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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 geédndert) 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 Universitétsspitdler: 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 Universitdtsspital Genf sind noch
offen. Doch niemand konnte der
Krankheit bislang einen Namen geben.

«Wenn wir eine Diagnose
hitten, kénnten 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 Riitsel stellen. «Die jeweiligen Situa-
tionen von Patienten ohne Diagnosen
sind zwar unterschiedlich, aber die
Probleme der Betroffenen dhneln sich
oft», sagt Jacqueline de Sa. Sie ist Ge-
schiftsfiihrerin 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
schlimmy. Die Patienten werden nicht
ernst genommen.»

Das kennt auch Katharina. Seit die
61-Jdhrige denken kann, war sie immer
kranklich. Niemand konnte sich erkli-
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 Symptome gezielt zu bekampfen.

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 ndhrte 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-
von, 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 st es auch
nicht so schlimm:. Die
Patienten werden nicht
ernst genommen.»

Jacqueline de Sa Geschéftsfiihrerin ProRaris

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

seltener Gendefekt. Obwohl die Krank-
heit unheilbar ist, brachte der Befund
vorerst Trost: «Ich war enorm erleich-
tert. Es war die Bestdtigung, dass ich
mir nichts eingebildet habe», sagt Ka-
tharina. Thre Arzte und Therapeuten
wussten damit erstmals, welche Be-
handlung fiir Katharina {iberhaupt
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-Geschiftsfiithrerin
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. Hiufig
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 unabldssig darum
ringen, dass der Spezialist die Kranken-
akte von Maurice mit anderen Spitdlern
teilte und sich auf die Suche nach dhnli-
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 4hnli-
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 CO2 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-
einprigsamen Beispielen ndher: Das Ei
auf dem Boden kann nicht zurtick in die
Schale, der Kaffeerahm nicht zuriick ins
Hifeli und die Zahnpasta nicht zuriick
ins Behdltnis, 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 schad-
liche Treibhausgas Kohlendioxid (CO2).
Australische Forscher wollen eine Me-
thode gefunden haben, mit der CO> aus
der Luft wieder in feste Kohle zurtick-
verwandelt werden kann.

Das ware 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 CO2 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,
konnte nach erfolgter Abtrennung der
Kohlenstoff einfach gelagert werden.
Vielleicht liessen sich damit sogar still-
gelegte Bergwerke wieder auffiillen.

Herausforderung Temperatur
Nun ist CO2 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  COz-Auftrennungsprozess — 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 katalyti-
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. Fligt man LM-
Katalysatoren Cerium bei, kriegt man
einen Prozess, der auch bei niedrigem
Energieaufwand gut lduft.

«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.



