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GruBwort von Wolfgang Zdller,
Patientenbeauftragter der Bundesregierung

Sehr geehrte Damen und Herren,

Menschen mit seltenen Erkrankungen
mussen viele Herausforderungen be-
waltigen. Es dauert oft sehr lange, bis
eine Diagnose gestellt wird. Das be-
deutet jedoch noch nicht, dass es auch
Therapien oder Medikamente gibt, die
zu einer Heilung oder deutlichen Bes-
serung der Erkrankung flihren. Fir viele
Patientinnen und Patienten bleiben Un-
gewissheit und Hilflosigkeit.

Doch Menschen mit seltenen Erkran-
kungen sollten sich nicht langer allein
gelassen fihlen. Denn seltene Erkran-
kungen sind insgesamt gar nicht so sel-
ten. Allein in Deutschland leben etwa
vier Millionen Menschen mit einer von
Uber 5.000 verschiedenen seltenen Er-
krankungen.

Zum Glick werden Menschen mit
seltenen Erkrankungen in den letzten
Jahren mehr und mehr in den Mittel-
punkt des Interesses gerickt. Das ist
insbesondere der Allianz Chronischer
Seltener Erkrankungen (ACHSE e.V.)
zu verdanken, die seit ihrer Griindung
im Jahr 2004 die Interessen der Men-
schen mit seltenen Erkrankungen biin-
delt und in der Offentlichkeit vertritt.

Eine 2009 vom Bundesministerium
fur Gesundheit verdffentlichte Studie
zur Versorgungssituation fir Menschen
mit seltenen Erkrankungen in Deutsch-
land zeigte deutliche Schwéachen des
deutschen Gesundheitssystems. Ins-
besondere das stark sektorierte Ge-
sundheitssystem wird den haufig sehr
komplexen seltenen  Erkrankungen
nicht immer gerecht.

Im Marz 2010 - plnktlich zum dritten
.Europadischen Tag der Seltenen Er-
krankungen” —wurde daraufhin das Na-
tionale Aktionsbindnis fir Menschen
mit seltenen Erkrankungen (NAMSE)
gegrindet.

Gemeinsam wollen wir, alle rele-
vanten Akteure im Gesundheitssys-
tem, darunter die ACHSE, Vertreter
verschiedener Ministerien, Arzte- und
Krankenkassenverbédnde, die forschen-
den Arzneimittelhersteller und viele
andere, versuchen, die Situation von
Menschen mit seltenen Erkrankungen
Zu verbessern.

Dazu gehért vor allem auch die Forde-
rung der Bildung von Referenzzentren
und Modellprojekten. Erfreulicherweise
hat das Interesse der Kliniken flr selte-
ne Erkrankungen zugenommen. So gibt
es bereits vielversprechende Ansatze,
wie beispielsweise die Behandlungs-
und Forschungsinstitute fur Seltene Er-
krankungen in Freiburg und TUbingen.

Um die medizinische Versorgung von
Menschen mit seltenen Erkrankungen
verbessern zu kénnen, missen alle im
Gesundheitswesen beteiligten Akteure
gemeinsam handeln. Es ist daher eine
wichtige Aufgabe von NAMSE, die ver-
schiedenen MalRnahmen zu koordinie-
ren.

Ich wiinsche der ACHSE e.V. fir die
weitere Arbeit zum Wohl der Pati-
entinnen und Patienten mit seltenen
Erkrankungen viel Erfolg und werde
Sie auch weiterhin aus vollem Herzen
unterstlitzen.

Mit freundlichen Grii3en
le :’f}/{'f“:}-’ A e s

Wolfgang Zoller
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DANKE an alle,

die diese Broschiire moglich gemacht haben.

Bundesministerium f r Gesundheit

Diese Broschire ist
moglich geworden

Aundeamiruniarii durch die Férderung
* ir Gemiiha des Bundesgesund-
heitsministeriums. Das
Ministerium stellt je-
des Jahr Mittel fur die

avbgrumd ehnes Reschlusses Selbsth|lf§forderung )
des Deutachen Bundestnges zur  Verfligung. Die
Vielfalt der Organisati-
onen, die wir in dieser
Broschire zeigen, belegt, wie wichtig diese Férderungsmalf3-
nahmen sind. Wir danken dem Ministerium sehr herzlich fir

Gelbrdert durch;

Deutsche Telekom
Ohne die grofRziigi-
ge und unburokrati-
sche Unterstlitzungms @
der Deutschen Te-
lekom wére diese
Broschre ebenfalls nicht moglich gewesen. Im Rahmen ei-
ner Sozialen Partnerschaft unterstitzt die Deutsche Telekom
die ACHSE auf vielfaltige Art und Weise. Ihre Bereitschaft,
auch die fehlenden Mittel fur diese Broschure zur Verfligung
zu stellen, war flr die Realisierung der Broschire entschei-
dend.

Wir danken der Deutschen Telekom, dass sie mit ihrer
vielfaltigen Unterstltzung ihrem Motto , Erleben, was ver-
bindet.” fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen eine be-

die Starkung der Selbsthilfe.

Deutsche Gesellschaft f r Kinder
und ugendmedizin

o DESIFBGHE SRLSFLEHAR R
FLEA w5 B Ul F Pl T e

Wir danken besonders der Deutschen
Gesellschaft fir Kinder- und Jugend-
medizin fir das Einbringen ihrer Fach-
kompetenz bei der Erstellung dieser
Broschure. Ihr schnelles und koopera-
tives Handeln war flr die rechtzeitige
Erstellung der Broschlre von groRer
Bedeutung.

Mitwirkende

Wir danken herzlich allen Organisatio-
nen, die sich in der Broschire vorstel-
len, sowie allen daran beteiligten ehren-
und hauptamtlichen Mitarbeiterinnen
und Mitarbeitern.

Die kompetente Arbeit der Agentur
Durian und der Josef-Druckerei (BHW)
hat die Freude an der Erstellung der
Broschlre noch erhéht.

sondere Bedeutung verliehen hat.

Verena M ller, Fotografin

Ein ganz grofRer Dank geht an Verena
Mdller. Verena Mdller begleitet seit
einiger Zeit Kinder, Jugendliche und
Erwachsene, die mit einer Seltenen
Erkrankung leben, fotografisch. Her-
ausgekommen sind wunderbare und
bewegende Bilder. Die Gesamtschau
nach Abschluss des Projektes ver-
spricht eine besondere Ausstellung zu
werden. Wir danken ihr, dass wir schon
einige ihrer Bilder veréffentlichen durf-
ten. Diese Fotos verleihen der Broschi-
re eine besondere Lebendigkeit.

Schwesternschaft
der DRK Kliniken

Wir danken der
Schwesternschaft

der  DRK-Kliniken
fur ihre groRzlgige und nachhaltige Un-
terstlitzung der Arbeit der ACHSE und
die Starkung unserer Vernetzung mit
engagierten und kompetenten Arzten.

Robert Bosch Stiftung

Robert Bosch Saftung

Informationen verbessern — die Ver-
netzung der Selbsthilfe starken

Die Robert Bosch Stiftung unterstitzt
das ACHSE Projekt ,Informationen zu
Seltenen Erkrankungen verbessern —
die Vernetzung der Selbsthilfe starken”
Uber einen Zeitraum von 5 Jahren. Die-
se Forderung hat das Netz der Selbsthil-
fe, das in dieser BroschUlre abgebildet
ist, und das Bewusstsein wie wichtig
gute Informationen sind, sehr gestérkt.
Die ACHSE dankt der Robert Bosch
Stiftung fUr ihre wichtige Arbeit und
ihre Hilfe.



Vorwort von Eva Luise Kohler,
Schirmherrin der ACHSE

Liebe Leserinnen und Leser,

rund vier Millionen Menschen in
Deutschland leiden an einer chroni-
schen seltenen Erkrankung. Unser Ge-
sundheitssystem ist nicht optimal auf
sie eingestellt — eine rasche Diagnose
und fachgerechte Behandlung kénnen
in vielen Féllen noch nicht gewahrleistet
werden. Aufgrund der geringen Patien-
tenzahlen der einzelnen Erkrankungen
stehen die Betroffenen oft allein vor
diesen Herausforderungen.

Vor nunmehr bereits finf Jahren hat
sich die ACHSE, die Allianz Chronischer
Seltener Erkrankungen, gegrindet, um
die Betroffenen zu unterstiitzen, um ih-
nen ein Forum zu geben und sich mit
einer vereinten und starken Stimme flr
ihre Belange in Politik, Wissenschaft
und Gesellschaft einzusetzen. Seit ih-
rer Griindung wachst die ACHSE stetig.
Fast 100 Patientenorganisationen von
Menschen mit Seltenen Erkrankungen
sind der ACHSE beigetreten.

Ich freue mich sehr, dass in diesen
finf Jahren vieles angestoRen und
erreicht wurde, um die Situation der
betroffenen Menschen zu verbessern:
Das Netzwerk zwischen Menschen mit
Seltenen Erkrankungen und ihren Fami-
lien, zwischen Arzten und Therapeuten
ist verdichtet und erweitert worden.
Informationen Uber Seltene Erkrankun-
gen sind in Gemeinschaftsarbeit ver-
bessert, systematisiert und verfligbarer
gemacht worden. Die ACHSE hat sich
zu einer Anlaufstelle von ratsuchenden
Betroffenen, aber auch zunehmend von
Arzten, Therapeuten und Forschern
entwickelt. Seltene Erkrankungen er-
halten jetzt mehr Aufmerksamkeit. Das
ist nicht nur an einem gewachsenen
Medieninteresse abzulesen, auch die
Entstehung von politischen Initiativen
zeigt, dass die Stimme der ACHSE ge-
hort wird: NAMSE, das Nationale Akti-
onsbundnis fir Menschen mit Seltenen
Erkrankungen, ist im Marz 2010 vom
Bundesgesundheitsministerium  und

dem Bundesministerium fir Bildung
und Forschung gegriindet worden. Mit
weiteren 23 Partnern aus dem Gesund-
heitswesen bildet ACHSE zusammen
mit den beiden Ministerien die tragen-
den Saulen des NAMSE. Gemeinsam
wird daran gearbeitet, Strategien fir die
Verbesserung der Lebenssituation von
Menschen mit Seltenen Erkrankungen
zu entwickeln.

Von der EU angeregt, wird auRerdem
ein Nationalplan fir Seltene Erkrankun-
gen erarbeitet. Um konkrete MalRnah-
men und ihre Umsetzung zu diskutie-
ren, richtet ACHSE hierzu im Oktober
2010 eine Nationale Konferenz aus.

Der stete Einsatz der ACHSE zahlt
sich aus. Doch die ACHSE ware nur
eine leere Hulle ohne ihre Mitgliedsor-
ganisationen. Sie sind die Trager des
Netzwerks, sie liefern das Expertenwis-
sen und fullen die ACHSE mit Leben.
Hinzu kommen Partnerorganisationen,
die mit ACHSE Seite an Seite flr die

Verbesserung der Lebenssituation von
Menschen mit Seltenen Erkrankungen
eintreten.

Diese Broschre bietet Ihnen deshalb
nicht nur hilfreiche Informationen Uber
Seltene Erkrankungen, sondern gibt
Ilhnen einen Eindruck sowohl von dem
breiten Spektrum der Erkrankungen, als
auch von den Kréaften, die die ACHSE in
Bewegung setzen und halten.

Ich wiinsche lhnen ein informati-
ves Lesevergniigen und der ACH-
SE weiterhin gutes Gelingen bei all’
ihren Vorhaben.

b X Aoliter

lhre Eva Luise Kohler
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Einleitende Worte von Christoph Nachtigaller,
Vorsitzender der ACHSE

Liebe Freundinnen und Freunde der
Selbsthilfe der Seltenen,

Selten ist gar nicht selten!

Dies ist einer unserer Kernsatze seit
Grindung der Arbeitsgruppe,, Seltene
Erkrankungen” Ende der 90er Jahre, aus
der 2005 die ACHSE als Netzwerk von
Vereinigungen der Menschen mit Selte-
nen Erkrankungen hervorgegangen ist.

Immer wieder wurde und werde ich
gefragt, wieso die Seltenen eine eige-
ne Plattform zur Interessenvertretung,
eine eigene Stimme, bendtigen. Im-
pliziert doch der Begriff ,Seltene Er-
krankungen”, dass es hier um etwas
Rares geht, um Erkrankungen, von de-
nen wenige oder sogar nur vereinzelte
Menschen betroffen sind, und dass die-
se Betroffenheit eine sehr individuelle
sein muss.

Ein bestédndiges Ziel unserer tagli-
chen Informations- und Aufklarungsar-
beit besteht darin, klar zu machen, dass
der Begriff ,, Seltene Erkrankungen” ein
Sammelbegriff ist, der zu Verharmlo-
sung und Fehleinschatzungen einladt
— ein fUr die Betroffenen gefahrlicher
[rrtum.

Die in der Broschire aufgeflihrten
Zahlen und Fakten zeigen deutlich: Die
einzelnen Erkrankungen sind im Ver-
gleich zu vielen anderen Krankheitsbil-
dern vielfaltig und selten. Die Gesamt-
zahl aller betroffenen Menschen aber
ist groR. Allein in Deutschland rechnen
wir mit rund 4 Millionen Betroffenen.
Ist jedes einzelne Schicksal auch einzig-
artig, so sind die schweren, meist exis-
tentiellen Probleme, mit denen sich die
oft noch sehr jungen Patientinnen und
Patienten und ihre Angehdrigen ausei-
nanderzusetzen haben, erschreckend

vergleichbar. Die Beschreibungen der
einzelnen Erkrankungen sowie die re-
daktionellen Beitrage sprechen von der
schwierigen Situation, in der sich Men-
schen befinden, die mit einer Seltenen
Erkrankung leben und dem besonderen
Bedarf, den sie alle haben. Sie berich-
ten von der Vergleichbarkeit bis hin zur
Deckungsgleichheit der Problemlagen.

So wird deutlich: Die Seltenen
Krankheiten missen ins offentliche
Bewusstsein rlicken. Erst wenn eine
Seltene Erkrankung als mdégliche Diag-
nose von Arzten, Betroffenen und ihren
Angehdrigen in Betracht gezogen wird,
kénnen die langen, zermirbenden und
oft leidvollen Wege der Betroffenen bis
zur Diagnosestellung verklrzt werden.
Erst wenn klar ist: Menschen mit Sel-
tenen Erkrankungen sind nicht selten,
jeder von uns kennt sie und begeg-
net ihnen taglich und: Menschen mit



Seltenen Erkrankungen sind mit Prob-
lemen konfrontiert, die ganz spezifisch
sind und sich von denen haufigerer Er-
krankungen unterscheiden — erst dann
konnen sie mit der noétigen Akzeptanz
ihrer Umwelt und auch der Aufmerk-
samkeit des Gesundheitssystems rech-
nen.

Die ACHSE als Interessenvertretung
der Seltenen hat die Aufgabe, aus den
Erfahrungen und Erkenntnissen von
Betroffenen  Schlussfolgerungen zu
ziehen und politische Konsequenzen
abzuleiten. Als Netzwerk von Men-
schen fir Menschen missen wir bei
der politischen Arbeit immer darauf
achten, dass das Einstehen fir die ein-
zelnen Menschen nicht auf der Strecke
bleibt. Das politische Mandat zur Bin-
delung der Interessen und der Artikula-
tion von Vorschlagen und Forderungen
kénnen wir nur verantwortungsvoll
wahrnehmen, wenn wir unsere Uber-
greifende Arbeit ,erden”, also stets
die individuellen Lebenssituationen der
Einzelnen im Blick behalten. Bei der
ACHSE gehort zusammen, was vieler-
orts ein Gegensatz ist: eine tatkréafti-
ge politische Interessenvertretung flr
Chancengleichheit der Seltenen bei der
medizinischen Versorgung und in allen
Lebensbereichen sowie ausnahmslose
Orientierung an Menschlichkeit und am
Bedarf der Betroffenen. Wir haben uns
den Menschen verpflichtet —und so soll
es auch bleiben.

Diese Verpflichtung sind auch unsere
inzwischen nahezu 100 Mitgliedsver-
bande eingegangen, denen ich an die-
ser Stelle ganz herzlich danke. Hier er-
fahren Betroffene oftmals zum ersten
Mal: Bei uns seid lhr als Mensch und
als Patient mit Eurer Erkrankung an der
richtigen Adresse. Die Arbeit, die in der
Gesprachsselbsthilfe vor Ort sowie als
oft einzige, kompetente Informations-
und Beratungsstelle bundesweit geleis-
tet wird —und das zumeist ehrenamtlich

—ist beeindruckend und verdient groRRe
Anerkennung. Und selbstverstandlich
starkt diese Kompetenz der Mitglieds-
verbande auch die ACHSE als Gesamt-
verband.

Sehr herzlich danke ich auch unseren
Freunden, Forderern und Partnern, mit
deren Hilfe es uns zunehmend besser
gelingt, die Belange der Menschen mit
Seltenen Erkrankungen in eine breite
Offentlichkeit zu holen. Auf unserem
langen Weg sind erste ermutigende
Schritte gemacht, wie Fernseh-Beitréa-
ge in Wissenschaftssendungen und
Talkshows, aber auch die Berichterstat-
tung Uber die zentralen und regionalen
Veranstaltungen zum Europaischen
Tag der Seltenen Erkrankungen zei-
gen. Mein besonders herzlicher Dank
und mein hoher Respekt gilt unserer
Schirmherrin, Eva Luise Kéhler, fir ihr
aulRerordentliches Engagement fir die
Belange der ACHSE und die Anliegen
der Seltenen als Gruppe sowie fir die
personliche Unterstlitzung vieler einzel-
ner Kinder, Eltern und Erwachsener mit
Seltenen Erkrankungen.

Wie stark das Netzwerk der Seltenen
ist und welchen Beitrag jede einzelne
Organisation dazu leistet, zeigt diese
Broschure. Als Zeugnis dieses Blndnis-
ses zeigt sie, was bereits geschafft ist.

Die Themenvielfalt eines kilnftigen
Nationalplans fir Seltene Erkrankun-
gen, den das Nationale Aktionsblndnis
fir Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen (NAMSE) mit verantwortungsvoller
Beteiligung der ACHSE derzeit erarbei-
tet, lasst erkennen, welche Aufgaben
noch vor uns liegen.

Lassen Sie uns weiter fir Chancen-
gleichheit und Lebensqualitat von Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen krea-
tiv, nachdrticklich und nachhaltig arbei-
ten und, wenn notig, auch streiten. Ge-
meinsam werden wir erfolgreich sein.

lhr

Christoph Nachtigaller
Vorsitzender der ACHSE

KONTAKT @

ACHSE e.V.

c¢/o DRK-Kliniken Westend
Spandauer Damm 130

14050 Berlin
Tel: 030/33007080

info@achse-online.de
www.achse-online.de

www.achse.info
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Was es bedeuten kann, mit einer Seltenen Erkrankung zu leben

Elisabeth Watermeier, ACHSE, Beraterin fiir Betroffene und Angehérige

Seit vier Jahren arbeite ich als
hauptamtliche ACHSE- Ansprech-
partnerin fir Betroffene einer Seltenen
Erkrankung und ihre Angehorigen und
stehe ihnen telefonisch oder schriftlich
zur Verfligung, wenn sie individuelle
Informationen und Beratung zu ihrer
jeweiligen Seltenen Erkrankung beno-
tigen. Die Beratung ist unentgeltlich
und erfolgt bundesweit und diagnose-
Ubergreifend. Sie ist darauf ausgerich-
tet, Hilfe zur Selbsthilfe zu leisten und
orientiert sich am Subsidiaritatsprinzip,
d.h., dass mdglichst eine Kontaktver-

mittlung zu bestehenden Selbsthilfeor-
ganisationen angestrebt wird, die mit
ihrer krankheitsspezifischen Expertise
weiterhelfen kénnen.

Bei den Ratsuchenden handelt es
sich weit Uberwiegend um selbst Er-
krankte und um enge Familienangehori-
ge von Betroffenen. Inhaltlich reicht das
Spektrum der Anfragen von der Suche
nach Informationen Uber die jeweilige
Seltene Erkrankung und dem Wunsch
nach Kontakten und Erfahrungsaus-
tausch mit diagnosegleich Betroffenen
Uber die Bitte um Unterstltzung bei der

Arzt- oder Kliniksuche, auch im Rahmen
der Suche nach der richtigen Diagnose,
bei sozialrechtlichen Fragestellungen
und Problemen bezlglich KostenUber-
nahmen oder sozialmedizinischer Be-
gutachtung bis hin zu der Bitte um Aus-
kunft, ob es diagnosespezifische For-
schungsaktivitaten, klinische Studien
oder neue Behandlungsoptionen gibt.
Auch wenn die erste Kontaktaufnah-
me zur ACHSE per Email oder Brief er-
folgt, schliefdt sich meistens eine telefo-
nische Beratung an, in der auch psycho-
soziale Aspekte zur Sprache kommen.




Im Laufe meiner Tatigkeit habe ich
daher zahlreiche Gesprache gefliihrt, in
denen mir Betroffene oder Angehorige
ihre Erfahrungen geschildert haben, die
sie im Laufe ihrer Erkrankung sammeln
mussten. Die nachfolgend skizzierten
Schwierigkeiten und Probleme sind —
wenn auch nicht fir jeden Betroffenen
gleichermaRen — dennoch diagnose-
Ubergreifend haufiger mit einer Selte-
nen Erkrankung verbunden.

Das Leben ohne oder bis zur
Diagnose

Bis eine Seltene Erkrankung sicher als
solche erkannt wird, kdnnen oftmals
Jahre vergehen. Zunehmend wenden
sich auch Ratsuchende an die ACHSE,
weil sie nur eine Verdachts- oder unkla-
re Diagnose haben oder jahrelang mit
Beschwerden unbekannter Herkunft,
also ohne Diagnose leben. Was aber
heil3t das eigentlich fir Betroffene? Es
bedeutet eine lange Zeit der Ungewiss-
heit, in der unklare oder Fehldiagnosen
gestellt werden, in der keine oder aber
falsche Behandlungen erfolgen, in der
die Erkrankung fortschreitet, ohne dass
Betroffene auf Hilfe hoffen kdnnen. Es
kann auch einen frihzeitigen Tod be-
deuten, ohne dass die ursachliche Er-
krankung erkannt worden ist.

FUr Eltern eines betroffenen Kindes
kann diese Zeit mit Klinikaufenthalten
und, oftmals aufgrund der Entfernung
zum Wohnort, mit der Trennung der
Familie und ggf. unzureichender Be-
treuung von Geschwisterkindern ver-
bunden sein. Zwischen den Untersu-
chungen gibt es immer wieder Zeiten,
in denen sie Ergebnisse abwarten und
viel Geduld aufbringen mussen, emoti-
onal belastet durch das Schwanken zwi-
schen Hoffen und Bangen: Vielleicht —
so die Hoffnung — eréffnen sich mit der
Diagnose neue Therapiemdoglichkeiten
oder — so die Beflrchtung — es stellt
sich heraus, dass man nicht mehr tun
kann, dass sich der Zustand ihres Kin-

des weiter verschlechtern und es friih-
zeitig versterben wird. Dabei qualt sie
die Sorge, dass die unbekannte Erkran-
kung vielleicht auch noch bei alteren
Geschwistern auftreten oder an nach-
folgende Generationen weitergegeben
werden konnte. lhre eigene Familien-
planung und manchmal auch die von
anderen Angehorigen, beispielsweise
der Geschwister der Eltern, ist davon
betroffen. Mit einer Diagnose verbinden
Eltern die Vorstellung, dass sich mogli-
cherweise noch bessere Therapie- und
Foérdermaoglichkeiten eréffnen kénnten,
und sie leiden unter der Angst, ohne ei-
ne Diagnose nicht alles fir ihr Kind tun
zu kdénnen, was andernfalls moglich
waére. Wenn das Kind verstirbt, ohne
dass eine Diagnose gestellt werden
konnte, bestehen bei manchen Eltern
viele dieser Angste und Befiirchtungen
weiterhin fort.

Treten Symptome der Seltenen Er-
krankung erst im Erwachsenenalter
auf, wird die Diagnosesuche haufig zu
einer Odyssee von Arzt zu Arzt und von
Klinik zu Klinik. Es ist meistens nur eine
Frage der Zeit, bis der erste Arzt den
Verdacht einer urséchlich psychischen
oder psychosomatischen Erkrankung
dulert, eine somatoforme oder eine
Anpassungsstérung diagnostiziert oder
zu verstehen gibt, dass er den Betrof-
fenen fur einen Hypochonder hélt. Wird
der nachste Arzt oder die nachste Klinik
konsultiert, stehen Betroffene vor der
schwierigen Entscheidung, ob sie die
bisherigen diagnostischen Bemuhun-
gen offen legen — und damit vielleicht
riskieren, dass der neue Arzt sich ihnen
nicht mehr unvoreingenommen zuwen-
det, sondern sich dem Urteil seiner Kol-
legen anschliefdt — oder ob sie Vorunter-
suchungen unerwéahnt lassen — und die
gleichen diagnostischen Mafnahmen
zur Anwendung gelangen, die schon
bislang keine Befunde erbracht haben.
Eine Wahl zwischen zwei schlechten
Alternativen.

Auch bei Erwachsenen mit ursachlich
ungeklartem fortschreitendem Krank-
heitsverlauf geht wertvolle Zeit verlo-
ren, in der sie keine oder die falsche
Behandlung erhalten. Dass auch sie ei-
nem Wechsel zwischen Hoffnung und
Resignation ausgesetzt sind, zeigt sich
insbesondere nach Medienberichten,
in denen Betroffene den langen Weg
bis zur Diagnose ihrer Seltenen Erkran-
kung und manchmal die anschlieRen-
de erfolgreiche Behandlung schildern.
Veroffentlichungen dieser Art lassen re-
gelmalig die Zahl derer ansteigen, die
keine, eine unklare oder nur eine Ver-
dachtsdiagnose haben und die sich in
der Hoffnung auf Hilfe an ACHSE wen-
den. Weil sie Parallelen zwischen ihrem
eigenen und dem im Bericht geschilder-
ten Krankheitsverlauf sehen, keimt bei
ihnen neue Hoffnung auf, nun vielleicht
doch noch eine Diagnose und mit ihr
maoglicherweise eine gezielte Behand-
lung erhalten zu kénnen. Zu diesem
Personenkreis gehoren beispielsweise
Ratsuchende, die schon jahrzehnte-
lang mit einer ursachlich nicht geklar-
ten Muskelkrankung oder einer Be-
wegungsstoérung unbekannter Genese
leben und die sich unterschiedlich gut
oder schlecht mit diesem Status arran-
giert haben. Wenn sich dann heraus-
stellt, wie grof? das Spektrum maglicher
Ursachen ihrer Symptome ist und wie
gering demgegentber die gegenwartig
tatsachlich verfligbaren Optionen einer
erneuten individuellen Diagnosesuche,
dann weicht die anfangliche Zuversicht
schnell einer erneuten Enttauschung.
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So lange es keine oder nur eine
unklare Diagnose gibt, sind Schwie-
rigkeiten bei der Beantragung von
Kostenlbernahmen flr Therapiever-
suche ebenso vorprogrammiert wie in
sozialmedizinischen  Begutachtungs-
verfahren zur Feststellung der Schwer-
behinderung oder Pflegebedurftigkeit
oder im Rahmen eines Rentenantrags
wegen Erwerbsunfdhigkeit. Probleme
am Arbeitsplatz, eventuell haufigere
Arbeitsunfahigkeit ohne klare Aussage
zur weiteren Prognose, Unverstandnis
und Verargerung bei Kollegen kénnen
zum Verlust des Arbeitsplatzes flhren,
manchmal noch begleitet von Mob-
bing, dem sich Betroffene ausgesetzt
sehen.

Auch im privaten sozialen Umfeld
treten oftmals Probleme auf, wie zum
Beispiel Unverstandnis, Hilflosigkeit
und Uberforderung seitens Angeho-
riger und Freunde, die sich ratlos zu-
rickziehen, das soziale Netz zerreiRen
lassen, was zu weitgehender Isolation
des Betroffenen flhren kann.

Das Leben mit der Diagnose

Insbesondere Betroffene, bei denen es
lange gedauert hat, bis die Ursache ih-
rer Beschwerden gefunden wurde, er-
leben den Umstand, endlich eine Diag-
nose zu haben, zunéchst als befreiend.
Das gilt gleichermalfien fir Eltern eines
betroffenen Kindes wie flir erwachsene
Betroffene. Mit Kenntnis der Diagnose
stellen sich jedoch bei vielen Seltenen
Erkrankungen bald neue Probleme ein:
Es gibt keine oder nur wenige und fir
Laien schwer verstédndliche, haufig nur
englischsprachige Informationen Uber
die Seltene Erkrankung, und auch die
Suche nach einem in der Behandlung
der Seltenen Erkrankung erfahrenen
Arzt gestaltet sich als ausgesprochen
schwierig. Oftmals missen Betroffene
feststellen, dass es niemandenin Wohn-
ortndhe gibt und weite Wege in Kauf
nehmen, um sich von einem Experten

far ihre Erkrankung behandeln lassen
zu koénnen. Diese Situation kann mit
erneuten Problemen bei Kostenuber-
nahmen verbunden sein, bringt oftmals
zusétzliche finanzielle Belastungen mit
sich wie z.B. Fahrkosten und erfordert
einen erhdéhten Zeitaufwand. Mit zu-
nehmendem Kenntnisgewinn Uber ihre
Seltene Erkrankung missen Betroffene
bald erfahren, dass ihre Erkrankung nur
wenig erforscht ist, dass nur die Sym-
ptome, nicht aber die eigentliche Ursa-
che —da unbekannt —behandelt werden
koénnen. Eine Heilung ist in der Regel
nicht maoglich, den Krankheitsverlauf
verzégern oder gar anhalten zu kédnnen,
stellt einen Erfolg dar.

Eine Seltene Erkrankung zu haben,
ist oftmals mit einem Kampf um die
Kostentubernahme fir medikamen-
tése oder anderweitige Therapien ver-
bunden. Krankenkassen lehnen eine
Kostenlbernahme mit der Begriindung
ab, dass ausreichende wissenschaft-
liche Nachweise Uber die Wirksamkeit
der Behandlung fehlen und/oder die
beantragte MaRRnahme nicht im Leis-
tungskatalog der gesetzlichen Kranken-
versicherung enthalten ist. Auch ge-
plante Therapieversuche mit einem fir
eine andere Erkrankung zugelassenen
Medikament, der sogenannte off-label-
use, ist oftmals schwer durchzusetzen.
Auch wenn es in grofserer Entfernung
einen Experten flr die Behandlung der
Seltenen Erkrankung gibt, bleiben Be-
troffene doch auch weiterhin auf eine
wohnortnahe medizinische Versor-
gung angewiesen, die sich oftmals
als unzureichend erweist. Dies gilt
insbesondere bei Erkrankungen, bei
denen mehrere Organe betroffen sind
und die eine interdisziplindre, von Arz-
ten verschiedener Fachrichtungen vor-
genommene Behandlung erfordern.
Haufig berichten Betroffene, dass sie
keine oder nur eine eingeschrankt
bedarfsgerechte Versorgung erhalten
und eine interdisziplindare Abstimmung
zwischen den beteiligten Fachérzten
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nicht stattfindet. Sie wilinschen sich
eine patientenorientierte Behandlung
»aus einer Hand"” und suchen vergeb-
lich nach einem solchen Arzt.

Patienten mit krankheitsbedingt auf-
wandigerem Betreuungsbedarf, die
auf regelmafige Therapien oder teure
Medikamente angewiesen sind, berich-
ten auch haufiger von Schwierigkeiten,
eine arztliche Verordnung der bendtig-
ten Leistungen zu erhalten. Sie sehen
sich mit den Sorgen des Arztes um sein
Budget konfrontiert, héren von seinem
Risiko moglicher Regressforderungen,
werden gebeten, sich wegen einer er-
neuten Verordnung an einen anderen
Arzt zu wenden oder mussen lange
auf einen Termin warten. Erfahrungen
dieser Art vermitteln ihnen das Gefihl,
schwierige oder gar lastige Patienten zu
sein, und manche fragen sich, ob ihnen
der Arzt damit unausgesprochen einen
Praxiswechsel nahelegen méchte.

Ein haufigeres Problem stellt auch
der Ubergang von der padiatrischen
Versorgung zur Erwachsenenmedizin
dar: Wahrend Kinder und Jugendliche
beispielsweise in einem sozialpadiatri-
schen Zentrum relativ gut medizinisch
versorgt werden, fehlen entsprechen-
de Angebote flr Erwachsene. Mit Er-
reichen der Volljahrigkeit sehen sie
und ihre Familien sich mit der Situation
konfrontiert, die bendtigte medizini-
sche und therapeutische Behandlung
vollkommen neu organisieren und da-
fur entsprechende Arzte oder Kliniken
finden zu muUssen.

Seltene Erkrankungen konnen in
nahezu allen Lebensbereichen zu ne-
gativen sozialen Auswirkungen und
erheblichen Einschrankungen flhren:
Von der vorschulischen Betreuung
und Férderung Uber den Schulbesuch,
die Berufswahl und Berufsausbildung
bis hin zur Arbeitsplatzsuche und Er-
werbstatigkeit; sie wirken auf die
Mdéglichkeiten der Freizeitgestaltung
und das soziale Umfeld, kénnen den
Aufbau und Erhalt von Freundschaften,



die Partnerwahl und Familienplanung
beeinflussen; sie bedeuten erheblich
eingeschrankte Mdglichkeiten im Ver-
sicherungsschutz, unzureichende me-
dizinische Versorgung und zusatzliche
finanzielle Belastungen durch Maf3nah-
men, die sich als hilfreich erweisen, flr
die es aber keinen Kostentrager gibt.
Die starkere Medienprasenz, die Sel-
tene Erkrankungen auch in Deutsch-

land seit einigen Jahren erfahren, lasst
immer wieder bei Betroffenen und bei
Angehdrigen den hoffnungsvollen Ein-
druck entstehen, dass es maoglicher-
weise neue Forschungserkenntnisse,
bessere Behandlungsmaoglichkeiten
oder ein wirksames Medikament fir ih-
re jeweilige Seltene Erkrankung geben
oder das solches in Klrze bevorstehen
konnte.

Muissen sie dann feststellen, dass
keine oder nur sehr begrenzte For-
schung stattfindet oder dass sie sich
in einem Anfangsstadium befindet, das
keine Aussagen daruber zulasst, wann
mit versorgungsrelevanten Ergebnis-
sen zu rechnen ist, kénnen sich aus
dieser erneuten Enttduschung leicht
Verzweiflung, Resignation oder Ver-
bitterung entwickeln. Es kann sich die
Erkenntnis einstellen, dass nach mdog-
licherweise jahrelanger Diagnosesuche
mit dem Befund die Symptome und
Beschwerden zwar einen Namen er-
halten, sich die Probleme dadurch aber
nicht verringert, sondern nur verandert
haben — ohne eine Aussicht auf splrba-
re Verbesserung.

Es wird deutlich, dass das Leben mit
einer Seltenen Erkrankung fur Betroffe-
ne und Angehorige hinsichtlich ihrer Fa-
higkeiten zur Krankheitsbhewaltigung
eine enorme Herausforderung darstellt.
Angesichts der beschriebenen Defizite
erleben dabei viele Betroffene die Ange-
bote der Selbsthilfe in mehrfacher Hin-
sicht als unverzichtbar: Der Erfahrungs-
austausch mit anderen Betroffenen und
der Einsatz fiir gemeinsame Belange
bedeuten gegenseitige Unterstlitzung
beim Umgang mit der Seltenen Erkran-
kung und kénnen dabei helfen, Isolation
zu vermeiden oder zu Gberwinden.

KONTAKT @

ACHSE e. V.
c/o DRK-Kliniken Westend

Spandauer Damm 130
14050 Berlin

Tel: 030/3300708-21

Mo, Mi und Fr von 10.00 bis 13.00 Uhr
Do von 15.00 bis 18.00 Uhr
sowie nach Vereinbarung
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elisabeth.watermeier@ .
achse-online.de .
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DEUTSCHE GESELLSCHAFT
FUR KINDER- UND JUGENDMEDIZIN e.V.

Deutsche Gesellschaft fiir Kinder- und Jugendmedizin

D ie Deutsche Gesellschaft fir
Kinder- und Jugendmedizin e. V.
(DGKJ) ist die wissenschaftliche Fach-
gesellschaft der Kinder- und Jugend-
arzte in Deutschland. Eines unserer
wichtigsten Satzungsziele ist die Ent-
wicklung und Sicherstellung der best-
moglichen kinderarztlichen Versorgung
der Bevolkerung.

In dieser Aufgabenstellung ist die
DGKJ auch der wissenschaftliche
Dachverband fiir die vielen péadiatri-
schen Spezialgesellschaften, die sich in
den vergangenen Jahrzehnten analog
zu den Erwachsenendisziplinen entwi-
ckelt haben. Die Subdisziplinen bilden
den sog. Konvent fir fachliche Zusam-
menarbeit innerhalb der DGKJ. Einige
der Konvent-Gesellschaften werden
in der Eltern-Rubrik unserer Website
vorgestellt. Spezialisierte Kinder- und
Jugendarzte sind zwar auch in Praxen
vertreten, die Betreuung seltener und
komplexer Krankheiten wird aber vor
allem durch die Spezialambulanzen an
den grofRen Kinderkliniken und -Abtei-
lungen bzw. an den Universitatskliniken
far Kinder- und Jugendmedizin Uber-
nommen.

KONTAKT

Deutsche Gesellschaft fiir Kinder-
und Jugendmedizin e. V. (DGKJ)

Geschaftsstelle

ChausseestraRe 128/129
10115 Berlin

info@dgkj.de
www.dgkj.de

o9 ®0 00 e e 00000000 0

Haufig sind sie es, die die seltenen
Erkrankungen diagnostizieren und die
kleinen Patienten anschlieend in den
Spezialambulanzen der Kliniken mitun-
ter Uber viele Jahre versorgen und die
Familien begleiten.

Auf fachlicher Seite engagiert sich die
DGKJ fur die Fort- und Weiterbildung
der Kinder- und Jugendarzte und hat
hierfir mit dem , DGKJ-Repetitorium
Padiatrie” und dem ,DGKJ-Kurs Pa-
diatrische Erndhrungsmedizin” eigene
Angebote entwickelt. Zudem bietet
die Gesellschaft eine Plattform fir den
fachlichen wie persénlichen Austausch.
Die DGKJ gibt monatlich ihre wissen-
schaftliche Zeitschrift ,, Monatsschrift
Kinderheilkunde” heraus und richtet
jedes Jahr im Herbst den Kinder- und
Jugendarztekongress aus, auf dem
mehrere tausend Teilnehmer neue For-
schungsergebnisse und innovative For-
schungs- und Behandlungsansétze in
der Kinder- und Jugendmedizin kennen
lernen und diskutieren.

Die DGKJ unterstutzt die wissen-
schaftliche Arbeit in der Kinder- und
Jugendmedizin durch die Vergabe von
Preisen, wie dem Adalbert-Czerny-Preis
fir Nachwuchswissenschaftler oder
dem Selma-Meyer-Dissertationspreis.

Wir stehen nicht nur Behérden und
Ministerien mit unserer Expertise fir
Anfragen jeder Art zur Verfligung, son-
dern versuchen auch selbst politisch
Einfluss zu nehmen. Mit der ,Padiatrie
im Fokus"”-Reihe bieten wir interessier-
ten Politikvertretern die Gelegenheit zu
Hintergrundgespréchen in kleiner Run-
de. Schwerpunkt-Themen unserer ge-
sundheitspolitischen Aktivitdten waren
zuletzt:

e die Verbesserung der Arzneimittelsi-
cherheit durch Etablierung einer natio-
nalen Netzwerkstruktur mit dem Ziel,
Arzneimittelstudien zu erleichtern

e Sicherung der Versorgung von Patien-
ten mit seltenen Erkrankungen durch
angemessene Finanzierung der Spe-
zialambulanzen

e Erhaltung des Neugeborenenscree-
nings in seinem langjahrig bewéahrten
Ablauf, das durch das Gendiagnostik-
gesetz gefahrdet ist

e Primare Pravention pra- und postnatal
bietet in der Kinder- und Jugendme-
dizin noch ungeahnte Mdoglichkeiten
der Verhltung von Volkskrankheiten

Die DGKJ informiert die Offentlich-
keit regelméfig und zeitnah Uber neu-
este Entwicklungen in der Padiatrie wie
auch Uber gesundheitliche Risiken fir
Kinder und Jugendliche. Die Websi-
te www.dgk|.de bietet nicht nur zahl-
reiche aktuelle Nachrichten, sondern
auch die beste Mdaglichkeit, sich tber
unseren Verband zu informieren. Hier
finden sich beispielsweise auch unsere
. Elterninformationen”, die unsere Mit-
glieder bestellen bzw. von allen Inter-
essierten frei herunter geladen werden
konnen.

Die DGKJ blickt auf eine mehr als
125-jahrige Geschichte zurlick, ist aber
selbst ,,jung”: knapp die Hélfte der mehr
als 14.000 Mitglieder ist unter 45 Jah-
ren. Mit dieser Mitgliederbasis werden
wir auch in Zukunft fir die beste ge-
sundheitliche Versorgung von Kindern
wirken: Dank unserer Mitglieder in den
Praxen und Kliniken und unserer Ehren-
amtlichen in politischen Gremien.

Prof. Dr. Fred Zepp
(DGKJ-Président)

Dr. Gabriele Olbrisch
(DGKJ-Geschéftsfiihrung)



Seltene Erkrankungen als Herausforderung der Medizin

Seltene Erkrankungen -
Haufigkeit und Charakteristika

Die medizinische Versorgung von Men-
schen mit seltenen Erkrankungen stellt
besondere Anforderungen an alle Betei-
ligten im Gesundheitswesen. Unabhan-
gig vom Alter der Betroffenen gilt eine
Erkrankung in der Europaischen Union
(EU) als selten, wenn nicht mehr als 5
von 10.000 Menschen in der EU von
ihr betroffen sind. Aktuell werden ca.
7.000 bis 8.000 Erkrankungen der etwa
30.000 bekannten Krankheiten als sel-
ten eingestuft. In Deutschland sind ca.
4 Millionen Menschen betroffen, in der
EU ca. 30 Millionen.

Seltene Erkrankungen bedingen un-
terschiedliche Krankheitsmanifesta-
tionen, allerdings gibt es wesentliche
gemeinsame Herausforderungen und
Charakteristika. Seltene Erkrankungen
sind zumeist schwerwiegend, fort-
schreitend und haufig lebensbedrohlich.
Sie fihren haufig zu chronischer Behin-
derung mit Einschréankung von Lebens-
qualitdt und Selbstandigkeit. Betroffene
finden oft nur schwer Spezialisten und
geeignete Behandlungszentren.

Haufig existiert nur eine symptoma-
tische, jedoch keine heilende Therapie.
Die psychische Belastung ist fir be-
troffene Patienten und deren Familien
aufgrund eingeschrankter Therapie-
maoglichkeiten und mangelnder Hilfe
im Alltag hoch. In ca. 80% sind diese
Erkrankungen durch Gendefekte verur-
sacht.

Von besonderer Bedeutung ist die
Tatsache, dass mehr als die Halfte die-
ser Erkrankungen bereits im Kindes-
alter manifestiert werden und in den
ersten Lebensjahren schon schwere
Schéden verursacht werden. Aufgrund
der friihen Manifestation missen die
Diagnostik, Behandlung und Begleitung

der Kinder und ihrer Familien in beson-
derem Malfe in der Padiatrie geleistet
werden.

Die Liste der einzelnen Erkrankungen
bzw. Erkrankungsgruppen ist sehr um-
fangreich. Zu nennen sind beispielhaft
neben einer Vielzahl anderer Erkran-
kungen erbliche Netzhauterkrankun-
gen, neurologische Erkrankungen (u.a.
Muskeldystrophien, erbliche Bewe-
gungsstoérungen, Leukodystrophien),
parenchymatdse Lungenerkrankungen,
priméare Immundefizienz-Erkrankungen,
Uro-rektale Fehlbildungen, Skelettdys-
plasien, Epidermolysis bullosa, syste-
mische Sklerodermie, Neurofibroma-
tose Typ 1, angeborene Stdérungen der
somatosexuellen Differenzierung und
Intersexualitdt oder auch angeborene
Stérungen der Blutbildung.

Angeborene
Stoffwechselerkrankungen

Innerhalb der Gruppe der seltenen
Erkrankungen sind die angeborenen
Stoffwechselerkrankungen von  be-
sonderer Relevanz. Die aktuellen und
zukilnftigen Herausforderungen fir die
Medizin werden im Folgenden daher an
dieser Erkrankungsgruppe beispielhaft
und stellvertretend fir andere seltene
Erkrankungen dargestellt.

Die mehrals 500 genetisch bedingten
Stérungen des Intermediarstoffwech-
sels erflllen samtlich die Kriterien der
seltenen Erkrankungen und sind darun-
ter relativ haufig. Im Durchschnitt ist et-
wa eines von 100 Neugeborenen durch
eine Stoffwechselerkrankung in seiner
Gesundheit gefahrdet. Die Gruppe der
angeborenen  Stoffwechselstérungen
stellt somit innerhalb der seltenen Er-
krankungen und damit flr das Gesund-
heitssystem eine bedeutsame Heraus-
forderung gerade im Kindesalter dar.

Stoffwechselerkrankungen kénnen
sich prinzipiell in jedem Lebensalter ma-
nifestieren, ein Haufigkeitsgipfel liegt in
der frihen Kindheit bzw. in der Neona-
talperiode. Die Zahl an neu entdeck-
ten Stoffwechselerkrankungen nimmt
dabei stetig zu. Zu den ,klassischen”
Stoffwechselerkrankungen zahlen u.a.
Aminoazidopathien (z.B. Phenylketo-
nurie, Ahorn-Sirup-Krankheit), Organo-
azidopathien (z. B. Glutarazidurie Typ 1,
Isovalerianazidurie), Fettsaurenoxidati-
onsdefekte, unterschiedliche Speicher-
krankheiten wie z.B. Glykogenspei-
cherkrankheiten (sog. Glykogenosen)
oder Mukopolysaccharidosen, Stérun-
gen der mitochondrialen Energiepro-
duktion (sog. Mitochondriopathien),
Neurotransmitterdefekte, peroxisoma-
le Krankheiten oder Stérungen im Pu-
rin- und Pyrimidinstoffwechsel.

In den letzten Jahren wurden aber
auch vermehrt neue bislang vollig un-
bekannte Gruppen von angeborenen
Stoffwechselerkrankungen  beschrie-
ben wie z.B. Defekte der Cholesterol-
oder Kreatinsynthese oder auch ange-
borene Storungen der Glykosylierung
(sog. CDG-Syndrome).
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Klinische Symptome

Wie bei vielen seltenen Erkrankungen
ist die klinische Symptomatik von akut,
aber auch chronisch verlaufenden Stoff-
wechselerkrankungen haufig unspe-
zifisch und teilweise sehr komplex im
Sinne einer Multiorganbeteiligung. Vor
Einleitung einer umfangreichen, zeit-
und kostenintensiven Spezialdiagnostik
sollten daher zunachst sowohl grindli-
che anamnestische und klinische Be-
funde erhoben als auch eine laborche-
mische Basisdiagnostik durchgefihrt
und kritisch bewertet werden. Hierzu
ist ein umfassendes und spezialisiertes
Wissen notwendig.

Eine Reihe von angeborenen Stoff-
wechselerkrankungen kann sich u.a.
auch als akuter Notfall manifestieren.
Bei allen Neugeborenen mit unklarer
lebensbedrohlicher oder progredienter
Erkrankung nach normaler Schwanger-
schaft und Geburt ist daher differentialdi-
agnostisch neben anderen Erkrankungen
(z.B. Infektion, Herzfehler) immer eine
Stoffwechselerkrankung in Betracht zu
ziehen. Neugeborene mit akuten Stoff-
wechselerkrankungen zeigen initial je-
doch relativ unspezifische Symptome,
wie z.B. Lethargie, Trinkschwéche, Er-
brechen, Atemstérungen, muskuldre Hy-
potonie oder zerebrale Krampfanfalle. Der
Allgemeinzustand verschlechtert sich da-
bei auch unter antibiotischer Behandlung
rasch. Eine friihzeitige Diagnosestellung
und Therapieeinleitung ist entscheidend
fur das Uberleben und die Lebensqualitat
betroffener Kinder.

Grundsatzlich kann bei Kindern aller
Altersstufen eine Vielzahl von klini-
schen Symptomen auf das Vorliegen
einer Stoffwechselerkrankung hinwei-
sen (Tabelle 1). Chronische Verlaufe
sind dabei haufig. Da die einzelnen
Symptome zumeist unspezifisch sind,
kann die Diagnosestellung oftmals sehr
erschwert sein.

Neurologische Symptome (z. B. akute und
chronische Encephalopathie, psychomotori-

sche Retardierung, Ataxie, extrapyramidale
Bewegungsstorungen, Krampfanfalle, musku-
ldre Hypotonie)

Hepato(spleno)megalie, Cholestase

Veranderungen am Skelettsystem

Mangelnde Gewichtszunahme, Gewichtsver-
lust (Dystrophie)

Rezidivierendes Erbrechen, chronischer
Durchfall

Progrediente Lethargie

Bewusstseinseinschrénkung bis hin zum
Koma

Psychiatrische Symptome
(z.B. Wesensveranderung)

Hautveranderungen
(z.B. Ichthyosis, Alopecie)

9
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Ophthalmologische Auffalligkeiten

Tab. 1: Auswahl von klinischen Sympto-
men, die auf das Vorliegen einer angebo-
renen Stoffwechselerkrankung hinweisen
koénnen.

Ein Beispiel flir eine angeborene
Stoffwechselerkrankung, bei der als
klinisches Symptom eine stark vergro-
Berte Leber (Hepatomegalie) wegwei-
send war, zeigt Abbildung 1. Es handelt
sich im vorliegenden Fall um eine Gly-
kogenspeicherkrankheit (Glykogenose
Typ 1).

Ein Beispiel fir einen Saugling mit
bisher unbekannter Stoffwechseler-
krankung und dem flihrenden Symp-
tom einer ausgepragten Dystrophie
zeigt Abbildung 2.

Abbildung 1: Kind mit Glykogenose Typ 1.
Markiert ist eine stark vergroRerte Leber
(Hepatomegalie).

h

Abbildung 2: Saugling mit bisher un-
bekannter Stoffwechselerkrankung und
ausgepragter Dystrophie.



Bei einer ganzen Reihe von Stoff-
wechselerkrankungen  treten  eine
ungeklarte Verschlechterung des All-
gemeinzustandes und/oder Bewusst-
seinsstorungen vor allem infolge von
Infekten mit Erbrechen, Fieber oder
nach Fasten auf.

Die meisten Stoffwechselerkrankun-
gen werden autosomal-rezessiv ver-
erbt. Eine ausflhrliche Familienanam-
nese kann daher wichtige Hinweise auf
das Vorliegen solch einer Erkrankung
liefern. Haufig werden spezielle Unter-
suchungen erst durchgefihrt, nachdem
ein zweits Kind betroffen ist. Die klini-
sche Manifestation des gleichen Stoff-
wechseldefektes auch innerhalb einer
Familie kann sehr variabel sein.

Eine breite Spanne von verschiede-
nen Mutationen mit unterschiedlichem
Auspragungsgrad der Erkrankung ist
typisch flir die meisten monogenen
Stoffwechselerkrankungen. Es kann
daher auch bei Vorliegen der gleichen
Erkrankung bei verschiedenen Mitglie-
dern und Generationen innerhalb einer
Familie zu manchmal irrefihrenden,
klinischen Symptomen kommen. Dies
kann eine korrekte Diagnosestellung
z.T. erheblich verzogern.

Pravention und
Neugeborenenscreening

Im Gegensatz zu vielen anderen Erkran-
kungen spielt die Primarpravention bei
angeborenen  Stoffwechselerkrankun-
gen keine Rolle. Der Krankheitseintritt
kann bei genetisch bedingten und friih
manifest werdenden Erkrankungen wie
den angeborenen Stoffwechselerkran-
kungen, im Gegensatz zu vielen sog.
Zivilisationserkrankungen wie z.B. Dia-
betes mellitus Typ 2 oder einigen Herz-
Kreislauf-Erkrankungen, in der Regel
nicht durch individuelles Verhalten ver-
hindert werden.

Sekundarpraventive MalRnahmen haben
fur die Behandlung einiger angeborener
Stoffwechselerkrankungen  allerdings

einen hohen Stellenwert. Ein gutes Bei-
spiel liefern die im Neugeborenenscree-
ning erfassten Stoffwechselstérungen
(z.B. Phyenylketonurie, Galaktosdmie,
Glutarazidurie Typ |, Biotinidase-Man-
gel), bei denen durch diatetische oder
gezielte pharmakotherapeutische Mal3-
nahmen Folgeschaden heraus gezogert
oder weitgehend vermieden werden
kdnnen.

In Deutschland zéhlen aktuell 12 Stoff-
wechselstérungen zu den im Neugebo-
renenscreening empfohlenen Zielkrank-
heiten. Grundsétzlich ist festzuhalten,
dass eine verspatete oder gar nie kor-
rekt erfolgte Diagnosestellung bei vielen
Stoffwechselerkrankungen zu einem
starken Verlust von Lebenserwartung
und Lebensqualitat fihrt.

Besondere Herausforderungen
— Diagnostik und Therapie

Die Gruppe der angeborenen Stoff-
wechselerkrankungen sieht sich wie
die meisten der seltenen Erkrankungen
seit langem mit besonderen Problemen
in vielen Bereichen konfrontiert. Dazu
zahlen neben der allgemeinen und spe-
ziellen Versorgungssituation vor allem
die Bereiche Diagnostik, Therapie, Infor-
mation und Erfahrungsaustausch sowie
die Forschung. Insgesamt ist die Auf-
merksamekeit fir die spezielle Situation
der betroffenen Patienten und deren
Familien als zu gering einzuschatzen.

Bei vielen angeborenen Stoffwech-
selerkrankungen fehlen gesicherte Di-
agnoseverfahren bzw. sind diese nurin
wenigen Zentren weltweit vorhanden.
Der Weg von Betroffenen bis zu einer
gesicherten Diagnose kann mitunter
viele Jahre dauern. Zudem fehlen z.T.
grundlegende pathophysiologische
Kenntnisse Uber eine Vielzahl von Stoff-
wechselerkrankungen. Patienten mis-
sen teilweise unverhéltnismalig lange
auf eine zutreffende Diagnose warten.
Es stehen zudem nur wenige Spezialis-
ten fUr die weitere Betreuung und eine

mogliche Therapie zur Verfliigung. Fur
eine qualitativ hochwertige Diagnostik
und Therapie ist daher eine frihzeitige
Uberweisung und Behandlung in ent-
sprechend spezialisierten Einrichtun-
gen zielflhrend.

Hier sieht es die Deutsche Gesell-

schaft fur Kinder- und Jugendmedizin
(DGKJ) als ihre Aufgabe an, die Arzte-
schaft, insbesondere in der Padiatrie,
far die Thematik seltene Erkrankungen
zu sensibilisieren und das Wissen dar-
Uber zu schéarfen. Unser Ziel muss es
sein, den Weg bis zu einer gesicherten
Diagnose zu verkurzen.

Zukunftig ist die Entwicklung und
Einhaltung von  Therapierichtlinien
Grundvoraussetzung fur die notwendi-
ge Erhéhung der Behandlungsqualitat
im Bereich der angeborenen Stoff-
wechselerkrankungen. Aufgrund einer
bei vielen Erkrankungen eher geringen
Evidenzlage wird dies jedoch nur unter
erschwerten Bedingungen umzusetzen
sein.

Wissen und
Erfahrungsaustausch

Das Wissen um angeborene Stoffwech-
selerkrankungen hat in den letzten Jah-
ren fast explosionsartig zugenommen.

Das Standardwerk der padiatrischen
Stoffwechselmedizin , The Molecular
and Metabolic Bases of Inherited Meta-
bolic Disease” umfasste z.B. im Jahre
2001 255 Kapitel in vier grof3en Banden.
Aufgrund des Umfangs und zur Wah-
rung der Aktualitdét musste es seitdem
von der Buchformin eine internetbasier-
te Wissensbank umgewandelt werden.
Allerdings ist diese kostenpflichtig und
steht in der Regel nur wenigen Spezi-
alisten zur Verfligung. Es handelt sich
dabei um z.T. so seltene Erkrankungen,
dass diese in manchen Fallen selbst
auch auf Stoffwechsel spezialisierten
Arzten unbekannt sind.
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Uber viele angeborene Stoffwech-
selerkrankungen sind zudem nur limi-
tierte Informationen verflgbar und die
vorhandenen Informationsmaoglich-
keiten sind vielen Personen nicht voll-
umfanglich bekannt. Zuklnftig gilt es
daher die Informationssituation weiter
zu verbessern und Informationsange-
bote auszubauen, z.B. durch krank-
heitslbergreifende, qualitatsgesicherte
und moglichst kostenfreie internetba-
sierte Informationsdatenbanken und
Auskunftssysteme. Die Strukturen flr
einen regelméaRigen und umfassenden
Erfahrungsaustausch der relativ weni-
gen spezialisierten Kinder- und Jugend-
arzte auf diesem Gebiet spielt fur die
Fortentwicklung von Therapieoptionen
eine bedeutende Rolle.

Versorgung und Vergiitung

Patienten mit angeborenen Stoffwech-
selerkrankungen bendtigen eine umfas-
sende und spezialisierte Versorgung.
Entsprechende Versorgungsformen
mussen daher eine ganzheitliche und
koordinierte Therapie in spezialisierten
Kinderkliniken bzw. Zentren ermdgli-
chen. Hier gilt es eine gemeinsame
Versorgung von verschiedenen Berufs-
gruppen (Arzte, Pflege, Ernahrungsbera-
tung, Psychologie, Sozialarbeit, Physio-
therapie, Ergotherapie, Logopadie u.a.)
und verschiedenen Leistungserbringern
z.B. Uber die Implementierung bzw.
Ausweitung von Spezialambulanzen
und/oder Referenzzentren sicherzustel-
len. Die Komplexitdt und Heterogenitat
der angeborenen Stoffwechselerkran-
kungen ist jedoch in den derzeitigen
ambulanten Vergltungssystemen nicht
adaquat abgebildet.

Die Entwicklung und Implementie-
rung neuer VergUtungsinstrumente im
Bereich der groRen Gruppe von ange-
borenen  Stoffwechselerkrankungen
wird daher erforderlich sein. Die aktuel-
len Bestrebungen (z.B. ambulante Be-
handlungen nach 8116 b SGB V) sind

fir einzelne seltene Erkrankungen ein
erster Fortschritt, sind allerdings fir die
gesamte Gruppe nicht ausreichend.
Neue Vergutungssysteme mussen da-
bei die besonderen Anforderungen an
spezialisierte Leistungen, den erhéhten
Zeitaufwand und auch die interprofes-
sionelle Betreuung (z. B. Erndhrungsbe-
ratung, psychosoziale Versorgung) an-
gemessen berlicksichtigen. Gerade die
sozialen Konsequenzen fir Betroffene
und deren Familien lassen sich nicht
stark genug herausstellen.

Diagnostische und therapeutische
Versorgungsdefizite haben Auswirkun-
gen auf viele Lebensbereiche, wie z.B.
Kindergarten, Schule, Berufsleben, Frei-
zeit, Freundschaften, soziale Kontakte
und das alltagliche Leben. Unsicherheit
und Hilflosigkeit der Betroffenen und
deren Familien sowie ein Mangel an
Beratungsmaglichkeiten und Informati-
on kdnnen zu sozialer Isolation fuhren.
Dies macht in vielen Fallen eine inten-
sive und umfangreiche psychosoziale
Betreuung notwendig.

Orphan Drugs

Derzeit fehlt bei vielen angeborenen
Stoffwechselerkrankungen eine ada-
quat medikamentése Behandlung. Da
fir die pharmazeutische Industrie nur
geringe Gewinnaussichten und somit
keine Forschungs- und Entwicklungs-
anreize bestehen, spezielle Arzneimit-
tel fur seltene Erkrankungen, sog. Or-
phan Drugs (von engl.: ORPHAN, ,die
Waise"), zu entwickeln, fordert die EU
seit einigen Jahren durch verschiedene
gesetzgeberische MalRnahmen erfolg-
reich die Arzneimittelentwicklungen in
diesem Bereich.

Ein Beispiel flr ein aktuell in Europa
zugelassenes Orphan-Arzneimittel ist
2-(2-N-Nitro-4-Trifluoromethylbenzoyl)-
1,3-Cyclohexadion (NTBC, Nitisinon,
Orfadin ®). Dieses wird zur Behandlung
der Tyrosindmie Typ | eingesetzt. In Eu-
ropa betragt die Inzidenz etwa 1:50.000.

Kinder mit dieser angeborenen Stoff-
wechselerkrankung entwickeln neben
anderen Symptomen ohne Therapie
vor allem eine Leberzirrhose mit termi-
nalem Leberversagen. Wahrend friiher
die Leber- bzw. die kombinierte Leber-/
Nierentransplantation die einzige er-
folgversprechende Therapieoption war,
hat der Einsatz von NTBC die Therapie
dieser im frihen Kindesalter oft todlich
verlaufenden Stoffwechselerkrankung
revolutioniert. Bei frihzeitiger Diagno-
sestellung und Therapie mit NTBC ist
die Prognose der Tyrosindmie Typ 1
inzwischen gut und ein Beispiel, wie
wichtig eine friihzeitige Diagnosestel-
lung und die Entwicklung von Orphan
Drugs ist.

Ein weiteres Beispiel fur neue The-
rapieoptionen mittels Orphan Drugs far
angeborene  Stoffwechselerkrankun-
gen ist die Enzymersatztherapie fir be-
stimmte Mukoplysaccharidosen (MPS).
Abhanging vom Typ der Erkrankung fin-
den sich als klinische Symptome betrof-
fener Kinder u.a. Skelettdeformitaten,
psychomotorische Retardierung, Ver-
groRerung von Organen sowie Horn-
hauttribung und Taubheit.

Fir einige MPS-Typen stehen mitt-
lerweile  spezifische Medikamente
zur Behandlung von verschiedenen
(nicht-neurologischen) Symptomen
zur Verfigung. Diese werden zumeist
als wéchentliche Infusion verabreicht.
Die jahrlichen Behandlungskosten fir
die Enzymersatztherapie eines einzi-
gen Patienten mit MPS liegt im Mittel
je nach Typ bei ca. 350.000 Euro, mit
einer Bandbreite von 150.000 Euro bis
zu 450.000 Euro. Auch wenn hohe Arz-
neimittelkosten mit den besonderen
Entwicklungsbedingungen der Orphan
Drugs gerechtfertigt werden konnen,
ergibt sich daraus ein erhebliches zu-
kiinftiges Problemfeld fir das Gesund-
heitssystem.

Bei einer raschen Weiterentwicklung
von Orphan Drugs fur immer mehr sel-
tene Erkrankungen werden hier hohe




Kosten auf das Gesundheitssystem
zukommen. Dem ist aber gegeniber
zu stellen, dass es bisher keine Kosten-
erhebungen darlber gibt, in welcher
Hoéhe das Gesundheitssystem durch
die oft um Jahre verzogerte Diagno-
sestellung bei seltenen Erkrankungen
belastet wird.

Eine Reihe von angeborenen Stoff-
wechselerkrankungen, fur die keine
Orphan Drugs zur Verfligung stehen,
koénnen aktuell nur in Form eines Off-
label-Use behandelt werden.

Hier ergeben sich allerdings Unsi-
cherheiten in der Anwendung und
Kostenerstattung, da die Evidenz Gber
die Wirksamkeit dieser Arzneimittel
vielfach gering ist. Die DGKJ setzt sich
bereits seit Jahren fiir eine bessere
Arzneimittelsicherheit bei Kindern ein.
Eine sinnvolle Mdoglichkeit hierzu wa-
re die Etablierung eines padiatrischen
Studien-Netzwerks, wie es auch die
EU-Kinderarzneimittelverordnung vom
26.01.2007 in § 44 vorsieht. Ein solches
nationales Studien-Netzwerk wiirde péa-
diatrische Arzneimittelstudien foérdern
und so zur Entwicklung von neuen Arz-
neimitteln speziell fur Kinder beitragen.

Forschung

Von herausragender Bedeutung fir
die zuklinftige Versorgung von Kindern
und Jugendlichen mit angeborenen
Stoffwechselerkrankungen ist die For-
schung. Da fur viele dieser Erkrankun-
gen bislang keine oder nur sehr wenige
Therapiemoglichkeiten bekannt sind,
kénnen schon kleine Forschungsfort-
schritte signifikante Verbesserungen
der gesundheitlichen Situation bedin-
gen und die Lebensqualitat der betrof-
fenen Patienten und deren Familien
nachhaltig positiv beeinflussen. Gerade
durch die Seltenheit der einzelnen Er-
krankungen ist die Durchflihrung von
Forschungsvorhaben und klinischen
Studien héaufig erschwert. Die nationa-
le und internationale Zusammenarbeit

spielt daher eine besonders wichtige
Rolle. Die bisherigen Forderinstrumen-
te und Forschungsrahmenprogramme
der EU und auch des BMBF sind hier
von hoher Relevanz und werden hof-
fentlich auch weiterhin fortgesetzt bzw.
ausgeweitet. Eine weitere Herausfor-
derung ist der systematische Aufbau
bzw. in einigen Bereichen der Ausbau
bestehender Register, um die Versor-
gung von Patienten mit angeborenen
Stoffwechselerkrankungen weiter zu
verbessern.

Ubergang von der Padiatrie zur
Erwachsenenmedizin

Schon jetzt ist absehbar, dass durch
die Zunahme von neu diagnostizierten
Kindern mit angeborenen Stoffwech-
selerkrankungen die  Notwendigkeit
einer kontinuierlichen und konsequen-
ten lebenslangen Behandlung durch
multiprofessionelle Teams in Stoff-
wechselzentren sichergestellt werden
muss. Bedingt durch den medizinischen
Fortschritt werden viele Stoffwechse-
lerkrankungen aus dem Stadium einer
rein padiatrischen Erkrankung heraus-
wachsen. Damit entsteht mehr und
mehr das Problem im Bereich einer ad-
dquaten Versorgung Erwachsener und
damit auch der reibungslose Ubergang
von der padiatrischen zur Erwachsenen-
versorgung. Es muss daher eine konse-
quente lebenslange Betreuung durch in
Stoffwechselerkrankungen erfahrene
und spezialisierte Fachérzte und Diat-
assistenten etabliert und gewahrleistet
werden. Dabei kommt auch der bereits
schon heute praktizierten Patientenbe-
teiligung an diagnostischen und thera-
peutischen Entscheidungen und Malf3-
nahmen in Zukunft eine immer weiter
zunehmende Bedeutung zu, was effek-
tivere und effizientere Kommunikations-
strukturen erfordert.

Ausblick

Eine verbesserte gesundheitliche Situa-
tion im Bereich der seltenen Erkran-
kungen, wie hier am Beispiel der an-
geborenen Stoffwechselerkrankungen
aufgezeigt, zu erreichen, kann am Ende
weniger durch Einzelaktionen, sondern
vielmehr nur durch eine Blndelung vie-
ler Akteure im Gesundheitswesen er-
reicht werden. Die ACHSE e.V. hat als
Netzwerk von Patientenorganisationen
bereits verschiedene wirksame Aktivi-
taten initiiert und mit groflem Engage-
ment das allgemeine Wissen Uber selte-
ne Erkrankungen sowie die Vernetzung
und Information fir viele Beteiligte ver-
bessert. Die Vielfalt und hohe Bedeu-
tung der Selbsthilfe als wichtige Stltze
fur Betroffene und deren Angehdrige
aber auch als Multiplikator und Motor
im Sinne einer Weiterentwicklung ist in
besonderer Weise zu wiirdigen. Die Er-
stellung eines Nationalen Aktionsplans
durch das Nationale Aktionsbindnis fur
Menschen mit Seltenen Erkrankungen
(NAMSE) ist ein weiterer notwendiger,
sehr sinnvoller und begrifienswerter
Schritt zur Entwicklung von Malnah-
men, mit denen die Situation der ,Wai-
senkinder” in der Medizin verbessert
werden kann.

KONTAKT @

Deutsche Gesellschaft fiir
Kinder- und Jugendmedizin e. V.
(DGKJ)

Prof. Dr. Ertan Mayatepek

Universitatsklinikum Diisseldorf

Klinik fiir Allgemeine Padiatrie
Moorenstr. 5

40225 Diisseldorf 5

mayatepek@uni-duesseldorf.de
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Seltene Erkrankungen: Ohne Selbsthilfe geht es nicht!

Lisa Biehl, ACHSE, Projektleitung , Informationen verbessern”

ACHSE als Zusammenschluss
der Selbsthilfe der Seltenen

In der Broschtre stellen sich 104 bun-
desweit oder europaweit arbeitende
Organisationen vor, die mit und fur
Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen und deren Angehdrige tatig sind.
Ein Teil von ihnen ist der Selbsthilfe
durch Kooperation eng verbunden, der
Grofsteil besteht in Organisationen der
Selbsthilfe — darunter 97, die im ACHSE
Netzwerk zusammengeschlossen sind.
Von diesen haben viele wiederum Mit-
gliedschaften bei der BAG SELBST-
HILFE oder bei EURORDIS. Die Ver-
zweigungen und Arbeitszusammen-
hange untereinander sind vielféltig.

Unterschiedliche Erkrankungen —
vergleichbare Probleme —
gemeinsame Ziele

Ebenso vielféltig sind die Erkrankun-
gen, mit denen sich die Selbsthilfeor-
ganisationen dieser Broschire beschaf-
tigen. So unterschiedlich die einzelnen
Seltenen Erkrankungen auch sind, die
Probleme, die flr die Betroffenen und
ihre Angehdrigen bestehen und die
Einschréankungen, denen sie begegnen,
weisen viele Parallelen auf (s. Beitrag
.Was es bedeuten kann, mit einer Sel-
tenen Erkrankung zu leben”). Die Uber-
schneidungen in der Problem- und Be-
darfslage von Menschen, die mit einer
Seltenen Erkrankungen leben, fihren
zu dhnlichen Zielen und Tatigkeiten auf
Seiten der Organisationen. Zusammen
ist man starker, hat einen gréeren Wir-
kungsradius und damit mehr Aussicht
auf Erfolg bei der Erreichung von Zielen
und der Durchsetzung von politischen
Interessen. Und: Bei der Uberlegung
von Vorgehensweisen und Ldsungen
muss nicht jede Organisation jedes Mal
das Rad neu erschaffen. Von- und mitei-

nander Lernen schont Ressourcen.
Diese Erkenntnisse fiihrten im Jahr
2000 zur Grandung einer sich stufen-
weise weiter entwickelnden Arbeits-
gruppe ,Seltene Erkrankungen” unter
dem Dach der Bundesarbeitsgemein-
schaft SELBSTHILFE von Menschen
mit Behinderung und chronischer Er-
krankung und ihren Angehdrigene.V.
(BAG SELBSTHILFE, damals noch
.BAGH"), dem Beginn des ACHSE
Netzwerkes. Aus der Arbeitsgrup-
pe wurde ein nationales Bundnis, das
sich als eigenstandige Plattform die
Interessenvertretung, den Austausch
und die Koordinierung zwischen den
einzelnen Organisationen sowie den
Anstofy bundesweiter Aktivitaten zur
Verbesserung der Lebensbedingungen
von Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen zur Aufgabe gemacht hat. Zum
finfjahrigen Bestehen des ACHSE e. V.
im Herbst 2010 wird das Netzwerk auf
Uber 100 Mitstreiter weiter anwachsen.

-

Diese Entwicklung gibt allen Beteiligten
Mut, steigert die Zuversicht, dass sich
die Situation der ,Waisenkinder der
Medizin" gemeinsam verbessern lasst:
Langsamer als gewdinscht und erfor-
derlich, aber stetig und Hand in Hand.

Kraft der Vielfalt

Das Spektrum der im ACHSE Netz-
werk eingebundenen Organisationen
ist breit: Es reicht von 16 bis zu knapp
2.000 Mitgliedern, in Ausnahmeféllen
bis zu 8.000. Hinter diesen Mitgliedern
verbergen sich wiederum weitere Or-
ganisationen, Gruppen, Familien oder
einzelne Personen. Vertreten sind jun-
ge und altere Organisationen —vom ein-
jéhrigen bis hin zu mehr als 40-jahrigem
Bestehen. Die Mitgliedsorganisationen
setzen sich fir eine spezifische Seltene
Erkrankung ein oder fir mehrere bis
hin zu Hunderten an Erkrankungen
oder Formen einer Erkrankung (Typen,
Subformen etc.).




So unterscheidet beispielsweise die
,Deutsche Gesellschaft fir Muskel-
krankee.V. (DGM)" 800 Gruppen an
Muskelerkrankungen, diese sind natlr-
lich nicht alle selten auftretende. In der
ACHSE sind auch Mitgliedsorganisatio-
nen, die sowohl Seltene als auch hau-
figere Erkrankungen vertreten, wenn
sie einer Gruppe/Klassifizierung von Er-
krankungen zuzuordnen sind. Dann gibt
es wiederum Mitgliedsorganisationen,
die beispielsweise Erkrankungen von
der Ursache ausgehend unter ihrem
Dach vereinen. So kennt der ,, Bundes-
verband Kleinwlchsige Menschen und
ihre Familien (BKMF) e.V.” z.B. 450
Ursachen, die zu Kleinwuchs flhren
kénnen.

Vielfaltig sind auch die Strukturen, in
denen die ACHSE Mitgliedsorganisatio-
nen arbeiten: Ob in regionale Gruppen
unterteilt oder nach Fachkompetenzen,
Zustandigkeiten, Erkrankungen, ob mit
wissenschaftlichem Beirat oder einzel-
nen Beratern an der Seite, mit Schirm-
herren, Botschaftern oder Paten, obrein
ehrenamtlich oder durch bezahlte Kraf-
te unterstiitzt - sie alle, Gberwiegend
selbst betroffen — sorgen dafir, dass
Menschen mit Seltenen Erkrankungen
und ihre Angehorigen eine Anlaufstelle
haben. Sie versorgen die Menschen mit
den raren Informationen, Ubersetzen
diese in verstandliche Sprache, geben
sich gegenseitig Halt und emotionalen
Beistand, klaren die Offentlichkeit auf,
bringen ihre Erfahrungen und Kenntnis-
se zur Verbesserung der gesundheitli-
chen Versorgung und Forschung in die
Gesundheitspolitik und das Gesund-
heitssystem mit ein. Sie alle arbeiten
an der gegenwartigen und zukUnftigen
Verbesserung der Lebenssituation von
Menschen, die von einer Seltenen Er-
krankung betroffen sind. Ohne den un-
ermudlichen Einsatz der Selbsthilfe wa-
ren Zehntausende von Menschen allein
und isoliert mit ihren Problemen, und
das Gesundheitssystem ware weitaus
geforderter, auch finanziell.

Aus der Not

Ohne die Selbsthilfe geht es nicht — das
gilt in ganz besonderem Mal3e fir Sel-
tene Erkrankungen. Hilfe zur Selbsthilfe
hat fUr Betroffene sogenannter ,ver-
waister” Erkrankungen (orphan disea-
ses) meist noch eine andere Bedeutung
als fir Betroffene von Volkskrankheiten.
Versteht man einen Teil des Selbsthilfe-
gedanken darin, die Verantwortung fir
sich, das eigene Leben oder Schicksal
weitest gehend zu Ubernehmen, stellt
dies héaufig fir Menschen mit Selte-
nen Erkrankungen nicht eine freie, in-
dividuelle Entscheidung dar, sondern
eine dringende Notwendigkeit. Meist
entsteht Selbsthilfe in Ergdnzung und
bewusster Unterscheidung zu instituti-
onellen Hilfs- und Versorgungsstruktu-
ren. Doch was ist, wenn es keine oder
nur rudimentére Strukturen gibt?

Die eigens erlebte schwierige Le-
benssituation von Menschen mit Selte-
nen Erkrankungen und der herrschende
Mangel an Anlaufstellen, Spezialisten,
Informationen, Therapiemdglichkeiten
fUhrt bei nicht wenigen dazu, Experten
in eigener Sache zu werden —werden
zu mussen; darlber hinaus oft zum Be-
dUrfnis, andere in ahnlichen Situationen
oder sich gegenseitig unterstltzen zu
wollen. Oder die Zielsetzung reift he-
ran, systemisch etwas verdndern zu
wollen. Dann ist der Weg nicht mehr
weit zu den Uberlegungen, eine Selbst-
hilfegruppe oder -organisation zu griin-
den, wenn diese nicht bereits vorhan-
den ist. Formuliert man es positiv, dann
ist gelebte Hilfe zur Selbsthilfe bei den
Seltenen greifbar nah und der Weg hin
zu praktizierter Selbsthilfe fur sich und
andere kurz. Not macht erfinderisch.

Gemeinsame Herausforderung
Selbsthilfe wirkt! In direkter Weise bei
den in der Selbsthilfe engagierten und
denjenigen, die sich mit dem Wunsch
nach engerem Anschluss an sie wen-
den; aber auch bei denen, die nur punk-
tuell von den Beratungsangeboten und
Informationen profitieren. Tragt sie zu
Verbesserungen struktureller Art bei,
wirkt sie auch aufderhalb der Selbsthilfe
— fur viele weitere (Gleich-)Betroffene
in indirekter Art, aber mit sehr direkten
positiven Konsequenzen. Dies gilt fur
die Selbsthilfe in ihrer Gesamtheit: fur
sozial-orientierte Selbsthilfe oder Ge-
sundheitsselbsthilfe und unabhangig
ob im Zusammenhang mit Seltenen
oder haufigen Erkrankungen.

Eine reprasentative Forsa-Umfrage,
beauftragt durch die DAK Hamburg,
bestatigte im Sommer 2010 den hohen
Stellenwert der Selbsthilfe bei Patien-
tinnen und Patienten. 86 Prozent der
Deutschen halten demnach den Erfah-
rungsaustausch in Selbsthilfegruppen
flr besonders wichtig. Fast ebenso vie-
le (84 Prozent) meinen, dass Selbsthil-
fegruppen eine sinnvolle Ergédnzung zur
arztlichen Behandlung darstellen. 56
Prozent der Deutschen finden, dass die
Selbsthilfe manchmal sogar wichtiger
ist, als es Arzte und Psychologen sind.
Besonders wichtig eingestuft wird die
Selbsthilfe bei schweren und/oder sel-
tenen Erkrankungen, so ein Fazit der
Umfrage. (DAK Gesundheitsbarome-
ter 2010/08)

~Was dem einzelnen nicht méglich ist, das vermogen viele.”

Friedrich Wilhelm Raiffeisen
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Worin die Wichtigkeit besteht und
wie sie sich flr den Einzelnen/die Ein-
zelne zeigt, lasst sich in vielen Erfah-
rungsberichten von Betroffenen auf
den Webseiten oder in den Publikati-
onen der ACHSE Mitgliedsorganisatio-
nen nachlesen.

Die ACHSE unterstUtzt und starkt die
Selbsthilfe-Organisationen durch Wis-
senstransfer, gezielten Austausch und
Weiterbildung,  Offentlichkeitsarbeit,
politische Interessenvertretung und
vielem mehr (s. Vorstellung der ACH-
SE). Doch eines steht fest: Ohne Un-
terstlitzung durch andere Akteure und
eine bessere finanzielle Planbarkeit fur
Selbsthilfeorganisationen kénnen viele
Mafnahmen nicht oder nicht adaquat
umgesetzt werden, Ziele nicht erreicht
werden.

Seltene Erkrankungen stellen eine
gesellschaftliche Herausforderung dar,
die zunehmend als solche begriffen
wird. Dies belegen die Griindung des
NAMSE (s. Darstellung NAMSE), der
Bedarf eines zu entwickelnden Na-
tionalplan bis 2013 ebenso, wie die
Uberarbeitung der ICD in Beteiligung
Deutschlands, die Zunahme von Spe-
zialsprechstunden und Zentren fir Pa-
tienten mit Seltenen Erkrankungen als
auch generell das gestiegene Medien-
interesse an Seltenen Erkrankungen.

Die Gesundheitsselbsthilfe im Allge-
meinen und die Selbsthilfe der Selte-
nen im Spezifischen haben an diesen
Entwicklungen ihren Anteil. Und: Die
Selbsthilfe will diese Entwicklungen
weiter mit vorantreiben. Doch sie sto3t
immer wieder ressourcentechnisch — fi-
nanziell und personell —an ihre Grenzen:
Es fehlen finanzielle Mittel und Struktu-
ren, die die Zuarbeit in gewinschtem
und erforderlichem MalRe ermdoglicht.
Und die politische Arbeit ist meist auf
die Schultern weniger, sehr engagierter
Reprasentanten von meist Betroffenen
verteilt, die die Gremienarbeit kennen
und diese neben ihren sonstigen Tatig-
keiten und Anforderungen — haufig aus

privaten Mitteln — bestreiten.

Hinzu kommt: Die Selbsthilfe sieht
sich trotz wachsender Mitgestaltungs-
moglichkeiten und steigender generel-
ler Akzeptanz noch immer mit Vorurtei-
len konfrontiert. Obwohl immer mehr
Einrichtungen der professionellen ge-
sundheitlichen Versorgung , Patiente-
norientierung” signalisieren und einer
Zusammenarbeit mit gesundheitsbezo-
genen Selbsthilfegruppen zugewand-
ter erscheinen, geistern in den Kopfen
vieler noch immer Vorstellungen von
Sitzkreisen mit Menschen in selbstge-
strickten Pullis, die jammern und sich
gegenseitig nur bemitleiden. Und zwar
auf Seiten von Patienten, Arzten, For-
schern wie Politikern gleichermalen.
Gesprachskreise sind sehr wichtig,
insbesondere fur die Verarbeitung von
Leid und somit das psychische Wohl,
und sollen hier nicht diskreditiert wer-
den. Vielmehr soll die Gesundheits-
selbsthilfe als eine Bewegung, die vie-
les erreicht hat und einen Uberragenden
eigenen Beitrag in den verschiedenen
Gremien des Gesundheitswesens leis-
tet, gewdlrdigt werden. Und vor diesem
Hintergrund sollen die besonderen He-
rausforderungen sowie Spezifika der
Selbsthilfeorganisationen im Bereich
Seltene Erkrankungen dargestellt wer-
den.

Entwicklung und Beitrag der
Gesundheitsselbsthilfe

Die gesundheitliche und soziale Selbst-
hilfe, bereits entstanden mit den An-
fangen der Industrialisierung, blickt in
Deutschland auf eine lange Tradition
zurlick. Zunachst in Form von Genos-
senschaften, Gewerkschaften, Pensi-
ons- und Krankenkassen, Hilfsvereinen
und Wohlfahrtsverbanden, grindeten
sich ab Mitte des letzten Jahrhunderts
neue Selbsthilfeinitiativen und -vereini-
gungen (vergl. Gene et al, 2009, S.11
— siehe ausflhrliche Literaturhinweise
am Ende dieses Artikels). Gestartet als

politische Bewegung war ihr Selbst-
verstdndnis  zundchst stark gepragt
von der grundlegenden Kritik an der
fehlenden Wahrnehmung von gesund-
heitlichen, psychischen und sozialen
Problemen betroffener Menschen in
Psychiatrie und Medizin. Die systemkri-
tische Perspektive stellte insbesonde-
re flr Gruppen, die bis 1990 gegriindet
wurden, die Grundlage und Motivation
flr deren Arbeit dar. Spater gegriindete
Gruppen erhielten haufiger ihren Grin-
dungsanstofd von aufden, beispielswei-
se durch Arzte, Industrie, Interessen-
gruppen (vergl. Danner, Nachtigaller,
Renner, 2009). Unabhangig von der
Ursprungsmotivation ist Selbsthilfe (per
definitionem) aber immer Ausdruck von
Selbst- und Mitbestimmung von Patien-
ten/Patientinnen, Burgern/Blrgerinnen,
Versicherten.

Tradition verpflichtet

Heute finden wir in Deutschland eine
bunte Landschaft der Selbsthilfe, viel-
faltiger und ausgepréagter als in vielen
anderen Landern Europas: Etwa 355
Selbsthilfeorganisationen arbeiten auf
Bundesebene; die Zahl der Selbsthil-
feorganisationen auf Landesebene ist
unbekannt. Bei den Selbsthilfegrup-
pen auf regionaler Ebene geht man
von schatzungsweise 70.000—-100.000
aus. Darlber hinaus gibt es ca. 270
Selbsthilfekontaktstellen. Etwa 2/3 der
gesamten Selbsthilfe lassen sich der
gesundheitlich-orientierten Pragung
zuordnen (vergl. NAKQOS, 2008. Selbst-
hilfe im Uberblick). Wie viele Selbsthil-
feorganisationen oder -gruppen es im
Umfeld Seltener Erkrankungen gibt,
lasst sich nicht sagen.

Jeweils auf Landes- und Bundesebe-
ne gibt es Zusammenschlisse/Dachor-
ganisationen, die letztlich in die vier fir
die Wahrnehmung der Interessen der
Selbsthilfe mafdgeblichen Spitzenorga-
nisationen einminden (nach § 20 ¢ SGB
V). Dies sind: Bundesarbeitsgemein-
schaft SELBSTHILFE von Menschen



mit Behinderung und chronischer Er-
krankung und ihren Angehdrigen e.V.
(BAG-SH), der PARITATISCHE Gesamt-
verband e.V., Deutsche Hauptstelle fir
Suchtfragen e.V. (DHS), Deutsche Ar-
beitsgemeinschaft Selbsthilfegruppen
e.V. (DAG SHG).

Gesundheitsselbsthilfe auf dem
Vormarsch

Die Selbsthilfe spielt heute im gesam-
ten Gesundheitswesen eine sehr wich-
tige Rolle, die nicht mehr wegzudenken
ist. Innerhalb der Gesundheitsselbsthil-
fe gab es in den 80-er bis 90-er Jahren
zwei wesentliche Verdnderungen: Der
Fokus verschob sich von den akuten Er-
krankungen hin zu den chronischen und
die Patientenbeteiligung rickte zuneh-
mend in den Vordergrund (vergl. Dan-
ner, Nachtigaller, Renner, 2009). Als
.Experten in eigener Sache” konnten
Selbsthilfeorganisationen, Selbsthilfe-
gruppen und -initiativen Eingang finden
in die strukturelle Weiterentwicklung
des Gesundheitswesens und sind heu-
te ein wichtiger Bestandteil der sozialen
Sicherung. Seit Mitte der 90-er Jahre
spricht man von der Gesundheits-
selbsthilfe als ,vierter Saule unseres
Gesundheitswesens” (Matzat, 1995,
S. 244). Ab dem Jahr 2000 fand sie als
Bestandteil des gesundheitlichen Ver-
sorgungssystems ihren Niederschlag
auch in gesetzlichen Regelungen (SGB
V, IX, XI) und Forderstrukturen. Zudem
wurde 2004 die Patientensouveranitat
durch den Gesetzgeber gestarkt. Ver-
treter der Selbsthilfe haben seitdem ein
Antrags- und Mitspracherecht in Gremi-
en auf Landes- und Bundesebene (SGB
V). Damit hat die Gesundheitsselbsthil-
fe einen langen, letztlich aber erfolgrei-
chen Weg genommen — auch wenn die
Praxis oft anders aussieht. Die Komple-
xitat der gesetzlichen Regelungen und
der Forderstrukturen stof3en auf man-
gelnde Ressourcen bei der Selbsthilfe
und auf eine nach wie vorherrschende
Asymmetrie in den Machtpositionen

innerhalb des Systems (vgl. Bobzien,
2006b, S. 101).

Besonderheiten der Selbsthilfe
fiir Seltene Erkrankungen

Seltene Erkrankungen werden definiert
nach ihrer Haufigkeit — der Haufigkeit
aller Falle einer bestimmten Krankheit
in einer Population zum Zeitpunkt einer
Untersuchung/Erhebung  (Pravalenz):
Die EU Definition besagt, dass eine Er-
krankung selten ist, wenn nicht mehr
als 5 unter 10.000 Blirgern/Blrgerinnen
von ihr betroffen sind. Die Seltenheit
und die sich aus ihr ergebenden Konse-
quenzen, wirken sich nicht nur auf das
Leben der Betroffenen in spezifischer
Weise, sondern auch auf die Selbst-
hilfe-Organisationen in  mehrfacher
Hinsicht aus. Auf der Metaebene sind

hier die Kraft und Ressourcen zu nen-
nen, die sie in besonderem Mafe auf-
bringen, als auch die Fachkompetenz,
die sie sich aneignen missen, um ihre
Interessen wahrzunehmen. Im Folgen-
den werden einige der wesentlichen
Faktoren benannt, die die Selbsthilfear-
beit der Seltenen erschweren. Um die
Problemlage zu verdeutlichen, wird an
einigen Punkten die Situation, wie sie
sich bei den sogenannten Volkskrank-
heiten zeigt, gegenlber stellt.
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Wenige und verstreut lebende
Gleichbetroffene — die Selbsthilfe der
Seltenen vernetzt unter erschwerten
Bedingungen:

e Es ist schwierig, Gleichbetroffene zu
finden. Dadurch ist eine (intensive)
Vernetzung weitaus schwerer zu er-
zielen, meist nur bundesweit mach-
bar und sinnvoll — hdufig gar internati-
onal notwendig.

e Mensch-zu-Mensch-Treffen sind
meist aufwandiger und kosteninten-
siver zu realisieren aufgrund weiter
Entfernungen. Es fallen Reise- und
Ubernachtungskosten an, die Mit-
nahme von Kindern kann notwendig
sein oder die Betreuung und Pflege
Angehdriger missen organisiert wer-
den.

e Alle sind gefordert, moglichst meh-
rere Informations- und Kommuni-
kationskandle zu nutzen. Begleitete
Internet-Foren bieten sich an — sind
aber auch finanziell und personell
aufwéandig — und bendtigen auf Sei-
ten der anbietenden Organisationen
spezifisches Know-how. Nichts des-
to trotz, interessierte Gleichbetrof-
fene suchen und finden sich — auch
grenzliberschreitend. Die Beteili-
gungsrate, also die Anzahl derer, die
in einer Selbsthilfe organisiert sind,
im Verhaltnis zur Anzahl aller der von
einem Problem Betroffenen, ist be
Seltenen Erkrankungen oft hoher als
bei Volkskrankheiten. Dies wird auch
Organisationsgrad genannt: Er liegt
bei 16%-17%, teilweise bei bis zu
Uber 80%, im Vergleich zu anderen
Selbsthilfebereichen, wo er sich um
die 2%-6% bewegt (vergl. RKI, Hrsg.
Gesundheitsberichterstattung  des
Bundes, 2004).

Viele unterschiedliche Aufgaben-die
Selbsthilfe der Seltenen tragt Schwe-
res auf wenigen Schultern:
e Das Leistungsspektrum der Selbsthil-
fe der Seltenen kommt einem Spagat
gleich: Nach innen zugewandte, pro-
blemfokussierte  Selbsthilfegruppe
— aufgrund der geringen Mitglieder-
zahl — sowie gleichzeitig nach auRRen
gerichtete dienstleistungsorientier-
te Selbsthilfeorganisation, die auch
bundesweit  gesundheitspolitische
Interessenvertretung betreibt. Die-
se Haufung und Konzentrierung von
Aufgaben, verteilt auf wenige Schul-
tern, besteht fir die Selbsthilfe bei
Volkskrankheiten meistens nicht.
Die Selbsthilfe im Allgemeinen ist
auf den ehrenamtlichen Einsatz sei-
ner Mitglieder angewiesen; bei der
Selbsthilfe der Seltenen kdénnen nur
wenige Organisationen auf Res-
sourcen zurlckgreifen, die ihnen
die Beschaftigung von hauptamtli-
chen Mitarbeitern ermdglichen. Da
Seltene Erkrankungen jedoch meist
hochkomplex sind, viele unterschied-
liche, die Lebensgestaltung oft ein-
schrénkende Symptome aufweisen
und chronisch, sowie Uberwiegend
fortschreitend verlaufen, kann das
personliche Engagement, Betroffene
bis an ihre Leistungsgrenze und dar-
Uber hinaus bringen: Nicht zu verges-
sen der Einsatz privater Mittel, die oft
schon von Hause aus begrenzt sind,
als Folge von Arbeitseinschrankun-
gen oder -unféhigkeit sowie durch
unzureichende Kostenidbernahmen
bei Hilfsmitteln und Therapien im Zu-
ge der Erkrankung.

e Das Nachwuchsproblem besteht
auch bei den Seltenen, ahnlich wie
in anderen Arbeitsbereichen der
Selbsthilfe. Aber in anderen Berei-
chen der Gesundheitshilfe ist haufig
die Gesamtanzahl der Organisierten
héher, damit zumindest zahlenmaliig
eher die Mdglichkeit gegeben, wei-
tere Mitglieder einzubeziehen. Viele

der Seltenen Erkrankungen erfordern
zudem regelmaRige Untersuchungen
(Verlaufsdiagnostik) und Klinikaufent-
halte, die die engagierten Betroffe-
nen dann zwingen, in der Mitarbeit
zu pausieren oder aufzuhoéren. Und:
Seltene Erkrankungen kdénnen mit
einer verkUrzten Lebensdauer einher
gehen. Alle diese Faktoren verschar-
fen auch das Nachwuchsproblem fiir
die Seltenen.

Wenige Informationen, wenig gesi-
chertes Wissen — die Selbsthilfe der
Seltenen biindelt, optimiert und gibt
weiter:

e Informationen zu Seltenen Erkran-
kungen sind rar, wenig verbreitet, oft
nicht in der Muttersprache verflgbar
oder in ihrer Komplexitat schwer ver-
standlich. Auch mangelt es an Exper-
ten in Medizin und Forschung, die
Wissen generieren und weiter ver-
mitteln. Das Erlangen von Informa-
tionen und ihre Verbreitung ist aber
far die Selbsthilfe ein ganz zentrales
Anliegen. Dazu werden Kenntnisse in
Recherche, Fachsprache, Fremdspra-
che ebenso bendtigt, wie Kontakte zu
den wenigen Experten. Diese Hirden
werden trotz knapper Ressourcen auf
Seiten der Selbsthilfeorganisationen
immer wieder genommen.

e Der Umgang mit Informationen zu
Seltenen Erkrankungen stellt auch
hinsichtlich ihrer Qualitatssicherung
und Validitat, gemessen an den
Volkskrankheiten, die auf fundiertem
Wissen, verbindlichen Leitlinien und
mehreren verlasslichen (unabhan-
gigen) Quellen basieren, eine Her-
ausforderung fur die Selbsthilfeor-
ganisationen dar. Die Selbsthilfe der
Seltenen arbeitet — zunehmend auch
in Kooperation mit interdisziplinaren
Fachkraften — sowie innerhalb des
Netzwerks der ACHSE an der konti-
nuierlichen Aktualisierung und Quali-
tat ihrer Informationen. Und sie setzt
sich flr eine kritische Betrachtung der



Evidenzkriterien ein, wie sie flr haufi-
ge Erkrankungen angewandt werden.
Das Arzt-Patienten-Verhéltnis ist von
der im Allgemeinen vorherrschenden
schlechten Informationslage auf me-
dizinischer Seite und der aus der Not
geborenen Expertise auf Betroffe-
nenseite gepragt und manches Mal
belastet. Nicht selten missen Betrof-
fene Fachkréafte Uber ihre eigene Er-
krankung aufklaren, bisweilen kénnen
diese Informationen lebensrettend
sein, wie z.B. Orientierungshilfen fr
den Notfall oder fir eine Operation.
Die Selbsthilfe der Seltenen stattet
Betroffene, Fachkrafte und die Of-
fentlichkeit mit Informationen und
Kenntnissen aus, die nicht einfach zu
erlangen sind.

Kaum Forschung, wenig Anreiz, an-
dere Evidenzen - die Selbsthilfe der
Seltenen regt die Forschung an:

e Forschungist die notwendige Voraus-
setzung flr mégliche Therapien — die
meisten Seltenen Erkrankungen sind
jedoch nicht gut bis ganzlich uner-
forscht. Geringe Patientenzahlen und
damit prospektiv magere Umséatze
geben wenig Anreiz flr kostspielige
Forschungsprojekte und aufwandige
Studien auf Seiten der Pharmaindus-
trie. Im Bereich der institutionellen
offentlichen  Forschungsférderung
konkurrieren die Seltenen Erkran-
kungen mit den grofRen Volkskrank-
heiten um Aufmerksamkeit. Private
Forschungsunterstitzung ist haufig
die Folge personlicher Betroffenheit,
meist nicht mit den notwendigen Fi-
nanzmitteln ausgestattet. Was nicht
heildt, dass nicht auch in kleinem
Rahmen Erstaunliches bewirkt wird,
aber die Seltenen brauchen mehr For-
schung. Die Selbsthilfe der Seltenen
versucht mit unterschiedlichen MalR3-
nahmen (s.u.), sowohl individuell als
auch gemeinsam im ACHSE Netz-
werk, die Forschung zu ihren Erkran-
kungen anzukurbeln.

e Fir Therapien sowie deren Kosten-
Ubernahmen, sollen Evidenzkriterien
erflllt sein. Evidenzbasierte Medizin
erfordert Studien. Die hochstverflig-
bare Evidenz ist aber in der Regel
eine andere als die bei Krankheiten,
die haufiger sind. Darauf weist die
Selbsthilfe immer wieder hin und
kdmpft flr eine der Realitdt Seltener
Erkrankungen angepasste Sichtwei-
se in Forschungszusammenhangen.

e Selbsthilfeorganisationen/Betroffene
erwerben sich professionelle Fach-
kompetenz, um 6ffentliche Aufmerk-
samkeit auf Erkrankungen zu lenken,
um zu Gespréachspartnern auf Augen-
héhe in Sachen Forschung zu werden
und gezielt Forschung anzuregen.
Patientenorganisationen werden zu
Partnern fur klinische Studien, weil
sie spezifisches Wissen Uber die Ge-
meinschaft einer bestimmten Erkran-
kungen besitzen und so geeignete
Betroffene suchen und vermitteln
kénnen. Innerhalb der Selbsthilfe der
Seltenen werden Kriterien flr eine
.patientenorientierte” Forschung
entwickelt, die auch den BedUrfnis-
sen der Betroffenen Rechnung tragt.

Betrachtet man die oben aufgefihr-
ten Hemmnisse und Besonderheiten,
ist es einerseits erstaunlich, dass die
ACHSE in so kurzer Zeit zu einem so
grofRen Netzwerk heranwachsen konn-
te und andererseits sofort nachvollzieh-
bar. Das Wissen und das Geflhl herr-
schen vor: ,Wenn wir als Betroffene
uns nicht organisieren und flr bessere
Bedingungen eintreten, wer soll dann
Verdanderungen herbeifihren?”

Die qualifizierte  gesundheitliche
Selbsthilfe hat bereits so vieles erreicht
und wird ihren Weg weiter bestreiten,
um eine bedarfsgerechte Versorgung,
Teilhabe, Inklusion und gleichberechtig-
te Lebensbedingungen zu erzielen. Das
ACHSE Netzwerk ist als starke Stimme
der Seltenen mit dabei.
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Wussten Sie schon?

Européische Definition Seltener Erkrankungen: nicht mehr als 5 von 10.000 Menschen in der EU
Anteil der Gesamtbevoélkerung, der mit einer Seltenen Erkrankung lebt: 6-8%

Geschatzte Anzahl an Betroffenen in Europa: 27 bis 36 Mio

Geschatzte Anzahl an Betroffenen in Deutschland: 4 Mio

Geschatzte Anzahl aller bekannten Krankheiten weltweit: 30.000
Geschatzte Anzahl aller Seltenen Krankheiten weltweit: 5.000-8.000
Seltene Erkrankungen, die in der ICD10 lber einen spezifischen Code verfligen: 240

Der Status ,selten” kann sich mit der Zeit oder auch regional dndern.

Anteil der Seltenen Erkrankungen genetischen Ursprungs: ca. 80 %

Anteil der Neugeborenen mit einer Seltenen Erkrankung: 3-4%

Anteil der Betroffenen, die vor dem 5. Lebensjahr an einer Seltenen Erkrankung versterben: 30 %
Anteil der Erkrankungen, die erst im Erwachsenalter auftreten: > 50 %

Durchschnittlicher Zeitraum bis zur Diagnosestellung: 7 Jahre

Anzahl der Betroffenen in der EU, die im Laufe ihrer Erkrankung mindestens eine Fehldiagnose erhalten: 40-50 %
Anzahl der Betroffenen in Deutschland, die im Laufe ihrer Erkrankung mindestens eine Fehldiagnose erhalten: ca. 40 %
Anteil der Betroffenen mit Folgeschéden nach Fehldiagnose (Deutschland): 68 %

Europaische Patienten, die von unzumutbaren Bedingungen bei der Er6ffnung der Diagnose berichteten: 40-50%

Zahl der neu beschriebenen und wissenschaftlich veroffentlichten Krankheiten bei Orphanet pro Monat (2009): 2
Anzahl vorhandener Testverfahren zur Diagnostik Seltener Erkrankungen (2009): 2.950

Anzahl der internationalen Forschungsprojekte fiir Seltene Erkrankungen (2009): 5.500

Anzahl der européischen Orphan-Drug-Zulassungen seit 2000 (2009): 54

Mehrheitliche Prognose bei Seltenen Erkrankungen: unheilbar, fortschreitend, schwer behandelbar
Umfang der Informationen zu Seltenen Erkrankungen im Allgemeinen: gering

Verbreitung von Informationen zu Seltenen Erkrankungen: gering

Zugang zu deutschsprachigen, verstandlichen, verlasslichen Informationen: gering

Erfahrung mit Seltenen Erkrankungen in der Arzteschaft: gering

Anzahl der Spezialisten und Kompetenzzentren fiir Seltene Erkrankungen: gering

Probleme bei der Erstattung notwendiger diagnostischer Tests und therapeutischer Hilfsmittel: regelmalig

Anzahl der Selbsthilfe-Organisationen, die im September 2010 im Netzwerk der ACHSE organisiert sind: 97
Spannbreite der Mitgliederzahlen im ACHSE Netzwerk: von 16 bis tiber 7.500
Mehrheitlicher Beschaftigungsstatus der Mitarbeiter innerhalb der Selbsthilfe-Organisationen: ehrenamtlich
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Seltene Erkrankungen sind nicht selten!
Aber: Informationen zu Seltenen Erkrankungen sind rar!

Bei den Angaben wurden Quellen der Kommission der EU, von Eurordis, Orphanet und der ACHSE genutzt.
Sie bestehen in Zahlen und Fakten, teilweise beruhen sie auf Schatzungen.

Nicht nur die Informationen zu den einzelnen der vielfaltigen und komplexen Erkrankungen sind rar. Es gibt auch
wenige Daten und Fakten zu Seltenen Erkrankungen insgesamt, wie beispielsweise zu Diagnosewegen, Patienten-
pfaden, Versorgungsparametern, Lebensbedingungen etc.

Denn ohne Diagnose gibt es keine bis sehr schlechte Erhebungsbedingungen.

Nach der Diagnose ist eine Sichtbar- und Nachvollziehbarkeit von Krankheits- und Therapieverldaufen kaum
moglich, da es keine einheitliche Klassifizierung und Kodierung gibt.

Eine einheitliche Klassifizierung und Kodierung Seltener Erkrankungen ist somit eine der unabdingbaren
Grundlagen, um Seltene Erkrankungen erkennen, erfassen und weitere Daten generieren zu kénnen.

lhre 8 € flur Friedrich und Millionen andere
Kinder mit Seltenen Erkrankungen

Friedrich muss tapfer sein, Er hat eine Seltane
Erkrankung. Die ACHSE hilft Kindern wie ihm.

Helfen Sie mit 5 € der Allianz Chronischer
Seltener Erkrankungen

mit einer SMS":
schicken Sie SELTEN an 8 11 80

"B € zzgl. SM5-Versand. ACHSE eV, erhalt 4 83 €

mit einer Online-Spende

auf www.achse-online.de/ @ h
tapfer OC Se
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ACHSE e.V. — Den Seltenen eine Stimme geben

D ie Allianz Chronischer Seltener
Erkrankungen (ACHSE) ist ein
Netzwerk von fast 100 Selbsthilfeorga-
nisationen. Die ACHSE tritt flr sie als
Sprachrohr, Multiplikator und Vermittler
auf. Sie sensibilisiert flr die Belange von
Menschen mit Seltenen Erkrankungen
und ihre spezifischen Probleme. Sie
gibt den ,Seltenen” eine gemeinsame
Stimme und vertritt ihre Interessen ge-
gendiber Politik und Gesundheitswesen
— auch auf européischer Ebene.

Sie unterstlitzt die Mitgliedsorganisati-
onen durch Beratung, Schulung und ge-
meinsame Offentlichkeitsarbeit, z.B. am
. Tag der Seltenen Erkrankungen”.

Die ACHSE setzt sich auRerdem direkt
fir die Betroffenen ein. Sie bietet bei-

spielsweise Betroffenen- und Angeho-
rigenberatung, unterstitzt Arzte bei der
Suche nach einer Diagnose und arbeitet
an der Verbesserung von Informationen
Uber Seltene Erkrankungen.

Menschen, die an einer Seltenen Er-
krankung leiden, haben mit besonderen
Problemen zu kdmpfen. Viele davon
sind ganz individuell und hangen mit der
jeweiligen Krankheit zusammen, ande-
re jedoch sind durch die Seltenheit der
Krankheit bedingt. Um sich gegenseitig
zu unterstltzen und auf die spezifischen
Belange der ,Seltenen” offentlich auf-
merksam zu machen, haben sich 2004
verschiedene Selbsthilfeorganisationen
aus der BAG SELBSTHILFEe.V. in der
ACHSE zusammengeschlossen.

In Mérz 2005 hat Eva Luise Kéhler, die
Frau des Bundesprasidenten a. D., die
Schirmherrschaft der ACHSE Gbernom-
men. Im gleichen Jahr wurde die ACHSE
ein eingetragener Verein. Mittlerweile hat
die ACHSE mehr als 90 Mitgliedsorgani-
sationen. Der kleinste Mitgliedsverband
umfasst ca. 16 Mitglieder, der grofite
Uber 7.500 Mitglieder.

Die ACHSE ist Mitglied der BAG
SELBSTHILFE und als Nationale Allianz
Seltener Erkrankungen Mitglied der Euro-
paischen Organisation fur Seltene Krank-
heiten EURORDIS (www.eurordis.org).




Die Aufgabenbereiche der ACHSE

Betroffene und Angehorige
unterstitzen

ACHSE ist ein Anlaufpunkt fir Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen
und deren Angehdrige. Sie leistet
personliche Beratung fir Betroffene,
die nach Informationen, Spezialisten,
einer passenden Selbsthilfeorganisa-
tion oder Selbsthilfegruppe suchen.

Arzte und Therapeuten vernetzen
Mit Hilfe von Datenbanken und Netz-
werken von Spezialisten unterstlitzt
die ACHSE Arzte bei der Diagnose-
findung. Langfristiges Ziel ist es, die
gemeinsam gesammelten Erfahrun-
gen und das vorhandene Wissen in
Kompetenzzentren zu blindeln und
mit Hilfe von Ubergeordneten Struk-
turen zu vernetzen.

Zur Forschung anregen

ACHSE setzt sich dafir ein, die Erfor-
schung von Seltenen Erkrankungen,
geeigneten Arzneimitteln und ande-
ren Therapien zu stéarken. Hier besteht
ein hoher Handlungsbedarf.

Die Offentlichkeit sensibilisieren
Die ACHSE fordert das Wissen Uber
Seltene Erkrankungen in der Bevolke-
rung, bei Interessenvertretern, aber
auch bei Arzten und Therapeuten. Sie
verschafft den ,Seltenen” Gehoér und
sensibilisiert fur ihre spezifischen Be-
lange.

Politische Interessen vertreten

Ein wichtiges Handlungsfeld der ACH-
SE ist die Interessenvertretung von
Menschen mit seltenen chronischen
Erkrankungen gegentber Politik und
Institutionen des Gesundheitswe-
sens — auch auf europaischer Ebene.

¢ |Informations- und Wissens-

management verbessern

Die ACHSE setzt sich intensiv fur die
Verbesserung von Informationen Uber
seltene chronische Erkrankungen ein.
Denn noch immer gibt es nur wenige
verlassliche Informationen Uber die
mehr als 6.000 Seltenen Erkrankun-
gen.

e Die Selbsthilfe starken

Die ACHSE unterstitzt den Aufbau
und Ausbau der Selbsthilfe. Sie macht
vorhandenes Erfahrungswissen zu-
ganglich und férdert den Austausch
der Mitgliedsorganisationen unterein-
ander durch das Angebot von Semi-
naren und Arbeitstagungen und die
Vermittlung wechselseitiger Paten-
schaften der erfahrenen fiir neu ge-
grindete Selbsthilfeorganisationen.

29 @
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Ausgewahlte Projekte

Die Betroffenen- und Angehodrigen-
beratung der ACHSE

Die Diagnose, von einer Seltenen Er-
krankung betroffen zu sein, verunsi-
chert viele Menschen und stellt sie vor
eine groRRe Herausforderung. Gerade
Eltern betroffener Kinder brauchen
nach der Diagnose oft groRe Unterst(t-
zung, denn die meisten Krankheiten
genetischen Ursprungs sind unheilbar.
Die ganze Familie muss sich mit dieser
Situation zurechtfinden. In dieser Lage
ist die ACHSE eine wichtige erste An-
laufstelle.

Die Betroffenen- und Angehdrigen-
beratung ist die einzige zentrale Anlauf-
stelle dieser Art in Deutschland. Um die
vielen Anfragen zu bewadltigen, hat die
ACHSE im Jahr 2006 eine Vollzeitkraft
eingestellt. Sie berdt Betroffene per
Telefon, Post und E-Mail. Die Beraterin
steht betroffenen Menschen zur Seite
und hilft bei der Suche nach krankheits-
bezogenen Informationen, vermittelt
Kontakte zu Selbsthilfeorganisationen,
ist bei der Vorbereitung von Arztbesu-
chen behilflich oder gibt Anregungen
zum weiteren Vorgehen.

Informationen verbessern als
Gemeinschaftsarbeit und achse.info
— Das Onlineportal fiir mehr Wissen
Zuverlassige und verstandlich formulier-
te Informationen zu Seltenen Erkrankun-
gen sind fUr Patienten oft nicht leicht zu
erhalten. Die Selbsthilfeorganisationen
bei den Seltenen sammeln von jeher
Informationen aus unterschiedlichen
Quellen — haufig grenziiberschreitend —
und bringen ihre Erfahrungen fir ande-
re Betroffene in diese Sammlungen mit
ein. Hierauf aufbauend hat die ACHSE
als Netzwerk einen Prozess der stetigen
Informationsverbesserung entwickelt,
in dem gemeinsam verabschiedete
Kriterien zur Qualitatssicherung ange-
wandt werden.
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Unterstitzt durch die Robert-Bosch-
Stiftung konnte die ACHSE ein Projekt
zur Informationsverbesserung aufset-
zen und durch die Unterstltzung der
Deutschen Telekom ein Informations-
portal fir Seltene Erkrankungen entwi-
ckeln. Im Frlhjahr 2008 ist das Portal
www.achse.info online gegangen.

ACHSE Lotse —

Mediziner und Therapeuten werden
bei der Diagnosefindung unterstiitzt
Beim Umgang mit Seltenen Erkrankun-
gen bendtigen auch viele Mediziner
und nichtarztliche Therapeuten einen
Ansprechpartner. Daflr gibt es seit No-
vember 2008 den ACHSE Lotsen an der
Charité, der sich mit der Frage ausein-
ander setzt, ob und inwieweit der Weg
der Diagnosefindung bei chronischen
seltenen Erkrankungen zu beeinflus-
sen ist bzw. sich beschleunigen lasst.
Hierflr bldndelt und vernetzt der Lotse
einerseits vorhandenes Wissen und
unterstiitzt andererseits Arzte aktiv bei
der Diagnosefindung oder anderweiti-
gen Fragen zu Seltenen Erkrankungen.
Langfristiges Ziel des Pilotprojektes ist
es ein Expertennetzwerk aufzubauen,
an das Anfragen von Medizinern wei-
tergeleitet werden kdénnen. Das ACHSE
Lotse Projekt besetzt eine Schnittstelle,
an der sich Selbsthilfe, Medizin und For-
schung treffen. Von hier aus kénnen die
Anliegen der ACHSE vielfaltig kommu-
niziert werden und Grundlage fir eine
weitreichende Vernetzung sein.

Forschung fiir die Seltenen -
AnstoRe fur neue Entwicklungen

Ein groRes Anliegen betroffener Men-
schen ist die Forschungsférderung.
Denn nur die Entwicklung neuer Medi-
kamente und weiterer therapeutischer
Verfahren kann die Gesundheit fordern
und das Leid mindern.

Die ACHSE berét die Mitgliedsorgani-
sationen bei ihrer Forschungsférderung.
Die ACHSE leistet auch hier Hilfe zur
Selbsthilfe. Sie befahigt Mitgliedsorgani-
sationen durch Know-how-Transfer dazu,
eigene Forschungsprojekte zu realisie-
ren. Dies geschieht beispielsweise durch
Beratung, Vernetzung und die Unterstit-
zung von Initiativen zur Forschungsforde-
rung. In ihrer politischen Arbeit weist sie
stets auf die Bedeutung der Forschung,
auch der Versorgungsforschung, hin und
versucht relevante Akteure zum starke-
ren Engagement zu bewegen.

Den Seltenen eine Stimme geben -
Verbesserungen bewirken

Betroffene einer Seltenen Erkrankung
brauchen andere Hilfestellungen und
eine andere Versorgung als Menschen
mit einer haufigeren Erkrankung. Die
ACHSE weist immer wieder auf die
Probleme und Bedurfnisse der Betrof-
fenen hin.

Die ACHSE hat insbesondere neben
den Bundesministerium fir Gesund-
heit und dem Bundesministerium fir
Bildung und Forschung eine tragende
Rolle in dem 2010 gegrindeten Nati-
onalen Aktionsbindnis flr Menschen
mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE).

Relevante Akteure des Gesundheits-
wesens arbeiten im NAMSE zusam-
men, um bis zum Jahre 2013 einen
Nationalplan fur Seltene Erkrankungen
aufzustellen, in dem auch ganz kon-
krete MaRnahmen aufgefihrt werden.
Dieser soll die Lebenssituation und die
Versorgung von Menschen mit Sel-
tenen Erkrankungen verbessern. Die
ACHSE bringt das Erfahrungswissen
der Betroffenen im Plenum und in den
verschiedenen Arbeitsgruppen ein.



Gremien, Gruppen und Arbeits-
zusammenhange

Die Mitgliederversammlung

Die Mitgliederversammlung tritt ein Mal
im Jahr zusammen. Sie ist die zentrale
Plattform fir den direkten Erfahrungs-
austausch. Hier werden Themen disku-
tiert wie: Welche Finanzierungsmaglich-
keiten von Spezialambulanzen gibt es?
Wie kénnen wir uns zur Férderung der
Forschung vernetzen? Wie erreichen wir
in Deutschland eine gute, sektorentber-
greifende Versorgung flr die Seltenen?
Was kann die Selbsthilfe dazu beitragen,
den Weg zur Diagnose zu verklrzen?
Auf welche Weise koénnen wir Daten
zu Krankheitsverldufen oder Therapien
sammeln? Was heif3t evidenzbasiert bei
Seltenen Erkrankungen? Im Rahmen der
Treffen werden auRerdem Initiativen auf
den Weg gebracht sowie gemeinsame
Positions- und Grundsatzpapiere verab-
schiedet, damit den Seltenen eine klare
Stimme gegeben wird.

Der Vorstand der ACHSE

Der siebenkdpfige Vorstand der ACHSE
lenkt die Geschicke des Vereins mit er-
fahrener Hand. Die Vorstandsmitglieder
werden auf der Mitgliederversamm-
lung aus den Reihen der ACHSE und
der BAG SELBSTHILFE vorgeschlagen
und flr drei Jahre gewahlt. Damit wird
gewahrleistet, dass sie die Anliegen
und Note der Seltenen aus eigener Er-
fahrung kennen. Im Moment sind flnf
von sieben Mitgliedern selbst betroffen
oder betroffene Eltern. Der Vorstand
besteht aus einem Vorsitzenden, ei-
nem 1. und einem 2. stellvertretenden
Vorsitzenden, einem Schatzmeister und
3 weiteren Mitgliedern. Sie setzen sich
ehrenamtlich, mit grodem Engagement
und vielfaltiger Expertise fir Menschen
mit chronischen seltenen Erkrankungen
und deren Angehdrige ein. Intern ste-
hen sie flr die Belange und die Weiter-
entwicklung des Vereins ein und nach
aulRen vertreten sie die Interessen der

Mitglieder und die Bedurfnisse der
Betroffenen gegendber Politik, Gesell-
schaft und Wissenschaft.

Der wissenschaftliche Beirat

Der wissenschaftliche Beirat ist ein we-
sentlicher Teil des Sachverstandes der
ACHSE. Er berat sie in strategischen
Fragen rund um Forschung und Versor-
gung auf dem Gebiet der Seltenen Er-
krankungen. Momentan besteht er aus
15 renommierten Wissenschaftlern,
die meisten von ihnen sind Mediziner
mit Erfahrung in Lehre und Forschung.
Ihre Hauptaufgabe: Die ACHSE bei der
Forschungsférderung und der Verbes-
serung der Versorgung zu unterstttzen.
Denn dazu braucht es fundierte wis-
senschaftliche Expertise und ein tief-
greifendes Verstandnis der deutschen
und internationalen Forschungs- und
Versorgungslandschaft. Die Mitglieder
des wissenschaftlichen Beirats arbeiten
ehrenamtlich und werden fir die Dauer
von drei Jahren ernannt.

Schirmherrin

Im Marz 2005 hat Eva Luise Kohler,
die Frau des Bundesprasidenten a.D.
Professor Horst Kéhler, die Schirmherr-
schaft der ACHSE Ubernommen. Mit
hohem Engagement und groRer Uber-
zeugungskraft setzt sie sich in der Of-
fentlichkeit fir Menschen ein, die von
einer seltenen chronischen Erkrankung
betroffen sind, wirbt fir ACHSE-Projek-
te und knlpft wertvolle Kontakte.

ACHSE Freunde

Die ACHSE Freunde unterstlitzen die
ACHSE bei der Offentlichkeitsarbeit und
der Spendengenerierung. Es sind Men-
schen von gesellschaftlicher Bedeu-
tung, Kinstlerinnen und Kiinstler sowie
Personlichkeiten aus Wirtschaft, Me-
dizin und Medien, deren Sachverstand
gepaart mit Kreativitat die gemeinntitzi-
ge Arbeit der ACHSE voranbringt. Denn
Freunde kann man nie genug haben.

Vernetzung und Kommunikation
Neben unserer Mitgliederversamm-
lung, den Fachtagungen, Seminaren
und Workshops gibt es viele andere
Maéglichkeiten des Austauschs und der
gegenseitigen Unterstltzung:

Das Intranet bietet Informationen, Ar-
beitsergebnisse von Veranstaltungen,
Vorlagen, Checklisten etc.

Der (digitale) Mitgliederaustausch ist
ein E-Mail Verteiler, in den sich Mitglie-
der eintragen lassen kénnen und Uber
den sie oder die Geschéftstelle Infor-
mationen und Tipps Ubermitteln oder
auch Fragen und Probleme ihrer tagli-
chen Arbeit in die Runde geben.

Der (digitale) Stammtisch ist ein
durch Mitglieder organisiertes Online-
Forum zum engeren Austausch der
Mitglieder untereinander und zu finden
unter www.achse-stammtisch.de.

Beispiele flr regionale Vernetzungen
der Mitglieder untereinander:

In Berlin-Brandenburg gibt es einen
durch Mitglieder organisierten ACHSE
Stammtisch. RegelmaRig zum Tag der
Seltenen Erkrankungen im Februar wer-
den durch Mitglieder einer Region oder
mehrerer benachbarter Regionen die
Aktivitaten flr diesen Tag gemeinsam
geplant und — unterstitzt mit Materiali-
en der ACHSE Geschéftstelle — umge-
setzt.

KONTAKT @

ACHSE e. V.
c¢/o DRK-Kliniken Westend

Spandauer Damm 130, 14050 Berlin
Tel: 030/33007080

www.achse-online.de
www.achse.info

®®e0eecseocseceoc e

Spendenkonto .
Bank fiir Sozialwirtschaft .
BLZ 37020500 e
Konto 8050500 et
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Ein ACHSE Netzwerkprojekt stellt sich vor

Wissen gibt Kraft

Welche Krankheit habe ich? Wo fin-
de ich professionelle Hilfe? Wie kann
ich Einfluss auf den Krankheitsverlauf
nehmen? Die verzweifelte Suche nach
Antworten auf eine Vielzahl von Fragen
eint Patienten Seltener Erkrankungen
und deren Angehorige. Immer Ofter
beginnt ihre Suche im Internet. In der
Hoffnung auf Hilfe klicken sich Betroffe-
ne durch Foren, nutzen Suchmaschinen

und durchstdbern Gesundheitsportale.
Meist ohne zufriedenstellendes Ergeb-
nis: Denn Uber Seltene Erkrankungen ist
in der Regel wenig bekannt und die vor-
handenen Informationen sind vielfach
verwirrend und abstrakt.
Qualitatsgeprifte, verstandliche In-
formationen, die Erfahrungen von Be-
troffenen und spezialisierten Arzten
berlcksichtigen und konkrete Hilfestel-
lungen bieten, gibt es bisher kaum.

Hier setzt das ACHSE Projekt ,, Infor-
mationen Uber Seltene Erkrankungen
verbessern — Vernetzung der Selbst-
hilfe starken”, an. Es blndelt bereits
vorhandene Informationen, bereitet sie
effektiv, patientenorientiert und syste-
matisch auf und regt die Erarbeitung
weiterer Informationen an. Ziel ist es,
dass Patienten und deren Angehorige
— aber auch Arzte und Therapeuten —
schneller bessere Antworten finden.




Informationen verbessern als
Gemeinschaftsarbeit

Nichts ist flr Betroffene schlimmer als
Ungewissheit. Das weifd niemand bes-
ser als die Mitglieder der Selbsthilfeor-
ganisationen. Darum sammeln sie von
jeher Informationen aus unterschiedli-
chen Quellen — haufig grenzlberschrei-
tend — und bringen ihre Erfahrungen
fir andere Betroffene in diese Samm-
lungen mit ein. Hierauf aufbauend hat
die ACHSE einen Prozess der stetigen
Informationsverbesserung entwickelt:
Gemeinsam wurden 2008 Qualitatskri-
terien flr Patientenorientierte Krank-
heitsbeschreibungen (PKB) verabschie-
det. Damit verfligt die Selbsthilfe Gber
ein standardisiertes Redaktions- und
Bewertungsinstrument flr vorhandene
Informationen und hat klare Richtlinien,
nach denen neue Krankheitsbeschrei-
bungen professionell erarbeitet werden
kdnnen.

achse.info erleichtert
Orientierung und Austausch

Um die so gewonnen Informationen
der Offentlichkeit besser zuginglich
zu machen, gibt es das Portal www.
achse.info. Es bietet Empfehlungen
und Verlinkungen zu ausfthrlichen Be-
schreibungen mit grindlich aufbereite-
ten und geprUften Angaben zu Seltenen
Erkrankungen, Behandlungsmethoden,
Selbsthilfegruppen und spezialisierten
Arzten sowie zu weiteren Datenbanken.
Fir jede Empfehlung Gbernimmt eine
der knapp 100 ACHSE Mitgliedsorgani-
sationen oder Fachexperten von Koope-
rationspartnern die Verantwortung.

In Foren kénnen sich Betroffene aus-
tauschen und Kontakte knipfen. Und
fir Menschen, die noch keine Diagnose
erhalten haben, gibt es auRerdem prak-
tische Hinweise zur Vorbereitung auf
das Gesprach mit dem Arzt und weitere
Hilfestellungen.

®achse
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Crieriinrumy und Auskausch

Uber 6.910 Krankheitsbezeichnungen
sind bis dato in achse.info gelistet, von
denen etwa 1.000 Erkrankungen Uber
Mitgliedsverbénde in der ACHSE ver-
treten werden. Zu 226 Erkrankungen
liegen bereits gesichtete und verlinkte
Informationen vor, die als zuverlassig
und verstandlich eingestuft wurden. In-
formationen zu verbessern, ist ein lang-
wieriger und zeitaufwendiger Prozess,
der auf knappe Ressourcen auf Seiten
der Selbsthilfe st6Rt. Es gibt noch viel
Zu tun.

UnterstUtzt wird das Projekt zur Ver-
besserung von Informationen und der
starkeren Vernetzung der Selbsthilfe
durch die Robert Bosch Stiftung und
die Deutsche Telekom.

Neue und effektive Wege in der
Gesundheitskommunikation

Damit die Datenbank kontinuierlich er-
weitert und ergdnzt wird, fordert die
ACHSE den Dialog zwischen Betroffe-
nen, Wissenschaftlern und behandeln-
den Medizinern. lhre Erfahrungen und
Expertise sind integraler Bestandteil
der Datenbank. 2009 verlieh die , Bleib-
Gesund-Stiftung” der ACHSE fur ihr En-
gagement bei der Informationsverbes-
serung den Oskar-Kuhn-Ehrenpreis. Mit
dem Preis werden neue und effektive
Wege in der Gesundheitskommunikati-
on ausgezeichnet. Dass wir diese neu-
en Wege beschreiten dirfen, verdankt
die ACHSE Sponsoren wie der Robert
Bosch Stiftung und der Deutschen
Telekom. Aber die Seltenen sind noch
lange nicht am Ziel.

33'



Das Nationale Aktionshiindnis fiir Menschen mit

A’r: 8.3.2010 wurde das Nationale
ktionsblndnis fir Menschen mit
Seltenen Erkrankungen (NAMSE) durch
die Annahme einer ,,Gemeinsamen Er-
klarung” der wesentlichen Akteure im
Gesundheitswesen auf dem Gebiet der
Seltenen Erkrankungen gegriindet. Das
Blndnis soll ausgehend von bereits be-
stehenden Strukturen und anhand euro-
paischer Erfahrungen Vorschlage fir ei-
nen nationalen Aktionsplan fir Seltene
Erkrankungen erarbeiten.

Das NAMSE ist ein Koordinierungs-
und Kommunikationsgremium, das die
Aufgabe hat, bestehende Initiativen zu
biindeln, Forscher und Arzte besser zu
vernetzen, Informationen fir Arzte und
Patienten zusammenzufiihren und eine
bessere Patientenversorgung fir Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen auf
den Weg zu bringen.

Neben den drei Kooperationspartnern
— Bundesministerium fur Gesundheit,
Bundesministerium flr Bildung und
Forschung und ACHSE e.V. — sind 23
weitere wichtige Akteure des Gesund-
heitswesens im Bindnis vertreten: an-
gefangen bei den Patienten, den Arzten,
Kostentrdgern sowie akademischen
Wissenschaftlern bis zu den Forschern
aus der Biotech- und Pharmaindustrie.

Etwa 7.000 bis 8.000 Erkrankungen
der ca. 30.000 bekannten Krankheiten
werden als selten eingestuft. Schéat-
zungen zufolge leiden etwa 4 Millio-

nen Menschen in Deutschland an einer
Seltenen Erkrankung, in der gesamten
Européaischen Union sind es ca. 30 Mil-
lionen.

Die Seltenheit der einzelnen Erkran-
kungen erschwert aus medizinischen
und 6konomischen Griinden die For-
schung und medizinische Versorgung.
Betroffene sind daher mit besonderen
Problemen bei Diagnose und Therapie
ihrer Erkrankung konfrontiert.

Das Bundesministerium fir Gesund-
heit hat im Jahr 2009 eine Studie mit
dem Titel ,MaRnahmen zur Verbesse-
rung der gesundheitlichen Situation von
Menschen mit Seltenen Erkrankungenin
Deutschland” veréffentlicht. Die Studie
kommt zu dem Ergebnis, dass die Defi-

zite in der Versorgung am besten mit ei-
ner besseren Koordination, Kooperation
und Vernetzung von Forschung, medizi-
nischer Versorgung, Patienten und An-
gehdorigen erreicht werden kénnen. Die
Griindung des Aktionsblndnisses ist die
erste Umsetzung der Empfehlungen der
Studie.

Weitere Informationen zu den Unter-
stutzern des Aktionsbiindnisses und
zur gemeinsamen Erklarung finden
Sie hier:

* www.bmg.bund.de

* www.bmbf.de/de/1109.php

* http://www.achse-online.de

Gemeinsame Erklarung und Vereinbarung zur Griindung des Nationalen
Aktionshiindnisses fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE)

E twa 7.000 bis 8.000 Erkrankungen
der ca. 30.000 bekannten Krank-
heiten werden als selten eingestuft. In
der Europaischen Union gilt eine Erkran-
kung als selten, wenn nicht mehr als 5
von 10.000 Menschen in der EU von
ihr betroffen sind. Schatzungen zufolge
leiden etwa 4 Millionen Menschen in
Deutschland an einer Seltenen Erkran-

kung, in der gesamten Europdischen
Union sind es ca. 30 Millionen.

Die Seltenheit der einzelnen Erkran-
kungen erschwert aus medizinischen
und 6konomischen Grinden die For-
schung und die medizinische Versor-
gung der Betroffenen. Diagnose und
Therapie der Erkrankungen begegnen
besonderen Herausforderungen.

Im  pluralistisch  strukturierten und
von weit gefécherten Zustandigkeiten
gepragten Gesundheitswesen Deutsch-
lands kdénnen nachhaltige Verbesse-
rungen in Pravention, Diagnostik und
Therapie Seltener Erkrankungen nur
dann erreicht werden, wenn es gelingt,
Initiativen zu bindeln und ein gemeinsa-
mes, koordiniertes und zielorientiertes



Seltenen Erkrankungen (NAMSE)

Handeln aller Akteure zu erreichen,
das sich konsequent am Versorgungs-
bedarf der Patientinnen und Patienten
ausrichtet.

Die Trager dieser Vereinbarung un-
terstltzen die Initiative zur Bildung ei-
nes Nationalen Aktionsbindnisses fir
Menschen mit Seltenen Erkrankungen.
Sie teilen die Auffassung, dass durch
ein gemeinsames Handeln die Voraus-
setzungen fir eine langfristig wirksame
Verbesserung der gesundheitlichen
Situation von Menschen mit Seltenen
Erkrankungen geschaffen werden kon-
nen. Sie bekunden ihre Bereitschaft,
durch ihre aktive Beteiligung an dem
Aktionsbundnis zur Verwirklichung der
angestrebten Ziele beizutragen.

Das Aktionsbindnis soll dazu bei-
tragen, die Empfehlung des Rates der
Européaischen Union umzusetzen. Dazu
gehort:

e die Erstellung eines Nationalen Akti-
onsplans fur Seltene Erkrankungen,

e die Umsetzung und das Monitoring
dieses Plans,

e die Forderung der Bildung von Fach-
zentren.

Das Aktionsbindnis soll Mafsnahmen
flr die Verbesserung der gesundheitli-
chen Situation von Menschen mit Sel-

tenen Erkrankungen koordinieren und

Modellprojekte und weitere Aktionen

im Bereich der Seltenen Erkrankungen

anstofen.

Das Aktionsbiindnis arbeitet nach fol-
genden Grundsatzen:

e Es werden keinerlei wirtschaftliche
Interessen verfolgt.

e Das Aktionsbiindnis hat einen patien-
tenzentrierten Ansatz. Die Patientin,
der Patient und ihre/seine Belange
stehen im Mittelpunkt der Aktivitdten
des Aktionsblndnisses.

e Die besonderen Erfordernisse bei Sel-
tenen Erkrankungen werden bertick-
sichtigt.

e Das Aktionsbindnis soll effizient und
transparent arbeiten.

Mit der Verabschiedung dieser ge-
meinsamen Erklarung dokumentieren
die beteiligten Blindnispartner, sich
durch aktive Mitwirkung fir die Errei-
chung der Ziele und die MaRnahmen
zur Umsetzung einzusetzen. Dies sind
in alphabetischer Reihenfolge:

e ACHSE e.V.

e Arbeitsgemeinschaft der Obersten
Landesgesundheitsbehorden (AOLG)
vertreten durch Niedersachsisches
Ministerium flr Soziales, Frauen, Fa-
milie und Gesundheit

e Arbeitsgemeinschaft der wissen-
schaftlichen medizinischen Fachge-
sellschaften (AWMF)

e Beauftragter der Bundesregierung fur
die Belange der Patientinnen und Pa-
tienten

e Bundesarbeitsgemeinschaft  Selbst-
hilfe von Menschen mit Behinderung
und chronischer Erkrankung und ih-
ren Angehdrigen e.V. (BAG SELBST-
HILFE e.V.)

e Bundesarztekammer

e Bundesministerium fur Arbeit und So-
ziales

e Bundesministerium fur Bildung und
Forschung

e Bundesministerium flr Familie, Senio-
ren, Frauen und Jugend

e Bundesministerium fir Gesundheit

e Bundespsychotherapeutenkammer

e Bundesverband der Pharmazeuti-
schen Industrie e.V. (BPI)

e Bundesverband Medizintechnologie
e.V.

e Bundeszahnarztekammer

e Deutsche Forschungsgemeinschaft

e Deutsche Krankenhausgesellschaft
e.V.

e Deutscher Pflegerat e. V.

e Gemeinsamer Bundesausschuss

e GKV-Spitzenverband

e Kassenarztliche Bundesvereinigung

e Kassenzahnarztliche Bundesvereini-
gung

e Orphanet-Deutschland

e PKV Verband der privaten Krankenver-
sicherunge. V.

e Verband der forschenden Pharmaun-
ternehmen — vfa bio

e Verband  der  Universitatsklinika
Deutschlands e. V. (VUD)

e Verband der Diagnostica-Industrie
e.V. (VDGH)
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e Achalasie-Selbsthilfe e. V.
e AGS - Eltern- und Patienteninitiative

e.V.

e AHC-Deutschland e. V.
e Aktionskreis Fanconi-Anamie e. V.

e Alphal Deutschland e. V.

e Arbeitgemeinschaft Spina Bifida und
Hydrocephalus (ASBH) e. V.

aktion benni & co. e.V.
Bundesverband Angeborene Gefal3-
fehlbildungen e. V.

Bundesverband fur Brandverletzte
e.V.

Bundesverband Herzkranke Kinder
e.V.

Bundesverband Kleinwlchsige Men-
schen und ihre Familien (BKMF) e. V.
Bundesverband Neurofibromatose
Von Recklinghausen Gesellschaft e. V.
Bundesverband Polio e. V.
Bundesverband Skoliose-Selbsthilfe
e.V.

Bundesverband Williams-Beuren-
Syndrom e. V.

Bundesverein Leukodystrophie e. V.
CHARGE Syndrom e. V.

Deutsche Cochlear Implant Gesell-
schafte.V.

Deutsche Ehlers-Danlos-Initiative e. V.
Deutsche Fanconi-Anamie-Hilfe e.V.
Deutsche Gesellschaft fur Muskel-
kranke e.V. (DGM)

Deutsche Gesellschaft fur Osteoge-
nesis imperfecta Betroffene e. V.
Deutsche Hamophiliegesellschaft
e.V.

Deutsche Heredo-Ataxie Gesellschaft
e.V.

Deutsche Interessengemeinschaft
PhenylKetonUrie — DIG PKU e.V.
Deutsche Klinefelter- Syndrom Verei-
nigung e.V.

Deutsche Kinderkrebsstiftung der
Deutschen Leukamie-Forschungshilfe
Deutsche Morbus Crohn/Colitis ulce-
rosa Vereinigung DCCV e. V.
Deutsche Narkolepsie Gesellschaft
e.V.

Deutsche PSP-Gesellschaft e. V.

ACHSE Mitgliedsorganisationen

Deutsche Rheuma-Liga Bundesver-
band e.V.

Deutsche Sarkoidose-Vereinigung e.V.
Deutsche Selbsthilfe Angeborene Im-
mundefekte e.V. — dsai

Deutsche Syringomyelie und Chiari
Malformation e.V.
Diamond-Blackfan-Selbsthilfegruppe
Deutschland e. V.

Die Schmetterlinge e. V.

Elternhilfe fur Kinder mit Rett-Syn-
drome.V.

European Chromosome 11 Network
e.V.

Fordergemeinschaft fir Taubblinde
e.V.

Forderverein fr Fibrodysplasia Ossifi-
cans Progressiva—Erkrankte e. V.
Forderverein Glukosetransporter
(GLUT1) - Defekt e. V.

Galaktosamie Initiative Deutschland
e.V.

Gaucher Gesellschaft Deutschland
(GGD) e. V.

Deutsche GBS Initiative e. V.
Gesellschaft fur Mukopolysaccharido-
sene.V.

HAE-Vereinigung e.V.
HistiozytoseHilfe e.V.
Hoffnungsbaum e. V.
HSP-Selbsthilfegruppe Deutschland
e.V.

Hypophosphatasie (HPP) Deutschland
e.V.

ICA-Deutschland e. V.
Interessengemeinschaft Arthrogrypo-
sise.V.

Interessengemeinschaft Epidermoly-
sis Bullosa (DEBRA) e. V.
Interessengemeinschaft Fragiles-X
e.V.

Interessengemeinschaft Neutropenie
e.V.

Interessengemeinschaft Sichelzell-
krankheit und Thalassamie e. V.
Kartagener Syndrom und Primare Cili-
are Dyskinesie e. V.

KEKS e. V.

KiDS-22g11 e. V.

LAM Selbsthilfe Deutschland e. V.

e Leonae.V.

e Lupus Erythematodes Selbsthilfege-
meinschaft e.V.

e Marfan Hilfe (Deutschland) e.V.

e Mastozytose e.V.

e Morbus Fabry Selbsthilfegruppe
MFSH e.V.

e Morbus Osler Selbsthilfe e. V.

e MPD Netzwerk e.V.

e Mukoviszidose e. V.

e Myelitis e.V.

e NCL-Gruppe Deutschland e. V.

e Nephiee.V.

e Netzwerk Hypophysen- & Nebennie-
renerkrankungen e. V.

e Niemann-Pick Selbsthilfegruppe e.V.

e Ohne Schilddruse leben e. V.

e PH-Selbsthilfe e.V. Forderverein Pri-
mare Hyperoxalurie

e Prader Willi Syndrom Vereinigung
(PWSV) Deutschland e. V.

e Pro Retina Deutschland e. V.

e Proteus-Syndrom e.V.

¢ pulmonale hypertonie (ph) e.v.

e SelbstBestimmtlLeben Klippel-Feil-
Syndrom e. V.

e Selbsthilfe Ichthyose e. V.

e Selbsthilfegruppe Ektodermale Dys-
plasie e.V.

e Selbsthilfegruppe Glykogenose
Deutschland e. V.

e Selbsthilfegruppe fur PXE-Erkrankte
Deutschlands e.V.

e Selbsthilfegruppe Scleroedema adul-
torum Buschke e.V.

e SIRIUS e.V.

e Sklerodermie Selbsthilfe e.V.

e SoMA eV

e Standbeine.V.

e Tuberose Sklerose Deutschland e. V.

e Turner-Syndrom-Vereinigung
Deutschland e.V.

e \erein fur von der von Hippel-Lindau
(VHL) Erkrankung betr. Familien e.V.

¢ Verein Morbus Wilson e. V.

AuRerordentliche Mitglieder

e Henry und Emil Muller Stiftung

e Kindness for Kids

e NCL-Stiftung

e Tom Wahlig Stiftung



Achalasie-Selbsthilfe e. V.

Schluckbeschwerden: Wenn das
Essen nicht richtig rutscht ...

Etwa 495 Betroffene im Alter von 3 bis
70 Jahren aus dem deutschsprachigen
Raum Europas sind an Achalasie erkrankt.
Als Achalasie wird eine Funktionsstorung
jener Anteile der glatten Muskulatur von
Hohlorganen (z.B. Speiserdhre, Magen,
Darm) bezeichnet, die eine Verschluss-
funktion auslben. Achalasie ist damit
die Unfahigkeit des unteren Speiseroh-
renpfortners  (Osophagussphinkters o.
Kardia), sich fir den Durchtritt eines Bis-
sens in den Magen ausreichend zu oOff-
nen. Hierbei kann auch die Beweglichkeit
(Peristaltik) der gesamten Speiserohre
gestort sein.

Anzeichen (Symptome)

e Krampfartige Schmerzen in der Brust

e Schluckstérungen mit Speisestau in
der Speiserdhre

e Erbrechen der unverdauten Nahrung
aus der Speiserohre

e \erdauungsstérungen z.B. Bldhbauch

e Gewichtsabnahme bis zu 20 kg

e Mangelernahrung

¢ Nachtliche Hustenanfalle durch zurtck-
flieRenden Speisebrei

Die Betroffenen werden von den be-
handelnden Arzten aus Unwissenheit
oft nicht ernst genommen. Bei manchen
Betroffenen wurde erst nach 10 Jahren
Leidensweg die Diagnose Achalasie ge-
stellt.

Folgen der Achalasie

e Gestorte Beweglichkeit (Peristaltik) der
Speiserdhre

e Gestorte schluckreflektorische  Er-
schlaffung des unteren Speiseréhren-
pfortners

e Gestorte Funktion des oberen Speise-
rohrenpfortners

Was ist gesichert?

Die Nervenzellen (Neuronen und Gangli-
en) im Nervengeflecht am Speiserohren-
pfortner (Plexus myentericus Auerbach-

scher Plexus) sind degeneriert. Dadurch
verkrampft sich der Schlielmuskel des
Speiseréhrenpfortners. Bislang konnte
die Ursache fiir Achalasie nicht erforscht
werden.

Diagnoseverfahren
e Grindliche Erhebung der Krankheits-
entwicklung (Diagnose)

e Rontgenbreischluck  (Magen-Darm-
Passage MDP)

e Magenspiegelung

e Druckmessung (Manometrie) inner-

halb der Speiserdhre

e Sauremessung (PH-Metrie) in der Spei-
serohre

e |sotopenmessung (Szintigramm) der
Speiseréhre

e Computertomogramm CT

Behandlung (Therapie)

Bei der Behandlung der Achalasie kann

die Ursache nicht behoben werden. Fol-

gende Therapiemethoden kdnnen zur

Behandlung der Symptome eingesetzt

werden:

e Botolinumspritzen in den Schliefimus-
kel des Speiserohrenpfortners per En-
doskop

e Dehnung des SchlieBmuskels des
Speiserdhrenpfortners per Endoskop

e QOperationen am SchlieRmuskel per
Endoskop oder am offenen Bauch

e Medikamentése Behandlungen von
Begleiterkrankungen wie Entzliindun-
gen der Speiserdhre, des Sodbren-
nens, der Herzrhythmusstdérungen und
der Verdauungsstorungen.

e Mit alternativen Behandlungsmetho-
den sind erst wenige Erfahrungen ge-
sammelt worden.

Der Verein

Von den 495 Betroffenen sind 220
Mitglied der Achalasie-Selbsthilfe e.V.
(Stand: Mérz 2010). Sinn der Griindung
eines eingetragenen Vereins war €s, zum
einen fUr die Betroffenen ein , Sprach-
rohr” zu schaffen (Motto: , Gemeinsam
sind wir stark”), zum anderen versucht

der Verein, finanzielle Mittel zu sammeln,
um Forschungsprojekte zu unterstitzen
oder neue Forschungsvorhaben anzuge-
hen. So ist der Verein Achalasie-Selbst-
hilfe e.V. die Stelle, bei der zentral die
Faden zusammenlaufen.

Die Selbsthilfegruppe

Die Selbsthilfegruppe fir Achalasie-Be-
troffene ist Gberwiegend auf mediale Kon-
taktmoglichkeiten angewiesen — Internet,
E-Mail, Telefon. Betroffene kénnen sich
mit Fragen an die Gruppe wenden, die
dann die Anfragen selbst beantwortet
bzw. an Spezialisten weiterleitet.

Auf regionaler Ebene finden regelma-
Rig Treffen statt. In Deutschland sind wir
in die Regionalgruppen Nord (Schleswig
Holstein, Hamburg, Bremen, Niedersach-
sen), Ost (Brandenburg, Berlin, Sachsen-
Anhalt, Sachsen, Thuringen), Nordrhein-
Westfalen, Sud-West (Rheinland-Pfalz,
Hessen, Saarland), Baden-Wurttemberg
und Bayern aufgegliedert. Die Regional-
gruppen treffen sich mindestens einmal
im Jahr.

Das Forum im Internet:

In einem Online-Achalasie-Forum ist ein
taglicher Austausch mdglich und wird
auch intensiv und lebhaft durchgeflhrt.
Internet-Adresse:
www.achalasie.com/forum-neu

KONTAKT @

Achalasie-Selbsthilfe e. V.
Bundesvorsitzender: Hartwig Riitze
Grutholzallee 21

44577 Castrop-Rauxel
info@achalasie-selbsthilfe.de
www.achalasie-selbsthilfe.de
www.achalasie.com/forum-neu

.
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AGS -

Eltern- und Patienteninitiative e. V.

Die Erkrankung

Das Adrenogenitale Syndrom (AGS)
ist eine angeborene Cortisonmangeler-
scheinung (vgl. Morbus Addison). Ein
vererbter Enzymmangel verhindert die
ausreichende Produktion von koérper-

® KONTAKT

AGS - Eltern- und
Patienteninitiative e.V.

BaumschulenstraBBe 1, 89359 Kotz
Tel: 08221/963537, Fax: 08221/963538

geschaeftsstelle@ags-initiative.de
www.ags-initiative.de

. Spendenkonto
°. Landesbank Baden-Wiirttemberg
t., BLZ 60050101

e Konto 2215051

eigenem Cortison und teilweise auch
Aldosteron in der Nebennierenrinde.
Aufgrund des Stoffwechseldefektes
werden Vorstufen des Cortisons, die
nicht weiterverarbeitet werden kdnnen,
in  mannliche Hormone (Androgene)
umgewandelt. Korpereigenes  Corti-
son beeinflusst den Zucker-, Salz- und
Wasserhaushalt und ist ein lebenswich-
tiges Stresshormon. Ein AGS-erkrankter
Mensch muss lebenslénglich Cortison
in Tablettenform zu sich nehmen. Ein
gesunder Mensch produziert in Stress-
situationen 2 - B5mal mehr Cortison
als im Normalzustand. Durch folgende
Stresssituationen kann ein AGS-Patient
in Krisen geraten, wenn er die Cortison-
dosis nicht erhéht: Krankheit mit Fieber,
Unfélle, Operationen, schwere korperli-
che Anstrengung.

Die Organisation

Seit August 1994 ist die ,,AGS - Eltern-
und Patienteninitiative” Uberregionale
Anlaufstelle fir Betroffene mit regio-
nalen Gruppenverbanden. Der Verein
versteht sich als ein Forum fir Informa-
tions- und Erfahrungsaustausch. Dari-
ber hinaus werden Treffen fir Patienten
und Angehorige organisiert. Die Initiati-
ve versteht sich als die sozialpolitische
Interessenvertretung der Patienten und
macht auch Offentlichkeitsarbeit. Zur-
zeit gibt es insgesamt ca. 450 Mitglieder
aus ganz Deutschland, Osterreich und
der Schweiz.



AHC-Deutschland e. V.

Wer sind wir?

Wir sind ein gemeinnutziger Verein, der
sich vor einigen Jahren aus einer Eltern-
initiative gegrindet hat, mit dem Ziel,
Kindern und anderen Patienten, die an
Alternierender Hemiplegie erkrankt sind,
zu helfen und sie zu unterstltzen. Zur
Zeit sind 30 Familien Mitglied in unse-
rem Verein. Unser Ziel ist es, Gelder zur
Unterstltzung einer weitergehenden Er-
forschung der Krankheit zu akquirieren.
Es bestehen bereits intensive Kontakte
zu verschiedenen Wissenschaftlern und
Instituten. Nattrlich kennt auch diese
Krankheit keine Grenzen, daher sind wir
um eine enge Zusammenarbeit mit den
Betroffenenverbdnden in anderen Lan-
dern bemdiht.

AHC - Was ist das ???

AHC bezeichnet eine sehr seltene und
manchmal auch dramatisch verlaufen-
de Erkrankung. Die Symptome wurden
erstmals 1971 beschrieben und als ei-
genstandiges Krankheitsbild erkannt.
Das Kirzel AHC steht fur ,alternating
hemiplegia of childhood”. Die exakte
deutsche Ubersetzung lautet , abwech-

selnde Halbseiten-Lahmungen im Kin-
desalter”. Die Bezeichnung der Erkran-
kung benennt also ein wesentliches,
jedoch nicht das einzige Symptom. In
Deutschland sind uns derzeit etwa 40
Falle bekannt, wobei diese Zahl auch
schon erwachsene Patienten mit ein-
schlief3t, die wir ebenso vertreten und
betreuen. AHC ist somit eine sehr selte-
ne Krankheit. Aufgrund der schwierigen
Diagnose ist aber mit einer recht hohen
Dunkelziffer zu rechnen, da die Mdg-
lichkeit und die Erfahrung, die Krankheit
schon in ihrem Anfangsstadium zu er-
kennen, sehr gering ist.

AHC - Die Symptome

Die AHC entwickelt und manifestiert
sich im Sauglings- und Kleinkindalter —in
der Regel in Form schwerer Krampfan-
félle bis hin zum so genannten , Status
epilepticus” (anhaltende epileptische
Aktivitdt, die mehr als 30 Minuten dau-
ert). Die ersten Auffalligkeiten zeigen
sich spatestens im 18. Lebensmonat.
Zu diesem Zeitpunkt ist eine Diagno-
se allerdings fast unmoglich, da alle
Anzeichen auf eine ,klassische Epi-
lepsie” hindeuten und die gangigen

AHC

Untersuchungsmethoden (EEG, MR
etc.) keine Indikatoren flir eine AHC
liefern. Typischerweise verdndert sich
die Erkrankung dann: Die Krampfan-
falle werden seltener, stattdessen tre-
ten die namensgebenden halbseitigen
Lahmungen vermehrt auf. Periodisch
kdnnen auch Ganzkorperldhmungen
vorkommen. Das Krankheitsbild ist sehr
komplex und lasst sich in wenigen Zei-
len nur unzureichend beschreiben. Aber
alle Betroffenen leiden unter mehr oder
minder starken Entwicklungsverzdge-
rungen, deutlichen motorischen Defi-
ziten und unter — auch medikamentés
bedingten — Persdnlichkeitsveranderun-
gen.

AHC - Der Verein

Hier finden sie uns und kénnen mit uns
in Kontakt treten: www.ahckids.de
Hier finden Sie auch weitere Infos und
andere hilfreiche Texte.

Neue Publikationen stehen Ende
2010 zur Verflgung und kénnen be-
stellt werden.

KONTAKT @

AHC-Deutschland e.V.

Karnapsweg 11
53332 Bornheim

Tel: 02222/61279

rmueller@ahckids.de
www.ahckids.de
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m Dezember 2004 haben sich Eltern,

Freunde, Arzte und Wissenschaftler
zu einem Verein, dem Aktionskreis
Fanconi-Anamie e.V., zusammenge-
schlossen, um gemeinsam gegen die
Krankheit und die daraus resultierenden
Folgen zu kampfen.

Die wichtigsten Aufgaben sind die
Beratung, Information und Unterstit-
zung von betroffenen Familien. Dazu
zéhlen vor allem die Betreuung von
Fanconi-Andmie-Patienten und deren
Eltern nach der Erstdiagnose, die Her-
stellung von Kontakten zu erfahrenen
Arzten und Behandlungszentren und
die Begleitung der Kinder und Jugendli-
chen wahrend der Behandlung.

, KONTAKT

Aktionskreis Fanconi-Anédmie e. V.
Katernberger Str. 268, 42113 Wuppertal
Tel: 0202/714808
hg.dahm@fanconi.info
www.fanconi.info

www.fanconi.eu
(Fanconi-Anamie-Stiftung)

PO IR R I

Spendenkonto

. Stadtsparkasse Wuppertal
. BLZ 33050000
Konto 344408
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Aktionskreis

Fanconi-Anamie e. V.

Eine weitere Aufgabe
ist die finanzielle und orga-
nisatorische  Unterstltzung
von Typisierungsaktionen zur
Suche von Knochenmarkspen-
dern. Aufderdem stellen wir ver-
schiedene Informationsmateria-
lien bereit.

Unserem groRen Ziel, der finan-
ziellen Forderung medizinischer und
wissenschaftlicher Forschung gegen
Fanconi-Anédmie, konnten wir mit der
Grindung der Fanconi-Anamie Stiftung
im Juni 2006 ein grofdes Stlck naher
kommen.

Bei den regelmaRigen Familientref-
fen bieten wir den betroffenen Fami-
lien die Maoglichkeit, miteinander zu
sprechen, sich mit Arzten und Wissen-
schaftlern auszutauschen und unbe-
schwerte Stunden in geselliger Runde
zu erleben.

Was ist Fanconi-Anamie?

Fanconi-Anamie (FA) fihrt in erster Li-
nie zu fortschreitendem Knochenmark-
versagen. Die Fahigkeit zur Blutbildung
wird massiv beeintrachtigt. Auch Fehl-
bildungen kénnen als Symptome auftre-
ten. Weiterhin besteht ein relativ hohes
Risiko, an Leukamie und Tumoren, spe-
ziell im Bereich der Schleimhaute, zu
erkranken.

Die Fanconi-Anédmie ist eine selte-
ne angeborene Erkrankung, mit der in
Deutschland in den letzten zehn Jahren
ca. 300 Patienten leben. Die mittlere
Lebenserwartung liegt derzeit bei ca.
22 Jahren. Obwohl seit nunmehr 40
Jahren Patienten mit Androgenen be-
handelt werden, ist die Wirkungsweise
bisher noch nie erforscht worden.

Vorstand

e QOlaf Schmidt
Planberg 3
01744 Dippoldiswalde
Tel: 03504/615726
o.schmidt@fanconi.info

e Daniel Neigel
Schilfufer 48
38228 Salzgitter
Tel: 05341/550206
d.neigel@fanconi.info



Alpha1l Deutschland e. V.

Alpha1 Deutschland e.V. wurde
im April 2001 von Patienten mit
Alphal-Antitrypsinmangel fir Patienten
mit Alphal-Antitrypsinmangel gegrin-
det. Alle Vorstdnde und Fachbeirate ar-
beiten ehrenamtlich. Derzeit gibt es in
Deutschland 1.020 diagnostizierte Pa-
tienten, die Dunkelziffer ist jedoch um
ein Vielfaches hoher. Die Organisation
ist bundesweit tatig und unterstitzt 14
lokale Selbsthilfegruppen von der Nord-
see bis Bayern sowohl mit Know-How
als auch mit Finanzmitteln.

Der Mitgliederservice fur Kinder und
Erwachsene hilft bei Fragen rund um
die Alltagsbewaltigung. Mitglieder und
Nichtmitglieder koénnen sich darlber
hinaus an die verschiedenen Fachbeiré-
te wenden, die sie als (, Lay-Experts”)
Uber Sauerstoff, Transplantation, Lun-
gensport oder den Umgang mit dem le-
berkranken Kind beraten. Fir die medi-
zinischen Belange steht den Patienten
eine Alpha1 Doc-line, bestehend aus ei-
nem Pneumologen, zwei Gastroentero-
logen (Kinder und Erwachsene) sowie
einem Psychologen, ehrenamtlich zur
Verfligung. Derzeit arbeiten wir daran,
diesen Service mit einem Kinderpneu-
mologen erweitern zu kénnen.

Der Alphal-Infotag findet einmal
jéhrlich an wechselnden Orten inner-
halb Deutschlands statt und ist allen an
Alphal-Antitrypsinmangel Erkrankten,
deren Angehdrigen sowie den behan-
delnden Arzten zugénglich. Seit 2008
gibt es zusatzlich alle zwei Jahre einen
Alpha1-Kindertag, der sich vor allem an
die Eltern erkrankter Kinder wendet.

Die Patienteninformation ,alphat
aktuell” erscheint dreimal jahrlich und
enthélt Wissenswertes aus Politik, For-
schung und Medizin. Patienten mit Al-
pha1-Antitrypsinmangel bedurfen einer
besonderen medizinischen Betreuung
durch Spezialisten. Daher gibt es Al-
pha Center flr Kinder und Erwachsene,
Uberaus wichtig ist auch das spezielle
Alpha1-Rehacenter. Das Alpha1-Regis-
terist von hoher Bedeutung. Es arbeitet

Risikofaktoren heraus, welche flr die
unterschiedlichen  Krankheitsverlaufe
der Patienten verantwortlich sind, tber-
prift die medizinische Versorgungsqua-
litdt und initiiert Studien.

Erkrankung

Der Alphal-Antiypsinmangel ist eine
Stoffwechselerkrankung und die hau-
figste genetisch bedingte Ursache von
Lungenemphysemen bei Erwachsenen
und Lebererkrankungen bei Kindern.
Er wird kodominant vererbt. Je nach
Phanotyp kann er auch noch Panniku-
litis, Fibromyalgien und rheumatische
Beschwerden verursachen. Eine im-
munologische Komponente ist eben-
falls Bestandteil dieses umfassenden
Krankheitsbildes. Die Pravalenz betragt
0,01 -0,02 % in ganz Europa mit einem
Nord-Stid- und West-Ost-Gefélle. Der
homozygote Anteil wird in Deutschland
auf 12.000 geschétzt, davon sollen ca.
4.000 manifest erkrankt sein.

Obwohl in den letzten Jahren deut-
liche Fortschritte hinsichtlich des
Bekanntheitsgrades der Erkrankung
sowie der diagnostischen Testinstru-
mente (z.B. AlphaKit/Trockenbluttest),
erzielt wurden, ist die schnelle Diag-
nosefindung noch immer zu selten. In
Deutschland steht seit 20 Jahren eine
intravendse Ersatztherapie mit Alphal-
Antitrypsin, welches aus Blutplasma
gewonnen wird, zur Verfiigung. Damit
kann die Progredienz des Lungenem-
physems deutlich verlangsamt wer-
den.

Symptome

Haufige Infekte der oberen und unteren
Luftwege, vermehrter Husten mit oder
ohne Auswurf, Kurzatmigkeit, Bronchi-
tis, Asthma, Gelbsucht, dunkler Urin,
qualender Juckreiz, schlechtes Gedei-
hen bei Kindern, Leberentziindungen,
Leberzirrhose ohne exzessiven Alkohol-
konsum oder Medikamentenabusus.

I
alphal

N

{Alphal Dovlschland o.V.

Die Erfolge von Alphal Deutschland
in der Patientenarbeit lassen sich am
besten zusammenfassen in einem Lob,
ausgesprochen von einer , Alpha1-Ko-
ryphde"”: ,Seit es Alphal Deutschland
gibt, bekommen wir kaum mehr Fra-
gen von ahnungslosen Patienten.” Ein
grofRer Schritt in Richtung effiziente Be-
handlung ware, wenn die Patienten oh-
ne facharztliche Uberweisung unsere
Alphacenter besuchen koénnten. Fach-
arzte halten sie oft zu lange fest, was
nicht immer zum Vorteil der Patienten
mit einer seltenen Erkrankung gereicht,
weil einfach die Erfahrung fehlt.

Grofe Hilfe

Eine grofRe Hilfe ist der Fordertopf der
Gesetzlichen Krankenkassen. Er hilft, ei-
nen Teil der Kosten abzudecken. Daher
ware es hilfreich, wenn auch die Privat-
kassen sich zu einer Gemeinschaftsfor-
derung zu Gunsten der Selbsthilfe ent-
schlieRen konnten und der Staat einen
Topf flir die ,Seltenen” bereitstellen
wiulrde. Die Foderalen Strukturen der
Bundesrepublik Deutschland benach-
teiligen kleine Organisationen, die nur
bundesweit aufgestellt sind und Uber
keine Landervertretungen verflgen.

KONTAKT @

Alpha1l Deutschland e.V. — Gesell-
schaft fiir Alpha1-Antitrypsinmangel

Diirener StraRe 270, 50935 Koln
Tel: 0221/5007535, Fax: 0221/5007536

info@alpha1-deutschland.de
www.alphal-deutschland.de
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Arbeitsgemeinschaft

Spina Bifida und

Hydrocephalus e. V.

D ie Arbeitsgemeinschaft Spina
Bifida und Hydrocephalus e.V.
wurde 1966 als Elterninitiative gegrin-
det, um die Lebensperspektiven der
Kinder mit Spina bifida und/oder Hydro-
cephalus zu verbessern. In den Grin-
dungsjahren der Arbeitsgemeinschaft
flhrten die Behinderungen haufig zum
frihen Tod der Kinder.

Die Behinderungen sind durch eine
grolRe Bandbreite moglicher Auspragun-
gen — von kaum sichtbar bis schwerst-

® KONTAKT

ASBH e.V.
Grafenhof 5, 44137 Dortmund

Tel: 0231/8610500
Fax: 0231/86105050

ashh@asbh.de
www.ashh.de

e0 000000000000 00

Spendenkonto
Sparkasse Iserlohn
BLZ 44550045
Konto 125

mehrfachbehindert — gekennzeichnet.
Die ASBH sieht es als ihre Aufgabe, al-
le Menschen mit Spina bifida und/oder
Hydrocephalus zu vertreten.

Gemeinschaft 6ffnet Tiiren und
Wege

Zu Beginn unserer Selbsthilfearbeit hat-
ten Kinder, die mit den Behinderungen
Spina bifida und/oder Hydrocephalus
zur Welt kamen, nur duRerst schlechte
Uberlebenschancen. Das sieht heute
glucklicherweise ganz anders aus. Durch
eine verbesserte medizinische und pfle-
gerische Versorgung ist nicht nur die
Lebenserwartung gestiegen, sondern
auch die Lebensqualitat. Dies ist ein
wesentlicher Erfolg, zu dem auch die
ASBH beitragen konnte. Er stellt unsere
Selbsthilfe aber auch vor neue Heraus-
forderungen. Die Kinder werden erwach-
sen, und damit ergeben sich erweiterte
Fragestellungen: Ausbildung, Beruf,
Wohnen, Partnerschaft, Familie ...

Die ASBH bietet in mehrals 70 ehren-
amtlich getragenen Selbsthilfegruppen
vor Ort die Mdglichkeit, sich zu infor-
mieren, auszutauschen und zu engagie-
ren. Hier lernen sich Menschen in einer
ahnlichen Lebenssituation kennen, tau-
schen sich aus und stltzen sich gegen-
seitig in der Bewaltigung des Alltags.

Die ASBH fihrt bundesweite Fach-
tagungen und Schulungen durch, ver-
offentlicht Fachpublikationen  (mitt-
lerweile 21 Ratgeber) und gibt vier-
mal jahrlich die Mitgliederzeitschrift
. ASBH-Brief” heraus.

Spina bifida

Spina bifida ist eine Fehlbildung bei Neu-
geborenen und entsteht, wenn Wirbel-
sdule und Ruckenmark des werdenden
Kindes unvollstandig ausgebildet wer-
den. Daraus resultieren Ldhmungen bis
zur Querschnittldhmung. Sehr haufig
(ca. 80%) liegt gleichzeitig ein angebo-
rener Hydrocephalus vor. Spina bifida

tritt bei ca. jeder 1.000. Geburt auf und
wird pranatal im Ultraschall erkannt.
Dies ermoglicht, die notwendigen nach-
geburtlichen Operationen friihzeitig zu
planen.

Hydrocephalus

Der Hydrocephalus beruht auf einer St6-
rung des Hirnwasserkreislaufs und tritt
bereits vor der Geburt oder bei Friihge-
borenen auf. Der Hydrocephalus kann
auch als Folge von Tumoren und Un-
fallen in jedem Lebensalter entstehen.
In den meisten Féallen muss der Hirn-
wasserkreislauf durch die Implantation
eines ,,Shunts” reguliert werden.

Die ASBH bietet

e regionale Kontakte in den Selbsthilfe-
gruppen und Landesverbanden

e Information und Offentlichkeitsarbeit

e Beratung

e Informationsmaterial und Fachlitera-
tur

e Austausch

e Zusammenarbeit mit Facharzten und
Kliniken

e Forderprogramme in verschiedenen
Lebensstufen

e \eranstaltungen flr
Zielgruppen

e Fortbildungen fir Fachpersonen aus
Medizin, Pflege und Padagogik

e Selbstandigkeitstraining

e Regionaltagungen und -seminare

e eine starke Gemeinschaft

verschiedene




aktion benni & co. e. V.

f

Die Zukunft soll man nicht voraussehen wollen, sondern méglich machen.

(Saint-Exupéry)

U m die Lebenssituation von Du-
chenne kranken Menschen zu
verbessern und eine Zukunft mdglich
zu machen, wurde 1996 aktion benni &
co e.V. durch Familie Over, deren Sohn
Benni an Muskeldystrophie Duchenne
erkrankt ist, gegriindet. Seitdem ist ak-
tion benni & co e. V. stetig gewachsen
und hat sich entsprechend den Anspri-
chen der betroffenen Familien entwi-
ckelt.

Forschung
Die Forschung moge Therapien und
Heilung fUr die betroffenen Menschen

hervorbringen. Dazu bedarf es der Wis-
senschaft, Innovation und Foérderung.
Aktion benni hat mit den gesammelten
Spendengeldern einige Forschungspro-
jekte forcieren kénnen. Auch wenn die
Forschung Fortschritte macht, so ster-
ben die Duchenne-Erkrankten im friihen
Erwachsenenalter.

Aufklarung

Eine frihe Aufklarung und einfiihlsame
Beratung kann das Leiden der betrof-
fenen Familien zwar nicht ausschalten,
aber den Umgang mit der Erkrankung
und mit dem Kind erleichtern.

aktionbenni& co e.V,

www.benniundco.de

Austausch

Der Austausch mit gleichfalls betroffe-
nen Familien spendet Trost. Gegensei-
tige Hilfestellungen und regelmaRige
Treffen unter den Duchenne-Jungen
kdnnen die Lebensqualitat verbessern.

Offentlichkeitsarbeit

Uber Spenden, Fordermittel, ehren-
amtliche Leistungen konnte die Arbeit
von benni & co e.V. moglich gemacht
werden. Stiandige Uberlegungen, wie
die Offentlichkeit auf das Schicksal von
muskelkranken Kindern aufmerksam
gemacht werden kann, beansprucht ei-
nen grofden Teil unserer Arbeit.

Projekte

Mit psychologischen und sozialen Pro-
jektangeboten mdchten wir die Proble-
me im Hier und Jetzt fir die Duchenne-
Familien aufgreifen.

Die Arbeit von aktion benni & co e. V.
muss nachhaltig und dauerhaft gesi-
chert sein, daher wurde im Jahr 2010
die Deutsche Duchenne Stiftung er-
richtet.

KONTAKT @

aktion benni & co.e.V. -

Hilfe fiir muskelkranke Kinder
NikolaistraBe 2, 44866 Bochum

Tel: 02327/960458, Fax: 02327/605533
info@benniundco.de
www.benniundco.de
Spendenkonten

Sparkasse Bochum

BLZ 43050001, Konto 427724
Deutsche Bank Neuwied .
BLZ 57470024, Konto 1609494 . °
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Angiodysplasie - Angeborene
GefaRfehlbildungen

Angiodysplasie ist der Sammelbegriff
fur vielfaltige unspezifische Syndrombe-
griffe angeborener Gefaldfehlbildungen.
Die 1988 entwickelte Hamburger Klas-
sifikation versucht die Angiodysplasie
nicht mehr nach Namen forschender
Mediziner (Klippel, Trenaunay, Sturge,
Weber, Osler, Lindau ...), sondern nach
anatomischen und funktionellen Veran-
derungen (arterielle, vendse, lymphati-
sche, arteriovendse und kombinierte
Fehler) zu beschreiben. Es zeichnet sich
ab, dass kaum eine Angiodysplasie in
ihrer Erscheinung und ihren Auswirkun-
gen auf die gesundheitliche und person-
liche Lebensqualitdt mit einer anderen
zu vergleichen ist.

, KONTAKT

Bundesverband Angeborene
GefédRfehlbildungen e. V.
Vorsitzende: Claudia Koster
Blotter Weg 85

45478 Miilheim an der Ruhr
Tel: 0208/51130
koester@angiodysplasie.de
www.angiodysplasie.de
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Bundesverband
Angeborene

Gefalfehlbildungen e. V.

Ursachen

Zu den Ursachen von Angiodysplasi-
en gibt es bis heute keine gesicherten
Erkenntnisse. Wie bei vielen Seltenen
Erkrankungen mangelt es auch hier an
Forschungsergebnissen. Wahrschein-
lich kann jedoch eine erbliche Ursache
ausgeschlossen werden. Warum es
dennoch zu Fehlern im , Bauplan” der
Gefalle kommt, bleibt indes unklar.

In Deutschland sind etwa 1.000 Pa-
tienten mit angeborenen GefaRkfehlbil-
dungen in ihren unterschiedlichen Aus-
pragungen bekannt. Von einer Dunkel-
ziffer ist auszugehen.

Diagnose

Am auffalligsten sind dabei jene GefaR-
fehler, die eine akute Lebensbedrohung
der Betroffenen darstellen. Sichtbare
korperliche Veranderungen wie Feuer-
mal, Riesenwuchs und Langendifferen-
zen erleichtern unter Umsténden eine
schnellere Diagnose. Dennoch bleibt
festzuhalten, dass noch immer die Uber-
wiegende Mehrzahl der Betroffenen
erst nach einer jahrelangen Odyssee
zwischen unterschiedlichsten Fachérz-
ten, Therapieformen und Behandlungs-
ansatzen zu einer gesicherten Diagnose
kommen. Nicht selten sind es dabei die
Betroffenen selbst, die nach eigenen
Recherchen den entschiedenen Hin-
weis geben.

Bundesverband Angeborene
GefaRfehlbildungen e. V.

Der Bundesverband Angeborene Gefaf3-
fehlbildungen e.V. wurde im Jahr 2007
gegrundet und war die logische Kon-
sequenz der jahrelangen erfolgreichen
Zusammenarbeit von kleineren Verei-
nen, Selbsthilfegruppen und Eltern- und
Patienteninitiativen. Damit konnten die
ehrenamtlichen Kréfte und Ressour-
cen von Betroffenen, Angehdrigen und
Unterstltzern enger verzahnt und effi-
zienter gestaltet werden. Eine bessere
Information und Aufklarung sowie der
Erfahrungsaustausch, zwei noch immer
glltige Hauptziele der Verbandsarbeit,
wurden damit nachhaltig optimiert.

Im Bundesverband sind heute Uber
100 Betroffene und Angehorige orga-
nisiert. Besonderen Anklang finden im-
mer wieder die regelmalfdig stattfinden-
den Patiententreffen. Der Verteilung
der Patienten Uber das gesamte Bun-
desgebiet folgend, finden diese auch an
wechselnden Orten statt.

Nicht zuletzt durch den Ausbau der
Internetplattform gibt es heute Anfra-
gen und stetige Kontakte zu Betroffe-
nen auch aus Osterreich, der Schweiz,
den Niederlanden, ltalien, Frankreich,
Sldosteuropa und dem asiatischen
Raum. Auf die besonderen Belange der
Jugendlichen im Spannungsfeld zwi-
schen Erwachsenwerden und Gesund-
heit wurde durch die Grindung einer
Jugendabteilung eingegangen.

Fachliche Unterstiitzung findet der
Bundesverbandin einem Medizinischen
Beirat. In diesen sind bei der Griindung
Fachérzte berufen worden, die sich
seit vielen Jahren mit dem Thema der
Angiodysplasien beschaftigen und sie
behandeln. Auch hierbei wurde darauf
geachtet, dass die Beiratsmitglieder
aus den unterschiedlichsten Regionen
der Republik kommen und damit auch
raumliche Vielfalt gewahrleistet wird.
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Bundesverband fiir _E {f Zik
Brandverletzte e. V.

J edes Jahrwerden ca. 1.500 schwer
brandverletzte Erwachsene und
500 Kinder in Verbrennungszentren
eingeliefert. Die Langzeitproblemati-
ken von Menschen mit Verbrennungen
werden meistens verkannt. Niederge-
lassene Arzte fiir die Nachsorge von
Brandverletzten sind schwer zu finden.
Ist die Akutbehandlung abgeschlossen,
beginnen haufig die Folgeerkrankungen
bzw. entwickeln sichimmer stéarker. Die
einzelnen Symptome, Erscheinungsfor-
men sind in ihrer Auspragung oft selten
und chronisch.

Selbsthilfe

Durch die Selbsthilfegruppen des Ver-
eins lernen Betroffene, Traumata zu ver-
arbeiten, Angste abzubauen und wieder
Freude am Leben zu finden. Unsere Ein-
zelfallberatung und Betreuung bis hin
zum Casemanagement geben weitere
Unterstltzung.

Schirmherrschaft und
Zusammenarbeit

Unter der Schirmherrschaft von Graf
von QOyenhausen-Sierstorpff arbeitet
der Verein mit groRen Verbdnden wie
der Feuerwehr, dem DRK, dem Deut-
schen Griinen Kreuz und dem WeilRen
Ring, sowie den Krankenkassen und Be-

rufsgenossenschaften zusammen. KO NTAKT .

Bundesverband fiir Brandverletzte e.V.
Vorsitzende: Petra Krause-Wloch

Dorfstr. 16 d, 31020 Salzhemmendorf
Tel: 05153/964429, Fax: 05153/802715

brandverletzte@brandverletzte-leben.de
www.brandverletzte-leben.de

® o e ee 0000000000 00

Spendenkonto :
Sparkasse Weserbergland .
BLZ 25450110 o°
Konto 162776 o
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Fiir Menschen mit angeborenen
Herzfehlern in jedem Lebensalter

Wir vertreten ca. 3.000 Menschen mit
angeborenen/in der Kindheit erworbe-
nen Herzfehlern in jedem Lebensalter.
Diese gehodren 17 regionalen Vereinen
zwischen Freiburg und Kiel an. Unsere
Mitgliedsvereine sind rechtlich selb-
standige eingetragene Vereine, die
sich ehrenamtlich fir die Betroffenen
einsetzen. Wir werden durch ca. 60
Fordermitglieder unterstitzt.

Der BVHK wurde 1993 gegriindet.
Unser Vorstand besteht Uberwiegend
aus Eltern herzkranker Kinder/Jugend-
licher, die sich ehrenamtlich engagie-
ren. Die bundesweite Arbeit wird in
der Geschéftsstelle Aachen von drei
hauptamtlichen Mitarbeitern und zwei
Aushilfen koordiniert.

Erkrankung

Uber die Ursachen von angeborenen/in
der Kindheit erworbenen Herzfehlern
ist nicht viel bekannt. Meist geht man
von multifaktoriellen Ursachen aus. Es
gibt eine Vielzahl verschiedener ange-
borener Herzfehler (AHF), die teilweise

® KONTAKT

Bundesverband
Herzkranke Kinder e. V. (BVHK)

Kasinostral3e 66, 52066 Aachen
Tel: 0241/912332, Fax: 0241/912333
bvhk-aachen@t-online.de

B I IR R

www.bvhk.de

Spendenkonto

.. Bank fiir Sozialwirtschaft Kdln
° BLZ 37020500
e, Konto 8089100

Bundesverband

Herzkranke Kinder e. V.

isoliert und teilweise in Verbindung mit
Begleiterkrankungen bzw. in Form ei-
nes Syndroms auftreten. Verschiedene
Syndrome, die mit AHF einhergehen,
sind extrem selten. Weitere Informa-
tionen hierzu unter: http://www.bvhk.
de/fileadmin/redaktion/PDF-Dateien/
Broschueren_neu/PD2010.pdf

Die Behandlung und der Verlauf sind
sehr unterschiedlich. Aus o.g. Griinden
fallt die Gesamtheit der AHF nicht unter
die européische Definition von seltenen
Erkrankungen.

Die einzelnen AHF treten mitunter
ausgesprochen selten auf. Kinder, Ju-
gendliche und Erwachsene mit ange-
borenen Herzfehlern brauchen spezia-
lisierte medizinische und psychosoziale
Behandlung. Wir haben eine Sozial-
rechtsberatungs-Hotline eingerichtet,
die den Betroffenen konkrete Hilfen
flr die Antragstellung bietet. Die Fami-
lien erfahren bei uns, wie andere das
Schicksal mit einem chronisch kran-
ken Kind bewaltigen. Wir organisieren
Projekte wie Kinderherzsportgruppen,
Sommercamps, usw. und veroffentli-
chen Informationsmaterial z.B. zu fol-
genden Themen: , Pranatale Diagnostik
angeborener Herzfehler”, ,, Familienori-
entierte Rehabilitation”, ,, OP-Vorberei-
tung” u.v.m.

AuRerdem sind einige unserer Bro-
schiren flir Menschen mit Migrations-
hintergrund in den Sprachen Trkisch,
Russisch und Englisch erhaltlich.

Schatzungen der Deutschen Gesell-
schaft Padiatrische Kardiologie zufol-
ge leben ca. 120.000 Kinder mit AHF
in Deutschland. Etwa jedes 100. Kind
wird mit einem Herzfehler geboren (ca.
6.000-8.000 pro Jahr). Ungefahr 4.500
davon bendtigen eine/mehrere Opera-
tionen am offenen Herzen. Schatzungs-
weise 3% der herzkranken Kinder sind
derzeit noch inoperabel. Dank des me-
dizinischen Fortschritts erreichen heute
etwa 85% der herzkranken Kinder das
Erwachsenenalter.

Selbsthilfe

Unsere Ziele sind:

e sozialrechtliche und psychosoziale
Hilfen far Betroffene und ihre Fami-
lien vermitteln

e Forschung auf dem Gebiet der ange-
borenen Herzfehler unterstiitzen

e familienorientierte Rehabilitation
(FOR) fordern

e Sport- und Begegnungsangebote
(Segel-, Reiterwoche flr herzkranke
Kinder) organisieren

e gesundheits- und gesellschaftspo-
litische Verbesserungen erreichen
BVHK-Arbeitsgruppen (AG): AG Psy-
chosozial, AG Kinderherzsport, AG
Schule/Beruf

o Aufklarungs- und Offentlichkeitsar-
beit zum Thema , Leben mit angebo-
renem Herzfehler"”

Wir vermitteln den Familien Informa-
tionen, Ansprechpartner und Austausch
mit betroffenen Familien und vertreten
die Interessen unserer herzkranken Kin-
der und ihrer Familien im Gesundheits-
und Sozialwesen. Die Diagnose ,,Ange-
borener Herzfehler” ist flr jede Familie
ein Schock. Untersuchungen, Kranken-
hausaufenthalte, die damit verbundene
Trennung der Familienmitglieder und vor
allem eine Operation am offenen Herzen
mit ungewissem Ausgang bedeuten
fir die Familien emotionalen Dauer-
stress, Angst, Hilflosigkeit und finanzi-
elle Zusatzbelastungen. Die Behandlung
komplexer Herzfehler ist nur von kom-
petenten Fachleuten durchzuflhren.
Deshalb haben wir uns im gemeinsa-
men Bundesausschuss (G-BA) fir eine
Strukturrichtlinie eingesetzt, die regelt
welche Mindest-Voraussetzungen KiIi-
niken erflllen missen, die Kinderherz-
OPs durchflhren. Weiterhin engagieren
wir uns im G-BA fir Qualitatssicherung
und fUr eine optimale Umsetzung des §
116 SGB V ,, Spezialambulanzen”. Dank
unserer Aktivitdten haben wir gute Kon-
takte zu verwandten Organisationen, zu
Arztinnen, psychosozialen Mitarbeitern-
nen und der Gesundheitspolitik.



Bundesverband kleinwiichsige
Menschen und ihre Familien

(BKMF) e. V.

P
BKMF

D ier BKMF e.V. vertritt seit 1988
die Interessen der Menschen
mit Wachstumsstoérungen, von denen
zurzeit rund 3.300 Betroffene und An-
gehdrige mit insgesamt 70 unterschied-
lichen Kleinwuchsformen in unserem
Verband organisiert sind. Wir bemthen
uns sowohl um die Sicherstellung einer
bestmdglichen medizinischen Versor-
gung als auch um die psychosoziale
Starkung kleinwichsiger Menschen,
um ihre Integration in die Gesellschaft
und den Abbau von Vorurteilen.

In Deutschland leben rund 100.000
von Kleinwuchs betroffene Menschen.
Derzeit lassen sich ca. 450 verschiede-
ne Formen von Wachstumsstérungen
unterscheiden, deren Ursachen sehr
unterschiedlich sind. Alle zahlen zu den
seltenen Erkrankungen — manche da-
von konnten bislang weltweit nur we-
nige Male nachgewiesen werden. Viele
Wachstumsstérungen gehen neben ei-

ner EndgréRRe, die im Erwachsenenalter
zwischen 70 cm und 150 cm betragt,
zudem mit gravierenden gesundheitli-
chen Einschréankungen einher, wie z. B.
vorzeitigem Gelenkverschleif aufgrund
von Veranderungen im Knochenbau.

Als Organisation der gesundheitli-
chen Selbsthilfe bieten wir nicht nur
Mitgliedern, sondern allen Anfragenden
Unterstltzung in sémtlichen Bereichen,
die mit dem Kleinwuchs zusammenhan-
gen. Wir beraten Betroffene und ihre
Angehdrigen, bieten Gruppenseminare,
Treffen auf Landesverbandsebene und
bundesweite Kleinwuchsforen an. Un-
sere vielfaltigen Publikationen informie-
ren Uber einzelne Kleinwuchsformen.
Zudem sind wir bestrebt, durch eine
Wanderausstellung und andere Formen
der Offentlichkeitsarbeit die Probleme
aber auch Ressourcen kleinwichsiger
Menschen einem gréReren Personen-
kreis zuganglich zu machen.

Ziele unserer Beratung sind:

e Starkung der Familien: Hilfe bei der
Bewaltigung der Diagnose und Un-
terstltzung der Eltern, ihre Kinder
anzunehmen

e Sicherung einer bestmoglichen medi-
zinischen und therapeutischen Versor-
gung von kleinwichsigen Menschen:
Zusammenarbeit mit den Deutschen
Wachstumszentren, Universitats- und
Fachkliniken, Psychologen, Therapeu-
ten

¢ Inklusion in Kindergarten, Schule, Be-
ruf (und damit in die Gesellschaft)

e Berufsorientierte Beratung in Koope-
ration mit arbeitmarktpolitischen Ins-
titutionen

e Beratung und Unterstiitzung bei sozi-
alrechtlichen Belangen, z.B. Schwer-
behindertenausweis, Pflegegeld,
steuerlichen Vergiinstigungen

e Hilfsmittelberatung

Die Arbeit des BKMF e.V. charakte-
risiert vor allem eine enge Kooperation
zwischen ehren- und hauptamtlichem
Engagement. Ein interdisziplindr zu-
sammengesetztes Team aus haupt-
amtlichen Beraterlnnen im Deutschen
Zentrum fir Kleinwuchsfragen (DZK)
unterstitzt die Mitglieder und arbeitet
in enger Vernetzung mit unseren Lan-
desverbanden und Arbeitsgruppen.

KONTAKT @

BKMFe.V.
Leinestrale 2, 28199 Bremen
Tel: 0421/3361690, Fax: 0421/33616918

info@bkmf.de

www.bkmf.de
www.bkmf-netzwerkberuf.de
www.bkmf-jugend.de
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Spendenkonto .
Sparkasse Bremen .
BLZ 29050101 =

Konto 1015981
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m MNEuROFIBROMATOSE

Vah FILEciSCHaubls CGRRPLARCHART iV

D ie Von Recklinghausen Gesell-
schaft e.V. (VRG) wurde 1987
von Eltern betroffener Kinder, Betroffe-
nen und Arzten in Hamburg gegriindet.
Sie wurde benannt nach dem deutschen
Arzt Friedrich Daniel von Recklinghau-
sen, der die Krankheit im Jahre 1886
erstmalig beschrieben hat. Seit 2007
flhrt die Gesellschaft zusatzlich die Be-
zeichnung ,,Bundesverband Neurofibro-
matose”, um die offizielle medizinische
Bezeichnung der Erkrankung im Namen
zu fUhren und auch die bundesweite
Ausrichtung zum Ausdruck zu bringen.

Die Neurofibromatose ist eine Tumor-
erkrankung mit vielen Gesichtern: An
Haut, Augen, Knochen, Nerven, aber
auch an anderen Organen kénnen sich
die unterschiedlichsten Symptome mal
sehr diskret und mal schwer ausgepragt
manifestieren. Mit den Symptomen
nicht oder wenig vertraute Arzte stehen
damit vor erheblichen diagnostischen
Hirden und so vergehen oft Jahre, bis
bei einem Patienten die Krankheit er-
kannt und dann auch behandelt wird.
Insgesamt sind in Deutschland etwa
40.000 Menschen von der chronisch
seltenen Erkrankung betroffen.

Es lassen sich bisher drei Krankheits-
bilder voneinander abgrenzen:

Mit einer Pravalenz von 1:3.000 am
haufigsten ist die Neurofibromatose
Typ 1 (NF1, Morbus von Recklinghau-

, KONTAKT

Bundesverband Neurofibromatose
Von Recklinghausen Gesellschaft e.V.
Martinistr. 52, Haus 054

20246 Hamburg

Tel: 040/46092414

Fax: 040/5277462
info@von-recklinghausen.org

. www.von-recklinghausen.org
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Bundesverband Neurofibromatose
Von Recklinghausen

Gesellschafte. V.

sen). NF-1-Patienten zeigen mindestens

zwei der folgenden Merkmale:

e 6 oder mehr so genannte Café-au-lait-
Flecken — milchkaffeefarbene (hell-
braune) Hautflecken

e 2 oder mehr Neurofibrome, gutartige
Geschwilste bestimmter Nerven-und
Bindegewebszellen

e Sommersprossenartige  Pigmentie-
rung der Achselhdhlen und/oder der
Leistengegend

e Optikusgliom (Tumor am Sehnerv)

e Mindestens 2 Irishamartome (Pig-
mentanreicherungen auf der Regen-
bogenhaut des Auges, auch , Lisch-
Kndtchen” genannt)

e Typische Knochenverdnderungen wie
Keilbeindysplasie oder Verdinnung
der langen Rohrenknochen mit oder
ohne Pseudarthrose (Scheingelenk)

Deutlich seltener tritt die Neurofibro-
matose Typ 2 mit einer Erkrankungshau-
figkeit von 1:40.000 auf. Es handelt sich
um Tumoren des gesamten Nervensys-
tems, aber insbesondere Hirntumoren
und Tumoren im Bereich der Wirbelsau-
le. Bei fast allen Betroffenen bilden sich
Tumoren am rechten und linken Hornerv
(sogenannte Akustikusneurinome).

Die Schwannomatose tritt ebenfalls
mit einer Haufigkeit von 1:40.000 auf.
Dabei kommt es zum Auftreten von
Neurinomen im Bereich des peripheren
Nervensystems und der neuralen Struk-
turen im Bereich der Wirbelsaule.

Spendenkonto
Von Recklinghausen Gesellschafte. V.

Hamburger Sparkasse
BLZ 20050550
Konto 1220/125 932

Der Bundesverband vertritt die Inte-
ressen von 1.600 Mitgliedern und hat
folgende Aufgaben und Ziele:

e \erbesserung der Lebensqualitat der
betroffenen Menschen
e Aufkldrung Uber die Krankheit und

Folgen der Krankheit durch Informa-

tionsschriften, Internet, Kongresse,

Seminare und Workshops
e Unterstltzung von Wissenschaft und

Forschung
e Verbesserung der medizinischen und

psychosozialen Versorgung
e Forderung der sozialen Integration und

Kontaktmdglichkeiten der Betroffenen
e Fdrderung der Bildung von regionalen

Selbsthilfegruppen, um ein maglichst

flachendeckendes Netz von Selbsthil-

fe-Anlaufstellen aufzubauen

Der Verein betreibt in Hamburg ein

. Therapeutisches Gastehaus” mit fol-

genden Unterstltzungsschwerpunkten:

e Berufliche IntegrationvonJugendlichen
mit und ohne Teilleistungsstérung oder
einer Behinderung durch NF

e Unterstltzung von Familien

e Beratung zur Partnerschaft

e Kommunikation unter Betroffenen,
um soziale Isolation zu verhindern

e Beratung Uber medizinische Belange,
die bisher noch nicht befriedigend 16s-
bar sind

e ganzheitliche psychologische und so-
zialtherapeutische Betreuung

e \Verminderung unndtiger stationarer
und ambulanter Behandlungen durch
adaquate Aufklarung

e Schaffung einer Infrastruktur fir ambu-
lante und vorstationare Behandlung

Es arbeiten heute unter dem Dach
des Vereins Uber 20 regionale Selbsthil-
fegruppen. Ein breites Angebot an Ver-
anstaltungen und Seminaren sowie eine
breite Palette von Informationsschriften
tragen dazu bei, Uber die Krankheit auf-
zuklaren. Der Uberwiegende Teil der Ar-
beit wird ehrenamtlich und mit hohem
personlichem Engagement geleistet.



Bundesverband Polio e. V.

Selbsthilfegruppe fiir Personen
mit Spatfolgen nach Kinder-
lahmung

Der Bundesverband Polio besteht seit
1991 und sieht seine Aufgabe in der
Interessenvertretung der Poliobetroffe-
nen.

Es gibt bundesweit Uber 70 Regio-
nalgruppen und 50 Kontaktstellen, die
vor Ortim Rahmen der Selbsthilfearbeit
tatig sind. In vielen Bundeslandern gibt
es Landesverbénde.

In der Offentlichkeit ist kaum be-
kannt, dass etwa 60 bis 70% der Polio-
betroffenen nicht nur an den ,norma-
len” Spatfolgen der Polio (mehr oder
weniger ausgepragten Lahmungen)
sondern auch an dem so genannten
Post-Polio-Syndrom (PPS) leiden. Das
PPS ist wahrscheinlich die Folge einer
jahrzehntelangen Uberbeanspruchung
der bei der Ersterkrankung geschadig-
ten Motoneuronen (Nervenzellen) und
aufdert sich unter anderem in extremer
Midigkeit, Muskel- und Gelenkschmer-
zen und Muskelschwéche. Das PPS ist
ein eigenstandiges Krankheitsbild und
tritt zumeist etwa 20 bis 40 Jahre nach
der Ersterkrankung auf.

Zweck des Verbandes

e Die Unterstitzung und Férderung von
Polio-Betroffenen und deren Angeho-
rigen bei den durch diese Krankheit
bedingten Problemen, insbesondere
bei Spatfolgen. Zweck ist auch die
Vorbeugung gegen Poliomyelitis und
ihre Folgen.

e Darauf hinzuwirken, dass die medizi-
nische und sozialmedizinische Versor-
gung von an Poliomyelitis-Erkrankten
verbessert wird.

Fiir eine Welt
ohne Polio

Ziel des Verbandes

Unter Einbindung des sozialen Umfel-
des, der Arbeitswelt und der Familie
soll dem Poliobetroffenen geholfen
werden, seine eigene Situation besser
einzuschatzen und seinen kinftigen
Lebensweg umzustellen; es gilt — im
Rahmen der Maglichkeiten — ganz be-
sonders dem PPS vorzubeugen oder
dessen Auswirkungen zu lindern.

Bundesweit wird der Aufbau von
Selbsthilfegruppen vor Ort unterstitzt
und vorangetrieben.

Die europaischen und internationalen
Kontakte sowie der Medizinisch-Wis-
senschaftliche Beirat des Verbandes
stellen sicher, dass die jeweils neues-
ten Forschungsergebnisse zuganglich
sind.

Die Mitgliederzeitung , Polio-Nach-
richten” sowie aktuelle Informationen
zur PPS-Forschung national und inter-
national runden das Beratungsangebot
ab.

Dem Verband gehéren zurzeit ca.
2.900 Mitglieder an.

Impfen ist nach wie vor wichtig

Fur eine Welt ohne Polio treten wir in-
sofern ein, dass immer wieder darauf
hingewiesen wird, in Deutschland keine
Impfmidigkeit aufkommen zu lassen.
In Deutschland hat man sich 1998 ent-
schlossen, die Lebendimpfung wieder
durch einen zu injizierenden Totimpf-
stoff (der Salk-Impfstoff feierte 2005
50 Jahre) zu ersetzen. Die Anzahl der
Erkrankten ist zwar stark rlcklaufig,
besiegt oder ausgerottet ist die Polio
nicht.

Auch in Europa treten immer wieder
Falle der Poliomyelitis auf und nicht
zZu unterschatzen ist der Tourismus.
Das Wildvirus kann jederzeit durch
Geschaftsreisende, Touristen oder
Migranten aus jenen Laéndern zu uns
gelangen, in denen die Kinderlahmung
noch endemisch ist. Reisende sollten
kontrollieren, ob der Impfschutz beziig-
lich Polio ausreichend ist.

KONTAKT @

Bundesverband Polio e. V.
Beratungs- und Geschéftsstelle
Freiberger StraRBe 33

09488 Thermalbad Wiesenbad

Tel.: 03733/5041187, Fax: 03733/5041188
bundesverband@polio.sh
www.polio.sh
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G egrindet wurde der Verband
1971. Ursache war die Not
zahlreicher Skoliosekranker, eine zeit-
gemaélRe Behandlung zu finden.

Ziel des Bundesverband ist es, nicht
nur die Belange und Interessen seiner
Mitglieder Institutionen gegenlber zu
vertreten, sondern auch Skoliosekran-
ke hinsichtlich der therapeutischen
Maéglichkeiten in der Bundesrepublik
und Uber deren Grenzen hinaus zu in-
formieren. Zahlreiche Betroffene fan-
den in den vergangenen Jahren durch
Vermittlung des Verbandes die richtige
therapeutische Behandlung.

, KONTAKT

Bundesverband
Skoliose-Selbsthilfe e. V.

Sonnenhalde 5a
74838 Limbach

www.bundesverband-skoliose.de

Spendenkonto
Bank fiir Sozialwirtschaft
° BLZ 37020500
5 Konto 7077002
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Bundesverband

Skoliose-Selbsthilfe e. V.

Erkrankung

Als Skoliose bezeichnet man eine Sei-
tenverbiegung der Wirbelsdule mit
gleichzeitiger Verdrehung der Wirbel-
korper, die nicht mehr vollstandig auf-
gerichtet werden kann. Skoliose an sich
ist keine seltene Erkrankung. Ausnah-
me ist die operationsbeddrftige idio-
pathische Skoliose. Auch bei diversen
anderen seltenen Erkrankungen kann
eine Skoliose auftreten. Skoliose fihrt
nach und nach zu strukturellen Veran-
derungen der Wirbelkoérper mit Verlust
der Beweglichkeit.

AulRerdem koénnen Stérungen im
Bereich der inneren Organe, vor allem
des Herzens und der Lunge auftre-
ten. Es kommt zur Verminderung der
Atemkapazitdt und zu einer Rechtsherz-
Uberlastung. Schmerzen, eine deutlich
eingeschrankte korperliche Leistungs-
fahigkeit und eine Einschrankung der
Lebensqualitat sind die Folgen.

Selbsthilfe

Zur Zeit hat der Bundesverband Skolio-
se-Selbsthilfe e.V. ca. 1.700 Mitglieder.
Neben unseren bestehenden Kontakt-
stellen richten wir seit Anfang 1997
Selbsthilfegruppen in allen Bundeslan-
dern ein. Durch die Selbsthilfegruppen,
die Ansprechpartner, die Kontaktstel-
len, die Jahreshauptversammlung und
Sonderveranstaltungen des Verbandes
haben unsere Mitglieder die Mdglich-
keit, sich persénlich untereinander ken-
nenzulernen. Die Liste der aktuellen
Selbsthilfegruppen,  Ansprechpartner
und Kontaktstellen kénnen Sie bei der
Geschéaftsstelle anfordern.

FUr den medizinischen Bereich steht
uns ein Fachbeirat zur Verfligung, der
sich aus niedergelassenen Orthopaden
und namhaften Wirbelsaulenchirurgen
zusammensetzt, komplettiert durch ei-
nen erfahrenen Verwaltungsfachmann.

Der  ,Bundesverband  Skoliose-
Selbsthilfe e.V.” ist als gemeinnltzig
anerkannt und finanziert sich Uber Mit-
gliedsbeitrdge und Spenden.



Bundesverband

Williams-Beuren-Syndrom e. V.

®

Das Williams-Beuren-Syndrom
(WBS) ist mit einer Haufigkeit
von 1:20.000 bis 1:50.000 eine relativ
seltene Erkrankung. Durch das selte-
ne Vorkommen des Syndroms ist sein
Bekanntheitsgrad gering und die Dia-
gnose wird teilweise erst nach Jahren
gestellt.

Seit 1993 ist bekannt, dass es spon-
tan durch den Verlust von genetischem
Material bei der Bildung der Keimzellen
entsteht. Es handelt sich um eine ge-
netisch bedingte Entwicklungsstérung,
die haufig einhergeht mit einem Herz-
fehler, mit psychomotorischer Retardie-
rung, charakteristischen Gesichtszligen
und mit einem spezifischen Kognitions-
und Verhaltensprofil. Kinder, die das
WBS aufweisen, haben meistens ein
sehr freundliches und kontaktfreudiges
Wesen. Sie verfligen auch Uber beson-
dere Fahigkeiten (z.B. sind sie sprach-
gewandt, einflihlsam, musikalisch und
verflgen Gber ein gutes Orts- und Perso-
nengedachtnis). In Amerika spricht man
deshalb von geistiger Asymmetrie.

Aufgrund der vielschichtigen Behin-
derung sind von den betroffenen Famili-
en besondere Alltagsschwierigkeiten zu
bewadltigen. Die Betreuung der Kinder
mit WBS sollte in einem multi-diszipli-
naren Team von Padiatern, Zahnarzten,
Physiotherapeuten, Sprachtherapeuten
und Psychologen erfolgen. Erwach-
sene Patienten kénnen nur selten ein
selbstandiges Leben flhren.

In Deutschland haben sich rund 450
betroffene Familien im ehrenamtlich
gefuhrten  Williams-Beuren-Syndrom
Bundesverband e.V. (gegriindet 1989)
zusammengeschlossen.

Durch die zunehmenden Forschungs-
aktivitaten in den letzten 15 Jahren
wachsen das Wissen und der Bekannt-
heitsgrad der Erkrankung. Der Bun-
desverband Williams-Beuren-Syndrom
e.V. setzt sich flir weitere Verbesse-
rungen ein: Gemeinsam mit seinem
wissenschaftlichen Beirat wird an der
Erforschung des Syndroms gearbeitet,
die vorhandenen Informationen werden
mit entsprechenden Broschiren an die
Familien und die begleitenden Fachleu-

te (z. B. Mediziner, Pddagogen, Frihfor-
derung) weitergegeben. Der Bundes-
verband und seine Regionalgruppen
fordern den Erfahrungsaustausch und
die gegenseitige Unterstiitzung der Be-
troffenen und ihrer Familien. Hinsicht-
lich der medizinischen Versorgung und
der Entwicklung von Zukunftsperspekti-
ven flr Erwachsene mit WBS wird noch
groRer Handlungsbedarf gesehen.

KONTAKT @

Bundesverband
Williams-Beuren-Syndrom e. V.

Danziger Stralle 2A
85748 Garching

Tel: 089/32002986, Fax: 089/32733994

info@w-b-s.de, www.w-b-s.de
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Spendenkonto
Hypovereinsbank Flensburg
BLZ 20030000 o°

Konto 82800888 . ..*"



) o

iy P

— &

Organisation

Gegrindet wurde der Bundesverein
Leukodystrophie e.V. am 08.11.1999.
Er vertritt alle Menschen, die an Leu-
kodystrophie erkrankt sind. Derzeit ha-
ben wir 190 Mitglieder, davon sind 150
Betroffene. Es gibt in Deutschland ca.
400 an Leukodystrophie Erkrankte. Bei
wievielen Menschen in Europa diese
Krankheit diagnostiert wurde, ist nicht
bekannt.

Erkrankung

Es gibt verschiedene Leukodystrophi-
en — unterschiedliche Gendefekte mit
verschiedenen Stoffwechselstdérungen.
Wie bei anderen seltenen Erkrankungen
ist der Weg bis zu einer Diagnose immer
noch lang. Bei den Kindern ist dieser
inzwischen zwar meist kirzer, aber Er-
wachsene mit Leukodystrophien haben
haufig Odysseen hinter sich, teilweise
landen sie sogar in der Psychiatrie. Da-
her sehen wir es als unsere Aufgabe an,
immer wieder darauf hinzuweisen, dass
es diese Erkrankungen gibt — auch bei
Erwachsenen. Aus diesem Grunde ha-
ben wir seit zwei Jahren einen Stand auf
dem jahrlichen Kongress der DGN.

, KONTAKT

Bundesverein Leukodystrophie e. V.
Achim Kaisinger

Am Bleichrasen 7

35279 Neustadt/Hessen

Tel: 06692/918113

Fax: 07034/6559986

Biirozeiten: Mo 18:30-20:30 Uhr,

c Mi 10:00-13:00 und 15:00-18:00

5 info@bvlev.de
www.bvlev.de
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Bundesverein

Leukodystrophie e. V.

Selbsthilfe

Unsere Aufgaben sind:

e Betroffene aus der Isolation holen

e Jahrliches Patiententreffen organisie-
ren

e |nteressen der Patienten in der Politik
vertreten

e Ansprechpartner bei Problemen sein

e Hilfe zur Selbsthilfe geben

e Austausch der Patienten untereinan-
der ermaoglichen

Wie bei anderen seltenen Erkrankun-
gen sind auch unsere Mitglieder Uber
das ganze Bundesgebiet verstreut, ein-
zelne auch in der Schweiz und Oster-
reich. Regionale Treffen gibt es deshalb
nicht.

Patiententreffen

Wir organisieren einmal jahrlich, Anfang
Oktober, ein Patiententreffen mit Mit-
gliederversammlung. Arzte und Thera-
peuten bringen uns auf den neuesten
Stand von Therapie und Forschung.

Andere Referenten helfen uns bei
der Bewaltigung des Alltags, indem sie
Themen wie Ubergang Schule — Be-
ruf, Ausbildung bei Jugendlichen mit
besonderem Hilfebedarf, Kinderhospiz
oder Hilfen im Reha- und Sanitérbereich
aufgreifen.

Spendenkonto
VR Bank Mainz

BLZ 55060417
Konto 8800111

Durch die unterschiedlichen Krank-
heitsverldufe gibt es unterschiedliche
BedUrfnisse. Ganz wichtig ist den Be-
troffenen und Angehérigen bei den
Patiententreffen auch der Austausch
untereinander. Der Umgang mit der
Krankheit und die Gesprdache unter-
einander sind sehr offen und freund-
schaftlich, es herrscht eine familidre
Atmosphére. Auch flr Forscher ist es
interessant, die Betroffenen, flr die sie
Grundlagenforschung betreiben, ,live”
zu erleben.

Informationen

Informationen gibt es auf unserer Home-
page oder im jahrlich nach dem Patien-
tentreffen erscheinenden Leukodystro-
phie-Journal. Faltblatter mit Informatio-
nen zu den haufigeren Formen konnten
wir ebenfalls erstellen. AuRerdem sind
telefonisch oder per Mail Anfragen in
der Geschaftsstelle moglich.

Unterstiitzung

Wir erhalten Unterstltzung durch un-
seren medizinisch-wissenschaftlichen
Beirat mit Wolfgang Kohler, Chefarzt
Neurologie Wermsdorf; Prof. Dr. Alfried
Kohlschatter, Hamburg; Prof. Dr. Volk-
mar Gieselmann, Bonn; Prof. Dr. Dr.
Robert Steinfeld, Goéttingen; Dr. Jorn.
Sven Kuhl, Berlin; Dr. Piotr Sokolowski,
Wermsdorf; Dipl.-Psych. A. Weddige,
Gottingen; Prof. Dr. Johannes Berger,
A-Wien.
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Was ist das CHARGE Syndrom?

Das CHARGE Syndrom gilt als eine
der komplexesten medizinischen und
entwicklungspadagogischen  Heraus-
forderungen, die derzeit bekannt sind.
In Deutschland werden im Jahr rund
75 Kinder mit dem CHARGE Syndrom
geboren. Erstmals beschrieben wurde
es 1979 und seit 2004 ist nun auch ein
genetischer Test maglich.

Das Wort ,CHARGE" ist ein soge-
nanntes Akronym, zusammengesetzt
aus den englischen Anfangsbuchstaben
der meistbetroffenen Organsysteme.
Die Hauptmerkmale fir CHARGE sind:
Spaltbildung im Auge, Choanalatresie,
charakteristisches CHARGE-Ohr sowie
eine Storung der 12 Hirnnerven, wo-
bei nicht all diese Merkmale bei jedem
CHARGE Kind auftreten. Neben den
oben genannten Fehlbildungen gibt es
noch bis zu 40 weitere korperliche Be-
eintrachtigungen in unterschiedlichster
Auspragung.

Kinder mit CHARGE Syndrom ent-
wickeln sich verzogert und gelten als
horsehbehindert bzw. taubblind. Nur

wenige sind geistig behindert, die meis-
ten haben eine normale Intelligenz, was
aufgrund der mehrfachen Behinderun-
gen oftmals schwer einzuschéatzen ist.
Grundsatzlich besteht die Gefahr, die
intellektuellen Fahigkeiten CHARGE-
Betroffener zu unterschatzen. Es ist
deshalb umso wichtiger, die Kinder
frihzeitig entsprechend ihrer Fahigkei-
ten zu férdern.

Trotz all dieser massiven Anfangs-
probleme entwickeln sich viele Kinder
sehr positiv, kommen gut mit ihrer Seh-
und Hérminderung zurecht, entwickeln
Sprache oder die Fahigkeit mit Gebar-
den zu kommunizieren.

Der Verein

Der CHARGE Syndrom e.V. ist eine
gemeinniitzige Selbsthilfevereinigung
zur Unterstltzung von CHARGE-Betrof-
fenen und deren Familien im deutsch-
sprachigen Raum (derzeit in Deutsch-
land, Osterreich, Schweiz, Luxemburg).
Der Verein wurde 2006 gegrindet und
umfasst aktuell 135 Mitgliedsfamilien
(Stand 07/2010).

Ziele und Aufgaben

Der Verein hat es sich zur Aufgabe ge-
macht, CHARGE-Betroffene und ihre
Familien bestmaoglich zu unterstltzen,
dies vor allem in Hinsicht auf das Sam-
meln und Weitergeben von Informatio-
nen mit dem Ziel, das Leben der Fami-
lien zu erleichtern. Auch bei burokrati-
schen Hindernissen, denen die Eltern
gerade in den ersten Lebensmonaten
immer wieder begegnen, steht der
Verein helfend zur Seite. Es ist vor al-
lem wichtig, den Eltern schon von der
Geburt an, eine Perspektive mit ihrem
CHARGE-Kind aufzuzeigen.

Der Verein unterstitzt auRerdem bei
der Wahl von spezialisierten Arzten,
Therapeuten und Einrichtungen und ist
im Gegenzug Berater von Arzteschaft
und Fachkraften zur Unterstltzung von
Wissenschaft und Forschung.

Der Erfahrungsaustausch der Mitglie-
der und Betroffenen untereinander spielt
eine grofde Rolle, so werden bereits seit
der Griindung des Vereins Bundestreffen,
Elternworkshops und Themenwochen-
enden organisiert. Die Vereinszeitschrift
., Trommelwirbel”, eine Literaturliste, der
Verleih spezieller Férderungsmaterialien
sowie ein CHARGE-Internetforum bieten
den Mitgliedern auRerdem Information,
Austausch und Unterstitzung.

KONTAKT @

CHARGE Syndrom e. V.
Borbath 19, 91448 Emskirchen
Tel: 09104/826345, Fax 09104/826345

info@charge-syndrom.de
www.charge-syndrom.de
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Spendenkonto
Sparkasse im Landkreis Neustadt ~ °
a.d. Aisch — Bad Windsheim S

BLZ 76251020 .
Konto 225859156 . ..*"
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D ie Deutsche Cochlear Implant
Gesellschaft e.V. ist ein unab-
hangiger Dachverband zur Vertretung
der Interessen von Cochlear Implant
(CI)-Tragern. Mitglieder der DCIG und
deren Regionalverbande sind Cl-Tréager,
Angehorige, Fachleute und Interessier-
te.

Seit 1987 berat, begleitet und unter-
stiitzt die DCIG Betroffene und deren
Angehdrige und setzt sich flr die Be-
lange von gehdrlos geborenen Kindern
und spéat ertaubten Erwachsenen in
Deutschland ein.

Was ist ein Cochlear-Implantat
-Cr

Das Cochlear-Implantat (Cl) ist eine teil-
weise implantierbare elektronische In-
nenohrprothese, die die ausgefallenen
Funktionen des Innenohrs ersetzen soll.
Dies ermdoglicht ertaubten Erwachse-
nen sowie gehorlos geborenen Kindern,
héren und sprechen zu lernen. Ein inten-
sives Spezialtraining ist — bei Erwachse-
nen und Kindern — ein unverzichtbarer
Bestandteil einer Cl-Versorgung. Es
gibt eine Vielzahl von seltenen Erkran-
kungen, die mit Hérschadigungen ein-
hergehen.

, KONTAKT

Deutsche Cochlear Implant Gesell-
schafte.V.

Postfach 3032, RosenstralRe 6
89253 lllertissen

Tel: 07303/3955

Fax: 07303/43998

dcig@dcig.de

www.dcig.de

g Spendenkonto
o Sparkasse Neu-Ulm/lllertissen
o BLZ 73050000

’ Konto 190025536

ee®®® 00 e s 000000 00

.
LAY

Deutsche Cochlear
Implant Gesellschafte. V.

Aufgaben und Ziele der DCIG

Forderung von Horgeschadigten, die
mit Cochlear-Implantat (Cl) oder ande-
ren Hilfsmitteln versorgt worden sind
oder versorgt werden wollen
Interessenvertretung der Cl-Trager
Information und individuelle Bera-
tung

Kontakte mit CI-Tréagern

Fortbildungs- und Freizeitangebote
Beratung von Cl-Kandidaten vor der
oP

Begleitung im Hinblick auf das neue
Horen durch gemeinsame Aktivitaten
individuelle Unterstltzung im Um-
gang mit Behdrden und Institutionen
Unterstltzung der Cl-Selbsthilfe
Forderung von Cl-versorgten Kindern
und Jugendlichen

Der Deutschen Cochlear Implant
Gesellschaft gehoren die nach-
stehenden Regionalverbande an

e Bayerischer Cochlear Implant Ver-
band e.V

e Berlin-Brandenburgische
Implant Gesellschaft e. V.

e Cochlear Implant Verband Baden-
Wirttemberg e. V.

e Cochlear Implant Verband Hessen-
Rhein-Main e. V.

e Cochlear Implant Verband Mittel-
deutschland e. V.

e Cochlear Implant Verband Nord e. V.

e Cochlear Implant Verband Nordrhein-
Westfalen e. V.

e Gesellschaft fir Integrative Horreha-
bilitation e. V.

e Kleine Lauscher” — Elterninitiative
zur lautsprachlichen Foérderung hor-
geschadigter Kinder e. V.

e Verein der Eltern und Freunde horbe-
hinderter Kinder Sudniedersachsen
e.V.

Cochlear

Publikationsorgan:
Fachzeitschrift Schnecke -
Leben mit Cl und Horgerat

Die Schnecke ist eine Fachzeitschrift
rund um die Themen Cochlear-Implan-
tat, Schwerhorigkeit, Taubheit, Tinnitus,
Horgerdte und Hor-Hilfsmittel mit Ver-
breitung im deutschsprachigen Europa.
Durch wissenschaftliche Fachbeitrage,
die durch Erfahrungsberichte Betroffe-
ner erganzt werden, zeichnet sich die
Schnecke aus. Diese Konstellation bie-
tet dem Leser einen besonders tiefen
Einblick in die Problematik der Horscha-
digung und ihrer Bewaltigung.
www.schnecke-online.de;
www.schnecke-ci.de

Weitere Informationsmaterialien

e Wichtige Fragen und Antworten zum
Cochlear-Implantat

e Das Cochlear-Implantat-Schaubild

e Cl-Informationsmappe mit Kontaktad-
ressen

e Taub und trotzdem hoéren — Die Deut-
sche Cochlear Implant Gesellschaft
e. V.

e Literatur- und Ratgeberliste

e Positionspapiere zur bilateralen CI-
Versorgung

e Positionspapier zur Unterversorgung
mit Cochlear-Implantaten in Deutsch-
land

Publikationen

e _ Mein Weg aus der Stille” Marlis Her-
zogenrath; 1992 und 2003

e _ Mein Leben” von Irmgard Gummelt;
2004

e Sichtbar bleiben — Vom Aufbruch in
die Welt des Gehens und Hoérens";
Anna Hild, 2007
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Ehlers-Danlos-Initiative e. V.

Aufbau unserer Initiative

Zweck unseres Vereins ist die Forde-
rung von Ehlers-Danlos-Syndrom (EDS)
Betroffenen. 1996 wurde der Verein
von Betroffenen gegrindet. Finf Lan-
desleiter und zwei Ortsgruppenleiter
unterstlitzen derzeit die Arbeit des Bun-
des-Vorstandes.

Was ist das
Ehlers-Danlos Syndrom (EDS)?

Das EDS ist eine seltene (d.h. es sind
weniger als 5 von 10.000 Menschen
betroffen), vererbbare Bindegewebs-
erkrankung, bei der eine Stoérung der
Kollagenbiosynthese vorliegt. Man un-
terscheidet sechs Subtypen, die mehr
oder weniger schwer ausgepragt sind.
Da Bindegewebe Uberall im Kérper vor-
kommt, sind die Symptome sehr vielfal-
tig. Sie reichen von lGberdehnbarer, leicht
verletzbarer Haut, Gberbeweglichen Ge-
lenken bis hin zum ReiRen der inneren
Organe und Gefalde sowie dem Ausren-
ken der Gelenke, Skelettdeformationen
und hoher Schmerzempfindlichkeit.

Was heift es, mit Ehlers-Danlos
zu leben?

Kinder und Jugendliche leiden beson-
ders unter dem Gehansel ihrer Mitsch-
ler, den Einschrdankungen im Sport und
den Narben als typische Schoénheitsfeh-
ler. Als Erwachsene stehen die zuneh-
menden Gelenk- und GefalRprobleme
sowie die Schmerzen im Vordergrund.
Viele Betroffene beklagen die Unwis-
senheit sowie das Unverstéandnis der
Arzte. Selbst im personlichen Umfeld
sind Unterstellungen wie Kindesmiss-
handlungen und simulierte Beschwer-
den keine Ausnahme. EDS-Betroffene
haben ihr Leben lang das Geflhl, sich
immer rechtfertigen zu missen.

Welche Themen greifen wir auf?

e Die Unwissenheit Uber das Krank-
heitsbild in der Bevdlkerung und bei
dem medizinischen Fachpersonal zu
eliminieren und somit die Zeit bis zur
richtigen Diagnose zu verklrzen.

e Den Erfahrungsaustausch mit Betrof-
fenen, Arzten und Therapeuten zu for-
dern —auch auf internationaler Ebene;
Arztesymposien in Zusammenarbeit
mit dem medizinisch-wissenschaftli-
chen Beirat zu organisieren.

e Die EDS-Forschungsbemiihungen zu
férdern.

e Die Beteiligung an EDS-Studien anzu-
stoRen und zu unterstitzen.

e Junge EDS-Betroffene zu motivieren,
sich untereinander auszutauschen.

e Die unzureichenden Labor-Abrech-
nungsmoglichkeiten fir bendtigte
elektronenmikroskopische Laborun-
tersuchungen zur EDS-Diagnostik zu
verbessern.

Was bewegt unsere Initiative?

Unser Wunsch ist es, weitere EDS-
Mitglieder auf Vorstands-, Landes- und
Ortsgruppenebene — insbesondere in
den neuen Bundeslandern — zu gewin-
nen, die in unserer Initiative mitarbeiten
mochten.

KONTAKT @

Deutsche Ehlers-Danlos-Initiative e. V.
Geschaftsstelle

KugelbiihistraBe 1, 91154 Roth
Tel: 09171/981516, Fax: 09171/981518

info@ehlers-danlos-initiative.de
www.ehlers-danlos-initiative.de
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Spendenkonto

Hypo Vereinsbank Roth .
BLZ 76420080 Lt
Konto 380726432 .
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Deutsche Fancomn-Anamee-Hille a

Beschreibung des
Krankheitsbildes

Fanconi-Anamie (FA) gehdrt mit ca.
250 Betroffenen in Deutschland zu den
extrem seltenen genetischen Erkran-
kungen. Obwohl ein Teil der Kinder mit
mehr oder weniger stark ausgepragten
Fehlbildungen zur Welt kommt (z.B. an
Daumen, Unterarmen, Nieren, Hiften,
Ohren, Herz, Speiseréhre, Darm) und
viele FA-Patienten typische Pigment-
anomalien der Haut, ein reduziertes
GroRenwachstum und einen kleinen
Kopfumfang aufweisen, wird die Fan-
coni-Anamie als genetische Ursache
haufig erst zwischen dem 4. und 10. Le-
bensjahr diagnostiziert. Ab diesem Alter
bildet sich bei den meisten betroffenen
Kindern das blutbildende Knochenmark
zurlick. Die Kinder fallen durch Blasse
der Haut, Ermldung bei kérperlicher An-
strengung, Neigung zu blauen Flecken,
Nasen- und Zahnfleischblutungen bzw.
durch haufige Infekte auf. Stark abge-
sunkene Blutwerte kdnnen mitunter zu
lebensbedrohlichen Zustanden flhren.

Mehr als die Halfte der Patienten
spricht mittel- oder léangerfristig auf
Androgenpréparate an. Dies sind Me-
dikamente, die synthetisch hergestell-
te mannliche Hormone enthalten. Fur
andere kommen vorlibergehend nur

, KONTAKT

Deutsche Fanconi-Anamie-Hilfe e. V.
Bundesgeschiftsstelle

Bdckenweg 4, 59427 Unna

Tel: 02308/2324
ralf.dietrich@fanconi.de
www.fanconi.de

R Spendenkonto
: Postgiroamt Stuttgart
0, BLZ 60010070
‘e .. Konto 151616700
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Fanconi-Anamie-Hilfe e. V.

Bluttransfusionen bzw. bei Infektio-
nen die Gabe von Antibiotika in Fra-
ge. RegelmaRige Untersuchungen in
erfahrenen Zentren sind notwendig,
um festzustellen, ob und wann ein FA-
Patient chromosomale Veranderungen
im Knochenmark und Blut entwickelt.
Insbesondere Verluste oder Zugewinne
auf den Chromosomen 3 und 7 werden
daflr verantwortlich gemacht, dass es
bei Fanconi-Andmie in jedem Alter zur
Akuten Myeloischen Leukamie (AML)
kommen kann.

Als einzige Option zur dauerhaften
Heilung des Knochenmarks bleibt eine
Knochenmarktransplantation — (KMT).
Vor dem Jahre 2000 hatten FA-Patien-
ten nur dann gute Uberlebenschancen,
wenn fir ihre KMT ein gewebe-identi-
scher Geschwisterspender zur Verfi-
gung stand. Verbesserte und speziell
an FA angepasste Transplantationspro-
tokolle sowie ein weltweit auf tber 10
Millionen Freiwillige angewachsener
Spenderpool haben die Situation ver-
bessert: Auch FA-Patienten, fur die nur
unverwandte Spender zur Verflgung
stehen, kann in etwa 70 bis 80% der
Falle mit einer KMT zuverlassig gehol-
fen werden.

Das mit zunehmendem Alter bei Fan-
coni-Anéamie extrem erhdhte Risiko flr
Schleimhautkrebs im Mund-, Rachen-
und Genitalbereich bleibt auch nach
erfolgreicher  Knochenmarktransplan-
tation bestehen. Es gibt berechtigte
Hoffnung, die Uberlebenszeit auch von
FA-Patienten, die Schleimhautkrebs
entwickeln, durch engmaschige Vor-
sorgeuntersuchungen, eine verbesser-
te Friherkennung und an die FA ange-
passte Behandlungsstrategien deutlich
anheben zu kdnnen.

Die Fanconi-Andmie wird autosomal
rezessiv vererbt. Das bedeutet, die El-
tern betroffener Kinder sind selbst ge-
sund. Erst mit der Diagnose erfahren
sie, dass sie beide verdeckte Erbtrager
des Gendefektes sind, der die Krank-
heit bei ihrem Kind ausgeldst hat.

Zur Patientenorganisation und
den Forschungszielen

Die Deutsche Fanconi-Andmie-Hilfe
wurde 1990 von Eltern betroffener Kin-
der gegrindet und hat Uber 300 Mit-
glieder. Schwerpunkte der Arbeit sind
Information der betroffenen Familien
und der behandelnden Arzte. Ein- bis
zweimal jahrlich werden Treffen orga-
nisiert, zu denen betroffene Familien,
Arzte und Wissenschaftler eingeladen
werden. Der Vorstand besteht zurzeit
aus funf, der Wissenschaftliche Bei-
rat aus 13 Mitgliedern. Mit mehr als
500.000 Euro aus Spenden konnten in
den vergangenen 20 Jahren zahlreiche
FA-Forschungsprojekte mafgeblich
mitfinanziert werden.

Durch internationale BemUhungen
hat sich seit 1990 die durchschnittliche
Lebenserwartung der Betroffenen von
ca. 14 auf 21 Jahre verbessert (Ten-
denz deutlich steigend). Zu den For-
schungszielen fur die Zukunft gehéren
ein effektiverer und nebenwirkungsar-
merer Einsatz der Androgentherapie,
gesicherte Erkenntnisse Uber einen
moglichen medikamentdsen Schutz
vor Freien Sauerstoffradikalen (vor
und nach KMT), die Verbesserung der
Friherkennung und Behandlung von
Leukdmie und Schleimhautkrebs bei
Fanconi-Anamie, die Mithilfe beim Aus-
bau von Knochenmarkspenderdateien
sowie die Férderung von MalRnahmen
zur Klarung der Frage, inwieweit sich
auch bei Fanconi-Anamie-Patienten in
Zukunft das Knochenmark durch eine
Gentherapie erfolgreich behandeln las-
sen konnte.
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Das Beratungszentrum der DGM in Freiburg im Breisgau

Neuromuskulare Erkrankungen

Uber 800 neuromuskulare Erkrankun-
gen sind derzeit bekannt. Die Mehrzahl
ist erblich bedingt und nicht heilbar. Sie
beeintrachtigen das Leben der (ber
100.000 Betroffenen in Deutschland
mitunter schon im Kindesalter erheblich.
Durch den fortschreitenden Muskel-
schwund wird die Bewegungsfahigkeit
drastisch eingeschrankt. Je nach Erkran-
kungshbild ist mit einer stark verkirzten
Lebenserwartung zu rechnen. Neben
den physischen Einschrankungen ist
die Auseinandersetzung mit einer derar-
tigen Diagnose fur Betroffene und ihre
Familien oft psychisch sehr belastend.

Die DGM

Gegriindet im Jahr 1965 mit dem Ziel,
Forschungsaktivitaten zu den neuromus-
kularen Erkrankungen zu fordern, ist die
DGM heute mit Uber 7.500 Mitgliedern
in 16 ehrenamtlich geflhrten Landesver-
banden die groRRte deutsche Selbsthilfe-
organisation flir Muskelkranke.

Aufklarung, Beratung und Information
Die ehrenamtliche Beratung durch
selbst Betroffene oder Angehdrige ist
ein zentrales Aufgabengebiet der DGM.
Uber 300 ehrenamtliche Kontaktper-
sonen sind bundesweit flr die Ratsu-
chenden da. Ergédnzend steht ihnen das
hauptamtliche Beratungsteam der DGM
in Freiburg zur Seite. Das Beratungs-
angebot reicht hier von medizinischer
Uber psychosoziale Beratung bis hin
zur Hilfsmittelberatung. Eine Reihe von
Merkblattern und Broschiren ergénzt
das Beratungsangebot. Vierteljahrlich
erscheint aufserdem die Mitgliederzeit-
schrift ,Muskelreport”.

Gern werden die erkrankungsspezifi-
schen Patientenrundbriefe als Maglich-
keit des geschutzten Erfahrungsaustau-
sches genutzt. Veranstaltungen far die
unterschiedlichen Erkrankungsformen
fordern die gegenseitige Information
und den Austausch. Aufgrund der relati-
ven Seltenheit der Muskelerkrankungen
haben viele niedergelassene Arzte we-
nig Erfahrung auf diesem Gebiet. Hier
leistet die DGM wichtige Aufklarungsar-
beit, denn je friiher eine richtige Diagno-
se gestellt wird, desto mehr kénnen die
Betroffenen zur Erhaltung der eigenen
Lebensqualitat tun.

Barrierefreies Probewohnen mit
Hilfsmittelberatung

In den zwei vollstandig barrierefrei kon-
zipierten DGM-Probewohnungen kon-
nen vielféltige technische und bauliche
Speziallésungen an Mébeln und Sanitar-
einrichtungen unter Alltagsbedingungen
getestet werden.

Forschungsforderung

Nach wie vor ist die Forschungsfor-
derung eine wesentliche Aufgabe der
DGM. Wenn auch die Médglichkeiten
einer Heilung noch in weiter Ferne lie-
gen, konnen mithilfe der Forschung
symptomatische Therapien entwickelt
und erprobt werden, die das Leben der
Betroffenen enorm erleichtern. Durch
die Vergabe von Forschungspreisen und
die Forderung von Forschungsprojekten
weckt die DGM bei Wissenschaftlern
Interesse fUr die Beschaftigung mit neu-
romuskularen Erkrankungen.

Politische Vertretung

Vertreterinnen der DGM nutzen auf
allen Ebenen, vom Gemeinsamen Bun-
desausschuss bis zum regionalen Aus-
schuss, das Mitspracherecht der Selbst-
hilfevertreter und machen die Anliegen
Muskelkranker in den verschiedenen
Gremien geltend.

KONTAKT @

Deutsche Gesellschaft
fiir Muskelkranke e.V. (DGM)

Im Moos 4
79112 Freiburg

Tel: 07665/94470, Fax: 07665/944720
info@dgm.org, www.dgm.org
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Bank fiir Sozialwirtschaft Karlsruhe °
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Deutsche Gesellschaft fiir
Osteogenesis imperfecta
(Glasknochen) Betroffene e. V.

O steogenesis imperfecta (kurz
,Ol" oder , Glasknochen”) ist
eine seltene, erbliche, angeborene Bin-
degewebsstorung, deren Hauptmerk-
mal die erhdhte Knochenbrlchigkeit
ist. Andere Symptome, die auftreten
kénnen, sind unter anderem: Minder-
wuchs, Schwerhdrigkeit, Skelettdefor-
mierungen, Uberstreckbare Gelenke
oder brlichige Zahne.

Ol tritt mit einer Haufigkeit von etwa
1:15.000 auf, wird durch einen Mangel
bzw. einen strukturellen Defekt des
Kollagens verursacht und hat sehr un-
terschiedliche Auspragungsformen.

Ol kann nicht geheilt werden, ihre
Behandlung hat nur die Linderung oder
Eingrenzung ihrer Symptome zum Ziel.
Dies wird durch orthopadische Malf3-
nahmen, Nagelungen der Réhrenkno-
chen, Physiotherapie und andere me-
dizinische oder auch medikamentdse
Behandlungen versucht. Daneben sind
gegenseitige Unterstltzung durch Er-
fahrungs- und Informationsaustausch
mit anderen Ol-lern von grofier Bedeu-
tung fur die Betroffenen und ihre Ange-
horigen. Um all dies bemiht sich unse-
re seit 1984 bestehende Organisation
mit ihren sechs regionalen Landesver-
banden Weltweit gibt es derzeit etwa
50 Ol-Selbsthilfeorganisationen.

® KONTAKT

Deutsche Gesellschaft fiir Osteo-
genesis imperfecta Betroffene e. V.
Beratungsstelle

Bei den Miihren 82

20457 Hamburg

Tel: 040/69087200

) Fax: 040/69087199

K info@oi-gesellschaft.de
www.oi-gesellschaft.de

e0 000000000000 00

Selbsthilfe

Seit 1984 setzt sich die Selbsthilfege-
sellschaft auf Bundesebene und tber ih-
re sechs Landesverbande auch regional

Spendenkonto

Stadt- und Kreissparkasse
Rothenburg ob der Tauber
BLZ 76551860
Konto 106633

fur die Probleme der Betroffenen und
ihrer Angehorigen ein.

Bundesweite Anlaufstelle ist hierbei
die Beratungsstelle in Hamburg.

Angebote und Aktivitaten

e Vermittlung von auf Ol spezialisierten
Arzten, Kliniken und Reha-Einrichtun-
gen

e Fortbildungsveranstaltungen, Famili-
enwochenenden, Jugendarbeit und
Seminare

e Herausgabe von Fachliteratur

e |nteressensvertretung auf nationaler
und internationaler Ebene

e Kooperation mit Medizinern und Wis-
senschaftlern bzw. anderen Partner-
organisationen



Deutsche Hamophilie-
gesellschaft zur Bekampfung
von Blutungskrankheiten e. V.

Bluterkrankheit (Hamophilie)

Neben selteneren Blutungsleiden und
dem so genannten von Willebrand-Jur-
gens-Syndrom sind die meisten Mitglie-
der des Vereins von der Bluterkrankheit
(Hémophilie) betroffen. Durch den ge-
netisch bedingten Mangel eines Blut-
gerinnungsfaktors wird eine wirksame
Blutgerinnung bei duRReren und inneren
Blutungen verzdgert. Unbehandelt kann
der Betroffene verbluten oder — infolge
von Blutungen in Gelenken oder Musku-
latur — schwerwiegende Dauerschaden
und damit zum Teil erhebliche Behinde-
rungen erleiden. Es gibt unterschiedli-
che Schweregrade und Verlaufsformen
der Hamophilie. Sie ist bislang nicht
heilbar.

Die klassische Form der Bluterkrank-
heit wird von Méannern Uber ihre Tochter
auf die Enkelséhne Ubertragen (bei Toch-
tern kommt die Krankheit normalerweise
nicht zum Ausbruch), allerdings kann die
Krankheit auch spontan auftreten. Man
schatzt die Zahl der dauernd behand-
lungsbeddrftigen Bluter in Deutschland
auf ca. 4.000, die der Betroffenen auf ca.
6.000.

Behandlung

Die Behandlung erfolgt durch die Zufuhr
eines Konzentrates des fehlenden Ge-
rinnungsfaktors, das aus dem Blutplas-
ma von Spendern gewonnen oder gen-
technisch hergestellt wird. Geeignete
Praparate werden intravends injiziert.
Die Verabreichungvon virusverseuch-
ten Plasmapraparaten bis in die 80er
Jahre des vorigen Jahrhunderts hat da-
mals einen Grolteil der Patienten mit
HIV und Hepatitis infiziert. Zahlreiche
Patienten sind in den Jahren danach
an AIDS verstorben. Viele der Infizier-
ten sind in ihrer Lebensqualitdt erheb-
lich beeintrachtigt. Mehr als tausend
von chronischer Hepatitis betroffene
Hamophile mulssen nach jahrelanger
Latenzphase nun zunehmend mit einer

dramatischen Verschlechterung ihrer
Lebensprognose infolge von Leberzir-
rhose oder Leberkarzinom rechnen.

Durch geeignete Verfahren zur Rei-
nigung und Virusinaktivierung der aus
Blutplasma gewonnenen Préaparate
sowie durch Spenderauswahl und La-
bortests besteht heute ein hoher Si-
cherheitsstandard der Gerinnungskon-
zentrate. Eine Infektionslbertragung
ist damit und auch durch den Einsatz
gentechnischer Praparate inzwischen
nahezu ausgeschlossen.

Aufgaben der Deutschen Hamo-
philiegesellschaft zur Bekampfung
von Blutungskrankheiten e. V.

Als bundesweite Interessenvertretung
der Hamophilen und der an anderen
Blutungskrankheiten Leidenden bemuht
sich die DHG, ihren Mitgliedern bei der
Bewaltigung ihrer krankheitsbedingten
Probleme zu helfen.

Dazu zahlen

e Beratung der Erkrankten bzw. ihrer
Angehdorigen durch Vertrauensperso-
nen, die von der DHG stdndig weiter-
gebildet werden

e Unterstlitzung der Patienten bei der
Kontaktaufnahme mit erfahrenen
Fachéarzten und Psychotherapeuten,
die mit der krankheitsspezifischen Si-
tuation von Blutern und ihren Familien
vertraut sind

e Zusammenkinfte, die dem Erfah-
rungsaustausch auf medizinischem
und sozialem Gebiet dienen

e Informationen Uber medizinische As-
pekte und Entwicklungen innerhalb
und aufRerhalb der DHG, auch inter-
national

e Jugendfreizeiten flr blutungskranke
Kinder, bei denen diese auch in die
Selbstbehandlung mit Praparaten ein-
geflhrt werden.

Schwerpunkte der Arbeit des Verban-

des sind Bemiihungen um

e die Sicherstellung der Hdmophiliethe-
rapie bundesweit in qualifizierten Be-
handlungszentren

e stabile Versorgung mit sicheren und
bezahlbaren Gerinnungspréaparaten

e finanzielle Hilfen fur die infizierten Ha-
mophilen.

HIV-infizierte Hamophile sowie hin-
terbliebene Kinder erhalten monatliche
Leistungen aus der Stiftung ,,Humanitéare
Hilfe fur durch Blutprodukte HIV-infizierte
Personen”. Die DHG bemdht sich, die
Zahlungen auch in Zukunft sicherzustel-
len. Fir die im selben Kontext betrof-
fenen Hepatitis-Opfer wird seit Jahren
auf juristischem und politischem Wege
vergeblich versucht, eine vergleichbare
Losung zu erreichen.

Die DHG ist im Arbeitskreis Blut,
dem beratenden Gremium des Bun-
desministeriums fir Gesundheit, und
im ,,Gemeinsamen Bundesausschuss
Arzte/Krankenkassen” vertreten.

DHG-Vertreter nehmen regelmafig an
der Jahrestagung des Europaischen Ha-
mophiliekonsortiums, an den Kongres-
sen der Weltféderation fir Hamophilie
sowie an wissenschaftlichen Veranstal-
tungen zur Blutgerinnung im In- und
Ausland teil.

KONTAKT @

Deutsche Hamophiliegesellschaft
zur Bekampfung von Blutungs-
krankheiten e.V.
Neumann-Reichardt-StraBe 34
22041 Hamburg

Tel: 040/6722970, Fax: 040/6724944
dhg@dhg.de, www.dhg.de

Spendenkonto .
Hamburger Sparkasse .
BLZ 50050550 =

Konto 1098212267
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Was ist Ataxie?

Der Begriff Ataxie stammt aus der grie-
chischen Sprache. So bedeutet hier téxis
soviel wie Anordnung oder Einrichtung.
Die Vorsilbe A deutet die Verneinung an:
Nicht-Anordnung oder Nicht-Einrichtung.
In der Medizin wird mit dem Begriff Ata-
xie eine mangelnde Koordination, ein
fehlerhaftes Zusammenspiel verschie-
dener Muskelgruppen bei der Ausfih-
rung von Bewegungen bezeichnet.
Symptome einer Ataxie sind Gang-,
Stand- und Sprechstérungen, Augenbe-
wegungs- und Schluckstérungen.
Dieses fehlerhafte Zusammenspiel
kann seine Ursachen im zentralen oder
peripheren Nervensystem haben, kann
auf genetischer Grundlage beruhen
oder im Laufe des Lebens durch ver-
schiedene Ursachen entstanden sein.
Allen Ataxie-Erkrankungen ist jedoch
das Symptom Ataxie gemeinsam. Sehr
haufig lasst sich als Ursache flr das
Symptom Ataxie ein Untergang von
Nervenzellen im Zentralnervensystem
(ZNS), vor allem im Kleinhirn (Cerebel-
lum) oder Rickenmark (Medulla spina-
lis) nachweisen. Dieser als Neurodege-
neration bezeichnete Prozess fihrt zu
einer Rulckbildung und Verkleinerung
(Atrophie) von Teilen des ZNS.

, KONTAKT

DHAG Bundesverband e. V.
Geschaftsstelle

Hofener StraBe 76, 70372 Stuttgart
Tel: 0711/5504644, Fax: 0711/8496628
dhag@ataxie.de, www.ataxie.de
Spendenkonten:

Spar- und Kreditbank Hardt eG

BLZ 66062138, Konto 60178

.. Landesgiro Stuttgart
*., BLZ60050101, Konto 2920573

.
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Deutsche

Heredo-Ataxie Gesellschafte. V.

An dieser Stelle sei zur Vertiefung
und zum Verstandnis auf die Broschi-
ren der DHAG verwiesen. Diese wer-
den je nach Erkenntnissen aktualisiert
und stehen auf der Hompage zur Ver-
figung und koénnen bei der Geschafts-
stelle angefordert werden.

Diagnose

Viele Ataxie-Betroffene werden im An-
fangsstadium als Betrunkene verkannt
oder als MS-Kranke diagnostiziert. Man-
che bendtigen Jahrzehnte bis zur korrek-
ten Diagnose, da der Bekanntheitsgrad
dieser Erkrankungen noch relativ gering
ist.

Die neurologische Untersuchung ist
von zentraler Bedeutung. Sie wird durch
laborchemische, bildgebende und neu-
rophysiologische Verfahren sowie mo-
lekular- genetische Analysen erganzt.

Therapie

Heredo-Ataxien konnen bis heute nicht
geheilt werden. Physiotherapie, Ergo-
therapie, Logopadie und andere thera-
peutische Malinahmen helfen, Wohlbe-
finden und Leistungsfahigkeit so lange
wie maglich zu erhalten.

Aufgrund der Verschiedenheit der
Krankheitsbilder kann es durchaus
sein, dass bei ein und derselben Ataxie
(z.B. Friedreichsche Ataxie) flr einen
bestimmten Betroffenen ganz andere
Zielsetzungen formuliert werden mus-
sen als bei einem anderen Betroffenen.
Es ergeben sich jedoch insgesamt all-
gemeine Behandlungsziele fir die The-
rapie von Ataxie-Patienten. Sie richten
sich nach den Hauptsymptomen.

Ausflhrliche Information stehen in
der BroschUre Uber Krankengymnastik,
Ergotherapie, Logopéadie bei Heredo-
Ataxien. Sie kann bei der Geschéftsstel-
le angefordert werden und steht auf der
Homepage zur Verflgung.

Medizinischer Beirat
Der Medizinische Beirat untersttitzt die
DHAG in wissenschaftlichen Fragen.
Grundsétzlich steht er jedem Mitglied
der DHAG bei Fragen und Problemen
beratend zur Verfligung. Er beantwortet
Anfragen, je nach Fachgebiet, persdnlich
fur jeden Einzelnen oder ggf. anonym in
unserer Mitgliederzeitschrift dem , He-
rax-Fundus”.

Wenn Sie Anfragen an den Medizini-
schen Beirat haben, wenden Sie sich
bitte an unsere Geschaftsstelle.

Deutsche Heredo-Ata ie Gesellschaft
Die DHAG ist eine gemeinnltzige
Selbsthilfeorganisation auf Bundesebe-
ne, in der sich Menschen, die von einer
Ataxie-Erkrankung betroffen sind, Ange-
horige, Wissenschaftler und Therapeu-
ten zusammen geschlossen haben.

Ziele der DHAG sind die bessere Be-
waltigung des Zusammenlebens, die
Information und der Austausch unter-
einander Uber soziale und medizinisch-
therapeutische Maglichkeiten.

Die DHAG ist Mitglied in folgenden
Dachorganisationen: Der Paritatische
Wohlfahrtsverband e Kindernetzwerk
Bundesarbeitsgemeinschaft Selbsthilfe
e.V. ® Euro-Ataxia — The European Fe-
deration of Hereditary Ataxias ® ACHSE
(Allianz chronischer seltener Erkrankun-
gen) ® Cerebellum C7

Was kann die DHAG tun?

Die DHAG gibt Hilfe zur Selbsthilfe. Ver-
treten durch bundesweit tatige Regional-
gruppen und Ansprechpartner mochten
wir einen Raum fur persdnliche Gespra-
che mit Gleichgesinnten bieten.

Hier ist der richtige Ort flr den ge-
genseitigen Erfahrungsaustausch Uber
Hilfsmittel, Kliniken, gute Arzte und an-
dere Tipps.

Seit 2009 besteht die Ataxie-Stif-
tung.



Deutsche Interessen-
gemeinschaft PhenylKetonUrie

—DIGPKU e.V.

Die .DIG-PKU" entstand 1975 als
Zusammenschluss von 8 Eltern-
paaren, bei deren Kindern PKU diagnos-
tiziert worden war. Heute hat die DIG-
PKU ca. 1.730 Mitglieder. Sie betreut
PKU-Betroffene in 17 Regionalgruppen
und Betroffene mit verwandten Stoff-
wechselstérungen, wie Organoacidami-
en, NKH, Tyrosinose und Homocystinu-
rie.

Neben der Pflege der Zusammenar-
beit mit allen Institutionen, die sich mit
der PKU und den verwandten Stoff-
wechselstérungen befassen, sowie der
Foérderung von MalRnahmen zur Frih-
erkennung und Behandlung von Stoff-
wechselstérungen, besteht ein weiterer
Teil der Arbeit der DIG-PKU in Produktin-
formationen Uber Spezialpraparate und
eiweillarme Lebensmittel, u.a. auch
ganz praktisch in Kochkursen.

Eines von 1000 bis 2000 Neugebore-
nen kommt mit einer sog. ,angebore-
nen” Stoffwechselstérung, die es von
seinen Eltern ererbt hat, zur Welt. Eine
dieser Stérungen ist die Phenylketonu-
rie, abgekirzt PKU, die in Deutschland
bei einem von etwa 10000 Neugebo-
renen auftritt. Bei der gegenwartigen
Geburtenrate muss mit etwa 60 Neuer-
krankungen pro Jahr gerechnet werden.

Schatzungsweise leben mindestens
2500 PKU-Betroffene in Deutschland.

Aufgrund einer Stérung ist das Enzym,
welches das - in allen ,lebensnotwen-
digen” Nahrungsmitteln enthaltende
Phenylalanin — umwandelt, gar nicht
oder nur teilweise aktiv. Dadurch hauft
sich Phenylalanin in Blut und Geweben
an und verursacht eine Hirnschadigung,
wenn die PKU nicht in den ersten Le-
benswochen entdeckt und sofort be-
handelt wird.

In Deutschland und in vielen anderen
Landern gibt es gllcklicherweise ein
. Neugeborenen-Screening”, das am 3.
bis 5. Lebenstag alle Neugeborenen er-
fasst. Mittels einiger weniger Blutstrop-
fen kann schon frihzeitig festgestellt
werden, ob ein Baby von PKU betroffen
ist. Im Verdachtsfall setzen sofort Nach-
untersuchungen und dann die Behand-
lung ein.

Bisher — und sicher auch noch in ab-
sehbarer Zukunft — besteht bei der Gber-
wiegenden Mehrzahl der Betroffenen
die einzige Behandlungsmdglichkeit in
einer ,,phenylalaninarmen Diat”. Dabei
mUssen die Betroffenen auf einen gro-
Ren Teil der natirlichen Lebensmittel
meist ganz verzichten. Lebensmittel, die
von Natur aus einen geringeren Eiweil3-

gehalt aufweisen, sind in berechneten
und gewogenen Mengen erlaubt. Dazu
gehoren viele Obst- und GemUsesorten.
Fette und nahezu eiweil3freie Lebens-
mittel, wie Marmelade und eine Vielzahl
von milch- und gelatinefreien SiiRigkei-
ten, bedurfen keiner Restriktion. Doch
missen Brot, Geback, Nudeln, Wurst
und andere Lebensmittel durch solche
ersetzt werden, die als eiweiRarme di-
atetische Lebensmittel in den Handel
kommen.

Doch bendtigt der menschliche Kérper
ganz allgemein und der von wachsenden
Kindern und Jugendlichen ganz beson-
ders taglich eine bestimmte Menge Ei-
weil3. Bei den PKU-Betroffenen besteht
der ,EiweilRersatz” aus speziell fir sie
hergestellten Praparaten, die alle Eiweil3-
bausteine mit Ausnahme des Phenylala-
nins enthalten. Diese Erzeugnisse unter-
liegen strengen Rechtsvorschriften. Sie
mussen mit einigen lebensnotwendigen
Nahrungsbestandteilen angereichert (Vi-
tamine, Mineralstoffe, Spurenelemente)
sein. Es steht heute fest, dass bei strikter
Einhaltung der Diat die Betroffenen nor-
mal heranwachsen, sich gut entwickeln
und als Erwachsene einem normalen
Beruf nachgehen kénnen. Nach gegen-
wartigem Wissensstand missen diese
besonderen Erndhrungsmafnahmen le-
bensbegleitend beibehalten werden.

KONTAKT @

DIG PKU e.V.
Hansjorg Schmidt

NarzissenstralRe 25, 90768 Fiirth
Tel: 0911/9791034, Fax: 0911/9764717

schmidt@dig-pku.de
www.dig-pku.de
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deutsche klinefelter-syndrom
vereinigung e.v.

www.klinefelter.de

Klinefelter-Syndrom -
was ist das?

Als Syndrom bezeichnet man in der
Medizin das gleichzeitige Vorhanden-
sein verschiedener Krankheitszeichen
(Symptome), die in einem urséchlichen
Zusammenhang stehen.

Das Klinefelter-Syndrom (sprich: Klei-
nefelter) wurde nach dem amerikani-
schen Arzt Dr. Harry F. Klinefelter be-
nannt. Klinefelter und seinen Kollegen
Reifenstein und Albright waren mehrere
Manner mit Brustentwicklung und ver-
minderter Spermienzahl aufgefallen.
Ihre Beobachtungen wurden 1942 ver-
offentlicht. Die genaue Ursache des
Klinefelter-Syndroms wurde erst 1959
gefunden: Ein zusatzliches X-Chromo-
som in den Zellkernen. Beim Menschen
finden sich in der Regel 46 Chromoso-
men, davon zwei Geschlechtschromo-
somen: Beim mannlichen Geschlecht
ein X- und ein Y-Chromosom (Chro-
mosomensatz 46,XY) und beim weibli-
chen Geschlecht zwei X-Chromosomen
(Chromosomensatz 46,XX). Beim klassi-
schen Klinefelter-Syndrom liegt ein zu-
satzliches X-Chromosom und somit ein
Chromosomensatz 47,XXY vor. Neben
dieser klassischen Auspragung gibt es
noch Mosaik- und Sonderformen.

, KONTAKT

Deutsche Klinefelter-Syndrom
Vereinigung e. V.

Geschiftsstelle: Franz Schorpp

Markusweg 4
93167 Falkenstein

Tel: 09462/5673
Fax: 09462/911714

c franz.schorpp@klinefelter.de
e www.klinefelter.de
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Deutsche Klinefelter-Syndrom

Vereinigung e. V.

Wie kommt es zum Klinefelter-
Syndrom?

Warum es zu der spontanen Fehlvertei-
lung der Chromosomen bei der Zeugung
bzw. in der frihesten Embryonalphase
kommt, ist nicht genau bekannt. Sicher
ist jedoch, dass kein Elternteil daran
schuld ist! Die abweichende Chromoso-
menzahl tritt bei jedem 500. Jungen auf
und kann von Seiten des Vaters oder der
Mutter kommen.

Wie lasst sich das Syndrom
nachweisen?

Wie nachstehend aufgelistet, gibt es ei-
ne Reihe dufderer Anzeichen, die auf das
Syndrom hindeuten kénnen. Die siche-
re Diagnose kann aber nur durch eine
Chromosomenanalyse gestellt werden,
far die eine Blutabnahme erforderlich
ist. Vorgeburtlich kann es durch eine
Fruchtwasseruntersuchung nachgewie-
sen werden.

Merkmale

Allen Betroffenen ist gemeinsam eine
Unterentwicklung der Hoden und eine
dadurch verminderte Testosteronpro-
duktion. Die Frage, welche weiteren
Merkmale typisch fir das Klinefelter-
Syndrom sind, lasst sich nicht allge-
meinglltig beantworten. Jeder Betrof-
fene hat seine individuelle Auspragung:
Die folgenden Merkmale kénnen auftre-
ten, missen aber keineswegs von A -7
vorkommen:

Sprechzeiten:
Mo — Fr 8:00 — 10:00 Uhr
Mo 20:00 — 22:00 Uhr

Spendenkonto

Apotheker- und Arztebank e.G.
BLZ 30060601

Konto 0005419956

e Antriebsarmut

e geringe Libido

e kleine Hoden

e Kontaktarmut

e |ernschwierigkeiten
e Motorikstérungen

e Midigkeit

e Osteopenie

e Osteoporose

e Sprachstérungen

e Testosteronmangel
e verzogerte Pubertat
e Zeugungsunfahigkeit

Wie ist das Syndrom zu behandeln?
Da es sich beim Klinefelter-Syndrom
um eine genetisch bedingte ,Laune der
Natur” handelt, lasst es sich nicht korri-
gieren! Manner mit Klinefelter-Syndrom
produzieren ab dem jugendlichen oder
jungen Erwachsenenalter oft nicht ge-
nlgend Testosteron. Da dieses Sexual-
hormon jedoch viele wichtige Funktionen
im Kérper erfUllt, sollte ein Mangel unbe-
dingt ausgeglichen werden — sofern nicht
andere Griinde dagegen sprechen. Die
Testosterontherapie kann derzeit mit Gel,
Spritzen oder Pflaster im Grunde sehr
einfach erfolgen. Die arztliche Begleitung
ist dennoch zwingend erforderlich. Unter
www.klinefelter.de sind Arzte aufgelis-
tet, die sich mit dem Klinefelter-Syndrom
gut auskennen. Sie wurden von den Mit-
gliedern des Vereins empfohlen.

Wer sind wir?

Die Deutsche Klinefelter-Syndrom Ver-
einigung e.V. wurde 1992 gegrindet.
Heute haben wir knapp 600 Mitglieder.
Fachliche Unterstltzung erhalten wir
durch unseren Beirat, dem namhafte
Arzte und Wissenschaftler angehoren.
Auch zu den Herstellern der Testoste-
ronmedikamente bestehen gute Kon-
takte. Unser Ziel ist es, Betroffene und
deren Angehorige ideell zu unterstitzen.
Wir sind auch Anlaufstelle fir Menschen
mit Sonder- und Mosaikformen des
Klinefelter-Syndroms.
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Deutsche Kinderkrebsstiftung

Der Dachverband der regionalen El-
terninitiativen — Deutsche Leukdmie-
Forschungshilfe, Aktion flr krebskranke
Kinder e.V (DLFH) - griindete 1995 die
.Deutsche Kinderkrebsstiftung”. Ziel ist
es, Heilungschancen, Behandlungsme-
thoden und die Lebensqualitat krebs-
kranker Kinder zu verbessern und den
betroffenen Familien auf dem schwe-
ren und langwierigen Weg der Behand-
lung und Nachsorge mit Rat und Tat
beizustehen. DLFH und Deutsche Kin-
derkrebsstiftung, beide durch ihre Sat-
zung eng miteinander verbunden, sind
autorisierte Interessenvertretungen von
74 Elternvereinen in Deutschland sowie
der betroffenen Familien.

Hinter der Diagnose Krebs bei Kin-
der und Jugendlichen verbirgt sich ein
ganzes Spektrum seltener, bdsartiger
Erkrankungen. Heute Uberleben in
Deutschland mehr als 75 Prozent der
jungen Patienten; bei einigen Krebs-
arten sind es sogar Uber 90 Prozent.
Fachleute flhren diese Erfolge darauf
zurlck, dass heute fast alle Kinder im
Rahmen von so genannten Therapie-
optimierungsstudien behandelt wer-
den. Die Deutsche Kinderkrebsstiftung
férdert einen betrachtlichen Teil dieser
Studien. Ein Schwerpunkt gilt dabei sel-

tenen Tumorarten, wie beispielsweise
Hirntumoren und Weichteiltumoren.

Zusammen mit der Fachgesellschaft
fur Kinderkrebsheilkunde, der GPOH,
hat die Deutsche Kinderkrebsstiftung
im Jahr 2000 das Behandlungsnetzwerk
HIT, ein Verbundforschungsprojekt far
Kinder und Jugendliche mit Hirntumo-
ren, ins Leben gerufen. Hirntumoren
machen in Deutschland mit rund 400
Neuerkrankungen jahrlich bei Kindern
rund 20 Prozent aller bdsartigen Erkran-
kungen aus.

Im HIT-Netzwerk, gefoérdert von der
Deutschen Kinderkrebsstiftung mit der-
zeit mehr als eine Million Euro pro Jahr,
sind bundesweit acht Therapieoptimie-
rungsstudien flr die einzelnen Hirntu-
morarten mit studientbergreifenden
Referenzeinrichtungen fiir Neuropatho-
logie, Neuroradiologie, Liquordiagnostik,
Strahlentherapie und Biometrie verbun-
den.

Die Uberregionale Zusammenarbeit
der verschiedenen Fachbereiche stellt
einen wesentlichen Beitrag zur Verbes-
serung der Behandlung, Diagnostik und
Nachsorge von Kindern und Jugendli-
chen mit Hirntumoren dar. Vorteile und
Ergebnisse des Behandlungsnetzwerks
HIT kommen den jungen Patienten im
gesamten deutschsprachigen Raum, un-
abhangig von ihrem Wohnort, zugute.

Aufgaben

Zu den wichtigsten Aufgaben der Stif-
tung gehort auch die finanzielle Hilfe
far Familien, die durch die Krebser-
krankung eines Kindes in eine Notlage
geraten sind. Aufklarung, Beratung und
Information sowie eine Vielzahl von
Veranstaltungen flr betroffene Famili-
en und die jungen Krebspatienten sind
ebenso feste Bestandteile der Arbeit
von Dachverband und Stiftung wie die
jahrlich  stattfindende Regenbogen-
fahrt, eine Fahrradtour von ehemals an
Krebs erkrankten jungen Erwachsenen
durch ausgewahlte deutsche Stadte,
auf deren Weg in verschiedenen Klini-
ken Kinderkrebsstationen besucht wer-
den. Daneben unterhalt die Deutsche
Kinderkrebsstiftung in der Nahe von
Heidelberg das ,Waldpiraten-Camp” —
eine im gesamten deutschsprachigen
Raum einzigartige Freizeiteinrichtung
flr krebskranke Kinder.

Die Arbeit der Stiftung finanziert sich
fast ausschlief3lich durch Spenden. In
Vorstand und Kuratorium der Stiftung
engagieren sich Elterngruppen-Vertre-
ter, Vertreter des 6ffentlichen Lebens
und Arzte ehrenamtlich und unentgelt-
lich.

KONTAKT @

Deutsche Kinderkrebsstiftung der
Deutschen Leukamie-Forschungs-
hilfe

Adenauerallee 134, 53113 Bonn
Tel: 0228/688460, Fax: 0228/6884644
www.kinderkrebsstiftung.de
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Chronisch entziindliche Darmer-
krankungen/Primar sklerosierende
Cholangitis

Die bekanntesten und haufigsten , chro-
nisch entztundlichen Darmerkrankun-
gen” (CED) sind die in Schiiben verlau-
fenden Morbus Crohn und Colitis ulce-
rosa. Der Ursachenmix aus genetischen
und anderen Faktoren ist trotz intensi-
ver Forschung noch unbekannt: Nur die
Symptome sind behandelbar. Weitere
CED sind die Colitis indeterminata und
die mikroskopischen Kolitiden. Die sel-
tene primar sklerosierende Cholangitis
(PSC), eine chronische Entziindung der
Gallengange, ist meist mit einer CED
verbunden. In Deutschland gibt es etwa
320.000 CED-Betroffene. Diagnostiziert
werden sie meist im Alter zwischen 15
und 30, zunehmend aber auch schon als
Kinder und Sauglinge.

Situation der Betroffenen
Wiederkehrende starke Bauchschmer-
zen sind Hauptsymptome des Morbus
Crohn. Die Colitis ulcerosa kennzeich-
nen meist blutig-schleimige Durchfalle.
Héaufig bestehen — schon vor der Diag-
nose CED - Auswirkungen auf andere
Organe, wie Gelenk-, Augen- oder Haut-
entziindungen. Zu den koérperlichen Ein-
schrankungen kommt die seelische Be-
lastung, im Umfeld auf Unwissenheit,
Unverstandnis, teils sogar auf Ableh-
nung zu stolRen.

, KONTAKT

DCCVe.V.
Bundesgeschéftsstelle

ReinhardstraBBe 18, 10117 Berlin
Tel: 030/20003920, Fax: 030/200039287

info@dccv.de
www.dccv.de
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. Spendenkonto
. Sparkasse Leverkusen
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Konto 115007007
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Deutsche Morbus Crohn/
Colitis ulcerosa Vereinigung —

DCCVe.V.

Diagnose

Die bestmdgliche Therapie erfordert
eine gesicherte Diagnose. Zur CED-
Diagnostik gehdren: Spiegelung von
Dickdarm, letzter Dinndarmschlinge
und Magen, sowie Ultraschall und das
Rontgen des Dinndarms sowie Labor-
untersuchungen. Um die Belastung fur
die Betroffenen zu vermindern, bedarf
es kompetenter arztlicher Betreuung,
besonders bei der Darmspiegelung oder
der Verabreichung neuer Medikamente
bzw. solcher der zweiten Wahl. \Wegen
der vielfaltigen Begleiterkrankungen ist
eine interdisziplindre Zusammenarbeit
unter Einbeziehung des Patienten emp-
fehlenswert.

Information

Die DCCV hilft den Betroffenen seit
fast 30 Jahren auf vielfaltige Weise.
Das Mitgliederjournal ,Bauchredner”
(Auflage: 21.500) informiert Betroffene
und Interessierte Uber Interessantes
in Medizin und Forschung wie in der
Gesundheits- und Sozialpolitik. Auch in
arztlichen Fachkreisen geschatzt, bleibt
es dabei aber laienverstandlich. 70.000
Besucher und 650.000 Klicks monatlich
zeigen den enormen Informationswert
unseres Internetangebots fir die Be-
troffenen. Dazu kommt eine Vielzahl
von Broschiren und Faltblatter rund um
CED.

Die Telefonberatung in der Bundes-
geschéftsstelle steht Mitgliedern fir
individuelle Anfragen und Hilfen zur
Alltagsbewaltigung  zur  Verflgung.
dccv.de/kids&teens bietet Jugendli-
chen eine Chat-Beratung. Wir geben
Empfehlungen und gute Erfahrungen
anderer Betroffene mit Arzten weiter
und vermitteln den Kontakt zu einer der
ca. 300 Selbsthilfegruppen (SHG) im
Umfeld der DCCV.

Engagement

Innerhalb der DCCV gibt es neben Lan-
desverbanden und regionalen Struktu-
ren auch Angebote fir Menschen mit
speziellen Krankheitsauspragungen
und in besonderen Lebenssituationen:
In der Kind-/Eltern-Initiative finden Fa-
milien mit Betroffenen zusammen, im
Youngster-Arbeitskreis (AK) treffen sich
Jugendliche. studiCED berat Studieren-
de im Uni-Alltag, der AK Erndhrungs-
therapie deckt diesen Themenkreis ab,
die AK Pouch, Stoma und PSC bringen
entsprechend Betroffene zueinander.
Die ehrenamtlich engagierten Experten
des Arbeitskreises Sozialrecht bieten
Mitgliedern Rat und Hilfe in sozialrecht-
lichen Fragen und bei der Durchset-
zung ihrer Anspriche — durch unseren
Sozialrechtsschutz und ein erfahrenes
Anwaltsnetz bis hin zu Sozialgerichts-
verfahren.

Einflussnahme

Auch in Zukunft wird es eine Vielzahl
von offentlichen Veranstaltungen, Pa-
tientenseminaren und -fortbildungen,
Treffen von Selbsthilfegruppenkontakt-
personen usw. geben. In der Diskussion
um die Ausgestaltung der Sozialsyste-
me wird die Stimme der DCCV zuguns-
ten der CED-Betroffenen und anderer
chronisch Kranker deutlich zu héren
sein. Wir werden weiterhin innerhalb
des Gesundheitssystems flr angemes-
sene Losungen streiten und unsere Mit-
arbeit in entsprechenden Gremien und
Dachorganisationen fortfihren.

Damit auch in Zukunft eine gute me-
dizinische Betreuung und erfolgreiche
Forschung zu CED mdglich ist, werden
wir weiterhin junge Forschende und
Arzte mit Stipendien und Preisen an das
Thema CED heranflhren.



Deutsche

Narkolepsie-Gesellschafte. V.

D ie Deutsche Narkolepsie Gesell-
schaft e.V. (DNG) ist eine seit
dem Jahr 1980 bestehende gemeinnit-
zige Selbsthilfeorganisation, die derzeit
aus ca. 900 Mitgliedern besteht; die
DNG ist europaweit der élteste Selbst-
hilfeverband in der Schlafmedizin. Seit
damals setzt sich die DNG fir Men-
schen ein, die an einer Erkrankung der
Schlaf-Wach-Regulation leiden. Da Nar-
kolepsie eine seltene und immer noch
unbekannte Erkrankung ist, besteht ein
sehr hoher Informationsbedarf. Die DNG
hat es sich zur Aufgabe gemacht, diese
Erkrankung bekannter zu machen und
den Erkrankten sowie den Angehdrigen
beratend zur Seite zu stehen.

Die DNG hat einen Vorstand, der der-
zeit aus 8 ehrenamtlich tatigen Mitglie-
dern besteht.

Zudem wird die Arbeit der DNG von
einem wissenschaftlichen Beirat unter-
stlitzt, dem in der Forschung und der
praktischen Behandlung tatige namhaf-
te Arzte und Psychologen angehéren.

Die DNG hat eine Vereinszeitschrift,
die ,Der Wecker” heift. Fir den Inhalt
und die Zusammenstellung ist eine ver-
einsinterne Redaktion zustandig, die von
einem Mitglied des Wissenschaftlichen
Beirats unterstiitzt wird. Erstellung,
Druck und Versand finden zweimal jahr-
lich statt.

Die DNG ist per Satzung organisa-
torisch unterteilt: Derzeit gibt es einen
Landesverband  Baden-WUrttemberg
und mehrere Selbsthilfegruppen und
Ansprechpartnerinnen.

Die DNG arbeitet mit anderen Selbst-
hilfegruppen — auch in Osterreich und
der Schweiz zusammen — und ist der-
zeit Mitglied in verschiedenen anderen
Organisationen, auch aufserhalb der
ACHSE e.V.

Die DNG richtet mindestens einmal
jahrlich eine  Mitgliederversammlung
aus; zudem nimmt sie an Mitglieder-
versammlungen anderer Selbsthilfeor-
ganisationen teil. Die Durchfiihrung von
Vorstandssitzungen und Arbeitskreisen

findet durchschnittlich finfmal im Jahr
statt. Darlber hinaus veranstaltet die
DNG regelméaRig Seminare und Fortbil-
dungsveranstaltungen. Sie selbst nimmt
auch an Fortbildungsveranstaltungen
teil. Ferner stellt sich die DNG auf Tagun-
gen und Kongressen im Rahmen der Of-
fentlichkeitsarbeit dar. Die Finanzierung
des Vereins erfolgt durch Fordergelder,
Mitgliedsbeitrdge und Spenden.

Erkrankung

Narkolepsie ist eine seltene, lebenslang
andauernde neurologische und unheil-
bare Erkrankung, an der in Deutschland
schatzungsweise bis zu 40.000 Men-
schen leiden, jedoch gibt es nur ca.
4.000 Diagnostizierte. Bei Menschen mit
Narkolepsie ist der Tag-Nacht-Rhythmus
gestort und es treten folgende Sympto-
me auf:
e Schlafattacken und vermehrte Tages-
schlafrigkeit
e Kataplexien (Muskeltonusverluste)
e Nachtliche Wachphasen, gestorter
Nachtschlaf
e Automatische Handlungen
e Halluzinationen
Die Symptome koénnen einzeln auf-
treten, in der weitaus Uberwiegenden
Mehrzahl der Falle treten aber mehrere
Symptome nebeneinander auf.

Loriot

Das Akzeptieren der Erkrankung setzt
vor allem voraus, dass neben dem Be-
troffenen auch die ndchste Umgebung
in Familie, Freundeskreis, Schule bzw.
am Arbeitsplatz Uber das Krankheitsbild
Bescheid weif3. Durch die Unkenntnis
Uber die Ursachen st63t das Krankheits-
bild immer wieder auf Unverstédndnis
und Spott. Der Betroffene wird oft als
Faulpelz, Schlafmitze, Drickeberger
oder Simulant diskriminiert. Haufig sind
diese negativen Erfahrungen Ursache
von Depressionen und anderen psy-
chischen Erkrankungen, mit denen der
Betroffene neben der Narkolepsie noch
zusatzlich belastet wird.

KONTAKT @

Deutsche Narkolepsie-Gesellschaft
e. V.- Bundesgeschéftsstelle
Wilhelmshoher Allee 286

34131 Kassel

Tel: 0561/40090704, Fax: 0561/40090706
dng-geschaeftsstelle@t-online.de
www.dng-ev.de
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PSP - eine seltene Erkrankung
des Gehirns

PSP steht fUr , progressive supranuclear
palsy”, zu deutsch: ,Progressive Supra-
nukleare Blickparese” und ist eine neu-
rologische Erkrankung, die zu den aty-
pischen Parkinson-Syndromen gehort.
Wie bei Morbus Parkinson liegt der
Krankheit ein Absterben von Nervenzel-
len im Gehirn zugrunde. Der Name PSP
benennt ein Hauptsymptom der Erkran-
kung: die fortschreitende Einschréankung
der willktrlichen Augenbewegungen.
PSP tritt meist nach dem 50. Lebens-
jahr auf, die Pravalenz liegt bei ca. 5-6
auf 100.000.

Irrweg bis zur Diagnose PSP

.Vor 7 Jahren ging ich wegen auffalli-
ger Mobilitatsstérungen zu einem Neu-
rologen. Ich vermutete einen leichten
Schlaganfall oder Morbus Parkinson.
Trotz der auffallig kleineren Schrift konn-
te der Arzt Parkinson im Frihstadium
nicht diagnostizieren. Ein Jahr spater
wieder keine bestimmte Diagnose -
trotz aktueller Gehstérungen. Nach
einer Kernspintomographie stellte ich
mich 2005 in einer neurochirurgischen
Poliklinik vor und fragte gezielt nach ei-
ner moglichen Parkinson-Erkrankung.
Der Facharzt schloss Morbus Parkinson
definitiv aus. Ich war froh Uber diese kla-

, KONTAKT

Deutsche PSP-Gesellschaft e. V.
Geschaftsstelle

Philosophenweg 46, 47051 Duisburg
Tel: 0700/44533777, Fax: 0700/44533777
buero@psp-gesellschaft.de
www.psp-gesellschaft.de
www.psp-information.de

PO IR R I

Spendenkonto
o Sparkasse Landsherg-DielRen

., BLZ 70052060
Konto 8205114

.
LAY

Deutsche PSP-Gesellschaft e. V.

re Feststellung, hatte aber immer noch
keine Diagnose. 2006 brach ich mir
bei einem Sturz die Nase. Tennis und
Skifahren hatte ich inzwischen aufge-
geben. Mein Hausarzt meinte, dass es
sich nicht um Parkinson handle. 2007
kam es nach einer OP zur Einweisung in
eine Parkinson-Spezialklinik. Hier stellte
die Chefarztin die Diagnose ,PSP, ver-
mutlich eine langsam fortschreitende
Form.”” (D.S.)

Eine solche Odyssee bis zur Diagnose
PSP erleben viele PSP-Patienten, denn
aufgrund der Seltenheit gibt es nur we-
nige Fachleute mit PSP-Erfahrung. Eine
medikamentése Behandlung der Frih-
symptome, die Linderung bringen oder
gar den Verlauf der Erkrankung verlang-
samen konnte, unterbleibt deshalb oft.
Bei Kranken-, Pflege-, und Rentenkas-
sen, dem MDK und den Versorgungs-
amtern ist die PSP noch nahezu unbe-
kannt, so dass die Leistungsbewilligung
ein grof3es Problem ist.

Leben mit PSP

Das Leben mit PSP ist fir die Betrof-
fenen und ihre Angehdrigen mit vielen
Veranderungen verbunden. Andauernde
Schwindelgefiihle,  Gleichgewichtssto-
rungen, Gangunsicherheit und plotzliche
Stlrze (vor allem nach hinten) kennzeich-
nen eine PSP-Erkrankung. Dazu kom-
men Einschrankungen in der Motorik,
einschlief3lich der Mimik und Gestik. Es
entwickeln sich immer starker werden-
de Schluckstérungen und Sprechstorun-
gen, die Kommunikationsféhigkeit wird
zunehmend eingeschrankt. Oft ist auch
eine Denkverlangsamung (Bradyphrenie)
zu beobachten. Viele Patienten werden
schnell pflegebedurftig und sind aufgrund
der Stlirze und Gleichgewichtsstérungen
bald auf den Rollstuhl angewiesen.

Die Deutsche PSP-Gesellschaft e. V.

... wurde 2004 von 23 Personen gegrin-
det und ist eine Selbsthilfe-Organisation
flir PSP-Patienten und deren Angehdrige.
Ende 2009 hatte die PSP-Gesellschaft ca.

200 eingetragene Mitglieder; es gibt der-
zeit 8 regionale Selbsthilfegruppen. Die
PSP-Gesellschaft ist Mitglied bei ACHSE
und sie gehort dem Paritatischen Wohl-
fahrtsverband an. International arbeiten
wir vor allem mit den beiden grofien
PSP-Organisationen CurePSP (USA) und
PSP Association (GB) zusammen.

Die deutsche PSP-Gesellschaft hilft,
andere Betroffene kennen zu lernen,
Erfahrungen auszutauschen und sich
gegenseitig zu unterstitzen. Wir regis-
trieren PSP erfahrene Arzte, Therapeu-
ten, Kliniken und Pflege-Einrichtungen
und informieren Uber laufende Studien
und deren Ergebnisse. Wir helfen beim
Durchsetzen von Ansprlchen bei Kran-
kenkassen, Pflegekassen (MDK) und
anderen mit Krankheit und Behinderung
befassten Behorden. Wir nehmen Ein-
fluss auf Politik und Verwaltung, um An-
sprliche von Betroffenen durchzusetzen
und um PSP als seltene Erkrankung auf
Indikationslisten zu setzen. Wir unter-
stiitzen die PSP-Forschung im Rahmen
unserer Mdglichkeiten. Aktuell wird ei-
ne Pflege-/Betreuungsschulung fir An-
gehorige entwickelt, und wir suchen die
Zusammenarbeit mit Urlaubs-Anbietern
fir Familien mit schwer(st) pflegebe-
durftigen Angehorigen.

Es gibt mehrere Publikationen zur
PSP, darunter auch eine DVD speziell
fir Fachleute, die sich schnell einen
fundierten Einstieg in das Krankheitsbild
PSP verschaffen mdéchten. Wir geben
die einzige deutschsprachige PSP-Zeit-
schrift ,,PSP-Rundschau” heraus. Alle
Publikationen der PSP-Gesellschaft sind
auch im Internet verflgbar.

Das Internet spielt generell eine wich-
tige Rolle flr unsere Arbeit (vgl. Internet-
Adressen): Im PSP-Internet-Forum lesen
taglich um die 250 Personen, in einem
Medikamenten-Wiki sammeln wir indi-
viduelle Erfahrungen mit Medikamen-
ten und auf der Webseite ,, Gelbe Seiten
PSP kénnen registrierte Personen nach
Fachleuten und Einrichtungen mit PSP-
Erfahrungen suchen.



Deutsche Rheuma-Liga
Bundesverband e. V.

Formenkreis seltener
rheumatischer Erkrankungen

Neben bekannten Rheumaformen,
wie Arthrose und rheumatoider Arth-
ritis, gibt es noch Hunderte von ande-
ren Rheuma-Varianten, von denen die
meisten selten auftreten. Meist sind
es Krankheitsformen des entzlndli-
chen Bereiches, die den Kollagenosen
(entzlindliche Krankheiten des Bindege-
webes) oder Vaskulitiden (entztndliche
Erkrankungen der GefédlRe) zugeordnet
werden. Es gibt jedoch auch seltene
Erkrankungen unter den entzindlichen
Gelenkerkrankungen.

Zum Formenkreis seltener rheu-
matischer Erkrankungen gehoren:
Systemischer Lupus erythematodes,
Polymyalgia rheumatica (Riesenzellarte-
riitis), Panarteriitis nodosa (Polyarteriitis
nodosa), Vaskulitiden, Wegener’sche
Granulomatose, Systemische Sklero-
se und CREST-Syndrom, Morbus Still
(Still-Syndrom des Erwachsenenalters)
Morbus Behcet, Dermatomyositis/
Polymyositis, Kutane leukozytoklasti-
sche Vaskulitis (KLA), Churg-Strauss-
Syndrom, Morbus Paget, Takayasu Ar-
teriitis. Zu diesen genannten seltenen
rheumatischen Erkrankungen bieten
wir Merkblatter an. Diese konnen auch
im Internet kostenlos heruntergeladen
werden (siehe unten).

Deutsche Rheuma-Liga
Bundesverband

Menschen mit seltenen rheumatischen
Erkrankungen haben oft einen langen
Weg hinter sich, bis sie schlieRlich eine
klare Diagnose erhalten. Die Rheuma-
Liga bietet daher umfangreiche Informa-
tionen und Austauschmaoglichkeiten fir
Betroffene mit seltenen rheumatischen
Erkrankungen an und setzt sich fir eine
Verbesserung der Versorgungssituation
ein.

Rheuma-Lotsin fiir seltene
rheumatische Erkrankungen
Seit Méarz 2010
bietet der Rheu-
ma-Lotse far
seltene  Erkran-
kungen des Bun-
desverbandes
der Deutschen
Rheuma-Liga
e.V. bundesweit betroffenen Men-
schen einer diagnostizierten seltenen
rheumatischen Erkrankung Beratung
und Unterstitzung fir ihre Lebenssi-
tuation und den sich aus der Krankheit
ergebenden Problemen bzw. offenen
Fragen an. Die Betroffenen und ihre
Angehorigen haben in dem ,Rheuma”-
Lotsen fUr seltene Erkrankungen einen
Ansprechpartner, der ihnen zuhort, so-

LOTSE €4

zialrechtliche Fragen kléaren hilft und auf
Wunsch vermittelnd gegeniber Kost-
entragern eintritt. Der ,,Rheuma”-Lotse
arbeitet vernetzt mit Ansprechpartnern
der Selbsthilfe zusammen, informiert
Uber deren Angebote und starkt damit
die Eigenverantwortung und Selbstbe-
stimmung des einzelnen im Umgang
mit seiner Erkrankung.
www.rheuma-liga.de/seltene_lotsin

Weitere Angebote

e Bundesweites Netzwerk — Treffen
Vertreter seltener Erkrankungen zum
Austausch und Weiterbildungsmaog-
lichkeiten

e Selbsthilfegruppen in lhrer Region
zu speziellen seltenen rheumatischen
Erkrankungen, Infos zu Versorgungs-
einrichtungen und Selbsthilfegruppen
unter  www.rheuma-liga.de/versor-
gungslandkarte

¢ Internet-Forum fiir seltene rheu-
matische Erkrankungen auf www.
rheuma-liga.de/forum. Hier kénnen
Sie sich mit anderen Betroffenen aus-
tauschen und Fragen stellen.

e Infoportal im Internet mit zahlrei-
chen Infos zu seltenen Erkrankungen,
Veranstaltungshinweise fir Betroffe-
ne mit seltenen rheumatischen Er-
krankungen unter www.rheuma-liga.
de/seltene

KONTAKT @

Deutsche Rheuma-Liga
Bundesverband e.V.

Monika Mayer

MaximilianstraBe 14, 53111 Bonn

Tel: 0228/7660622
bv.mayer@rheuma-liga.de
www.rheuma-liga.de/seltene
Spendenkonto

Deutschen Arzte und .
Apothekerbank Kéln 0
BLZ 37060615 .
Konto 0105999111
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D ie Deutsche Sarkoidose-Verei-
nigung e.V. ist der Zusammen-
schluss von Sarkoidose-Erkrankten und
ihren Angehorigen. Sie setzt sich flr die
nachhaltige Verbesserung der Situation
Sarkoidose-Kranker ein.

Die Sarkoidose ist eine entziindliche
Allgemeinerkrankung, die alle Orga-
ne betreffen kann und deren Ursache
bislang unbekannt ist. Sie umfasst
verschiedene Verlaufsformen (akut,
chronisch, subakut chronisch, wieder-
kehrend akut) sowie eine Reihe von Un-
terformen, so etwa Loéfgren-Syndrom,
Morbus Jlngling, Sjégren-Syndrom,
Heerfordt-Syndrom, Lupus Pernio, Ju-
venile Sarkoidose (Kindersarkoidose).

Darlber hinaus beschaftigen wir uns
mit moglichen Folgeerkrankungen wie
z.B. (Idiopathische) Lungenfibrose,
Cor pulmonale, Aspergillose, Bronchi-
ale Hyperregeabilitdt und die Formen
von Sarkoidose, bei denen bereits die
Ursachenzusammenhange aufgeklart
werden konnten, wie etwa Berylliose,
Kupfer-Silikat-Granulomatose,  sowie
andere granulomatése Erkrankungen
und seltene interstitielle Lungenerkran-
kungen (EAA, BOOP, R-BILD, Vogel-
halterlunge, Farmerlunge u.a.), die im
Rahmen der Differentialdiagnose rele-
vant sind.

, KONTAKT

Deutsche Sarkoidose-Vereinigung
gemeinniitziger e.V. — Bundesweite
Informations- und Beratungsstelle
Uerdinger Str. 43, 40668 Meerbusch
Tel: 02150/705960, Fax: 02150/7059699
Info@Sarkoidose.de
www.Sarkoidose.de
www.Kindersarkoidose.de

.. Spendenkonto
“. _Sparkasse Neuss, BLZ 30550000

: Konto 80194244
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Deutsche

Sarkoidose-Vereinigung
gemeinniitziger e. V.

Aktuelle Zahlen Uber die Entwick-
lung der Anzahl Sarkoidose-Kranker in
Deutschland fehlen mangels epidemio-
logischer Forschung. Die Erkrankung
umfasst eine Reihe von Unterformen
und verschiedene Verlaufsformen, und
als Systemerkrankung kann sie eine
Vielzahl von Beschwerden verursa-
chen.

Vielfdltige Symptome begleiten das
komplexe Krankheitsbild der Sarkoi-
dose. U.a. konnen auftreten: standige
Mudigkeit und Schwache, Leistungs-
minderung,  Grippegefthl,  Fieber,
Gelenkschmerzen,  Gewichtsverlust,
Atemnot/Hustenreiz, Herzrhythmussto-
rungen, Sehschwache, Hoérminderung,
Lahmungen, blau-rétliche Hautflecken,
knotige Hautveranderungen etc.

Aufgrund der Seltenheit der Erkran-
kung begegnen die weitaus meisten
Arzte in Deutschland in ihrem Berufs-
leben nie einem solchen Kranken. Dies
verzégert oftmals die Diagnose und die
Zuleitung zu den nur wenigen Experten,
die wir fortlaufend recherchieren. Dies
definiert die konkreten Aufgaben und
Ziele der Deutschen Sarkoidose-Verei-
nigung e.V. im Interesse aller Sarkoi-
dose-Erkrankten.

Aufgaben und Ziele

Schnellere Diagnosefindung

e \VVerminderung der Dunkelziffer
Verbesserung der Krankheits-
situation

Recherche und Erstellung von Infor-
mationen fir Patienten, Arzte, Thera-
peuten und die Offentlichkeit
Ermdglichen von Information, Hilfe
und Erfahrungsaustausch unter den
Betroffenen in regionalen Sarkoido-
se-Gesprachskreisen

Herausgabe und Verbreitung von In-
formationsschriften zum Krankheits-
bild Sarkoidose und zur Krankheitsbe-
waltigung

e \erbesserung der sozialmedizini-
schen Situation der Sarkoidose-Kran-
ken

e Forderung der interdisziplindren Zu-
sammenarbeit bei diesem multi-sys-
temischen Krankheitsbild

e Unterstlitzung von Forschungsbe-
mUhungen, Initiierung und finanzielle
Forderung von Forschungsprojekten,
Ausschreibung des Sarkoidose-For-
schungspreises

e Information und Aufklarung der Of-
fentlichkeit zum Krankheitsbild und
den Anliegen der Betroffenen

e Ausschreibung des Sarkoidose-Me-
dienpreises

e \ertretung der Interessen der Sarkoi-
dose-Kranken

Unsere Mitglieder

Zurzeit sind es Uber 4.000 Mitglieder
und es gibt rund 60 regionale Sarkoi-
dose-Gesprachskreise in Deutschland,
die zum personlichen Erfahrungsaus-
tausch einladen.

Insgesamt konnten wir seit der
Vereinsgrindung 1987 Uber 15.000
Sarkoidose-Kranke informieren und
beraten Uber unsere bundesweite Sar-
koidose-Informations- und Beratungs-
stelle, Uber die Patientenbroschure
.Orientierungshilfe”, die Sarkoidose-
Patienten-Zeitschrift, zwei Sarkoidose-
Fachbicher, die Erndhrungsbroschire
zur Sarkoidose, die regelméaRigen Arzt-
Patienten-Seminare mit Sarkoidose-
Experten und den personlichen Erfah-
rungsaustausch.

Mit diesen Aktivitaten sowie zahlrei-
chen initiilerten und unterstltzen For-
schungsprojekten, sei es in der Grund-
lagenforschung oder der klinischen Pri-
fung neuer Therapieansatze, haben wir
die bundesweite und regionale Vernet-
zung der Sarkoidose-Selbsthilfe mit den
Sarkoidose-Experten aufgebaut und in
europaische und weltweite Netzwerke
eingebracht.



Deutsche Selbsthilfe
Angeborene Immundefekte e. V.

Was ist ein Immundefekt?

Der menschliche Organismus ist mit
einem ausgefeilten Verteidigungsme-
chanismus, dem Immunsystem, ausge-
stattet. Ein intaktes Immunsystem ist
pausenlos im Einsatz um den Attacken
von Krankheitserregern, Bakterien, Viren
und Pilzen zu begegnen. Die Medizin
beschreibt derzeit mehr als 150 unter-
schiedliche |Immundefekte, die ohne
Diagnose und einsetzende Therapie
einen lebensbedrohlichen Verlauf neh-
men koénnen. Der Kérper ist ohne funkti-
onierendes Immunsystem, der téglichen
Invasion von Krankheitserregern vollig
ungeschiitzt ausgeliefert. Der Schutz
von Krankheiten und die Abwehr von
Erregern muss alternativios von aufden
kommen. Diese nachteilige Situation ist
manchen Menschen angeboren. Sie lei-
den unter einem angeborenen Immun-
defekt. Es kann aber auch bei einem
gesundem Organismus im Laufe der
Zeit z.B. durch virale Infektionen (HIV),
Autoimmunerkrankungen oder Mangel-
erndhrung ein Defekt entstehen. Man
spricht hier von einem erworbenen Im-
mundefekt.

Welche Therapien gibt es?

Die Therapie variiert in Abhéngigkeit

vom jeweiligen Immundefekt.

e (dauerhafter) Einsatz von Antibiotika
und Antimykotika

e Substitution der Immunglobuline

e Knochenmarktransplantation

e Gentherapie: Ein wirklicher Durch-
bruch wird von Experten als optimis-
tisches Langzeitziel gewertet.

Was ist die dsai?

Die Deutsche Selbsthilfe Angeborene
Immundefekte e.V. dsai, gegriindet im
Jahre 1991, gliedert sich mittlerweile in
mehrere Regionalgruppen, um flachen-
deckend vor Ort Ansprechpartner anbie-
ten zu kénnen. Regionalgruppen gibt es
derzeit in Hannover, Disseldorf, Leipzig,

Lahn/Sieg, Frankfurt, Nirnberg, Freiburg,
Kassel, Heidelberg, Berlin, Stuttgart.

Die dsai steht fiir:

e Erfahrungsaustausch zwischen Be-
troffenen und ihren Angehdrigen. Bei
der dsai gibt es immer ein offenes Ohr
fur die Sorgen der Menschen

e einen immensen Einsatz im Zuge der
arztlichen Aus- und Weiterbildung im
weiten Feld der Immunologie

e die notwendige Vernetzung der immu-
nologischen Zentren in Deutschland.
In kontinuierlichen und beharrlichen
Gesprachen mit den Experten

e intensive Kontakte zu allen Kranken-
kassen, um allen Patienten die fir sie
bestmdgliche Therapie zu erwirken.
Auch hier ist Ausdauer, Beharrlichkeit
und Uberzeugungsarbeit gefordert

e Gesprachsrunden mit Regierungsver-
tretern sowie den politischen Gremi-
en. Die dsai ist Mitglied im Arbeits-
kreis Blut der Bundesregierung

e internationale Zusammenarbeit und
ist Mitglied der weltweiten Patienten-
organisation fir Immunerkrankungen.
Aufderdem gibt es rege Kontakte zu
einer amerikanischen Stiftung (JMF)
zur Forderung der Erforschung von
Immunerkrankungen

o Offentlichkeitsarbeit, um die Probleme
der Immundefekte transparenter zu ma-
chen und den Zielen der dsai entgegen
zu gehen

Ziele der dsai

FUr die dsai ist es eines der vorrangig-

sten Ziele, dass den Immundefekten

im Offentlichen Gesundheitswesen ein

Status hoher Prioritat eingerdumt wird.

e Eine frihzeitige Diagnose vor Ort fir
alle Betroffenen. Deshalb muss be-
reits bei der Sauglingsvorsorgeunter-
suchung das Blut auf einen Immunde-
fekt hin untersucht werden.

e Eine angemessene Therapie auf
héchstem Niveau, um ein lebenswer-
tes Leben mit einem Immundefekt zu
ermaoglichen.

*ydsai

Aktivitaten
e Jéhrlich Tagungen fir Betroffene und
Angehorige, bundesweit
e Organisation von Arztefortbildungs-
veranstaltung
e Herausgabe von Informationsmaterial:
- 1 xjahrlich Mitgliederzeitschrift ,,im-
mun?”
- 2 Lehrcomics Uber das Immunsys-
tem sowie Horspiele
- Patientenbroschiiren
e \eranstaltungen zum weltweiten Tag
der Immunologie
e Schulveranstaltungen:
- Schiler werden Uber das Immun-
system und Impfungen aufgeklart
- Fortbildungsveranstaltungen far
Lehrerlnnen und Erzieherlnnen
¢ |Infostand auf Kongressen
e Pressekonferenzen, insbesondere
mit betroffenen Kindern
e Forum flr betroffene Jugendliche
wurde eingerichtet

KONTAKT @

Deutsche Selbsthilfe
Angeborene Immundefekte e. V.
Geschaftsstelle

Hochschatzen 5, 83530 Schnaitsee
Tel: 08074/8164, Fax: 08074/9734
info@dsai.de, www.dsai.de
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VR Bank Rosenheim-Chiemsee eG  ."
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Syringomyelie

Die Syringomyelie ist eine Erkrankung
des Ruckenmarks. Meist in der grauen
Substanz des Rickenmarks bilden sich
ein oder mehrere in der Regel langli-
che mit FlUssigkeit geflllte Hohlraume
(Syrinx), die die umliegenden Ricken-
markstrukturen verdrangen. Diese Sy-
rinx bildet sich in der Regel im Hals- und
Brustmark. Urséchlich ist haufig eine
mehr oder minder stark ausgepragte
Behinderung der Zirkulation des Ner-
venwassers. Es besteht nach heutigem
Wissensstand kein Zusammenhang zwi-
schen GréRe, Anzahl oder Lage der Sy-
rinx einerseits und Schwere der Erkran-
kung bzw. Auspragung und Art der Be-
schwerden andererseits. Diese konnen
individuell sehr unterschiedlich sein. Vie-
le Betroffene leiden u.a. unter starksten,
neuropathischen Schmerzen, Kribbeln,
Lahmungen, Muskelschwéachen mit
oder ohne Atrophien, Blasen- und/oder
Darminkontinenz bzw. -Entleerungssto-
rungen, Erschépfungszustanden, Tem-
peraturwahrnehmungs-,  Sensibilitats-,
Gang- und Koordinationsstérungen, etc.
Die Grinde, die zur Behinderung der
Nervenwasserzirkulation fiihren kénnen,
sind vielfaltig. Beispielsweise kdnnen
Tumore, Bandscheibenvorfélle, Unfélle
mit Beteiligung der Wirbelsaule, Ent-

, KONTAKT

Deutsche Syringomyelie und
Chiari Malformation e. V.

Buchenweg 15a, 68623 Lampertheim
Tel: 06206/949608

info@dscm-ev.de
www.deutsche-syringomyelie.de
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.. Commerzbank Bank Mannheim
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Deutsche Syringomyelie und
Chiari Malformation e. V.

ziindungen der Ruckenmarkshéute oder
auch Fehlbildungen, z.B. die Chiari Mal-
formation, daflr verantwortlich sein.

Chiari Malformation

Die Chiari Malformation ist eine embryo-
nale Entwicklungsstérung, bei der in der
hinteren Schédelgrube nicht gentigend
Platz flr einige hintere Hirnanteile (Klein-
hirn, Kleinhirntonsillen) ist. Aufgrund die-
ses Platzmangels suchen sich diese ei-
nen neuen Ort, den Ubergang zwischen
Schéadel und Wirbelsaule. Durch das so
genannte Hinterhauptsloch ragen die
verdrangten Hirnanteile in den Rucken-
markskanal.

Die Betroffenen haben oft eine jah-
relange Leidensgeschichte und Arzte-
Odyssee hinter sich, bis endlich die
Diagnose Syringomyelie und/oder Chiari
Malformation gestellt wird. Dennoch
bleibt zundchst meist Hilfe aus, weil vie-
len Medizinern und Physiotherapeuten
die Erkrankungen unbekannt sind. Hier
beginnt die Hilfe unseres Vereins.

Der Verein

Das gegenseitige Helfen und ,Flreinan-
derdasein’ ist das Wichtigste. Der Ver-
ein wurde Ende 2006 gegrindet. Wir
sind bundesweit tatig und bauen unser
flachendeckendes Netz von Selbsthilfe-
gruppen stetig aus. Bis heute haben wir
270 Mitglieder, bei geschatzten 7.000
Erkrankten in Deutschland.

Die Diagnose Syringomyelie und/oder
Chiari-Malformation bringt viele Angste
und Sorgen mit sich und wirft viele Fra-
gen auf, da ein gravierender Einschnitt in
die Lebenssituation stattfindet. Dies gilt
far Betroffene und fur deren Angehori-
ge. Selbst Arzte kénnen hier nur bedingt
helfen. Daher ist es wichtig, auf uns
aufmerksam zu machen, mittels Home-
page, Flyer, Infostédnden, Pressearbeit,
Mitorganisation des internationalen Arz-
tekongresses ,Syringomyelia 2010" in
Berlin.

Wir unterstiitzen Betroffene und An-
gehorige, indem wir an kompetente
Facharzte und Physiotherapeuten ver-
weisen, Erfahrungen aus der eigenen
Lebensbewiltigung weitergeben und
durch Fachleute Hilfestellungen bei be-
hordlichen Fragestellungen wie z. B. An-
trag auf Schwerbehinderung und/oder
Erwerbsminderungsrente bieten. Unse-
re Homepage mit Forum und die regel-
mafigen Treffen sind die wesentlichen
Mittel dafiir. Die Landesgruppentreffen
zeichnen sich durch Fachvortrage aus.
Bei diesen und den Ortsgruppentreffen
kann man sich nach Herzenslust austau-
schen, Hilfestellungen bei Problemen
geben und Freundschaften schlieRen.

Wegen der weit verbreiteten Un-
kenntnis befinden sich die Betroffenen
vielfach in einem standigen Kampf um
die Anerkennung ihrer Erkrankung und
Beschwerden. Dies betrifft Arzte, Behor-
den, Krankenkassen, Familie und Freun-
de gleichermalien. Als Verein stehen wir
den Betroffenen in diesen zahlreichen
Situationen bei. Manchmal machen wir
der 82-jghrigen Frau Mut, die sich mit
ihren Beschwerden in der Familie nicht
ernst genommen flhlt, hdren dem Vater
von zwei kleinen Séhnen zu, die nicht
verstehen kdnnen, warum er mit ihnen
nicht FuRball spielt, trocknen Trénen,
wenn ein Betroffener mal wieder beim
Arzt nicht verstanden wurde und die lang
erhoffte medizinische Hilfe ausbleibt, re-
den mit dem Ehemann, der seine Frau
mit ihren korperlichen Einschrankungen
nicht akzeptiert oder helfen beim Aus-
fullen der Formulare, damit endlich die
Schwerbehinderung anerkannt  wird.
Wir geben Mut und Kraft zum Leben
mit einer seltenen Erkrankung. Das ist
fur uns Selbsthilfe — einfach flreinander
da sein.



Diamond-Blackfan
Selbsthilfegruppe

Deutschland e. V.

Die Diamond-Blackfan-Anamie
(DBA) ist eine angeborene
schwere chronische Blutarmut, bei der
die roten Blutzellen im Knochenmark
nicht oder nur unzureichend gebildet
werden. Sie tritt meistens im 1. Le-
bensjahr auf und gehort zu den sehr
seltenen Erkrankungen. Die Ursache ist
unbekannt. Bei den meisten Patienten
tritt die Erkrankung sporadisch auf, es
gibt aber auch einige Familien mit meh-
reren Betroffenen.

Diagnose

Die Diagnose wird durch eine Kno-
chenmarkpunktion bestatigt, in der die
Vorldufer der roten Blutzellen (Reticu-
locyten) ganz oder weitgehend fehlen.
In ca. 60% bestehen neben den Blut-
bildungsstorungen weitere Fehlbildun-
gen wie Skelettdeformitaten oder Miss-

bildungen innerer Organe. Auch Klein-
wiuchsigkeit kann zum Krankheitsbild
gehoren.

Therapie

Etwa ein Drittel der Patienten spricht
auf eine Cortisontherapie an. Jeder 4.
Patient bendtigt regelmaRig Bluttrans-
fusionen, die eine Eisenlberladung des
Korpers bewirken. Um schwerwiegen-
de Komplikationen zu vermeiden, ist
eine Therapie mit eisenausscheidenden
Medikamenten notwendig. Uber eine
Knochenmarktransplantation kann nur
im Einzelfall entschieden werden.

Organisation
Am Universitatsklinikum Freiburg sind

in einem Register zurzeit 240 Patien-
ten aus Deutschland erfasst. Die 1998

gegriindete Selbsthilfegruppe hat mit
Stand vom Juli 2010 50 betroffene Mit-
glieder. Ziel der Selbsthilfegruppe ist
es, auf diese seltene Bluterkrankung
aufmerksam zu machen und einen Aus-
tausch Uber Therapiemdglichkeiten und
-erfahrungen, Probleme des alltaglichen
Umgangs mit der Erkrankung und sozial-
rechtliche Fragestellungen zu ermdg-
lichen. Auf Wunsch werden Kontakte
der betroffenen Familien untereinander
hergestellt.

Um den aktuellen Stand der DBA-For-
schung zu erfahren, werden internatio-
nale Kontakte zu Behandlungszentren,
zu anderen Selbsthilfegruppen und zu
Patienten gehalten.

Einmal im Jahr treffen sich die Fami-
lien mitihren Kindernan einem Wochen-
ende zu einem intensiven Austausch
von medizinischen und praktischen In-
formationen. Daneben ermdglicht das
Treffen aber auch eine besondere per-
sonliche Begegnung und einen Erfah-
rungsaustausch Uber den Umgang mit
der Erkrankung und die Bewaltigung
des Alltags.

AulRerdem werden flhrende deut-
sche DBA-Spezialisten zu diesen Tref-
fen eingeladen und informieren die Mit-
glieder Uber die neuesten Erkenntnisse
der Forschung.

KONTAKT @

Diamond-Blackfan —
Selbsthilfegruppe e. V.

c/o Rosemarie Behling
DubrowstralRe 41, 14129 Berlin

info@diamond-blackfan.de
www.diamond-blackfan.de
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D er internationale Schilddrlisenbun-
desverband ,Die Schmetterlinge
e.V."” ist eine Selbsthilfeorganisation, die
sich um schilddrisenkranke Kinder und
deren Eltern und/oder Angehdrige und
um betroffene Erwachsene kiimmert.

Der Verein entstand am 28.10.1998
aus einer Interessengemeinschaft von
Eltern mit schilddrisenkranken Kin-
dern. Am 30.05.1999 wurde aus die-
sem Zusammenschluss der Verein , Die
Schmetterlinge e.V.” gegrindet, und
dieser ist seit Juli 1999 beim Vereinsre-
gistergericht in Essen eingetragen und
als gemeinnltzig und besonders forde-
rungswirdig anerkannt. Heute arbeitet
der Verein europaweit und ist bisher die
einzige Institution dieser Art, die spezielle
Beratungen und Angebote fur schilddri-
senkranke Kinder und deren Eltern und/
oder Angehdrigen anbietet. Da die Kinder
erwachsen werden und sich immer mehr
erkrankte Erwachsene Hilfe suchend an
den Verband wenden, bietet er seit No-
vember 2002 offiziell auch Beratungen
und Informationen fur schilddriisenkran-
ke Erwachsene an.

, KONTAKT

Die Schmetterlinge e.V. -
Schilddriisenbundesverband

Gemarkenstral3e 133, 45147 Essen
Postfach 100811, 45008 Essen

Tel: 0201/3328272, Fax: 0201/3328273
info@sd-bv.de, www.sd-bv.de
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Die Schmetterlinge e.V. -
Schilddriisenbundesverband

Hinter der Geschaftsstelle stehen aus-
schlieRlich ehrenamtlich engagierte El-
tern und Schilddriisenkranke, die sich mit
ihren eigenen Erfahrungen, durch Fortbil-
dungen und Fachliteratur angeeignetem
Wissen und personlichem Engagement
aktiv fur die schilddriisenkranken Kinder
und Erwachsenen einsetzen. Hierbei wird
der Schilddrisenbundesverband durch
einen ebenso ehrenamtlich engagierten
wissenschaftlichen Beirat unterstitzt.

Die Behandlung und Betreuung von
schilddriisenkranken Erwachsenen und
Kindern erfordert nicht nur arztliche Er-
fahrung und Kompetenz, sondern bein-
haltet auch viel Einflhlungsvermégen
und eine gute Zusammenarbeit mit den
betroffenen Patienten und Eltern. Es ist
Ziel des Schilddriisenbundesverbandes,
den Patienten adaquate MalRnahmen zur
Bewaltigung der Schilddriisenerkrankung
durch spezialisierte Arzte und Therapeu-
ten zu vermitteln. Der Verband mdchte
die Patienten durch aktive Mitarbeit mo-
tivieren, ihre Erkrankung zu akzeptieren,
sich bei den Folgen und Symptomen der
Erkrankung selbst zu mobilisieren und
sich durch entsprechende Therapien Hil-
fe zu verschaffen.

Angebote

e verschiedene Informationsbroschiren,
auch in tarkischer und russischer Spra-
che

e Kontakte zu betroffenen Eltern und er-
krankten Erwachsenen

e Austausch von Informationen

* Homepage mit Chat und Diskussions-
forum

e Hilfe bei Schwierigkeiten mit Kranken-
kassen, Amtern, Behorden, Kindergér-
ten, Schulen etc.

e Hilfe bei der Suche nach Fachliteratur
und Bereitstellung derselben

e Beratung und Hilfe in medizinischen,
psychologischen und sozialen Fragen

e Unterstltzung bei schweren Entschei-
dungen vor anstehenden Untersuchun-
gen, Operationen oder Therapien

o Offentlichkeitsarbeit: Presseartikel,
Informationsstdnde, Gesprachskreise,
Messen, Seminare, Kongresse

e Regionalgruppen und Ansprechpartner
in Deutschland und im benachbarten
Ausland

e RegelmaRige Treffen aller betroffenen
Eltern und Erwachsenen

e RegelmaRige Mitgliederzeitschrift mit
aktuellen Informationen Uber Schild-
drtsenerkrankungen bei Kindern

e Adressen von spezialisierten Arzten
und Kliniken

e wissenschaftlicher Beirat

Seltene Erkrankungen, tber die der
Schilddriisenbundesverband infor-
miert

Die angeborene Schilddrisenunter-
funktion (Hypothyreose) gehort zu den
seltenen Stoffwechselerkrankungen und
kommtbeica. 1 von 3.500 Neugeborenen
vor. Die angeborene Schilddriseniber-
funktion (Hyperthyreose) kommt sogar
nur bei ca. 1 von 10.000 Neugeborenen
vor. Beide Stérungen der Schilddrise
kdnnen zu Behinderungen, Entwicklungs-
storungen und geistiger und seelischer
Beeintrachtigung flhren. Noch seltener
ist Schilddriisenkrebs bei Kindern (z.B. C-
Zell-Karzinom, MEN1+2 u.a.), der durch
eine Entfernung der Schilddrise zu einer
Schilddrisenunterfunktion fihren kann.
Gendefekte (z.B. NKX2.1, TTF1, TTF2
u.a.), die u.a. auch zu einer angeborenen
Schilddrisenunterfunktion fihren, sind
ganz besonders selten. Hier sind bisher
zum Teil nur sehr wenige erkrankte Kin-
der weltweit entdeckt worden. Diese
Kinder haben neben den typischen Unter-
funktionsbeschwerden auch noch weite-
re Storungen, die das Leben mafgeblich
beeintrachtigen kénnen (z.B. Herz- oder
Nierenfehlbildungen, Lungenerkrankun-
gen, Lippen-Kiefer-Gaumenspalte, Ver-
anderungen im Kleinhirn u.v.m.).



Elternhilfe fiir Kinder
mit Rett-Syndrom

In Deutschland e. V. 7?“/\7
-SY

Organisation

Die Elternhilfe fir Kinder mit Rett-Syn-
drom in Deutschland e.V. wurde im Au-
gust 1987 auf Betreiben von Herrn Prof.
Dr. Hanefeld in Gottingen gegriindet.
Sein Ziel war es, Eltern zusammenzu-
flhren, deren Kinder die gleiche Behin-
derung haben. Inzwischen gehoéren der
Elternhilfe etwa 1.000 Mitglieder mit
fast 600 Madchen und Frauen mit Rett-
Syndrom an. Trotz dieses Mitgliederzu-
wachses dUrfte die Zahl der Betroffe-
nen um ein Vielfaches hoher liegen. Die
Elternhilfe informiert Betroffene und
Interessierte Uber das Rett-Syndrom
und fordert auf unterschiedliche Weise
den Erfahrungsaustausch zwischen den
Eltern. Dadurch wird der Isolierung der
Familien entgegengewirkt, die nach der
Diagnose héaufig droht. Innerhalb der
Elternhilfe haben sich neun regionale
Gruppen gebildet. Sie nutzen die raum-
liche Nahe zu den Mitgliedern, um diese
etwa mit Informationsveranstaltungen
und Familientreffen noch intensiver be-
treuen zu kénnen.

Erkrankung

Das Rett-Syndrom ist eine genetisch
verursachte Erkrankung mit der Fol-
ge einer schweren geistigen und kor-
perlichen Behinderung, welche fast
ausschliefRlich Méadchen betrifft, erst-
malig 1966 beschrieben von Prof. Dr.
Andreas Rett. Alle betroffenen Kinder
und Erwachsenen zeigen eine Uberein-
stimmung in ihrer klinischen Symptoma-
tik, vor allem durch Handstereotypien als
besonderes Merkmal. Nach normaler
Schwangerschaft sind zunadchst keine
besonderen Auffalligkeiten erkennbar.
Erst spater werden eine innere Zurlck-
gezogenheit, ein vermindertes Kopf-
wachstum, der Verlust von erworbenen
Fahigkeiten und sozialer Kontaktfahig-
keit sowie eine erhebliche Stérung der
Sprachentwicklung offenbar. Viele Kin-
der erlernen das Laufen nicht oder nur
eingeschrénkt. Typische Begleiterschei-
nungen sind Skoliose, Epilepsie und
Atemauffalligkeiten. Das Rett-Syndrom
entwickelt sich in verschiedenen Sta-
dien. Der zwischen 6 und 18 Monaten

O

eintretende Entwicklungsstillstand, be-
sonders aber der danach folgende Ver-
lust vorhandener Fahigkeiten sind flr
die Eltern und auch fur die Kinder selbst
sehr belastend. Die Fallwahrscheinlich-
keit beim Rett-Syndrom liegt bei etwa
1:10.000-15.000.

Selbsthilfe

Die Elternhilfe Rett-Syndrom berat be-
troffene Eltern, Lehrer, Therapeuten
und alle, die im taglichen Leben mitdem
Rett-Syndrom zu tun haben. Sie vermit-
telt Kontakte zwischen betroffenen El-
tern; bietet eine Jahreshauptversamm-
lung mit Fachvortragen an. Es werden
Familienwochenenden und Treffen in-
nerhalb der regionalen Gruppen angebo-
ten. An wechselnden Austragungsorten
werden Fortbildungen fir Padagogen,
Therapeuten und Arzte durchgefiihrt.
Die Arbeitsgruppe ,Erwachsene mit
Rett-Syndrom” beschaftigt sich mit den
spezifischen Problemen im Erwachse-
nenalter. Die Elternhilfe nimmt an Kon-
gressen, Symposien und Fachmessen
teil; sie gibt Informationen Uber das
Rett-Syndrom weiter und beteiligt sich
am Forschungsprojekt ,Versuch einer
Proteintherapie flr das Rett-Syndrom™
durch Herrn PD Dr. Franco Laccone.

KONTAKT @

Elternhilfe fiir Kinder mit Rett-
Syndrom in Deutschland e. V.
Geschaftsfiihrerin: Barbel Ziegeldorf
Worsdorferstralle 3

65510 Hiinstetten-Wallrabenstein
Tel: 06126/500306, Fax: 06126/500307
b.ziegeldorf@rett.de, www.rett.de
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Spendenkonto .
Volkshank Gottingen .
BLZ 26090050 =

Konto 149555001
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european chromosome 11 network e. V.

European Chromosome 11

Network e. V.

Krankheitsbild

Als Ursache flr die Behinderung liegt
ein genetischer Defekt vor, eine Fehlbil-
dung an einem 11-er Chromosom (am
meisten verbreitet ist das Jacobsen-
Syndrom, bei dem ein Endstlick vom
langen g-Arm eines 11-er Chromosoms

® KONTAKT

www.chromosomel1l.eu
arne.eiwen@chromosomel1.eu
gabi.birle@chromosome11.eu

Spendenkonto

Sparkasse Pforzheim-Calw
BLZ 2350882

. IBAN code
’ DE 87666500850002350882

e0 000000000000 00

fehlt). Erblich bedingt oder als Neumu-
tation erstmalig in einer Familie — was
am héaufigsten der Fall ist. Die Folgen
sind: geistige und koérperliche Behin-
derung, Muskelschwache, Herz- und
Nierenfehler, Fehlbildungen der Augen
(Lidverkirzungen, Ptosis, Kolobome),
Ess- u. Sprachschwierigkeiten, Minder-
wuchs - oft durch Wachstumshormon-
mangel bedingt, Blutgerinnungsproble-
me u. a.

Organisation

Grindung als Europaisches Netzwerk
1997, Eintrag als Verein 2009. Der Ver-
ein hat 104 Mitglieder, davon sind 89
Familienmitgliedschaften und 15 pas-
sive Mitglieder. Keine Landesverban-
de. Jahrlich findet ein Vorstandstreffen
statt. Mitgliederversammlung auf u.g.
Konferenz alle 2 Jahre. Wissenschaftli-
cher Beirat zum Teil seit Beginn dabei,
kontinuierlich erganzt.

Auswahl unserer Angebote

Betroffenenberatung wird telefonisch
und online angeboten. Auf der Website
gibt es einen geschlossenen Mitglie-
derbereich fir den Austausch der Mit-
glieder untereinander. Uber Eurordis
gibt es eine eigene Mailingliste. Jedes
zweite Jahr findet eine groRe Kon-
ferenz mit Arzten, Wissenschaflern,
Referenten und den Mitgliedern statt.
Dort wird dann die Mitgliederversamm-
lung, Schulungen, Sprechstunden und
der Austausch von Betroffenen durch-
geflihrt. Dieses Meeting geht dann von
Donnerstag bis Sonntag.



Fordergemeinschaft fir

Taubblinde e. V.

I\/l it ,,taubblind” sind auch gehor-
los-sehbehinderte Menschen

und blind-schwerhérige Menschen
gemeint. Also Menschen, die sowohl
beim Horen wie beim Sehen behindert
sind, unabhangig davon, wie stark die
Einzelschadigung ausgepragt ist. Beim
Menschen sind ca. 40 Syndrome be-
kannt, die als Symptome Gehorlosig-
keit in Kombination mit Blindheit bein-
halten. Bei jedem zweiten betroffenen
Patienten ist das Usher-Syndrom der
Ausléser und somit die haufigste Ur-
sache von erblicher Blind-Taubheit (3
bis 6 Betroffene unter 100.000). Grund-
séatzlich kann man bei Taubblinden un-
terscheiden zwischen: blind geboren
und ertaubt vor Spracherwerb, blind
geboren und ertaubt nach Spracher-
werb, gehdrlos geboren und erblindet
im Kindesalter, gehorlos geboren und
erblindet in hohem Alter und taubblind
geboren. Je nach Verlauf bzw. Auspra-

gung der Einzelschadigung werden in
der Kommunikation und im Erwerb von
Fahigkeiten unterschiedliche Wege mit
verschiedenen Hilfsmitteln eingeschla-
gen.

Die Organisation

Taubblind geboren zu sein, flhrt zu ei-
nem Leben, das erheblich auf Hilfe an-
gewiesen ist. Die Férdergemeinschaft
ist der Ort, wo Eltern hor-sehgesché-
digter Menschen jeden Alters ihre Inte-
ressen blndeln und vertreten. Themen
des Engagements sind Schulen, Inter-
nate, Werkstatten flr behinderte Men-
schen, Lebensrdume fir Erwachsene,
Forschung im gesellschaftlichen und
medizinischen Themenkreis.

KONTAKT @

Fordergemeinschaft
fiir Taubblinde e. V.

Katteweg 23¢
14129 Berlin

Tel: 030/8049 7461
www.taubblinde.de

®®e0eecseocseceoc e

Spendenkonto A
Dt. Apotheker- und Arztebank <
BLZ 30060601 e
Konto 3565912 Caoo00°”



Jop,

FOP ist eine seltene, genetisch be-
dingte, schwere Erkrankung des
Binde- und Stltzgewebes.

Bereits bei der Geburt besteht meist
eine auffallende Verkrimmung/Verkur-
zung der GroRzehen und der Finger.
In den folgenden Jahren kommt es in
der Regel zu einer fortschreitenden
Verknocherung des Binde- und Stitz-
gewebes.

Dieser Zustand beginnt im Nacken-
und Schulterbereich und schreitet ent-
lang des Ruckens, des Rumpfes und
der GliedmalRen fort.

Die Knocheneinlagerungen, die zum
Teil spontan entstehen, zum Teil aber
auch durch Verletzungen und Druckstel-
len (Stlrze, ,blaue Flecken”), beginnen
in den ersten zwei Lebensjahrzehnten
und sind in ihrem Fortschreiten nicht
vorhersehbar.

Oft tritt eine Einschrankung der Lun-
genfunktion durch die verminderte
Brustkorbbeweglichkeit auf.

Erst 300 Jahre nach Entdeckung der
Krankheit erzielte die Genforschung
1997 erste Ergebnisse Uber die Ursa-
chen von FOP.

Allerdings gibt es zur Zeit weder eine
Therapie, die die abnorme Knochenbil-
dung wieder rlickgangig machen kann,
noch eine sichere Verhitung des Fort-
schreitens der Krankheit.

® KONTAKT

Forderverein fiir Fibrodysplasia
Ossificans Progressiva-Erkrankte e. V.

Fischener Stral3e 6
87448 Waltenhofen

Tel: 08303/921062, Fax: 08303/921063
info@fop-ev.de, www.fop-ev.de

e0 000000000000 00

Spendenkonto:
Raiffeisenbank Waltenhofen
BLZ 73369920

000600 Konto 3223779

Forderverein fiir Fibrodysplasia
Ossificans Progressiva-

Erkrankte e. V.

Unser Verein

e Unser Verein wurde im November
1998 gegrindet.

e 28 Betroffene in Deutschland.

e 103 Mitglieder (Stand 02/2005).

e Weltweit gibt es schatzungsweise
2.500 Menschen mit FOP, d.h.: einer
von 2 Millionen.

e Der Forschung sind zur Zeit 400 FOP-
Falle bekannt.

e |In den USA gibt es seit 1988 eine
Selbsthilfegruppe mit 370 Mitgliedern
aus 50 Landern (Stand 02/2005).

Unsere Ziele
e Herstellung von Kontakten zwischen-
Betroffenen sowie deren Angehori-

gen

e Betreuungsmalnahmen

o Offentlichkeitsarbeit

® Interessenvertretung, sachliche und
informelle Forderung Betroffener

e Zusammenarbeit mit allen fachbezo-
genen Institutionen

e Fdrderung der Forschung weltweit

e Herstellung und Verbreitung von In-
formationen fiir Patienten und Arzte

e Mitarbeit in anderen Vereinen

e Ansprechpartner fir Hilfsmittelver-
sorgung



Forderverein Glukosetransporter
(GLUT1)-Defekte. V.

Der Glukosetransporter(GLUT1)-De-
fekt — eine , Energiekrise” im Gehirn
Ursache der Erkrankung ist ein defek-
ter Glukosetransporter(GLUT1). GLUT1
bringt Glukose aus dem Blut zur Ener-
giegewinnung in das Gehirn. Bei Kin-
dern mit GLUT1-Defekt gelangt zu we-
nig ,Brennstoff” in das Gehirn. Dies
fihrt bereits im frihen Kindesalter zu
Epilepsie, Entwicklungsverzégerung
und komplexen Bewegungsstérungen.
Die Auspragung der Erkrankung kann
sehr vielféltig sein — sie reicht von ge-
legentlichen Anféllen bis zu schwerer
Behinderung; ungefahr die Halfte der
Patienten hat Probleme beim Laufen
und Sprechen.

Weltweit sind ca. 135 Patienten be-
kannt; davon 45 Patienten in Deutsch-
land und weitere 47 Patienten in Euro-
pa. Die Dunkelziffer ist als hoch einzu-
ordnen.

74

Gemiise-Pizza

Diagnose und Genetik

Erster diagnostischer Schritt ist die
Lumbalpunktion. Aufgrund des GLUT1-
Defektes zeigt sich eine erniedrigte
Glukosekonzentration im Nervenwas-
ser bei normalem Blutzucker. Mole-
kulargenetische Untersuchungen und
Glukoseaufnahmestudien  bestéatigen
die Diagnose.

In ca. 70% der Félle werden Muta-
tionen im GLUT1-Gen gefunden. Diese
entstehen meist spontan, seltene Félle
einer direkten Vererbung des GLUT1-
Defektes sind jedoch beschrieben.

Therapie — die ketogene Diat

Bei dieser extrem fettreichen Diat wird
Nahrungsfett zu energiereichen Baustei-
nen, sog. Ketone, verstoffwechselt. Die
Ketone passieren die Blut-Hirn-Schran-
ke Uber ein separates Transportersys-
tem und kdnnen im Gehirn Glukose als
Brennstoff weitgehend ersetzen. In der
Regel werden die Kinder ohne Medika-
mente anfallsfrei und machen deutliche
Entwicklungsfortschritte.

Da mit der ketogenen Diat eine effekti-
ve Therapie zur Verfligung steht, sollte
der GLUT1-Defekt bei allen Kindern mit
unklarer Epilepsie durch eine entspre-
chende Lumbalpunktion ausgeschlos-
sen werden.

Die in diinne Scheiben geschnittene Zucchini

in Ol goldbraun braten, dann auf ein Backblech

e 100 g Zucchini

30 g Tomate

40 g Mozarella

20 g Sahne 30%

30 g Olivenol

e Oregano, Salz,
Kréuter

legen. Geschalte Tomaten purieren, etwas Ol
und die Sahne hinzufligen, mit Krautern und
Salz abschmecken. Sof3e Uber die Zucchini
gielRen, mit Oregano bestreuen und Mozarella
bedecken.

Bei 180 Grad backen bis der Mozarella zerlau-
fen und leicht gebraunt ist.

cQwit

Der Forderverein

www.glutl.de in deutscher und engli-
scher Sprache unterstitzt die Offentlich-
keitsarbeit und ist der Weg zu unserer
Organisation. Fir Rat suchende Eltern
nach der Diagnose GLUT1-Defekt ist
unsere Adressenliste GLUT1-Patienten
hilfreich; mit ihr kdnnen sie zu gleicher-
malen betroffenen Familien Kontakt
aufnehmen und aus deren Erfahrungs-
schatz schopfen. Weiter haben ,,unse-
re" Eltern fUr Eltern ein Forum aufge-
baut: Rezepte und Tipps zur ketogenen
Diat werden ausgetauscht, Erfahrungen
rund um den Alltag mit einem GLUT1-
Kind weitergegeben, Probleme disku-
tiert. Und auch das jahrliche Treffen der
verstreut in Deutschland und Osterreich
lebenden GLUT1-Familien wird mittler-
weile von den Eltern in Eigenregie ge-
plant und organisiert.

Neben der klassischen Form des
GLUT1-Defektes hat sich das Spek-
trum der Erkrankung in den letzten
Jahren sehr erweitert. Um diese kom-
plexe, behandelbare Erkrankung besser
zu verstehen und um fir alle betroffe-
nen Kinder eine wirksame Therapie zu
entwickeln, ist weitere Forschung not-
wendig, die wir mit Spendengeldern
fordern.

KONTAKT @

Forderverein
Glukosetransporter(GLUT1)-Defekt e. V.

Sine-Wessels-Stralle 2B
28357 Bremen

Tel: 0421/2574501
g.mehrtens@glut1.de, www.glutl.de

.
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Spendenkonto

Sparkasse Bremen 5
BLZ 29050101 .
Konto 1665181 50"
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GallD

Galaktosamie Initiative

Deutschland e. V.

vormals Elterninitiative Galaktosamie e.V.

\/\/ir setzen uns flr die Interes-
sen von an Galaktosamie

erkrankten Menschen ein und vertre-
ten rund 300 Familien mit einem oder
mehreren betroffenen Kindern in ganz
Deutschland.

Unsere Initiative wurde 1988 als El-
terninitiative Galaktosamie e.V. gegrin-
detundistals eingetragener gemeinn(t-
ziger Verein auf Bundesebene tatig. In
den einzelnen Regionen in Deutschland
gibt es Ansprechpartner in sogenann-
ten Regionalgruppen, die jedoch keine
selbstédndigen Vereine darstellen.

Die Galaktosamie ist eine seltene
erbliche Stérung im Stoffwechsel der
Galaktose. Bedingt durch das Fehlen
des Enzymes Galaktose-1-Phosphat-
Uridyltransferase kann die Galaktose
(Bestandteil der Laktose) nicht verstoff-
wechselt werden. Es bleiben fir den
Korper schadliche Substanzen zuriick.
Einzige Behandlungsmethode ist eine
lebenslange laktose-/galaktose-freie
Diat, die jedoch sehr schwer einzuhal-
ten ist, da in sehr vielen Nahrungsmit-
teln Galaktose enthalten ist.

Aufgrund der Seltenheit der Erkran-
kung (1:40.000 Neugeborenen) wird
so gut wie keine Forschung der Erkran-
kung betrieben. Bislang wurden For-
schungsprojekte von unserer Initiative
groRtenteils finanziert. Des Weiteren
sind manche Kinderarzte nicht auf dem

® KONTAKT

Galaktosé@mie Initiative
Deutschland e. V.

1. Vorstand: Peter Hoscheit

Im Talgarten 25
66386 St. Ingbert

Tel: 06894/51635
Fax: 06894/51635

.. galakto1@galaktosaemie.de
o www.galid.de

.
.
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neuesten Stand Uber die Behandlung
der Erkrankung und bringen deshalb die
betroffenen Kinder und damit auch die
Elternin belastende Lebenssituationen.
Wir gehen von insgesamt rund 600 Be-
troffenen in ganz Deutschland aus. Bei
der o.g. Haufigkeit kommen jahrlich
Uber 20 Betroffene hinzu.

Fur unsere betroffenen Mitgliedskin-
der bieten wir jahrlich eine selbst orga-
nisierte Kinderfreizeit an. Des Weiteren
haben wir gemeinsam mit unserem

Kontaktstelle:

Barbara und Anton Fuchs
64293 Darmstadt

Tel: 06151/957515
kontakt@galaktosaemie.de

Spendenkonto
Sparkasse Lippstadt
BLZ 41650001

Konto 1800505040

wissenschaftlichen Beirat ein Kom-
petenznetz Galaktosdmie ins Leben
gerufen. Hier werden die Patienten-
versorgung, klinische Untersuchun-

gen, Grundlagenforschung sowie
eine qualitatskontrollierte Labordi-
agnostik abgedeckt. Aktuell lauft ein
Forschungsprojekt in Zusammenarbeit
mit der Universitatsklinik Kéln zur Erfor-
schung der toxischen Zellschadigung
der Galaktose.

Wir sehen die Selbsthilfe — gerade bei
seltenen Erkrankungen — als wichtige
und oft einzige Hilfe fir die Betroffe-
nen an. Das Wissen um die Erkrankung
und Erfahrungen mit der Erkrankung ist
in diesen Organisationen konzentriert
vorhanden und fir Betroffene abrufbar.
Schade ist nur, dass die Politik zwar
die Eigenverantwortung und Eigenini-
tiative der Patienten fordert, aber aus
unserer Sicht zu wenig fordert. Gerade
die Zusammenarbeit mit medizinischen
Institutionen gestaltet sich aufgrund
der allgemein angespannten Finanzla-
ge dieser Einrichtungen zunehmend
schwieriger.



Gaucher Gesellschaft

D ie Gaucher Gesellschaft
Deutschland e.V. ist eine 1992
gegrindete bundesweite Selbsthil-
fegruppe, die aus dem Zusammen-
schluss Gaucher-Betroffener und Arz-
ten entstand. Unsere Organisation zahlt
ca. 180 Mitglieder und wird von einem
ausschlieRlich ehrenamtlich tatigen
Vorstand geleitet.

Da es sich um eine sehr seltene
Krankheit handelt, ist das Wissen Uber
Morbus Gaucher bei Arzten und in der
Offentlichkeit wenig verbreitet. Viele
Betroffene leben unerkannt mit dieser
Krankheit und haben keine Chance auf
friihzeitige Behandlung und somit auf
Besserung des Krankheitsverlaufs.

Aufgaben

Die GGD e.V. hat es sich zur Aufgabe

gemacht, tUber die Erkrankung und tber

die notwendige medizinische Versor-

gung von Gaucher-Patienten aufzukla-

ren, indem sie

e Arzte und Patienten sowie deren Fa-
milien Uber die Krankheit informiert

e Kontakte zu Arzten und Patienten un-
tereinander vermittelt

e (ber die verschiedenen Behandlungs-
moglichkeiten informiert

e im Rahmen ihrer Moglichkeiten die
medizinische Forschung zu Morbus
Gaucher unterstitzt.

Wir engagieren uns flr die Belange
von Betroffenen und informieren Uber
den aktuellen Stand der Forschung und
der medizinischen Versorgung. Gerade
weil es sich um eine so seltene Krank-
heit handelt, ist es fur die Betroffenen
sehr wichtig, sich untereinander auszu-
tauschen. So organisieren wir mindes-
tens einmal jahrlich eine mehrtagige
Tagung, bei der nicht nur der Erfah-
rungsaustausch unter den Betroffenen
im Vordergrund steht, sondern auch die
Information rund um die Krankheit. Zu
dieser Tagung werden Arzte aus den
deutschen Behandlungszentren sowie

Deutschland e. V.

auch international anerkannte Spezialis-
ten flr Morbus Gaucher eingeladen, die
uns mit ihrer Teilnahme und verschie-
denen Vortragen zu aktuellen Themen
unterstitzen.

Neben den Tagungen organisieren
wir auch Patiententreffen auf regionaler
Ebene sowie je nach Bedarf Seminare
und Workshops.

Einmal jéhrlich erscheint unsere Mit-
gliederzeitschrift, der ,go schee brief”,
der sowohl verschiedene Informati-
onen Uber die Krankheit enthélt und
Uber neue Therapieansatze sowie Uber
verschiedene  Patientenerfahrungen
berichtet.

Erkrankung

Morbus Gaucher gehdrt zu einigen we-
nigen seltenen Erkrankungen, fir die
bereits seit 15 Jahren eine adaquate
Therapie existiert. Trotz einer sehr ge-
ringen Anzahl an diagnostizierten Pati-
enten haben sich insbesondere in den
letzten fUnf Jahren verschiedene Wis-
senschaftler und Pharmafirmen mit der
Weiterentwicklung bereits bestehen-
der, aber auch ganzlich neuer Thera-
pieansatze beschaftigt. Welche dieser
neuen Therapien sich wirklich realisieren
lassen und am effektivsten wirken, wird
sich in den ndchsten Jahren zeigen. Ins-
besondere flr die Betroffenen kann dies
zu erheblichen Unsicherheiten in Bezug
auf die zuklnftige Gewahrleistung ei-
ner optimalen Versorgung flhren. In
Zusammenarbeit mit verschiedenen
Dachverbanden, wie zum Beispiel der
ACHSE, der BAG Selbsthilfe, Eurordis
und der European Gaucher Alliance, so-
wie unserem wissenschaftlichen Beirat
setzen wir uns gezielt flr die Belange
der Betroffenen ein.

Zurzeit beschaftigt die Patienten die
aktuelle medizinische Versorgungspro-
blematik am meisten. Seit Mitte 2009
gibt es fur die Patienten — aufgrund
eines Zwischenfalls in einem Pharma-
betrieb — einen nur sehr stark einge-

q GGC

Gaucher Gesellschaft Deutschland e.V.

schrankten Zugang zur Enzymersatz-
therapie. Die Behandlungszentren sind
gezwungen, die vorhanden Medika-
mente nach Beddrftigkeit der Patien-
ten zu priorisieren, so dass viele Pati-
enten mit einem milden Krankheits-
verlauf keine andere Wahl haben, als
mit ihrer Therapie zu pausieren. Nach
nunmehr einjédhriger Therapiepause
zeigen sich — auch bei Patienten mit
milden Krankheitsverlaufen - deutli-
che pathologische Auswirkungen. Als
Patientenvertreter haben wir in dieser
Situation eine ganz besonders verant-
wortungsvolle Position. Wir stehen im
engen Kontakt mit den Gaucher-Exper-
ten und den verschiedenen Pharmaun-
ternehmen, um aktuelle Informationen
zeitnah den Patienten und behandeln-
den Arzten zukommen zu lassen. Ins-
besondere Uber unseren Europaischen
Dachverband, der European Gaucher
Alliance, sind wir zusatzlich in der Lage,
Dinge zu verandern und voranzubrin-
gen. In den nachsten Monaten wollen
wir unsere Ressourcen auch weiterhin
daflr einsetzen, dass alle Patienten
schnellstmdéglich eine angemessene
Therapierung erhalten.

Weitere Informationen kdénnen auf
unserer Webseite abgefragt oder aber
bei unserer Geschéftsstelle angefor-
dert werden.

KONTAKT @

Bundesgeschaftsstelle der Gaucher
Gesellschaft Deutschland e. V.
Vorstandsvors.: Horst Schmidt

Stellv. Vorstandsvors.:

Pascal Niemeyer

Ferschweiler Str. 15, 54668 Holsthum
Tel: 0700/44300443, Fax: 03212/1238706
mail@ggd-ev.de, www.ggd-ev.de
Spendenkonto

Commerzbank Lippstadt

BLZ 47240047 Lot
Konto 8257222

.
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Das Guillain-Barr -Syndrom (GBS)
1859 beschrieb Jean B. O. Landry, ein
franzésischer Arzt, eine Nervenstoérung,
die Beine, Arme, Nacken und Atemmus-
keln des Brustkorbes lahmt. Einige Be-
richte mit dhnlichen Anzeichen kamen
aus anderen Landern. Basierend auf der
Grundlage der Lumbalpunktion, die 1891
durch den deutschen Internisten Hein-
rich Irenaeus Quincke erfunden wurde,
wendeten die drei Pariser Arzte, Georg
Guillain, Jean Alexander Barré und And-
re Strohl, im Jahr 1916 diese Punktion
an, um die charakteristische Abnorma-
litat eines erhohten Eiweildspiegels auf-
zuzeigen.

Einige Forscher fanden heraus, dass
auch die Nerven des Rachens, des
Herzens, der Blase und der Augen be-
troffen sein kénnen. Von den vielen un-
terschiedlichen Bezeichnungen dieses
Erscheinungsbildes hat sich der Name
Guillain-Barré-Syndrom durchgesetzt.

Das akute GBS

Das Guillain-Barré-Syndrom wird auch
als ,akute idiopatische Polyneuritis”
bezeichnet. Es ist eine entzlindliche Er-
krankung der peripheren Nerven. Diese
liegen aufderhalb des Gehirns und der
Wirbelsdule. Charakteristisch beginnt
GBS mit einer allgemeinen Schwache,
gefolgt von Empfindungsstérungen und
Lahmungserscheinungen in  Beinen
und Armen. Gelegentlich sind auch die

® KONTAKT

Deutsche GBS Initiative e. V.
Carl-Diem-Str. 108

41065 Monchengladbach

Tel: 02161/480499

Infotelefon mit Sprachmenii und
Chatraum: 02161/9474999
info@gbs-initiative.de
www.gbs-selbsthilfe.de
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. Spendenkonto:
‘. Stadtsparkasse Mdnchengladbach
‘., BLZ 31050000
e, Konto 4095550

Deutsche GBS Initiative e. V.

Atem- und Gesichtsmuskeln betroffen.
Viele Betroffene muissen bereits im
frhen Stadium auf der Intensivstation
behandelt werden, besonders dann,
wenn auch Beatmungspflicht aufgrund
der Lahmungen der Atmungsorgane
notwendig wird.

Die meisten Patienten erholen sich
wieder. Das kann jedoch Monate oder
noch langer dauern. Einige Betroffene
behalten geringe Langzeitschaden un-
terschiedlicher Art zuriick. Statistisch
gesehen gibt es weltweit ca. 1-2 Félle
pro Jahr auf 100.000 Einwohner. Nach
dem derzeitigen Stand der Forschung
kann GBS jeden treffen.

Die Diagnose

Bereits die ersten Symptome der Pati-
enten, wie zum Beispiel der Schwache-
zustand, geben ausreichende Hinweise
zur weiteren Diagnostik. Der schnelle
Verlauf von zunehmender Schwache
sowie die begleitenden Empfindungs-
stérungen in beiden Koérperhalften er-
geben ein allgemeines Gesamtbild, das
auf das GuillainBarré-Syndrom hinweist.
Gewohnlich wird auch der Verlust oder
die Einschrankung von Reflexen festge-
stellt. Um die Diagnose GBS zu bestati-
gen, ist auf jeden Fall eine Lumbalpunk-
tion erforderlich, um einen verdnderten
Eiweildspiegel festzustellen sowie eine
elektrische Laufzeitmessung (EMG),
um die Nerven- und Muskelfunktionen
zu prifen.

Die Behandlung

Bereits im Friihstadium mdissen auf-
grund des unsicheren Fortschreitens
der Krankheit die Patienten stationér in
einer Akut-Klinik behandelt werden, ge-
wohnlich auf der Intensivstation, um die
Atmung und andere Kdérperfunktionen
zu Uberwachen und eventuellen Kompli-
kationen vorzubeugen.

Um den Verlauf abzukirzen, werden
dem Patienten hohe Dosen von Immun-
globulin intravends gegeben. Alternativ
kann auch eine Plasmaaustauschbe-

handlung (eine Art Blutreinigung) vorge-
nommen werden.

Nach der Behandlung in der Akut-Kli-
nik ist in der Regel ein Rehabilitations-
programm zur Wiederherstellung der
Nerven- und Muskelfunktionen erfor-
derlich. Das wird normalerweise in ei-
ner neurologischen Rehabilitationsklinik
durchgefiihrt. Ein wesentlicher Teil der
Rehabilitation besteht aus Krankengym-
nastik und Ergotherapie, um die Muskel-
tatigkeit wiederherzustellen.

Die Ursache

Die Ursache ist bis heute unbekannt.
Viele Félle treten innerhalb weniger Tage
bis einige Wochen nach einer Infektion
auf. Das kann eine gewodhnliche Erkal-
tung, Grippe, Rachenentziindung oder
eine Magen-Darmstérung mit Durchfall
sein. Auch Insektenstiche sowie Imp-
fungen (Tetanus, Grippe) werden als
Ausldser vermutet.

Die rganisation

Die Deutsche GBS Initiative e.V. setzt
sich zusammen aus einem Bundes- und
Dachverband, vier Landesverbdnden,
einem Regionalverband und mehreren
Ortsgruppen in Deutschland. Auf euro-
paischer Ebene sind die GBS CIDP Initia-
tive Schweiz/ Liechtenstein und die GBS
Initiative Osterreich mit der Deutschen
GBS Initiative e.V. verbunden. Die Deut-
sche GBS Initiative e. V. ist international
mit anderen GBS Selbsthilfeverbdnden
vernetzt und vertritt im deutschsprachi-
gen Raum von Europa die internationale
GBS/CIDP Stiftung der USA (GBS/CIDP
Foundation International).

Veranstaltungen

e RegelméaRige GBS CIDP Gesprachs-
kreise

e GBS CIDP Stammtische

e GBS CIDP Infostéande auf Selbsthilfe-
veranstaltungen

¢ 1. Internationales GBS CIDP Symposi-
um vom 25.-27.3.2011 in DUsseldorf-
Kaarst
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Mukopolysaccharidosen e. V.

D ie Gesellschaft fir Mukopolysac-
charidosen e.V. ist eine gemein-
nitzige Selbsthilfegruppe, die im Jahre
1986 in Bochum gegriindet wurde. Sie
hat derzeit ca. 790 Mitglieder und be-
treut Uber 600 betroffene Familien.

Aus den Mitgliedern rekrutiert sich
der flinfkdpfige, ehrenamtlich tatige Vor-
stand, die ebenfalls ehrenamtlich tatigen
Regionalbeauftragten — ein nationales
Netzwerk bestehend aus ca. 40 Perso-
nen, deren Aufgabe die Koordination
von regionalen Elterntreffen und direkte
Hilfe vor Ort ist — sowie Beauftragte fur
erwachsene Patienten, fir Mukolipido-
se sowie flUr trauernde bzw. verwaiste
Eltern.

Was sind Mukopolysaccharidosen

Unter einer Mukopolysaccharidose, ab-
gekilrzt MPS, versteht man eine ange-
borene Stoffwechselkrankheit, bei der
aufgrund eines Enzymmangels der Ab-
bau langkettiger Zuckermolekule gestort
ist. Es kommt zu Ablagerungen (z.B. im
Zentralen Nervensystem, verschiede-
nen Organen, im Skelettsystem, den
Schleimhauten etc.), die zu einem mas-
siv progressiven Krankheitsverlauf, einer
Mehrfachbehinderung und nicht selten
zu einem frihen Tod des Betroffenen
bereits im Kindesalter fiihren. Man un-
terscheidet zwischen acht MPS-Typen
(u.a. Morbus Hurler/Scheie, Morbus
Hunter, Morbus Sanfilippo, Morbus Mor-
quio, Morbus Maroteaux-Lamy, Morbus
Sly). Darlber hinaus gibt es eine Reihe
verwandter Erkrankungen wie Mukolipi-
dose, Mannosidose und verschiedene
Formen von Oligosaccharidosen mit
ahnlichen koérperlichen Auspragungen.

Derzeit ist MPS nicht heilbar. Noch
stehen Therapien im Vordergrund, die
lediglich die Symptome lindern. Im
Bereich der medizinischen Forschung
hat es zwar im letzten Jahrzehnt ge-
waltige Fortschritte gegeben, die eine
Knochenmarktransplantation oder En-
zymsubstitution fir einige MPS Typen
ermdglichen. So sind beispielsweise
Enzymersatztherapien (EET), die den
Krankheitsverlauf glinstig beeinflussen
bislang fur drei MPS Typen mdglich.
Die Hoffnung der Patienten und Eltern,
dass diese Medikamente zu einer erheb-
lichen Erhohung der Lebensqualitat der
Patienten flhren und ihre Lebenszeit
verlangern, ist sehr grof3.

Nichtsdestotrotz aber fiihren solche
Medikamente lediglich zu einer Linde-
rung der Symptome in einigen Berei-
chen, nicht aber zu einer Heilung der
Krankheit. So bleiben bspw. Skelett-
probleme, Augenprobleme oder auch
Probleme des zentralen Nervensystems
von den Medikamenten unbertiihrt. Lei-
der stehen auch nach wie vor fir einen
Grof3teil der Betroffenen keine Therapien
zur Verflgung. Nach wissenschaftlichen
Erkenntnissen gibt es in Deutschland ca.
1.000 Betroffene.

Selbsthilfe

Im Mittelpunkt der Vereinsaktivitat steht
die Beratung, Begleitung und Vernet-
zung von MPS-Eltern und -Patienten.
MPS bedeutet fir die Patienten sowie
deren Angehdrigen eine grofse Belas-
tung. Die Gesellschaft unterstiitzt sie
u.a.: bei Kontakten mit Arzten, Wissen-
schaftlern, Kliniken und Krankenkassen,
durch ein Beratungstelefon (Seelsorge,

Sozialrecht), durch Eltern- und Patien-
tenworkshops, Familien- und Patienten-
konferenzen und -treffen, Erwachsen-
entreffen, Geschwisterwochen, durch
Informationsmaterial (z. B. zu den einzel-
nen Krankheitsbildern, Physiotherapie,
Anasthesie, Sozialrecht) sowie einen
zwei Mal jahrlich erscheinenden Rund-
brief. Die Krankheit ist noch immer viel
zu wenig bekannt, auch bei Medizinern.
Die Gesellschaft arbeitet an der Aufkla-
rung tber MPS und verwandte Krankhei-
ten, um diese Llcke durch gezielte Infor-
mationen und Projekte zu schlief3en.

In den letzten Jahren hat es deutli-
che Fortschritte bei Verstandnis und
Diagnostik von MPS gegeben. Trotzdem
besteht nach wie vor groRer Forschungs-
bedarf. Die Gesellschaft engagiert sich
mit Spendenmitteln fir die Férderung
der wissenschaftlichen Forschung, um
die Entwicklung wirkungsvoller Medika-
mente und Therapien voranzutreiben.

KONTAKT @

Gesellschaft fiir
Mukopolysaccharidosen e. V.

Beratungs- und Geschaftsstelle
Pappelweg 6, 63741 Aschaffenburg
Tel: 06021/858373, Fax: 06021/858372

info@mps-ev.de, www.mps-ev.de

®®e0eecseocseceoc e

Spendenkonto
Bank fiir Sozialwirtschaft
BLZ 55020500
Konto 7676
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HAE - Hereditdares Angioodem

Beim Hereditaren Angiotdem (HAE)
handelt es sich um eine seltene Erb-
krankheit mit unerklarlichen auRerlichen
und inneren Schwellungen. Im deutsch-
sprachigen Raum sind derzeit rund
1.200 Félle bekannt, die Dunkelziffer ist
schatzungsweise finf Mal so groR.

Plotzlich schwellen Hande und Flfe
an oder das Gesicht wird immer dicker,
die betroffenen Hautbereiche schmer-
zen stark, im Halsbereich dricken
Schwellungen einem fast die Luft ab.
Viele Patienten qualen tagelange, kolik-
artige Bauchschmerzen. Da die Symp-
tome haufig denen einer Allergie, einer
Darmkolik oder einer BlinddarmentzUn-
dung ahneln, werden Betroffene in der
Regel zuerst auf andere Krankheitsbil-
der hin untersucht.

Bei HAE kann es zu gefahrlichen
Schwellungen im Bereich der Atemwe-
ge kommen. Wenn die Attacke nicht
sofort richtig behandelt wird, droht Tod
durch Ersticken, denn eine Standard-
therapie gegen allergische Odeme wie
z.B. Antihistaminika oder Kortison ist
bei HAE unwirksam!

Krankheitsbild und Diagnose

Die Ursache des HAE ist die angebore-
ne Verdnderung eines Genes auf Chro-
mosom 11, welches fir die Bildung des
Plasmaproteins  C1-Esterase-Inhibitor
(C1-INH) verantwortlich ist. Dadurch

® KONTAKT

HAE-Vereinigung e. V.

Miihlenstr. 42c, 52457 Aldenhoven
Tel: 02464/908787

Fax: 02464/908788

hae.shg@t-online.de
www.angiooedem.de
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Spendenkonto

c Bank fiir Sozialwirtschaft
° BLZ 55020500
e, Konto 48029060

HAE-Vereinigung e. V.

Symptome des herediiliren
Anfeoademn (FHAE)
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kommt es zu einem Mangel an C1-INH,
was zu einer erhéhten Durchlassigkeit
der GefaRe flhrt und bei den Betroffe-
nen die wiederkehrenden Schwellun-
gen verursacht.

HAE-Attacken treten bei jedem Pa-
tienten anders auf und &dndern sich
auch im Laufe des Lebens. Bei Uber
70 Prozent der Patienten kommt es zu
Schwellungen der Schleimhaute an in-
neren Organen mit kolikartigen Kramp-
fen, Erbrechen, Durchfall und Kreislauf-
beschwerden. Die Schwellungen halten
unbehandelt meist zwischen 24 und 72
Stunden an. Von den Betroffenen wer-
den psychischer Stress, Infektionen,
Trauma und bei Frauen der Eisprung
sowie die Regelblutung als mogliche
Ausloser fir eine Schwellungsattacke
genannt. Besonders gefahrlich sind
akute Erstickungsanfélle aufgrund ei-
ner Kehlkopfschwellung, die z.B. auch
durch zahnarztliche Eingriffe ausgeldst
werden konnen.

Der Mangel an C1-INH wird im Blut
nachgewiesen. Die C1-INH-Aktivitat
(Funktion) liegt beim Gesunden zwi-
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schen 80 und 120 Prozent der Norm,
bei HAE-Patienten jedoch unter 50 Pro-
zent.

Nicht mehr allein - gemeinsam vor-
an: Die HAE-Vereinigung e. V.
1997 wurde die Patientenorganisation
HAE-Vereinigung e.V. gegrindet, der
heute mehr als 330 Mitglieder angeho-
ren, weitere 460 Familien werden von
ihr betreut. Sie ist fir viele Betroffene
die erste Anlaufstelle. Neben Aufkla-
rungsarbeit und Informationsvermitt-
lung besteht die Aufgabe der HAE e. V.
darin, in Zusammenarbeit mit Kompe-
tenzzentren und Spezialambulanzen
Betroffenen den Zugang zu der fir sie
geeigneten Therapie zu ermdglichen.
Die Informationsvermittlung basiert
auf regelmaf3ig herausgegebenen Info-
heften, einer Internetseite und regelma-
RBigen Patiententreffen, die Gelegenheit
fr den Erfahrungsaustausch bieten.
Weitere Informationen zur Selbsthil-
fegruppe und zum Krankheitsbild sowie
Berichte von Betroffenen finden Sie im
Internet unter www.schwellungen.de.



HistiozytoseHilfe e. V.

D ie HistiozytoseHilfe e.V. wurde
am 25. Marz 1996 in Dautphe-
tal-Gladenbach, von engagierten Eltern
mit betroffenen Kindern gegriindet, um

gemeinsam etwas gegen diese schlim-
me Krankheit zu unternehmen.

Erkrankung

Histiozytosen sind Erkrankungen des
Monozyten-/Makrophagensystems.
Diese Zellen entstehen im Knochen-
mark, kommen in allen Organen vor
und dienen der Abwehr korperfremder
Substanzen (sog. Fresszellen). Bei den
Histiozytosen kommt es zur krankhaf-
ten Vermehrung von Histiozyten in
einzelnen oder mehreren Organsyste-
men.

Ca. 40-50 Kinder unter 15 Jahren in
Deutschland erkranken jahrlich an der
Langerhanszell-Histiozytose (LHC), der
haufigsten Histiozytose, dessen Ursa-
chen bislang unbekannt sind. LHC tritt
Uberwiegend im Kindesalter auf. Die
Haufigkeit im Erwachsenenalter wird
wahrscheinlich unterschatzt, eine erste
Studie lauft weltweit seit 2006.

Die Langerhanszell-Histiozytose ist
eine prinzipiell gutartige Erkrankung,
die aber einen bdsartigen Verlauf neh-
men kann. Meist finden sich einzelne,
lokalisierte Herde, deren Behandlung
einfach und effektiv ist. Manchmal al-
lerdings kommt es zu einem Befall ver-
schiedener Organsysteme. Die ausge-
dehnte Erkrankungsform tritt vor allem
bei Kleinkindern oder Sauglingen auf
und kann einen schwerwiegenden, le-
bensgefahrlichen Verlauf nehmen. Fast
jeder Verlauf ist verschieden und nicht
vorhersehbar. Bei manchen Patienten
bildet sich die Langerhanszell-Histiozy-
tose ohne Therapie zurlick. Die ausge-
dehnten (disseminierten) Erkrankungs-
formen mit mehreren Krankheitsherden
in verschiedenen Organen (multifokal)
werden oft erfolgreich mit Chemothe-
rapie ausgeheilt.

Selbsthilfe

Wir sind tatig mit dem Ziel sowohl den
Betroffenen von Histiozytose-Erkran-
kungen als auch der Medizin ein breites
Forum zu er6ffnen, um Forschung und

Friherkennung voranzutreiben und da-
mit die Heilungschancen zu erhéhen.

Wir organisieren Treffen, um den
Erfahrungsaustausch unter den Betrof-
fenen/Eltern zu fordern. Der personli-
che Austausch von Informationen und
Erfahrungen ist ein wertvolles Mittel,
um zu einer besseren Bewaltigung der
oftmals, besonders nach der Diagnose-
stellung, auftauchenden Probleme zu
kommen.

KONTAKT @

HistiozytoseHilfe e. V.
1. Vorstand: Hans-Giinther Erle

BraunsberherstraRe 20
42929 Wermelskirchen

Tel: 02196/92312, Fax: 0321/21270033

erle@nhistiozytose.org
www.histiozytose.org
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Spendenkonto 5
Sparkasse Arnberg-Sulzbach
BLZ 75250000 50
Konto 200266906  « « « = °
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Hoffnungsbaum e.V. - Verein
zur Forderung der Erforschung
und Behandlung von NBIA
(vormals Hallervorden-Spatz-
Syndrom)

Die Krankheit: NBIA (Neurodegeneration
with Brain Iron Accumulation) umfasst
sehr seltene, genetisch bedingte und
unheilbare neurodegenerative Erkran-
kungen, deren gemeinsames Merkmal
abnorme Eisenspeicherung in den Ba-
salganglien ist. NBIA beginnt Uberwie-
gend im Kindes- und Jugendalter und
flhrtzu neurologischen Symptomen wie
Ataxie, Dystonie, Spastik, Dysarthrie,
Parkinsonismus, Demenz, Retinitis Pig-
mentosa u.v.m. Im stets progredienten
Krankheitsverlauf verklirzen schwerste
Behinderungen und Folgeschaden stark
die Lebenserwartung. PKAN betrifft ca.
50% der Patienten, NAD / INAD, Neuro-
ferritinopathie,  Acoeruloplasmindmie
und Kufor-Rakeb-Syndrom sind sehr
viel seltener. Bei idiopathischer NBIA
sind die genetischen Ursachen noch
unbekannt.

Der Verein

Hoffnungsbaum e.V. kUmmert sich
als bundesweit und nun auch in Euro-
pa agierende Selbsthilfegruppe um die
Anliegen der von NBIA betroffenen

® KONTAKT

Hoffnungsbaum e. V.

Hardenberger Stra3e 73
42549 Velbert

Tel: 02051/68075

hoffnungsbaum@aol.com
www.hoffnungsbaum.de
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. Spendenkonto
- Sparkasse Wuppertal

9 BLZ 33050000
Konto 305979
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Hoffnungshaum e. V.

Menschen und ihrer Familien. Wir sind
auRerdem deutsche Kontaktstelle flr
Betroffene der mit NBIA verwandten
Neuroakanthozytose. 2002 von 3 Famili-
en gegrindet, hat Hoffnungsbaum e. V.
inzwischen Uber 60 Mitglieder, darunter
Eltern aus 21 in Deutschland lebenden
NBIA-Familien und aus 5 européischen
NBIA-Familien sowie 1 deutsche NA-
Familie. Es gibt Kontakte zu weiteren
Familien im In- und Ausland. In Deutsch-
land leben mindestens 45-50 Personen
(+X) mit NBIA. Wir bieten Betroffenen-
beratung, Vernetzung der Familien fir
Erfahrungsaustausch und gegensei-
tigen Beistand, Familienkonferenzen,
Verbreitung aktueller medizinischer und
sozialrechtlicher Informationen rund
um die Krankheit und ihre Folgen. Als
gesundheitspolitische  Interessenver-
tretung der NBIA-Patienten wollen wir
den Weg flr mindestens ein NBIA-Spe-
zialzentrum in Deutschland ebnen und
den Zugang zu angemessener medizi-
nischer Versorgung und psychosozialer
Begleitung sichern und verbessern hel-
fen. Wir gehoéren ACHSE, Kindernetz-
werk und Eurordis an.

Unsere Hauptanliegen

Wegen der verheerenden Auswirkun-
gen von NBIA auf das Leben der Betrof-
fenen und ihrer Familien stehen Verbes-
serung von Diagnostik und Therapie und
Forderung der dazu nétigen Forschung
bei uns im Mittelpunkt. Die extreme
Seltenheit der NBIA erschwert durch
fehlendes Wissen und mangelnde Er-
fahrungen der Arzte die medizinische
Versorgung sowie durch zu wenige
verflighare Patientendaten und -kontak-
te die Forschung erheblich. Systemati-
sche Behandlungsfortschritte kénnen
auf Dauer nur erzielt werden, wenn For-
schung und Versorgung in einem Zen-
trum mit Spezialkenntnissen zu NBIA
geblndelt und verknipft werden. Hoff-
nungsbaum e.V. ist eine wesentliche
Schnittstelle zur Vernetzung aller Be-
teiligten, in Deutschland und internati-

onal. Wir unterstitzen NBIA-Forschung
ideell, organisatorisch und finanziell.
Mittelfristig ist eine Optimierung der
palliativen  Behandlungsmaoglichkeiten
unser Ziel, langfristig die Entwicklung
kausaler Therapien, die den Krankheits-
verlauf aufhalten kénnen. Aufgrund der
extremen Seltenheit spielt internationa-
le Zusammenarbeit eine herausragen-
de Rolle fir uns, sei es mit den beiden
NBIA-Patientenorganisationen in den
USA und Italien oder mit Medizinern aus
Forschung und Versorgung in Deutsch-
land, Europa und den USA.

Unsere Erfolge

Seitdem es NBIA-Patientenorganisa-
tionen gibt, ist die Forschung deutlich
vorangekommen und auch die medizini-
sche Versorgung hat sich durch verbes-
serte Informationslage und Vernetzung
— in Deutschland sicher auch aufgrund
der Selbsthilfearbeit von Hoffnungs-
baum e.V. — geringfligig verbessert.
Wir konnten NBIA-Familien zusammen-
fahren, informieren, starken, einigen
konkrete Hilfe geben, anderen zumin-
dest die Erfahrung, nicht mehr allein mit
NBIA leben zu missen.




HSP-Selbsthilfegruppe

Deutschland e. V.
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Hereditare Spastische
Spinalparalyse (HSP)

Die HSP ist eine genetisch bedingte
Erkrankung. Mutationen in bestimmten
Genen sind dafilr verantwortlich, dass
erkrankte Personen ihr Bewegungs-
vermogen kontinuierlich verlieren und
zunéchst auf Gehhilfen — wie Kriicken
— und dem folgend haufig auf den Roll-
stuhl zwingend angewiesen sind. Die
Stérungen bleiben nicht auf das Be-
wegungsvermdgen beschrankt. Viele
Personen, die an HSP erkrankt sind, ha-
ben standig mit starken Schmerzen zu
kdmpfen; zusatzlich zeigen sich haufig
andere Fehlfunktionen, wie beispiels-
weise urologische Stdrungen. Manch-
mal sind auch die Arme und Hénde
durch die Krankheit mit betroffen; in
seltenen Fallen kommen auch Demenz
und Epilepsie zu den auftretenden Sym-
ptomen hinzu. Die HSP ist als seltene
Erkrankung bis heute noch nicht heilbar.
Etwa 2.500 Menschen sind in Deutsch-
land an HSP erkrankt. Bei der Mehr-
zahl der HSP-Betroffenen beginnt die
Erkrankung im dritten Lebensjahrzehnt
ihre Symptome zu zeigen. Der Zeitpunkt
ist fur die Erkrankten haufig zeitgleich

mit dem Zeitpunkt, zu dem sie ihre be-
rufliche Ausbildung abgeschlossen und
ihre Familie gegrindet haben. Daraus
ergeben sich gravierende Verdnderun-
gen in der Planung der privaten Zukunft
und in der Realisierung des vorgesehe-
nen Lebensweges.

Ende des Jahres 2004 griindeten HSP-
Betroffene ihre Selbsthilfegruppe und de-
finierten drei Haupttatigkeitsschwerpunk-
te. Zum Ersten ist das die Unterstlitzung
der erkrankten Personen, mit der diese in
die Lage versetzt werden sollen, weitge-
hend normal am alltéglichen Leben teil-
zunehmen. Zum Zweiten will die Gruppe
gezielt die Erkrankten und die Offentlich-
keit Uber das sehr seltene Krankheitsbild
informieren. Bisher ist die HSP bei vie-
len Arzten noch weitgehend unbekannt.
In Folge dessen missen die Erkrankten
oft jahrelang auf ihre Diagnose warten.
Héaufig werden die Patienten mit einem
hilflosen Achselzucken nach einem Arzt-
besuch wieder nach Hause geschickt.
Zwischen den ersten Anzeichen der Er-
krankung und dem Zeitpunkt der endgul-
tigen Diagnose vergehen haufig mehr als
zehn Jahre. Das ist eine nicht langer zu
verantwortende Zeitspanne. Um hier fir
die Erkrankten vorteilhafte Lésungen auf-

zuzeigen, stellt der Verein die Erkrankung
mit ihren typischen Symptomen, ihrem
Verlauf und mit ihren Konsequenzen auf
seinen Internetseiten dar. Er gibt auf die-
sem Weg Patienten und Arzten Hinwei-
se auf diese seltene Erkrankung, so dass
Arztgesprache eine veranderte inhaltliche
Struktur bekommen.

Zum Dritten engagiert sich der Ver-
ein in der Unterstitzung und Initiierung
von Forschungsprojekten. So hat er bei-
spielsweise kirzlich ein Forschungspro-
jekt mitentwickelt, bei dem untersucht
wird, ob es bei der HSP krankheitstypi-
sche Abweichungen in der Menge be-
stimmter Spurenelemente und Vitamine
im Vergleich zu einer gesunden Kontroll-
gruppe gibt. Gerade das Mitwirken und
Unterstutzen bei Forschungsprojekten
stellt fr die an HSP-Erkrankten die ein-
zige Basis dar, mit der sie langfristig ihr
Leben und das ihrer Kinder zu einem ge-
sunden Leben verandern kénnen. Der
Weg des Vereins ist es, in Kooperation
mit medizinischen Hochschulen Projek-
te zu realisieren, die der Erforschung der
Erkrankung dienen. Patienten werden
motiviert, an Studien zum Krankheitsbild
aktiv teilzunehmen, um so an Therapie-
entwicklungen gezielt mitzuwirken.

Heute sind bereits mehr als 500 Per-
sonen aktive Mitglieder des Vereins.

KONTAKT @

HSP-Selbsthilfegruppe Deutschland e.V.
Rudolf Kleinsorge

LeimtelstraRe 17

71263 Weil der Stadt

Tel: 07033/36353
rk@hsp-selbsthilfegruppe.de
www.hsp-selbsthilfegruppe.de

® o eee 000000000000

Spendenkonto 5
Vereinigte Volkshank .
BLZ 60390000 =
Konto 397022000 . ..-°°
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HYPOPHOSPHATASIE
DEUTSOHLAND E W

D er Bundesverband Hypophos-
phatasie Deutschland e.V. wur-
de im September 2006 gegrindet und
hat derzeit (Juli 2010) 57 Mitglieder.
Aufgrund der geringen Mitgliederzahlen
existieren zur Zeit noch keine regiona-
len Strukturen, die gesamte Arbeit des
Verbands wird vom Vereinssitz Wirz-
burg aus koordiniert. In ganz Deutsch-
land gelten etwa 250 Félle von Hypo-
phosphatasie als sicher diagnostiziert,
es durfte jedoch vor allem bei den mil-
deren Formen eine hohe Dunkelziffer
geben. Bei den schwereren Formen,
die flr Neugeborene potenziell toédlich
verlaufen kénnen, geht man von einer
Pravalenz von 1:100.000 aus.

Erkrankung

Die Hypophosphatasie (kurz HPP) ist
eine Stoffwechselerkrankung, die in
erster Linie das Skelett betrifft. Durch
einen Aktivitdatsmangel des Enzyms
alkalische Phosphatase kdnnen nicht
genugend Kalzium und Phosphat in die
Knochen eingelagert werden. Statt des-
sen verbinden sich die Mineralien au-
Berhalb der Knochen zu Kristallen, die
Entzindungen in Knochen, Gelenken
und der Muskulatur hervorrufen. Auf3er-
dem konnen sich die Mineralkristalle in
Blutgefalen und den Nieren ablagern,
wo sie ebenfalls zu Problemen (Verkal-
kung) fUhren. Darliber hinaus spielt die

, KONTAKT

HPP Deutschland e. V.

c/o Gerald Brandt
Peter-Schneider-Str. 1

97074 Wiirzburg

Tel: 0931/782937
info@hpp-ev.de, www.hpp-ev.de
www.hypophosphatasie.net

ee®®® 00 e s 000000 00

O Spendenkonto
*. Sparkasse Mainfranken Wiirzburg
‘., BLZ 79050000
900600 Konto 44758951

Hypophosphatasie

Deutschland e. V.

alkalische Phosphatase auch eine zen-
trale Rolle im Vitamin-B-Haushalt, bei
der Fettverdauung und ist wichtig fur
eine optimale Funktion von Nerven und
Gehirn.

Diagnose

Durch die verschiedenen Aufgaben des
Enzyms kommt es bei HPP-Betroffe-
nen zu einer Vielzahl von Symptomen,
was die Diagnose in der Regel sehr er-
schwert. Die Hypophosphatasie kann
mit folgenden anderen Krankheiten und
Syndromen verwechselt werden: Rachi-
tis, Osteoporose, Osteogenesis Imper-
fecta, verschiedene Kleinwuchsformen,
Rheuma, Arthrose, Gicht, Fibromyalgie,
Muskelschwache, Parodontose oder
Morbus Kéhler. Auch die Seltenheit der
Hypophosphatasie wirkt sich erschwe-
rend auf die Diagnosestellung aus, denn
kaum ein Arzt kommt wahrend des Stu-
diums oder in seiner beruflichen Lauf-
bahn jemals in Kontakt mit einem be-
troffenen Patienten. Und dann kommt
es haufig zu Fehldiagnosen, weil dem
niedrigen Enzymwert zu wenig oder gar
keine Bedeutung beigemessen wird.

Selbsthilfe

Eine der wichtigsten Aufgaben des
Selbsthilfeverbands HPP Deutschland
e.V. ist daher die Aufklarung von medi-
zinischen Fachkreisen und der Offent-
lichkeit. Zu diesem Zweck erstellt der
Verband Infomaterialien und stellt diese
kostenlos zur Verfligung. In Kooperati-
on mit verschiedenen Experten wird die
HPP aber auch bei Kongressen und Fort-
bildungsveranstaltungen thematisiert.

Desweiteren unterstitzt HPP Deutsch-
land e.V. aktiv die Erforschung der Hypo-
phosphatasie durch konkrete Projektfor-
derung sowie mittels eines gemeinsam
mit der Deutschen Gesellschaft fir Os-
teologie (DGO e.V.) ausgelobten Forder-
preises fUr herausragende wissenschaft-
liche Arbeiten zum Thema HPP.

Die dritte Saule der Arbeit von HPP
e.V. ist die klassische Selbsthilfe, die
vor allem darauf ausgerichtet ist, den
betroffenen Familien — aber auch alle
anderen Interessierten — mit Rat und
Tat zur Seite zu stehen. In Beratungsge-
sprachen kénnen nicht nur praktische
Tipps fur den alltdglichen Umgang mit
derKrankheitgegeben werden, sondern
der Verband stellt auch den Kontakt zu
Zentren her, die auf die Diagnose und
Behandlung der HPP spezialisiert sind.
Um die persodnliche Verbundenheit der
Uber ganz Deutschland verstreut leben-
den Patienten zu stérken, veranstaltet
HPP e.V. einmal jahrlich ein Bundes-
treffen. Zwischen den Jahrestreffen
koénnen sich die Betroffenen Uber eine
geschlossene Internetplattform unter-
einander austauschen.

Darliber hinaus hat der Verband Pro-
file auf Facebook und MySpace einge-
richtet und betreibt einen eigenen Vi-
deokanal bei YouTube. Dort ist auch ein
ausfuhrlicher Info-Film zur Hypophos-
phatasie abrufbar, der die Krankheit
laienverstandlich erklart und die Arbeit
des Verbands vorstellt.

Seit seiner Grindung konnte HPP
Deutschland e.V. das Bewusstsein flr
die Hypophosphatasie bereits in eini-
gen Bereichen erweitern. So beschafti-
gen sich inzwischen schon etwas mehr
Arzte/-innen und Wissenschaftler/-in-
nen mit der Erkrankung, und auch die
Menge der 6ffentlich zuganglichen In-
formationen zur HPP hat sich deutlich
vergroRert. Wichtig sind hierbei vor
allem die neuen Medien, denn immer
mehr Patienten, die ohne korrekte Diag-
nose leben mussen, recherchieren in-
zwischen selbst im Internet.

Die groRten Hindernisse sind nach
wie vor die geringe Zuganglichkeit und
das mangelnde Interesse vieler Akteu-
re im Gesundheits- und Sozialbereich
sowie die fehlenden Mittel fir eine
grindliche Erforschung der Hypophos-
phatasie.



ICA-Deutschland e. V.

Interstitielle Zystitis —
eine seltene Blasenentziindung?

Brennende Schmerzen beim Wasser-
lassen, erhohter Harndrang, Unterleibs-
schmerzen — und herkdmmliche Arznei-
en helfen nicht.

Frauen und Manner, die an Inter-
stitieller Cystitis (IC) leiden, haben oft
einen langen Leidensweg hinter sich.
Bis es Uberhaupt zur Diagnose kommt,
waren die Betroffenen meist bereits
bei den verschiedensten Fachéarzten in
Behandlung. Was das Leiden auslost,
ist auch den Medizinern bisher nicht
bekannt. Anders als bei der herkdmm-
lichen Blasenentziindung wird die IC
nicht durch Bakterien verursacht. Da-
her helfen auch keine Antibiotika. Die
standigen Schmerzen flhren zu haufi-
gen Toilettengangen, die tagslber die
Konzentration und nachts den Schlaf
rauben. Konzentriertes Arbeiten, Teil-
nahme an kulturellen Veranstaltungen,
selbst alltdgliche Dinge wie Einkaufen,

Besuche von Freunden und Verwand-
ten sind kaum maoglich. Oft ist kein Ge-
schlechtsverkehr mehr mdglich, was
die Partnerschaft zuséatzlich belastet.
Die Lebensqualitat ist erheblich redu-
ziert. Dabei sehen die Betroffenen gar
nicht krank oder behindert aus.

Esistwichtig, erst einmal Ruhe in den
Schmerz-Kreislauf zu bringen indem
das Innere der Harnblasenwand vorU-
bergehend mit einer Schutzschicht aus-
gekleidet wird, so der erste Therapie-
ansatz der Experten. Mit der richtigen
Mischung aus saurearmer Ernédhrung,
medikamentdser und Entspannungs-
Therapie kann die Krankheit zwar nicht
immer geheilt, aber die Symptome kén-
nen gelindert werden. In Deutschland
sind nach Schétzungen des ICA 10-
25.000 Menschen an IC erkrankt. Auch
Kinder kénnen betroffen sein.

Mit Hilfe des ICA-Deutschland e.V.,
der Selbsthilfeorganisation fir Arzte,
Patienten und deren Angehdrigen, wur-
den seit 1993 in Zusammenarbeit mit

Forschern und Pharmazeutischen Un-
ternehmen Behandlungsmaglichkeiten
entwickelt, von denen 8 von 10 Betrof-
fene gut profitieren. Seit der Gesund-
heitsreform im Jahre 2004 Uberneh-
men die gesetzlichen Krankenkassen
die Therapiekosten von durchschnitt-
lich 150,~ Euro/mtl. in Ermangelung
ausreichender Evidenznachweise nicht
mehr. Da sich viele Betroffene diese
Therapiekosten selbst nicht leisten kon-
nen, hat sich die Versorgungslage far
Patienten, aber auch fiir Arzte wesent-
lich verschlechtert. Evidenznachweise
sind bei seltenen Erkrankungen immer
problematisch.

Aktuelle Informationen Uber das
Krankheitsbild und Diagnose- und
Therapiemdglichkeiten bietet der ICA-
Deutschland e.V. online und in einem
Newsletter an. Informationsbroschiren
und Ratgeber kénnen bei der Selbst-
hilfeorganisation angefordert werden,
indem man einen an sich selbst adres-
sierten mit 1,45 Euro frankierten DIN-
A4 Briefumschlag an den ICA sendet.
Individuelle Beratung erfolgt grundsatz-
lich nicht online oder via Internet-Chat,
sondern nur im persdnlichen Gesprach
Uber das ICA-Mobiltelefon unter der
Rufnummer 0163/9084493.

KONTAKT @

ICA-Deutschland e. V.
Forderverein Interstitielle Cystitis

Untere Burg 21, 53881 Euskirchen
Tel: 0163/9084493

info@ica-ev.de
www.ica-ev.de
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Arthrogryposis multiplex congeni-
ta, oder kurz AMC, ist eine an-
geborene Form der Gelenksteife. Sie
stellt eine spezifische Form der Korper-
behinderung dar. AMC ist nicht heilbar,
jedoch auch nicht fortschreitend.

Die Steife kann sich nur auf einzelne
Gelenke beschranken; es kénnen aber
auch mehrere, im Extremfall sogar al-
le Gelenke betroffen sein. Es handelt
sich um eine Erkrankung der Nerven,
Muskeln, Sehnen und vor allem der Ge-
lenkkapseln.

Der Begriff AMC beschreibt ein
Krankheitsbild, das héchst unterschied-
lich ausgepragt sein kann. Die Ursachen
der AMC liegen meist in einer friihkind-
lichen Entwicklungsstérung im Mut-
terleib, die sich etwa in der 8. bis 11.
Schwangerschaftswoche abspielt und
durch eine neurologische Fehlentwick-
lung gekennzeichnet ist. Infolgedessen
kommt es zu einer gestorten Muskel-
entwicklung (bindegewebige Umwand-
lung, Hypoplasie, Nichtanlage), welche
die funktionsgerechte Ausformung der
Gelenke behindert. Es gibt in seltenen
Fallen auch genetische Ursachen.

® KONTAKT

Interessengemeinschaft
Arthrogryposis e. V.

In der Lohe 14, 52399 Merzenich
Tel: 02421/202424, Fax: 02421/202425

info@arthrogryposis.de
www.arthrogryposis.de
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Interessengemeinschaft
Arthrogryposis e. V.

Organisation

Die Interessengemeinschaft Arthrogry-
posis (IGA) e.V. wurde im Mérz 1992
gegriindet. Sie versteht sich als Interes-
sengemeinschaft flr alle mit AMC Be-
fassten im deutschsprachigen Raum.

Unsere Ziele

e Hilfestellung fur Eltern und Betroffe-
ne

e Information der Offentlichkeit, Behor-
den, Institutionen, Arzte und Kliniken

e Vermittlung des aktuellen Wissens-
stands

e Forderung wissenschaftlicher Unter-
suchungen

e Engagement flr die Integration von
Menschen mit Behinderungen

Unsere Aktivitaten

e ein flaichendeckendes Netz von An-
sprechpartnern

e Veroffentlichungen, wie z.B. Ver-
einszeitung, Broschire etc.

e Veranstaltungen, wie z.B. Familien-
tagungen, Erwachsenen- oder Regi-
onaltreffen

e Kontakte zu Selbsthilfegruppen im In-
land und AMC-Gruppen im Ausland



Interessengemeinschaft
Epidermolysis Bullosa e.V. -
DEBRA Deutschland

D ie Interessengemeinschaft
Epidermolysis Bullosae. V. (IEB)
wurde 1985 gegriindet. Um die vielfalti-
gen Aufgaben, die vorher ehrenamtlich
geleistet wurden, zu intensivieren und
zu koordinieren, konnte die IEB 1989
eine Geschéafts- und Beratungsstel-
le einrichten — zu Beginn in Stuttgart,
dann in Dresden und seit Oktober 2000
in Biedenkopf (Hessen). Wir haben zur
Zeit ca. 300 Mitglieder in der IEB.

Ziele und Aufgaben der IEB

e Erreichung moglichst aller Betroffe-
nen in der Bundesrepublik
Erfahrungsaustausch und Kontaktpfle-
ge unter Betroffenen

Beratung und Hilfe in medizinischen,
psychologischen und sozialen Fragen
Sammlung und Verteilung von medi-
zinischem Wissen und pflegerischen
Hilfen

Offentlichkeitsarbeit, um Vorurteile
und Benachteiligungen abzubauen
Austausch mit ausléandischen Selbst-
hilfegruppen

Unterstltzung fir uns sinnvoller For-
schungsprojekte

Besuche von Familien mit Neugebore-
nen mit Beratung und Hilfestellung
Besuch in Kliniken

Weitergabe von Infomaterialien an die
verschiedenen Fachkreise

Beratung bei der Wundversorgung
und Erndhrung

Bei Bedarf schalten wir uns auch bei
den KK ein, wenn Schwierigkeiten bei
den Verordnungen oder mit dem MDK
auftreten.

Was bedeutet Epidermolysis Bullosa?
Epidermolysis Bullosa (Eb) ist ein medizi-
nischer Fachausdruck, der eine meist an-
geborene, unheilbare und unterschied-
lich vererbbare Hauterkrankung bezeich-
net, die in verschiedenen Formen und
Schweregraden auftritt. Das Wort EB
lasst sich mit ,,Ablésung der Oberhaut
in Form von Blasen” (bersetzen. Die
Diagnose ,EB" bedeutet fir die Betrof-

fenen mit schwer verlaufender Form ein
Leben mit Schwerstbehinderung.

Schon durch geringfligige mechani-
sche Belastung der Haut ergeben sich
standig am ganzen Korper wiederkeh-
rende Blasenbildungen und immer neu
auftretende offene Wunden. Unter Ab-
heilung mit Vernarbungstendenz sind
erhebliche Funktionsstérungen, insbe-
sondere der Hande und FiiRe die Folge.
Der Verlust von Finger- und Fulnégeln
sowie das Zusammenwachsen von
Fingern und Zehen flhren allmahlich
zu schwerster Behinderung. Alltagliche
Dinge wie Gehen oder Greifen bringen
oftmals unlberwindliche Schwierigkei-
ten mit sich.

Haufige Begleitmerkmale der EB sind
Verletzungen und Vernarbungen der in-
neren Schleimhaute, zum Beispiel der
Speiserdhre oder/und des Darms, was
zu erheblichen Problemen bei der Er-
nahrung fhren kann. Untergewicht und
Kleinwuchs sind nicht selten Nebener-
scheinungen dieses schweren Krank-
heitsbildes, wenn nicht friihzeitig Maf3-
nahmen ergriffen werden, zum Bespiel
die Gabe von Nahrungsergdnzungsmit-
teln, hochkalorischer Nahrung oder so-
gar das Legen einer PEG- Anlage.

Vererbung

Die sehr seltene Erbkrankheit Epider-
molysis Bullosa umfasst eine Reihe
verschiedener Formen, die alle spezi-
fische, genetische Vererbungsmuster
aufweisen.Die Beachtung der einzelnen
Formen ist jedoch &ufderst wichtig, da
immer jeweilige Unterschiede bestehen
bezlglich der Erblichkeit, des Schwere-
grades und des Verlaufs der Epidermo-
lysis.

Zusatzlich werden verallgemeinern-
de Aussagen ebenso durch individuell
verschiedene Reaktionsmoglichkeiten
der betroffenen Menschen erschwert.
Grundsétzlich sei hier aber zu beachten,
dass EB weder ansteckend ist, noch die
geistige Leistungsfahigkeit eines Betrof-
fenen beeinflusst.

dzira

Behandlung

Obwohl die genauen Ursachen weitge-
hend bekannt sind, beschranken sich
die Therapien auf die Behandlung der
Symptome. Ein hoher Pflegeaufwand ist
fir die Betroffenen alltaglich. Viele Arzt-
und Krankenhausbesuche bedeuten
eine standige Mehrbelastung nicht nur
in psychischer und physischer Hinsicht,
sondern auch finanzieller Art.

Soziale Probleme

Die Seltenheit dieser Erbkrankheit (etwa
800 — 1.000 Schwerbetroffene) bedeu-
tet Unkenntnis in der Offentlichkeit und
oft auch bei Arzten, Pflegepersonal und
Therapeuten.

Der ganze Lebensweg eines EB- kran-
ken Menschen wird von den Ublichen
Vorurteilen und Benachteiligungen ge-
geniber Behinderten begleitet. Derarti-
ge Reaktionen der Umwelt werden bei
einer Hautkrankheit zuséatzlich verstarkt
durch die Angst vor Ansteckung und
das Nichterflllen , dsthetischer Werte"
in der Gesellschaft.

Hieraus resultieren haufig starke Iso-
lierung und grofRe psychische Belastung
der Betroffenen und ihrer Familien. Das
standige Angewiesensein der Betroffe-
nen auf die Hilfe anderer erschwert eine
selbsténdige Lebensfihrung erheblich.

KONTAKT @

Interessengemeinschaft Epidermoly-
sis Bullosa e.V.— DEBRA Deutschland
Miihlweg 23, 35216 Biedenkopf

Tel: 06461/9260887
geschaeftsstelle@ieb-debra.de
www.ieb-debra.de

Spendenkonto

VR Bank Biedenkopf-Gladenbach eG .
BLZ 517 624 34 .
Konto 7178107 (Individuelle Verwendung) C :
Konto 50202 (Forschungszwecke). .« °
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Interessengemeinschaft

Fragiles-X e.V.

F ragiles-X Syndrom (friiher auch als
Marker-X bzw. Martin-Bell Syn-

drom bezeichnet) ist die hdufigste erbli-
che Form geistiger Behinderung. Ursa-
che ist ein einzelner Gendefekt auf dem
X-Chromosom. Mit einer Pravalenz von
geschatzten 1:3.000 gehort Fragiles-X
Syndrom zu den haufigeren Seltenen
Erkrankungen. In Deutschland gibt es
etwa 25.000, in Europa entsprechend
knapp eine Viertelmillion Menschen,
die mit Fragilem-X leben.

Organisation

Seit 1993 vertritt die Interessengemein-
schaft Fragiles-X e.V. bundesweit die
Interessen der Familien mit Fragilem-X.
Anfang Juli 2010 bestand der Verein aus
410 Mitgliedsfamilien, Tendenz wach-
send.

Die Interessengemeinschaft, die
den Zweck verfolgt, lber Fragiles-X zu
informieren und Mdglichkeiten zu ent-
wickeln, um die Lebenssituation von
Menschen mit Fragilem-X Syndrom
zu verbessern, gibt eine halbjahrlich
erscheinende Zeitschrift heraus, veran-
staltet eine grofRe Jahrestagung und ist
auf vielen relevanten Fachkongressen
mit einem Stand vertreten.

® KONTAKT

Interessengemeinschaft
Fragiles-X e.V. — Geschaftsstelle

Carl-Malchin-Weg 5, 18055 Rostock
Tel: 0381/29642375, Fax: 0381/29642376

geschaeftsstelle@frax.de
www.frax.de
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Eine Regionalstruktur sorgt dafir,
dass in allen Bundeslandern erfahrene
Mitglieder betroffene Familien person-
lich beraten kénnen. Es gibt Uber das
ganze Bundesgebiet verteilt eine Viel-
zahl regelméaRiger Regionaltreffen und
Stammtische.

Das verantwortliche Gen wurde im
Jahr 1991 gefunden, seither ist eine
sichere Diagnose mdglich. Trotz der
innerhalb der durch die ACHSE-Mit-
gliedsverbande vertretenen Erkrankun-
gen vergleichsweise hohen Pravalenz
von Fragilem-X ist die lange Zeit der
Unsicherheit bis zur Diagnosestellung
nach wie vor ein grofRes Problem flr
die betroffenen Familien. Seit Beste-
hen der Interessengemeinschaft ist der
Zeitraum zwar deutlich kleiner gewor-
den, die weitere Bekanntmachung von
Fragilem-X zahlt aber nach wie vor zu
den wichtigsten Aufgaben.

Mit aller Kraft

Die Interessengemeinschaft Fragiles-X
e.V. setzt sich mit aller Kraft daflr ein,
dass Menschen mit geistiger Behinde-
rung einen festen Platz in der Gesell-
schaft finden und als vollwertige Mit-
glieder akzeptiert werden.




Interessengemeinschaft

Neutropenie e. V.
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D ie .Interessengemeinschaft
Neutropeniee.V."” wurde 1995
gegrindet, um Erfahrungen auszutau-
schen, Angste zu nehmen, Kontakte
zu knUpfen und andere zu ermutigen.
Unsere derzeitigen Mitglieder — Pati-
enten, Betroffene, Freunde und Arzte
—kommen aus Deutschland, Osterreich
und der Schweiz. Wir helfen Familien
bei psychologischen und sozialen Pro-
blemen und unterstlitzen den Ausbau
der technischen-diagnostischen Aus-
stattung der Kinderklinik der Medizini-
schen Hochschule Hannover sowie die
Forschung.

Erkrankung

Unter einer Neutropenie versteht man
eine krankhafte Verminderung der neu-
trophilen Granulozyten (gehoren zur
Gruppe der weillen Blutkdrperchen,
den sog. Leukozyten) im Blut. Das nahe-
zu vollstandige Fehlen von neutrophilen
(und anderen) Granulozyten im Blut be-
zeichnet man als Agranulozytose. Das
vermehrte Auftreten nennt man Granu-
lozytose.

Unter den Leukopenien (also der Ver-
minderung von weilRen Blutkorperchen)
tritt die Neutropenie als haufigste Form
auf. Neutrophile Granulozyten sind an
der Abwehr von Infektionen beteiligt.
Betroffene einer Neutropenie sind da-
her infektanfalliger und haben ein deut-
lich gesteigertes Risiko, wiederholt an
einer bakteriellen Infektion unterschied-
lichen Schweregrades zu erkranken, die
auch einen lebensbedrohlichen Verlauf
nehmen koénnen.

Bei den chronischen Neutropenien
wird zwischen angeborenen und er-
worbenen Neutropenien, sowie der
Neutropenie als Begleitsymptom z.B.
einer Stoffwechselerkrankung unter-
schieden. Zu den angeborenen Neutro-
penien zdhlen die schwere congenitale
Neutropenie (Kostmann Syndrom) und
die Zyklische Neutropenie. Bei den
erworbenen Neutropenien sind die
Idiopathische Neutropenie und die Au-
toimmunneutropenie bekannt. Zu den
Stoffwechselerkrankungen mit Neutro-
penie als Begleitsymptom rechnet man
das Shwachmann-Diamond Syndrom,
Glykogenose Typ 1b und das Barth-
Syndrom.

Dartiber hinaus werden noch andere
Neutropenie-Assoziierte Erkrankungen
beschrieben.

KONTAKT @

Interessengemeinschaft
Neutropenie e. V.

Dr. Friedrich Aselmann

Zum Grafhorn 1, 31275 Lehrte/Arpke
neutropenieev@gmx.de
www.interessengemeinschaft-
neutropenie.de

® o e ee 0000000000 00

Spendenkonto °
Stadtsparkasse Hannover 0
BLZ 25050180 o
Konto146706 et
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n Deutschland leben ca. 1.500 und
in Europa ca. 50.000 Sichelzellpati-
enten aus der Turkei, Std-Italien, Grie-
chenland, dem Mittleren Osten, Nord-
und Zentralafrika, Asien.

Was die Thalassamie angeht, sind es
in Deutschland ca. 500 und in Europa
ca. 15.000 Patienten aus ltalien, Grie-
chenland, der Turkei, Mittlerer Osten,
Nordafrika und Asien.

Diese beiden Krankheiten, die in
Deutschland noch zu wenig bei den
Arzten und der Bevélkerung bekannt
sind, da sie nicht in der deutschen
Bevolkerung, sondern nur bei Migran-
ten aus den genannten Landern vor-
kommen, sind genetisch bedingt und
betreffen den EiweilR-Anteil des roten
Blutfarbstoffs (Hdmoglobin). Die Si-
chelzellkrankheiten sind gekennzeich-
net durch 1. Gefél3verschlisse, die zu
plétzlichen, schwersten Schmerzen
und akuten und chronischen Organaus-
fallen fuhren, 2. ein hohes Risiko fur
lebensbedrohliche Infektionen und 3.
eine chronische hamolytische Anédmie.
Patienten mit Thalassdmia Major sind
lebenslang auf regelmaflige (alle 3-4
Wochen) Transfusionen angewiesen.
Beide Erkrankungen werden von den
Eltern, die beide gesunde , Trager” der
Krankheitsanlage sind, auf die Kinder
vererbt.

, KONTAKT

Interessengemeinschaft Sichelzell-
krankheit und Thalassédmie e. V.

1. Vors.: Dr. Roswitha Dickerhoff
Rheinallee 2, 53173 Bonn
R.Dickerhoff@ist-ev-org
sichelzellstudie@uni-bonn.de
www.IST-ev.org

ee®®® 00 e s 000000 00

. Spendenkonto
-, Stddtische Sparkasse Offenbach
% BLZ 50550020

Konto 112925
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Interessengemeinschaft Sichel-
zellkrankheit & Thalassamie e. V.

Das Uberleben und die Lebensqua-
litdt der Betroffenen hangt ab von der
Qualitat der arztlichen Betreuung, die
grolRes Wissen und viel Erfahrung mit
diesen Erkrankungen voraussetzt. Ob-
wohl Migranten seit mehr als 50 Jahren
in Deutschland leben, hat sich unser
Gesundheitssystem (Arzte, Medizinstu-
dium, Lehrblcher, Weiterbildung) noch
nicht darauf eingestellt, dass es Sichel-
zellkrankheiten bzw. Thalassémien, die
man bislang als exotisch wahrgenom-
men hatte, jetzt auch bei uns gibt.

Selbsthilfe

Unsere Selbsthilfe IST e. V., die im Jahr
2008 gegrindet wurde, hat sich folgen-
de Ziele gesetzt:

e Patienten so gut zu informieren, dass
sie Uber viele wichtigen Aspekte der
Betreuung Bescheid wissen und Arz-
ten Informationen zu Verfligung stel-
len kénnen

e die Arzte in deutschsprachigen Lan-
dern zu informieren, um schwerwie-
gende Fehler bei der Behandlung der
Betroffenen zu vermeiden

e die Gesellschaft (Kindergarten, Schu-
le, Arbeitsstellen, Nachbarschaft
usw...) in der wir leben, auf uns auf-
merksam zu machen

e die Medizin-Studenten zu erreichen
und sie bereits im Studium Uber un-
sere Krankheit zu informieren

e den Betroffenen und ihren Familien
eine Plattform zu geben, wo sie sich
kennen lernen, frei kommunizieren
und ihre Erfahrungen austauschen
kdnnen.

Die Themen, die in unseren jahrlichen
Treffen behandelt werden, sind vielfal-
tig und werden von den Betroffenen
in Zusammenarbeit mit den wenigen
Arzten, die unsere Krankheit im Griff
haben, vorbereitet: haufige Schmerzkri-
sen, Transfusionen, die verschiedenen
Medikamente, chirurgische Eingriffe,
Stammezelltransplantation und neue Er-
kenntnisse in der Medizin.

Die Probleme, mit denen die Be-
troffenen immer zu kdmpfen haben,
sind zum groRen Teil das Unwissen
der Arzte, die sich oft weigern, auf die
Stimmen der Betroffenen zu héren, die
haufig bestens Uber ihre Krankheit und
deren Behandlung informiert sind.

Die Selbsthilfe-Gruppe hat dazu ge-
fahrt, dass Betroffene sich nicht mehr
allein in diesem Land fuhlen, dass sie
jederzeit einen gut ausgebildeten Arzt
bzw. bekannte Betroffene anrufen kon-
nen, um Angste abzubauen oder bei
Unsicherheit die richtige Therapie zu
bekommen.

Im Juli 2010 hatte IST e.V. 105 Mit-
glieder (bundesweit u. Osterreich), da-
von sind 24 Patienten (Jugendliche bzw.
Erwachsene), 53 Eltern bzw. Partner
von Patienten, 14 Freunde/Verwandte,
14 Arzte.



Kartagener Syndrom und Priméare
Ciliare Dyskinesie e. V.

Die Organisation ,Kartagener
Syndrom und Primare Cilidre

Dyskinesie e.V."” wurde 1997 von Be-
troffenen und Familienangehorigen mit
Primarer Cilidrer Dyskinesie und Karta-
gener Syndrom gegriindet.

Wir sind eine Selbsthilfegruppe von
Betroffenen (Patienten und Angehdri-
ge), Medizinern und Therapeuten so-
wie Forderern. Unsere Mitglieder nut-
zen die Mdoglichkeit, sich untereinander
zu vernetzen und sich gegenseitig zu
unterstltzen. Dieses Vorhaben lebt von
der aktiven Mitarbeit der Mitglieder.

Unsere Ziele sind:

e zuverlassige Frihdiagnose der Erkran-
kung

e Beheimatung der erwachsenen Betrof-
fenen

e \erbesserung der medizinischen Ver-
sorgung

e Informationsaustausch zwischen den
medizinischen Fachrichtungen und
Betroffenen

e QOrganisation und Angebot von Semi-
naren und Schulungen flr Patienten
und Mediziner

e Unterstltzung der Forschung, Aus-
und Weiterbildung

o Offentlichkeitsarbeit

Da die Krankheit auch bei vielen Arz-
ten noch relativ unbekannt ist und die
Symptomatik Ahnlichkeiten mit ande-
ren Atemwegserkrankungen (chroni-
sche Bronchitis, Asthma und Mukovis-
zidose) aufweist, wird diese Diagnose
selten gestellt.

Die Erfahrung zeigt, dass es von ent-
scheidender Bedeutung ist, dass die
Diagnose so friih wie moglich gestellt
wird und unverzlglich mit einer geziel-
ten medikamentdsen und physikali-
schen Therapie begonnen wird.

Im Verein , Kartagener Syndrom und
Priméare Ciliare Dyskinesie” sind An-
fang 2010 Uber 160 Betroffene und
tber 80 Interessierte oder Angehdrige
organisiert.

Ansprechpartner fiir Eltern betrof-
fener Kinder: Ralf-Willi Frank
Larchenweg 14

76275 Ettlingen

Tel: 07243/39338

Ansprechpartnerin fiir betroffene
Erwachsene: Angelika KneiR3l
Obere Torstr. 4

91785 Pleinfeld

Tel: 09144/608446

Krankheitsbild

Die ,,Primare Cilidre Dyskinesie” (PCD)
ist eine autosomal rezessiv vererbte
Krankheit, die durch eine angeborene
(primare) Fehlbeweglichkeit (Dyskine-
sie) der Flimmerharchen (Zilien) cha-
rakterisiert ist. Etwa 1/20.000stel der
deutschen Bevolkerung sind von der
Erkrankung betroffen.

Durch Defekte der strukturellen und
funktionellen Proteine (Eiweif3e) sind die
Zilien beim PCD-Patienten in ihrem Auf-
bau verandert und deshalb funktionsun-
tlichtig. Die Selbstreinigung der oberen
(Nase, Nebenhohlen, Mittelohrbereich)
und unteren Atemwege (Bronchien, Lun-
ge) ist dadurch beeintrachtigt. Es kommt
zu chronischem Schnupfen sowie Poly-
penbildung im Nasen-Rachen-Raum,
eingeschrankter Horfahigkeit aufgrund
haufiger Mittelohrentzindungen, blei-
bendem starken Husten mit Auswurf
und rezidivierenden (wiederkehrenden)
Lungenentziindungen mit Vernarbun-
gen und Bonchiektasen (krankhafte Er-
weiterung der Bronchien).

Bei 50% der Betroffenen liegt ein Si-
tus inversus vor. Dies ist eine spiegel-
bildliche (seitenverkehrte) Anlage der
inneren Organe (z.B. Herz rechts statt
links). In diesem Fall wird das Krank-
heitsbild auch ,Kartagener Syndrom”
genannt.

KONTAKT @

info@kartagener-syndrom.org
www.kartagener-syndrom.org

Spendenkonto

Sparkasse Neustadt/Aisch —
Bad Windsheim

BLZ 76251020

Konto 430469809
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KEKS e.V. ist eine Patienten- und
Selbsthilfeorganisation fiir Kinder
und Erwachsene mit kranker Speise-
rohre

~Damit kranke Kinder irgendwann
erfahren kénnen, wie schon essen ist,
sind wir fiir sie da.”

Die meisten Kinder, die KEKS unter-
stltzt, werden mit einer nicht durch-
gangigen Speiserdhre geboren. Ohne
sofortige Hilfe muissen sie sterben.
Taglich trifft dieses Schicksal ein Kind
in Deutschland.

Osophagusatresie. ,Carina hatte
keine durchgédngige Speiseréhre. Sie
konnte nicht essen, nicht trinken, und
drohte am eigenen Speichel zu ersti-
cken. Wir waren Uberfordert, verzwei-
felt und hatten Angst.”

So beginnen fast alle Eltern-Berichte,
die KEKS erreichen. Sie erzahlen von
der Angst vor einer unbekannten Krank-
heit. Von der Angst, falsche Entschei-
dungen zu treffen und der Angst vor
der Zukunft. KEKS lasst Eltern in ihrer
Verzweiflung nicht allein.

Carina wurde sofort operiert. Doch
Operieren heif3t nicht heilen. Die meis-
ten Kinder mussen ihr Leben lang kdmp-
fen. Um eine moglichst hohe Lebens-
qualitat zu erreichen, setzt sich KEKS fur
Operationen an speziellen Zentren ein.
Denn die Speiserohre ist kein Rohr, das

, KONTAKT

KEKS e.V.

Patienten- und Selbsthilfeorganisa-
tion fiir Kinder und Erwachsene mit
kranker Speiserdhre
SommerrainstraBe 61

70374 Stuttgart

Tel: 0711/9537886

0 Fax: 0711/9537818

. info@keks.org
.. www.keks.org

.
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KEKS e. V.

einfach zusammengeschweil3t werden
kann, sondern sie ist ein hochkompli-
ziertes, empfindliches Organ.

Gelingt es in der ersten lebensret-
tenden Operation die Durchgangigkeit
herzustellen, ist ein groRer Schritt ge-
tan. Viele Kinder missen aber langer
warten. Sie werden Uber eine Sonde
ernahrt, sie verlieren das Gefthl flr den
Hunger, wissen nicht, was essen ist.
Wenn sie nach monatelanger Sonde-
nerndhrung damit beginnen sollen, ist
das ein langer und schmerzlicher Pro-
zess. Auch hier hilft KEKS, berat, unter-
stltzt und begleitet die Eltern in dieser
sehr belastenden Situation. Wir sind fir
unsere Kinder da, wenn ihnen der Bis-
sen im Halse stecken bleibt — und das
ist wortlich zu nehmen. Denn fir viele
KEKS-Kinder ist essen eine Qual.

Wer wir sind ...
Die Patienten- und Selbsthilfeorganisati-
on fUr Kinder und Erwachsene mit kran-
ker Speiserdhre (KEKS e.V.) wurde Mit-
te der 80er Jahre gegriindet. Der Bedarf
nach Hilfe ist so grof, dass aus einer
kleinen Selbsthilfegruppe eine Organi-
sation fUr Deutschland geworden ist.
KEKS betreut nicht nur Kinder, Ju-
gendliche und Erwachsene mit der an-
geborenen Fehlbildung, sondern auch
solche, die an sehr starkem Reflux
leiden oder sich durch einen Unfall die
Speiserohre veratzt haben.

Spendenkonten:

BW-Bank
BLZ 60050101
Konto 1230790

Stuttgarter Volkshank
BLZ 60090100
Konto 300000006

KEKS unterstltzt die Bildung von
Behandlungszentren und setzt sich fur
eine optimierte Nachsorge ein.

KEKS-Kinder sind nach der lebensret-
tenden Operation nicht gesund. Zwei
Drittel haben sogar ihr Leben lang Pro-
bleme. Viele missen mehrmals ope-
riert werden. Sie brauchen Jahre, bis
sie richtig essen kénnen, haben mit
Folgeproblemen zu kdmpfen.

Wie wir helfen ...

e KEKS-Kinderkrankenschwester: Hilfe
mit Rat und Tat

e KEKS-Familienzentrum: Neubau
2010/2011 einer modernen Schu-
lungs- und Begegnungsstatte fiir Be-
troffene und deren Angehdrige

e KEKS-Kur: Einmal jahrlich im Marz gibt
es eine Schwerpunktkur fir KEKS-
Familien in der Klinik Ostseedeich in
Grémitz

e KEKS-Nachsorgekonzept: bundes-
weites Konzept zur Qualitdtssiche-
rung in der Nachbehandlung

e KEKS-Bundestreffen: Erfahrungsaus-
tausch, Vortrage, Workshops

e KEKS-Beistand: Hilfe beim Bewalti-
gen burokratischer Hurden

e KEKS-Beirat: Erfahrene Mediziner
stehen uns zur Seite

e KEKS-Netzwerk: Gegenseitige Hilfe
betroffener Familien in regionalen
Gruppen

e KEKS-Notfallmanagement: Wenn Hil-
fe nicht warten kann

e KEKS-Zeitung: Das , Krimelchen”
bietet wichtige Informationen

e KEKS-Wissen: Mehr als 25 Jahren
Selbsthilfe bilden einen grofien Erfah-
rungsschatz

Die Arbeit von KEKS wird getragen
von groRem ehrenamtlichen Engage-
ment und finanziert sich hauptséchlich
aus Spenden.

Die Arbeit von KEKS ist als gemein-
nitzig anerkannt. Wir tragen das Spen-
densiegel des Deutschen Zentralinsti-
tuts fir soziale Fragen (DZI).



KiDS-22q11e.V.— kins-:

Kinder mit Deletionssydrom 22q11

D er Verein wurde 2001 aus zwei re-
gionalen Elterninitiativen gegrun-
det und betreut heute in 12 Regionalgrup-
pen in Deutschland, Osterreich und der

deutschsprachigen Schweiz ca. 1.200
Mitglieder, deren Zahl stetig zunimmt.

Unsere Ziele

e \erbesserung der Bekanntheit des
Syndroms in der medizinischen Fach-
welt, um eine friihzeitige Diagnose und
Therapie zu erreichen. Bis heute bleibt
eine Vielzahl der Patienten lange Zeit
unerkannt.

e Erforschung, Foérderung und Verbrei-
tung von diagnoseorientierten Be-
handlungskonzepten. UnterstUtzt wer-
den wir in diesen BemUhungen durch
einen wissenschaftlichen Beirat, dem
Fachleute verschiedenster Teilberei-
che angehoren. Mit ihnen werden wir
in den KiDS-22g11-Kompetenzzentren
Erfahrungen zu den einzelnen Problem-
feldern sammeln und Therapieempfeh-
lungen fir die Betroffenen erarbeiten.

e Betreuung der betroffenen Familien
selbst durch Beratung, Information
und Vermittlung von Kontakten zu The-
rapeuten und anderen Betroffenen

e Information und Aufklarung der Offent-
lichkeit zur Verbesserung der Akzep-
tanz und Integration der Betroffenen

Erkrankung

Das Deletionssyndrom 22q11 (DS 22g11)
ist eine genetische Veranderung auf dem
langen Arm des 22. Chromosoms. Diese
aufRert sich in verschiedenen Einschran-
kungen. Es werden im Wesentlichen bis
zu 15 Einzeldiagnosen beschrieben (die
Literatur kennt Uber 160 Diagnosen),
von denen bei jedem Betroffenen in der
Regel jedoch nur wenige auftreten. Die
wichtigsten Symptome sind Herzfeh-
ler, Immunschwache, Stérungen des
Kalziumspiegels, Ernéhrungsprobleme
im  Sauglingsalter, Entwicklungsverzo-
gerung, allgemeine Hypotonie (Muskel-
schlaffheit), Gaumenspalten, Sprach-
entwicklungs- und Sprachfunktionssto-

rungen, Kleinwuchs, Skelettanomalien,
Lernstérungen sowie psychische Prob-
leme. Das DS 22g11 ist nach der Triso-
mie 21 die zweithdufigste chromosomal
bedingte Fehlbildung. Etwa eins von
4000 Neugeborenen ist davon betrof-
fen. Gleichbedeutende Diagnosen sind
DiGeorge-Syndrom,  Velocardiofaciales
Syndom (VCFS), Sphrintzen-Syndrom.

Selbsthilfe

Seelische, korperliche, soziale und finan-
zielle Belastungen pragen oft die Lebens-
situation der betroffenen Familien. Unser
Anliegen ist es, Menschen mit dem Dele-
tionssyndrom 22qg11 zu unterstiitzen, da-
mit ihnen ein moglichst selbstbestimm-
tes Leben gelingt. Dabei verstehen wir
uns als Unterstlitzer und Mittler fUr die
Hilfesuchenden durch ein Netzwerk von
personlichen Kontakten, professionellen
Helfern und Leistungserbringern.

Unsere Angebote

e Syndrombeschreibungen flr Betroffe-
ne und Fachleute

e Medizinische Berichte zu verschiede-
nen Symptomen

e Mitglieder-Zeitschrift KiDS-Info

e |nternetseite www.kids-22g11.de

¢ |Informationsveranstaltungen mit Refe-
renten, Freizeitwochenenden, Famili-
enstammtische

e Regionale Ansprechpartner

e Jugendgruppe fir Betroffene und Ge-
schwister ab 12 Jahre

e Mitgliedschaft in BAG Selbsthilfe e. V.,
Kindernetzwerk e.V. und ACHSE e.V.

Regelmalige Projekte

e Elternworkshops zu Therapiebeglei-
tung

e Familienwoche zur psychosozialen
Unterstltzung/Starkung der gesamten
Familie

e KiDS-22q11-Jugendcamp flr Betroffe-
ne und Geschwisterkinder ab 12 J.

e Themenwochenenden mit Vortra-
gen zu verschiedenen Aspekten des
DS22g11

2qll

e Syndrombeschreibung und medizini-
sche Informationsbroschiren fir Be-
troffene

e Umfangreiches Internetangebot

e Regionale Veranstaltungen und Eltern-
treffen

Ressourcen fiir professionelle Beglei-

ter

e Symptomorientierte Kompetenzzen-
tren

¢ \Wissenschaftlicher Beirat unterschied-
licher Fachrichtungen

e Detaillierte Beschreibungen/Fach-
beitrdge zu unterschiedlichen Symp-
tomen

Auch in Zukunft mochten wir unsere
Angebote und Projekte weiter ausbauen
und an den Bedurfnissen und dem Nut-
zen fUr die betroffenen Menschen und
ihren Angehdrigen orientieren. Strategi-
en zur Verbesserung einer ganzheitlichen
und interdisziplinaren medizinischen, the-
rapeutischen und sozialen Versorgung
der gesamten Familie stehen dabei im
Vordergrund unserer Arbeit.

KONTAKT @

KiDS-22q11 e.V.

Geschéftsstelle

WiesstraBBe 13a, 87435 Kempten

Tel: 08379/7288-0, Fax: 08379/7288-44

info@kids-22q11.de
www.kids-22q11.de
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Spendenkonto

Commerzbank Kempten .
BLZ 73380004 o°
Konto 222200000 , . ..°"
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LAM Selbsthilfe

Deutschland e. V.

D er LAM Selbsthilfe Deutschland
e.V. ist eine bundesweite Pati-
entenvereinigung, die Betroffenen und
deren Angehorigen beim Umgang mit
der Erkrankung Lymphangioleiomyo-
matose helfen will. Er mochte zu fun-
dierter Information Uber die Erkrankung
beitragen und den Kontakt zwischen
den Betroffenen férdern. Den betrof-
fenen Mitgliedern und ihren Angehori-
gen steht zum direkten Austausch ein
geschltztes Internet-Forum zur Verfi-
gung, mindestens alle zwei Jahre findet
ein Vereinstreffen statt, bei dem sich
die Mitglieder auch personlich austau-
schen kénnen.

Weitere Ziele des Vereins sind die
seltene Erkrankung LAM bei Patientin-
nen und Arzten und in der Offentlich-
keit bekannter zu machen sowie alle
LAM-Patientinnen in Deutschland zu
finden und das freiwillige Register flr
die Lymphangioleiomyomatose auszu-
bauen. Aufderdem setzt sich der Verein
auch daflr ein, die medizinischen und
therapeutischen Mdaglichkeiten fir die
Patientinnen zu verbessern. Zu diesem
Zweck unterstltzt und fordert er ge-
meinsam mit internationalen LAM-Or-
ganisationen und spezialisierten Arzten
die medizinische Forschung fir LAM.

KONTAKT

LAM Selbsthilfe Deutschland e. V.
Postfach 310739, 04211 Leipzig
Info-Tel: 01805/227117793

(0,14 Euro/Min)

www.lam-info.de
kontakt@lam-info.de

: Spendenkonto
. Volksbank Leipzig eG

. BLZ 86095604
“e..... Konto307833300

Erkrankung

LAM trifft fast ausschlief3lich Frauen und
wird haufig im Alter zwischen 30 und 45
Jahren festgestellt. Hauptséachlich sind
die Lungen betroffen. Dort findet man
ein Ubermafliges Wachstum von so ge-
nannten LAM-Zellen, die sehr viel Ahn-
lichkeiten haben mit Muskelzellen, sich
aber ganz anders verhalten. Obwohl die-
se Zellen nicht krebsartig sind, wachsen
sie unkontrolliert.

Dieses vermehrte Zellwachstum tritt
entlang der Luftwege auf, sowie ent-
lang der BlutgefaRRe, in den Wanden der
Lymphgefafde und in bestimmten Tei-
len des Lungengewebes. Im Laufe der
Zeit bilden diese Zellen Ansammlungen
und wachsen in die Wande der Luftwe-
ge und Lymphbahnen, und bilden dort
Hindernisse.

Die LAM verandert das Lungengewe-
be, so dass blasenartige Strukturen das
gesunde Lungengewebe immer mehr
ersetzen. Dadurch wird die Atmung
stark beeintrachtigt und der Korper
kann nicht mehr ausreichend mit Sau-
erstoff versorgt werden.

Circa 50% der LAM-Patienten ha-
ben auch Angiomyolipome der Nieren,
gutartige Tumoren, die aber Blutungen
verursachen koénnen. Bei Patienten mit
LAM kdénnen auch haufiger Gewebetu-
more im Bauchraum und vergroRRerte
Lymphknoten auftreten. Weltweit sind
bisher Uber 1.500 Frauen mit LAM dia-
gnostiziert worden. Es ist allerdings
eine genetische Verbindung zu einer
anderen Krankheit, der Tuberdsen
Sklerose entdeckt worden. Daher ge-
hen Forscher jetzt eher von 250.000 an
LAM erkrankten Frauen weltweit aus.



LEONA e.V. ist eine Selbsthilfe-
gruppe fir Eltern von Kindern mit
seltenen chromosomalen Stérungen,
die 1992 gegrindet wurde und vorwie-
gend im deutschsprachigen Raum tatig
ist.

Flr sich gesehen ist jede einzelne
Chromosomenstdérung tatsachlich sehr
selten oder fast einzigartig, doch insge-
samt hat etwa eines von 200 Neugebo-
renen eine Chromosomenstdrung. Die
meisten der Kinder zeigen eine Vielzahl
von Symptomen - koérperliche Behin-
derungen, geistige Behinderungen,
Lernschwierigkeiten, Entwicklungsver-
zogerungen und oft eine komplexe Mi-
schung der verschiedensten medizini-
schen Probleme in unterschiedlichsten
Auspragungen.

LEONAe. V.

Aufgaben

Es gibt nur
sehr wenige
Informationen
Uber die vielen
seltenen Chro-
mosomenab-
errationen und
meist  wissen
auch die Fach-
leute nur we-
nig Uber die
Entwicklungs-
moglichkeiten
unserer  Kin-
der. Deshalb
sehen wir un-
sere Hauptauf-
gaben in der
Vermittlung
von Kontakten
und in der Be-
gleitung  von
betroffenen
Eltern und
Schwangeren.

AulRerdem sind uns der Umgang mit
der Angst vor dem Tod des Kindes und
die Verarbeitung der Trauer um die ver-
storbenen Kinder besonders wichtig.
Darliber hinaus mochten wir unsere
Erfahrungen und unser Wissen auch
den Eltern anbieten, die sich mit der
Pranataldiagnostik auseinandergesetzt
haben oder gerade in der Schwanger-
schaft erfahren haben, dass ihr Kind ei-
ne Chromosomenaberration hat.

Auf unserer Homepage finden Eltern
viele Informationen und kénnen sich im
geschltzten Mitgliederbereich austau-
schen. Einmal jahrlich geben wir unser
Elternheft ,Einblicke” mit Erfahrungs-
berichten, Tipps und Adressen heraus.
Unsere Broschtire zur Prénataldiagnos-
tik , Entscheidungen” wird 2010 er-
scheinen. Zu unseren jahrlichen Famili-
entreffen kommen ca. 50 Familien aus
ganz Deutschland. Dort bleibt neben

Vortradgen und Gesprachskreisen viel
Raum flr persénliche Kontakte, eben-
so gehoren spezielle Angebote fir die
Geschwisterkinder und die Eltern, de-
ren Kinder schon verstorben sind, zum
Programm.

Zurzeit hat LEONA e.V. knapp 400
Mitglieder und die Kontaktvermittlungs-
datei enthalt Uber 800 Adressen aus
dem gesamten Bundesgebiet und dem
deutschsprachigen Ausland zu mehr
als 300 verschiedenen Chromosomen-
aberrationen.

Neben den bundesweiten Ansprech-
partnern gibt es Uber 30 Regionalstellen
in Deutschland und je eine in Osterreich
und in der Schweiz. Die Uberwiegende
Vereinsarbeit wird auf rein ehrenamtli-
cher Basis von betroffenen Eltern be-
waltigt. Entlastung wurde durch unsere
im April 2009 eingerichtete, stunden-
weise tatige Geschaftsstelle erreicht.
Seit 1997 werden die Aktiven durch
einen Fachbeirat unterstutzt, der sich
aus unterschiedlichen Fachrichtungen
zusammensetzt.

LEONA e.V. ist Mitglied bei ACHSE,
BVKM, Kindernetzwerk und dem Parita-
tischen Wohlfahrtsverband, sowie bei
Eurordis und Eurochromnet. Aufgrund
der Seltenheit der Syndrome arbeiten
wir weltweit mit verschiedenen Selbst-
hilfegruppen zusammen.

KONTAKT @

LEONA e.V.
Geschaftsstelle, Birgit BinneboRel

Kreihnbrink 31, 30900 Wedemark
Tel: 05130/374992

info@leona-ev.de
www.leona-ev.de
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Lupus Erythematodes
Selbsthilfegemeinschafte. V.

D ie Lupus Erythematodes Selbst-
hilfegemeinschaft e.V. kim-
mert sich um alle Belange von Men-
schen mit allen Formen des Lupus
sowie dessen Begleiterkrankungen.
Eltern, Angehorige und Freunde sind
uns ebenso willkommen.

Rund 40.000 Menschen in Deutsch-
land leiden an Lupus, einer Erkrankung
des Abwehrsystems. Statt den Men-
schen nur vor aulRerlichen Angreifern
wie Viren, Bakterien und Pilzen zu
schutzen, wird beim Lupus auch der ei-
gene Korper angegriffen und ohne Be-
handlung zerstort. Bis heute ist die Ur-
sache nicht bekannt und seit 50 Jahren
ist kein neues Medikament flr Lupus
zugelassen worden. Behandelt wird
Lupus heute mit Antirheumatika oder
Antimalariamitteln. Wenn dies nicht
ausreicht, kommen dazu Cortison und
Immunsuppressiva, um das Uberschie-
lende Immunsystem zu bremsen. Lei-
der sind auch bei uns nur einige der in
der Behandlung angewandten Medika-
mente flr Lupus zugelassen, so dass
auch wir oft mit , off-label”-Problemen
zu tun haben. Insbesondere kdmpfen
wir seit Jahren darum, Sonnenschutz
als verordnungsfahiges Therapeutikum
zu bekommen, denn Sonnenstrahlen
kénnen bei Lupus schwerste Lupus-
Schiibe ausldsen, durch die sogar Or-
gane zerstort werden kdnnen.

® KONTAKT

Lupus Erythematodes
Selbsthilfegemeinschaft e. V.

Doppersberg 20, 42103 Wuppertal
Tel: 0202/4968797, Fax: 0202/4968798

lupus@rheumanet.org
www.lupus.rheumanet.org
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Rund 90% der Erkrankten sind junge
Frauen im gebarfahigen Alter, zum klei-
nen Teil kdnnen aber auch Kinder und
Manner befallen sein, bei denen die Er-
krankung oft sehr schwer verlauft.

Rund 3.000 Betroffene haben sich
uns bisher angeschlossen. 2011 wer-
den wir unser 25-jdhriges Jubildum
feiern. Wir haben bundesweit Uber 80
Regionalgruppen, die vor Ort tatig sind
und als Delegierte die Geschicke des
Vereins bestimmen.

Fir unsere Mitglieder bieten wir re-
gelmaRig Workshops und Seminare
und fdr unsere Ehrenamtlichen Fort-
bildungen und Supervision an. Far Ju-
gendliche und Manner gibt es wegen
der sehr kleinen Betroffenenzahlen be-
sondere Angebote.

Neben der umfassenden Aufklarung
und Offentlichkeitsarbeit haben wir
ein grofdes Gewicht auf die Forschung
gelegt. Seit 1992 vergeben wir For-
schungspreise und sind allein dadurch
in medizinischen Kreisen gut bekannt
und werden immer wieder auch in der
Literatur erwahnt. Darlber hinaus ha-
ben wir selbst groRe Forschungsvorha-
ben begleitet oder durchgeflhrt.

Dazu gehoren insbesondere:

e Die LuLa-Studie, eine Verlaufsstudie
Gber 10 Jahre mit Giber 800 Patienten,
die erstmals in Europa umfassende
Langzeitdaten liefert.

e Der Lupus-Pass, der einerseits wich-
tige Notfalldaten bereithélt, zum an-
deren aber auch anleiten soll, sich im
Kontext der Erkrankung eigener Risi-
ken bewusst zu werden und motivie-
ren soll, diese zu mindern.

e Eine Zahnstudie, durch die sich so-
ebenderVerdachtzuerharten scheint,
dass Lupus-Patienten wirklich eine
gravierend schlechtere Mundgesund-
heit aufweisen.

e |CF-Studie der WHO zu Lupus, wo
wir als erste Patientenorganisation
weltweit am Delphi-Prozess zur Er-
stellung des Codes beteiligt wurden.

Die Zusammenarbeit zwischen Pati-
entenorganisationen und Forschern ist
entscheidend, weil Uber die Selbsthilfe
viele Patienten in Befragungen einge-
schlossen werden und dadurch pati-
entenrelevante Dinge in die Forschung
einflie3en kdnnen.



Marfan Hilfe (Deutschland) e. V.

Marfan-Syndrom - eine der
haufigeren unter den seltenen
Erkrankungen

Das Marfan-Syndrom (MFS) ist eine Er-
krankung des Bindegewebes. Sie kann
vererbt werden, aber auch spontan ent-
stehen, bei einem Kind dessen Eltern
kein MFS haben. Die Angabe der Haufig-
keit mit 1:5.000 bis 1:10.000 bedeutet,
dass es in Deutschland zwischen 8.000
und 16.000 Menschen mit MFS gibt. Ei-
ne grolRe Variabilitdt der Symptome hat
zur Folge, dass Betroffene manchmal
schon im Kindesalter diagnostiziert und
medizinisch betreut werden, wahrend
andere erst spat, manchmal zu spat, dia-
gnostiziert werden. Die Erkrankung des
Bindegewebes wirkt sich im gesamten
Korper aus. Die wichtigsten Symptome
sind:

e Erweiterung der Hauptschlagader, die
einreifden kann
Verbiegungen von
Brustbein
Lockerung der Augenlinsen, frihzei-
tig auftretender Grauer Star
Netzhautabldsung, die zur Erblindung
fdhren kann

schmaler, oft langer Kérperbau und
Uberdehnbare Gelenke

Rlckgrat und

Neben dem MFS existieren ahnliche
Erkrankungen, wiez. B. das Loeys-Dietz-
Syndrom oder Ehlers-Danlos-Syndrom
Typ 4, deren Symptome mit denen des
MFS Uberlappen. Auch fir Menschen
mit diesen Erkrankungen setzt sich die
Marfan Hilfe ein.

Die Aufgaben der Marfan Hilfe
(Deutschland) e. V.

Die Marfan Hilfe hat sich zum Ziel ge-
setzt, den Betroffenen eine bestmogli-
che Versorgung zu ermaoglichen. Im We-
sentlichen konzentrieren wir uns dabei
auf drei Wege:

e Information der Bevolkerung, mit dem
Ziel weitere Betroffene zu finden und
diese miteinander und mit dem Ver-
ein zu vernetzen

e Information der Betroffenen Uber die
Krankheit, Gber den Umgang damit
und Uber die medizinischen Mdéglich-
keiten

e Zusammenarbeit mit Wissenschaft-
lern und Kliniken

Die Marfan Hilfe wurde 1991 ge-
griindet und hat im Jahr 2010 mehr als
1.100 Mitglieder im ganzen Bundes-
gebiet. In den meisten Bundeslan-
dern gibt es ein oder zwei regionale
Gruppen. Unsere Informationen trans-
portieren wir durch Internetauftritte
(www.marfan.de, www.loeys-dietz.de,
www.marfantag.de), Broschiren zu
unterschiedlichen Teilaspekten der
Krankheit, Newsletter, Seminare und
regionale Gruppentreffen. Wir werden
bei unserer Arbeit durch einen wissen-
schaftlichen Beirat unterstltzt und be-
raten.

MirpnHire

Gegriindet 1091 « VR Stuttgart 5050

Auswirkungen unserer Arbeit

Einen groRen Erfolg verzeichnete die
Marfan Hilfe bei der Einrichtung inter-
disziplinarer Marfan-Sprechstunden
an mehreren Kliniken. Sie boten die
Grundlage flr das Konzept der Marfan-
Sprechstunden nach & 116b SGB V,
die mittlerweile daflr sorgen, dass die
ambulante medizinische Betreuung von
Marfan-Patienten in Kliniken fortgefihrt
und nicht aus Kostengrinden einge-
stellt wird.

Wahrend man in den Entstehungs-
jahren der Marfan Hilfe noch davon
ausgehen musste, dass Menschen mit
Marfan-Syndrom eine Lebenserwar-
tung von durchschnittlich 32 Jahren
hatten, geht man heute davon aus, dass
die Krankheit soweit behandelbar ist,
dass die Lebenserwartung sich kaum
noch von der Gesamtbevdlkerung un-
terscheidet. Unsere Aufkldrungsarbeit
ist daher sehr wichtig, denn nur wer
diagnostiziert ist, kann auch adaquat
behandelt werden.

KONTAKT @

Marfan Hilfe (Deutschland) e. V.
Postfach 0145, 23691 Eutin

Tel: 0700/22334000
(6/12 ct. aus dem Netz der Dt. Telekom)

kontakt@marfan.de
www.marfan.de
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D er Begriff ,,Mastozytose” um-
fasst eine Gruppe von seltenen
Erkrankungen, bei denen die Mastzellen
im Korper vermehrt sind. Mastzellen sind
Zellen, die sich bei jedem Menschen in
der Haut, in den Schleimh&duten von Na-
se, Auge, Atemwegen und Verdauungs-
trakt befinden und dort eine wichtige
Rolle in der Abwehr von Erkrankungen
spielen. Sie enthalten Botenstoffe, die
sie freisetzen kénnen, um ihre verschie-
denen Aufgaben zu erflllen. Aufgrund
von verschiedenen Ausldsern, z.B. In-
sektenstiche, bestimmte Medikamente,
Nahrungsmittel, Infektionen, Stress aber
auch Temperaturwechsel oder Reibung,
kénnen diese Stoffe stetig oder akut aus-
geschittet werden und verursachen so
die meisten Symptome einer Mastozy-
tose. Die Erkrankung betrifft Kinder und
Erwachsene und kommt in unterschied-
lichen Formen vor. Die Ursache flr die
Mastozytose ist haufig eine genetische
Mutation, wahrscheinlich kombiniert mit
anderen genetischen Verdanderungen.
Die Haufigkeit der verschiedenen
Mastozytose-Formen ist bei Kindern
und Erwachsenen unterschiedlich. Kin-
der haben zumeist eine reine Hautmas-
tozytose (kutane Mastozytose), die oft
bis zum Jugendalter spontan wieder
verschwindet. Hierbei ist die Anzahl der
Mastzellen ausschlieRlich in der Haut er-

, KONTAKT

Selbsthilfeverein Mastozytose e. V.
Sissy Braun

Ingersheimer Weg 2, 74564 Crailsheim
Tel: 07951/45431, Fax: 07951/45431

vorstand@mastozytose.de
www.mastozytose.de

PO IR R I

Spendenkonto

c Deutsche Bank
° BLZ 69270024
*e..... Konto099940900

Selbsthilfeverein
Mastozytose e. V.

héht und zeigt sich durch rétlich-braunli-
che Flecken, die zum Teil erhaben sind
und auf denen es mitunter zur sponta-
nen Blasenbildung kommt.

Erwachsene dagegen leiden sowohl
an der kutanen wie auch an einer sys-
temischen Mastozytose, die chronisch
verlauft. Dabei findet sich die Vermeh-
rung der Mastzellen in einem oder meh-
reren Organen (z.B. in der Leber, im
Knochenmark, im Magen-Darm-Trakt,
den Lymphknoten und der Milz). Die
anderen Unterformen der Mastozytose
wie die aggressive systemische Masto-
zytose sowie die Mastzellleukamie wer-
den nur sehr selten diagnostiziert.

Mastozytose zahlt zu den seltenen
Erkrankungen und da man schatzungs-
weise deutschlandweit von nur etwa
3.000 Patienten ausgeht, gibt es nur we-
nige Arzte, die sich auf diese Krankheit
spezialisiert haben.

Ist die Haut nicht mit betroffen,
ist diese Form der Mastozytose am
schwierigsten zu diagnostizieren und
die Patienten haben oftmals einen lan-
gen Leidensweg von Arzt zu Arzt hinter
sich. Aufgrund der Symptome wie z.B.
Juckreiz, Hitzewallung (Flush), Nessel-
ausschlag, Bauchschmerzen, Durchfall,
Erbrechen, Ubelkeit, Kopfschmerzen,
Knochen-, Muskel- und Gelenkschmer-
zen, MUdigkeit, Abgeschlagenheit, Herz-
und Kreislaufbeschwerden, schockahn-
liche Symptome bis zur Anaphylaxie,
erhdhte Neigung zu Osteoporose, Stim-
mungsschwankungen, Gedachtnis- und
Konzentrationsprobleme kann gar keine
eindeutige Diagnose gestellt werden.
Hier sind dann viele verschiedene Fach-
arzte gefragt, ob Hamatologe, Patholo-
ge, Internist, Ernahrungsberater oder
Osteopath.

Die Diagnose kann, egal ob die Haut,
das Knochenmark und die inneren Orga-
ne betroffen sind, nur durch Biopsien ge-
stellt werden, die auch noch speziell im
Labor eingefarbt werden missen, um
die Mastzellen Uberhaupt sichtbar ma-
chen zu kénnen. Da diese Einfarbungen

nicht zur routinemafligen Untersuchung
der Biopsien gehort, werden oft gar kei-
ne Anomalien festgestellt und der Pati-
ent gilt als gesund. Somit werden viele
Patienten mit ihren Symptomen friiher
oder spater nicht mehr ernst genommen
und psychosomatische Ursachen fir die
Beschwerden attestiert. Haufig ist es
schwierig, anderen Menschen bewusst
zu machen, wie sehr Mastozytose das
tagliche Leben beeinflussen und so die
Lebensqualitat beeintrachtigen kann.

Der Selbsthilfeverein Mastozytose
e.V. wurde 2002 gegriindet und hat mo-
mentan knapp 500 Mitglieder in der ge-
samten Bundesrepublik und den angren-
zenden EU-Landern und der Schweiz.
Wir mochten die Betroffenen und deren
Angehorige Uber ihre seltene Erkran-
kung aufkldren und sie gleichzeitig da-
bei unterstitzen, mit ihrer chronischen
Erkrankung umzugehen. Dies geschieht
u.a. durch eine umfangreiche Internet-
prasentation mit einem angeschlosse-
nen Forum sowie durch die mehrmalsim
Jahr erscheinende Info-Post. AuRerdem
werden in den einzelnen Bundeslandern
regionale Stammtische gegriindet.

Einmal im Jahr veranstalten wir ein
Uberregionales Treffen mit Fachvortra-
gen und Gespréachskreisen. Weiter kann
umfangreiches Infomaterial/Flyer Uber
die Erkrankung bei uns bestellt werden.
Dardber hinaus haben wir uns als Ziel
gesetzt, die Erkrankung in der Offent-
lichkeit und bei niedergelassenen Arz-
ten bekannter zu machen, um so dazu
beizutragen, dass Patienten (schneller)
eine Diagnose bekommen.

Wir arbeiten mit dem Deutschen
Kompetenznetzwerk Mastozytose e.V.,
ein aus Facharzten bestehender Verein,
zusammen, so dass ein regelméaliger
Austausch zwischen den Mastozytose-
Facharzten und Betroffenen aufrecht
erhalten wird. Ebenso pflegen wir Kon-
takte zu der amerikanischen Selbsthil-
fegruppe und sind gerne bereit, auch in
anderen Landern beim Auf- und Ausbau
von Selbsthilfevereinen zu helfen.



Morbus Fabry Selbsthilfegruppe
MSFH e. V.

D ie Selbsthilfegruppe hat sich
zum Ziel gesetzt, die medizi-
nisch-soziale Versorgung von Morbus
Fabry-Patienten und ihren Angehorigen
zu fordern. Die Erkrankung wird durch
einen erblichen Gendefekt hervorge-
rufen, bei dem ein wichtiges Enzym,
Galaktosidase, fehlt bzw. nicht funk-
tionsfahig ist. Dieses Enzym spielt in
vielen Zellen eine wichtige Rolle beim
Abbau bestimmter Produkte aus dem
Fettstoffwechsel in den Lysosomen.
Durch den Defekt kommt es zu einer
zunehmenden Beeintrachtigung der
Zellfunktion im ganzen Kérper und mit
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der Zeit zu zunehmenden Funktionssto-
rungen des Zentralen Nervensystems,
der Augen, der Haut, der Nieren und
des Herzens.

Morbus Fabry-Patienten weisen ei-
ne Vielzahl unterschiedlichster Symp-
tome auf. Der progressive Verlauf der
Erkrankung bewirkt, dass sich Sympto-
me haufig verdndern oder verstarken.
Je friher Morbus Fabry diagnostiziert
wird, desto schneller kann die Krank-
heit therapiert werden und gréRere
Schaden an den Organen verhindert
werden. In Deutschland gibt es unge-
fahr 400-500 Menschen, die bisher die

“=MFSH

gesicherte Diagnose Morbus Fabry
erhalten haben. Fachleute schatzen
jedoch, dass es weitere 500 — 1.000
Menschen in Deutschland gibt, die die-
se Erkrankung ebenfalls haben, die es
aber noch nicht wissen bzw. bei denen
bisher eine andere (falsche) Diagnose
gestellt wurde.

Die Behandlung von Morbus Fabry
beschrankte sich bis 2001 nur auf rein
symptomatische MalRnahmen. Ganz
neue Perspektiven fir Morbus Fabry
Patienten ergeben sich jedoch durch
die Moglichkeit der Langzeit-Enzymer-
satztherapie.

Nach jahrzehntelanger Forschung
kann heute per Infusion dem Korper
das fehlende oder fehlerhafte Enzym
wieder zugeflhrt werden, so dass sich
die Anreicherung von Fettsubstanzen
in den BlutgefakRen der inneren Orga-
ne vermindert und ihre Funktion sta-
bilisiert. Auflerdem bewirkt die Enzy-
mersatztherapie eine signifikante Ver-
minderung der Schmerzen.

KONTAKT @

Morbus Fabry Selbsthilfegruppe e. V.
Geschaéftsstelle — Ditmar Basalla

Guilleaumestrale 13, 51065 Kdln
Tel: 0221/2227393

info@fabry-selbsthilfegruppe.de
www.fabry-selbsthilfegruppe.de
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Morbus Osler-Selbsthilfe e. V.

D er Morbus Rendu-Osler-Weber
oder hereditare hamorrhagische
Teleangiektasie — kurz HHT genannt —
ist eine seltene, erbliche Erkrankung
der Blutgefdsse und des umliegenden
Gewebes. Hierbei kommt es zu einer
krankhaften Erweiterung von Blutge-
fassen. Unter anderem weiten sich
kleinste Gefdsse von Haut und Schleim-
haut und sind anschlieRend als steckna-
delkopf- bis reiskorngrofse rote Flecken
zu sehen.

Diese sogenannten Teleangiekta-
sien koénnen Uberall auftreten, finden
sich jedoch besonders in Nase, Mund,
Gesicht und den Schleimhéuten des
Magen-Darm-Traktes. Da die GefaRer-
weiterungen sehr verletzlich sind, kann
es leicht zu Einrissen und somit zur Blu-
tung kommen.

Es kénnen jedoch auch bedeutend
groRere Gefalierweiterungen auftre-
ten. Diese entstehen besonders in der

® KONTAKT

Morbus Osler-Selbsthilfe e. V.

1. Vorsitzender: Klaus Hanselmann
Lessingstr. 13, 41372 Niederkriichten
Tel: 02163/81249, Fax: 02163/579343
info@morbus-osler.de
www.morbus-osler.de

Spendenkonto
o Morbus Osler Stiftung
o Sparkasse Kdln-Bonn

. BLZ 37050198
Konto 1901037034
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Lunge, dem Gehirn und der Leber. Die
Verédnderungen machen sich oft lange
Zeit nicht bemerkbar, kénnen jedoch
z.B. durch Blutungen plétzlich sehr be-
drohlich werden (s.u.). Die Erkrankung
wird autosomal-dominant vererbt. Dies
bedeutet, dass bei einem Elternpaar,
bei dem ein Partner Morbus Osler-
Patient ist, im Durchschnitt die Halfte
der Kinder unabhangig vom Geschlecht
betroffen sind.

Die ersten Anzeichen der Erkrankung
zeigen sich meist in der Pubertat mit
Nasenbluten, bei wenigen Patienten je-
doch auch ohne Nasenbluten und zum
Teil viel spater.

Kriterien zur klinischen Diagnostik

des Morbus sler (HHT)

(erstellt vom medizinischen und wis-

senschaftlichen Beratungsgremium der

amerikanischen Selbsthilfegruppe):

e  Epistaxis”

Nasenbluten (spontan und wieder-
holt)

e ,Teleangiektasien”

Typische kleine Gefaldmissbildungen,
mehrfach und an charakteristischen
Stellen (Lippen, Mundhohle, Finger,
Nase)

e ,Viszerale Manifestationen”
Beteiligung innerer Organe, beson-
ders von Lunge, Leber, Hirn und Ma-
gen-Darm-Trakt

e , Positive Familienanamnese”
Wenigstens ein Verwandter ersten
Grades, der nach diesen Kriterien be-
troffen ist.

Der Morbus Osler gilt als gesichert,
wenn wenigstens drei dieser vier Krite-
rien erflllt sind. Bei zwei erflllten Krite-
rien geht man von einem Verdachtsfall
aus. Auch wenn bei nur einem erfill-
ten Kriterium ein Morbus Osler un-
wahrscheinlich ist, ist dieser trotzdem
moglich. Man denke z. B. an betroffene
Kinder, bei denen haufig nur der vierte
Punkt erflllt ist, wahrend sich die ande-
ren erstim Laufe des Lebens einstellen
konnen. Hier ist hdufig die genetische
Diagnostik hilfreich.

Die Selbsthilfe wurde 1997 gegrin-
det und hat heute 550 Mitglieder.

Gemeinsamkeit macht stark. Sie sind
nicht allein. Wir, die Selbsthilfe, haben
uns zusammengefunden, um:

e zu informieren.

e Wir sind Ansprechpartner fir Betrof-
fene und Arzte. Sie erreichen uns
Uber die Kontaktadressen. Einmal im
Jahr treffen wir uns auf einer Tagung.
Hier bietet sich die Mdglichkeit zum
personlichen Gesprach untereinander
und mit medizinischen Spezialisten,
die dort Vortrage halten.

e Mit Newsletters und Rundbriefen in-
formieren wir immer aktuell.

e Auch Uber unsere Homepage , www.
morbus-osler.de” kdnnen Sie Infor-
mationen abrufen.

e Wir geben Unterstltzung und Ruck-
halt. Wir vermitteln lhnen Adressen
von anderen Betroffenen und Arzten,
an die Sie sich wenden kdnnen. Wir
versuchen, lhnen mit unseren eige-
nen Erfahrungen und Moglichkeiten
zur Seite zu stehen.



mpd-netzwerk e. V.

D as mpd-netzwerk e.V. ist eine

Internet-Selbsthilfegruppe  fir

Betroffene und Angehdrige von chro-

nischen myeloproliferativen Erkrankun-

gen (engl. myeloproliferative disorders).

Das Internet-Forum mpd-netzwerk wur-

de am 11. September 2002 gegriindet,

der Verein als Trager des Forums im

Oktober 2005.

Unter den MPD fasst man mehre-
re Krankheitsbilder zusammen, deren
gemeinsames Kennzeichen eine ge-
steigerte  Produktion verschiedener
Blutzellen im Knochenmark ist. Diese
,Uberproduktion” geht auf eine Sto-
rung der blutbildenden Stammzellen im
Knochenmark zurick. Als mogliche Ur-
sachen fur die MPD-Erkrankungen wer-
den chemische Belastungen, sowie er-
worbene Gen-Verdnderungen z.B. des
JAK2-Gens diskutiert. Die Entdeckung
dieser Genmutation im Jahre 2005 hat
die Diagnostik der myeloproliferativen
Erkrankungen deutlich vereinfacht. Ist
sie vorhanden, so gilt das Vorliegen ei-
ner myelopoliferativen Erkrankung als
erwiesen. Dennoch sind nicht alle Be-
troffenen Trager dieser Mutation.

Es wird von einer Anzahl der Neu-
erkrankungen von 1 bis 2 auf 100.000
Einwohner pro Jahr ausgegangen. Die
MPD sind Erkrankungen des hdheren
Lebensalters. Der Zeitpunkt der Diag-
nose liegt bei den meisten Patienten
zwischen dem 5. und 6. Lebensjahr-
zehnt.

Abhangig von dem vorherrschend
vermehrten Zelltyp unterscheidet man
folgende Erkrankungen:

e ET = Essentielle Thrombozythamie
vorwiegend Vermehrung der Blut-
plattchen (=Thrombozyten)

e PV = Polycythaemia (rubra) vera
vorwiegend Vermehrung der roten
Blutkorperchen (=Erythrozyten)

e PMF = Primare Myelofibrose,
vormals Osteomyelofibrose
vorwiegend Vermehrung von Binde-
gewebszellen und -fasern im Kno-
chenmark

Der klinische Verlauf der myeloproli-
ferativen Erkrankungen ist sehr unter-
schiedlich. Bei der ET und PV stehen
vaskulare (die Blutgefalte betreffend)
Komplikationen im Vordergrund, wéh-
rend die fortgeschrittene PMF (berwie-
gend durch Zytopenie (Verminderung
der Zellen im Blut) gekennzeichnet ist.
Alle drei Erkrankungen kénnen langfris-
tig in eine sekundare akute Leukdmie
Ubergehen.

Es kommt vor, dass sich die Erkran-
kung zum Zeitpunkt der Diagnose nicht
eindeutig zu einem der drei Krankheits-
bilder zuordnen lasst. In diesem Stadium
wird sieals ,, (noch) nicht klassifizierbare "
MPD bezeichnet. Je weiter die Krankheit
voranschreitet, desto einfacher lasst sich
schlieRlich der genaue Typ ermitteln. Die
Diagnosestellung scheint jedoch selbst
fur (Fach-)Arzte nicht immer einfach, da
das Wissen Uber diese Erkrankungen,
aufgrund der Seltenheit begrenzt ist. So
haben viele Patient/innen héaufig einen
langen, beschwerlichen Weg mit be-
trachtlichen Symptomen hinter sich. Die
Diagnose kann dann eine regelrechte
.Erleichterung” darstellen.

Das mpd-netzwerk e.V. als Selbsthil-
fegruppe bietet den Betroffenen und An-
gehorigen Hilfe und Unterstlitzung an in
Fragen, die den Umgang mit der Erkran-
kung betreffen. So kann z.B. die Wahl
des Medikaments zu Problemen fiihren,
da die Patient/innen auf die nur wenig
zur Verfligung stehenden Medikamente
bzgl. der Wirkung und Nebenwirkungen
sehr unterschiedlich reagieren. Unser
Internetforum bietet Informationen und
vor allem den Austausch untereinander,
der den Patient/innen in ihrem Umfeld
aufgrund der Seltenheit der Erkrankung
nicht maglich ist. Dabei ist das Themen-
spektrum des Austauschs und der Bera-
tung breit gefachert: u.a. Symptome der
Krankheitsbilder, Behandlungsmaglich-
keiten, Wirkungen und Nebenwirkungen
von Medikamenten, Kommunikation
mit Arzten oder Fragen nach Experten
flr Zweitmeinungen. Basis- und Erstin-

mpd-netzwerk.de

e.V.‘

Selbsthilfeforum fiir Betroffene von
chronischen myeloproliferativen Erkrankungen

formationen erhalten die Betroffenen
und Angehdrigen Uber unsere Website
www.mpd-netzwerk.de. Obwohl die
Kommunikation untereinander in ers-
ter Linie Uber das Internet stattfindet,
haben sich zwischenzeitlich im ganzen
Bundesgebiet Regionalgruppen gebil-
det, die in unterschiedlichen Abstanden
face-to face-Treffen durchfihren. Einmal
im Jahr findet eine bundesweite Jahres-
tagung statt. Durch das mpd-netzwerk
e.V. fihlen sich die Betroffenen des
Forums mit ihrer Erkrankung nicht mehr
alleine gelassen und sie erfahren durch
die Unterstltzung eine Verbesserung
ihrer Lebensqualitat.

Ein Anliegen des mpd-netzwerk e.V.
ist es auch, den Bekanntheitsgrad der
Erkrankungen bei Arzten, medizinischem
Fachpersonal und in der Offentlichkeit
zu erhdéhen, um den Betroffenen lange
Diagnosewege zu ersparen. Weiterhin
ist es unser Anliegen Forschungsprojek-
te zu den Erkrankungen zu unterstitzen,
um die Ursachen zu erforschen und The-
rapieoptionen zu erhéhen. Durch die Zu-
sammenarbeit des mpd-netzwerk.e.V.
mit Experten werden Betroffene auch
durch deren Empfehlung auf das Netz-
werk aufmerksam gemacht. Derzeit hat
das mpd-netzwerk e.V. 270 Mitglieder.

KONTAKT @

mpd-netzwerk e. V.

ZechlinstraBe 25
21335 Liineburg

info@mpd-netzwerk.de
www.mpd-netzwerk.de

Spendenkonto

Bank fiir Sozialwirtschaft

BLZ 85020500 0
Konto 3634300 Lt
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Gemeinsam Mukoviszidose
besiegen!

Mukoviszidose (Cystische Fibrose, CF)
ist die am haufigsten vererbte, seltene
Erkrankung in Deutschland. Ungefahr
8.000 Kinder, Jugendliche und junge
Erwachsene leiden an der unheilbaren
Stoffwechselkrankheit. Jedes Jahr wer-
den etwa 200 Kinder mit Mukoviszidose
geboren.

Die Ursache ist ein Fehler im Erbgut.
Er flhrt dazu, dass ein zéhes Sekret
lebenswichtige Organe verstopft, vor
allem die Lunge, die Bauchspeicheldri-
se, die Leber und den Darm. Der Ver-
dacht auf Mukoviszidose besteht, wenn
ein Kind standig hustet und bereits im
Sauglingsalter an Lungenentziindungen
erkrankt. Weitere Merkmale sind star-
kes Untergewicht und Verdauungspro-
bleme. Eine erste Diagnose liefert der
.SchweilRtest”, denn der Schweil} von
Mukoviszidose-Patienten ist besonders
salzhaltig.

Ein Leben mit Mukoviszidose

Mukoviszidose-Patienten mussen le-
benslang Medikamente einnehmen:
Antibiotika, Enzyme der Bauchspeichel-
drise und Sekret verflissigende Wirk-
stoffe. Sie missen regelmafig inhalie-
ren und taglich spezielle Atemtherapien

® KONTAKT

Mukoviszidose e.V.— Bundesverband
Selbsthilfe bei Cystischer Fibrose

In den Dauen 6, 53117 Bonn

Tel.: 0228/987800, Fax: 0228/9878077
info@muko.info, www.muko.info
www.twitter.com/mukoinfo
www.facebook.com/mukoinfo
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Mukoviszidose e. V.

und krankengymnastische Ubungen
durchfihren, um das zahe Sekret in den
Atmungsorganen zu lockern. Je friher
Mukoviszidose erkannt wird, desto gro-
Rer sind die Aussichten, die schlimms-
ten Folgen zu verhindern oder wenigs-
tens hinauszuzdgern.

Gemeinsam stark sein

Um Menschen mit Mukoviszidose zu
unterstltzen, haben Eltern, Freunde
und Behandler 1965 den Mukoviszido-
se e.V. gegrindet. Betroffene sollten
unterstltzt werden, damit sie ihr Leben
mit Mukoviszidose besser bewaltigen
kénnen. Aufderdem soll Mukoviszidose
eines Tages heilbar werden. Um dieses
Ziel zu erreichen, gibt der gemeinnitzige
Verein , Hilfe zur Selbsthilfe”, unterstitzt
die stetige Verbesserung der Therapien,
férdern die gezielte Forschung und ver-
tritt die Patienten gegenUber der Politik.
Um bundesweit vor Ort Hilfe anbieten
zu koénnen, gibt es 65 regionale Selbst-
hilfegruppen und Vereine in allen Teilen
Deutschlands.

Wegweiser im Kampf gegen
Mukoviszidose

Patientenrelevante Studienergebnisse
vorlegen, neue Vertragsformen bei der
Versorgung durchsetzen und ein bun-
desweites Neugeborenenscreening
nachhaltig antreiben — das sind nur eini-
ge der Herausforderungen, die sich der
Mukoviszidose e.V. ins Aufgabenheft
geschrieben hat. Zu weiteren wegwei-
senden Projekten gehoéren die Offensi-
ve ,Fit fir das Leben mit Mukoviszido-
se" sowie das ,Haus Schutzengel” in
Hannover.

Mukoviszidose 2.0

Um den Kampf gegen Mukoviszidose
gewinnen zu koénnen, setzt der Muko-
viszidose e.V. auf Aufklarung und Infor-
mation. Mit dem Betroffenen-Magazin
.~muko.info” berichtet eine ehrenamtli-
che Redaktion Uber aktuelle Entwicklun-
gen in Forschung und Therapie, Uber die
Verbandsarbeit und die Arbeit der Re-
gionalgruppen. Dariber hinaus betreut
der Verein mit www.muko.info den bun-
desweit groRten Informationspool zum
Thema Mukoviszidose. Mit dem Web
2.0-Dienst  (www.twitter.com/mukoin-

fo) und der Fanpage (www.facebook/
mukoinfo) erschlie3t der Mukoviszidose
e.V. neue Zielgruppen und versorgt sie
zeitgemalk mit Informationen.



I\/l yelitis e.V. ist die deutsche
Vertretung der internationalen
Vereinigung , Transverse Myelitis Asso-
ciation (TMA)” mit zurzeit in Deutsch-
land 143 Mitgliedern. Der Verein wurde
am 6. Mai 2006 gegrtindet. Wegen der
Seltenheit der Krankheit gab es so gut
wie keine deutschsprachige Literatur.
Das weltweit einzige Forschungszent-
rum ist in den USA. Schwerpunkt unse-
rer Tatigkeit ist es deshalb, durch Uber-
setzungen Information bereitzustellen
und den Erfahrungsaustausch unter
den Beteiligten zu ermdglichen.

Was ist Transverse Myelitis?

Die Transverse Myelitis (TM) ist eine
seltene neurologische Erkrankung. Sie
gehort zu einer Gruppe von neuroimmu-
nologischen Erkrankungen des zentralen
Nervensystems. All diese Erkrankungen
sind durch Entziindungen des zentralen
Nervensystems gekennzeichnet. Sie
unterscheiden sich hauptsachlich durch
die Position der Entzindung und da-
durch, ob die Entzindung einmal oder
mehrmals auftritt. Zahlreiche Symp-
tome sind die gleichen, daher ahneln
sich auch die Behandlungsstrategien.
Das Erscheinungsbild der Symptome
kann &uferst unterschiedlich sein. Es ist
abhéngig davon, welche Ebene des Ru-
ckenmarks betroffen ist und wie stark
die Myelinrinde und die Nervenzellen
geschéadigt sind. Je nach Schwere der
Krankheit kdnnen folgender Symptome
auftreten: Muskelschwache, Ldhmung,
Gefuhlsstérungen und unangenehme
Nervenfihligkeit, Schmerzen durch
Schadigung der Nerven, spastische
Lahmungen, Erschopfung, Depressio-
nen, Fehlfunktionen von Enddarm und
Harnblase sowie sexuelle Stdrungen,
Zittern / Zuckungen.

Die TM kann akut auftreten oder sich
langsam entwickeln. Es gibt in der Diag-
nose mehrere Unterscheidungen.

Myelitis e. V.

Ursachen der Transversen Myelitis

Die Transverse Mpyelitis kann isoliert
oder in Zusammenhang mit einer ande-
ren Erkrankung auftreten. Tritt sie ohne
erkennbare Ursache auf, so nennt man
sie idiopathisch. Eine abnormale Aktivie-
rung des Immunsystems, welches sich
dann gegen das Ruckenmark selbst
richtet, scheint daflr verantwortlich zu
sein. TM entwickelt sich oft in Zusam-
menhang mit viralen oder bakteriellen
Infektionen. Ungefahr ein Drittel der Pa-
tienten berichtet von einer grippeartigen
fiebrigen Erkrankung in enger zeitlicher
Beziehung zum Einsetzen der neuro-
logischen Symptome. Dariiber hinaus
bergen Impfungen das Risiko, dass sich
eine akute Entziindung von Gehirn und
Ruckenmark auspragt (akute dissemi-
nierte Enzephalomyelitis ADEM).

Welche Behandlungsmaoglich-
keiten gibt es?

Zur Behandlung von Entziindungen des
Rickenmarks werden Kortisonprapa-
rate eingesetzt. Plasmaaustausch wird
als Behandlung zur Zurlickdrangung des
gegen sich selbst gerichteten Immun-
systems verwendet. Die Rehabilitation,
besonders die physikalische Therapie,
ist von grundlegender Bedeutung und
wirkt sich positiv auf die Regenerierung
des Nervensystems aus. Patienten soll-
ten sich auf ein Reha-Programm einstel-
len, das dem fir Wirbelsdulenschéden
entspricht. Die langfristige TM-Behand-
lung konzentriert sich auf die Eindam-
mung der Symptome.

Wen befallt TM und wie stehen
die Erholungschancen?

Nahezu alle Altersgruppen kénnen von
TM befallen werden. Die Symptome
kénnen zwischen einem Alter von 5
Monaten und 80 Jahren einsetzen. Am
haufigsten tritt Myelitis in den Alters-
gruppen zwischen 10 und 19 sowie
Uber 40 Jahren auf. Manner und Frauen
scheinen in gleichem Malf3 betroffen zu
sein. Die Fachliteratur spricht von einer
Héaufigkeit von 1,34 TM-Diagnosen pro
Million Menschen und Jahr. Die meis-
ten Patienten erholen sich gut bis eini-
germalfen gut. Die Symptome kdnnen
sich nicht, teilweise oder vollstéandig
bessern.

Zu Beginn der Erkrankung ist eine
Prognose (ber den Verlauf der Erkran-
kung kaum maoglich. TM ist in der Regel
eine Erkrankung, die nur einmal auftritt.
Ein geringer Prozentsatz der Patienten
kann einen Ruckfall erleiden, beson-
ders in den Féllen, in denen die Myeli-
tis in Zusammenhang mit einer anderen
Erkrankung auftritt.

KONTAKT @

Myelitis e. V.

1. Vorsitzende: Ursula Mauro
Neugasse 32, 77743 Neuried
Tel: 07807/3154

ursula.mauro@myelitis.de
www.myelitis.de
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Gruppe Deulsehland o V

D ie Selbsthilfegruppe NCL-
Deutschland e.V. vertritt die In-
teressen der Eltern und deren betroffe-
nen NCL-Kindern aller Verlaufsformen.
Die Selbsthilfegruppe wurde 1989 ge-
grindet.

Was ist NCL?

NCL steht fur Neuronale Ceroid-Lipo-
fuszinosen. Die neuronalen Ceroid-
Lipofuszinosen (NCL) sind die haufigs-
ten erblichen neurodegenerativen, das
heildt Hirnabbau-Erkrankungen des Kin-
des- und Jugendalters. Sie kommen mit
einer Haufigkeit von 1:30 000 vor. NCL
tritt im Kindesalter auf, ist unheilbar und
ist lebenslimitierend.

Es handelt sich bei den NCL um ei-
ne Gruppe von Erkrankungen, die sich
in ihrem Krankheitsbild sehr &hneln:
Es kommt zu geistigem Abbau, Er-
blindung, Bewegungsstérungen und
epileptischen Anfallen. Bei allen NCL-
Formen lasst sich die Speicherung von
wachsartigem Ceroid-Lipofuszin in al-
len Geweben des Korpers feststellen.
Es werden jedoch aus unbekanntem
Grund nur die Nervenzellen krank.

Die NCL-Krankheiten werden auto-
somal rezessiv vererbt. Das bedeutet,
dass die Eltern eines Patienten beide
jeweils ein gesundes und ein krankes
Gen fur die NCL besitzen.

® KONTAKT

NCL-Gruppe Deutschland e.V.
. Vorsitzender: Wilhelm Riiter
- Am Waldbach 23, 32339 Espelkamp
Tel: 05771/3255, Fax: 05771/607221

vorsitzender@ncl-deutschland.de
www.ncl-deutschland.de

Spendenkonto

Postbank Hamburg

BLZ 20010020

"%00500 Konto 1950-208

Sie sind so genannte gesunde Gen-
trdger. Weil sie gleichzeitig auch ein
gesundes Gen haben, werden sie nicht
krank. Wenn aber beide Eltern ein kran-
kes Gen besitzen, kdnnen sie Kinder mit
dieser Erbkrankheit bekommen. Das
durchschnittliche Risiko hierfir betragt
25%. Die Patienten haben dann von
beiden Eltern jeweils ein krankes Gen
geerbt. Sie besitzen kein schitzendes
gesundes Gen und erkranken daher.

Die Ziele des Vereins

e RegelmaRiger Erfahrungsaustausch
zwischen den Angehorigen der an
NCL erkrankten Kinder

e Beteiligung an der Entwicklung tech-
nischer Hilfsmittel

e Beratung der Mitglieder in Fragen der
Beschulung, der Ausbildung sowie
der beruflichen und sozialen Rehabi-
litation

e Pflege von Kontakten und Zusammen-
arbeit mit nationalen und internationa-
len Organisationen, Institutionen und

WB\. NCL-Gruppe Deutschland e.V.

Personlichkeiten aus den Bereichen

der Medizin und Wissenschaft, des

Behindertenwesens, des 6ffentlichen

Lebens und der Wirtschaft.

e Anregung und Unterstlitzung der
NCL-Forschung sowie die Beteiligung
an Forschungsprojekten

e Regelmalige regionale und Uberre-
gionale Zusammenkdinfte und Veran-
staltungen.

Manche Eltern scheuen sich am An-
fang vor der Kontaktaufnahme mit der
Selbsthilfegruppe NCL-Deutschland
e.V. Sie haben Angst oder Beflrch-
tungen, wenn sie andere NCL-Kinder
sehen, deren Krankheitsverlauf schon
weiter vorangeschritten ist. Im Nachhi-
nein wird vom Grofteil der Eltern die
Kontaktaufnahme mit den Mitgliedern
der Selbsthilfegruppe -NCL-Deutsch-
land e. V. als sehr hilfreich und trostend
empfunden. Es werden viele Anregun-
gen ausgetauscht, die das Leben mit
dem langen Abschied erleichtern und
den NCL-Betroffenen und -Angehdri-
gen gut tun.



Organisation

Nephie e. V. ist eine Initiative der Selbst-
hilfe fir Betroffene der sehr seltenen,
wahrscheinlich immunologisch beding-
ten Nierenfunktionsstérung idiopathi-
sches nephrotisches Syndrom. Von ei-
ner Ersterkrankung sind vor allem Kinder
im Alter von 2 bis 5 Jahren betroffen.

Nephie e.V. hat 33 Mitglieder/Mit-
gliedsfamilien, betroffen sind hiervon
21 Kinder und 4 Erwachsene. 3 Mitglie-
derfamilien leben in Osterreich, eine in
Luxemburg.

Nephie e.V. ist am 4. Juli 2009 in
Worpswede gegriindet worden und ist
deutschlandweit tatig und nimmt an der
europaischen Elterninitiative Nephcure
International teil, die vom Européischen
Kindernephrologenverband offiziell als
Ansprechpartner anerkannt ist. Sehr
viele Mitglieder kennen sich Uber das
seit Jahren aktive Internetforum http:/
nephsyn.siteboard.org/portal.htm, das
Nephrotisches Syndrom Forum oder
Uber die Elternschulung der Uni Miin-
chen zum nephrotischen Syndrom.

Erkrankung

Das nephrotische Syndrom ist eine
wahrscheinlich immunologisch beding-
te Nierenfunktionsstérung unbekannter
Ursache, die durch die grofde Proteinurie
gekennzeichnet ist. Es kommt durch
grolRen Eiweilverlust Uber den Urin zu
einem Absinken des Albuminspiegels
im Blut und in der Folge zu Odemen,
nicht nur im Gesicht und an den Beinen,
sondern u.a. auch im Bauchraum, in der
Lunge und im Herzbeutel mit dem Risi-
ko eines totalen Nierenversagens. Die
Krankheitsdauerbetragtim Durchschnitt
10 Jahre, wenn keine chronischen Fol-
geschaden auftreten.

Die Seltenheit der Erkrankung verur-
sachtein ,,Schubladenproblem”. Da Im-
munsuppressiva (Cortison) —erst einmal
—in 95 % der Félle sehr gut wirken, wer-
den die komplizierten Félle in der Trans-

Nephie e. V.

plantationsmedizin ,, mitbehandelt”. Es
gibt keine , eigene Forschung”, die die
an sich sehr gute Perspektive fir die
betroffenen Kinder mit einer moglichst
schonenden Behandlung Rechnung
tragt und so hilft Cortisonabhéngigkeit,
Dauerimmunsuppression und Chemo-
therapie zu vermeiden.

Wie viele Betroffene in Deutschland
leben, ist uns nicht bekannt.

Selbsthilfe

Unsere Ziele: Information und Erfah-
rungsaustausch Uber Risiken und Chan-
cen angewandter Medikamente und
Therapien (Standardtherapie: Immun-
suppression). Erfahrungsaustausch
Uber begleitende, entlastende Thera-
pieansatze, wie Ernahrungsumstellung,
Darmaufbau, Gabe von Mikronahrstof-
fen und anderes mehr. Ziel hier: Ver-
meidung von Ruickféllen und damit un-
vermeidlicher Cortisongabe, Wahrung
einer echten Lebensperspektive auf
Gesundung.

Uber komplementirtherapeutische
MaRnahmen oder cortisonersetzende
Therapien wlnschen sich Eltern und
Betroffene, die sich unter Nephie e. V.
organisiert haben, gesichertes Wissen,
das den Betroffenen und den , Erstbe-
handlern” (Kinderérzte, Hauséarzte) zu-
génglich gemacht werden kann.

Bei den schwierigsten Verlaufen (cor-
tisonresistente Kinder missen sehr oft
sehr schnell transplantiert werden, die
Erkrankung jedoch tritt auch im trans-
plantierten Organ erneut auf) waren
nach Erfahrung von Betroffenen alter-
native Heilmethoden oder auch haus-
arztliche Ansatze entscheidend. Die
Standardtherapie (Immunsuppression)
versagt hier vollig.

Da wir uns auch fir die leichteren
Verlaufe wichtige Erkenntnisse ver-
sprechen, die die Cortisongabe evtl.
vollig vermeidbar werden liel3e, laden
wir Alternativmediziner (TCM, Homdo-
pathie, Antroposophen) und Schulme-

diziner zum Dialog ein (so geschehen,
bei unserem ersten Kongress in Bonn
am 13. Juni 2010). Wir kénnen nur ein-
laden.

Geédndert durch die Selbsthilfe hat
sich vor allem, dass die Betroffenen
sehr gut informiert sind, oft besser als
der behandelnde Nephrologe, der die
Krankheit sehr oft nur aus dem Lehr-
buch kennt. Nicht geédndert hat sich,
dass das Betroffenenwissen nicht ge-
hért wird, und nicht in etablierte For-
schung einflief3t.

Erste erfolgreiche Versuche, Eltern-
wissen in die Therapie einzubringen,
machen wir derzeit mit einem Profes-
sor fUr Kindernephrologie.

KONTAKT @

Nephie e. V.

Neu St. Jiirgener Strale 1
27726 Worpswede

Tel: 04792/7490

info@nci-d.de
www.nephie.de
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Spendenkonto .
Volksbank Worpswede eG 5
BLZ 29166568 .
Konto 9754300 50"
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b0 NETZWERK

Wofiir steht das Netzwerk?

Das Netzwerk Hypophysen- und Neben-
nierenerkrankungen e. V. ist ein gemein-
nitziger Verein von Betroffenen, Ange-
horigen und Arzten. Unserer bundesweit
tatigen Selbsthilfegruppe haben sich
mittlerweile ca. 2400 Patienten ange-
schlossen. Der Vereinssitz befindet sich
in Erlangen. Wir haben zurzeit 32 Regio-
nalgruppen. Sie arbeiten ausschlieflich
im Rahmen des Netzwerks, unterhalten
keinen eigenen Geschaftsbetrieb und
erheben keine Beitrdge. Inzwischen hat
sich sogar eine ausléandische Regional-
gruppe in Wien/Marienkron gegriindet.
Wir pflegen auch Kontakte zu auslandi-
schen Patientenselbsthilfegruppen.

Die Grindung des Vereins erfolgte
1994 von damals sechs Patienten und
drei Endokrinologen (Facharzte, die sich
auf Hormonstérungen und Stoffwech-
selerkrankungen spezialisiert haben).
Das Netzwerk ist Ansprechpartner
und Kontaktadresse fur Patienten mit
Erkrankungen der Hypophyse (Hirnan-
hangdrise) oder der Nebenniere, die
wegen der zunadchst uncharakteristi-
schen Beschwerden und des langsa-
men Verlaufes oft sehr spéat diagnosti-
ziert und behandelt werden

Die Patienten leiden unter Morbus
Cushing, einem Prolaktinom, der Akro-
megalie, hormoninaktiven Hypophysen-
adenomen, Diabetes insipidus, Morbus

, KONTAKT

Netzwerk Hypophysen- &
Nebennieren-Erkrankungen e. V.

1. Vorsitzender: Helmut Kongehl

Vorsitzender des
wissenschaftlichen Beirats:
Prof. Dr. Dietrich Klingmiiller

Waldstrale 34
i 91054 Erlangen

PO IR R I

Netzwerk Hypophysen- und
Nebennierenerkrankungen e. V.

Addison oder Hypophyseninsuffizienz
mit Mangel an Cortisol, Schilddrisen-,
Geschlechts- und Wachstumshormo-
nen und bendtigen oft lebenslang Me-
dikamente.

Bei Patienten mit MEN Typ 1 (mul-
tiple endokrine Neoplasie) sind sogar
mehrere Organe von einer genetisch
verursachten Fehlsteuerung betroffen.
Dadurch kommt es immer wieder zu
Tumorwachstum an hormonproduzie-
renden Organen. Die Auspragungen
der Tumore sind sehr unterschiedlich
und individuell — selbst innerhalb einer
Familie — differenziert. Eine lebenslan-
ge Kontrolle ist erforderlich, um ein
eventuelles Tumorwachstum friihzeitig
zu erkennen, da diese Tumore unter
Umsténden auch entarten kénnen. Die
MEN 1 Mitglieder sind mit einer eige-
nen Gruppe im Netzwerk vertreten.

Allen Patientengruppen gemeinsam
ist der zum Teil oft lange und beschwer-
liche Weg bis zur Diagnose. Betroffene
flhlen sich mit speziellen Fragen haufig
allein gelassen.

Wo wir unsere Aufgaben sehen
und wie wir aktiv werden

Flr einige unserer Erkrankungsbilder
haben wir Patienten als direkte An-
sprechpartner. Der Vorstand ist mit Be-
troffenen besetzt und wird von einem
wissenschaftlichen Beirat von Facharz-
ten unterstitzt.

Tel: 09131/815046
Fax: 09131/815047

netzwerk@glandula-online.de
www.glandula-online.de

Spendenkonto
Raiffeisen-Volksbank Erlangen eG
BLZ 76360033

Konto 1004557

Wir haben flr Patienten, Angehori-
ge, offentliche Institutionen und The-
rapeuten eine Vielzahl von Broschlren
erstellt, die sich mit den verschiedenen
Hypophysen- und Nebennierenerkran-
kungen und ihren Therapiemdglichkei-
ten befassen.

Zweimal im Jahr erscheint unsere
Verbandszeitschrift GLANDULA, die
sowohl unter Patienten als auch in der
Fachwelt hohes Ansehen genielst. Sie
wird allen Mitgliedern kostenlos zu-
geschickt. Da das Netzwerk verstarkt
betroffenen Kindern und Jugendlichen
helfen will, wird seit 2008 aufierdem
die Beilage , Glandulinchen” publiziert,
die sich speziell mit diesem Themen-
bereich befasst. Sie erscheint einmal
jahrlich.

AulRerdem veranstalten wir jahrlich an
wechselnden Orten den Uberregiona-
len Hypophysen- und Nebennierentag,
der regelmaf3ig groRe Resonanz findet.
Neben einem breiten Angebot an Fach-
vortrdgen besteht hier auch ausgiebig
Gelegenheit zum Patientenaustausch.
Aullerdem werden regionale Hypophy-
sen- und Nebennierentage und eine
Vielzahl regelméfliger Regionaltreffen
organisiert. Die Regionalgruppenleiter
treffen sich als wichtige Multiplikato-
ren einmal im Jahr zum Erfahrungsaus-
tausch und zur Erérterung organisatori-
scher Fragen.

Des Weiteren fordert das Netzwerk
Seminare und Weiterbildungsmafnah-
men fiir Betroffene und Arzte und un-
terstltzt die medizinische Forschung.

Mitglieder und Betroffene kénnen
uns an vier Tagen in der Woche tele-
fonisch erreichen. AuRerdem ermdoagli-
chen wir im Internet mit einer breiten
Auswahl an Foren einen vielféltigen
Austausch. Auf unserer umfangreichen
Webseite werden unter anderem ak-
tuelle Neuigkeiten verdffentlicht und
unsere Broschlren zum kostenlosen
Download angeboten.

Im vergangenen Jahr feierte das
Netzwerk sein 15-jahriges Jubildum.



Niemann-Pick

Selbsthilfegruppe e. V.

U nsere am 26. April 1997 gegrUn-
dete Selbsthilfegruppe ist eine
gemeinnUtzige Vereinigung von Eltern,
Medizinern und Freunden, die neben
der gegenseitigen Unterstltzung vor
allem Forschung und die Suche nach
Therapiemoglichkeiten voran zu trei-
ben versucht. Auf’erdem férdern wir
seit Jahren die klinische Arbeit der Villa
Metabolica in Mainz (Teil der dortigen
Universitatsklinik) als zentrale Anlauf-
stelle fir vom Morbus Niemann-Pick
betroffene Patienten.

Wir gehen in Deutschland — positiv
hochgerechnet — von bis zu 240 Betrof-
fenen aus. Es kann bis zu einer Diagno-
se oft ein mehrjahriger Leidensweg vo-
rangestellt sein. Immerhin haben sich
ca. 70 betroffene Familien organisiert
und koénnen sich durch den Austausch
personlicher Erfahrungen im Umgang
mit den vielféltigen Symptomen der Er-
krankung gegenseitig sehr hilfreich zur
Seite stehen.

Die Krankheit

Derzeit unterscheidet man bei Morbus
Niemann-Pick Typ A, B und C. Mit der
Knochenmarkspunktion kann man den
Hinweis erlangen, dass eine Niemann-
Pick-Typ A/B oder C-Erkrankung vorliegt.
Um aber den genauen Typ festzulegen,
werden weitere Untersuchungen not-
wendig. Beide Erkrankungen, Niemann-
Pick C und Niemann-Pick A/B haben
gemeinsam, dass sie durch ein sehr
vielfaltiges Erscheinungsbild auftreten.
Bei beiden Erkrankungen kann dies in
den ersten Lebensjahren zu Milz- und
LebervergrofRerungen flhren.

Niemann-Pick Typ A und B (der Gen-
defekt befindet sich auf Chromosom
11) beruhen auf einem vererbten Man-
gel der Aktivitat eines Enzyms. Obwohl
die Typen A und B durch denselben
Enzymmangel verursacht werden, ist
die Verlaufsform fir diese beiden Ty-
pen sehr unterschiedlich. Typ A ist ei-
ne schwere neurologische Erkrankung,
die gewohnlich innerhalb von 2 bis 5
Jahren zum Tod fihrt. Betroffene mit
Typ B haben wenig oder keine neurolo-
gischen Beschwerden und kénnen ein
hohes Alter erreichen.

Niemann-Pick Typ C (der Gendefekt
befindet sich auf Chromosom 18) un-
terscheidet sich biochemisch eindeutig
von Typ A und B. Niemann-Pick C ist
eine vererbte Stoffwechsel-Transport-
stoérung, denn es liegt ein Verdauungs-
defekt der Membran vor. Die Zellwand
mit fetthaltigen Substanzen, Choles-
terin und anderen Glucocylceramiden
wird nicht richtig verdaut und die Ursa-
che davon ist ein Defekt im NP-Typ C 1-
oder C 2-Gen. Kinder oder Jugendliche
fallen durch Entwicklungsstillstand und
Verlust von bereits erlernten Fahigkei-
ten auf, Erwachsene durch Depressio-
nen. Wenn bei Kindern Niemann-Pick C
diagnostiziert wird, mutssen die Eltern
lernen, dass ihre Kinder irgendwann ge-
hen missen — aber nicht heute.

Trotz zwischenzeitlich erfolgter Loka-
lisierung der Gendefekte liegen derzeit
noch keine etablierten Therapien flr
Niemann-Pick Typ A, B oder C vor. Bei
der Niemann-Pick A- und B-Erkrankung
ist die Enzymersatztherapie in der ers-
ten Phase der klinischen Studie. Bei der
Niemann-Pick Typ C-Erkrankung ist in-
zwischen ein Medikament zugelassen
und viele Patienten werden damit auch
inzwischen in Europa behandelt. Die-
ses Medikament ist ein erster Ansatz;
es kann die Krankheit lindern, aber nicht
heilen.

Symptome, bei denen man an die
Niemann-Pick-Krankheit denken
sollte

Gelbsucht bei oder kurz nach der Ge-
burt, ein aufgetriebener Bauch im Alter
von 3-6 Monaten, vergroRerte Milz und
Leber, Storung der Augenbewegung,
Ataxie, verwaschene Sprache, beinbe-
tonte Spastik, Halluzinationen, Wahn-
vorstellungen, Angststérungen, Auf-
merksamkeitsdefizit, Merkstorungen,
Bewegungsstérungen, Schluckstorun-
gen, Epilepsie, myoklonische Epilepsie,
Krampfanfalle, Schwéache der Muskel-
kraft, verzogerte Entwicklung, geistiger
Abbau, Kataplexie, Dystonie.

KONTAKT @

Niemann-Pick Selbsthilfegruppe e. V.

HindenburgstralRe 25/2
71106 Magstadt

info@niemann-pick.de
www.niemann-pick.de

Spendenkonto

Sparda Bank Siidwest e.G.

BLZ 55090500 g
Konto 5145236 Lt
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Bundesweite Interessenvertre-
tung von und fiir Menschen mit
Schilddriisenkrebs

,Ohne Schilddruse leben? Wie soll das
gehen und welche Folgen hat dies?”
Diese Fragen stellt sich jeder, der auf
Grund einer Erkrankung an Schilddriisen-
krebs oder einer anderen Schilddriisener-
krankung ohne Schilddriise leben muss.
Durch die Seltenheit und die Besonder-
heiten des Schilddriisenkrebses ist es
fur Patienten Uberaus schwer, andere
Betroffene flr den Erfahrungsaustausch
zu finden. Im Jahr 1999 entstand so aus
einer Patienteninitiative das Selbsthilfe-
Forum ,Ohne Schilddrise leben?!”
www.sd-krebs.de im Internet und 2005
der Verein Ohne Schilddrise leben e.V.

Schilddriisenkrebs
Schilddriisenerkrankungenund Schilddri-
senoperationen sind in Deutschland tradi-
tionell recht haufig, Schilddriisenkrebs ist
hingegen sehr selten. An Schilddriisen-
krebs erkranken jahrlich nach einer Schét-
zung des Robert-Koch-Instituts ca. 5.000
Menschen, dies macht weniger als 1%
aller Krebserkrankungen aus.
Schilddrisenkrebs besitzt ein breites
Spektrum in seinem biologischen Verhal-
ten: vom haufig vorkommenden papilla-
ren Mikrokarzinom (< 1 cm), das relativ
,harmlos’ ist, bis hin zum sehr seltenen
anaplastischen  Schilddriisenkarzinom,

® KONTAKT

Ohne Schilddriise leben e. V.
RungestraBe 12, 10179 Berlin

Tel: 01805/646373 (0,14 Euro/Min.
aus dem deutschen Festnetz)

info@sd-krebs.de
www.sd-krebs.de

P R I I R R B R SR

Spendenkonto

.. GLS Gemeinschaftshank eG
‘. BLZ 43060967
‘..., . Konto4007214300

LY

Ohne Schilddriise leben e. V.

welches zu den aggressivsten Krebsar-
ten Uberhaupt gehort.

Einige Schilddriisenkrebsarten besit-
zen eine erbliche Komponente. Manche
Erkrankungen sind auf Strahlenbelastun-
gen in der Kindheit oder Jugend zurlck-
zufUhren. Aufgrund des meist langsamen
Wachstums des Krebses sind bislang je-
doch kaum andere kausale Zusammen-
hange zu erkennen.

Die Nachsorge muss bei allen Schild-
drisenkrebspatienten lebenslang erfol-
gen, da Rezidive auch nach Jahrzehnten
wieder auftreten kdnnen.

Wichtigste Ziele und Aktivitaten
Kontaktvermittlung von Betroffenen
und von Angehdrigen mit Hilfe eines
Internet-Forums fiir den Erfahrungs-
austausch

In unserem Selbsthilfe-Forum www.sd-
krebs.de bieten wir die Moglichkeit eines
einfachen und anonymen Erfahrungsaus-
tausches mit anderen Betroffenen und
Angehdrigen an. Das Forum spricht alle
Menschen mit einer Schilddriisenerkran-
kung an bzw. alle, die ohne Schilddrise
leben missen, jedoch insbesondere
Menschen mit Schilddrisenkrebs. Die
Uberwiegende Anzahl unserer Foren-Mit-
glieder sind Schilddriisenkrebspatienten.
Das Forum bietet vielfaltige Mdglich-
keiten, Betroffene in derselben Region
mit der gleichen Diagnose, der gleichen
Therapie oder ahnlichen Problemen zu
finden (u. a. mittels einer Deutschlandkar-
te, Uber regionale Treffen). Es gibt Uber
50 verschiedene Mitglieder-Gruppen im
Forum. Betreut wird das Forum durch
zwei Administratoren und 30 Hilfs-Mode-
ratoren. DarUber hinaus bieten wir eine
telefonische Kontaktvermittlung und Hil-
festellung fir Patienten an.

Unterstlitzung von Selbsthilfegruppen
Wir unterstltzen die Grindung lokaler
Selbsthilfegruppen und fihren Infover-
anstaltungen und Treffen flir Menschen
durch, die an der Schilddriise erkrankt
sind, sowie flr deren Angehdrige.

Jahrlich  findet ein bundesweites
Herbsttreffen flr die Forums-Mitglieder
statt. Aulerdem organisieren wir einmal
pro Jahr ein Treffen fUr die Leiter von
regionalen Selbsthilfegruppen und eine
Reihe regionaler- und themenspezifi-
scher Gruppen und Treffen.

Herstellung von Offentlichkeit sowie
Intensivierung der Kooperation zwi-
schen Patienten, Arzten, Therapeuten
und Kliniken

Die Einbringung unserer Interessen bei
der Uberarbeitung der deutschen Leit-
linien zur Therapie und Nachsorge des
Schilddrusenkarzinoms ist nur eine von
vielen Aktivitdten unseres Vereins. Mit
interdisziplinaren  Arzt-Patienten-Work-
shops und -Symposien zur Nachbehand-
lung und Nachsorge des Schilddrisen-
karzinoms versuchen wir gemeinsam
mit unseren Arzten die Nachbehandlung
und Nachsorge zu verbessern. Darlber
hinaus nehmen wir an Kongressen teil
und arbeiten mit gleichartigen Vereinen,
Arbeitsgruppen und Gesellschaften zu-
sammen.

Weitergabe von Informationen
Auf unserer Website heben wir in der
FAQ-Hilfe Beitrage hervor, in denen
Antworten auf hdufig gestellte Fragen
gegeben werden. Ferner erklaren wir
allgemein  verstandlich  medizinische
Studien und Leitlinien. In einem Glossar
werden Abklrzungen und medizinische
Fachausdriicke kurz erklart. Eine um-
fangreiche Link-Liste ist gegliedert nach
medizinischen Themen, laufenden Studi-
en, Gruppen und Organisationen sowie
Arzten und Kliniken. Zudem bieten wir
diverse Ratgeber und Merkblatter an.
Mehrmals jahrlich erscheint unser ge-
druckter Newsletter , www.sd-krebs.de
— OFFLINE" mit Informationen zu den Ak-
tivitdten unseres Vereins sowie zu neuen
medizinischen Studien und Leitlinien. Der
Blaue Ratgeber der Deutschen Krebshilfe
zu Schilddriisenkrebs wurde mit unserer
Unterstiitzung Uberarbeitet und verteilt.
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E ines der Ziele der 2005 gegrinde-
ten Selbsthilfegruppe ist die Ver-

breitung von Wissen Uber die vererbba-
re Stoffwechselstérung Priméare Hyper-
oxalurie. Damit soll die Krankheit in das
Bewusstsein der Menschen gebracht
werden, um somit beim Auftreten ein-
zelner Symptome schon im Kindesalter
entsprechend reagieren zu kénnen.
Oxalsédure ist ein Endprodukt des
Stoffwechsels, d.h. sie wird normaler-
weise nicht flr einen weiteren Stoff-
wechselprozess im Koérper gebraucht
und wird hauptsachlich lber die Nieren
ausgeschieden. Unter Hyperoxalurie
(auch: Oxalurie, Oxalose) versteht man
den Anstieg und vermehrte Ausschei-
dung der Oxalsaure im Urin. Es werden
zwei Formen der Hyperoxalurie unter-
schieden: bei der seltenen primaren

Hyperoxalurie handelt es sich um einen
Enzymdefekt, die sekundare Hypero-
xalurie tritt im Rahmen anderer Grund-
erkrankungen auf.

Eine erhdhte Urinoxalatausscheidung
(Hyperoxalurie) ist eine der Hauptrisi-
kofaktoren fir eine Nierensteinerkran-
kung oder zunehmende Nierenverkal-
kung. Im Verlauf der Erkrankung kann
es zu einem vollstandigen Verschluss
der Harnwege und akutem Nierenver-
sagen kommen. Etwa bei der Halfte der
Patienten kommt es innerhalb von 15
Jahren zu einem terminalen Nierenver-
sagen (volliges Fehlen der Urinproduk-
tion). Es kommt dann zum Anstieg der
Konzentration von Oxalsdure auch im
Blut und damit zur vermehrten Ablage-
rung in verschiedenen Geweben.

Als Folge der Ablagerungen kommtes
zu weiteren Stérungen im Bereich des
Herzens, der Gefalde und der Gelenke.
Fir alle Betroffenen gilt der Grundsatz,
je friher die Diagnose gestellt wurde,
desto besser die Chance durch eine ad-
dquate Behandlung das Fortschreiten
der Erkrankung zu hemmen.

Der Verein

Der Verein will die bundesweit verstreu-
ten Patienten sowohl mit primarer als
auch mit sekundarer Hyperoxalurie ver-
treten und organisiert jahrlich ein Pati-
enten- bzw. Elterntreffen. Dabei stehen
Vortrage Uber Diagnostik, Therapiefor-
men und neue Forschungsergebnisse
im Vordergrund. Auch der Erfahrungs-
austausch unter den Patienten soll
gefordert werden. Bedingt durch die
Seltenheit der Erkrankung gibt es nur
wenige, bundesweit verstreute, Pati-
enten. Daher verfolgt der hautsachliche
Kontakt unter den Patienten durch die
Webseite. Auch Uber FACEBOOK ist
seit kurzem ein Austausch maglich.

KONTAKT @

PH-Selbsthilfe e. V.
Primére Hyperoxalurie
Kerpenerstr. 62, 50937 Kdln
info@ph-selbsthilfe.de

mike.dreibrodt@ph-selbsthilfe.de
www.ph-selbsthilfe.de
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Postbank Dortmund g
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Konto 759941-461 .
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\/om Prader Willi Syndrom, das
1956 in der Schweiz erstmals von
den Arzten Prader, Labhard und Willi
beschrieben wurde, ist ca. jedes10.000
Neugeborene betroffen. PWA entsteht
durch eine spontane (zuféllige) Muta-
tion (Verédnderung) des Erbgutes und
kann somit jeden treffen. Ein Wieder-
holungsrisiko besteht nur in den sel-
tensten Fallen.

Hauptmerkmale des PWS kdénnen

sein:

e Entwicklungsstérungen und Muskel-
hypotonie im Neugeborenenalter

e Spater lebensbedrohliches Uberge-
wicht durch eine stdndige Esslust
und -sucht

e Bewegungsarmut
Muskelhypotonie

e Kleinwuchs

e Unterschiedliche kognitive Beein-
trachtigung, geistige Behinderung

e Sprachbehinderung

e Psychische Veranderungen und Ver-
haltensauffalligkeiten

und  weiterhin

KONTAKT

Prader Willi Syndrom Vereinigung
Deutschland e.V.

Am Briickhorst 2a, 29227 Celle
Tel: 05141/3747327

info@prader-willi.de
www.prader-willi.de

P R I R A R A A X

Spendenkonto

c Sparkasse Hattingen
% BLZ 43051040
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Prader Willi Syndrom
Vereinigung Deutschland e. V.

Viele vom PWS Betroffene sind noch
ohne Diagnose. Eine friihe Diagnostik
ist von entscheidender Bedeutung flr
eine Therapie, die zu einer Verbes-
serung der Lebenssituation der Be-
troffenen fihren kann. Wahrend im
Bereich der medizinischen Diagnose
und diatetischen Therapie Fortschritte
zu verzeichnen sind, befindet sich die
Erforschung der Verhaltensauffalligkei-
ten noch am Anfang. Gerade hier muss
intensive Arbeit geleistet werden, um
die enorme Belastung der betroffenen
Familien zu lindern.

Immer mehr Arzte und Arztinnen
sehen es den muskelschwachen,
trinkschwachen und scheinbar lebens-
schwachen Neugeborenen am Gesicht
an, dass bei ihnen mit mehr oder weni-
ger grof3e Wahrscheinlichkeit ein Pra-
der Willi Syndrom vorliegt. Dies wird
in einem humangenetischen Diagnos-
tiklabor Uberpruft, wenn die Eltern es
wulnschen.

Kindern mit Prader Willi Syndrom
fehlt entweder ein kleines Stick im
vaterlichen Chromosom 15 (Mikrode-
letion) oder sie haben zwei Chromoso-
me 15 von der Mutter und keines vom
Vater geerbt (uniparentale Disomie 15)
oder das entsprechende Teil des vater-
lichen Chromosoms ist nicht aktiv (Im-
printing).

.Es fehlt ihnen eine Gensequenz
vom véterlichen Chromosom 15", er-
klaren die Arzte den Eltern. Ganz nor-
mal, meinen die Kinder, die sich von An-
fang an gemal diesem Genprogramm
entwickeln. Sie treten damit ins Leben
ein und haben wie alle Kinder den An-
spruch und das Recht, so wie sie sind,
angenommen, ernst genommen und
erzogen zu werden. Von Geburt an ge-
horen sie dazu. Spater, als Jugendliche
und Erwachsene, méchten sie ihren
Beitrag zur sozialen Gemeinschaft leis-
ten und daflr anerkannt werden. Wir
machen es den Kindern mit Prader Willi
Syndrom schwer, wenn wir ihre gene-
tische Konstitution als einen ,Fehler”
oder eine , Krankheit” bezeichnen, und
wenn wir sie — bewusst oder unbe-
wusst — mit Kindern vergleichen, die
kein Prader Willi Syndrom haben. Friih
sollen Erwartungen und Winsche der
Eltern auf ihre besonderen Fahigkeiten
und Bediirfnisse gelenkt und unzutref-
fende, ihre Entwicklung behindernde
Vergleiche vermieden werden.

Am Anfang missen die Eltern lernen,
ihr unerwartetes Kind anzunehmen.
Dann werden auch die Verwandten,
Freunde und Nachbarn ,JA" zu ihm
sagen. Spater benétigt es ErzieherIn-
nen, die es in seiner ganz besonderen
Art verstehen und akzeptieren. Es lernt
— wie alle Kinder —, die Welt zu verste-
hen und sich darin zurechtzufinden. Wir
lernen von ihm, dass das Leben nicht
immer gleich ist. Wir stutzen, wundern
uns und fragen: ,Was ist hier anders?”
Wenn wir offen bleiben, erfahren wir,
dass anders sein auch in Ordnung ist.



PRO RETINA Deutschland e. V.

D ie PRO RETINA Deutschland
e.V. wurde 1977 als Selbst-
hilfevereinigung von Menschen mit
Retinitis Pigmentosa (RP) gegrindet.
Inzwischen leistet sie Hilfe zu fast al-
len Netzhautdegenerationen und unter-
stltzt bundesweit in tber 60 Regional-
gruppen rund 6.000 von einer Netzhaut-
degeneration oder Netzhauterkrankung
allgemein betroffene Patienten.

e Rund 30.000 Menschen in Deutsch-
land leiden an erblich bedingten Netz-
hautdegenerationen wie z. B. Retinitis
Pigmentosa und anderen Netzhaut-
dystrophien oder dem

e Usher-Syndrom, das neben einem
zunehmenden Tunnelblick mit meist
angeborener Schwerhorigkeit ver-
bunden ist.

e Hunderttausende sind von einer meist
altersabhangigen Makula-Degenerati-
on betroffen, die nach heutigem Wis-
sen ebenfalls genetische Hintergrin-
de aufweist.

Sicht eines Gesunden

Daneben vertritt die PRO RETINA aber
auch Menschen mit Unterformen dieser
Erkrankungen oder mit einer anderen
seltenen bis sehr selten vorkommenden
Erkrankung dieses Formenkreises oder
mit komplexen Syndromen wie
e Atrophia gyrata (ca. 100 Betroffene in

Deutschland)

e Bardet-Biedl-Syndrom (ca. 500 Betrof-
fene)

e Chorioideremie (ca. 1.000 Betroffene)

e Kearns-Sayre-Syndrom (ca. 100 Be-
troffene)

e | ebersche Kongenitale Amaurose (ca.

2.000 Betroffene)

e Morbus Stargardt (ca. 8.000 Betroffe-
ne)

e Refsum-Syndrom (ca. 60 Betroffene)

e Zapfendystrophie (ca. 1.200 Betroffe-
ne)

e Zapfen-Stabchen-Dystrophie (ca. 2.000

Betroffene)

* Makula-Degeneration bei hoher Myo-
phie (ca. 4.000 Betroffene)

Neben den Regionalgruppen haben
sich die Betroffenen in diagnosespezi-
fischen Arbeitskreisen zusammenge-
schlossen, die sich auf Seminaren und
Symposien informieren und weiterbil-
den. Dabei interessieren aktuelle For-
schungsergebnisse ebenso wie The-
rapien. Die Arbeitskreise pflegen Kon-
takte zu Wissenschaftlern und Kliniken
und regen selbst Forschungsprojekte
und Therapien an.

PRO RETINA hat unter anderem auch
eine Patienten-Sprechstunde in Bonn
mit der Unterstltzung der Universitats-
Augenklinik Bonn realisiert und erhielt
den ,Sonderpreis 2009 des Betriebs-
krankenkassen (BKK) Bundesverban-
des”. Die Patienten-Sprechstunde
basiert auf eigenen Erfahrungen von
Menschen mit Netzhautdegeneratio-
nen und ihren Noten und Fragen nach
der Diagnose einer unheilbaren Netz-
hauterkrankung. Fir diese Idee und ih-
re Umsetzung wurde 2009 unsere Lei-
terin der Sprechstunde mit dem Bun-
desverdienstorden der Bundesrepublik
Deutschland ausgezeichnet. Patienten-
Sprechstunden bestehen auch in Ahaus
im OcuNet-Zentrum und an der Charité
in Berlin. Weitere Sprechstunden sind
in Vorbereitung.

KONTAKT @

PRO RETINA Deutschland e. V.
Vaalser Stral3e 108, 52074 Aachen

Tel: 0241/870018
Fax: 0241/873961

pro-retina@t-online.de
www.pro-retina.de
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Spendenkonto .
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Seibsthjilegrupme

SYNDROM"

\/on den 200 Berichten uber das
Proteus-Syndrom in der medizi-
nischen Fachliteratur ist nach heutigen
Erkenntnissen die Diagnose nur knapp
in der Halfte der Félle gerechtfertigt —
das Proteus-Syndrom scheint also noch
seltener zu sein, als bisher vermutet
wurde.

Unsere Selbsthilfegruppeistauf Grund
der extremen Seltenheit mit seinen 16
Mitglieds-Familien einer der kleinsten
Bundesverbéande innerhalb der ACHSE.
Die Krankheit betrifft zumeist Kinder und
Jugendliche, da sie erst in den 80er Jah-
ren als eigenstandiges Krankheitsbild
beschrieben wurde. Erwachsene Men-
schen mit PS leben also zumeist mit ei-
ner anderen (falschen) Diagnose.

Fast alle Kinder in unserer Grup-
pe haben bereits viele verschiedene
OP’s durchgemacht, die nach wie vor
die einzige Mdoglichkeit darstellen, das
Wachstum z.B. von Fingern, Handen,
Beinen (Langendifferenz) und FiRen zu
stoppen. Viele komplexe orthopéadische,
geféldtechnische und vielféltige medizi-
nische Probleme ergeben sich aus der
Diagnose flr die kleinen und grofden
.Patienten” und ihre Familien.

Die sicherste Informationsquelle bei
diesen nahezu unbekannten Erkrankun-
gen bieten flr uns die Erfahrungen und
Berichte anderer Eltern und Betroffener.
GroRte Schwierigkeiten haben die Eltern
und die erwachsenen Betroffenen ge-

® KONTAKT

Proteus-Syndrom e. V.
c¢/o Franziska Miiller

Dievenowstr. 11, 14199 Berlin

info@proteus-syndrom.de
www.proteus-syndrom.de

Tel: 030/8245974

Spendenkonto

c Berliner Volksbank
° BLZ 10090000
e, Konto 7424522001
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Proteus-Syndrom e. V.
und andere angeborene asym-
metrische GroBwuchssyndrome

eignete erfahrene Arzte fiir eine korrek-
te Diagnose und vor allem fir die evtl.
notwendigen operativen Eingriffe zu
finden. Dieser Erfahrungsaustausch ist
fir uns das Kernstiick unserer Selbsthil-
fearbeit. Besonders verunsichernd und
bedngstigend flr Eltern ist die grofse Un-
gewissheit, wie sich die Erkrankung bei
ihrem Kind weiterentwickelt und ob das
Wachstum der befallenen Extremitaten
irgendwann aufhort.

Bei vielen der Kinder und Jugendli-
chen in unserer recht Uberschaubaren
Gemeinschaft hat sich die Diagnose im
Laufe ihres Lebens schon mindestens
einmal geandert und ist nach wie vor
unsicher. Unsere Selbsthilfegruppe hat
daher ihr Spektrum ausgeweitet auf an-
dere asymmetrische Grof3wuchssyndro-
me. Es gibt Patienten, deren Merkmale
sich weder dem Proteus-Syndrom noch
einem der anderen asymmetrischen
GroRRwuchs-Syndrome eindeutig zuord-
nen lassen und flir deren Symptome
noch keine Krankheitsnamen gefunden
wurden. Die Krankheitsbilder mit asym-
metrischem Grofwuchs haben auf den
ersten Blick viele Gemeinsamkeiten,
was eine Unterscheidung schwierig
macht. Die Ursache ist flir die meisten
Syndrome mit asymmetrischem Grol3-
wuchs noch nicht bekannt.

Derzeit bekannte Krankheitsbilder mit
asymmetrischem GroRwuchs:

e Proteus-Syndrom

Cohen (1979) und Wiedemann (1983)

hatten die Eigensténdigkeit des Krank-

heitsbildes erkannt. \Wegen seiner

Vielgestaltigkeit wurde es von Wie-

demann nach dem griechischen Halb-

gott Proteus benannt, der seine dulRe-
re Erscheinung verandern konnte, um
seinen Feinden zu entkommen.

Die Ursache des Proteus-Syndroms

ist noch nicht bekannt. Es wird ange-

nommen, dass es durch eine geneti-
sche Veranderung entsteht, die in den
ersten Wochen der Schwangerschaft
auftritt und nur einzelne Zellen betrifft.
Es ist nicht erblich.

X

oseph Merrick roteus

.- lebte mit
Syndrom, seine Geschichte erz hlt der

Film he Elefant Man von ..,

Beim Proteus-Syndrom ist der regi-
onale GroRwuchs sehr massiv und
die Proportionen zwischen einzelnen
Korperteilen, z. B. zwischen einzelnen
Fingern oder Zehen gehen verloren
(disproportionierter GroRwuchs). Die
meisten Patienten mit Proteus-Syn-
drom werden ohne GroRwuchs gebo-
ren und das lokale Gewebewachstum
beginnt erst im Alter von sechs bis 18
Monaten. Das Syndrom hat einen
vielgestaltigen (polymorphen, ,pro-
teanen”) Charakter. Jeder Mensch
mit Proteus-Syndrom hat seine ganz
eigene Merkmalskombination und
Auspragung.

e Hemihyperplasie-(multiple)-
Lipomatose-Syndrom

e CLOVE-Syndrom (CLOVE: Congeni-
tal Lipomatous Overgrowth, Vascular
malformations, Epidermal nevi)

e Cowden-Syndrom und SOLAMEN-
Syndrom  (SOLAMEN: Segmental
Overgrowth, Lipomatosis, Arteriove-
nous Malformation, Epidermal Ne-
vus)

e Klippel-Trenaunay-Syndrom



pulmonale hypertonie (ph) e.v.
Gemeinniitziger Selbsthilfeverein

Was ist PH?

Die pulmonale Hypertonie (PH) ist eine
schwerwiegende Krankheit, bei der die
Lunge und das Herz betroffen sind. Die
BlutgefdRe der Lunge sind stark ver-
engt, wodurch der Blutdruck in den Lun-
gengefallen zwischen rechter und lin-
ker Herzkammer ansteigt. Dies flihrt zu
einer Durchblutungsstérung der Lunge,
zu einer verschlechterten Sauerstoff-
aufnahme und zu einer zunehmenden
Uberlastung der rechten Herzkammer
bis hin zum Herzversagen. Menschen
mit dieser Krankheit sind chronisch kurz-
atmig und kdrperlich wenig belastbar.
Wéhrend noch bis vor wenigen Jahren
eine Transplantation der Lunge oder von
Herz und Lunge als nahezu einzige The-
rapieoption betrachtet wurde, lasst sich
heute durch einige andere, wirkungs-
volle Therapieoptionen die Lebensqua-
litdt von PH-Patienten verbessern. Eine
Heilung der Krankheit ist allerdings bis
heute nicht maéglich.

Die Ursachen von Lungenhochdruck
sind nur unzureichend bekannt. Er kann
erblich auftreten und mehrere Genera-
tionen einer Familie betreffen.

Eine schwere PH wird aullerdem
beobachtet bei
Linksherzerkrankungen, chronisch obs-
truktiver Bronchitis (COPD), chronisch-
thromboembolischen Erkrankungen
und anderen Lungenerkrankungen (z. B.
Lungenfibrose), die mit einem Sauer-
stoffmangel einhergehen, sowie einigen
sehr seltenen anderen Erkrankungen.

Wer ist betroffen?

Frauen sind etwa doppelt so haufig be-
troffen wie Méanner. Jedes Lebensalter
ist moglich, auch Kinder und Jugendli-
che, am haufigsten ist jedoch der Krank-
heitsbeginn zwischen dem 20. und 40.
Lebensjahr.

Krankheitsverlauf

Meist chronisch fortschreitender Ver-
lauf, selten spontane Rickbildung. Hau-
figste Todesursache ist das chronische
Rechtsherzversagen.

Beschwerden

Luftnot bei Belastung, vorzeitige Erschdp-
fung/Ermidung bei Belastung, Brustenge
oder -schmerzen bei Belastung, Kollaps,
Beinddeme, blaue Lippen.

ph

Wir tiber uns

Der Verein pulmonale hypertonie e.V.
(ph e.V.) gibt Informationen Uber Symp-
tome und Moglichkeiten der Diagnos-
tik und Therapie weiter und vermittelt
Kontakte zu spezialisierten Arzten und
Kliniken. Er gibt Rat und Hilfe bei Fragen
zur sozialen Versorgung, Schule, Ausbil-
dung und Beruf. Er férdert — zusammen
mit betreuenden Arzten und unterstutzt
durch Freunde, Mitglieder und Forderer
—die medizinische Forschung zu diesem
Krankheitsbild. Der Verein veranstaltet
Seminare und organisiert bundesweite
Patiententreffen mit Angehorigen.

Der Offentlichkeitsarbeit kommt eine
zentrale Bedeutung zu. Der ph e. V. ist
bundesweit tatig und pflegt internatio-
nale Kontakte zu PH-Organisationen.

Landesverbdnde bestehen in fast al-
len Bundeslandern oder sind entspre-
chend koordiniert. Dort finden mehr-
fach jahrlich regionale Patiententreffen
statt.

Wir sind Mitglied bei:
* BAG Selbsthilfe

e Dt. Lungenstiftung

e EURORDIS

e PHA Europe

e ACHSE e.V.

KONTAKT

ph e.V. Bundesgeschéftsstelle
Vorsitzender: Bruno Kopp

Wormser Sta3e 20
76287 Rheinstetten

Tel: 0721/3528381, Fax: 0721/3528880
info@phev.de, www.phev.de

® o e ee 0000000000 00

Spendenkonto .
Spar- und Kreditbank Rheinstetten eG."
BLZ 66061407 o
Konto 8024596 50"
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U nser bundesweit arbeitender
Verein vertritt das Klippel-Feil-
Syndrom, eine angeborene seltene
Wirbelsaulenerkrankung.

Wir haben insgesamt ca. 20 Mitglie-
der, die betroffen sind von der seltenen
Erkrankung oder als Familie Mitglied
sind, von der ein Angehdriger betroffen
ist. Es melden sich aber viel mehr Be-
troffene, die um Informationen bitten,
ohne Mitglied zu werden. Unser Ver-
ein wurde 2004 gegrindet. Wir arbei-
ten bundesweit und Uber die Grenzen
Deutschlands hinaus, je nachdem wie
die Nachfrage ist.

Erkrankung

Das Klippel-Feil-Syndrom ist eine ange-
borene Wirbelsaulenfehlbildung. Dabei
sind mindestens zwei Halswirbel mit-
einander verschmolzen. Dieses flhrt
zu einer sichtbaren Verklrzung und
Bewegungseinschrankung des Halses.
Zusatzlich koénnen Fehlbildungen im
Bereich der Brustwirbelsdule und der
Lendenwirbelsaule auftreten. Weitere
Schaden innerer Organe, wie Lunge,
Herz-Kreislauf und Niere, auch Taubheit
oder Weitsichtigkeit sind sehr haufig.

, KONTAKT

SeBele Klippel-Feil-Syndrom
Betroffene und ihre Angehdrigen e. V.

Neuer Name: KLIFS e.V. Verein
Klippel-Feil-Syndrom e. V.

Annett Melzer
Gut Gimritz 6
06108 Halle

. Tel: 0345/6905563
*. Fax: 0345/6905563
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SeBele Klippel-Feil-Syndrom

Betroffene und

thre Angehorigene.V.

Das Klippel-Feil-Syndrom wird meis-
tens sehr spéat diagnostiziert. Die Be-
schwerden der Betroffenen werden
nicht ernst genommen und dadurch
haufig Fehldiagnosen erstellt. Eine
Sensibilisierung der Arzte, vor allem
der Kinderarzte ist notwendig, um eine
frihe Diagnostik zu gewahrleisten Eine
dauerhafte medizinische Begleitung ist
notwendig. Es gibt keine Fachéarzte zur
Behandlung der Erkrankung.

Oft kénnen durch Therapien in den
ersten Lebensjahren dauerhafte Hal-
tungs- und Gesundheitsschaden in
Grenzen gehalten und gemindert wer-
den. Dies fuhrt zu einer Verbesserung
der Lebensqualitdt und zu einer norma-
len Gestaltung des Alltags.

Bei vielen Betroffenen wird das Syn-
drom nie erkannt, da sie nur geringfligig
betroffen sind. Andere wiederum ha-
ben aufgrund ausgepragter Fehlbildun-
gen erhebliche Haltungsschaden und
gesundheitliche Beeintrachtigungen.

In der Wissenschaft wird eine Betrof-
fenenrate von 1 : 100.000 angenom-
men. Das Klippel-Feil-Syndrom ist sehr
selten.

info@klippel-feil-syndrom.de
www.klippel-feil-syndrom.de

Spendenkonto

Verein SeBele KFS e.V.
Volksbank Halle

BLZ 80093784

Konto 2724782

Selbsthilfe

Wir wollen den Raum bieten fir einen
offenen, vertrauensvollen Austausch,
fUr die Begegnung und Diskussion. Es
geht darum, zur Entwicklung der Selbst-
hilfe die , richtigen” —auch: unangeneh-
men — Fragen zu stellen, zu meckern, zu
fordern, zu provozieren.

Es geht aber auch darum, neue Pers-
pektiven zu entdecken und voneinander
zu lernen. Denn Veranderung braucht
Offenheit und den Dialog.

Unser Internetforum soll dabei als
Austauschzentrale dienen.

Wir wollen damit neue Ideen entwi-
ckeln, praktische Anregungen geben
und dazu motivieren, neue Wege zu
gehen; wir wollen Kontakte zwischen
Menschen herstellen, die sich gegen-
seitig unterstltzen wollen und Wissen
weiter geben, von dem alle profitieren
konnen.

Esistauch heute noch ein sehrlanger
Weg bis zur Diagnose. Aufgrund des
groRen Informationsmangels dauert die
Diagnosefindung viel zu lang.

Durch die Verbreitung von Informa-
tionen zum Klippel-Feil-Syndrom, die
Prasenz des Vereins auf Kongressen
und Seminaren, versuchen wir dem In-
formationsmangel entgegenzuwirken.

Vor allem Arzte, Therapeuten, aber
auch die breite Offentlichkeit, versu-
chen wir auf das Thema dieser seltenen
Erkrankung und den langen Weg bis zur
Diagnose aufmerksam zu machen. In
unseren Flyern informieren wir Gber die
seltene Erkrankung und geben Hilfestel-
lungen. Wir machen auf die schwierige
Situation der Betroffenen aufmerksam.
Durch die Selbsthilfe lernen sich Betrof-
fene mit der gleichen Erkrankung ken-
nen und kénnen sich Uber ahnliche Pro-
bleme und Beschwerden austauschen.
Sie erfahren gegenseitiges Verstandnis
und erhalten Informationen Uber die Er-
krankung und das Leben mit ihr.

Man hilft sich gegenseitig und muss
nicht allein kampfen.



Selbsthilfe Ichthyose e. V.

chthyose ist ein medizinischer Fach-
ausdruck fir verschiedene, meist
schon mit der Geburt auftretende Hau-
terkrankungen, die durch eine vermehr-
te Schuppung der Haut gekennzeichnet
sind. Die Wahrscheinlichkeit, daf3 ein
Ichthyosebaby geboren wird, liegt zwi-
schen 1:100 000 und 1:500 000, je nach
Form der Ichthyose. Die vier haufigsten
Typen sind unter folgenden medizini-
schen Fachbegriffen bekannt:
e |chthyosis vulgaris, autosomal domi-
nant
e |chthyosis vulgaris, X-chromosomal
rezessiv
e Congenitale lamellére Ichthyose, au-
tosomal rezessiv
e Congenitale bullése ichthyosiforme
Erythrodermie Brocq

Man kann sich die Ichthyose als eine
Art Zellenstau vorstellen. Die Produk-
tion der Zellen erfolgt zu rasch, oder
der natdrliche Abschuppungsprozess
ist verlangsamt oder behindert oder
beides. Bei allen Féllen von Ichthyose
ist dies auf eine erheblich verdickte
Hornschicht (Stratum corneum) zu-
rickzufihren, die nicht ausreichend
Wasser binden kann und daher stén-
dig einen hohen Feuchtigkeitsverlust
erleidet. Nachdem die Ichthyosehaut
sich betrachtlich aufgebaut und dicke
Schuppen und bei einigen Formen auch
Hornstachel gebildet hat, 16st sie sich
schlief8lich in zusammengeballter und
verklumpter Form als deutlich sichtbare
Schuppen ab.

Diagnose

Die Diagnose ,,Ichthyose” bedeutet ein
Leben mit Problemen. Es sind tagliche,
oft mehrstiindige Behandlungen not-
wendig, um die standig nachwachsen-
den Schuppen zu entfernen. Es entste-
hen nicht nur Probleme bei der Suche
nach einem Arbeitsplatz, sondern auch
bei der Partnerwahl. Hinzu kommen die
Ublichen Vorurteile gegenltber Men-

schen mit Hauterkrankungen, die durch
die Angst vor Ansteckung und das An-
legen ,asthetischer Maldstdbe” noch
verstarkt werden.

Organisation

1996 wurde aus einer kleinen Gruppe
von vier Familien heraus der Verein
Selbsthilfe Ichthyose e.V. gegrindet.
Innerhalb kirzester Zeit gelang es den
engagierten Eltern viele weitere Fami-
lien mit betroffenen Angehdrigen zu er-
reichen und in den Verein einzubinden.

Mittlerweile sind es fast 480 Mitglie-
der, Familien mit mindestens einem
betroffenen Kind oder einem Angehori-
gen, die sich regelmaldig austauschen.
Einmal pro Jahr treffen sich alle Mitglie-
der und darUber hinaus gibt es noch vie-
le verschiedene regionale Treffen.

Alle Faden laufen in der Bundesge-
schéftsstelle zusammen. Neben den
Ublichen burokratischen und adminis-
tratorischen Arbeiten werden dort alle
Anrufe und Anfragen angenommen
und an entsprechende Ansprechpart-
ner weitergeleitet. Es gibt Ansprech-
partner flr die verschiedenen Formen
von Ichthyose, Ansprechpartner fir
sozialrechtliche, therapeutische und
diagnostische Fragen und zur allgemei-
nen Problembewaltigung. Wegen der
Seltenheit dieses Gendefektes ist das
Wissen um Diagnostik und Therapie,
wie bei allen seltenen Erkrankungen,
nicht weit verbreitet. Es gibt in ganz
Europa nur sehr wenige Arzte und For-
scher, die sich mit Ichthyosen beschéaf-
tigen, einige davon sind in Deutschland.
Der Selbsthilfe Ichthyose e.V. hat ein
sehr gutes Verhaltnis zum NIRK, dem
Netzwerk fur Ichthyosen, welches wie-
derum sehr gute Kontakte zu anderen
Forschern und Medizinern hélt. Die
Zusammenarbeit gewahrleistet den
Austausch von Forschungsergebnis-
sen und neuen Therapieansatzen und
die Unterstlitzung bei Studien oder Rei-
henuntersuchungen.

Durch die Seltenheit gibt es bei Be-
hérden und Krankenkassen, und auch
in den Krankenhausern, keine Routine
mit dem Umgang von Ichthyosepatien-
ten. Dadurch werden viele abschlagige
Bescheide erstellt, gegen die angegan-
gen werden muss, damit die oder der
Betroffene die zustehende Leistung
in Anspruch nehmen kann. Selbstver-
standlich unterstltzt der Verein die Mit-
glieder von der Antragstellung bis hin
zur gegebenenfalls notwendigen Klage
vor dem Sozialgericht.

Vernetzung

2006 begann die Vernetzung auf euro-
paischer Ebene. Im Mai 2010 fand die
Grindung des Europédischen Netzwerks
fir Ichthyosen, eni, statt. Ziel ist es, die
ca. 45 000 Betroffenen Europas zusam-
men zu bringen. Bereits 13 Lander sind
Mitglied im Europaischen Netzwerk.

KONTAKT @

Selbsthilfe Ichthyose e. V.
Bundesgeschiéftsstelle

StralRe der Einheit 5d

15479 Mittenwalde OT Brusendorf
Tel: 033764/20457, Fax: 033764/20459
selbsthilfe@ichthyose.de
www.ichthyose.de

.
® o e ee 0000000000 00

Spendenkonto .
Sparkasse Leipzig .
BLZ 86055592 =

Konto 1100111847
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D ie Selbsthilfegruppe Ektoderma-
le Dysplasie e.V. besteht seit
1991 und umfasst mittlerweile ca. 160
Familien, Uberwiegend aus Deutsch-
land, Osterreich und der Schweiz.

Die Ziele unserer Selbsthilfegruppe
sind neben der Aufklarung der Offent-
lichkeit Uber das Krankheitsbild Ekto-
dermale Dysplasie die Beratung und der
Erfahrungsaustausch von ed-Betroffe-
nen, auch die Vermittlung von Kontak-
ten unter den Betroffenen selbst.

Ektodermale Dysplasie ist ein Sam-
melbegriff fir Erkrankungen, die auf
erbliche Entwicklungsstorungen des
auleren Keimblattes des Embryos (Ek-
toderm) zurlckgefihrt werden. Aus
dieser dulReren Zellschicht gehen die
Haut und ihre Anhangsgebilde (Haare,
Nagel, Schweiltdrisen etc.), die Zéhne,
mehrere Sinnesorgane sowie das zen-
trale Nervensystem hervor. Nur wenn
mindestens zwei der vom Ektoderm
abstammenden Organe oder Organ-
teile von Fehlentwicklungen betroffen
sind, wird der Begriff der Ektodermalen
Dysplasie (ED) verwendet, der mehr
als 160 unterschiedliche Merkmals-
kombinationen bzw. Krankheitsbilder
umfasst. |hre Gesamthaufigkeit wird
auf 1:15.000 geschatzt.

@® KONTAKT

SHG Ektodermale Dysplasie e. V.

fiir Deutschland und die Schweiz:
Andrea Burk, Landhausweg 3,
72631 Aichtal, Tel: 07127/96961

fiir Osterreich: Ulrike Holzer
Pantlitschkogasse 5, 1238 Wien
Tel: 01/8887527

www.ektodermale-dysplasie.de
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Spendenkonto

: Volksbank Sarstedt
%5 BLZ 25991911
S Konto 5000285600
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Selbsthilfegruppe
Ektodermale Dysplasie e. V.

Die haufigste Krankheitsform ist die
X-chromosomal vererbte hypohidroti-
sche ED (Christ-Siemens-Touraine-Syn-
drom), deren Hauptmerkmale fehlende
oder deformierte Zahne, ein Mangel an
SchweilRdrisen und anderen Drisen
sowie sparliche Kérperbehaarung sind.

Mogliche Symptome:

Haare: Die Kopfhaare sind zumeist
dinn, sparlich, oft blond, manchmal
auch strohig oder spiralisiert und bre-
chen leicht ab.

Augen: Sparliche Augenbrauen und
Wimpern sind typisch. Eine verminder-
te Tranenproduktion und fehlende Mei-
bomsche Driisen kénnen zu Entziindun-
gen und Lichtempfindlichkeit fihren.
Gaumen: Ein hoher, spitzer Gaumen,
Fehlfunktionen des Gaumensegels, ein
gespaltenes Zapfchen oder komplette
Gaumen- bzw. Lippen-Kiefer-Gaumen-
spalten sind moglich.

Zahne: Die Anzahl der Zéhne ist meist
vermindert (Hypodontie) und die Zahn-
form ist oft abnorm, typisch sind spitze
und konisch zulaufende Zéhne (Zapfen-
zéhne). Zahndurchbruch und Zahnwech-
sel erfolgen verzdgert.

Extremitaten: Das Fehlen der zentralen
Finger und Zehen oder nur ein ausge-
bildeter Strahl (Spalthand, -fuR?) ist beim
EEC-Syndrom festzustellen

Nagel: Finger- und Fullndgel konnen
unterentwickelt sein, eine abnorme
Form aufweisen, dick oder sehr dinn
sein, leicht splittern oder brechen.
Haut: Die Haut ist zumeist dinn und
wenig pigmentiert, um die Augen kann
eine Faltelung und verstarkte Pigmen-
tierung bestehen, Handflachen und Ful3-
sohlen kénnen Gbermalig verhornt sein
(Hyperkeratose) oder sehr diinn, perga-
mentartig, mit vielen Beugefalten.
Schleimhaute: Die Schleimhéute sind
bei vielen Patienten trocken: In der
Nase kommt es zur Borken- und Krus-
tenbildung mit teilweise stinkendem
Nasensekret, an den Schleimhaduten
der Atemwege kann die Trockenheit zu
vermehrten Infektionen fihren. Auch
die Gehorgange kénnen verkrusten, so
dass eine Horstorung daraus resultiert.
Schweil3driisen: HED-Patienten kon-
nen nur vermindert schwitzen und des-
halb ihre Koérpertemperatur schlecht
regulieren. Hohe Umgebungstempera-
turen fiihren deshalb zu einer Uberhit-
zung.



Selbsthilfegruppe Glykogenose

D ie SHG Glykogenose vertritt die
Interessen betroffener Mitglieder
und ihrer Familien, die an den verschie-
denen Typen einer Glykogenose erkrankt

sind. Die Glykogenosen gehoren zu den
sehr seltenen Erkrankungen.

Griindung der Selbsthilfegruppe

Mit elf Familien wurde 1989 die SHG
Glykogenose Deutschland e.V. gegrin-
det. Inzwischen hat die SHG 395 Mitglie-
der in Deutschland und im europaischen
Ausland. 98% der Mitglieder sind selbst
betroffen oder vertreten ein betroffenes
Kind.

Beschreibung der Glykogenosen

Der Glykogen-Stoffwechsel ist zur Be-
reitstellung von Energie fir den mensch-
lichen Organismus von essenzieller Be-
deutung. Glykogenosen sind angeborene
seltene Speicherkrankheiten, die sich
durch einen abnormen Gehalt an Glyko-
gen im Koérpergewebe charakterisieren
lassen. Inzwischen sind mehr als 10 Ty-
pen bekannt, die sich im Krankheitsbild
und in der Therapie stark voneinander
unterscheiden. Sie werden unterschie-
den in Leber- und Muskelformen.

Die haufigste Form dieser seltenen Er-
krankung ist die Glykogenose Typ I, (von
Gierke) (Leberform). Bei dieser Form
besteht die Gefahr der Unterzuckerung,
wenn die Nahrung nicht ausreichend
Kohlenhydrate enthélt oder langere Zeit
keine Nahrung aufgenommen wird.
Unbehandelt flihrt diese Erkrankung
zu Langzeitschaden wie Gicht, Minder-
wuchs, verminderter Knochendichte, Le-
bertumoren und zu lebensbedrohenden
Stoffwechselentgleisungen. Die einzige
bisher wirksame Behandlung ist die strik-
te Einhaltung einer bestimmten Diat. Da-
neben ist eine individuelle Medikation fur
einige Begleiterscheinungen von grofer
Bedeutung.

Die haufigste Form mit Muskelbeteili-
gung ist die Glykogenose Typ Il (Morbus
Pompe). Bei Morbus Pompe ist die Ak-
tivitdt des Enzyms Alpha — Glukosidase

Deutschland e. V.

herabgesetzt. Dadurch kann das als
Energiereserve in den Muskelzellen ge-
speicherte Glykogen nicht oder nur teil-
weise abgebaut werden. Die Folge ist ei-
ne Ubermallige Anhaufung von Glykogen
im Muskel, was letztlich zur Schwachung
und Zerstorung der Muskelzellen flhrt.
Je nach Enzymaktivitat sind der Zeitpunkt
des Auftretens von Symptomen, die Be-
teiligung der Koérperorgane sowie der
Verlauf der Erkrankung individuell sehr
verschieden. Bei der seit April 2006 zu-
gelassenen Enzymersatztherapie (EET)
wird dem Korper das fehlende bzw. un-
zureichend aktive Enzym alle 14 Tage in
einer intravendsen Infusion zugefihrt. Es
zeigen sich bei allen Patienten — in unter-
schiedlichem MaRe — Verbesserungen.

Patienten mit den Glykogenose-Typen
lll, V, VI und IX sind ebenfalls Mitglieder
in unserer Selbsthilfegruppe.

Arbeitsschwerpunkte
Fur die jeweiligen Glykogenose-Typen
sind kompetente Mitglieder als , Abtei-
lungsleiter” einberufen. Sie setzen sich
fir die speziellen Probleme der Betroffe-
nen ein. Fur die verschiedenen Themen-
schwerpunkte sind Kontaktpersonen zu-
standig. Diese leisten Unterstltzung bei
der Durchsetzung von sozialen Belangen,
bei Fragen zur technischen Ausstattung
der Hilfsmittel, Patientenbetreuung flr
Morbus Pompe etc., bei der Anwendung
von Austauschtabellen, Erstellung von
Kochblchern, Rezepten und Nahrungs-
mittellisten, bei der redaktionellen Arbeit
der Vereinszeitung ,, Glyko Post"” und bei
der standigen Aktualisierung der Internet-
seite.

Vorrangiges Anliegen unserer SHG ist
der personliche Austausch zwischen den
Betroffenen.

Unser Verein

e halt per Rundschreiben und durch die
Vereinszeitung ,,Glyko Post” den Kon-
takt zu den Betroffenen und ihren An-
gehdrigen aufrecht und liefert aktuelle
Informationen

erstellt Eltern- und Betroffenenratge-

ber zu den verschiedenen Glykogeno-

se-Typen

organisiert Patiententreffen mit Refe-

renten aus Medizin und Wirtschaft

flhrt Diat-Fortbildungen und Entspan-
nungstage fur Betroffene und Eltern
durch, organisiert Familienfreizeiten,

Schulungsfreizeiten fur Jugendliche

steht im Informationsaustausch mit

Arzten, wissenschaftlichen Beiraten,

Kliniken und Industrie, untersttitzt For-

schungsarbeiten durch aktive Teilnah-

me an Studien

fordert den Kontakt zu auslandischen

Selbsthilfegruppen und Behandlungs-

zentren

ist Mitglied in folgenden Dachverban-

den:

- ACHSE - Allianz Chronischer Selte-
ner Erkrankungen e.V.

- BAG SELBSTHILFE e.V. Bundesar-
beitsgemeinschaft Selbsthilfe von
Menschen mit Behinderungen und
chronischen Erkrankungen

- DGM - Deutsche Gesellschaft fir
Muskelkranke e. V.

- Kindernetzwerk e. V.

KONTAKT @

Selbsthilfegruppe Glykogenose
Deutschland e. V.
Geschaftsfiihrerin:

Gerda Kalle-Menne
Vorstandsvorsitzender:

Thomas Schwangenscheidt
Birkenbusch 11, 45770 Marl

Tel: 02365/931406, Fax: 02365/931407
shg@glykogenose.de
g.kalle-menne@glykogenose.de
schwagenscheidt@glykogenose.de
www.glykogenose.de

Spendenkonto

Volksbank KéIn Nord, Zweigstelle .
der Raiffeisenbank Frechen-Hiirth _«
BLZ 37062365 Lot
Konto 4701682020

.
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Was ist PXE?

Die Worte ,Pseudoxanthoma elasti-
cum” (PXE) kommen aus dem Griechi-
schen und bedeuten ,unechte gelbli-
che” Knoten des elastischen Bindege-
webes.

PXE wird auch als , Gronblad-Strand-
berg-Syndrom” bezeichnet.

PXE ist eine veranlagungsbedingte
Erkrankung, bei der die elastischen Fa-
sern des Bindegewebes durch Einlage-
rung von Mineralsalzen verandert wer-
den. Die Fasern verlieren ihre Elastizitat
und werden brichig.

PXE gehort zu den seltenen Erkran-
kungen. Man vermutet einen Betroffe-
nen auf ca. 100.000 Einwohner. Es ist
wahrscheinlich, dass die Erkrankungen
zahlreicher Betroffener nicht diagnos-
tiziert werden wegen zu geringer oder
atypischer Symptome. Leider ist auch
vielen Arzten das Krankheitsbild noch
unbekannt.

Worin bestehen die Symptome?

Die ersten charakteristischen Anzei-
chen sind héaufig Hautveranderungen
an den Halsseiten, spater an den Beu-

, KONTAKT

Selbsthilfegruppe fiir PXE-Erkrankte
Deutschlands e. V.

c/o Peter Hof (1. Vorsitzender)
Bismarckweg 21, 57258 Freudenberg
Tel: 02734/437822, Fax: 02734/437823
hofpxe@t-online.de
www.pxe-groenblad.de

ee®®® 00 e s 000000 00

5 Spendenkonto
c Commerzbank Siegen

. BLZ 46040033
Konto 8206682

.
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Selbsthilfegruppe fiir
PXE-Erkrankte Deutschlands e. V.

geseiten der groRen Gelenke in Form
von kleinen, weichen gelblichen Papeln
(Kndtchen) in netzférmiger Anordnung.
Haufig treten erste charakteristische
Hautveranderungen schon im jugendli-
chen Alter auf.

Die nachsten typischen Anzeichen
sind haufig gefdRahnliche Streifen
unter der Netzhaut des Auges (angi-
oid streaks). Zu Problemen kommt
es jedoch erst durch Einblutungen im
Bereich der Macula, dem Fleck des
schérfsten Sehens. Dies kann dann zur
Einschrankung bis zum kompletten Ver-
lust des Sehvermogens flhren.

Des Weiteren kann es zu Komplika-
tionen im Herz-Kreislauf-System kom-
men, z.B. Durchblutungsstérungen
in den Beinen, begleitet von Waden-
schmerzen beim Gehen (Schaufens-
terkrankheit), Durchblutungsstérungen
der hirnversorgenden Gefalse und Ver-
anderungen an den Herzklappen, Blut-
hochdruck u.a. Das Infarktrisiko ist er-
hoht (ggf. in sehr frihem Lebensalter).

Vereinzelt kann es zu Blutungen im
Magen-Darm-Trakt und im Harntrakt
kommen.

Es ist wichtig zu wissen, dass all die-
se Symptome auch einzeln vorkommen
koénnen, dass das Krankheitsbild stark
variiert und nicht alle Betroffenen glei-
chermal3en stark beeintrachtigt sind.

Gibt es eine Therapie?

Zurzeit gibt es (noch) keinen Erfolg ver-
sprechenden Therapieansatz.

Ein erstes mutmallich verursa-
chendes Gen wurde im Frihjahr 2000
entdeckt. Seit 2001 findet erste PXE-
Grundlagenforschung in Deutschland
statt (Institut flr Laboratoriums- und
Transfusionsmedizin Bad Oeynhau-
sen). Seither sind zwei weitere poten-
ziell-ursachliche Genorte durch unsere
Forschungsgruppe identifiziert worden.
Gefordert wird die Grundlagenfor-
schung inzwischen durch die Deutsche
Forschungsgemeinschaft DFG.

Die Versorgung in augenarztlicher
Hinsicht erfolgt an der Universitats-
Augenklinik Bonn in einer speziell fir
PXE-Patienten eingerichteten Sprech-
stunde.

Dieses verdanken wir dem beson-
deren Engagement des Direktors der
Universitats-Augenklinik Prof. Dr. med.
Frank G. Holz.

Momentan muissen wir uns darauf
beschranken, die Symptome zu be-
handeln und zusatzliche Risikofaktoren
auszuschalten. In der Augenheilkunde
jedoch gibt es inzwischen vielverspre-
chende therapeutische Anséatze.

Die Selbsthilfegruppe fir PXE-Er-
krankte Deutschlands e.V. (kurz SHG
PXE) arbeitet bundesweit als gemein-
nUtzig anerkannter Verein und betreut
inzwischen auch Betroffene in Oster-
reich, der Schweiz, Luxemburg und der
Turkei. Die Mitgliederzahl betragt im
August 2010 insgesamt 198; zusatzlich
sind noch weitere 152 Betroffene regis-
triert (keine Mitglieder).

Die SHG PXE hat sich folgende Auf-
gaben gestellt:

o Offentlichkeitsarbeit national und in-
ternational

* Sensibilisierung der Arzte

e Forderung der Grundlagenforschung
in Bad Oeynhausen und der Kklini-
schen Forschung in Bonn (Universi-
tats-Augenklinik)

e Bekampfung der Isolation von PXE-

Erkrankten
e Krisenintervention und Anleitung zur

Krankheitsbewaltigung
e Kontaktpflege zu anderen nationalen

Selbsthilfeeinrichtungen in Europa

und den USA

Unser grofster Wunsch ist die Einrich-
tung einer Spezialambulanz nach § 116
b SGB V.



Selbsthilfegruppe Scleroedema
adultorum Buschke e. V.
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B eim Scleroedema adultorum
Buschke handelt es sich um eine
seltene Bindegewebserkrankung. Das
Krankheitsbild wurde 1900 von Buschke
erstmals als eigenstandige Erkrankung
erkannt. Typisch flr das Scleroedema
Buschke ist das klinische Bild einer fla-
chenhaften, brettharten, 6dematosen
Schwellung der Haut.

Bevorzugt betroffen sind gewohn-
lich Gesicht, Nacken und Stamm, mit
Ubergreifen auf die Arme, aber unter
weitgehender Verschonung der Beine.
Rasch entwickelt sich eine flachenhaf-
te, sehr harte, 6dematdse Schwellung
der farblich nicht veranderten, allenfalls
blasser wirkenden Haut. Die Haut fhlt
sich wie ein aufgeblasener Gummirei-

Selbsthilfegruppe Scleroedema
adultorum Buschke e. V.

Hildegard Nader

Zur Frankenfurt 199
60529 Frankfurt am Main

Tel: 069/93540197

hildegard.nader@scleroedema.de
www.scleroedema.de

fen an; sie ist hart, nicht eindrlickbar
und nicht in Falten abzuheben. Durch
die ballonartige Auftreibung der Haut
fihlen sich die Patienten am Hals
stranguliert; sie koénnen an Atemnot
leiden. Auch die Arme sind in ihrer Be-
weglichkeit eingeschrankt und werden
flektiert vom Koérper ferngehalten. An
den Innenseiten der Oberarme wird
haufig das sogenannte , Matratzenpha-
nomen” sichtbar. Hande und FuRe blei-
ben frei beweglich. Organkomplikatio-
nen sind relativ selten. Die Ursache ist
unbekannt. Auffallig ist der Beginn im
Anschluss an akute Infektionskrankhei-
ten, besonders Streptokokkeninfekte
(Angina, Impetigo, Erysipel, Scharlach),
aber auch Grippe, Masern oder Pneu-
monie. Auch das Zusammentreffen mit
Diabetes mellitus ist bei Erwachsenen
auffallig.

Bisher sind ungefahr 400 Falle ei-
nes Scleroedema adultorum Buschke
bekannt. Neben dem Austausch und
gegenseitigem Beistand ist ein Ziel
der Selbsthilfegruppe SAB e.V. das
Sammeln von neuen medizinischen Er-
kenntnissen fir die Behandlung sowie
die weitere Erforschung der Erkran-
kung.

KONTAKT @

Alberto Késtner
(Therapeut von 2 Betroffenen)

Tel: 069/358546
alberto@kaestner-kosmetik.de

Spendenkonto

Frankfurter Sparkasse
BLZ 50050201 .
Konto 1201037334 .
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SITTUS *

D er SIRIUS e. V. versteht sich als
Netzwerk fir vom Smith-Mage-
nis-Syndrom (SMS) betroffene Men-
schen im deutschsprachigen Raum.
Bei dem in den frihen 1980er Jahren
entdeckten  Smith-Magenis-Syndrom
handelt es sich um einen Symptomen-
komplex, der aus einer Schadigung am
kurzen Arm des 17. Chromosoms her-
ruhrt.

® KONTAKT

SIRIUS e. V.

Kurt-Lindemann-StraRe 21
69151 Neckargemiind

Tel: 06223/4877204, Fax: 06223/4877201

info@smith-magenis.de
www.smith-magenis.de

P R I I R R B R SR

Spendenkonto

c Sparkasse Heidelberg
% BLZ 67250020
e, Konto 18074583

SIRIUS e. V.

Bei Menschen, die die flir SMS typi-
schen Symptome zeigen, fehlt auf die-
sem Chromosom ein kleiner Abschnitt
mit Informationen, die flr die gesunde
Reifung des Menschen im Mutterleib
bendtigt werden. Da das fehlende
Stlick unterschiedlich lang sein kann,
kann SMS sehr verschieden ausgepragt
sein. Die Bandbreite der moglichen
Erscheinungen reicht von geistiger
Entwicklungsverzogerung und koérper-
lichen Auffélligkeiten ohne nennens-
werte funktionelle Beeintrachtigungen
bis hin zu geistiger Behinderung, einem
Jinversen” Schlafrhythmus, schwer
beherrschbaren Verhaltensstérungen
wie etwa plotzliche Wutausbriiche und
ernsten organischen Erkrankungen.
(Gelegentlich wird jedoch die Verzdge-
rung des sprachlichen Ausdrucksver-
mogens etwas vorschnell als geistige
Beeintrachtigung interpretiert.) An eine
Umkehrbarkeit des Symptombildes im
Sinne einer ,Heilung” ist nach heuti-
gem Wissensstand nicht zu denken,
allerdings lassen sich viele der mit
SMS einhergehenden Stérungen und
Auffalligkeiten in der Regel durch ent-
sprechende Erziehung, therapeutische
Intervention und medikamentése Be-
handlung ganz gut ,in den Griff” be-
kommen.

Aufklarung als Hauptanliegen

Aufgrund des sehr sparlichen Informati-
onsflusses zu dieser Krankheit herrscht
im deutschen Sprachraum noch immer
grofdes Unwissen Uber SMS. Von den
rechnerisch etwa 3.200 SMS-Féllen
in Deutschland sind zurzeit etwa 1%
diagnostiziert. Die Ursache hierfir liegt
alleine im herrschenden Informations-
defizit bei den medizinischen und (heil-)
padagogischen Fachleuten. Aufklarung
ist daher das Hauptanliegen des SIRIUS
e.V., der ibrigens auch in Osterreich
mit der Selbsthilfegruppe ,, SHG SIRIUS
Osterreich” (organisiert in der ARGE
SELBSTHILFE Osterreich) aktiv ist.




Sklerodermie Selbsthilfe e. V.

Was ist Sklerodermie ?

Die Sklerodermie (sklero = hart, dermie
= Haut) ist eine chronische entzlindliche
Erkrankung (Kollagenose), deren Ursache
bis heute unbekannt ist. Durch fehlge-
schaltete autoreaktive (selbstzerstérende)
Prozesse verhartet sich das Bindegewe-
be, das im gesamten Kdrper vorhanden
ist. Es gibt verschiedene Varianten mit
dufderst unterschiedlichen Erscheinungs-
bildern und Verlaufen. Das verbindende
Element aller Varianten ist die Sklerosie-
rung, das Hartwerden von Bindegewebe.
Die zirkumskripten (CS) Formen weisen
nur einen Hautbefall ohne Organbeteili-
gung auf, die Beeintrachtigung kann fir
den Betroffenen jedoch erheblich sein.
Die systemischen (PSS) Formen kdnnen
neben einer Hautbeteiligung auch eine
Beteiligung innerer Organe mit unter-
schiedlichem, Prognose bestimmendem
Ausmaf3 aufweisen.

Welche Symptome sind méglich?

Bei der CS reicht die Palette der Haut-
beteiligung von kleinen einzelnen, bis
zu grof3flachigen oder tief ins Gewebe
eindringenden Herden. Je nach Aktivitat
kann der Betroffene sich ,krank’ flhlen,
korperliche Beeintrachtigungen durch
Deformierungen und/oder Versteifungen
haben. Bei der PSS dominieren als dulRe-
re sichtbare Symptome ein Raynaud-Syn-
drom (blau-rot-weilRe Finger), Nekrosen
an Fingern und Zehen, Odeme, trockene
Augen, reduzierte Gesichtsmimik und
feste harte Haut. Die nicht sichtbaren in-
neren Symptome kénnen Verdanderungen
im gesamten Verdauungstrakt, Gefaf3-
probleme, Entziindungen in Gelenken,
Sehnen und Muskeln oder eine Nieren-,
Herz- und Lungenbeteiligung sein.

Was sind die groRten Probleme?

Sklerodermie ist nicht heilbar! Die Erkran-
kung fuhrt zu einer reduzierten Lebens-
qualitdt. Schmerzen und ein sich , krank
flhlen” werden oft verkannt. Bei einer Or-
ganbeteiligung ist die Prognose durch den
Funktionsverlust unglnstig. Die Diagnos-

tik ist oft langwierig und kompliziert, da es
wenige Laborkriterien und keine einheitli-
chen Friihsymptome gibt. Zudem kennen
viele Arzte die Erkrankung aufgrund der
Seltenheit so gut wie nicht. Fehldiagno-
sen, bis hin zu Unterstellungen ,man wol-
le ja krank sein’, sind nicht selten.

Welche Therapien gibt es?
Eine Kausaltherapie gibt es nicht, jedoch
sehr gute Symptomtherapien, die je
nach Befall und Verlauf unterschiedlich
sein koénnen. Die zirkumskripte Symp-
tomtherapie gehort grundséatzlich in die
Hande von Dermatologen und die syste-
mische Symptomtherapie grundsétzlich
in die Hande von spezialisierten Rheu-
matologen oder Kompetenzzentren. Re-
gelméaRige Verlaufskontrollen und zeitig
eingesetzte Therapien sind zwingend
notwendig. Dadurch kann eine vorzeiti-
ge Pflegefalligkeit umgangen, Schmer-
zen reduziert, Nekrosen und folgende
Amputationen vermieden, die Beweg-
lichkeit erhalten und die Befindlichkeit
verbessert werden. Die Erfahrung zeigt,
dass man durch regelmafige Therapien
den Fortschritt der Krankheit verlangsa-
men (z.B. mit Immunsuppressiva) und
den Verlauf positiv beeinflussen kann.
Grundsétzlich missen Provokationsfak-
toren wie Nikotin, Alkohol, Stress, Kélte
und Uberbelastung gemieden werden.

Was bietet die Selbsthilfe?

Bundesweit sind ca. 1400 Mitglieder in
40 Regionalgruppen eingebunden. Bei
regelmafiigen Gruppentreffen finden die
Betroffenen Ansprache, Gehoér und Er-
fahrungsaustausch. Uberregional werden
mit spezialisierten Arzten und Therapeu-
ten Seminare zu aktuellen Themen ange-
boten. Zudem veranstalten viele Univer-
sitaten und Kliniken in Absprache mit der
Selbsthilfe Seminare und Fachforen.

In themenbezogenen Infobldttern und
den regelmaRig erscheinenden Griinen
Heften findet man wertvolle Informatio-
nen. Seit Anfang 2010 steht den Mitglie-
dern ein Internet-Forum zur Verfligung.

R

Seit 2009 werden flr Gruppenleiter und
an Gruppenarbeit Interessierte Seminare
zur Qualitatssicherung und Nachhaltigkeit
abgehalten.

DNSS / FESCA / EUSTAR

(DNSS) Das Deutsche Netzwerk systemi-
sche Sklerodermie gibt es seit 2003, das
von der Selbsthilfe durch Einbringen von
Erfahrungen, Teilnahme an Fragebogen-
aktionen u.v.m. unterstutzt wird.
(EUSTAR) Mitglieder des Medizinischen
Beirates haben sich mit Rheumatologen
aus ganz Europa zusammengeschlossen,
um das Thema Sklerodermie gemeinsam
angehen zu kdnnen. Auch hier ist das Vor-
handensein einer guten Selbsthilfegruppe
von grofRer Bedeutung.

(FESCA) Sklerodermie Selbsthilfegruppen
aus verschiedenen europaischen Léandern
haben sich zusammengetan, um gemein-
sam Ziele formulieren und Erfahrungen
austauschen zu kdnnen. Beim Welt-Skle-
rodermie-Kongress Anfang 2010 waren
auch wir vertreten.

25 Jahre Sklerodermie Sh. e. V.

Im Juni 2009 hatte der Verein seinen
25ten Geburtstag. Dieses Ereignis war,
verbunden mit dem 1. europaischen
Sklerodermietag, Anlass, eine grolRe
Pressekonferenz im Presseclub Frank-
furt auszurichten.

KONTAKT @

Sklerodermie Selbsthilfe e. V.

Am Wollhaus 2
74072 Heilbronn

Tel: 07131/3902425
Fax: 07131/3902426

sklerodermie@t-online.de
www.sklerodermie-sh.de

.
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Spendenkonto .
Dresdner Bank Frankfurt (Main) .
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S oMA e.V. ist die Selbsthilfeorga-
nisation fir Menschen mit Ano-
rektalfehlbildungen.

SoMA e.V. engagiert sich fir Men-
schen, die mit einer Fehlbildung des
Enddarms geboren werden: Es ist ent-
weder kein oder ein falsch mtndender
Darmausgang vorhanden. AuRerdem
liegen bei zwei Drittel der Patienten
leider Begleitfehlbildungen vor, z.B. im
Bereich der Harnwege, Nieren, der Ge-
schlechtsorgane, des Skelettsystems
oder des Herzens.

Jahrlich werden ca. 200 — 250 Kinder
mit einer anorektalen Fehlbildung ge-
boren. Es ist von ca. 10.000 - 15.000
Betroffenen insgesamt in Deutschland
auszugehen.

Uber die Ursache anorektaler Fehlbil-
dungen bzw. der zugrunde liegenden
Entwicklungsstérungen ist noch relativ
wenig bekannt. Es gibt einige wenige
genetische Krankheitsbilder, die mit ei-
ner anorektalen Fehlbildung verbunden
sind. Aktuell werden anorektale Fehlbil-
dungenin , Cure-Net”, einem Netzwerk
flr angeborene uro-rektale Fehlbildun-
gen, erforscht (www.cure-net.de).

CURE

Netzwerk fur Congenitale
Uro-REkfade Fehlbildungen

® KONTAKT

SoMAe.V.

WeidmannstraBe 51
80997 Miinchen

Tel: 089/14904262, Fax: 089/14904263

info@soma-ev.de
Www.soma-ev.de
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A Spendenkonto
.. Bank fiir Sozialwirtschaft
‘. BLZ 70020500
“t......  Konto8857200

SoMAe.V.

Selbsthilfe

SoMA e. V. hat derzeit rund 700 Mitglie-
der — Eltern, Betroffene und Fdérderer.
Der Verein hat seinen Sitz in Miinchen
und wurde 1989 von Eltern betroffener
Kinder sowie einem Kinderarzt gegrin-
det. SoMA ist bundesweit und im an-
grenzenden Ausland aktiv und in Regio-
nalgruppen untergliedert. Die Aufgaben
und Aktivitdten des Vereins werden
inzwischen haupt- und ehrenamtlich
durchgefihrt.

SoMA e.V. hat sich zum Ziel gesetzt,
die Lebensqualitat der von anorektalen
Fehlbildungen Betroffenen und ihrer
Angehorigen zu verbessern. Denn trotz
erfolgter Korrekturoperationen bleiben
fur die betroffenen Patienten Proble-
me wie Stuhlentleerungsstérungen
oder vollstédndige Inkontinenz. Ein Teil
der Patienten leidet unter Blasen-, Nie-
ren- oder Sexualfunktionsstérungen.
Zur Problematik der Seltenheit der Er-
krankung kommt die Tabuisierung des
Themas. Durch verschiedene Nachsor-
gemethoden kann man den Patienten
die Teilnahme am normalen Leben in
Kindergarten, Schule und Beruf jedoch
erleichtern.

So stehen Information und Beratung
der Betroffenen an erster Stelle: Ziel
ist den Erfahrungsaustausch unter-
einander zu ermoglichen und Hilfen
zur Bewaltigung zu geben. In unserer
Broschiure ,Anorektale Fehlbildung”
geben wir in patientenverstandlicher
Sprache Informationen zu Diagnose,
Behandlung und den Folgen. Dazu gibt
es weitere Veroffentlichungen wie So-
MA aktiv, unsere Mitgliederzeitung,
oder Informationsmappen zu einzelnen
Themen.

Bei regionalen Treffen und bundes-
weiten Tagungen koénnen Mitglieder
und Referenten in Vortragen und Ge-
sprachsrunden Kenntnisse und Erfah-
rungen weitergeben und erhalten. Auch
passwortgeschtzte Internet-Foren und
Chat-Angebote tragen dazu bei.

In verschiedenen Projekten bieten
wir Kindern und Jugendlichen, Eltern
und erwachsenen Betroffenen sowohl
Fach- als auch Freizeitprogramme an.

Die SoMA-Familienfreizeit wird von
einer Fachkraft aus der Kinder- und Ju-
gendpsychiatrie begleitet.

Die SoMA-Schwerpunktkur-/reha-
mafinahme findet in Kooperation mit
einer Kinderreheaeinrichtung statt.

In der SoMA-Jugendarbeit bieten wir
Jugend-Treffen, -Ferienfahrten und das
Seminar ,, Mein Befundordner” an.

Fir die Nachsorge haben wir zu-
sammen mit Vertretern verschiedener
Fachdisziplinen ein Pflege-Handbuch
erstellt; im Nachsorgeprojekt bieten wir
neben Seminaren zur Selbststandig-
keitsférderung zusammen mit speziali-
sierten Fachkraften auch aufsuchende
Hilfen an.

Wir unterstltzen unsere Mitglieder
bei Fragen zu Sozialrecht, Behinderten-
ausweis etc.

Auch die Veroffentlichung von Arti-
keln in Fachpublikationen und Vortrage
auf wissenschaftlichen Kongressen ge-
héren zu unseren Aktivitaten.

Unterstltzt wird SoMA e.V. von ei-
nem interdisziplindren wissenschaftli-
chen Beirat.

Durch die Angebote und Unterstit-
zung der Betroffenen und ihrer Familien
geben wir Hilfen zur Alltagsbewaltigung
und fordern die Lebensqualitdt. Wir
mochten vermitteln, dass es Loésungen
gibt, auch fir Probleme, die seltener
sind und sich zudem auch noch im Ta-
bubereich bewegen.



SSTANDBEIN e.V., European As-
sociation for PFFD, Fibula- and
Tibaidefect, ist eine im August 2007
gegrindete Selbsthilfegruppe fir Men-
schen mit der angeborenen Fehlbildung
PFFD und/oder Fibulaaplasie oder Tibi-
adefekt sowie deren Familenangehori-
ge. Dem Verein gehoéren derzeit ca. 90
Mitglieder an, die alle selbst oder deren
Kind von dieser Veranderung betroffen
sind.

Erkrankung

Bei dieser Seltenen Erkrankung handelt
es sich um eine angeborene komplexe
Skelettfehlbildung eines oder beider
Beine, deren Ursache unbekannt ist,
Haufigkeit 1-0,1 pro 100 000 Gebur-
ten. Die Gesamtzahl der Betroffenen
in Deutschland oder Europa ist nicht
bekannt.

Standbeine. V.

PFFD (Proximal focal femoral Defi-
ciency) umfasst ein weites Spektrum
von Defekten im Bereich des Ober-
schenkels. Bei milden Formen besteht
nur eine leichte Unterentwicklung des
Oberschenkels, bei schweren Formen
fehlt er fast vollig, die Hiftentwicklung
ist gestort.

Fibulaaplasie  sowie Tibiaaplasie
zeichnet sich aus durch ein vollstandi-
ges oder teilweises Fehlen des Waden-
beines (Fibula) oder Schienbeines (Tibia)
und folglich unvollstdndiger Anlage des
Sprunggelenkes.

Sowohl Fibula- als auch Tibiaaplasie
sind oft begleitet von Fuldveranderun-
gen wie Mehr- oder Minderstrahligkeit
sowie Verwachsung von Strahlen. Bei
der Tibiaaplasie koénnen aufierdem
Herzfehler und Hodenatrophie verge-
sellschaftet sein.

PFFD, Fibulaaplasie und Tibiaaplasie
kdnnenisoliert oder kombiniert auftreten
und verursachen in der Regel eine sehr
deutliche Beinverklrzung, meist auch
Achs- und Rotationsfehlstellungen.

Die Therapie stutzt sich auf konserva-
tive Verfahren (orthoprothetische Ver-
sorgung), anspruchsvolle operative Pro-
zeduren sowie physiotherapeutische
Mafinahmen. Sie umfal3t mindestens
den gesamten Zeitraum des kindlichen
Wachstums bis ins Adoleszentenalter.

Die Deformitéat ist schon bei Geburt
sichtbar und kénnte auch bei sorgfalti-
ger Ultraschalldiagnostik vor der Geburt
entdeckt werden.

Unsere Selbsthilfe

Die Basis der Selbsthilfe wie Erfah-
rungsaustausch, Hilfe in sozialrecht-
lichen Fragen, hat sich nach 3 Jahren
gut etabliert, Folder und Homepage sind
professioneller geworden, die ersten
groReren Spenden konnten akquiriert
werden. Seit Grindung unserer Organi-
sation bemerken wir den Trend, dass die
betroffenen Familien schneller zu uns
finden, manchmal mit ihren Babys oder

sogar noch friher. Wir haben die ersten
Beratungen von betroffenen Muttern/
Eltern zu verzeichnen, bei denen der
Diagnoseverdacht bereits wahrend der
Schwangerschaft gedulRert wurde.

Problemiiberwindung fiir die Zukunft:

e Verbesserung der Kenntnisse der
Erstbehandler Uber die Deformitat
und kompetente Therapiezentren,
damit Odysseen der Betroffenen,
Therapievorschlage wie Amputation
der Vergangenheit angehdren und die
Kinder primar dem bestmaglichen Be-
handlungsweg zugeflihrt werden.

e Ausbau der Kooperation in sozial-
rechtlichen Fragen, um z.B. eine ein-
heitlichere Einschatzung des Grads
der Behinderung zu erreichen.

e Ausbau der Kooperation mit Arzten
und Kliniken, Initiierung von For-
schungsprojekten zur Ursachenfor-
schung und Verbesserung der Thera-
piemdoglichkeiten.

e Und nicht zuletzt: Fundraising und
nochmals Fundraising, denn Geld
fehlt immer in der Selbsthilfe.

Insgesamt stehen wir mit unserem
Verein noch am Anfang, es gibt viel zu
tun!

KONTAKT @

Standbeine.V.

European Association for PFFD,
Fibula- and Tibiadefect

Postfach 347012, 28339 Bremen
Tel.: 0421/2435411, Fax: 0421/2435411
Standbein-ev@web.de
www.standbein-ev.com
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Tuberdse Sklerose Comple -

eine Krankheit mit vielen Gesichtern
Bei der Tuberdsen Sklerose handelt es
sich um eine komplexe Systemerkran-
kung mit tumorartigen Veranderungen in
fast allen Organen. Etwa eines von 8.000
Neugeborenenistvon dieser genetischen
Krankheit betroffen. Dabei treten die mit
dieser Seltenen Erkrankung einhergehen-
den Symptome in den unterschiedlichs-
ten Auspragungen auf. Haufigstes klini-
sches Merkmal sind epileptische Anfalle,
die bei den Betroffenen ab dem Kleinkin-
desalter auftreten kdnnen und je nach
Schwere zur geistigen und kdrperlichen
Behinderung fihren. Auch Verhaltenssto-
rungen wie Autismus, Autoaggressionen
und Hyperaktivitat sind nicht selten und
belasten die Familien schwer. Zwar sind
mit dem wissenschaftlichen Fortschritt
der letzten Jahre neue Therapien verflg-
bar, die einige Symptome der Erkrankung
lindern kénnen, eine ursachliche Heilung
ist bis heute aber nicht moglich.

Selbsthilfe -

der Ausweg aus der Hilflosigkeit
Noch vor 25 Jahren war die Tuberose
Sklerose auch unter Arzten weitestge-
hend unbekannt. Eltern mussten einen
weiten Weg bis zur Diagnose zurlickle-
gen und hatten grofRe Probleme, einen
Arzt zu finden, der sich auch nur ansatz-
weise mit dieser Erkrankung auskannte.
Literaturrecherchen verliefen im Sand,

® KONTAKT

Tuberdse Sklerose Deutschland e. V.
Vereinshiiro

Im Briickfeld 15, 65207 Wiesbaden
Tel: 0611/4692707, Fax: 0611/4692708

buero@tsdev.org
www.tsdev.org
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Spendenkonto

o Sparkasse Ettlingen
% BLZ 66051220
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Tuberose Sklerose

Deutschland e. V.

da medizinisch fundierte Berichte nur
sparlich oder Uberhaupt nicht vorhanden
waren. Den einzigen Ausweg aus die-
ser Hilflosigkeit, in die sie die Diagnose
. Tuberdse Sklerose” hinein katapultiert
hatte, sahen Eltern in der Griindung einer
Initiative, die sich fir die Belange TSC-be-
troffener Menschen einsetzt. So wurde
der Tuberdse Sklerose Deutschland e.V.
am 2. Mérz 1985 ins Leben gerufen.

Unsere Arbeit

Heute gehdrt die Betreuung und Bera-
tung von TSC-betroffenen Familien zu
den wichtigsten Bestandteilen unserer
Arbeit. Gerade in den ersten Wochen
nach der Diagnose ist die Situation der
betroffenen Familien von vielen Unsi-
cherheiten gepragt und das ganze Le-
ben steht Kopf. Um den Eltern die erste
Unsicherheit zu nehmen, ist es wichtig,
sie umfassend Uber die Erkrankung zu
informieren. Unsere Selbsthilfeorganisa-
tion steht den Betroffenen daher jeder-
zeit telefonisch und per Mail zur VerfU-
gung und hat zudem eine ganze Reihe
an Informationsmaterialien entwickelt.
Dazu gehdren unter anderem ein medizi-
nisch fundiertes Buch, das umfangreich
und laienverstandlich Uber die Krankheit
informiert, Informationsblatter zu den
einzelnen Symptomen der Erkrankun-
gen und ein weiteres Buch mit Erfah-

immel sehen .

gemeinsam ein St ck

rungsberichten von TSC-betroffenen Fa-
milien, die das gesamte Spektrum der
Krankheit abbilden.

Auch der Erfahrungsaustausch ist fir
die meisten betroffenen Familien von
hochster Bedeutung. Daher bieten wir
unseren Mitgliedern aufierdem eine
Reihe von Veranstaltungen wie Informa-
tionstagungen, Familienfreizeiten, Som-
merfeste und gemeinsame Ausflliige an,
bei denen sie sich informieren, treffen
und austauschen koénnen.

Zudem begleitet den Verein stets
die Frage nach einer Therapie, die die
Lebensqualitat der Betroffenen verbes-
sern kénnte. FUr die Pharmaindustrie
bedeutet ,selten” jedoch auch , wenig
lukrativ”. Daher flieRt ein GroRteil der
finanziellen Mittel des Vereins in For-
schungsprojekte, die sich mit Diagnos-
tik, Therapie und Grundlagenforschung
beschaftigen und von der Industrie nicht
getragen werden. Unter diesem Ge-
sichtspunkt spielen auch Kooperationen
eine wichtige Rolle, die der Verein mit
nationalen und internationalen Organi-
sationen, die dasselbe Ziel verfolgen,
unterhalt und stetig weiter ausbaut.

Auf diese Weise wird es in ferne Zu-
kunft vielleicht moglich sein, trotz der
Seltenen Erkrankung , Tubertsen Skle-
rose” ein beschwerdefreies Leben flh-
ren zu kénnen.



Turner-Syndrom-Vereinigung

D as Syndrom wurde nach dem
amerikanischen Arzt Henry Tur-
ner und dem deutschen Kinderarzt Otto
Ullrich benannt. Das Ullrich-Turner-Syn-
drom ist eine Fehlverteilung oder struk-
turelle Veranderung der Geschlechts-
chromosomen, von der nur Madchen
beziehungsweise Frauen betroffen sind
und tritt mit einer Haufigkeit von etwa
1 zu 2.500 Geburten auf. In Deutsch-
land dUrfte es etwa 16.000 Betroffene
geben. Eine familidare Haufung oder ein
zunehmendes Risiko bei hdherem mut-
terlichen oder vaterlichen Alter beste-
hen nicht.

Eines der beiden Geschlechtschro-
mosomen (XX) fehlt durchgehend oder
nur in einem Teil aller Korperzellen,
oder aber das zweite X-Chromosom ist
strukturell verandert. Das Ullrich-Tur-
ner-Syndrom kann nicht ererbt werden.
Die verursachenden Faktoren sind noch
unbekannt. Die Auswirkungen kénnen
individuell sehr verschieden sein. Die
Leitsymptome sind der Kleinwuchs (im
Durchschnitt etwa 1,47m ) und die Un-
fruchtbarkeit aufgrund einer zu geringen
Entwicklung der Eierstdcke. Hier ist ei-
ne Behandlung mit Wachstumshormo-
nen und Ostrogenen mdglich. Dazu
kénnen weitere, heute behandelbare
Probleme kommen Herzfehler, ein so
genanntes Flugelfell, Nierenprobleme,
Lymphddeme).

Deutschland e. V.

Betroffene Méadchen und Frauen
sind normal intelligent und kénnen ein
eigenstandiges Leben flihren, zu dem
in vielen Fallen heute auch eine Part-
nerschaft gehort. Psychische Probleme
im Sinne eines geringeren Selbstwert-
geflhls, Unsicherheit im Umgang mit
dem eigenen Kérper und ahnliches sind
nicht selten, aber kein unvermeidbares
Schicksal. Der Kontakt mit anderen Be-
troffenen oder auch professionelle Be-
ratung kann dabei weiter helfen.

Wer wir sind. Was wir tun.

Die Turner-Syndrom-Vereinigung
Deutschlande. V. hat es sich zur Aufgabe
gemacht, betroffenen Madchen, Frauen
und Schwangeren, die von der Diagnose
erfahren haben, zu helfen. Durch Erfah-
rungsaustausch und Aufklarung machen
wir Schwangeren Mut, das Kind mit
Ullrich-Turner-Syndrom auszutragen. Wir
geben der Behinderung ein Gesicht. Wir
wollen Vorurteile abbauen, Informations-
licken schliefden und 6ffentliches Inter-
esse flr diese Seltene Krankheit wecken.
Das Ullrich-Turner-Syndrom darf nicht
langer ein Abtreibungsgrund sein. Wir
finden, dass wir als Betroffene sehr gut
mit der Behinderung leben kénnen.

Wir sind eine gemeinn(tzige, ehren-
amtlich tatige Selbsthilfeorganisation.
Wir finanzieren uns ausschlief3lich tUber
Spenden und Mitgliedsbeitrage.

Turner-Syndrom-Vereinigung
Deutschland e. V.

Geschaftsfiihrerin:
Melanie Becker-Steif

Ringstrale 18

53809 Ruppichteroth
Tel: 02247/759750
Fax: 02247/759756

geschaeftsstelle@turner-syndrom.de
www.turner-syndrom.de

KONTAKT @

Spendenkonto .
Sparkasse Wiehl .
BLZ: 38452490 5°

Konto 359893

Beratung und Infoservice
Diplom-Psychologin Angelika Bock

Am Heienbach 32
36199 Rotenburg an der Fulda

Tel: 06623/9154239
beratung@turner-syndrom.de

127 €
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D er Verein fiir von der von Hippel-
Lindau (VHL) Erkrankung be-
troffene Familien e.V. wurde als bun-
desweiter Verein im Oktober 1999 ge-
grindet. Er wendet sich insbesondere
an Betroffene und Angehdrige und hat
derzeit rund 270 Mitglieder, davon sind
knapp 200 Betroffene, 60 Angehdrige
und 10 sonstige Interessierte. Einen Un-
terbau auf Landes- oder Regionalebene
gibt es aufgrund der geringen Mitglie-
derzahlen nicht.

Ziele

Zielsetzung des Vereins ist die Verbes-
serung der Lebenssituation der VHL-Be-
troffenen und ihrer Angehdorigen. Insbe-
sondere der Erfahrungsaustausch, die
Information Uber die Erkrankung sowie
die Hilfen bei der Bewadltigung der psy-
chischen und sozialen Aspekte stehen
im Vordergrund der Selbsthilfearbeit.
Daneben richten sich die Ziele des Ver-
eins auf die Verbesserung von Diagnose
und medizinischer Betreuung von VHL-
Betroffenen. Der Verein fordert die Er-
forschung, Diagnose und Therapie der
VHL-Erkrankung und informiert Gber
aktuelle Entwicklungen.

, KONTAKT

Verein fiir von der von Hippel-Lindau
(VHL) Erkrankung betroffene
Familien e.V.— Gerhard Alsmeier
Rembrandtstralle 2, 49716 Meppen
Tel: 05931/929552
info@hippel-lindau.de
www.hippel-lindau.de
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Verein fiir von der von
Hippel-Lindau (VHL) Erkrankung
betroffene Familien e. V.

Krankheitsbild und Pravalenz

VHL ist eine seltene erbliche Tumor-
erkrankung, die in unterschiedlichen
Organen auftreten kann. Die Schwere
der Erkrankung und die betroffenen
Organe koénnen auch innerhalb einer
Familie sehr unterschiedlich sein. Am
haufigsten kommen Verdnderungen in
den Augen, dem Zentralnervensystem,
den Nieren und Nebennieren sowie der
Bauchspeicheldriise vor. Die Erkran-
kung tritt am héaufigsten zwischen dem
zweiten und vierten Lebensjahrzehnt in
Erscheinung. An VHL erkrankt in etwa
eine von 35.000 Personen.

Diagnose und
Behandlungsmadglichkeiten

Die Diagnosestellung erfolgt in der Re-
gel aufgrund klinischer Befunde oder
durch eine genetische Untersuchung,
wenn VHL in der Familie vorliegt.
Wourde eine Gentragerschaft diagnosti-
ziert, ist die Durchflhrung einer jahrli-
chen Kontrolluntersuchung notwendig,
um den Verlauf von bekannten Tumoren
zu verfolgen bzw. neu aufgetretene Tu-
more rechtzeitig zu entdecken. Eine Ent-
fernung sollte erst dann erfolgen, wenn
der Tumor eine kritische GroRe erreicht
hat oder bevor er gravierende Sympto-
me verursacht. In der Regel erfolgt die
Entfernung mittels eines chirurgischen
Eingriffs, der organerhaltend und, so
maoglich, auch minimal-invasiv durchge-
fihrt werden sollte. Die Entscheidung
ob bzw. wann ein Tumor behandelt wer-
den muss, sollte ein Arzt entscheiden,
der Erfahrung mit VHL hat. Diese Situ-
ation und Uberhaupt der Umstand, mit
einem Tumor leben zu missen, ist fur
die Betroffenen und Angehdrigen hau-
fig sehr belastend.

Spezialisierte rzte

Eine umfassende medizinische Be-
treuung flir VHL-Betroffene wird in
Deutschland nur an den Unikliniken in
Freiburg sowie mit Einschrankungen in
Berlin und Essen gewahrleistet. Weitere
spezialisierte Arzte fir die Behandlung
einzelner Organe gibt es. Das Problem
ist jedoch, dass dort Uberwiegend nur
das jeweilige Organ und nicht die VHL-
Erkrankung als Ganzes behandelt wird.

Selbsthilfearbeit

Viele Familien hatten vor Eintritt in den
Verein noch nie Kontakt zu anderen Be-
troffenen und daher das Gefiihl, ganz
alleine mit der Erkrankung zu sein. Der
Erfahrungsaustausch mit anderen Be-
troffenen lasst sie erkennen, dass es
Menschen gibt, die ahnliches erlebt
haben. Insbesondere wéahrend der re-
gionalen Treffen im Frihling und der
bundesweiten Informationsveranstal-
tung und Mitgliederversammlung im
Herbst jeden Jahres findet ein reger
Erfahrungsaustausch zwischen den Be-
troffenen statt.

Auch dem Austausch von Informatio-
nen kommt bei diesen Veranstaltungen
eine groRe Bedeutung zu, da die VHL-
Betroffenen aufgrund der mangelnden
Dichte an spezialisierten Arzten einen
hohen Informationsbedarf haben. Wei-
terhin hat der Verein in Zusammenar-
beit mit verschiedenen VHL-Experten
die Informationsbroschiire ,Von Hip-
pel-Lindau (VHL) — Eine patientenorien-
tierte Krankheitsbeschreibung” heraus-
gegeben, die beim Verein angefordert
werden kann.

Als weiteres Informationsorgan dient
die Vereinszeitschrift , Rundbrief”, die
vier Mal im Jahr erscheint und u. a. regel-
malRig medizinische Artikel enthalt. Fer-
ner wird Uber die alle zwei Jahre stattfin-
denden internationalen VHL-Symposien
von teilnehmenden Wissenschaftlern in
einem Sonderrundbrief berichtet.
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Verein Morbus Wilson e. V. W

D ie seltene Erkrankung Morbus
Wilson ist eine autosomal-
rezessiv vererbte Erkrankung des Kin-
des-, Jugend- oder Erwachsenenalters,

der eine Kupferiberladung zugrun-
de liegt und die bei friiher Diagnose

gut therapiert, anderenfalls jedoch
schwerwiegende Folgen haben kann.
Die Krankheitshaufigkeit liegt bei 1 zu
30.000. Sie weist vielfaltige Symptome
und Erscheinungsbilder auf, die durch-
aus zu Verwechslungen mit anderen
Krankheiten und damit Fehldiagnosen
flhren kénnen. Unbehandelt fihrt Mor-
bus Wilson zu Leberzirrhose und neu-
rologischen Ausfallerscheinungen. Eine
(frihe) Diagnose ist entscheidend, um
den Betroffenen eine normale Lebens-
erwartung zu ermaglichen.

Verein

Der Verein Morbus Wilson e.V. wurde
1990 gegriindet, ist bundesweit tétig
und hat derzeit ca. 600 Mitglieder. In-
formation, Beratung und Hilfe fir Be-
troffene, Arzt-Patienten-Symposien mit
Workshops, Aufklarung der Offentlich-
keit und Unterstltzung der Forschung
sind Ziele des Vereins. Ein Mal jahrlich

findet die Mitgliederversammlung in
Verbindung mit einem Arzt-Patienten-
Symposium statt; zusétzlich gibt es re-
gionale Treffen. Ferner werden Mittei-
lungsblatter, Zusammenfassungen der
Fortbildungsvortrage und Informations-
broschiren fir Patienten und Angehdri-
ge zur Verfligung gestellt.

In diesem Jahr wird der Verein drei
Studien unterstiitzen

Eine Sonographiestudie mit Elasto-
graphieverfahren bei Patienten mit Mor-
busWilson, eine Studie ,, Morbus Wilson
und Schwangerschaft” und zum ande-
ren eine Vergleichsstudie zur Therapie
des Morbus Wilson mit D-Penicillamin
oder dem Alternativpraparat Trientine,
welches bei Unvertraglichkeit von D-
Penicillamin eingesetzt wird. Von den
Ergebnissen dieser Studie versprechen
wir uns eine bessere Argumentations-
hilfe gegenlber den Krankenkassen,
die haufig die Kostenlbernahme fir
Trientine ablehnen, da dieses &uferst
wirksame Préparat in Deutschland noch
nicht zugelassen und deutlich teurer als
D-Penicillamin ist.

Die Mitglieder und Aktiven leben
weit verstreut, so dass die Kommuni-
kation zum groRten Teil Uber Telefon
und Internet erfolgt. Vorstandssitzun-
gen, Mitgliederversammlungen sowie
Arzt-Patienten-Veranstaltungen sind
mit groBem Aufwand (Zeit und Geld)
fir Reisen verbunden. Auffallig sind
die gestiegenen Anforderungen an un-
seren Verein und die zunehmende Er-
wartungshaltung der Mitglieder. Hierflr
sind neben fachlicher Kompetenz mehr
zeitliche und personelle Ressourcen
erforderlich. Dass die Selbsthilfearbeit
sich im Wesentlichen auf ehrenamtli-
che Arbeit und eigene Mitarbeit stltzt,
erkennen viele Mitglieder nicht. Die
Arbeit ruht auf wenigen Schultern und
fUhrt daher friiher oder spéater zu Moti-
vationsverlusten.

Besondere Verpflichtung
Selbsthilfegruppen, die sich mit selte-
nen Erkrankungen beschéftigen, sind
oft der einzige Ansprechpartner fir
Hilfesuchende und haben deshalb eine
besondere Aufgabe und Verpflichtung
zugleich.

KONTAKT @

Verein Morbus Wilson e. V.
LeiblstraBe 2, 83024 Rosenheim

Tel: 08031/249230
Fax: 08031/43876

morbus.wilson@t-online.de
www.morbus-wilson.de
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Henry und Emil Miiller Stiftung

D ie Stiftung ist unseren beiden
Soéhnen Henry und Emil Mdiller
gewidmet, die unter der schweren, bis-
lang unheilbaren Erbkrankheit Muskel-
dystrophie Duchenne leiden.

Bereits im frihen Kindesalter setzt
ein progressiv fortschreitender Unter-
gang der gesamten Kdérpermuskulatur
ein, mit toédlicher Folge. Diese Krankheit
trifft etwa jeden 3.500-sten neugebore-
nen Jungen — und dies weltweit.

Deshalb ist der Leitgedanke der Stif-
tung ,, Starke finden — Kraft geben”.

So wollen wir, gemeinsam mit ande-
ren betroffenen Eltern und ihren Séh-
nen, Wege finden, trotz der Krankheit
selbstbestimmt und (wieder) zufrieden
zu leben.

KONTAKT

Henry und Emil Miiller Stiftung
c¢/o hm-FINANZPLANUNG GmbH

JakobstraBe 23, 20459 Hamburg
Tel: 040/37501133

Christine@hem-stiftung.org
www.hem-stiftung.org
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Die Stiftung tragt durch ihre Arbeit

dazu bei:

e Jungen das Geflihl von Starke zu ge-
ben, trotz ihrer Langsamkeit und kor-
perlicher Unterlegenheit

e die Offentlichkeit Uber die Krank-
heit zu informieren und Verstandnis
fir Betroffene zu erreichen: in Kita,
Schule, bei Arzten, Krankenkassen
und Amtern

e den Informationsaustausch und die
Vernetzung von Wissenschaftlern
und Betroffenen zu verbessern

e durch nachhaltige Unterstltzung der
Forschung die Muskeldystrophie
Duchenne besiegen zu helfen




Kindness for Kids
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D ie Stiftung Kindness for Kids
wurde 2003 gegrindet und un-
terstltzt Kinder mit Seltenen Erkran-
kungen. Die Stiftung ist ein privates Fa-

milienengagement, Miet- und Verwal-
tungskosten werden extra getragen.

Unterstiitzung

Die Stiftung Kindness for Kids hilft auf
zwei Ebenen:

Im sozialen Bereich

Kindness for Kids unterstiitzt Kinder und
Familien durch das Veranstalten von Fe-
riencamps flr betroffene Kinder sowie
durch Ferienaufenthalte fir ganze Fami-
lien. Zahlreiche Kinder haben aufgrund
ihrer Erkrankung Schwierigkeiten mit
dem Selbstvertrauen und sind zudem
durch haufige Krankenhausaufenthal-
te oft schlecht in der Schule oder im
Freundeskreis integriert. Innerhalb der
Feriencamps bekommen diese Kinder
die Moglichkeit, sich mit anderen Kin-
dern auszutauschen und durch zahlrei-
che sportliche, aber auch kinstlerische
Aktivitaten Uber sich hinaus zu wachsen
und Grenzen zu Uberwinden. Im Vorder-
grund stehen der Spald und die tollen
Erinnerungen flir zum Teil schwierige
und schmerzvolle Zeiten.

FUr die Familien bietet dies eine Aus-
zeit, in der sich die Eltern einmal fir ei-
ne Woche vermehrt um sich oder um
Geschwisterkinder kiimmern konnen.
Innerhalb der Familienaufenthalte kon-
nen Eltern wie auch Kinder an thera-
peutisch hochwertigen Aktivitaten, wie
z.B. Reit-, Musik- und Entspannungs-
therapie etc., teilnehmen oder sich ein-
fach erholen. Die Kinder werden durch
gelernte Kinderkrankenschwestern be-
treut.

Einige der Feriencamps und Fami-
lienaufenthalte sind fir Kinder mit
deutlich groReren Einschréankungen
(Bewegungseinschrankung, Entwick-
lungsverzdogerung,  Sauerstoffbedarf
etc.) geeignet.

Im wissenschaftlichen Bereich
Kindness for Kids férdert die Forschung
auf dem Gebiet der Seltenen Erkrankun-
gen durch Finanzierung diverser Projek-
te in der Forschung sowie durch Hilfe bei
der Entstehung von Leitlinien zur Patien-
tenbetreuung.

Durch Veranstaltungen und Symposi-
en versucht die Stiftung die Aufmerk-
samkeit fur Seltene Erkrankungen zu
erhdhen und vor allem Fachpersonal zu
sensibilisieren.

Anliegen

Kindness for Kids erhofft sich durch die
Verbreitung von Informationen tber Sel-
tene Erkrankungen eine schnellere Dia-
gnosefindung sowie mehr Verstandnis
und Unterstltzung fir die Betroffenen.
Durch die Finanzierung von Forschungs-
projekten sollen die Moglichkeiten einer
Therapie steigen und die Patientenver-
sorgung verbessert werden. Durch die
Ferienaufenthalte versucht die Stiftung
den betroffenen Familien und Kindern
eine Auszeit und viel Erholung und Spaf3
zu bereiten.

KONTAKT @

Kindness for Kids
Stiftungsvorstand:

Dr. Anja Frankenberger-Meyer
KanalstraRe 6, 80538 Miinchen

Tel: 089/21568580, Fax: 089/21568676
info@kindness-for-kids.de
www.kindness-for-kids.de
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Konto 2486857
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National Contest

for Life_NCL

NCL-Stiftung

D ie gemeinnitzige Stiftung Na-
tional Contest for Life wurde
am 2. August 2002 von Dr. Frank Hu-
semann gegrindet. Sein Sohn Tim war
kurz zuvor im Alter von sechs Jahren
an NCL erkrankt. Die Abklrzung NCL
steht sowohl fiir das Leitbild der Stif-
tung als auch fir die seltene Krankheit
Neuronale Ceroid Lipofuszinose. Aktu-
elles Ziel der Stiftungsarbeit ist es, eine
Gentherapie zu entwickeln, die das Leid
der Kinder lindert und die Heilung der
Krankheit ermoglicht. AuRerdem sol-
len der Bekanntheitsgrad der Krankheit
NCL gesteigert und Forschungsmittel
akquiriert werden.

Die Stiftung vernetzt Forscher und
forschende Einrichtungen, initiiert, prift
und finanziert Forschungsvorhaben und
organisiert NCL-Forschungskongresse.
Der Forderschwerpunkt liegt in der Ver-
gabe von co-finanzierten Doktoranden-
stipendien. Ein weiteres groRes Aufga-
bengebiet ist die Aufklarung von Eltern
und Arzten. Mit ganzer Kraft widmet
sich die Stiftung mit ihren zwei haupt-
amtlichen Mitarbeitern diesem Ziel.

@® KONTAKT

NCL-Stiftung

Dr. Frank Stehr

Holstenwall 10, 20355 Hamburg

Tel: 040/69666740, Fax: 040/696667469

frank.stehr@ncl-stiftung.de
www.ncl-stiftung.de

o9 ®0 00 e e 00000000 0

Spendenkonto

. Hamburger Sparkasse
t., BLZ 20050550
Konto 1059223030

Was ist NCL -

Neuronale Ceroid Lipofuszinose?
Die Neuronalen Ceroid Lipofuszinosen
(NCL) sind eine Gruppe seltener, auto-
somal-rezessiv vererbter und bislang
unheilbarer  Stoffwechselkrankheiten,
die in unterschiedlichen Formen auftre-
ten kénnen. Die Krankheit bricht meist
im Alter von ein bis acht Jahren mit ei-
ner maximalen Haufigkeit von 1:12.500
Lebendgeborenen aus. Wenn beide El-
ternteile Trager des Gendefektes sind,
wird ihr Sdugling mit einer Wahrschein-
lichkeit von 1:4 ein NCL-Kind und mit
einer Wahrscheinlichkeit von 1:2 Tra-
ger des Gendefektes sein. Mittlerweile
sind zehn NCL-Typen (CLN1-CLN10)
bekannt. Die Neuronalen Ceroid Lipo-
fuszinosen gehdren zu den lysosomalen
Speicherkrankheiten. Die NCL-Stiftung
setzt sich zurzeit flr die Erforschung der
juvenilen Form (CLN3-Typ) ein.

Die juvenile Form (CLN3-Typ) fuhrt in
vielen, qualvollen Jahren zum Tod. Auf-
grund eines Gendefekts ist der Stoff-
wechsel in den Nervenzellen gestort;
die Zellen kénnen sich nichtreinigen und
sterben allméahlich ab. Die Kinder ent-
wickeln sich erst normal. Im Vorschul-

alter bemerken die Eltern Sehschwie-

rigkeiten. Bald kénnen die Kinder nicht
mehr so gut laufen und toben wie ihre
Altersgenossen. Nach einer — oft jahre-
langen Arzte-Odyssee — steht dann die
Diagnose fest: Erblindung, Verlust der
Sprachfahigkeit, Rollstuhl, epileptische
Anfalle, ein friher Tod — oft zwischen
dem 20. und dem 30. Lebensjahr — auf-
grund von NCL.

Die zurzeit rund 300 in Deutschland
betroffenen Kinder (weltweit rund
50.000) haben nicht viel Zeit. Die For-
schung ist ihre einzige Hoffnung. Fur
die Industrie verspricht der Markt aber
keinen Gewinn — NCL gehort zu den
seltenen Erkrankungen, den Waisen-
kindern der Medizin. Die Kinder sind
auf private Initiativen angewiesen. Und
auf Geld.

Die NCL-Stiftung ist auRerordentli-
ches Mitglied der ACHSE, der Allianz
Chronischer Seltener Erkrankungen. Da
die NCL-Stiftung keine Selbsthilfegrup-
pe ist, sondern gezielt die Erforschung
einer seltenen Krankheit vorantreibt,
hat sie innerhalb der ACHSE eine Son-
der- und Vorbildstellung.
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|—| SP — diese drei Buchstaben be-
deuten flr viele Betroffene ein
Leben im Rollstuhl. Denn die Heredita-
re Spastische Spinalparalyse (HSP) ist
eine seltene, unheilbare Erbkrankheit,
bei der die Nervenbahnen im Rlcken-
mark so degenerieren, dass das Gehen
immer schwerer fallt und haufig ganz
unmoglich wird. HSP wird durch ein
.defektes” Gen hervorgerufen, bei vie-
len Betroffenen durch eine Mutation an
dem Gen Spastin. Dieses defekte Gen
fahrt zu Spastiken in den Beinen und
im Verlauf der Krankheit Gber mehrere
Jahre meist zu einer vollstandigen Lah-
mung.

Eine Krankheit mit vielen
Unbekannten

Weltweit sind nach Expertenschéat-
zungen rund 200.000 Kinder und Er-
wachsene an HSP erkrankt. Viele haben
eine lange Arzte-Odyssee hinter sich,
bis ihre Krankheit erkannt wird. Dabei
ahnelt die HSP in ihren Symptomen zu-
nachst Krankheiten wie Multipler Skle-
rose oder ALS. Da nur wenige Arzte mit
dem seltenen Krankheitsbild vertraut
sind, sind Fehldiagnosen immer noch
haufig. Auch in der wissenschaftlichen
Forschung spielte die HSP in der Ver-
gangenheit eine eher untergeordnete
Rolle. Dies hat die Tom Wahlig Stiftung
geéndert.

Forschungsférderung auf
internationalem Niveau

Als weltweit erste Stiftung zur Erfor-
schung der HSP kimmert sich die
Tom Wahlig Stiftung seit 1998 darum,
die HSP aus ihrem Schattendasein zu
holen. Dabei setzt das Team um Stif-
tungsgrinder Dr. Tom Wahlig auf drei
wichtige Saulen: Forschungsfoérderung,
Unterstitzung der Betroffenen und
Aufklarung.

Seit ihrer Griindung im Jahr 1998 hat
die Stiftung bereits rund 30 wissen-
schaftliche Projekte auf der ganzen Welt
unterstitzt und damit die Erforschung

der HSP erfolgreich vorangetrieben. So
wurden u.a. Mausmodelle entwickelt,
welche die Symptome der Erbkrankheit
zeigen. Als besonderes Highlight wurde
im vergangenen Jahr das europaweit
grofdte HSP-Stipendium vergeben, um
hiermit erfolgversprechende Therapie-
moglichkeiten zu entwickeln. Auf Initi-
ative der Stiftung ist ein internationales
Netzwerk von HSP-Forschern entstan-
den, das sich auf den alljahrlichen Sym-
posien der Stiftung trifft, um die neu-
esten wissenschaftlichen Ergebnisse
auszutauschen. So arbeiten Arzte und
Forscher gemeinsam am grofden Ziel
der Heilung der HSP.

Spezielle Sprechstunden fiir
HSP-Betroffene

Neben der Forschungsférderung nimmt
die Tom Wahlig Stiftung auch die direk-
te Unterstiitzung der Betroffenenin den
Blick. Damit bei der Abklarung von HSP
Fehldiagnosen vermieden werden, hat
die Stiftung ein flachendeckendes Netz
arztlicher Sprechstunden aufgebaut. An
derzeit 22 Kliniken in Deutschland und
Osterreich kiimmern sich Spezialisten
um die richtige Diagnose und Behand-
lung von HSP-Patienten. Auf der Inter-
netseite der Stiftung finden die Betrof-
fenen Ansprechpartner und Informatio-
nen rund um das Thema HSP.

Prominente werben fiir mehr
Aufklarung

Da HSP, wie viele seltene Erkrankun-
gen, in der Offentlichkeit wenig Beach-
tung findet, hat die Stiftung eine Aufkla-
rungskampagne gestartet. Zusammen
mit seinem Sohn Henry, der selbst an
HSP erkrankt ist, hat Dr. Tom Wahlig
die Aktion , SchrittMacher” ins Leben
gerufen. Zahlreiche Prominente, darun-
ter FulRballidol Uwe Seeler, Bestseller-
Autorin Gaby Hauptmann oder Sanger
Roland Kaiser, setzen sich o6ffentlich
daflr ein, dass HSP-Betroffene nicht
vergessen werden. Auch hochkaratige
Personlichkeiten aus der Wissenschaft,

wie der renommierte Stammzellenfor-
scher Prof. Hans Schoéler, verleihen der
Kampagne ein Gesicht. Mit ihrem Be-
kenntnis gehen die Prominenten einen
symbolischen Schritt fir die Menschen,
die selbst kaum mehr gehen koénnen.

Gemeinschaftliches Engagement in
der Offentlichkeit

Um die HSP nachhaltig in das Bewusst-
sein der Offentlichkeit zu riicken, veran-
staltet die Tom Wabhlig Stiftung regelma-
Rig kulturelle oder sportliche Events. So
besuchten im Sommer 2009 iber 2.000
Besucher ein von der Stiftung organi-
siertes Fuliball-Benefizspiel zwischen
den Profimannschaften des VfL Bo-
chum und Rot-Weil3 Ahlen. Zahlreiche
Grofs- und Kleinspender unterstitzen
gemeinsam mit der Stiftung den Weg
zur weiteren Erforschung der HSP. Bei
der TWS flief3t jeder Cent direkt — oh-
ne Abzug von Verwaltungskosten — in
die wissenschaftlichen Projekte. Arzte,
Wissenschaftler, Stiftung und Betrof-
fene arbeiten Hand in Hand, um das
ehrgeizige Ziel zu erreichen: HSP heil-
bar zu machen, trotz der Seltenheit der
Krankheit und der damit verbundenen
besonderen Herausforderungen.

KONTAKT @

Tom Wahlig Stiftung
Biiro Miinster

VeghestralRe 22, 48149 Miinster

Tel: 0251/20079120
Fax: 0251/20079122

info@hsp-info.de, www.hsp-info.de
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Die BAG SELBSTHILFE:
Gemeinsam sind wir stark!

Die Bundesarbeitsgemeinschaft
SELBSTHILFE von Menschen mit Be-
hinderung und chronischer Erkrankung
und ihren Angehorigen e.V. (BAG
SELBSTHILFE) ist die Vereinigung der
Selbsthilfeverbande behinderter und
chronisch kranker Menschen und ihrer
Angehorigen in Deutschland. In Aus-
gestaltung des Sozialstaatsgebots des
Grundgesetzes tritt die BAG SELBST-
HILFE unterden Grundséatzen der Selbst-
bestimmung, Selbstvertretung, Norma-
lisierung, Inklusion und Teilhabe flr die
rechtliche und tatséchliche Gleichstel-
lung behinderter und chronisch kranker
Menschen ein. Die BAG SELBSTHILFE
berat ihre Mitgliedsverbande in ver-
einsrechtlichen Fragen, zu Fragen der
Selbsthilfeférderung, zur Presse- und
Offentlichkeitsarbeit und vielen weite-
ren Themenfeldern und bietet durch ei-
ne Vielzahl von Arbeitskreisen und Ver-
anstaltungen eine Austauschplattform
fir die Selbsthilfeverbdnde sowie zu
allen Ubrigen Akteuren im Gesundheits-
wesen und in der Sozialpolitik.

Durch ihre Einflussnahme auf allen
staatlichen Ebenen sowie durch Aufkla-
rung und Information der Offentlichkeit
wirkt die BAG SELBSTHILFE darauf hin,
behinderte und chronisch kranke Men-
schen an allen sie betreffenden Ent-
scheidungen wirksam zu beteiligen.

Die BAG SELBSTHILFE vertritt als
Spitzenorganisation der Selbsthilfe und
Dachorganisation derzeit 109 Bundes-
verbédnde behinderter und chronisch
kranker Menschen und 14 Landesar-
beitsgemeinschaften mit etwa 1 Million
Einzelmitgliedern. Der Aufgabe, die Inte-
ressen der Gesamtheit behinderter und
chronisch kranker Menschen und ihren
Angehdrigen zu vertreten, kommt die
BAG SELBSTHILFE unter anderem durch
die kontinuierliche Mitarbeit in folgenden
Institutionen und Gremien nach:

Im Gesprach auf der REHACARE

Politik fiir Menschen mit Behinderungen

e Sprecherratund Arbeitsausschuss des
Deutschen Behindertenrats (DBR)
Bund-Lander-Arbeitsgruppen ,Wei-
terentwicklung der Eingliederungshil-
fe fir Menschen mit Behinderungen”
der ASMK

Beirat flur die Teilhabe behinderter
Menschen beim Bundesministerium
flr Arbeit und Soziales

e Beratender Ausschuss fir Behinderte
bei der Bundesagentur flr Arbeit
Ausschuss fir Fragen behinderter
Menschen beim Bundesinstitut fir
berufliche Bildung
Sachverstandigenrat der Behinderten-
verbande der Bundesarbeitsgemein-
schaft flir Rehabilitation (BAR)
Ausschuss ,,Rehabilitation und Teilha-
be" beider Bundesarbeitsgemeinschaft
fir die Rehabilitation Behinderter

e Standige Arbeitsgruppe , Barrierefreie
Umweltgestaltung” des Sachverstén-
digenrates der Bundesarbeitsgemein-
schaft flir Rehabilitation

e Fachausschuss ,Rehabilitation und
Teilhabe" des Deutschen Vereins flr
offentliche und private Firsorge

e Hauptvorstand der Deutschen Verei-
nigung fur die Rehabilitation Behin-
derter

e Arbeitsausschuss , Eingliederungshil-
fe" bei der Deutschen Vereinigung fir
die Rehabilitation Behinderter

e Stiftungsrat und Vergabeausschuss
der Stiftung Hilfswerk flr behinderte
Kinder

e Beirat im BMAS fir die e-Goverment
Strategie Teilhabe

e Prasidium der Action Européenne des
Handicapés (Europ. Behindertenakti-
on, AEH)



Weitere Gremien

e Koordinierungsausschuss und Pro-
jektgruppen des Bundesnetzwerks
blrgerschaftliches Engagement
(BBE)

e Fachausschuss , Selbsthilfe und Bur-
gerschaftliches Engagement” des
Deutschen Vereins flr offentliche
und private Flrsorge

e Kuratorium und Gesellschafterver-
sammlung des Instituts , Mensch,
Ethik und Wissenschaft”

e Vorstand der Nationalen Koordinati-
onsstelle Tourismus fiir Menschen
mit Behinderungen (NatKo)

e Beirat der Evangelischen Stiftung
Volmarstein (ESV)

Interessenvertretung heif3t fiir die
BAG SELBSTHILFE eben:
Gemeinsam sind wir stark!

Mitgliederversammlung im April 2010

Gesundheitspolitik

e Gemeinsamer Bundesausschuss -
Koordination der Patientenbeteiligung

e Aktionsplan zur Verbesserung der Arz-
neimitteltherapiesicherheit  (AMTS),

KONTAKT

e Kuratorium und  Arbeitsgruppen
des Instituts fUr Qualitdt und Wirt-
schaftlichkeit im Gesundheitswesen
(IQWIG) - Koordination der Patienten-
beteiligung

Institut nach § 137 a SGB V (AQUA) -
Koordination der Patientenbeteiligung
Bundesvereinigung Pravention und
Gesundheitsforderung (BVPG)
Patientenforum von Selbsthilfeorga-
nisationen, Bundesarztekammer und
Kassenarztlicher Bundesvereinigung
Patientenbeirat der Kassenarztlichen
Bundesvereinigung

Ausschuss ,, Pravention” bei der Bun-
desarbeitsgemeinschaft fir die Reha-
bilitation Behinderter

gematik-Beirat

* Ausschuss

Koordinierungsgruppe
Steuerungskreis , Weisse Liste”
Gutachterkreis des Bundesministeri-
ums flr Bildung und Forschung im For-
derschwerpunkt ,,Chronische Krank-
heiten und Patientenorientierung”

e Arbeitskreis Selbsthilfeférderung des

GKV-Spitzenverbandes

e Arbeitskreis Selbsthilfeférderung der

Gesetzlichen Krankenkassen
Forderbeirat des BKK-Bundesverban-
des zur Selbsthilfeférderung

e Ausschuss ,Gemeinsame Empfeh-

lungen” bei der Bundesarbeitsge-
meinschaft flr die Rehabilitation Be-
hinderter

. Selbsthilfeforderung”
bei der Bundesarbeitsgemeinschaft
flr die Rehabilitation Behinderter

Bundesarbeitsgemeinschaft
SELBSTHILFE von Menschen mit
Behinderung und chronischer
Erkrankung und ihren Angehdrigen
(BAG SELBSTHILFE) e. V.

Kirchfeldstr. 149
40215 Diisseldorf

Tel: 0211/31006-0
Fax: 0211/31006-48

info@bag-selbsthilfe.de
www.bag-selbsthilfe.de
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Care-for-Rare Foundation

ERKENNEN -

Die Care-for-Rare  Foundation
engagiert sich als Stiftung flr
Kinder mit seltenen Erkrankungen
Uber die Landergrenzen hinweg. Sie
mochte einen wichtigen und nachhal-
tigen Beitrag dafur leisten, dass Kin-
der mit seltenen Erkrankungen aus
aller Welt Zugang zu einer modernen
medizinischen Betreuung erhalten.
www.care-for-rare.org

Eine globale Allianz
Mehr Lebensqualitat

Medizin von morgen

Ziele

Die Care-for-Rare Foundation ist eine

rechtsfahige gemeinnltzige Stiftung

des burgerlichen Rechts. lhr Ziel ist

es, Kindern mit seltenen Erkrankungen

nachhaltig zu helfen.

e Erhohung der Sensibilitat fir seltene
Erkrankungen

e Finanzielle Unterstitzung mittelloser
Familien mit an seltenen Erkrankun-
gen leidenden Kindern — insbesonde-
re auch von Patienten aus Schwellen-
und Entwicklungslandern

e Erforschung der Ursachen seltener
Erkrankungen

e Entwicklung
strategien

innovativer Therapie-

-
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e |ntensivierung eines globalen Dialogs
zur Férderung von Wissenschaft und
Forschung auf dem Gebiet seltener
Erkrankungen von Kindern

e Aus- und Weiterbildung von Studie-
renden, Arzten und Wissenschaft-
lern

Strategie

Die Care-for-Rare Foundation unter-
stltzt die Erforschung und Behandlung
seltener Erkrankungen von Kindern.
Dieses Vorhaben erfolgt im Rahmen
eines etablierten globalen und inter-
disziplindren Netzwerkes von Arzten,
Wissenschaftlern, Patientenverbanden
und verschiedenen Institutionen und
Korperschaften.




— Stiftung fiir Kinder mit seltenen Erkrankungen

Hintergrund und Leitbild

Kinder mit seltenen Erkrankungen
sind extrem benachteiligt. Viele selte-
ne Krankheiten gelten noch immer als
unheilbar. Betroffene Patienten finden
oft nur mit Schwierigkeiten qualifizierte
Arzte, die rasch zielfiihrende diagnosti-
sche MafRnahmen und rationale thera-
peutische Schritte einleiten.

Uber 5000 seltene Erkrankungen sind
heute bekannt — und diese Zahl steigt
weiter. In der Gesamtheit kommt ihnen
eine grofde soziodkonomische Bedeu-
tung zu. Seltene Erkrankungen werden
oft durch Mutationen in einem einzigen
Gen hervorgerufen. |hre Erforschung
bietet eine Chance, auch mehr Uber die
Grundlagen der Krankheitsentstehung
haufiger Krankheiten zu lernen, denn
es gibt wichtige Gemeinsamkeiten der

1“ ‘3\“ f h.‘?r‘;;

zellularen  Funktionsstérungen. Das
Wissen um die Grundlagen seltener Er-
krankungen kann sich direkt in eine bes-
sere Diagnostik und Therapie umsetzen
lassen — und davon profitieren auch Pa-
tienten mit haufigen Erkrankungen.

So haben die Erkenntnisse aus der
Erforschung seltener Erkrankungen
wesentlich zur Entwicklung von neuen
spezifischen, wirksamen und neben-
wirkungsarmen Therapieverfahren bei-
getragen, wie die aktuelle Entwicklung
der zelluldren Therapie und der Genthe-
rapie Uberzeugend illustriert.

Der Kampf gegen seltene Erkran-
kungen erfordert eine globale Allianz.
Denn nur durch eine internationale Zu-
sammenarbeit ist es mdglich, Patienten
mit seltenen Erkrankungen zusammen-
zufthren. Die Care-for-Rare Stiftung

\ 1

stellt sich dieser Herausforderung. Im
Interesse der betroffenen Kinder will
sie sich Uber die Landergrenzen hinweg
engagieren und damit einen wichtigen
und nachhaltigen Beitrag dafir leisten,
dass Kinder mit seltenen Erkrankungen
aus aller Welt Zugang gewinnen zu mo-
dernen diagnostischen und therapeuti-
schen Verfahren.

KONTAKT @

Care-for-Rare Foundation

Biiro Siid:

Berblingerstr. 31, 88471 Laupheim,
Tel: 07392/964911, Fax: 07392/964929
Biiro Nord: Kinderklinik OE 6780
Carl-Neuberg-Str. 1, 30625 Hannover
Tel: 0511/5326711, Fax: 0511/5329120

info@care-for-rare.org
www.care-for-rare.org
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EURORDIS

)

E URORDIS ist eine nicht-staatliche,
von Patienten gesteuerte Allianz
von Patientenorganisationen und Perso-
nen, die aktiv auf dem Gebiet der selte-
nen Krankheiten wirken, um die Lebens-
qualitat aller der Menschen zu verbes-
sern, die in Europa mit einer seltenen
Krankheit leben. EURORDIS hat zur Zeit
mehr als 400 Mitglieder in 43 Landern.
Das Ziel von EURORDIS ist, eine starke
paneuropaische Gemeinschaft von Pati-
entenorganisationen und Menschen die

mit seltenen Erkrankungen leben, auf-
zubauen, ihre Stimme auf européischer
Ebene zu sein und direkt oder indirekt
gegen die Auswirkungen einer seltenen
Erkrankung auf ihr Leben zu kdmpfen.

EURORDIS reprasentiert die Patien-
ten in europdischen Institutionen und
wirbt fir Gesundheitspolitiken, die auf
die Bedurfnisse der Patienten und ihrer
Familien eingehen.

Information & Vernetzung

EURORDIS will erreichen, dass die Pa-
tienten mit seltenen Krankheiten sich
mitteilen und voneinander lernen, weil
sie daraus neue Kraft beziehen kénnen.
Wir schaffen Strukturen, in denen die
Rare Disease Community wachsen und
gedeihen kann. Unsere Kraft wurzelt in
unserer grofRen Zahl und unserer ge-
meinsamen, koordinierten Arbeit.

EURORDIS nutzt seine Schlisselstel-
lung in der Gemeinschaft der Menschen
mit seltenen Krankheiten, um Uber selte-
ne Krankheiten zu informieren, fortzubil-
den und aufzuklaren. Wir entwickelten
und koordinieren den internationalen Tag
der seltenen Krankheiten.

EURORDIS férdert die Einrichtung von
Informations-Diensten, die der besonde-
ren Situation und den speziellen Bedurf-
nissen der Menschen angepasst sind,
die mit einer seltenen Krankheit leben.
Wir erleichtern die Vernetzung der tele-
fonischen Beratungsstellen fir seltene
Krankheiten in ganz Europa und informie-
ren die Patienten Uber unsere WebSites.

Gesundheitspolitik &
Gesundheitsdienste

EURORDIS unterstltzt auf europai-
scher und nationaler Ebene aktiv die
EinfGhrung kohéarenter, koordinierter
Programme fUr seltene Krankheiten und
dréangt auf deren schnelle Ratifizierung.
Wir organisieren die in Europa grofRte
Konferenz Uber Strategien fir seltene
Krankheiten.

EURORDIS veranstaltet Umfragen
und organisiert Projekte mit dem Ziel,
dass Patienten eine eigene Stimme in
Bereichen der Gesundheitspolitik erhal-
ten, die sie direkt selbst betreffen. Da-
rauf aufbauend entwerfen wir Modelle
Uber die Organisation medizinischer und
sozialer Dienste, besonders Uber Exper-
tenzentren, Europédische Referenznetz-
werke, genetische Testung und Neuge-
borenen-Screening.



EURORDIS unterstiitzt die Einrich-
tung von Diensten, die der Situation und
den besonderen Bedurfnissen der Men-
schen gerecht werden, die mit einer sel-
tenen Krankheit leben. Wir erleichtern
die Vernetzung von europaischen Ent-
lastungspflege-Diensten und Therapeu-
tischen Erholungsprogrammen, setzen
uns flr die Einhaltung guter Praxis ein
und informieren Uber diese Dienste.

Forschung, Medikamente &
Therapien

EURORDIS tragt dazu bei, dass die sel-
tenen Krankheiten in der Forschungspo-
litik und in den Finanzierungsplanen der
EU als Prioritdt wahrgenommen werden
und weiter erhalten bleiben.

EURORDIS vermittelt in den legislati-
ven Verfahren flir Orphan-Medikamente,
innovative Therapien und padiatrische
Medikamente und kooperiert mit der In-
dustrie, um Entwicklung und Verfligbar-
keit von Therapien zu beschleunigen.

Wir setzen uns flr transparente und
qualitatsvolle Information Uber klinische
Studien und Medikamente ein.

Fortschritte der Forschung auf dem
Gebiet der seltenen Krankheiten wa-
ren nicht moglich ohne die Beteiligung
von Patienten an klinischen Studien,
Registern und Biobanken. EURORDIS
griindete und unterhélt das , Européi-
sche Netzwerk von DNA-, Zell- und Ge-
webebanken fir Seltene Krankheiten”
(EuroBioBank). Wir vertreten die Be-
durfnisse der Patienten in europaischen
Forschungsnetzen und ertlichtigen die
Patienten zu Aktivitaten in der klinischen
Forschung.

KONTAKT

EURORDIS
Plateforme Maladies Rares

96 rue Didot
75014 Paris
Frankreich

Tel: +33 (1) 56.53.52.10
Fax: +33 (1) 56.53.52.15

eurordis@eurordis.org
www.eurordis.org

Spendenkonto

BNP — PARIBAS Bank

66, avenue du Maine

75014 Paris, France

Swift code: BNPAFRPPPXV
IBAN:

FR76 30004002740001033459358

.
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Forschung fiir die ,,Waisenkinder der Medizin“

Allein in Deutschland sind etwa vier
Millionen Menschen von Seltenen Er-
krankungen betroffen. Viele der Uber
5.000 Seltenen Erkrankungen bedeuten
fir den Patienten eine deutliche Ver-
minderung der Lebensqualitdt und der
Lebensdauer. Aufgrund der geringen
Patientenzahl mit einem besonderen
Krankheitsbild fehlt es selbst in me-
dizinischen Einrichtungen noch oft an
spezifischem Wissen. Viele Betroffene
erhalten erst nach jahrelanger Konsulta-
tion verschiedener Arzte eine korrekte
Diagnose, manche werden nie richtig
diagnostiziert.

Durch den Mangel an Forschung
fehlen vielen der Millionen Betroffe-
nen wirksame Medikamente und The-
rapien. Doch das Engagement fir die
.Waisenkinder der Medizin” waéchst,
und immer mehr Menschen wollen hel-
fen. Um dem groRen Bedarf an Wissen
und Forschung auf dem Gebiet der Sel-
tenen Erkrankungen zu begegnen, gilt
es, engagierte Menschen zu unterst(t-
zen und insbesondere die Forschung
gezielt zu fordern.

Forschen, helfen, heilen — dieser Drei-
klang ist fir Menschen mit Seltenen
Erkrankungen von zentraler Bedeu-
tung.

N

Ziele der Stiftung

Zur Vertiefung ihres Engagements flr die
Belange von Menschen mit Seltenen Er-
krankungen initiierte der ehemalige Bun-
desprasident Horst Kéhler im Jahr 2006
gemeinsam mit seiner Frau die Eva Luise
und Horst Kéhler Stiftung fir Menschen
mit Seltenen Erkrankungen. Die Stiftung
mdchte Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen gezielt durch die Unterstlitzung
von Forschungsprojekten im Bereich
Seltener Erkrankungen helfen. Das An-
liegen der Stiftung ist es, dazu beizu-
tragen, dass Menschen mit Seltenen
Erkrankungen schneller als bislang eine
Diagnose erhalten. lhnen soll moglichst
frih, kompetent und effektiv geholfen
werden. Die Stiftung stellt Mittel fir die
Ursachen- und Therapieforschung bereit.
DarUber hinaus fordert und vernetzt sie
Wissenschaftler und ermdglicht damit
neue Forschungsimpulse.



fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen

Eva Luise Kohler Forschungspreis

In enger Kooperation mit der ACHSE,
deren Schirmherrin Eva Luise Kohler ist,
setzt sich die Stiftung flr die Forschung
auf dem Gebiet der Seltenen Erkrankun-
gen ein. Im Jahr 2007 lobte die Stiftung
erstmals den mit 50.000 Euro dotierten
Eva Luise Kohler Forschungspreis aus.
Mit dem Eva Luise Kohler Forschungs-
preis soll die Durchflihrung bzw. die An-
schubfinanzierung eines am Patienten-
nutzen orientierten Forschungsprojektes
im Bereich der Seltenen Erkrankungen
ermoglichtwerden. Der Forschungspreis
soll Wissenschaft, Industrie und Gesell-
schaft darauf aufmerksam machen, dass
die Erforschung Seltener Erkrankungen
zu den vordringlichsten Aufgaben der
Gesundheitspolitik gehdren muss. Seit-
dem wurde der Preis an drei innovative
Projekte vergeben, die Forschung zum
direkten Patientennutzen durchflihren.

2008 ,Blut-Hirn-Schranke und Enzy-
mersatztherapien lysosomaler
Speichererkrankungen”

Prof. Dr. med. Volkmar Giesel-
mann (Universitdt Bonn), Prof.
Dr.rer.nat. Hans-Joachim Galla
(Universitat Minster)
~Molekulare Therapien flir Epi-
dermolysis bullosa”

Prof. Dr. med. Leena Bruckner-
Tuderman (Albert-Ludwigs-Uni-
versitat Freiburg, stellvertretend
fur das Forscher- und Arzteteam
des EB-Zentrums der Universi-
tats-Hautklinik Freiburg)
»Therapie der progredienten
Dauerschwache bei hypokalia-
mischer periodischer Paralyse”
PD Dr. Karin Jurkat-Rott (Universi-
tat Ulm), Dr. Marc-André Weber
(Universitatsklinikum Heidelberg)

2009

2010

»Mit der Stiftung wollen wir For-
schungsprojekte zur Verbesserung
der Diagnose, Therapie, Forschung
und Beratung initiieren und férdern.”

KONTAKT @

Eva Luise und Horst Kéhler Stiftung fiir
Menschen mit Seltenen Erkrankungen

SimrockstraBe 4, 53113 Bonn

Tel: 0228/204-690
Fax: 0228/204-691

www.evaluiseundhorstkoehlerstiftung.de ;
Spendenkonto 3
Sparkasse KdlnBonn

BLZ 37050198 .

Konto 1901448017 o
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WIR HELFEN WEITER

{;i& t‘ Kindernetzwerk e. V.

Was bietet und wem hilft das
Kindernetzwerk?

Seit 1993 bietet die bundesweite Or-
ganisation ,Kindernetzwerk e.V. — flr
Kinder, Jugendliche und (junge) Er-
wachsene mit chronischen Krankheiten
und Behinderungen” Eltern von Kindern
und Jugendlichen mit Erkrankungen/Be-
hinderungen aber auch Fachleuten eine
grof3e Palette von weiterfihrenden Hil-
fen an. FUr viele betroffene Kinder und
deren Eltern, die mit ihrem Kind schon
oft Uber Jahre auf der Suche nach einer
optimalen Betreuung von ,Pontius zu
Pilatus” gelaufen sind, ist das Kinder-
netzwerk oft ein letzter Rettungsanker.
Adressen und Informationen bereitet
das Kindernetzwerk Uber seine diver-
sen Datenbanken zu rund 2.200 Erkran-
kungen oder Behinderungen auf, wobei
rund zwei Drittel aller Schlagworte zu
den seltenen Krankheiten zéhlen.

Dabei stehen die folgenden Daten-
banken zur Verfligung:

¢ Die Eltern-Datenbank: Hierlber kdn-
nen Eltern Erfahrungen mit anderen
Eltern austauschen, um herauszufin-
den, wie diese die Herausforderun-
gen mit der gleichen Erkrankung me-
dizinisch, therapeutisch oder auch im
Alltag bewaltigen.

¢ Die Selbsthilfegruppen-Datenbank:
Hierlber kénnen Eltern Kontakte zu
einer Eltern-Selbsthilfegruppe oder
einem Bundesverband herstellen.

e Die Zentrums-Datenbank: Hier er-
fahren Eltern oder auch Fachleute, ob
in einem Zentrum Uberdurchschnittli-
che Erfahrungen bei der Behandlung
eines Kindes/Jugendlichen mit einer
speziellen Erkrankung vorliegen;

e Der Informations-Datenpool: Uber
diesen Pool kénnen Eltern, oder auch
Mediziner/Therapeuten einen ersten
Uberblick Uber verschiedene Krank-

(Krankheits-Ubersichten)
oder bei Bedarf auch etwas ausfihr-
lichere — stets aktuell zusammen-
gestellte — Informationen zu einem
Krankheitsbild (Erst Info-Paket) bezie-
hen.

heitsbilder



All diese Daten und Informationen
kdnnen Uber die Hotline-Nummern
06021/12030 und 0180/5213739) oder
auch Uber die bis Ende 2010 vollig neu
gestaltete  Web-Seite www.kinder-
netzwerk.de abgerufen werden.

Fur rund 100 Mitgliedsorganisationen
fungiert das Kindernetzwerk schlieRlich
auch als politische Plattform, um ge-
meinsam die haufig identischen oder

ahnlichen Probleme, Sorgen oder Néte
von Eltern mit kranken oder behinderten
Kindern/Jugendlichen an die Politik und
die Kostentrager heranzutragen. Ein be-
sonderer Kooperationspartner bei den
seltenen Erkrankungen ist die Allianz
seltener chronischer Erkrankungen, mit
der auch bereits gemeinsam Projekte
(zum Beispiel verstandliche Krankheits-
Ubersichten fir seltene Erkrankungen)

verbindet Menschen
Oindelt Wissen

und hitft weiter

e —

erfolgreich umgesetzt werden konnten.
Eine ganz enge Zusammenarbeit pflegt
das Kindernetzwerk schon immer mit
allen groRen péadiatrischen Verban-
den der Kinder- und Jugendmedizin in
Deutschland. Ziel dabei ist es, jeweils
gemeinsam auf Missstande bei der Ver-
sorgung aufmerksam zu machen und
im Sinne der betroffenen Eltern politi-
sche Fortschritte zu erzielen.

KONTAKT @

Kindernetzwerk e. V.
Geschaftsfiihrer: Raimund Schmid

Hanauer StralRe 8
63739 Aschaffenburg

Tel: 06021/12030

schmid@kindernetzwerk.de
www.kindernetzwerk.de

® o e ee 0000000000 00

Spendenkonto .
Sparkasse Aschaffenburg .

BLZ 79550000 5°
Konto 924290



orphanet

O rphanet ist eine relationale Da-
tenbank Uber seltene Krankhei-
ten und Arzneimittel fir Seltene Krank-
heiten (Orphan Drugs). Die Internet-
basierte Informationsplattform wurde
im Jahr 1997 durch das franzdsische
Gesundheitsministerium und INSERM
(Institut National de la Santé et de la Re-
cherche Médicale) ins Leben gerufen.
Seit dem Jahr 2000 wird Orphanet als
Européisches Projekt fortgeflihrt.

Das Konzept der Datenbank basiert
auf der lIdee, allen beteiligten Inte-
ressengruppen Informationen  Uber
seltene Krankheiten in Form eines
Kataloges von Fachdienstleistungen
bereitzustellen. Dieses  Angebots-
verzeichnis ist unmittelbar mit dem
Verzeichnis der seltenen Krankheiten
assoziiert, darlber hinaus ist eine um-
fangreiche Enzyklopéddie verflgbar.
Alle Informationen sind kostenfrei und
in finf Sprachen Uber die Website
www.orpha.net abrufbar.

Inhalte und Informations-
angebote von Orphanet

Das Verzeichnis und die Enz-klopa-
die der seltenen rankheiten

Das Verzeichnis der seltenen Krank-
heiten reprasentiert zusammen mit
der Enzyklopadie das Kernprojekt der
Datenbank. Jede Krankheit besitzt eine
«ldentity card», in der die nachfolgen-
den Informationen zusammengefasst
werden: Krankheitsname und Synony-
me, relevante MIM-Nummern und ICD-
10-Code, Pravalenzrate, urséachliche
Gene, eine Kurzbeschreibung, Symp-
tome, Ursachen, epidemiologische Da-
ten, praventive Maflinahmen, derzeitige
Behandlungsmethoden, Informationen
zur genetischen Beratung und diagnos-
tischen Testverfahren.

Aktuell umfasst die Datenbank 5.850
seltene Krankheiten.

Orphanet

Zum jetzigen Zeitpunkt sind Kurzbe-
schreibungen auf Englisch, Franzdsisch,
Deutsch, ltalienisch und Spanisch flr
Uber 2.500 Krankheiten verflgbar. Alle
Artikel sind von namhaften Experten
verfasst und unterliegen einer fachli-
chen Begutachtung (Peer-Review) vor
der Veroffentlichung.

Das Angebotsverzeichnis

Die Datensammlung wird derzeit (2010)
in folgenden Landern durchgefihrt: Bel-
gien, Danemark, Deutschland, Estland,
Finnland, Frankreich, Griechenland,
Grofbritannien, Irland, Italien, Lettland,
Libanon, Litauen, Luxemburg, Malta,
Marokko, Niederlande, Osterreich,
Polen, Ruménien, Schweiz, Serbien,
Slowakei, Slowenien, Spanien, Tsche-
chische Republik, Ungarn, Tunesien,
Tlrkei, Zypern.

in Zahlen ...

e 4.000 Spezialkliniken und Fachklini-
ken in Europa, Referenzzentren und
européische Netzwerke

¢ 1.300 Medizinische Labors

e Testangebote fir 1.800 Krankheiten

¢ 1.800 Patientenorganisationen

¢ 900 Klinische Studien

¢ 6.000 laufende Forschungsprojekte

¢ 400 Patientenregister

e 12.000 Experten und Fachleute

° u.v.m.

Alle Orphanet-Teams befolgen die
Grundsétze einer Qualitatscharta. In
jedem Land unterstUtzt zudem ein wis-
senschaftlicher Beirat das lokale Team
bei der Validierung der Daten bevor
diese in das Angebotsverzeichnis auf-
genommen werden.

Verzeichnis der rphan Drugs

Die implementierte Datenbank fur Or-
phan Drugs stellt Informationen Uber
Arzneimittel mit Orphan Drug-Designa-
tion zur Verfligung und gibt Auskunft
Uber die Marktzulassungen in Europa,
USA, Japan oder Australien. Derzeit

sind Uber 500 Arzneimittel mit Orphan-
Drug-Designation und Orphan Drugs.
verfligbar. Dieser Teilprojektbereich der
Datenbank wurde an der Européischen
Arzneimittelagentur (EMEA) von dem
Ausschuss fur Arzneimittel flr seltene
Leiden (COMP) in Zusammenarbeit mit

weiteren Interessengruppen (WGIP)
initiiert.
Das rphanet ournal of are disea-

"

ses D

Ubersichtsartikel werden in einem
separaten, frei zuganglichen Online-
Journal veroffentlicht, dem Orphanet
Journal of Rare diseases (http://www.
ojrd.com). Das Journal ist Uber die
National Library of Medicine indexiert
und seine Artikel sind direkt mit den
«ldentity cards» der Orphanet Websi-
te verlinkt. Es besteht darlber hinaus
eine Partnerschaft mit dem European
Journal of Human Genetics (Nature Pu-
blishing Group), das in Zusammenarbeit
mit Orphanet Beitrdgen zur praktischen
Anwendung genetischer Forschung in
der Rubrik , Practical genetics” verof-
fentlicht.

Der rphanet ewsletter

Der Newsletter ,,OrphaNews Europe”
der Rare Disease Task Force (RDTF) in-
formiert auf Englisch (8.500 registrier-
te Leser) Uber die wissenschaftliche
Grundlagen neu entdeckter Krankhei-
ten und identifizierter Gene, informiert
Uber Grundlagenforschung und Ergeb-
nisse translationaler Forschung, gibt
Ausblick auf politische Entwicklungen
in den Mitgliedsstaaten und Europa,
beinhaltet aber ebenso Informationen
zu Forschungsforderung, neueste Pub-
likationen, Neuigkeiten von und Uber Pa-
tientenorganisationen, Termine, Events
u.v.m.
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Orphanet Nutzer weltweit

Die Orphanet-Website wird taglich
von 20.000 Nutzern aus tber 150 Léan-
dern besucht. Die letzten Erhebungen
zeigen, dass es sich bei ca. 50 % der
Besucher um Fachpublikum aus dem
Gesundheitsbereich handelt. Etwa ein
Drittel der Nutzer sind Patienten und
deren Angehorige. Darlber hinaus
wird Orphanet von Lehrern, Studenten,
Journalisten, Industrieunternehmen
und anderen interessierten Personen
und Einrichtungen aufgerufen.

KONTAKT @

Internationale Partnerschaften
Orphanet Deutschland

Institut fiir Humangenetik

* EURORDIS Dr. Kathrin Rommel N
° EgrQGentest Medizinische Hochschule Hannover .
* CliniGene 30625 Hannover .
* EUBOCAT Rommel.Kathrin@mh-hannover.de
* SwissProt www.orphanet.de :
e Genatlas Snendenkont .
Im Hinblick auf die Einbindung der sel- S""“ enionmto s
. o N parkasse Hannover 5
tenen Krankheiten in die nachste Ver- BLZ 25050180

sion der ICD arbeitet Orphanet mit der
Weltgesundheitsorganisation  (WHO)
zusammen.

Konto 370371
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ACHSE e. V.

c/o DRK Kliniken Berlin-Westend
Spandauer Damm 130

14050 Berlin
www.achse-online.de
www.achse.info

ontakt
Mirjam Mann, Geschéftsfihrerin
Tel: 030/33007080
Geschéftsstelle:
Mo bis Fr von 9 bis 12 Uhr,
Do von 15 bis 18 Uhr
sowie nach Vereinbarung
E-Mail: info@achse-online.de

Josefsheim
Bigge

T

JAY.

Heinrich-Sommer-Strae 13
59939 Olsberg

Telefon 02962/800-0
Telefax 02962/800-222
www.josefsheim-bigge.de

Josefsheim Bigge ...

... ist eine Einrichtung fiir Menschen mit
einer Kérper-, Sinnes- und Lernbehinde-
rung sowie mit einer Hérschéadigung.
Wir bieten Menschen jeden Alters mit
einer Behinderung eine Fille von Chan-
cen und Méglichkeiten zur persénlichen
Lebensgestaltung.

[y,

Spendenkonto

ACHSE e. V.

Bank fUr Sozialwirtschaft
Spendenkonto 8050500
BLZ: 37020500

rojektleitung
Lisa Biehl, ACHSE e. V.
Die redaktionellen Beitrage werden
von den einzelnen Organisationen, den
Autorinnen und Autoren verantwortet.

Gestaltung
Durian GmbH, Duisburg

Druck
Josefs-Druckerei, Bigge-Olsberg

Josefs-Druckerei ...

... bietet eine breite Produktpalette rund
um den Druck: Offset- und Digitaldruck,
Entwurf und Gestaltung, Verlag, DTP-Be-
lichtungen, Sonderarbeiten wie stanzen,
rillen, perforieren, nummerieren, Ge-
schéfts- und Familiendrucksachen, hoch-
wertige Mehrfarbendrucke, Plakate, Flyer,
Zeitschriften, Festschriften, Broschiren
und Bucher, Industrie- und Handbuchbin-

derei, Buchrestauration, Bildereinrahmung.

Dienstleistungszentrum ...

... ein kompetentes Team steht Ihnen zur
Seite, wenn es um lhre Infopost geht. Wir
Ubernehmen die Datenaufbereitung, den
Ausdruck in Digitalqualitat, Falz- und Fran-
kierarbeiten und die Postauslieferung.

Orthopadie-Technik und
Orthopadie-Schuhtechnik ...

... sorgen fur eine individuelle Versorgung
und fachmannische Beratung. Ob Prothe-
se, Knieschiene oder orthopéadische Maf3-
schuhe - hier sind Sie in guten Handen.

Bildnachweis

e Verena Mdller

e Fotoarchiv ACHSE e. V.

e Fotoarchiv Durian GmbH

e Fotoarchiv BKMF e.V., Tanja Wilker

e Fotoarchive Mitgliedsorganisationen,
Partner und Netzwerk

e Pixelio: Chris, Ewert, Hautumm,
Hofschlaeger, St. Hofschlaeger, Pelz,
Sassi, Stricker, Walker

op-right
ACHSE e. V.

Stand: Oktober 2010

Gartnerei ...
... bringt Farbvielfalt und floristische Krea-
tivitat in Ihr Zuhause.

Josefsheim-Shop ...

... in unserem Josefsheim-Shop finden
Sie die Produkte und die Dienstleistungen,
die wir in der Werkstatt fUr behinderte
Menschen (WfbM), im Berufsbildungswerk
(BBW) und in der Josefs-Brauerei herstel-
len bzw. anbieten. Ein vielfaltiges Angebot
steht flr Sie bereit.

Beratungszentrum ...

... fur Menschen mit Behinderung und
deren Angehorige. Beratung und Hilfe
— kostenlos und unkompliziert.

Josefs-Brauerei ...

... genieBen Sie die den fruchtigen Trink-
genuB von Josy und die auBergewdhn-
lichen JOSEFS-Bierspezialitaten.

macht s!
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