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Engagiert gegen seltene Krankheit

IR

HEIMIBERG Der schlimmste Tag ihres Lebens sei es gewesen, als
ihre Tochter Victoria die Diagnose spinale Muskelatrophie
(SMA) erhalten habe, sagt Nicole Gusset. Das erste Medikament
gegen SMA, Spinraza, soll die Krankheit nun aufhalten kénnen.
Am Tag der seltenen Krankheiten, der heute stattfindet, wird
auf Krankheiten wie SMA aufmerksam gemacht.

«Als Victoria sich im Alter von
einem Jahr noch nicht selbststin-
dig aufsetzen konnte, hat der Arz-
temarathon begonnen», sagt Ni-
cole Gusset. Das war 2011. Sechs
Monate spéter die Diagnose: spi-
nale Muskelatrophie, eine Form
von Muskelschwund. «Das war
der schlimmste Tag meines Le-
bens.» Nicole Gusset spricht ruhig
und iiberlegt. Bereits vor der Diag-
nose hatte die Doktorin der Biolo-
gie begonnen, im Internet nach
moglichen Ursachen fiir jene
Schwiche ihrer Tochter zu re-
cherchieren, die sich geistig gut
entwickelte und keine weiteren
korperlichen Auffilligkeiten zeig-
te. «SMA war sozusagen der Worst
Case, die schlimmste aller Mo6g-
lichkeiten.» Als jene eintrat, fiithl-
te sich Nicole Gusset, als wiirde ihr
ihr Kind gestohlen. «Die Welt um
mich I6ste sich auf.» Halt gegeben
habe ihr in jenem Moment neben
ihrer Familie ihr wissenschaftli-
cher Hintergrund: Sie setzte sich
mit den genetischen Ursachen der
Krankheit auseinander und trug
Fakten zusammen.

«Wie jedes gesunde Kind»

In einem néchsten Schritt griin-
dete Gusset die Patientenorgani-

sation SMA Schweiz, der sie als
Prisidentin vorsteht (siehe Kas-
ten rechts). «Als wir mit der
Krankheit unserer Tochter kon-
frontiert wurden, waren Infor-
mationen vor allem auf Englisch
verfiigbar», sagt Gusset. Sie woll-
te auch in der Schweiz ein Netz-
werk fiir Betroffene aufbauen:
«Alle betroffenen Eltern, die ich
kenne, erfinden etwa fiir ihre
Kinder Spielsachen, da die regu-
ldren oft zu schwer sind fiir Kin-
der mit Muskelschwund.» K6nn-
te man solche Ideen teilen, ist sie
iiberzeugt, wiirde dies einen
Mehrwert bringen.

Heute ist Victoria sieben Jah-
re alt und besucht die Regel-
schule in Heimberg. «Den Weg
dahin legt sie selbststindig in
ihrem Elektrorollstuhl zu-
riick», sagt Nicole Gusset. Inder
Schule steht ihr eine Assistenz-
person zur Seite, die ihr Heft
und Stifte zurechtlegt und beim
An- und Ausziehen der Jacke
hilft. «Wir haben uns darum ge-
sorgt, ob Victoria akzeptiert
sein wird. Zu Unrecht: Sie strei-
tet und versohnt sich mit ihren
Freunden wie jedes gesunde
Kind», sagt Nicole Gusset und
schmunzelt.

INTERNATIONALER TAG DER SELTENEN KRANKHEITEN

Am seltensten Tag zelebriert

DerInternationale Tag der selte-
nen Krankheiten wurde in Euro-
pa und Kanada erstmals 2008
von Eurodis, einer nicht staatli-
chen Allianz von Patientenorga-
nisationen, initiiert. 2017 zeleb-
rierten bereits 94 Lander den
Tag. Er wurde bewusst auf den
seltensten Tag, den nur alle
vier Jahre vorkommenden
29.Februar, gelegt. In Nicht-
schaltjahren gilt der 28. Februar
als Tag der seltenen Krankheiten.
Ziel dieses Tags ist es, die Offent-
lichkeit auf seltene Krankheiten
und deren Folgen flir Betroffene
aufmerksam zu machen.

Als selten gilt eine Krankheit,
wenn weniger als eine von
2000 Personen davon betroffen
ist. Rund 6000 Krankheiten fal-
lenin diese Kategorie. Von spi-
naler Muskelatrophie ist eine
von 6000 bis 10000 Personen
betroffen. Damit zahlt sie unter
denseltenen Krankheiten zu den
haufiger vorkommenden.

Pro Raris, die Schweizer Allianz
derseltenen Krankheiten, orga-
nisiertam kommenden Sams-
tag, dem 3. Marz, im Berner
Inselspital einen Anlass rund
um seltene Krankheiten. Infos
unter www.proraris.ch. jzh

Auch im Erwachsenenalter ist
fiir SMA-Patienten ein selbst-
stindiges Leben mdglich. «Viele
engagieren Assistenzpersonen,
die sie im téglichen Leben unter-
stlitzen.» Geistig sind SMA-Pati-
enten nicht eingeschriankt, sie
studieren und iiben Berufe aus.
Auch Mutterschaft ist moglich.
Man miisse sich aber bewusst
sein, sagt Gusset, dass der Mus-
kelschwund fortschreitet: «Be-
troffene verlieren nach und nach
ihre motorischen Fihigkeiten.»

Hauptziel: Stabilisierung

Dieskonnte sich nun éndern. Im
September 2017 wurde Spinra-
za, das erste Medikament gegen
SMA, in der Schweiz zugelassen.
Es soll die Krankheit nicht nur
aufhalten, sondern im besten
Fall gar die motorischen Fihig-
keiten der Patienten verbessern
konnen. Im ersten Behand-
lungsjahr erhalten Betroffene
sechs Spritzen direkt ins Rii-
ckenmark, in den Folgejahren
jeweils vier Spritzen. Die Be-
handlung wird ein Leben lang
fortgesetzt. Kostenpunkt: meh-
rere Zehntausend Franken. Pro
Spritze. Eine moglichst frithe
Behandlung soll gute Resultate
erzielen, vollstindig geheilt
werden Kinder mit SMA durch
Spinraza allerdings nicht.

Bei Kindern mit Geburtsge-
brechen wie SMA entscheidet
die Invalidenversicherung, ob
sie die Kosten fiir die Therapie

SPINALE MUSKELATROPHIE (SMA)

iibernimmt. Der Entscheid steht
noch aus. «<SMA Schweiz hat mit
den Verantwortlichen das Ge-
sprich gesucht und hitte gerne
die Lage der Betroffenen darge-
legt. Das war leider nicht mog-
lich», sagt Gusset. Die aktuelle
Situation sei frustrierend fiir
viele Betroffene und deren El-
tern: «Endlich ist ein Medika-
ment auf dem Markt, und trotz-
dem konnen wir aus finanziellen

«Endlich ist ein
Medikament auf
dem Markt, und
trotzdem konnen
wir aus finanziellen
Griinden nicht

darauf zugreifen.»

Nicole Gusset
Prdsidentin SMA Schweiz

Griinden nicht darauf zugreifen.
Viele Eltern befiirchten, dass
sich die Situation ihrer Kinder
weiter verschlechtert, bis die
Therapie begonnen werden
kann.» Fiir Betroffene sei oft ge-
rade die Stabilisierung ihres Zu-
standes essenziell. «Es kann
einen grossen Unterschied ma-
chen, ob man den Arm einen
Zentimeter hoher oder weniger
hoch heben kann. Das kann zum

| Im Kreise der
Familie:
Victoria Gusset
(Mitte) mit
ihren Eltern
Markus

und Nicole
und ihrer
Schwester
Sophia.
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Beispiel iiber Selbststédndigkeit
oder Abhéngigkeit beim Essen
entscheiden», sagt Gusset. Er-
wachsene Patienten miissen bei
ihrer jeweiligen Krankenkasse
einen Einzelantrag fiir die Kos-
teniibernahme stellen. Anfang
Februar hat die erste Erwachse-
ne Personin der Schweiz Zugang
zu Spinraza erhalten. Viele an-
dere warten auf einen Entscheid
oder haben Ablehnungen zur
Kosteniibernahme bekommen.

«Zugidnglich machen»

Auch Gussets Tochter Victoria
wird mit Spinraza behandelt. «Vor
drei Jahren startete ein klinischer
Versuch fiir das Medikament in
Freiburg im Breisgau. Dort wurde
unsere Tochter aufgenommen»,
sagt die Biologin. Nach zwei Jah-
ren Placebokontrolle erhalten seit
einem Jahr alle Teilnehmenden
das Medikament, der Versuch
wurde um fiinf Jahre verldngert.
«Es beruhigt mich, zu wissen, dass
mein Kind versorgt ist», sagt Ni-
cole Gusset. «Dadurch kann ich
mich ganz dafiir einsetzen, dass
Spinraza oder kiinftig weitere Me-
dikamente nun auch anderen
Schweizer Betroffenen zuginglich
gemacht wird.»

Janine Ziircher

Der SMA-Schweiz-Tag 2018 fiir
Betroffene und Interessierte findet
am 25.August am Sempacher See
in Nottwil LU statt. Infos unter
www.sma-schweiz.ch.

Rund 100 Betroffene in der Schweiz

Die spinale Muskelatrophie
(SMA) ist eine genetisch beding-
te Form von Muskelschwund.
Die neuromuskulare Erkrankung
entsteht, weil zu wenig des kor-
pereigenen SMN-Proteins pro-
duziert wird. Jenes Protein ist
unteranderem fiir die Funktiona-
litdt der Motoneuronen zustan-
dig. Motoneuronen sind Nerven-
zellenim Rickenmark, die Im-
pulse vom Hirn zu den Muskeln
weitersenden. Die Funktion des
Impulsiibermittelns ist bei SMA-
Betroffenen beeintrachtigt oder
fehlt komplett, wodurch die Mus-
kelzellen keine Bewegungsim-

pulse erhalten und schliesslich
schrumpfen (atrophieren). Dies
hat eine Muskelschwéche zur
Folge. Laufen, Krabbeln, Sitzen,
Kopfkontrolle und Schlucken
werden fiir Betroffene, falls sie
es je erlernt haben, mit Fort-
schreiten der SMAA zunehmend
schwieriger. Intellektuelle Ein-
schrankungen gibt es keine.

In der Fachwelt werden je nach
Starke der Auspragung und
Krankheitsverlauf vier SMA-
Typen unterschieden. Typ | be-
zeichnet dabei den schwersten
Verlauf, Kleinkinder erreichen mit
dieser Diagnose oft nurknapp

das zweite Lebensjahr. Bei Typ IV
verlauft die Krankheit meist mild,
wird teilweise gar erstim Er-
wachsenenalter diagnostiziert.
In der Schweiz sind rund 100
Personen im offiziellen SMA-
Betroffenenregister eingetra-
gen. Die Patientenorganisation
SMA Schweiz setzt sich fiir die
Entwicklung von Therapien fir
Betroffene ein, indem sie sich na-
tional und international vernetzt,
die Bedurfnisse der Betroffenen
kommuniziert und sich flir deren
Befriedigung einsetzt. Nicole
Gusset ist Griinderin und Prasi-
dentin. Quelle: www.sma-schweiz.ch

Wie Bern
wieder top
werden soll

SPIEZ Wie sieht die Zukunft
des Tourismus im Berner
Oberland aus? Welche Ver-
anderungen kommen auf
die Branche zu? Diese Fragen
wurden gestern am Touris-
musforum im Hotel Eden be-
sprochen und beantwortet.

«Der Tourismus ist weltweit die
wichtigste Branche», sagte Harry
John, Direktor der BE Tourismus
AG, gestern in seinem Referat
zum Thema «Erfolgsaussichten
im Tourismus #madeinbern».
Mit seinem Vortrag eroffnete
der Walliser das Tourismusforum
Berner Oberland 2018 mit dem
Thema «Gemeinsam stark», wel-
ches von der Organisation Volks-
wirtschaft Berner Oberland im
Hotel Eden in Spiez veranstaltet
wurde. Neben Harry John re-
ferierten auch Andreas Liebrich,
Professor am Institut fiir Touris-
muswirtschaft an der Hoch-
schule Luzern, und Susanne Hu-
ber, Geschéftsfithrerin der Volks-
wirtschaft Berner Oberland.

Mehr Selbstbewusstsein

In seinem Referat stellte Harry
John unter anderem das Label
«Made in Bern» vor. Mit diesem
Label sollen Destinationen und
Betriebe, die nicht unbedingt mit
dem Kanton Bern in Verbindung
gebracht werden, wieder Assozia-
tionen herstellen und den Kanton
von seiner besten Seite zeigen.
«Die Konkurrenz liegt nicht im
Nebental, deshalb braucht es tal-
iibergreifende Kooperation», sag-
te Harry John. Die Vision sei, dass
der Kanton Bern, der momentan
auf Platz zweiim Tourismus liegt,
den ersten Platz belegen konne
und auch als Tourismuskanton
wahrgenommen werde. Destina-
tionen sollenim Vordergrund ste-
hen, und mit dem dazugehorigen
Slogan «Best of Switzerland» soll
Selbstbewusstsein ausgedriickt
werden. Teil des Projekts «Made
in Bern» sind auch Kampagnen
und der Aufbau der Beziehung zu
den Nutzern. Aus diesem Grund
werden Besucher der Destinatio-
nen darum gebeten, die Fotos
von den Ausfliigen mit «Made in
Bern» zu teilen.

«Bei dem Thema, das ich ge-
wihlt habe, geht es eben um Er-
folg, und da ist es mir wichtig,
dass ich nicht einfach egoistisch
davon erzihle, was unsere Firma
alles leistet, sondern den Dank
an euch weitergebe, die ihr jeden
Tag an den Bergbahnen, an den
Rezeptionen oder in den Ferien-
wohnungen arbeitet. Thr liefert
die Zahlen, wir sind die Service-
dienststelle», sagte John.

Mehr Digitalisierung

Von eher futuristischen Aus-
sichten fiir den Berner Ober-
lander Tourismus sprach An-
dreas Liebrich in seinem Referat
«Digitalisierung im Tourismus:
Trends, Herausforderungen und
Beispiele». Ein Beispiel fiir eine
mogliche Digitalisierungsmass-
nahme ist der Rigirobot: Der hu-
manoide Roboter soll beispiels-
weise als Sprachassistent in Ho-
telzimmern eingesetzt werden.
«Techniker sagen zum Rigirobot,
dass erschon sehrviel kann», sagt
Liebrich. «Er erkennt Stimmen
und kann seinen Blick auf eine
Person richten, antwortet aber
sehr oft mit «I don’t know.» Er
kann also schon sehr viel, fiir den
Gast aber noch zu wenig.» Viele
neue Technologien miissen des-
halb entweder noch weiterent-
wickelt werden oder befinden
sich in Testphasen. Die Digitali-
sierung sei aber, genau wie in vie-
len anderen Branchen, auch im
Tourismus kaum aufzuhalten.
Irina Eftimie



