aus Landquart lebt mit der seltenen Krankheit Porphyria cutanea tarda,
einer von acht verschiedenen Porphyrie-Sorten. Die Krankheit zeigt sich bei ihm durch
eine Lichtempfindlichkeit der Haut. «Grundsatzlich ist die Haut bei mir sehr schlecht».

Hier geht’s zum Beitrag.
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Biindner Patienten sollen nicht bis Ziirich oder Basel reisen miissen
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Biindner Patienten sollen nicht bis Ziirich
oder Basel reisen miissen
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Diese Woche fand der internationale Tag der seltenen Krankheiten. Selten sind
jedoch nur die einzelnen Krankheiten an sich, alle zusammen sind sie dusserst
zahlreich. Auch im Kantonsspital Graubiinden trifft man immer wieder auf
Patienten, die mit einer seltenen Krankheit zu kampfen haben.

4 - Seraina Zinsli
] b Samstag, 02. M&rz 2019, 04:30 Uhr

Hier geht’s zum Beitrag.
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«Es sei ja nicht lebensbedrohlich»

Zug Die Rentnerin Renate Shashoua leidet an einer seltenen Krankheit. Am heutigen internationalen Tag wird auf das Thema
aufmerksam gemacht. Denn mit der Diagnose einer solchen beginnt oft ein langer, aufreibender Kampf fiir die Betroffenen.

Zoe Gwerder
zo0e.gwerder@zugerzeitung.ch

«Was hed did Frau», wiirden Kin-
der manchmal fragen, wenn sie
draussen unterwegs sei. Denn
Renate Shashoua hat ausserhalb
ihrer vier Winde immer ihr
Sauerstoffgerit dabei - mit dem
Kkleinen Schlauch, der unter der
Nase durchfiihrt.

Die gebiirtige Freiburgerin,
die seit einigen Jahren in Zug
wohnt, leidet an einer seltenen
Krankheit: Alpha-1 Antitrypsin-
Mangel. Bei dieser greifen die
weissen Blutkorperchen die Lun-
ge an, weil der Stoff, der dies ver-
hindern soll, vom Korper nur un-
zureichend produziert wird. Auch
die Leber kann dabei zu Schaden
kommen. Bei Renate Shashoua ist
die Lunge betroffen. Sie hat die
Diagnose COPD. Eine Lungen-
krankheit, die sonst eigentlich mit
starkem Rauchen in Verbindung
gebracht wird. Bei rund drei Pro-
zent aller COPD-Patienten ist die
Krankheit jedoch nicht die Folge
vom Zigarettenkonsum oder von
Schadstoffen in der Luft, sondern
von der seltenen Krankheit Al-
pha-1-einem Gendefekt.

Mit Tanzen und
‘Wandern ist Schluss

«Als mir der Arzt die Diagnose
sagte, hatte ich erst mal keine Ah-
nung, was das ist.» Bis es aber
iiberhaupt zur Diagnose kam, war
sie jahrelang ausser Atem: beim
Trachtentanz, in den Bergen und
auch wenn es sonst mal schnell
gehen musste. «Mir sagten alle,
ich miisse halt etwas fiir meine
Fitness tun.» Bis sie dann beim
Arzt die Vermutung ausserte,
COPD zu haben. «Dieser meinte,
es sei wohl nur eine Bronchitis,
denn ich rauche ja nicht», erin-
nert sich die 68-Jahrige. Als dann
aber die Medikamente nicht an-
schlugen, schickte sie der Arzt
zum Pneumologen. «Dieser hat-
te mich auch auf Alpha-1 getestet,
und ich erhielt die Diagnose.»
Thr Umfeld, insbesondere
ihre Familie, habe sie daraufthin

Renate Shashoua in ihrer Wohnung in Zug, in der sie sich auch ohne Sauerstoffgerat bewegen kann.
Bild: Stefan Kaiser (26. Februar 2019)

schonen wollen. «Auch sie sind
erschrocken. Hiess es doch, dass
auch sie den Gendefekt haben
konnten.» Bei ihrer Schwester
und einer ihrer Enkelinnen wur-
denin der Folge ebenfalls Alpha-
1-Folgen festgestellt.

100 000 Franken pro Jahr
kostet die Therapie

Der grosse Kampf - neben allen
Emotionen -kam aber erst noch:
als es um die Kosten der Behand-
lung ging. Denn Alpha-1 ldsst
sich zwar nicht heilen, jedoch
gibt es eine Therapie, welche
den Krankheitsverlauf fast ginz-
lich stoppt. Renate Shashoua
geht dazu einmal die Woche ins
Zuger Kantonsspital in Baar, wo
sie eine Wochendosis des fehlen-
den Stoffes, welcher die Lunge
schiitzt, bekommt. 5 Gramm die-
ses Stoffes benétigt sie jeweils -
er wird aus Blutplasma von zirka
900 Blutspenden gewonnen.
Kostenpunkt: 100000 Franken
im Jahr. Sechs Jahre lang habe
die Krankenkasse Gesuch um
Gesuch abgelehnt. «Ich miisse
die Kosten selber tragen. Es sei
ja nicht lebensbedrohlich, be-
griindeten die Kassen.» Erst vor
rund einem Jahr, als zwei Arzte
gemeinsam intervenierten, hit-
te die Kasse einer Kosteniiber-
nahme zugestimmt.

Es wird geschitzt, dassin der
Schweiz rund 900 Personen an
der Krankheit Alpha-1 leiden -
viele unbemerkt. Gemiss Shas-
houa sind nur 120 Personen im
nationalen Register eingetragen.
«Viele werden gar nicht getestet,
weil sie rauchen und man das
COPD auf den Zigarettenkon-
sum zurlickfiihrt. Doch wie sie
sagt, ware es wichtig, moglichst
friih von der Krankheit zu erfah-
ren. Am besten schon im Kindes-
alter. «So kann man den Beruf
und auch die Hobbys so wihlen,
dass die Lunge nicht noch zusitz-
lich belastet wird.»

Mehr Infos zur Krankheit Alpha-1
gibt es unter www.alpha-1.ch.

8000 seltene
Krankheiten

Schweiz Eine Krankheit gilt in
der Schweiz und Europa als sel-
ten, wenn sie hochstens fiinfvon
10000 Personen betrifft. Ge-
miss dem Bundesamt fiir Ge-
sundheit (BAG) wurden bislang
weltweit zwischen 6000 und
8000 seltene Krankheiten be-
schrieben. Rund sieben Prozent
der Bevolkerung diirften gemass
Schitzungen von einem solchen
Leiden betroffen sein. Viele sel-
tene Krankheiten haben geneti-
sche Ursachen. Oft sind sie le-
bensbedrohend oder konnen zu
einer chronischen Invaliditit fiih-
ren. Wie das BAG weiter schreibt,
besteht bei der Mehrheit der Er-
krankungen nach heutigem
Stand keine Aussicht auf Heilung.

Zu den einzelnen Krankhei-
ten gibt es nur wenig Fachwissen.
Die Forschung ist kompliziert,
die Diagnose und medizinische
Versorgung erschwert. Gemass
dem BAG leiden zudem viele
Menschen am Unverstindnis
ihres Umfeldes. (pd/zg)

Tag der Kranken

Am Sonntag ist der Tag der Kran-
ken. Im Fokus stehe in diesem
Jahr das Credo «Wissen hilft»,
wie die Gesundheitsdirektion
des Kantons Zug mitteilt. Wissen
helfe, gesund zu bleiben, Krank-
heiten zu bewaltigen oder mit
gesundheitlichen Problemen
umzugehen.

Wissen sei notig, um Verant-
wortung fiir die eigene Gesund-
heit zu Gbernehmen, heisst es
weiter. Gerade in der Pravention
von Krankheiten komme dem
Wissen eine entscheidende Rolle
zu. Auch der Erfolg der Behand-
lung sei direkt vom Wissen des
Patienten abhangig. (pd/zg)

Dort, wo sich in Cham der Okihof
befindet, ist auch das Jugend-und
Gemeinschaftszentrum Fuhr-
werk beheimatet. Ob fiir Partys,
Geburtstagsfeste, Vereinsanlds-
se, Sitzungen oder Kindernach-
mittage - der Veranstaltungs-
raum ist vielseitig nutzbar. We-
gen Lirm und Littering habe es
aber immer mal wieder Reklama-
tionen aus der Nachbarschaft des
Zentrums gegeben.

Diese wurden dann an einem
runden Tisch besprochen. «Die
Jugend-und Gemeinwesenarbeit
koordiniert die Vermietungen
und steht im Kontakt zu den
Anwohnenden. In diesem Sinn

Die Nachbarschaft soll beruhigt werden

Cham Als eine von mehreren Massnahmen zur Lirmbekidmpfung soll beim Veranstaltungsraum auf dem Okihof-Areal
in der Furenmatt an der Lorzenweidstrasse eine Schutzwand gebaut werden. Derzeit liegt das Baugesuch dafiir auf.

ist der runde Tisch zu verstehen,
an dem die verschiedenen Par-
teien iiber mogliche Chancen
und Herausforderungen diskutie-
ren konnten», erklidrt Christian
Pliiss, der Bereichsleiter Jugend-
und Gemeinwesenarbeit der Ge-
meinde Cham.

Ein Akustiker
war vor Ort

Doch es blieb nicht nur beim ge-
meinsamen Zusammensitzen.
«Aufgrund der Diskussionen, we-
gen fachlicher Uberlegungen so-
wie Erfahrungen aus Hunderten
von Vermietungen und Beobach-
tungen der Jugend- und Gemein-
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Der Okihof an der Lorzenweidstrasse.

Bild: Stefan Kaiser (Januar 2013)

wesenarbeit wurden abteilungs-
tibergreifend mehrere I
men ausgearbeitet», fithrt Pliiss
aus. Die Umsetzung der Mass-
nahmen sei nun unterschiedlich
fortgeschritten und bewege sich
unter anderem im Bereich der
Léarmemissionsvermeidung.
Wie bei der Bauabteilung zu
erfahren ist, hat ein Akustiker
sich die Situation vor Ort ange-
schaut und festgestellt, dass eine
Léarmschutzwand sinnvoll sein
konnte. Solche vermindere nicht
den Larm an sich, aber dessen
Ausbreitung. Derzeit liegt nun
das Baugesuch fiir die besagte
Larmschutzwand beim Aussen-

sitzplatz Lorzenweidstrasse 4
bei der Gemeinde Cham auf.
Eine andere bereits umgesetzte
bauliche Massnahme sei die Ver-
besserung der Liiftungsanlage im
Veranstaltungsraum. «Wenn die
Liiftung gut ist, muss seltener die
Tiir gedffnet werden, und so drin-
gen weniger Gerdusche nach
draussen», so Pliiss. «Ausserdem
legen wir Wert auf eine offene
Kommunikation zu den Mieten-
den und den Anwohnenden und
leisten dabei Sensibilisierungs-
arbeit», sagt er weiter.

Christopher Gilb
christopher.gilb@zugerzeitung.ch
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«Lebensqualitat erhohen»

Uber eine halbe Million Schweizerinnen und Schweizer, mehrheitlich sind es Kinder,
leiden an einer «seltenen Krankheit». Oft fehlen fiir eine angemessene Behandlung
Infrastruktur und Mittel. Das will die Dachorganisation ProRaris nun dndern.

Von Robert Wildi

ft miissen Patienten heute

eine diagnostische Odyssee

itiber sich ergehen lassen,
bis man ihr Leiden richtig erkennt
und geeignete Massnahmen ergrei-
fen kann.» Fiir Jacqueline de Sé ist
das kein tragbarer Zustand. Die Ge-
schéftsfiihrerin der Dachorganisa-
tion ProRaris, der Allianz Seltener
Krankheiten Schweiz, sieht sich in
der Pflicht, zu helfen. Es geht hier
immerhin um eine Zielgruppe, die
laut Schitzungen des Bundesamtes
fiir Gesundheit (BAG) satte 7,2 Pro-
zent der Schweizer Bevolkerung
ausmacht: die mehrals 500000 Tré-
gerinnen und Tréger von sogenannt
«seltenen Krankheiten». Drei Vier-
tel davon sind Kinder.
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Was sind seltene Krankheiten?
In Europa werden Krankheiten
respektive Stérungen in diese Ka-
tegorie eingeteilt, wenn sie weniger
als eine von 2000 Personen be-
treffen. Es gibt heute 6000 bis 8000
verschiedene seltene Krankheiten.
80 Prozent davon sind genetisch
bedingt und begleiten Betroffene
lebenslédnglich, selbst wenn die
Symptome nicht sofort auftreten.
Seltene Krankheiten sind ferner
gekennzeichnet durch eine breite
Vielfalt an Stérungen und Sympto-
men, die nicht nur bei jeder Krank-
heit, sondern auch bei allen be-
troffenen Patienten unterschied-
lich sind. «Symptome wie Er-
schépfung oder Schmer-
zen, die relativ
héufig auftre-

ten, verbergen oft eine zugrunde-
liegende seltene Krankheit und
fithren leicht zu einer Fehldiagno-
se», erklért Jacqueline de S4.
Genau das konne verheerend
sein, da seltene Krankheiten in der
Regel schwerwiegend sind und
chronisch verlaufen. «Etliche kon-
nen zu Invaliditdt oder sogar zum
Tod fiihren, werden sie nicht recht-
zeitig erkannt», so de S&. 30 Pro-
zent der Kinder, die von einer
seltenen Krankheit betroffen sind,
sterben, bevor sie fiinf Jahre alt
sind. Oft erleiden Betroffene auch
vielfiltige Einschrankungen etwa
in der Motorik oder Sensorik,
zum Beispiel ein eingeschrénktes
Seh- und Hérvermégen oder
B eine verringerte Hirnleis-

ProRaris:
www.proraris.ch
Zentrum fiir seltene
Krankheiten: www.
zentrumseltene-
krankheiten.ch

Drei Viertel der
Betroffenen seltener
Krankheiten sind
Kinder.

Mehr finanzielle Mittel

ProRaris setzt sich dafiir ein, dass
die Zahl der nicht erkannten und
mit viel Leid verbundenen Krank-
heitsverldufe verringert wird. Ein
wichtiges Ziel sei die Etablierung
von sogenannten «Zentren fiir sel-
tene Krankheiten» sowie zusitz-
liche Referenzzentren fiir die je-
weiligen Krankheitsgruppen. Mit
solchen Infrastrukturen kénne
eine interdisziplindre Behandlung,
wie sie bei seltenen Krankheiten
notwendig sei, sichergestellt wer-
den, sagt die Geschaftsfiihrerin.

Jacqueline
de Sa:

«Es gehtum
die Lebens-
qualitdt von
liber 500 000
Menschen.»

«Ebenso wichtig ist uns, dass
die Betroffenen einen einfacheren
Zugang zu den nicht-medizini-
schen sogenannten psychosozialen
Unterstiitzungsangeboten  erhal-
ten.» Dafiir miissten diese besser
bekannt sein und allenfalls ausge-
baut werden. Neben mehr Publizi-
tdt braucht es laut Jacqueline de S&
auch zusitzliche finanzielle Mittel.
«Die aktuellen Probleme im Be-
reich Vergiitung von Medikamen-
ten und Therapien, mit denen die
Betroffenen von seltenen Krank-
heiten oft konfrontiert sind, miis-
sen unbedingt verringert werden.»

Erste Erfolgsmeldungen
Seit 2011 organisiert ProRaris
jahrlich einen «Tag der seltenen
Krankheiten», um aufzuriitteln,
aufzukldren und zu sensibilisieren.
«Konkrete Erfolge sind jedes Jahr
zu beobachten», sagt Jacqueline
de S&. So habe bereits die erste Aus-
tragung dazu beigetragen, ein Nati-
onales Konzept Seltene Krankhei-
ten (NKSK) auf die Beine zu stel-
len. «Seit 2012 wird ProRaris
als Stimme der Patienten wahr-
genommen, was uns zu einem
wichtigen Protagonisten zur Um-
setzung des NKSK gemacht hat.»
Thre Entschlossenheit, sich weiter
mit aller Kraft fiir diese Sache ein-
zusetzen, ist uniibersehbar. «Es
geht schliesslich um die nachhal-
tige Erhéhung der Lebensqualitt
von tiber einer halben Million
Menschen in unserem Land.» %
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Hausmittel gegen Juckreiz

Juckreiz macht wahnsinnig. Dennoch
gilt: Bitte nicht kratzen! Wer nicht sofort

zu Medikamenten greifen mochte,

versucht es mit altbewdhrten Mitteln

Der kiihlende Gel
der Heilpflanze

Wer zu heissen Tee trinkt,
hat ein erhohtes Risiko fiir
Speiserohrenkrebs.

Eine gross angelegte, {iber zehn Jahre dauern-
de Studie in Iran hat gezeigt: Wer taglich 7dl
sehr heissen, also tiber 60° warmen Tee trinkt,
hat ein rund 90 % héheres Risiko, an einem
Plattenepithelkarzinom in der Speiserohre

zu erkranken. Dies verglichen mit Menschen,
die ihren Tee lauwarm oder kalt geniessen.

Es liegt also nicht am Tee, sondern an den
Verbrennungen, die durch die Hitze entstehen.
Ob Kaffee, Bouillon oder Tee: Die Forscher
raten, zwischen zwei und sechs Minuten zu
warten, bevor man etwas Heisses trinkt.

e

uckt die Haut, steckt dahinter
nicht unbedingt eine Hauter-
krankung. In vielen Féllen sind
die Ursachen fiir Juckreiz harm-
los: beispielsweise zu trockene
Haut (v.a. nach den Wintermona-
ten), Nahrungsunvertraglichkei-
ten, Stress oder aggressive Kosme-
tika. Wichtig ist, nicht zu kratzen,
weil Dreck und Bakterien unter
den Fingernégeln die Hautldsion
verschlimmern. Am besten ver-
sucht man es mit folgenden Haus-
mitteln:

Aloe-vera-Gel: Die feuchtigkeits-
spendende Heilpflanze wirkt
wundheilfordernd, entziindungs-
hemmend und antibakteriell. Den
Gel am besten immer im Kiihl-
schrank aufbewahren — das ver-
starkt die wohltuende Wirkung.

Schwarztee: Er enthilt Gerbstof-
fe, die den Hautschutz verstirken.
So geht’s: unparfiimierten (Bio-)
Schwarztee 20 bis 30 Minuten zie-
hen und abkiihlen lassen. Baum-
wolltuch darin tranken und be-
troffene  Hautstellen abtupfen
oder Umschlag anbringen.

Apfelessig: Die Essigsdure hilft,
den natiirlichen pH-Wert der Haut
wiederherzustellen. Apfelessig zu
gleichen Teilen mit Wasser mi-
schen und betroffene Hautstellen
mehrmals tdglich abtupfen.

Meersalz-Bad: Rund 15 Minuten
in warmem Wasser mit reichlich
Meersalz (Apotheke) baden. Die
Mineralstoffe bringen Linderung.
Nach dem Bad die Haut mit Jo-
hanniskrautol einreiben. *

Ubrigens: Verglichen mit Asien ist Speisersh-
renkrebs in der Schweiz eher selten. Laut der
Krebsliga erkranken pro Jahr rund 570 Perso-
nen daran. Dies entspricht etwa einem Prozent

aller Krebserkrankungen. *
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