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«DIE LEUTE HABEN
ERBARMEN MIT NAIM.
DAS MUSSEN SIE NICHT.»

Mit zwo1lf Lebensjahren hat Naim die Prognosen der Arzte 1angst widerlegt.
Der Junge leidet unter dem seltenen Gendefekt Monosomie 1p.36.60. Seine
Eltern schaffen den Spagat zwischen dem Alltag mit einem schwerstbehin-
derten Kind und dem turbulenten Familienleben mit drei gesunden Kindern.
Ihr unerschitterlicher Glaube an das Leben macht Mut.
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Schon der Vorgarten von Sarah und Denis in
einer Einfamilienhaussiedlung in Mériken ist
eine Zierde. Hortensien treiben riesige weisse
Bldten. Im Kontrast dazu steht der lilafarbene
Lavendel, der einen wirzig-blumigen Duft ver-
stromt. Das Haus von Sarah und Denis ist blitz-
blank und aufgerdumt. Das uberrascht, denn
das Ehepaar hat vier Kinder zwischen 9 und 16
Jahren. Eine besondere Herausforderung stellt
Naim dar. Er leidet unter einem Gendefekt, der
mit Monosomie 1p.36.60 betitelt wird. Seine
Krankheit ist so selten, dass sie noch gar kei-
nen Namen hat. Naim ist 12, kann weder spre-
chen noch gehen und wird durch eine Sonde mit
Flissigkeit versorgt und muss gefittert wer-
den. Der Bub braucht rund um die Uhr Betreuung.
Mittlerweile verbringt er einen Teil des Tages
in der Heilp&dagogischen Schule Lenzburg
und fuhlt sich dort wohl. «Wir haben extra
einen Lift in unserem Haus eingebaut, damit
wir unseren Sohn im Rollstuhl hoch- und run-
tertransportieren kénnen», erzahlt Sarah. Sie
wirkt im Gespréch ruhig, gelassen und pragma-
tisch. Aus jeder Situation das Beste zu machen,
hat sie das Schicksal gelehrt. Auch wenn sie
einmal ganz andere Pléne fur ihr Leben hatte.

«Wir sind der Ansicht,

dass es nicht an uns liegt,

tuiber Leben und Tod zu

entscheiden.»

SARAH, MUTTER VON NAIM

Sarah, 42, und Denis, 50, lernten sich beim
Bauingenieurstudium kennen und lieben.
Noch wahrend der Ausbildung wurde geheira-
tet. «Wir waren uns einig, dass wir frih Kinder
haben wollten», meint die heutige Hausfrau
und Mutter, «ich wollte das Abend-Techni-
kum besuchen, damit ich mich tagstber um den
Nachwuchs kimmern kann. Und plante, spa-
ter Teilzeit zu arbeiten.» Ihr Kinderwunsch
erfullte sich sofort. Mit 21 war sie zum ers-
ten Mal schwanger. «Wir waren glucklich. Alle
unsere Plane schienen sich zu erfiillen. Doch
dann kam alles anders», erzahlt Sarah. Im 5.
Schwangerschaftsmonat zeigte der Ultraschall,
dass mit dem Baby etwas nicht stimmt. Und zwar
so gravierend, dass die Arzte dem Kind nur 307
Uberlebenschancen gaben. Ebenso gross war
die Gefahr, dass es schwerstbehindert zur Welt
kommen oder gar sterben wirde. «Die Ungewiss-
heit war brutal far uns», erinnert sich Sarah,
atmet tief durch und strafft ihre Schultern. Die
werdenden Eltern versuchten, sich nicht ent-
mutigen zu lassen und suchten nach Lésungen,
wie sich ihr zukinftiges Leben in Ungewissheit
gestalten kdnnte. Fir sie war trotz der vielen
Risiken klar, dass das Kind in jedem Fall zur
Welt kommen sollte. «Wir sind der Ansicht, dass
es nicht an uns liegt, Uber Leben oder Tod zu
entscheiden», sagt Sarah Uberzeugt.

Leben und Tod sind nah beieinander
Tochterchen Shania kam 2001 zur Welt. Sie litt
unter einem seltenen Gendefekt, war schwerst
beeintrachtigt und bedurfte standiger Betreu-
ung. Die Berufstrdume von Sarah zerplatz-
ten wie eine Seifenblase. Sie wurde nun Tag
und Nacht von ihrem Kind gebraucht. «Ich war
extrem gefordert, haderte aber nicht mit dem
Schicksal. Mir blieb keine andere Wahl, als
jeden Moment das zu tun, was am Wichtigs-
ten war. Und das war, mich um Shania zu kim-
mern», meint sie. Einen Tag nach ihrem dritten
Geburtstag starb das Madchen an den Folgen
ihrer Krankheit. Sarah war zu dieser Zeit mit
ihrem zweiten Kind im achten Monat schwanger.
Abgrundtiefe Trauer mischte sich mit Vorfreude
auf das neue Leben.

Aliyah kam 2004 kerngesund zur Welt. Denis
und Sarah schopften wieder neuen Lebensmut.
Zwei Jahre spater erwartete das Paar ihren
ersten Sohn. Jayme war ein munterer Wonne-
proppen und das Familienglick perfekt. «Wir
wollten immer eine grosse Familie haben»,
erzahlt Sarah. Die Freude war riesig, als sie
2008 erneut schwanger war. Doch dann geschah
etwas villig Unerwartetes. Die Arzte stellten
fest, dass bei dem Fétus ein Herzfehler vorlag
und vermuteten, dass es sich um einen &hn-
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lichen Defekt wie bei Shania handelte. Sie
dréangten die werdenden Eltern zu einer gene-
tischen Abklarung. «Doch das wollten wir
nicht. Wir kdmpften dafir, dass unser Kind auf
die Welt kommen darf und wollten es so anneh-
men, wie es war.» Schon bei der Schwanger-
schaft mit Shania habe man zu einem Abbruch
geraten. Das kam fur das Ehepaar aber nie in
Frage. «Das Leben ist kein Auswahlkatalog.
Es bringt, was es bringt. Natirlich wollten wir
kein behindertes Kind haben. Aber schluss-
endlich liegt der Entscheid dariber nicht bei
uns», meint sie bestimmt.

Zwolf Kardiologen standen am OP-Tisch

Die Geburt von Naim musste am 13. Januar
2009 im Universitatsspital Ziurich eingelei-
tet werden. Eine Ambulanz stand den ganzen Tag
parat, um den S&ugling in das dortige Kinder-
spital zu transportieren. «Viele Arzte standen
nach der Niederkunft um sein Bett in der Inten-
sivstation. Das machte mir Angst. Ich war ganz
krank vor Sorge und Ungewissheit, was auf mich
zukommen wirde», erinnert sich Sarah. Naim
erblickte mit gerade mal 2,3 kg das Licht der
Welt und konnte schnell stabilisiert werden.
Um seine Uberlebenschancen zu sichern, wurde
er an seinem sechsten Lebenstag am offenen
Thorax operiert. Doch dann das grosse Ent-
setzen: Naim erlitt eine Thrombose im Shunt,
den das Chirurgenteam ihm eingesetzt hatte.
Sarah: «Ich hatte Panik und dachte, mein Baby
stirbt. Ich fiihlte mich véllig hilflos.» 12 Arzte
und Kardiologen standen um Naims Bett auf
der Intensivstation. Als sie im Spitalkorridor
wartete, habe sie nur noch geweint. Doch dann
geschah wieder etwas Unerwartetes. Durch
die Thrombosierung entstand mehr Druck in
der Herzkammer, und Naims Blut fing an, bes-
ser durch die Gefasse zu fliessen. Es folgten
wochenlange Aufenthalte in der Neonatolo-
gie. Die genetische Untersuchung des Kleinen
bestdtigte dann die Monosomie 1P36. In der
Schweiz sind rund 10 Kinder bekannt, die den-
selben Defekt haben.

Trotz akribischer Planung verlangt der Alltag
den Eltern viel Spontanitat ab

Naim ist trotz schwerer Mehrfach-Behinderung
ein glickliches Kind. Wahrend er friher weder
Kopf- noch Rumpfkontrolle hatte, kann er heute
in der Reittherapie ohne Stltze auf dem Pferd
sitzen. «Wenn wir auf drei zdhlen, steht er auch
selbstédndig auf und kann mindestens finf
Meter gehen, wenn man ihn festhalt», freut sich

Sarah. Und zeigt sich stolz. Ihr Sohn mache
Uberall Fortschritte. Nur brauche er fir das, was
andere Kinder in einem Monat schaffen, unge-
fahr funf Jahre. Das braucht Geduld, die Sarah
und Denis bereit sind, aufzubringen. «Die
Leute haben oft Erbarmen mit Naim. Aber das
mussen sie nicht», findet Sarah und ergénzt,
«wenn man sich nicht in seine Welt hineinzu-
zwangen versucht, bleibt er authentisch und
glicklich. Fur uns z&hlt nicht, wie schnell er
sich weiterentwickelt, sondern dass er happy
ist und lachen kann. Und wir haben gelernt, im
Hier und Jetzt zu leben. Was die Zukunft bringt,
wissen wir nicht.» Der Junge hat mit seinen 12
Jahren die einstige Prognose der Arzte langst
widerlegt, dass er das Kleinkindalter nicht
Uberleben wirde.

Trotz der Herausforderungen, die Naim im All-
tag an Sarah stellt, wollte sie nochmals ein
Kind. «Ich wollte nochmals eine Schwanger-
schaft und Geburt erleben», erklart Sarah. Ihr
war es aber auch wichtig, dass der jingste Sohn
ein Gspéanli hat, wahrend die beiden «Grossen»
(Alyiah und Jayme sind 16 und 15) anfangen,
ihre eigenen Wege zu gehen. 2012 kam Toch-
ter Maylen vollstédndig gesund zur Welt. Sie und
Naim sind ein Herz und eine Seele. Fir ihn ist
es enorm wichtig, die Liebe seiner Schwester
zu splren, weil er keine Freunde hat wie andere
Kinder. Fuhlt sich der gesunde Nachwuchs
benachteiligt, wenn Sarah sich so viel um ihren
jungsten Sohn kimmern muss? «Manchmal. Sie
beklagen sich nicht. Aber natirlich bekom-
men sie den Unterschied zu anderen Familien
mit, in denen alle Kinder gesund sind.» Unbe-
schwerte, spontane Wochenendausflige zu
sechst sind fur die Familie unmdglich. «Mein
Mann und ich missen uns immer aufteilen:
Einer von uns kiimmert sich um Naim, wahrend
unsere drei Wildfdnge mit dem anderen Eltern-
teil etwas unternehmen.» Trotz viel Planung
verlangt der Alltag Mama und Papa viel Sponta-
nitat ab. Denn sie wissen nie, was der nachste
Tag bringt.

Kampf um finanzielle Unterstitzung

Vom Kinderspital Zirich fihlt sich Sarah gut
betreut. «Wir haben medizinisch sehr viel
Unterstitzung bekommen. Allerdings muss man
sich holen, was man braucht. Der Kampf mit
der IV und generell um finanzielle Unterstit-
zung ist allerdings sehr mihsam und nétigt
den betroffenen Eltern extrem viel Engagement
ab.» Naims Beeintrachtigungen und Pflegebe-
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darf sei der mindere Teil, der sie beschaftige.
Die ganze Administration und das Kédmpfen um
die eigenen Rechte braucht eindeutig mehr
Energie. «Das kann Familien kaputt machen»,
sagt Sarah und zeigt sich froh, dass bei ihr und
ihrem Mann der Zusammenhalt noch da ist. Die
beiden haben sich frih Hilfe geholt und geho-
ren mittlerweile mehreren Institutionen und
Vereinen an, die Unterstltzung bieten. Neben
dem Forderverein fir Kinder mit seltenen
Krankheiten ist das zum Beispiel Procap, der
grosste Mitgliederverband von und fir Men-
schen mit Behinderung in der Schweiz. Dank
ihm lauft mittlerweile die gesamte IV-Korres-
pondenz beziglich Naim Uber einen Anwalt,
weil das die Kompetenzen der Eltern Uber-
steigt. Ansonsten sieht Sarah ihr Leben inzwi-
schen als ganz normal an. «Wir geniessen
einfach jeden Moment, den wir zusammen ver-
bringen kénnen.»

TEXT: URSULA BURGHERR
FOTOS: SANDRA ARDIZZONE

KRANKHEIT

Monosomie 1p36

Genetische Erkrankung, die zu
den strukturellen Chromosomen-
aberrationen gez&hlt wird und
durch multiple Fehlbildun-

gen und mentale Retardierung
gekennzeichnet ist.

SYMPTOME

- Tiefliegende Augen und
breiter Nasenricken

- Herzfehler

— Skelettfehlbildungen und
Muskelhypotonie

— Geistige Behinderung
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PSYCHOSOZIALE HERAUS-

FORDERUNGEN FUR ELTERN

UND GESCHWISTER

Liebe Leserinnen und Leser

Eine seltene Krankheit wirbelt das Leben betroffener Familien durcheinan-
der, zerstort Traume und Lebensentwirfe, ist eine riesige Herausforderung fir
Mitter, Vater, Geschwister, aber auch fir Grosseltern. Berufskarrieren missen
begraben werden, Paarbeziehungen leiden, Eltern sind oft rund um die Uhr far
ihre kranken Kinder da und vergessen dabei sich selbst. Kurz: Die Diagnose
einer seltenen Krankheit bringt immense psychosoziale Herausforderungen
auf vielen verschiedenen Ebenen mit sich. Eine betroffene Mama beschreibt es
so: «Ich habe alle Gefuhle durchlebt: mal Uberfordert, mal schuldig, mal abso-
lut wiitend auf Arzte und Belegschaft, mal hoffnungslos, tieftraurig und nicht
in der Lage, mein Schicksal zu akzeptieren. Dann wieder voller Zuversicht».

Es beeindruckt uns sehr, welche unglaublichen Krafte diese Familien im
Sturm bindeln, wie sie fir ihre Kinder kampfen, bedingungslose Liebe schen-
ken und trotz allem, positiv in die Zukunft blicken. Sie darin zu unterstitzen,
ist eines der Ziele des Fordervereins fur Kinder mit seltenen Krankheiten.
Wissenstransfer ist uns dabei enorm wichtig und wird mit unseren vier KMSK
Wissensbichern «Seltene Krankheiten» nachhaltig ermdglicht. Mehr als
42 500 Bicher durften wir dank Génnerinnen und Génnern kostenlos an betrof-
fene Familien, Gyndkologen, Hebammen, Kinderarzte, Hausérztinnen, Genetiker,
Augen- und Ohrenédrztinnen, Therapeuten, Psychologinnen, Kinderspitéler, Kran-
kenversicherer, Gesundheitspolitikerinnen, Lehrer, Forschende an Hochschu-
len, Pharmafirmen, IV-Mitarbeitende und Gesundheitsdirektionen Gberreichen.

Dank dem Wissen von inzwischen Uber 650 KMSK Familien und Fachpersonen
ist nun bereits das 4. Wissensbuch «Seltene Krankheiten - Psychosoziale
Herausforderungen fir Eltern und Geschwister» entstanden. Dankbar sind
wir, dass wir auf viele tolle Herzensmenschen zahlen dirfen, die unsere Bi-
cher als Génnerinnen und Génner mit einer gebundenen Spende erméglichen.
Es freut uns sehr, dass wir seit 2018 auf kompetente Texterinnen und Tex-
ter sowie Fotografinnen und Fotografen zahlen dirfen, die sich ehrenamtlich
einsetzen. Gemeinsam sind wir stark und kénnen die betroffenen Familien auf
ihrem Weg begleiten, sie verbinden, finanziell unterstitzen und ihnen das
Gefuhl vermitteln, dass sie nicht alleine sind.

Wir winschen Ihnen allen eine spannende Lektire!

Herzlichst

PROF. DR. MED. ANITA RAUCH
Prasidentin KMSK

Direktorin Institut fir Genetik
der Universitat Zirich

MANUELA STIER
Initiantin/Gesché&ftsleiterin
Forderverein fur Kinder mit
seltenen Krankheiten KMSK

Vorstand Prof. Dr. med. Anita Rauch, Prasidentin, seit 2020/ Dr. iur. Michael Tschudin,
Vizeprasident, seit 2020/ Prof. Dr. med. Thierry Carrel, Prasident von 2014 bis 2019
Prof. Dr. med. Matthias Baumgartner, seit 2014 /Dr. med. Agnes Genewein, seit 2019
Sandrine Gostanian, seit 2014 /Matthias Oetterli, seit 2014

© Copyright Weiterverwendung des Inhalts nur mit schriftlicher Genehmigung
des Fordervereins fir Kinder mit seltenen Krankheiten erlaubt.
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MOMENT DER DIAGNOSE

SARAH - WILLIAMS-BEUREN-SYNDROM
Wir waren schockiert, traurig und fihlten uns verloren und allein

LIC. PHIL. LIEVE ROMANINO
Psychologin und Psychotherapeutin, Abteilung Neurop&adiatrie
des Universitats-Kinderspital Zarich

KEINE DIAGNOSE - WIE WEITER?

AMY - KEINE DIAGNOSE
Vom Optimismus, den auch Fragezeichen nicht triben kénnen

DR. MED. KATRIN LENGNICK
Fachéarztin fir Kinder- und Jugendmedizin, Schwerpunkt Neurop&adiatrie und
Entwicklungspéadiatrie, Ostschweizer Kinderspital

UNBEKANNTER WEG

NAIM - MONOSOMIE 1P.36.60
«Die Leute haben Erbarmen mit Naim. Das missen sie nicht.»

DR. MED. DANIEL MARTI
Facharzt FMH fir Kinder- und Jugendpsychiatrie und Psychotherapie,
Praxis fur Psychosomatik und Psychotherapie Zirich

MANGELNDE AKZEPTANZ DES KINDES/SCHULDGEFUHLE

JONATHAN - MUSKELDYSTROPHIE DUCHENNE
Das Licht im Tunnel

CHRISTOPH BUSCHI
Fachleiter Berufsfindung/Berufsintegration, Zentrum fir Kinder mit Sinnes-
und Korperbeeintrachtigung ZKSK AG

UBERFORDERUNG IM ALLTAG

LEONARDO - DEFORMATION TPM3-GEN
Mitten im Leben trotz anfanglich disteren Prognosen

JOLANDA SCHERLER
Koordinatorin Familien-Ferienwochen, Stiftung Kinderhospiz Schweiz

SOZIALE ISOLATION/RUCKZUG

LIO - AUTISTISCH, MITTELSCHWER GEISTIG- UND KORPERBEHINDERT
Lio und seine Familie: Der lange Kampf aus der lebenslangen Isolation

ELSBETH VAN DAM
Grossmutter von Lio
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ALESSIA - AUTISMUS
Alleinerziehend, finanziell und mit den Kraften am Limit

STEPHANIE M. FRITSCHI
Inhaberin, Schreibfee.ch

SCHWIERIGKEITEN AM ARBEITSPLATZ

ELI - BRUNNER-SYNDROM MIT AUTISTISCHER SPEKTRUMSSTORUNG
Sich bewusst fureinander Zeit zu nehmen, ist wichtig

IRENE BELSER
Leiterin Spezialdienste Spitex, Stadt Winterthur

HERAUSFORDERUNGEN IN DER PAARBEZIEHUNG

LYNN - GLYKOGENOSE TYP 1A
Akzeptanz fir den individuellen Umgang mit schwierigen Situationen

GABRIELA OERTLI
Paar- und Familientherapeutin, CANARIO Praxis fur
Musiktherapie und Familienberatung

OFFENE KOMMUNIKATION

JANIS - SEPSIS-ENZEPHALOPATHIE MIT ODEM DES CORTEX
Der Spagat zwischen Offenheit und dem Bedirfnis nach Normalitat

MICHELE WIDLER
Psychotherapeutin im Padiatrischen Palliative Care Team Universitats-Kinderspital
beider Basel (UKBB) und in der Praxis fir Psychotherapie am Blumenrain in Basel

UMGANG MIT GESCHWISTERN

TOBIAS - NOONAN-SYNDROM
Die Geschichte zweier Brider, die so viel Ndhe wie auch Abstand brauchen.

SARA FISCHER
Eidg. anerkannte Psychotherapeutin und Fachpsychologin FSP

GRENZEN DER BELASTBARKEIT

VALENTINA - PITT-HOPKINS-SYNDROM
Es hilft nichts, wenn wir Eltern daran zerbrechen!

SARAH MULLER
Geschaftsfuhrerin, Entlastungsdienst Schweiz, Kanton Zurich
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JON - STXBP1-ERKRANKUNG, FRUHKINDLICHER AUTISMUS, ZEREBRALPARESE
Mit professioneller Hilfe zum erfillenden Familienleben

MICHAEL VILLIGER
Dipl. Pflegefachmann HF, Psychiatrische Pflege Muolen

ALS MUTTER KRAFT SCHOPFEN

LEONIE - PARTIELLE TRIESOMIE 6Q
Das kleine grosse Wunder Leonie

JASMINE MAYR
Pflegefrachfrau, Kinderspitex Ostschweiz

ALS VATER KRAFT SCHOPFEN

MICHELLE - CDKL5 - GENDEFEKT
Michelle erdffnet uns eine Welt, die einzigartig und besonders ist

DR. PHIL. FRIEDRICH DIETER HINZE
Dipl. Psychologe, freiberuflich tatig Als Trainer, Coach, Autor und Berater

TRENNUNG - KRISENSITUATION MEISTERN

ARTEMIS - KAUDALES REGRESSIONSSYNDROM CRS
«Paare, die ein Kind bekommen, das nicht gesund ist, stehen unter grossem Stress»

BEATRICE BUCHER
Beraterin SGfB, Psychosoziale Beratung in Uster

TRANSITION IN DIE ERWACHSENENWELT

MATAN - EHLER-DANLOS-SYNDROM, HYPERMOBILER TYP, CRPSHEDS
Wenn Kinder erwachsen werden und Verantwortung ibernehmen

MATIAS IMBACH
Facharzt fir Allgemeine Innere Medizin, Arztehaus Milchbuck, Zirich



