


KCTD7-Mutation...die seltene
Krankheit von Vasilios

Vasilios leidet an einer Epilepsie,
die nach und nach sein Nervensys-
tem zerstdrt. Ursache ist ein seltener
Gendefekt, der kaum erforscht ist.
Eine wirksame Behandlung gibt
es nicht. Heute kann er nicht mehr
laufen, sitzen oder sprechen. Ihr Um-
feld beschreibt Vasilios Mutter so:
MWir leben zwar auf dem gleichen
Planeten, aber in einer anderen
Welt“. Weder Vasilios, noch seine
Eltern verlieren in dieser Welt den

An einem Novembertag im Jahr
2008 andert sich plétzlich alles, ein
Tag, den seine Mutter nicht vergisst:
.Beim Essen hat Vasilios plotzlich die
$XIHHUGBHK®SEHQDFK
hinten und dann nach vorne in seinen
Teller. Wir dachten, dass es Mudig-
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wirde.” Als sich wenige Tage spa-
ter ein ahnlicher Anfall wiederholt,
suchen die Eltern die Kinderarztin
auf. Sie Uberweist an einen Kinder-
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ACHSE starkt sie auf
ihrem Weg.
Vasilios war ein
Wunschkind®,
EckkghH  seine
Mutter. Im Juli
2007 bringt sie
einen  prachti-
gen Saugling von
Uber vier Kilo zur
Welt. Er ist munter und

entwickelt sich gut, das bestétigen
auch alle arztlichen Untersuchun-
gen. Vasilios lernt laufen, fangt an,
erste Worte zu sprechen und ent-
deckt das Leben, voll kindlicher
Neugierde.

machen soll. Doch noch bevor die
Familie ihren ersten Termin
beim Facharzt wahrnehmen
kann, erleidet Vasilios beim
Spielen Zuhause einen so
starken Anfall, auf den ein
nachtlicher Fieberkrampf
folgt, dass sie ihn eilig in
die Notfallklinik fahren. Das
EEG, eine Methode um die
elektrische Aktivitat des Gehirns
zu bestimmen, bestatigt nun den
Verdacht: Vasilios hat Epilepsie.
Erste Medikamente schlagen je-
doch nicht an. Um ihn bestmdglich
zu untersuchen, zu beobachten und
auf die richtige Therapie einzustel-

len, geht der Zweieinhalb-J&hrige
im Fruhjahr 2010 fir acht Monate in
eine Klinik. Insgesamt werden 21 Me-
dikamente ausprobiert, keines wirkt.
Jeder Anfall, der wie eine Explosion
im Gehirn wirkt und Nervenzellen
dauerhaft schadigt, verschlechtert
den allgemeinen Zustand des Kin-
des. ,Unser Sohn verlernte alles
- nach und nach - Schritt fr Schritt.”
Bei einer genetischen Untersu-
chung im Mai 2012 - zwei Jahre
nach den ersten Anfallen — wurde
der seltene Defekt Mutation KCTD7
gefunden. Was zunéchst Licht ins
Dunkel bringt, beschrankt zugleich
die Perspektive auf eine Heilung
des Kindes. Es gibt kaum Erkenntnis-

se Uber den Gendefekt, es wird nicht

geforscht; weltweit sind bisher nur
wenige Falle bekannt.

Wo keine Medikamente anschlagen
oder zur Verfigung stehen, werden
Eltern zu Experten fur die Erkran-
kung ihres Kindes: Heute kann
Vasilios zwar nicht ohne Kopfstiitze
sitzen, muss gefiittert und standig
beobachtet werden. Aber er ver-
steht noch alles. Er lacht und liebt
es, Fullballspiele anzuschauen, am
Spielfeldrand noch mehr, als auf
der Mattscheibe. Er mag Hunde und
liebt Pferde, besonders wenn er ih-
nen beim therapeutischen Reiten

und Krankengymnastik da-
bei, den fortschreitenden
Krankheitsverlauf zu verzo-

gern.

Was kann die ACHSE leis-
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Heilung schon langst hinter

den alltaglichen Sorgen ver-

loren gegangen ist?

Die ACHSE-Beratung unter-
stitzt die Familie bei der
6XFKH QDFK OLWEHW
mit denen sich die Eltern
austauschen konnen. Sie
starkt den Kontakt mit Wis-

ganz nah sein darf. Wenn ihm etwas
QLFKW JHI|OOW
verstandlich mit den Zahnen. Sein
starker Willen ist ihm geblieben.

Die Mutter ist 24 Stunden in sei-
ner Nahe, denn die schwersten
Anfalle, in denen er manchmal er-
EULFKW
erleidet Vasilios nachts. Die Medi-
kamente hat sie abgesetzt, weil sie
mehr Neben-, als heilende Wirkung
zeigen. Nun helfen chinesische Me-
dizin, Logopadie, Frihférderung

senschaftlern, wo es erste

kleine  Forschungsanstrengungen
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eines Uberwachungsgerats mit an,
das bei nachtlichen Anfal-

len von Vasilios Alarm

schlagt und die Mut-

ter etwas ruhiger
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baut eine Bricke Gy

zur ,anderen Welt",

Das bewegt die ACHSE!
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»Selten ist gar nicht so selten”

Rund 6000 Krankheiten zéhlen zu
den Seltenen, 4 Mio. Menschen sind
EHWURHQ LQ
L schiedliche Krankheiten, gleiche
Probleme: kaum Informationen,
Experten, Medikamente oder an-
Igﬁr(é B%nﬂl_p&gsoptionen. Der
Forschungsbedarf ist groR. Die
ACHSE ist Anlaufstelle und Netz
werk, sie steht ,den Seltenen* zur
Seite.
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Angehdrigenberatung

Unsere Beraterinnen begleiten
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Schritten, bei der Suche nach krank-
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medizinischen Experten und pas-
senden Selbsthilfevereinen, bei der
Vorbereitung von Arztbesuchen und
bei sozialrechtlichen Problemen
mit Krankenkassen oder anderen
Leistungstragern. Viele Ratsuchen

de berichten von Odysseen durch

das Gesundheitssystem, in denen
sie sich allein gelassen fiihlten. Die

ACHSE-Beraterinnen horen zu, neh-
men sich Zeit und helfen.

Nationaler Aktionsplan fur Seltene
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Die Hilfe fiir den einzelnen Betrof -
fenen ist unschatzbar wichtig. Doch
ACHSE willnoch mehr: wirsetzenuns
fur strukturelle Verbesserungen flr
die ,Waisen der Medizin“ ein. Des-
halb haben wir zusammen mit dem

Bundesministerium fir Gesund-
heit und das Bundesministerium
fur Bildung und Forschung und
24 weiteren Akteuren aus dem
Gesundheitswesen einen Ak-
tionsplan erarbeitet, der die
Versorgungssituation der Patien-
ten grundlegend verbessern soll.
ACHSE ist das Sprachrohr der

in der sich die Fami-

lie oft alleingelassen

fahlt.

.Menschen, die bei uns Rat und Hilfe

suchen, haben vieles gemeinsam:

Bisher sind sie hin und her geschickt

worden, haben keine konkrete Hilfe

gefunden und fihlen sich allein ge-

lassen. Die ACHSE fungiert

wie ein Lotse im Dschun-
gel der Informationen.*
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allen Kraften dafur ein, dass der
Aktionsplan  patientenzentriert
umgesetzt wird.

Eike Jogwer-Welz

%HWUR*HQHQ XQG
Angehdrigenberatung
ACHSE e.V.

2 + Spenden auch unter www.achse-online.de méglich

Informationen fur Freunde und Forderer « 3



