Forschung fur Seltene
Erkrankungen

Am Beispiel neuromuskularer
Erkrankungen

Dr. Dr. Wolfram Krel3

Die Bedeutung molekulargenetischer
Forschung am Beispiel der
Muskeldystrophie Duchenne und ihre
Ubertragbarkeit auf andere seltene
Erkrankungen

Mehr als 25 Jahre Forschung haben dazu beigetra-
gen, die Entstehung dieser sehr schweren Muskel-
erkrankung zu verstehen, die im Muskel ablaufenden
Prozesse zu finden und eine geeignete Diagnostik zu
etablieren. Das Verstehen der molekularen Ablaufe
hat zu ersten Versuchen mit einer kausalen Therapie
gefuhrt. Die gewonnenen grundsdizlichen
Erkenntnisse sind teilweise auch auf weitere
genetisch bedingte Erkrankungen Ubertragbar.

Prof. Andrea Kubler

Gedankenbilder. Wie die Fantasie
schwerstgeldhmter Menschen zu Farbe
wird

Gehim-Computer-Schnitistellen, oder auf Englisch
.Brain-Computer Interfaces" (BCI), haben zum Ziel,
vollstandig geldhmten Menschen wieder Ausdruck zu
verleinen. BCl werden allein durch die Aktivitat des
Gehirns gesteuert. So wird beispielsweise Kommuni-
kation oder die Steuerung von Rollstthlen ermdoglicht.
Um dem BedUrfnis nach kunstlerischem Ausdruck
gerecht zu werden, wurde u.a. das BCl-gesteuerte
Brain Painting entwickelt. Wie das genau funktioniert
und welche wunderbaren Bilder dalbei entstehen,
erfahren Sie im Vortrag.

Seit 2008 wird jahrlich rund um den 29. Februar
der Internationale Tag der Seltenen
Erkrankungen begangen. In Warzburg hat sich zu
diesem Zweck der Aktionskreis WAKSE gegrundet,
der in diesem Jahr bereits zum neunten Mal zu
einer Informationsveranstaltung einldadt - diesmal
wieder mit Vorfrdgen und einem kulturellen
Rahmenprogramm.

17:30 GruBwort der Schirmherrin,
Landtagsprdasidentin
Barbara Stamm

17:45 GruBwort der Sozial-
referentin der Stadt
Dr. Hiulya Duber

18:00 Prof. Helge Hebestreit:
Ein Jahr ZESE - Ein Update

18:30 Dr. Dr. Wolfram Kre: Die molekular-
genetische Erforschung der Muskel-
dystrophie Duchenne

19:00 Prof. Andrea Kibler: Gedankenbilder
- Wie die Fantasie schwerstgelahmter
Menschen zu Farbe wird.

UBER CAFE SEHNSUCHT:

Sangerin Silvia Kirchhof und Pianist Achim Hofmann
begeistern seit vielen Jahren durch die anspruchs-
volle Neuinterpretation von Liedern und Chansons
aus den 1920 bis 1970er Jahren. Witzig, ironisch und
nachdenklich - auf ganzer Linie unterhaltsam.

Verantwortlich i.S.d.P. Gerald Brandt, HPP Deutschland e.V.,
Rottendorfer StraBe 1, 97072 Wirzburg

9. Wurzburger
“Tag der Seltenen”

Diesmal zum Thema:
Forschung fur Seltene Erkrankungen

Musikalische Umrahmung:
“Café Sehnsucht”

4

29. Februar 2016, ab17.00 Uhr

ME-Haus, BahnhofstraBe 4
Freier Eintritt, keine Anmeldung!

Zentrum fir
Seltene Erkrankunge
Nordbayern

Aktiv

der Stadt Wiirzburg

Biirgerengagement - Selbsthilfe « Gesundheitsférderung




ERKRANKUNGEN

Der ,Wurzburger Arbeitskreis Seltene Erkrankungen®
ist ein Zusammenschluss von uberregionalen und
ortlichen Selbsthilfeorganisationen. Gemeinsam mit
der Stadt und dem Universitatsklinikum organisiert der
WAKSE seit 2008 den Wiirzburger “Tag der Seltenen”

Aktiv

Biirgerengagement « Selbsthilfe « Gesundheitsférderung

der Stadt Wiirzburg

Das Aktivbliro Wirzburg ist als Zentrum fur
Burgerengagement, Selbsthilfe und Gesundheits-
forderung aktive Schnitt- und Schaltstelle zwischen
Menschen und ihren Anliegen. Es unterstitzt den
»WurzburgerArbeitskreis Seltene Erkrankungen®.

Deutsche Gesellschaft fiir Muskelkranke e.V. DGM

Neuromuskulare Krankheiten oder

Muskelkrankheiten haben verschie-
dene Ursachen. Allen bisher bekann-
‘ / ten Uber 800 Erkrankungsformen
gemein ist der fortschreitende
.

Kraftverlust, der oft zu Mobilitats-
verlust und einer Zunahme des
Hilfebedarfs im Alltag flihrt.

Bundesverband Skoliose e.V.

Als Skoliose bezeichnet man eine

Seitenverbiegung der Wirbelsaule mit

gleichzeitiger Verdrehung der

Wirbelkdrper. Meist bleibt die Ursache
O, unbekannt. Die Skoliose fihrt zum
'W fortschreitenden Verlust der Beweg-

lichkeit, auch Stérungen im Bereich der
inneren Organe kdnnen auftreten.

Seit Ende 2014 ist das

ZESE ZESE das Zentrum des

l Zentrum fir Universitatsklinikums
Seltene Erkrankungen Wiirzburg fir seltene

Nordbayern Erkrankungen.

Deutsche Rheuma-Liga e.V.
Landesverband Bayern

‘ ‘ Rheuma ist der Uberbegriff fir
zahlreiche entzindliche bzw. dege-
nerative Erkrankungen, verbunden
mit Schmerzen und Bewegungsein-

schrankungen. Selten sind zum Beispiel das Sjégren-
Syndrom und die Sklerodermie.

, Lupus Erythematodes
[ /P! }\ Selbsthilfegemeinschafte.V.
b

S schatev.  Lupus ist eine seltene Auto-
immunerkrankung, bei der das

korpereigene Abwehrsystem nicht mehr zwischen

Lfremd“und ,eigen® unterscheiden kann und schwerste

Entzindungen im ganzen Korper verursacht. Jedes

Organ kann betroffen sein.

Hypophosphatasie Deutschland e.V.
B_E,/\ Hypophosphatasie ist eine

Stérung des Knochenstoffwech-

é /f\ sels. Kleinkinder zeigen Symp-
1\\/ tome einer schweren Rachitis,
N 1 Erwachsene leiden unter Osteo-
porose und/oder Arthritis. Typisch

sind Knochenverbiegungen und Brliche, Zahnverlust,
Fatigue, Schmerzen und Entziindungen.

Mukoviszidosee.V.

Mukoviszidose ist die haufigste
Wnuxovnszmosz vererbbare Stoffwechselkrankheit

in Deutschland. Von Geburt an

verstopft zaher Schleim Bron-
chien und Lungen. Dadurch kommt es zu Lungen-
entziindungen, die die Atmungsorgane auf Dauer
zerstoren.

Interessenverband Tic & Tourette-Syndrome.V.
Und Tourette Gesellschaft Deutschland e.V.

Das Tourette-Syndrom st
’VTS eine neuropsychiatrische
pas kompetenzner: - EFKrankung, die durch
motorische und vokale Tics
charakterisiert ist. Tics sind
unwillktrliche (unkontrollier-
bare), meist kurze, plétzliche
Bewegungen oder LautdulRe-
rungen. Auch in weniger
ausgepragter Form kdnnen
Ticstérungen auftreten (z.B.

Rauspern oder Blinzeln).

Hand in Hand gegen Tay-Sachs und Sandhoff in
Deutschland e.V.

Tay-Sachs und Morbus Sandhoff
sind zwei neurodegenerative lyso-
somale Speichererkrankungen. Die
Betroffenen, meistens Kinder, ver-
lieren nach und nach alle erworbe-
nen Fahigkeiten, sie werden selten
alter als 6 Jahre. Je spater die
Krankheit ausbricht desto langsamer ist der Verlauf.

Deutsche Narkolepsie-Gesellschafte.V.

Narkolepsie zahlt zu den
neurologischen, chronischen
Erkrankungen. Narkolepsie-
Do Nancpse Gesolsnane v Patienten werden oft mehrmals
am Tag von Schlafattacken
Uberwaltigt. Viele verlieren dabei auch die Muskel-
spannung in Gesicht und Beinen. Folgen dieser “Kata-
plexien” sind zuckende Mienen und heftige Stiirze.

Deutsche Sarkoidose Vereinigung
e.V.

Die Sarkoidose ist eine Krankheit, bei
der es zur Bildung von Granulomen
(kleinste Bindegewebskndtchen)
kommt. Diese kdnnen sich Uberall im
Kérper bilden und dann zu Stérungen




