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Klinische Studie beginnt bald: Hilft Deferiprone bei PKAN?

Von Angelika Klucken

‘ Selt einigen Jahren
TIR DN gibt es Berichte
Uber die Anwendung
des Eisen ausleitenden Wirkstoffs Deferiprone
bei PKAN-Patienten. Einige Familien haben
leichte Verbesserungen und eine Stabilisierung
des Gesundheitszustands ihrer betroffenen An-
gehorigen beobachtet. Aber verbessert De-
feriprone wirklich die Symptome? Hat es einen
positiven Einfluss auf den Krankheitsverlauf?
Oder ist bei den bisherigen Beobachtungen ,der
Wunsch der Vater des Gedanken” - also ein
sogenannter ,Placebo-Effekt” im Spiel? Solange
eine positive Wirkung wissenschaftlich nicht
erwiesen ist, sind Krankenkassen nicht verpflich-
tet, den Einsatz eines Medikaments aullerhalb
seiner Zulassung, also ,,off-label”, zu finanzieren.
Eine auf Dauer untragbare Situation, wenn De-
feriprone tatsachlich den Krankheitsverlauf bei
PKAN ginstig beeinflussen sollte.

Aber zwei Pilotstudien in Italien konnten die
Frage auch nicht eindeutig l16sen.

1. Eine in Mailand koordinierte Studie Uber 6
Monate mit 9 PKAN-Patienten in fortgeschritte-
nem Krankheitsstadium ergab zwar eine deutli-
che Verringerung des Eisens im Gehirn. Auch
war Deferiprone gut vertraglich. Aber der klini-
sche Zustand blieb unverandert. Die Arzte zogen
aus ihrer Studie den Schluss, dass weitere klini-
sche Studien Uber einen langeren Zeitraum und
bei Patienten in friiheren Stadien der Erkran-
kung notwendig sind, um die klinische Wirksam-
keit zu untersuchen.

2. Eine in Genua koordinierte Studie mit 6
NBIA-Patienten (davon 4 mit PKAN) ergab Uber

einen Zeitraum von 12 Monaten bei 3 Patienten r
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(2 mit PKAN) eine klinische Verbesserung, bei
einem PKAN-Patienten einen Trend in Richtung
Verschlechterung und bei den beiden anderen
(1 mit PKAN) keine klinische Verdanderung.

senschaftlich hohem Niveau endgiiltig klaren, ob
Deferiprone eine klinisch messbare Wirkung zeigt
bzw. den Krankheitsverlauf giinstig beeinflusst. Bei
erwiesener Wirksamkeit schafft die Studie die Vo-
raussetzung fir eine Zulassung und damit auch
eine reguldre Krankenkassenfinanzierung der De-
feriprone-Therapie bei PKAN. Die Studie startet
bereits jetzt an einem Zentrum in den USA, vier
weitere klinische Zentren in Deutschland, Polen,
Italien und England werden voraussichtlich im
Frihjahr 2013 folgen. In Deutschland werden die
Patienten von Professor Dr. Thomas Klopstock
(siehe Bild), Neurologe am Friedrich-Baur-Institut
der LMU in Miinchen, und seinen Mitarbeitern vor,
wahrend und nach der Studie mit der Eisen-
Chelations-Therapie betreut.

Die Deferiprone-Studie ist randomisiert, doppel-
blind, placebo-kontrolliert. Was bedeutet das?

Placebo-kontrolliert heilt, dass im Rahmen der
Studie Deferiprone mit einem Placebo verglichen
wird. (Fortsetzung auf Seite 3)

TIRCON Wi” eine klinische Studie jetzt auf wis_ e E N E NN NN AN NSNS A EE NS EEEEASEAESEESEESEASESSESEEsEAEESEEEERERREREE -:

KLINIKUM

BER UNIVERSITAT MONCHEN

('III'}F‘ -"; I"'}';P'I'

*‘iﬁ*mm

Newcastle
University

CENTRUM ZDROWIA DZIECKA



Hoffnungsbaum e.V.

: Inhalt

 TIRCON
i Klinische Studie beginnt bald: Hilft Deferipro- 1/3
: ne bei PKAN? :

Forschung

! Fortschritte in der Forschung: Neues NBIA- 4
: Gen entdeckt

: New Yorker Biotech-Firma hofft auf die Ent- 4
i wicklung einer Therapie fiir PKAN

i Englischer NBIA-Wissenschaftler erhdlt For- 5
! schungsstipendium

NBIA-Konferenzen

: NBIA-Familienkonferenz  2012: Hoffnungs- 5
baum feierte sein 10-jahriges Bestehen

i Nachste Familienkonferenz der NBIA Disor- 7
: ders Association im April 2013

i Zweites gemeinsames internationales NA- 8
: und NBIA-Symposium 2012

: Neues von der internationalen NBIA-Alliance 9

Versorgung

Diagnostik-Service bei Verdacht auf Neuro- 10
i akanthozytose fiihrt auch zu NBIA-Diagnosen

i Junge Forscher untersuchen Chorea-Akantho- 10
: zytose im E-Rare-Projekt EMINA-2

i Erfolgreicher Abschluss des EiVE-Projektes 11
Arzneimittelnebenwirkungen werden in einer 11
i Datenbank fiir und von Patienten gesammelt

Kooperation und Vernetzung

NBIA ALLIANCE auf EURORDIS-Treffen euro- 12
: paischer Patientendachverbinde

i Das nationale Aktionsbiindnis fiir Menschen 13
mit Seltenen Erkrankungen

: ACHSE-Fachtagung in Berlin: Starkung der 13
: Selbsthilfe

Sozialrecht

: Pflegeversicherung: Pflegestufe IlI 13
Neuer Schwerbehindertenausweis in 2013 14
Service

Deutscher Kinderhospizverein e.V.: Lebenshil- 14
: fe fiir Familien

: NBIA-Befund- und Beratungsordner: Unser 15
: Serviceangebot fiir Familien

i Tablet-PC’'s bieten Menschen mit Behinde- 16
: rung vielseitige Anwendungsmaéglichkeiten

Gedenken
Gedenken an Pamela Korb 17

: Erfahrungsberichte

! Eine Schwester von zwei Betroffenen berich- 17
: tet: Meine Erfahrungen mit NBIA

i Er hatte eine Bestimmung und |hr habt Hoff- 19
: nung

Aus dem Verein

Spenden 2011 20
i Einnahmen und Ausgaben 2011 21
Jubildum

: 10 Jahre Hoffnungsbaum e.V. 2002 — 2012. 22
i GruBwort von Stephan Klucken

Impressum:
V.i.S.d.P.: Angelika und Stephan Klucken

Fiir die Textbeitrage sind die ausgewiesenen Autoren
verantwortlich.

Hoffnungsbaum e.V.

Verein zur Férderung der Erforschung und Behandlung
von NBIA (vormals: Hallervorden-Spatz-Syndrom)
Hardenberger Str. 73

42549 Velbert

Tel.: 02051/68075

E-Mail: Hoffnungsbaum@aol.com

Web: www.hoffnungsbaum.de

Ubersetzungen: Angelika Klucken, Heike Jaskolka

Beitrage: Alle Artikel sind, sofern nicht anders gekenn-
zeichnet, von Angelika Klucken und Heike Jaskolka.

Mit freundlicher Unterstitzung mitfinanziert durch:

Fiir jede Unterstiitzung
unserer Arbeit sind wir dankbar:
Hoffnungsbaum e.V.
Spendenkonto 305979
330 500 00 Sparkasse Wuppertal

FP7 (277984-2)




Hoffnungsbaum e.V.

vy
()

71<

(Fortsetzung von Seite 1) Ein Placebo sieht genauso aus
wie Deferiprone aber es enthalt keinen als Arznei wir-
kenden Inhaltsstoff. Zwei Drittel der Studienteilnehmer
werden Deferiprone erhalten und ein Drittel das Place-
bo. Die Auswahl erfolgt durch Randomisierung.
Randomisierung bedeutet eine Auswahl nach dem
Zufallsprinzip. Jeder Patient wird gemald einer compu-
tergenerierten Liste entweder der Placebo-Gruppe
oder der Deferiprone-Gruppe zugewiesen. Es ist not-
wendig, die Medikamentgruppe mit der Placebogruppe
zu vergleichen, um die Wirkungen und Nebenwirkun-
gen von Deferiprone wirklich beurteilen zu kénnen.
Doppelblind ist eine Studie, wenn weder der Patient
noch die Arzte wissen, zu welcher der beiden Gruppen
ein Patient gehort. Das ist notig fiir eine objektive
Sammlung der Studiendaten.

Welche Patienten kommen als Studienteilnehmer in
Frage? Patienten miissen mindestens 4 Jahre alt, kon-
nen aber auch erwachsen sein und sie missen eine
genetisch bestatigte PKAN-Erkrankung haben. Alle
weiteren Ein- oder Ausschlusskriterien sind im Ge-
sprach mit den Arzten, die die Studie betreuen, zu er-
fragen (Kontaktadresse am Ende des Artikels).

Wie verlauft die Studie? Die Studienteilnehmer sollen
das Studienpraparat (Deferiprone oder Placebo) fiir 18
Monate zweimal taglich, morgens und abends, ein-
nehmen. Die Gesamttagesdosis ist gewichtsabhangig
und wird am Anfang der Studie 10 mg pro Kilogramm
Korpergewicht (kgkG) betragen. Wenn diese Tagesdo-
sis problemlos vertragen wird, wird sie nach sechs Wo-
chen auf 20 mg pro kgkG verdoppelt und bei guter
Vertraglichkeit nach weiteren sechs Wochen auf 30 mg
pro kgKG fiir den Rest der Studienzeit erhoht.

= Interessierte Patienten kdnnen sich im TIRCON Studi-
enzentrum in Miinchen im Rahmen einer Screening
Visite zur Uberpriifung der Teilnahmevoraussetzun-
gen und zur detaillierten Aufklarung Gber den Stu-
dienverlauf vorstellen.

= Geeignete Patienten, die sich zur Studienteilnahme
schriftlich bereiterklart haben, werden im Rahmen
der Studie zu weiteren Visiten (Basis-Visite, Monat 6,
Monat 12, Monat 18 — Studien-Ende) am TIRCON-
Studienzentrum in Miinchen eingeladen. Bei diesen 4
Visiten finden umfangreiche Erhebungen und Unter-
suchungen statt.

= |n der 1.-5. Woche sowie nach 2, 9 und 15 Monaten
werden die Studienteilnehmer durch das Stu-
dienteam zur Uberpriifung der Therapievertraglich-
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keit telefonisch kontaktiert.

® In Wohnortndhe muss alle 5-10 Tage eine Blutprobe
entnommen werden, um die Anzahl der weifSen Blut-
kérperchen zu bestimmen.

= Nach 6 Wochen und im Monat 3 ist je eine weitere
Visite im TIRCON-Studienzentrum in Miinchen (ggf. in
einer wohnortnahen Praxis oder Ambulanz) zur Do-
sisanpassung erforderlich.

= Eine Abschluss-Visite wird ca. 6 Wochen nach Stu-
dien-Ende ebenfalls am TIRCON-Zentrum in Miinchen
stattfinden.

In allen teilnehmenden Landern gilt dieser Ablauf. Die

Reisekosten der Studienteilnehmer werden erstattet.

Welche Vorteile hat eine Studienteilnahme fiir PKAN-
Betroffene? Es gibt keine Garantie, dass es fiir Patien-
ten einen Vorteil oder Nutzen durch die Studienteil-
nahme gibt. Aber die Studie ist notig, um die Wirkung
des Medikaments Deferiprone besser zu verstehen. Es
wird erwartet, dass Studienteilnehmer, die Deferiprone
nach Anweisung einnehmen, eine Reduktion der Ei-
senmenge im Gehirn haben werden. Das kénnte im
glnstigsten Fall zu einer Verbesserung von dystonen

Symptomen, Lebensqualitdit und/oder Fahigkeiten
fihren.
Wenn die Studienergebnisse positiv sind, wird

ApoPharma auf der Basis des , Compassionate Use”
(Anwendung aus Barmherzigkeit) allen Studienteil-
nehmern das Medikament weiterhin kostenlos zur
Verfligung stellen.

Welche Risiken gibt es bei einer Studienteilnahme?
Informationen Uber die Sicherheit bei der Anwendung
von Deferiprone wurden von mehr als 1000 Patienten
gesammelt, iberwiegend mit anderen Erkrankungen,
nur wenige mit NBIA. Mogliche Nebenwirkungen um-
fassen eine Rotfirbung des Urins, Ubelkeit und Erbre-
chen, Gelenk- und Bauchschmerzen, Erhéhung eines
Enzyms, das die Leberfunktion misst, Neutropenie,
Agranulocytose (erniedrigte Anzahl weiller Blutkérper-
chen), allergische Reaktionen, andere bisher unbe-
kannte Reaktionen.

Kontaktadresse fiir weitere Fragen und detaillierte
Informationen iiber die Studie:
Ludwig-Maximilians-Universitét, Neurologische Klinik
und Poliklinik, Friedrich-Baur-Institut

Herr Prof. Dr. med. Thomas Klopstock

Ziemssenstr. 1a, 80336 Miinchen, Tel.: 089-5160-7400
E-Mail: thomas.klopstock@med.uni-muenchen.de
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Fortschritte in der Forschung: Neues NBIA-Gen entdeckt

obias Haack (siehe Bild),

Mitarbeiter der Arbeits-
gruppe Prokisch fiir NBIA-
Forschung am Institut fir Hu-
mangenetik, Helmholtz Zent-
rum Miinchen hat in Kooperati-
on mit der Arbeitsgruppe von
Susan Hayflick an der Oregon
Health & Science University in
Portland, USA, ursachliche Mutationen in einem neuen
NBIA-Gen identifiziert. Es handelt sich dabei um de
novo Mutationen im X-chromosomalen Gen WDR45,
die eine neue Form von NBIA verursachen.
Eine de novo Mutation ist eine neu aufgetretene Ver-
anderung im Genom, die bei den Eltern nicht nach-
weisbar ist. Die Mutation entsteht meist in einer Keim-
zelle (Eizelle oder Spermium) eines Elternteils oder in
einer Korperzelle in der frilhen embryonalen Entwick-
lung.
Das von WDR45 kodierte Protein gehort zur Familie der
WDRA40-Proteine und bildet die Struktur eines Beta-
Propellers. Bei dieser Struktur sind 4 bis 8 Proteinbe-
standteile wie schaufelartige Blatter ringférmig um
eine zentrale Achse angeordnet. WD40-Proteine unter-
stlitzen verschiedene Funktionen wie z.B. die Steue-
rung des Zellzyklus und die Autophagie, d.h. den Abbau
zelleigener Bestandteile. Vorstellen kann man sich das
als eine Art ,,Miillentsorgung” kérpereigener Zellen.

Die durch die Mutation entstehende Erkrankung zahlt
zu den vier haufigsten molekulargenetisch bekannten
Formen von NBIA. Die drei anderen sind PKAN (PANK2-
Mutationen), PLAN (PLA2G6-Mutationen) und MPAN
(C190rf12-Mutationen). Die neue mit WDR45-
Mutationen assoziierte Form heilt BPAN (Beta-
Propeller-assoziierte Neurodegeneration). Diese klini-
sche Untergruppe von NBIA wurde unter dem Namen
SENDA bzw. ,Statische Enzephalopathie im Kindesalter
mit Neurodegeneration im Erwachsenenalter” bereits
in der Literatur beschrieben, diese Kurzform sollte aber
nicht mehr verwendet werden.

Zu den klinischen Merkmalen gehéren allgemeine mo-
torische und geistige Entwicklungsverzogerungen in

-
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from Discovery to cure

etrophin LLC, ein junges Biotechnologie-

Unternehmen in New York, das zur Entwicklung

von Therapien fiir seltene Erkrankungen gegriindet

friher Kindheit. Im jungen Erwachsenenalter kommt es
dann zu einer rasch fortschreitenden Verschlechterung
mit Parkinsonismus, Dystonie und Demenz. Die Bildge-
bung spielt bei der Indikationsstellung zu gezielten
genetischen Untersuchung auch hier eine wichtige
Rolle: T2-gewichtete MRT-Aufnahmen zeigen Eisenab-
lagerungen in Globus Pallidus und Substantia nigra; T1-
gewichtete Sequenzen zeigen als charakteristisches
Merkmal in Substantia Nigra und den Kleinhirnstielen
eine lineare Signalminderung, eingerahmt von einem
signalverstarkten Areal.

In der den Ergebnissen zugrunde liegenden Studie
wurde bei 19 Betroffenen durch Exom-Sequenzierung
das Krankheitsgen WDR45 gefunden. Die drei Manner
und 16 Frauen aus verschiedenen Lindern, darunter
auch Deutschland, zeigen eine groRe Ubereinstimmung
in Krankheitsverlauf und klinischer Symptomatik.

Eine Untersuchung auf WDR45-Mutationen ist verfiig-
bar. Bei diagnostischen Fragen wenden Sie sich bitte
an:

Frau Dr. Monika Hartig

Institut flir Humangenetik des Klinikums rechts der Isar

der Technischen Universitét Miinchen

Ismaninger Str. 22

81675 Miinchen

Tel. 089-4140-6383

E-Mail: monika.hartig@humangenetik.med.tum.de

Fir spezielle Fragen zu WDR45 und BPAN steht ihnen
gerne Herr Dr. Tobias Haack zur Verfligung (Tel. 089-
3187-2495, E-Mail: tobias.haack@helmholtz-
muenchen.de).

Der vollstandige wissenschaftliche Artikel steht allen
Interessenten zum Download auf www.cell.com/AJHG
bereit.

Quellen: (1) Tobias B. Haack et al.: Exome Sequencing Re-
veals De Novo WDR45 Mutations Causing a Phenotypically
Distinct, X-Linked Dominant Form of NBIA. In: The American
Journal of Human Genetics (2012), http://dx.doi.org/10.1016
/J.ajhg.2012.10.019, (2) https.//www.bio.logis.de/wissen
schaftliche_erlauterungen/glossar, (3) en.wikipedia.org /
de.wikipedia.org

New Yorker Biotech-Firma hofft
auf die Entwicklung einer Therapie fiir PKAN

worden ist, gab im Juli 2012 bekannt, in Kooperation
mit Wissenschaftlern vom St. Jude Children’s Research
Hospital in Memphis/Tennessee, USA an der Behand-
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lung von PKAN, der haufigsten
Form von NBIA, arbeiten zu wol-
len. Retrophin wird den Forschern
dabei finanzielle Mittel und den
Zugang zu einer chemischen Bibli-
othek zur Verfligung stellen, um
ihnen zu ermoglichen, in Frage
kommende Anwendungen in der
Behandlung von PKAN testen zu
kénnen. Forschungsleiterin der Studie wird Suzanne
Jackowski (siehe Bild) vom St. Jude Hospital sein.
Jackowski forscht seit vielen Jahren intensiv lber
Coenzym A und die vier aktiven Pantothenatkinasen
(PANK) beim Menschen, um die Stoffwechselvorgédnge
bei PKAN zu verstehen. PANK2, der erste Schritt bei der
Bildung von Coenzym A, ist bei der Pantothenat-
Kinase-Assoziierten Neurodegeneration (PKAN) defekt.
,Diese Zusammenarbeit bestarkt uns in unserem Enga-
gement, Behandlungsmoglichkeiten fir seltene Erkran-
kungen zu entdecken, insbesondere fiir jene, die eine
verheerende Auswirkung auf Kinder haben” sagte Ret-
rophin Griinder und Vorstandsmitglied Martin Shkreli
in der Pressemitteilung. Retrophin, das 2011 gegriindet
worden ist, entwickelt Therapien flir weitere lebens-
bedrohliche Erkrankungen wie z.B. Duchenne-
Muskeldystrophie.

Quelle: NBIA DA Newsletter Nr. 16, Juni /Juli 2012.

schung / NBIA-Konferenzen

Englischer NBIA-Wissenschaftler
erhalt Forschungsstipendium

Prof. John Hardy von der Abteilung fir Neurowis-
senschaften des University College London (UCL)
ist im September dieses Jahres zusammen mit dem
Forschungsteam des Pharmaunternehmens Lilly mit
einem der ,Wellcome Trust’s new Pathfinder Award”
ausgezeichnet worden. Das Preisgeld von ca. 123.000 €
soll zur Entwicklung einer humanen Stammzell-Linie
verwendet werden, um die zugrundeliegenden Me-
chanismen von NBIA zu verstehen und die Entwicklung
neuer Behandlungsmethoden zu beschleunigen.

Der ,,Wellcome Trust” ist eine weltweit tatige gemein-
nitzige Stiftung, die die Forschungsforderung zur Ver-
besserung der Gesundheit von Mensch und Tier zum
Ziel hat. In diesem Jahr vergibt die Stiftung erstmalig
die ,Pathfinder Awards“. Mit diesen sollen For-
schungspartnerschaften zwischen Wissenschaft und
Industrie im Bereich der seltenen und vernachlassigten
Erkrankungen unterstiitzt werden. Der Schwerpunkt
liegt hierbei auf Pilotprojekten im Anfangsstadium, die
das Potenzial zur Entwicklung innovativer Arzneimittel
haben.

Quelle: www.wellcome.ac.uk und OrphaNews vom 10. Okt.
2012, NBIA DA NL Okt./Nov. 2012

NBIA-Familienkonferenz 2012:

Hoffnungsbaum feierte sein 10-jahriges Bestehen

Von Heike Jaskolka und Angelika Klucken

leich zwei schéne Anldsse flihrten uns auf der

NBIA-Familienkonferenz im Juni 2012 zusammen:
die Begegnung mit alten und neuen Freunden sowie
die Feier des 10. Vereinsjubildums von Hoffnungs-
baum.

Fast 70 Personen, darunter 15 Familien, Konferenzhel-
fer, Referenten, Arzte und Forscher hatten sich auf den
Weg nach Hohenroda gemacht — und das nicht nur aus
ganz Deutschland sondern auch aus Frankreich, Polen,
Spanien und den Niederlanden. Damit war unsere
sechste Familienkonferenz zugleich auch unsere bis-
lang groRte.

Trotz dieser groBen und so bunten Personenrunde
empfanden wir die Atmosphdare alle als sehr familiar
und herzlich. Das gemeinsame Wochenende brachte
uns einander nahe. Dafiir sorgten die vielen Gesprache
und Spaziergdnge, die geteilte Freude beim Auftritt
eines Zauberclowns, das Mitfiebern bei der FuRballeu-

ropameisterschaft, aber auch unsere gemeinsame
Trauer bei einer Gedenkzeremonie fir all jene, die von
uns gegangen sind.

hJ %

v.l.n.r.: Burak & Ayse Rahmouni, Va/érie und Michel mit Ro-
main Baumann-Lerognon
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Informatives und Nitzliches hielt die Kon-
ferenz ebenso bereit. Frau Dr. Insa Giilzow
vom EiVE-Projekt, an dem sich einige unse-
rer Familien beteiligt hatten, stellte die
Projektergebnisse zur medizinischen Ver-
sorgungssituation bei Menschen mit Selte-
nen Erkrankungen vor. Die Psychothera-
peutin und Entspannungspadagogin Susan-
ne WOohrl gab wertvolle und hilfreiche
Tipps, wie man einem Burn-Out vorbeugen
kann.

Ein offenes Ohr fur
die Probleme unse-
rer Familien hatte
Hubertus Sieler
vom Deutschen
Kinderhospizverein.
Er stellte die Unter-
stlitzungsangebote
fur Familien vor,
deren Kinder an
lebensverkirzen-
den Krankheiten
leiden.

Celina Déring und Zauberclown Tobias Struwe

NBIA-Konferenzen @’J

rologin Dr. Susanne Schneider von der
Universitatsklinik Liibeck erklarte die
Grundlagen der Genetik und deren
Rolle bei NBIA-Erkrankungen.

Ein wichtiger Themenschwerpunkt war
zudem das von der Europdischen Uni-

Auf groRes Interesse stiel auch unser NBIA-Befund-
und Beratungsordner, den wir erstmalig auf der Konfe-
renz vorstellten und an alle anwesenden Familien aus-
handigen konnten. Der Ordner ist ein Serviceangebot
von Hoffnungsbaum und soll betroffenen Familien und
behandelnden Arzten die klinische Dokumentation
erleichtern. (Lesen Sie mehr dazu auf Seite 15.)

Zu Herzen ging allen Anwesenden insbesondere die
sehr personliche Rede von Stephan Klucken, der auf 10
Jahre Selbsthilfearbeit zuriickblickte und den ver-
schlungenen, oft steinigen Weg beschrieb, den wir
gemeinsam mit unseren Lieben beschreiten.

Daneben umfasste das Konferenzprogramm auch eine

ganze Reihe an wissenschaftlichen Vortragen. Die Neu-
=D i ]

v.l.n.r.: Prof. Dr. Thomas /opstock, Dr. Holger Prokisch, Prof. Dr. Ody
Sibon vom TIRCON-Konsortium und Dr. Susanne Schneider von der Uni-
versitdt Kiel

on finanzierte Projekt TIRCON (,Treat Iron-Related
Child-Onset Neurodegeneration®). (Siehe auch Seite 1
und 3) Mehrere TIRCON-Partner stellten die Zielset-
zungen und den voraussichtlichen Nutzen des Projek-
tes vor: Prof. Dr. Thomas Klopstock von der Neurologi-
schen Klinik der Universitat Miinchen informierte (iber
das Patientenregister und die klinische Studie mit De-
feriprone. Dr. Holger Prokisch vom Humangenetischen
Institut der Technischen Universitdt Miinchen erorter-
te den Aufbau einer Biobank und die Biomarker-Studie.
Prof. Dr. Ody Sibon von der Universitdt Groningen in
den Niederlanden beschrieb die Entwicklung einer
Enzymersatztherapie fir PKAN. Katrina Pecot von der
Bayerischen Forschungsallianz in Miinchen gab uns
einen Uberblick tber die Struktur und das Manage-
ment von TIRCON. Und Heike Jaskolka fuhrte
den moglichen Patientennutzen von TIRCON
und die Aufgaben von Hoffnungsbaum aus, zu
denen die Informationsverbreitung und Of-

fentlichkeitsarbeit TIRCDN

zahlen.

Nach drei aufregenden, informativen und
emotionalen Tagen brachen wir wieder in alle
Himmelsrichtungen auf. Mit im Gepack all die
gemeinsamen Gesprache und Bilder jener
Menschen, denen wir begegnen durften und
die uns in Gedanken und im Herzen mit Nach-
hause begleiteten.




'8/ Hoffnungsbaum e.V.
xf?/ =

NBIA-Konferenzen

Folgenden Kranken-
kassen mochten wir
fir die Forderung
unserer Familienkon-
ferenz 2012 mit je-
weils 2.500 € danken:
dem AOK Bundesver-
band, der Barmer
GEK, dem BKK Bun-
desverband, der DAK,
der KKH Allianz und
der Techniker Kran-
| kenkasse. Wir danken

£ xpr O - %::‘::T“W' auch der Knappschaft
o ' ‘ T fur 583,20 €.
BARMER ‘ Allianz T
Unternehmen Leben Krankenkasse
Nachste Familienkonferenz I L :1 Va
1sOhkpers aésodANon

Es ist bereits die 7. internationale Familienkonfe-
renz, die unsere amerikanische Schwesterorganisa-
tion in diesem Jahr veranstalten wird. Sie findet vom 3.
bis zum 7. April 2013 in San Antonio in Texas statt.
Damit fallt der Termin in das noch nicht allzu heilRe
Frithjahr und vielerorts in die Ferienzeit, so dass auch
Familien mit schulpflichtigen Kindern teilnehmen kon-
nen.

Die Stadt San Antonio bietet eine ganze Reihe an Mog-
lichkeiten fir Unternehmungen: eine schone Uferpro-
menade, einen eigenen Zoo, Sea World sowie drei ver-
schiedene Vergniligungsparks. In ,,Morgan’s Wonder-
land” wird das Familienpicknick am Samstagnachmittag
stattfinden, da dieser Freizeitpark weitestgehend bar-
rierefrei ist. Weitere Informationen zum Park gibt es
unter: www.morganswonderland.com.

Als Tagungsort ist das Drury Plaza Hotel festgelegt
worden, ein sehr modernes Hotel mit groRen und gut
ausgestatteten Zimmern fir bis zu sechs Personen, das
erst vor einem Jahr erbaut worden ist. Der Preis be-
tragt 89 Dollar pro Nacht und Zimmer.

Das Konferenzprogramm sieht an den ersten beiden
Tagen private Sprechstundenzeiten mit den anwesen-
den Arzten vor. Die Anzahl der Termine ist begrenzt
und wird nach Reihenfolge der Anmeldung vergeben.
In den vergangenen Jahren haben die Familien den
wertvollen Nutzen dieser Sprechstunden bestétigt, in
denen sie mit filhrenden NBIA-Experten Fragen zum
Gentest, Medikamenten, Sehproblemen, der Tiefen

der NBIA Disorders Association im April 2013

from discovery to cure

Hirnstimulation oder zu einer plotzlichen Verschlechte-
rung der Funktionen und Symptome klaren konnten.
Die offizielle Konferenz beginnt dann am Donnerstag,
dem 4. April, mit einer geselligen Runde zum Kennen-
lernen der teilnehmenden Familien. Insgesamt wird
auch diese NBIA-Familienkonferenz eine bunte Mi-
schung lehrreicher Informationen zu Forschung und
Versorgung, personlicher Gesprache und gemeinsamer
Ausflige bieten.

Die NBIA Disorders Association plant auerdem eine
begrenzte Anzahl von Unterstiitzungsangeboten fir
Familien, denen eine Teilnahme aus finanziellen Grin-
den nicht moglich ist. So sollen fiir diese beispielsweise
Teilnahmegebihren entfallen oder Hotelkosten redu-
ziert werden. Ein Antrag auf Kostenlibernahme kann
bei Anmeldung zur Konferenz gestellt werden.
Erwachsene NBIA-Betroffene kénnen bereits in den
zwei Tagen vor Beginn der offiziellen Konferenz die
anderen Teilnehmer kennenlernen und beim gemein-
samen Besuch von Sehenswiirdigkeiten mitmachen.
Bei Interesse sind die Vereinsvorsitzende Patty Wood
(pwood@NBIAdisorders.org) oder der Leiter des Er-
wachsenenprogramms Mike Cohn (mikecohn2226@
comcast.net) zu kontaktieren. Ehrenamtliche Assisten-
ten und Programmfiihrer werden die Unternehmungen
begleiten.

Weitere Informationen zur Anreise, Hotelreservierung
und Konferenzanmeldung folgen in Kirze auf
www.NBIAdisorders.org. Bei Fragen wenden Sie sich
bitte an: info@NBIAdisorders.org



http://www.google.de/imgres?q=bkk+bundesverband&hl=de&sa=X&rls=com.microsoft:de:IE-SearchBox&rlz=1I7ASUT_de&biw=1204&bih=587&tbm=isch&prmd=imvns&tbnid=7c9naXHqjCN2bM:&imgrefurl=http://pflegedienst-wonnegau.net/html/links.html&docid=vUYlKrKgDAEnzM&imgurl=http://pflegedienst-wonnegau.net/assets/images/BKK.gif&w=1754&h=1759&ei=FtPeT4LEJITwsgbzoc3ADQ&zoom=1&iact=hc&vpx=405&vpy=127&dur=991&hovh=225&hovw=224&tx=107&ty=109&sig=107662386787177172212&page=1&tbnh=125&tbnw=125&start=0&ndsp=21&ved=1t:429,r:2,s:0,i:77
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Zweites gemeinsames Internationales NA- und NBIA-Symposium 2012:
Wissensaustausch zwischen Arzten, Forschern und Patientenangehérigen

n diesem Jahr fand das ,Second

Joint International Symposium on
Neuroacanthocytosis and Neurode-
generation with Brain Iron Accumu-
lation” in Ede in den Niederlanden
statt. Vom 26. bis zum 27. Oktober
trafen hier Experten und junge Wis- A
senschaftler aus aller Welt zusammen, um die Jungsten
Forschungsergebnisse Uber Neuroakanthozytose und
NBIA vorzustellen.
Zu den NBIA-bezogenen Themenschwerpunkten des
Symposiums zahlten u.a. klinische Studien, neue Ge-
nentdeckungen, Autophagie (Zellabbau) und Patho-
physiologie (Funktionsweise von Kérpern unter krank-

haften Bedingungen).

So stellte Prof. Dr. Thomas =

Klopstock vom Friedrich-Baur- TIRCDN

Institut an der Neurologischen Klinik der LMU Miin-

chen das Projekt TIRCON vor. Das Spektrum der Vor-

trage umfasste alle 4 NBIA-Krankheitsvarianten, die

einen Grol3teil der NBIA-Patienten betreffen:

= Mehrere Vortrage befassten sich mit PKAN, bei-
spielsweise Dr. Sonia Levi vom Krankenhaus San
Raffaele in Mailand. Sie referierte Uber die krank-
heitsverschlimmernde Rolle des Eisens bei dieser
schon vor 12 Jahren entdeckten und daher am bes-
ten bekannten NBIA-Form.

= Dr. Tobias Haack vom Helmholtz Zentrum Minchen
gab die unldngst erfolgte molekulargenetische Ent-
schlisselung der neuen NBIA-Variante BPAN be-
kannt (siehe Seite 4).

= Prof. Dr. Thomas Meitinger, Direktor des Humange-
netischen Instituts am Helmholtz-Zentrum Min-
chen, referierte zur ebenfalls in Minchen entdeck-
ten NBIA-Form MPAN.

= Dr. Paul Kotzbauer von der Washington Universitat

in St. Louis, USA, berichtete von seinen Tierstudien
zur Therapie-Entwicklung bei PLAN.

Viele neue Erkenntnisse und Forschungsresultate lie-
Ren sich verzeichnen. So verwundert es nicht, dass
auch nach Konferenzschluss bis zum spaten Abend die
fachlichen Diskussionen unter den engagierten Wis-
senschaftlern nicht abrissen. (siehe Bild) NBIA-
Patientenvertreter aus 5 Landern verfolgten das ge-
samte wissenschaftliche Symposium aufmerksam und
konnten immer wieder interessante Gesprache mit den
Konferenzteilnehmern flihren.

Dr. Susan Hayflick, Dr. Valeria Tiranti und Prof. Dr.
Ody Sibon

Der Nachmittag des zweiten Konferenztages war ins-
besondere der Perspektive der Betroffenen gewidmet.
Nicht nur die anwesenden Grundlagenforscher, Kliniker
und Selbsthilfegruppenvertreter, sondern auch Famili-
enmitglieder aus Holland nahmen an dieser Sitzung
teil. Auf dem Programm stand Angelika Kluckens Vor-
trag zur Rolle von Hoffnungsbaum e.V. im Projekt TIR-
CON. Dieser machte bewusst, dass man mit Engage-
ment und Zielstrebigkeit auch als kleine Patientenor-
ganisation einer sehr seltenen Erkrankung grof3e Steine
ins Rollen bringen kann.

Die Betroffene Alex Irvine und ihre
Mutter Ginger Irvine von der NA Advo-
cacy, dem englischen Selbsthilfeverein
fur Neuroakanthozytose-Patienten,
schilderten mit viel Humor und Warme
das tagliche Leben mit NA.

Und zu guter Letzt berichtete Prof. Dr.
Ody Sibon von der Universitat Gronin-
gen Uber die Entwicklung von Thera-
pien mit Panthetin. Auch dieses Projekt
gehort zu TIRCON. Dabei gelang Prof.
Dr. Sibon, die gemeinsam mit Dr. Giel
! Bosman vom Medizinischen Zentrum
=1 der Radboud Universitat in Nijmegen
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die Veranstaltungsorganisation Ubernommen hatte,
ein anschaulicher und aufschlussreicher Vortrag.

Vor Ort konnten zwei NBIA-Nachwuchswissenschaftler
fir ihre Forschungsarbeiten zu PKAN mit Reisestipen-
dien ausgezeichnet werden, darunter Claudia Siegle-
Roos von der Universitdt Wien, deren Forschung auch

NBIA-Konferenzen

Neuroakanthozytose mit einschliel3t und Dario Brunetti
vom Neurologischen Institut Carlo Besta in Mailand —
ein wichtiger Schritt, um junge Arzte und Wissenschaft-
ler fur die zukilinftige und nachhaltige Versorgung und
Erforschung von NBIA zu gewinnen.

Neues von der internationalen NBIA-Alliance:
Beim Treffen im Oktober 2012 wurden gemeinsame Ziele definiert

Das NA- und NBIA-Symposium
in Ede, Niederlande (siehe
Artikel S. 8) nahmen wir zum An-
lass, ein neues Satellitentreffen Q:LIANCE

der internationalen NBIA- & u‘*'
Selbsthilfe zu organisieren. Parallel ©

zum Symposium versammelten Worldwide Partners
sich am 27. Oktober die Mitglieder fora Cure
der NBIA Alliance, der von uns am Anfang dieses Jahres
gegrindeten Dachorganisation fir NBIA-Vereine. Bis-
lang sind sechs Lander durch Mitgliedergruppen in der
Allianz vertreten. Dazu gehoren: Deutschland, England,
Frankreich, Italien, Spanien und die USA.

UNBIA

)
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Ziel unserer Allianz ist die gemeinsame, mit vereinten
Kraften verstdrkte Unterstitzung der NBIA-Familien
sowie die Forschungsférderung.

Beim Wiedersehen der NBIA-Familie wurde in vertrau-
ter und produktiver Runde ein Aufgaben- und Strate-
gieplan fir die niachsten Monate entworfen. Neben
dem Aufbau einer Website gehoren hierzu die Entwick-
lung einer NBIA-Expertenliste, die Kontaktdaten von
Arzten und Wissenschaftlern in verschiedenen Lindern

v.l.n.r.: Heike Jaskolka, Antonio Lopez, Jean-Loup Vasseur, William Arends,
Maayke van Schijndel, Alie & Rikkert Nagel, Patty Wood, Angelika Klucken

umfassen soll, sowie die Griindung eines wissenschaft-
lichen und medizinischen Beirats.

v.l.n.r.: Patty Wood, Antonio Lopez, Alie & Rikkert Nagel,
Jean-Loup Vasseur

AuBerdem wurde beschlossen, im Oktober 2015 in
Mailand unsere erste offizielle Internationale NBIA-
Familienkonferenz in Europa abzuhalten. Diese wird
dann in Verbindung mit einer Generalversammlung des
Forschungskonsortiums TIRCON den Abschluss dieses
EU-Forschungsprojekts markieren. Durch einen frih-
zeitigen Planungsbeginn haben wir im Vorfeld geni-
gend Zeit, um die NBIA-Allianz auszubauen und die
Konferenz vorzubereiten. Denn es gibt noch viele Fra-
gen zu klaren, von der Auswahl eines geeigneten Kon-
ferenzhotels Uber die Finanzierung bis hin
zum Konferenzprogramm und der Losung
der sprachlichen Verstandigungsproble-
me bei teilnehmenden Familien aus ver-
schiedenen Landern.

In unserer Sitzung in Ede konnten wir
zudem zwei hollandische Familien begri-
Ren, die eine weitere Schwesterorganisa-
tion in den Niederlanden griinden wollen.
Gemeinsam beratschlagten wir, welche
Schritte in néchster Zeit zum Vereinsauf-
bau erforderlich sind. Wir hoffen darauf,
dass unsere internationale  NBIA-
Gemeinschaft damit um eine weitere
Mitgliedergruppe wachst!
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Diagnostik-Service bei Verdacht auf Neuro-
akanthozytose fiihrt auch zu NBIA-Diagnosen

ie Miinchener Neurologen Prof. Dr.

Adrian Danek (siehe Bild) und Dr.
Benedikt Bader sowie der Neuropatho-
loge Prof. Hans Kretzschmar haben
einen Diagnose-Service fir Patienten
mit Neuroakanthozytose ins Leben gerufen, der sowohl
Arzten wie Betroffenen bei der Diagnose und Behand-
lung der seltenen Erkrankung helfen soll. In einem Pa-
tientenregister werden die Daten diagnostizierter Pati-
enten anonym erfasst, die von anderen Medizinern
studiert werden oder als Quelle fiir Arzneimittelstudien
dienen kdnnen. Somit ist es Arzten und Wissenschaft-
lern moglich, von der Erfahrung und Kenntnis anderer
zu profitieren. Datenbankanbieter fiir das NA-Register
ist das European Huntington’s Disease Network. Das
Projekt wird finanziell unterstitzt durch die ,,Advocacy
fOI" Neu- _::: RN T
roacanthocy- %
tosis” und
das E-Rare-
Konsortium
EMINA  (Eu-
ropean Mul-
tidisciplinary
Initiative on
Neuroacant-
hocytosis).

#
<

RN

Innerhalb von drei Jahren sind 397 Blutproben aus 24
Landern von Arzten untersucht worden. Bei 120 Pro-
ben wurde die Diagnose Chorea-Akanthozytose besta-
tigt. Unter den Gbrigen Proben konnten bei 2 Patienten
MPAN, bei 8 PKAN und bei 6 Patienten weitere Formen
von NBIA nachgewiesen werden.

N

\

\\

Der Diagnose-Service hat vielen Patienten, ihren Fami-
lien und Arzten erméglicht, ihre Krankheit benennen zu
kénnen. Nun sollen weitere Patientendaten aufge-
nommen werden, um auf Basis dieser eine genauere
Untersuchung der Erkrankungen und ihrer Funktions-
mechanismen durchfiihren zu kénnen. Daher sind alle
Arzte dazu aufgefordert, Informationen in die Daten-
bank einzubringen. Der Zugriff fiir Arzte ist hier mog-
lich: http://www.euro-hd.net/html/na/submodule/
registry

Quelle: NA News. Neuroacanthocytosis information and
research. Nr. 17, 11. April 2012.
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Junge Forscher untersuchen Chorea-
Akanthozytose im E-Rare-Projekt EMINA-2

Von Angelika Klucken

nter der Leitung PS
des Projektkoor-
dinators Dr. Andreas EM NA'TW.
Hermann von der
Neurologischen Universitatsklinik in Dresden hat sich
ein Forschungskonsortium junger Wissenschaftler zur
Neuroakanthozytose (NA) zusammengefunden. Das
Projekt ,,EMINA-2“ wird jetzt im Rahmen des EU-
Forschungsprogramms E-Rare gefordert.

NA-Erkrankungen sind eine Gruppe seltener Erkran-
kungen mit Neurodegeneration und fehlgeformten
stacheligen roten Blutkdrperchen, sogenannten
Akanthozyten. Zu den NA-Erkrankungen gehoren Cho-
rea-Akanthozytose (ChAc), McLeod Syndrom (MLS),
Huntington Disease-Like 2 (HDL2) und Pantothenat-
Kinase assoziierte Neurodegeneration (PKAN). Dabei
gilt ChAc als der Prototyp dieser Erkrankungsgruppe.

Die ,,Européische Multidisziplinare Initiative zur Neuro-
akanthozytose (EMINA-1), die seit 2009 vom E-Rare-
Programm geférdert wird, erstellte eine detaillierte
klinische Charakterisierung der verschiedenen NA-
Formen und sammelte wertvolle Gewebeproben aus
Gehirn und Muskeln von ChAc-Patienten.

Auf der Basis des erfolgreichen EMINA-1-Netzwerks
bringt das EMINA-2 Konsortium 5 junge Wissenschaft-
ler aus fiihrenden Europaischen Labors in Osterreich,
den Niederlanden, Deutschland und Israel zusammen.
Ziel ist es, die molekularen Krankheitsmechanismen
der Chorea-Akanthozytose griindlich zu erforschen und
dieses Wissen fir neue kausale Therapieansatze zu
nutzen.

N&here Informationen Uber das Projekt finden Sie auf
folgender Homepage: www.emina2.eu.

Ansprechpartner:

Dr. Andreas Hermann

Neurologische Klinik der TU Dresden
Fetscherstrasse 74

01307 Dresden

Tel: 0351-458-3908

Fax: 0351-458-6387

E-Mail: andreas.hermann@uniklinikum-dresden.de

Quelle: http://www.e-rare.eu/financed-projects/emina-2
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Erfolgreicher Abschluss des EiVE-Projektes

m 23. Marz 2012 wurde das

Projekt EiVE mit einem Sympo-
sium in Berlin abgeschlossen und
Bilanz gezogen.

EiVE steht flir Entwicklung innovativer Versorgungs-
strukturen am Beispiel seltener Erkrankungen. Das
Projekt widmete sich fiir drei Jahre verschiedenen Fra-
gestellungen rund um die Versorgungsstrukturen bei
Menschen mit seltenen Erkrankungen. Das EiVE-Team
arbeitete dabei mit der ACHSE (Allianz Chronischer
Seltener Erkrankungen) und einigen ihrer Mitgliederor-
ganisationen, darunter Hoffnungsbaum e.V., zusam-
men. So haben neben anderen Patienten, Angehorigen
und Versorgern auch NBIA-Familien an den Umfragen
und Interviews teilgenommen. Darliber hinaus besuch-
te das EiVE-Team mehrere Kompetenzzentren fir Sel-
tene Erkrankungen, z.B. in Heidelberg, Tubingen, Berlin
und Bonn.

Auf unserer NBIA Familienkonferenz 2012 konnten wir
die ACHSE- und Projektmitarbeiterin Dr. Insa Glilzow
begriiRen (siehe Bild), die in ihrem Vortrag die Ergeb-
nisse von EiVE vorstellte und Schlussfolgerungen fir
Patienten und Arzte zog.

Die Ergebnisse spiegeln in vielerlei Hinsicht die Alltags-
erlebnisse von Betroffenen wider. Dazu zdhlen Ab-
stimmungsschwierigkeiten bei der Versorgung,
schlecht informierte und Uberforderte Arzte oder ein
schlechter Zugang zu verlasslichen Informationen. Hier
hat das Projekt wertvolle und belastbare Daten ge-
sammelt, die zur Verbesserung von Prozessen und
Strukturen im Gesundheitswesen notwendig sind.

Die Projektergebnisse sind in einer Broschiire zusam-
mengefasst und als Download unter www.eive.de er-
haltlich.

Arzneimittelnebenwirkungen werden in einer
Datenbank fiir und von Patienten gesammelt
ie europdische Arzneimit-

Dtelagentur EMA hat kirzlich
eine Datenbank flr unerwiinsch-
te Arzneimittelwirkungen einge-
richtet.

Zugriff auf die Datenbank haben nicht nur Beschaftigte
des Gesundheitswesens sondern auch Patienten. Hier
konnen Verdachtsfille bei EU-zugelassenen Arzneimit-
teln eingesehen oder selbst gemeldet werden. Dabei
bietet die Datenbank Sortiermoglichkeiten der Berichte
nach Altersgruppe, Geschlecht, Art der vermuteten
Nebenwirkungen und Auswirkungen. Eine Erganzung
um weitere Kategorien ist vorgesehen. Ebenso sollen
Informationen Uber andere auf nationaler Ebene ver-
marktete Arzneimittel offentlich zuganglich gemacht
werden.

Die MaRnahmen zur Erfassung von Nebenwirkungen
sind Bestandteil einer kiirzlich in Kraft getretenen EU-
Verordnung zur Arzneimittelsicherheit. Uber jenes
Meldesystem verfiigen bereits 16 von 27 EU-
Mitgliedstaaten. In einigen Landern sind Patientenor-
ganisationen an der Durchfiihrung des Meldeverfah-
rens und der Gewahrleistung der Zugangsmoglichkei-
ten fiir Patienten beteiligt.

,Dies ist ein groRer Schritt in Richtung mehr Wissen
Uber sich bereits auf dem Markt befindliche Arzneimit-
tel”, beurteilt Frangois Houyez, Leiter bei EURORDIS
(European Organization for Rare Diseases, Europdii-
scher Dachverband der Patientenorganisationen fiir
Seltene Erkrankungen) fir Informationen Uber und
Zugang zu Therapien. ,Unerwiinschte Arzneimittel-
nebenwirkungen sind sehr besorgniserregend. Sie sind
die funfthaufigste Todesursache in Krankenhausern.
Aus diesem Grund beschlossen die europdischen Be-
hérden und Mitgliedsstaaten zur Verringerung dieser
Risiken, die Uberwachung von Arzneimitteln zu ver-
starken.” Houyez betont letztlich: ,Patienten kdnnen
sich und anderen helfen, indem sie unerwiinschte Arz-
neimittelwirkungen aktiv melden.”

Die Europaische Datenbank gemeldeter Verdachtsfille
finden Sie unter: www.adrreports.eu/DE

Quelle: www.eurordis.org/de, Peggy Strachan (Ubersetze-
rin), 19.07.2012.
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NBIA ALLIANCE auf EURORDIS-Treffen europdischer Patientendachverbande
fir einzelne Seltene Erkrankungen

Von Angelika Klucken

om 30. bis 31. i

Oktober 2012 Q Q
trafen sich in Paris
zum 5. Mal die Euro- b
paverbdnde fir einzelne Seltene Erkrankungen beim
»Council of European Federations (CEF)“. Auf die Gene-
ralversammlung am Dienstag folgte am Mittwoch ein
Workshop zum Thema Forschungsforderung. Organi-
siert wurde die Veranstaltung von EURORDIS (Euro-
pean Organization for Rare Diseases), dem europai-
schen Dachverband der Patientenorganisationen fiir
Seltene Erkrankungen.

EURORDIS

Rare Diseases Europe

Mit der Entwicklung unserer NBIA ALLIANCE ist die
NBIA-Selbsthilfe derzeit international im Aufbruch.
Zum ersten Mal konnten wir uns jetzt als Vertretung
der NBIA ALLIANCE auf der Europa-Ebene mit Vertre-
tern von 19 anderen diagnosespezifischen europai-
schen Dachverbanden austauschen. Ich folgte dabei
einer Einladung von EURORDIS, unser Forschungspro-
jekt TIRCON vorzustellen. Patty Wood von der ameri-
kanischen NBIA Disor- __
ders Association nahm |
an dieser europaischen
Konferenz ebenfalls teil.

Das Programm des CEF-
Treffens am Dienstag
umfasste u.a. eine ge-
plante europaweite
Kartierung bestehender
sozialer Einrichtungen
wie z.B. Kurzzeitpflege-
platze, die spezialisiert
sind auf die Bedirfnisse
von Menschen mit Sel-
tenen  Erkrankungen.
Auch ging es um gleichberechtigten Zugang fiir alle
Europder zu sog. ,Orphan drugs”, also Arzneimitteln,
die fur bestimmte Seltene Erkrankungen die Zulassung
haben, sowie um eine Verbesserung der zulassungs-
Uberschreitenden Anwendung von Medikamenten (off-
label-use). Weitere Themen waren der Ausbau der
europadischen Netzwerke klinischer Referenzzentren
fir Seltene Krankheiten sowie das Recht der Patienten
auf grenziiberschreitende medizinische Versorgung in
Europa, sofern dies erforderlich sein sollte. EURORDIS
stellte  Fordermoglichkeiten  fiir  die  Europa-
Dachverbande sowie seine mehrsprachige Internet-

plattform RareConnect vor. Rare Connect kann sehr
nitzlich fur die internationale NBIA-Gemeinschaft sein;
denn Eintrdge von Nutzern auf diesem Portal werden
in finf europdische Sprachen Ubersetzt, sodass Patien-
ten aus verschiedenen Landern leichter kommunizie-
ren kdnnen.

Der Workshop am Mittwoch bot insbesondere Patien-
tenorganisationen, die Partner in EU-geforderten For-
schungsprojekten sind, eine glanzende Gelegenheit
zum Erfahrungsaustausch. Hoffnungsbaums Beteili-
gung am EU-geférderten NBIA- TIRCDN
Konsortium TIRCON war dabei

eines der beiden Impulsreferate. Der Forschungs-
workshop endete mit einem Ausblick auf das nachste
EU-Forschungsférderprogramm mit dem Namen , Hori-
zon 2020“, das von 2014 bis 2020 gelten wird. Die Ge-
meinschaft der Patienten mit Seltenen Erkrankungen
erhofft sich aus diesem Programm weitere Forschungs-
fordermittel von der EU. Dass die NBIA-Forschung da-
bei mitberilicksichtigt wird, ist unser erklartes Ziel als

NBIA-Selbsthilfe.

Wer gerne mehr (ber EU-
RORDIS und den Workshop
erfahren mochte, kann die
folgende Webseite aufsu-
chen:
http://www.eurordis.org/

¢
NBIA
. ALLlANC!f

™

content/european-disease- ®
specific-federations Worldwide Partners
fora Cure
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Das Nationale Aktionsbiindnis
fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen
auf dem Weg zum Nationalplan

AMSE steht fiir ,,Nationales Akti-

onsbindnis fur Menschen o°
mit seltenen Erkrankun- @ . o
gen“. Es handelt sich dabei NAMSE o
um ein Gremium, das eine ‘
bessere Patientenversor- ‘ ' gung
fir Menschen mit seltenen Erkran-

kungen zum Ziel hat. Im NAMSE-Prozess koordinieren
unsere Patientendachorganisation, die Allianz Chroni-
scher Seltener Erkrankungen (ACHSE e.V.) im Verbund
mit dem Bundesministerium fir Gesundheit (BMG) und
dem Bundesministerium fiir Bildung und Forschung
(BMBF) die noch aus 24 weiteren Blindnispartnern aus
dem Gesundheitswesen bestehende Steuerungsgrup-
pe. Gemeinsam wird derzeit, wie in anderen europai-
schen Landern teilweise schon vorhanden, ein nationa-
ler Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen erarbeitet.
Themenfelder der dazu eingerichteten Arbeitsgruppen
sind (1) Informationsmanagement, (2) Diagnose, (3)
Versorgung, Zentren, Netzwerke, (4) Forschung.

Hoffnungsbaum e.V. hat an der ACHSE-Fachtagung zur
Entwicklung des Nationalplans fiir Seltene Erkrankun-
gen im September 2012 in Ko6ln teilgenommen, um den
Interessen unserer Patienten beim NAMSE-Prozess
eine Stimme zu geben. Besonders am Herzen lag uns
dabei auch die Bericksichtigung der medizinischen und
sozialen Belange von Jugendlichen und jungen Erwach-
senen mit Seltenen Erkrankungen.

Unter www.namse.de findet sich alles Wissenswerte
Uber das Biindnis. Zudem informiert eine Sonderaus-
gabe der ACHSE-Aktuell Giber den Stand der NAMSE,
die auf der Website unter www.achse-online.de erhalt-

lich ist. @

Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen

ACHSE-Fachtagung in Berlin: Starkung der
Selbsthilfe

ie Allianz Chronischer Seltener

Erkrankungen (ACHSE e.V.)
veranstaltete am 10. November
2012 in Berlin die Fachtagung ,Empowerment der
Selbsthilfe”. Zu den Teilnehmern gehorten die ACHSE-
Mitgliedsverbdnde. Sechs von ihnen hielten Vortrage
zu den Themenschwerpunkten ,Mit guter Vereinsar-
beit die Zukunft gestalten” und , Vernetzung ist alles”,
um ihren Erfahrungsreichtum mit anderen zu teilen.

Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen

ernetzung / Sozialrecht

Auch Hoffnungsbaum-Mitarbeiterin Heike Jaskolka
hatte die Gelegenheit, unter dem Motto , Internationa-
ler Aufbruch in Forschung und Selbsthilfe” das Projekt

TIRCON und die NBIA Alliance vor- TIRCDN

zustellen.

Pflegeversicherung:
Pflegestufe lll trotz Unterschreiten des zeitli-
chen Mindestpflegeaufwands

flegebediirftige kdnnen Leistungen der gesetzli-

chen Pflegeversicherung nach der Pflegestufe Il
erhalten, auch wenn der zeitliche Mindestpflegeauf-
wand nicht erreicht wird. Dies beschloss das Sozialge-
richt in Miinster am 10. Februar 2012 in einer noch
nicht rechtskraftigen Entscheidung. Ein Sachverstandi-
ger hatte in besagtem Fall einen Pflegezeitaufwand von
232 Minuten ermittelt. Die Kammer wich von dieser
Einschatzung nicht ab. Jedoch urteilte sie, dass diese
Zeit auch die gesetzlichen Anspruchsvoraussetzungen
einer vierstiindigen Grundpflege erfillt. Demnach
stinden dem Klager die Leistungen nach Pflegestufe Il
zu.
Das Gericht begriindete seinen Entschluss damit, dass
es sich bei der Ermittlung des Pflegeaufwands lediglich
um eine Schatzung handle. Die Ermittlung der Zeitdau-
er von PflegemalRnahmen birgt erhebliche Schwierig-
keiten. Mit der Stoppuhr kénne man der individuellen
Pflegesituation und den Lebensgewohnheiten der Pfle-
gebedirftigen sowie der unterschiedlichen Hilfeformen
nicht gerecht werden. Daher wird seit vielen Jahren in
der Pflegewissenschaft und -praxis eine Reform des
gesetzlichen Pflegebediirftigkeitsbegriffs gefordert.
Das Bundessozialgericht hat bereits in einem Urteil
vom 7. Juli 2005 entschieden, dass ein Unterschreiten
des erforderlichen Pflegebedarfs um nur wenige Minu-
ten fiir die Pflegekasse keinen hinreichenden Grund
darstelle, die Leistung zu mindern bzw. einzustellen.
Grund sei die Unsicherheit der Schatzung. Die Kammer
stimmt dieser Rechtsprechung zu. Sie pflichtet aulRer-
dem bei, dass es ,bei einer Schatzung durch einen ge-
richtlichen Sachverstandigen, nach der die Schwelle zur
Pflegestufe Ill nur um wenige Minuten verfehlt wird,
geboten sein kann, eine Korrektur der Einschatzung
vorzunehmen.”
Diese Urteile decken die Schwachen des derzeitigen
Pflegebegriffs und die Schwierigkeiten in der Einschat-
zung des zeitlichen Hilfebedarfs auf. Sie fordern aber
auch dazu auf, Anspriiche weiter zu verfolgen.

Quelle: Online-Newsletter der Kanzlei Bérbel Schénhof, Bo-
chum, April 2012
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Neuer Schwerbehindertenausweis in 2013

eit dem 1. Januar 2013 wird der alte Schwerbehin-

dertenausweis aus Papier durch eine kleinere Plas-
tikausgabe in Scheckkartenformat ersetzt. Der Ausweis
wird somit handlicher und leichter im Portemonnaie zu
verstauen sein. In der UN-Behindertenrechtskonven-
tion heillt es: ,Der Schwerbehindertenausweis soll ein
Bankkartenformat erhalten und damit benutzer-
freundlicher werden.”

Die bisherigen Ausweise behalten jedoch ihre Giiltig-
keit und missen nicht zwingend neu ausgestellt wer-
den. Zudem kénnen ,alle mit dem Grad der Behinde-
rung zusammenhadngende Nachteilsausgleiche nach
wie vor mit den alten Ausweisen in Anspruch genom-
men werden”, so das Presse- und Informationsamt der
Bundesregierung. Bis 2015 sollen dann alle Berechtig-
ten den neuen Behindertenausweis mit sich flihren.

Quelle: Kinder Spezial, Nr. 43, Sommer / Herbst 2012

” Deutscher Kinderhospizverein e.V.: Lebenshilfe fir Familien

uf unserer Familienkonferenz 2012 stellte uns Hu-
bertus Sieler den Deutschen Kinderhospizverein
vor, der eine Anlaufstelle fir Familien ist.

Der Verein begleitet und unterstiitzt Kinder und Ju-
gendliche mit lebensverkiirzenden Erkrankungen sowie
ihre Eltern und Geschwister. Dariiber hinaus arbeitet
der Verein deutschlandweit an dem Ausbau und der
Vernetzung ambulanter und stationarer Kinderhospize.

,Uns ist wichtig”, so die Informationsbroschiire des
Vereins, ,dass die Begleitung der Familien ab der Diag-
nose einer lebensverkiirzenden Erkrankung, im Leben
und Sterben und Uiber den Tod der Kinder hinaus er-
folgt. [...] Uns ist wichtig, dass alle Angebote aus den
Bedirfnissen und dem Erfahrungswissen der Familien
heraus entstehen und mit ihnen gemeinsam weiter-
entwickelt werden.”

Zu diesen Angeboten
zahlen zum Beispiel
Seminare fir die ge-
samte Familie oder
flr trauernde Eltern,
Geschwister und
GroReltern. Der Ver-
ein vermittelt Kontak-
te zu anderen Be-

_ AN troffenen und veran-

- staltet Regionaltref-

Peufscher fen als Austausch-

[@I'I.(ﬁ@ﬂc moglichkeit fir Fami-
il Ty - — 7 . .

’71 @;&F’: J L lien. Er vermittelt

VereingeV ambulante Unterstit-

zung vor Ort, hilft bei
Antragen auf Sozial-
leistungen u.v.m.

Der Deutsch
stellt sich vt

Hubertus Sieler vom Deutschen Kinderhospizverein e.V. bei
seinem Vortrag auf der NBIA-Familienkonferenz 2012

Da die Begleitung der erkrankten Kinder und der Fami-
lienmitglieder zu Hause von ehrenamtlichen, qualifi-
zierten Kinderhospizmitarbeitern geleistet wird, ist sie
flr Familien kostenfrei. Bei der Finanzierung von Auf-
enthaltskosten in einem stationdren Kinderhospiz so-
wie Behordenangelegenheiten steht den Familien das
Team fiir Sozialrechtliche Unterstilitzung zur Seite.

Mit lhren Anliegen und Fragen kénnen Sie sich an den
Ansprechpartner fir Familien wenden:

Deutscher Kinderhospizverein e.V.

Hubertus Sieler

Bruchstr. 10

57462 Olpe

Tel.: 02761 /94129-26

Fax: 02761 / 94129-60

Internet: www.deutscher-kinderhospizverein.de

Mail: hubertus.sieler@deutscher-kinderhospizverein.de
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Ein von Hoffnungsbaum entworfener NBIA-Befund-
und Beratungsordner bietet nun Familien Unter-
stltzung in ihrem Alltag mit NBIA. Er ist eine Hilfestel-
lung bei dem komplexen Krankheitsbild und den zahl-
reichen medizinischen und persdnlichen Unterlagen,
die sich im Laufe der Jahre ansammeln.

Auf unserer Familienkonferenz 2010 wurde in einer
Gesprachsrunde mit ACHSE-Berater Dr. Frank Bruns-
mann vom Netzwerk fir Seltene Netz-

NBIA-Befund- und Beratungsordner: Unser Serviceangebot fiir Familien

Hier konnen Informationen zu den  NBIA-
Krankheitsvarianten und Therapiemoglichkeiten, Ver-
einsunterlagen usw. abgeheftet werden. Dieser Teil
des Ordners beinhaltet beispielsweise:

eine Liste mit NBIA-Zentren in Deutschland
Leitlinien zu Dystonie und Spastik

ein kleines Lexikon mit Erklarungen fir uns
wichtiger medizinischer Fachbegriffe

hautdegenerationen (SND) die Idee ge-
boren, einen Befundordner zu entwi-
ckeln. In anderen medizinischen Fachge-
bieten, wie beispielsweise der Krebsbe-
handlung, sind Patientenordner teilwei-
se bereits gangige Praxis. Hoffnungs-
baum liel sich dadurch und durch Mus-
ter verschiedener anderer Selbsthilfe-
gruppen zur Eigenentwicklung des NBIA-
Befund- und Beratungsordners inspirie-
ren.

In diesem sollen wichtige Dokumente

Hoffnungsbaum
e.V.

NBIA-Befund-

Insgesamt handelt es sich bei dem NBIA-
Befund- und Beratungsordner um kein
abgeschlossenes, starres System. Wir la-
den alle Nutzer dazu ein, den Ordner an
die eigenen personlichen Bedirfnisse an-
zupassen. So sollen die nicht benétigten
Teile entfernt oder Nitzliches eigenstan-
dig erganzt werden. Zu diesem Zweck liegt
dem Ordner eine CD mit den Dateien bei.
Dokumente wie das Inhaltsverzeichnis
kénnen somit nach den eigenen Vorstel-
lungen gedndert und Kopiervorlagen wie-
derholt ausgedruckt werden.

und Informationen gebilindelt und

schnell griffbereit zur Verfiigung stehen und Neben der geljlannten CD' liegen dem .Ord-

— nicht nur den Familien selbst, sondern Beratungsordner ner auch weitere praktische Materialen

auch den behandelnden Arzten, Thera- bei. So ist dieser mit Prospekthiillen fir

peuten, zustindigen Krankenkassen, Dokumente, Visitenkarten und CDs be-

Lehrern usw. stiickt und durch Register und Heftstreifen
fir: in einzelne Kapitel untergliedert. Ein wie-

Hierflr gliedert sich der Ordner in zwei
Teile:

derverschlieRbarer Kleinteilebeutel sorgt
fir die sichere Verwahrung von Versiche-

rungskarten und Ausweisen. Und eine

Der erste Teil dient der Dokumentation.
Hier kdnnen medizinische Befunde und Behandlungs-
unterlagen abgeheftet und eingetragen werden. Zu-
dem lassen sich Dokumente verstauen, die bei Arzt-
oder Krankenhausterminen bendtigt werden. In dem
ersten Teil des Ordners befinden sich u.a.:

Tabellen zum Eintragen wichtiger Kontaktdaten
eine personlich auszufiillende Medikamenten-
liste

ein Patientenstammblatt zur Erfassung wesent-
licher Daten wie Symptome, Gendiagnose etc.
Grafiken zur Lokalisation von Schmerzen fir
Erwachsene und Kinder

Vorlagen fiir ein Schmerztagebuch

Der zweite Teil des Ordners dient als Ratgeber fiir Fa-
milien ebenso wie fiir Versorger und Helfer im Alltag.

Leinentasche mit langen Henkeln erleich-
tert den Transport des Ordners zu den verschiedensten
Terminen.

Wer Interesse an einem Exemplar unseres Befund- und
Beratungsordner hat oder weitere Informationen
winscht, kann sich an Hoffnungsbaum wenden. Allen
Vereinsmitgliedern steht der Ordner als kostenloser
Service zur Verfligung. Interessenten aullerhalb des
Vereins berechnen wir als Beitrag zu unseren Unkosten
eine Gebihr von 25 Euro inklusive Hoffnungsbaum-
Leinentasche bzw. 20 Euro ohne Leinentasche.

Da es sich bei unserem Ordner um eine Erstversion
handelt, die wir stetig erganzen und verbessern moch-
ten, sind wir auch fiir alle Anderungsvorschlige und
Wiinsche dankbar.
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Tablet-PC’s bieten Menschen mit Behinderung vielseitige Anwendungsmaoglichkeiten

erade Menschen mit Behinderung sollten die

Moglichkeit haben, sich der neuesten Technik
bedienen zu kénnen, damit ihr Leben leichter, indivi-
dueller und lebenswerter wird — sowohl im medizini-
schen als auch im sozialen Bereich. Der Vorteil der
neuartigen Tablet-PC’s liegt darin, dass sie klein, leicht,
mobil zu nutzen und mit Touchscreen ausgestattet
sind. Verschiedene behindertengerechte Apps kann
man fir das iPad in englischer und nun zunehmend
auch in deutscher Sprache bekommen. Manche Apps
kénnen sogar einen Talker (Kommunikationsgerat fir
Nichtsprecher) ersetzen und sind darlber hinaus einfa-
cher zu bedienen und effizienter anzupassen (z.B. mit
Fotos).

In  besonderen Situationen
kénnen die Gerdte eine we-
sentliche Erleichterung sein.
Insbesondere bei langen War-
tezeiten in Uberfillten Kran-
kenhausambulanzen oder bei
stationaren Krankenhausauf-
enthalten helfen sie Uber
viele langweilige oder schlimme Zeiten hinweg. Man
kann sie mit oder ohne Internet-Flat nutzen, je nach-
dem wie flexibel und vernetzt man sein mochte.

Besonders sinnvoll kdnnen fiir Kinder mit Beeintrachti-
gungen Lernprogramme sein, die ihnen helfen, ,spie-
lend” Rechnen und Schreiben zu lernen. Davon gibt es
jetzt auch in deutscher Sprache immer mehr.

Silke Gerzen, deren 9-jahriger Sohn Louis durch das
Williams-Beuren-Syndrom  mehrfachbehindert  ist,

Service ‘fp'
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schreibt: ,Es ist unglaublich, wie gerne Kinder das Le-
sen und Schreiben lGben, wenn sie die Buchstaben zum
passenden Bild, einfach mit dem Finger zusammen-
schieben konnen. Dabei gibt das iPad akustisch die
einzelnen Buchstaben und das fertige Wort wieder und
zusatzlich hat man ein visuelles Ergebnis in Form eines
Bildes und/oder einer Animation®.

Fir viele Apps gibt es kosten-
lose Grundversionen, die man
testen kann, ob man damit
zurechtkommt, bevor man
sich zum Kauf einer vollstdn-
digen App entscheidet. Die
Vollversionen kosten zwi-
schen einigen Cents bis ca. 20
Euro fir die Lernprogramme.

Silke Gerzen empfiehlt: ,Wenn man eine App als
Talker-Ersatz haben mochte, muss man schon ca. 150
Euro ausgeben, wobei ich hier auch durchaus langer-
fristig die Lite Version von Sonoflex empfehlen kann,
die auch schon kostenlos ganz wunderbar zu nutzen
ist.” Einschrankend weist sie darauf hin: ,,Das iPad wird
keine Kasse finanzieren, da es eben auch durch andere
Familienmitglieder genutzt werden kann.”

Es gibt auch noch Zubehor zum iPad, das Menschen
mit Behinderungen die Bedienung zusatzlich erleich-
tert, die ,therapy-box“. Am kostenglinstigsten ist sie in
den USA bei AMDi zu beziehen (www.amdi.net).

Quelle: Gerzen, S.: IPad fiir Behinderte?

Sie méchten unseren Verein unterstiitzen?
Helfen Sie beim Sammeln und Spenden von Druckerpatronen!

: Dank der Zusammenarbeit mit dem Unternehmensbereich Accutec der Turbon International GmbH kann Hoff- :
nungsbaum Spendengelder fiir Forschungszwecke sammeln. Accutec bietet Unternehmen Sammelboxen fiir leere
Tintenpatronen und Tonerkartuschen an, um diese wieder aufzubereiten. Die gefiillten Sammelboxen werden von
Accutec abgeholt, der Inhalt geprift und der erreichte Vergltungsbetrag als Spende an Hoffnungsbaum weiterge-
leitet. Fiir die spendenden Unternehmen ist die gesamte Abwicklung kostenlos!
Fragen Sie in Ihrem Umfeld bei Firmen, Geschaften, Arzten oder Apotheken nach, wer zur Aufstellung eines sol-
chen Sammelbehalters bereit ist! Wir sind fir jede Unterstiitzung unserer Arbeit dankbar. :

Interessenten wenden sich bitte an Hoffnungsbaum:
Per Telefon: 02051-68075 oder

: Per Kontaktformular auf unserer Homepage: www.hoffnungsbaum.de/contact.aspx
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Am 27.5.2012 erlag Pamela Korb
im Alter von 35 Jahren ihrer Krankheit Chorea-Akanthozytose.

am nahm mit ihrer Familie an unserer Familienkon-
ferenz 2010 teil und alle schlossen sie sofort ins
Herz.
Die Bestiirzung war bei uns allen grof3, als wir von ih-
rem plotzlichen Tod erfuhren. Sie hatte sich noch so
auf unsere Familienkonferenz in Hohenroda gefreut.

Pamelas Mutter schreibt:

Man muss wirklich alle schénen Stunden geniefen und
das haben wir auch mit Pam noch versucht. Bis zum
letzten Abend war sie gut gelaunt und lieb und viele
haben gar nicht gemerkt, wie schwer krank sie eigent-
lich war. Getreu ihrem Motto ,, Ich habe die Krankheit
und nicht sie mich" hat sie immer Zuversicht und gute
Laune ausgestrahlt.

Es konnte doch wirklich keiner ahnen, dass Pam uns
mal so schnell und plétzlich verldsst. Erst Ende April
war lhr Bruder gekommen, um mit Pam zwei Tage hin-
tereinander zu ihrer Lieblingsband Karat ins Konzert zu
gehen. Das war jedes Jahr ihre gréfSte Freude.

Je mehr Monate vergehen seit ihrem plétzlichen Tod,
desto grofier wird die Sehnsucht, sie mal wieder in den
Arm zu nehmen oder ihre Stimme zu héren. Ganz bitter
stellt man dann fest, man hat nur noch ein Foto und
viele schéne Erinnerungen. So ein Abschied ist schon
schwer und wir versuchen, es so gut wie méglich zu
bewdiltigen.

Sie war ein ganz tapferes Mddchen, unsere Kleine, und
wir sind sehr, sehr traurig, aber auch sehr stolz auf sie.
Sie hat Dr. Bader in Miinchen und Dr. Hermann in
Dresden regelmdflig liber den Stand lhrer Krankheit
berichtet. Sie wollte damit erreichen, dass fiir andere
Patienten positive Ergebnisse erreicht werden. Am
Stand der Forschung war sie immer sehr interessiert
und die letzte NA-News, die 2 Tage vor ihrem plétzli-

chen Tod kam, hat sie noch ausfiihrlich studiert. Gern
hatte sie am Anfang auch selbst Artikel zum Krank-
heitsstand und wie man es am besten bewdiltigen kann,
geschrieben.

Ich wiirde mir wiinschen, dass Menschen, die Angehé-
rige pflegen und damit schon unter grofSer Belastung
stehen, mehr Unterstiitzung bei der Beschaffung von
Hilfsmitteln und Hilfe allgemein von den zusténdigen
Stellen bekommen. Viel kostbare Zeit ist uns verloren
gegangen beim Kampf um dieses oder jenes Hilfsmittel
oder bei seitenlangen Begriindungen zur Pflegestufe
oder Pflegehilfe. Auch einen passenden Urlaubsplatz
fiir Menschen mit so extremen Essproblemen zu finden
war schwer. Wir haben der Krankheit bis zum Schluss
getrotzt und haben uns nicht unterkriegen lassen, ob-
wohl jeder Tag schwerer wurde. Alle Bereiche des Le-
bens waren betroffen und auch die Familie musste sich
auf ein ganz anderes Leben einstellen. Unser Trost ist
nun, dass Pam bis zum Schluss zu Hause bei uns sein
konnte und hier auch gliicklich war.

Eine Schwester von zwei Betroffenen berichtet:
Meine Erfahrungen mit NBIA

Von Maayke van Schijndel

or 16 Jahren erfuhren meine Eltern, dass meine

beiden Schwestern eine genetische Stoffwech-
selerkrankung haben: NBIA (vormals bekannt als Hal-
lervorden-Spatz-Erkrankung). Meine alteste Schwester
Wendy war damals 14 und Cristel 12 Jahre alt. Dass
etwas nicht stimmte, wussten meine Eltern schon.
Seitdem sie 3 Jahre alt waren, verlief ihre Entwicklung

nicht, wie sie sollte, und zum Zeitpunkt der Diagnose
wurde fir Cristel das Gehen mit einem Rollator immer
schwieriger und Wendy sal} bereits dauerhaft im Roll-
stuhl.

Bei meiner altesten Schwester Wendy machte sich die
Krankheit bemerkbar, als sie etwa 3 Jahre alt war. Mei-
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ne Eltern beobachteten, dass Wendy sehr oft und auf
seltsame Weise stirzte. Es sah manchmal so aus, als
hatte sie einfach keine Kontrolle Uber ihre Beine. Dann
wollte sie sich zum Beispiel umdrehen, aber ihre Beine
folgten ihr nicht. Auch stirzte sie 6fter als andere Kin-
der ihres Alters. Deshalb fing eine Reihe von Untersu-
chungen an, um die Ursache zu finden. Als Cristel im
Alter von 4 Jahren die gleichen Symptome bekam, ge-
langten die Arzte zu dem Schluss, dass die unbekannte
Krankheit vermutlich zumindest genetisch bedingt ist
und die Untersuchungen begannen auch bei ihr. Zum
Gliick waren mein Bruder und ich zu diesem Zeitpunkt
bereits geboren. Denn welche Eltern mit zwei kranken
Kindern wollen ein weiteres Kind, wenn sie von vorn-
herein von der hohen Wahrscheinlichkeit wissen, dass
dieses auch krank sein wird. :

In den folgenden Jahren
gingen meine Eltern sehr
haufig mit meinen Schwes-
tern ins Krankenhaus, um
herauszufinden, was ihnen
fehlt. SchlieRlich gab es die
erlésende Antwort durch

ein  MRT: Hallervorden- = =
Spatz. Aber viel mehr als &
den Namen wussten die = &

Arzte damals nicht (iber die
Erkrankung. Was sie uns
mitteilen konnten, war, dass meine Schwestern letzt-
lich an der Erkrankung sterben wiirden. Aber wie lange
hatten sie noch zu leben? Ein paar Monate, ein Jahr
oder vielleicht sogar 5 Jahre, sagten sie. Und mit dieser
Information konnten meine Eltern nach Hause. Viele
Leidensgenossen waren nicht bekannt, aber mithilfe
des VKS (einer niederldandischen Organisation fir Men-
schen mit Stoffwechselerkrankungen) kamen meine
Eltern mit einer anderen niederlandischen Familie in
Kontakt. Leider schritt die Erkrankung bei diesem Kind
viel schneller und auf andere Weise voran, so dass
meine Eltern nicht das Gefuhl hatten, sich hier wieder-
zufinden. Sie flhlten sich allein.

Naturlich nahmen mein Bruder und ich (wir waren zum
Zeitpunkt der Diagnose beide 9 Jahre alt) in all den
Jahren auch wahr, dass unsere Familie anders war als
andere Familien. Auch wenn meine Eltern versuchten,
uns aus der Sache so weit wie moglich herauszuhalten.
So konnten wir einfach nur Kinder sein. Aber sie sagten
uns die Wahrheit, wann immer wir etwas wissen woll-
ten. Darum wussten wir sehr schnell von der Diagnose,
auch, dass unsere Schwestern letztlich sterben wir-
den. Aber wir waren eigentlich zu jung um zu verste-
hen, was das genau bedeutet. Fiir uns ging das Leben

Cristel und Maayke van Schijndel
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weiter, mit gelegentlichen Krankenhausbesuchen und
zwei Schwestern, die sich langsam entwickelten. Wir
wussten es, aber das war eigentlich auch schon alles.

Auf der weiterfiihrenden Schule anderte sich das all-
mahlich. Wendy und Cristel machten beide ein paar
Rickschritte (Cristel sall bereits dauerhaft in einem
Rollstuhl und Wendy konnte nicht mehr sprechen,
wurde bei der Erndhrung durch eine PEG-Magensonde
unterstitzt und hatte so viele Male wegen ihres
schlechten Zustands im Krankenhaus gelegen, dass
meine Eltern beflirchteten, dass sie nicht mehr lange
leben wiirde). Abgesehen davon, war ich alt genug, um
alles besser zu verstehen. Deshalb interessierte ich
mich allmahlich mehr dafir, was die Krankheit nun
eigentlich bedeutet. Gegen
Ende meiner Schulzeit mussten
wir eine Facharbeit Uber ein
frei gewdhltes Thema schrei-
ben. Ich nutzte die Gelegenheit,
um Uber Hallervorden-Spatz zu
schreiben. Deshalb stellte ich
schlieRlich fest, dass es viel
. mehr Informationen (ber die
. Erkrankung gibt, als meine El-

tern wussten. Eines der Dinge,
' die ich herausfand, war, dass
die Erkrankung auflerhalb der
Niederlande nicht mehr Haller-
vorden-Spatz genannt wurde. NBIA (dt: Neurodegene-
ration mit Eisenspeicherung im Gehirn) war der neue
Name, der auf das gemeinsame Merkmal der Eisenak-
kumulation im Gehirn Bezug nimmt. Wie erwartet, ist
die Erkrankung sehr selten und es gibt dafiir bis heute
leider keine Behandlungsmethode. Man hat einige
Gene gefunden, die die Erkrankung verursachen. Leider
ist bei etwa 10 Prozent der Menschen mit NBIA das
Gen noch unbekannt, und zu dieser kleinen Gruppe
gehoren meine Schwestern.

Dank dieser Facharbeit habe ich viel dariiber gelernt,
was NBIA eigentlich bedeutet. In vielen Bereichen weil3
ich letztlich sogar mehr als meine Eltern und die Arzte,
die uns eigentlich beraten sollen. Das ist der Grund
dafiir, warum ich seit der Facharbeit hart daran arbei-
te, diese Informationen weiterzugeben, u.a. mithilfe
des VKS. AuBerdem habe ich versucht, Gber die neues-
ten Entwicklungen informiert zu bleiben. Dazu trat ich
der amerikanischen NBIA Disorders Association und
ihrer Mailingliste bei und ging zu mehreren Familien-
konferenzen, darunter eine in Amerika im Jahr 2009.
Auf diesen Konferenzen hatten wir zum ersten Mal
richtigen Kontakt zu anderen NBIA-Familien, und wir
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haben auch weitere Informationen tiber die neuesten
Entwicklungen erhalten wie Behandlungen, die das
Leben mit NBIA weniger schwer machen. Leider kamen
die meisten dieser Behandlungsmethoden fiir uns au-
genscheinlich zu spat. Cristel bekam immer mehr
Schwierigkeiten beim Sprechen
und wurde bei der Erndhrung
ebenfalls durch eine PEG-
Magensonde unterstitzt, und
Wendy konnte selbst iberhaupt
nicht mehr essen, war vollstin-
dig abhéangig von anderen und
konnte wirklich nicht mehr als
wenige Stunden pro Tag wach
bleiben. Aber es war grof3artig
zu wissen, dass es so viele gute
Entwicklungen gibt und es gab
uns neue Hoffnung, dass Arzte
eines Tages eine wirkliche Hei-
lung fiir diese Erkrankung finden
werden. Daneben bewirkten
diese Konferenzen auch etwas
anderes. In Amerika kamen wir
in Kontakt mit einem niederlan-
dischen Forscher, der uns wiederum in Kontakt mit
einem niederlandischen Genetiker brachte, der mehr
Uber NBIA wusste.

Neben der amerikanischen Organisation fand ich auch
die deutsche Schwesterorganisation. Mit der Vorsit-
zenden stehe ich seit einigen Jahren per E-Mail in Kon-
takt. Ebenso wie Amerika veranstaltet Hoffnungsbaum
e.V. alle zwei Jahre eine Familienkonferenz und dieses
Jahr ist es das dritte Mal gewesen, dass wir dorthin

Wendy van Schijndel

Erfahrungsberichte

gingen. Diese Familienkonferenzen sind ahnlich wie die
amerikanischen, aber in ndherer Umgebung. Die Orga-
nisationen waren fir uns da, als Wendy im Jahr 2009
im Alter von 27 verstarb. Und aufgrund der amerikani-
schen Mailingliste gibt es fir mich immer eine Stelle,
an die ich mich wenden kann, wenn
ich ein paar Fragen, ein Problem
habe oder ein wenig Hilfe brauche.
Die Hilfe, die ich von beiden Organi-
sationen bekomme, ist etwas, das
ich als sehr schon empfinde und das
ich auch anderen zu geben versu-
che. Als mich die deutsche Organi-
sation Hoffnungsbaum vor zwei
Jahren fragte, ob ich Kontaktperson
in den Niederlanden sein und dem
Vorstand beitreten mochte, sagte
ich zu. Meine Aufgabe ist es jetzt,
Kontakte mit anderen Leuten in den
Niederlanden auf- und auszubauen,
die mit NBIA leben missen und die
lieber Niederlandisch als Englisch
oder Deutsch sprechen. Auch leite
ich an den VKS die neuesten Infor-
mationen Uber die NBIA-Forschung weiter. Aber abge-
sehen davon versuche ich auch fir meine Schwester
Cristel da zu sein. Es bleibt schwer mitanzusehen, wie
die Erkrankung jeden noch so kleinen Teil von ihr ein-
nimmt. Sie kann nicht mehr sprechen, etwas, das gele-
gentlich sehr frustrierend ist. Insbesondere wenn sie
zum Beispiel Schmerzen hat, aber nicht mitteilen kann,
wo. Aber solange sie mit unserer Unterstlitzung noch
das Leben wirklich genieRen kann, ist das alles, was
zahlt.

v‘%'
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from discovery to cure

m 14. September 2012 jahrte sich zum flnften Mal

der Todestag unseres Sohnes. Wiirde er noch le-
ben, ware Kenny am 31. Oktober 26 Jahre alt gewor-
den.

Patty Wood, Vorsitzende der NBIA Disorders Associati-
on, fragte mich kirzlich, ob es einem nicht vorkame,
als ware es erst gestern gewesen, dass Ken hier bei uns
war. Ich sagte ihr, ja, manchmal, aber es fiihlt sich auch
so an, als ware es ewig her, seit wir ihn hielten oder
sein schelmisches Lachen horten oder dieses hinrei-
Rende Lacheln sahen.

Er hatte eine Bestimmung und lhr habt Hoffnung

Von Pam Stromsta

Ich erinnere mich, dass ich Patty in den frihen 1990er
Jahren durch die Nationale Organisation fiir Seltene
Erkrankungen fand. Es gab dort nur etwa 10 betroffene
Familien, aber es bedeutete mir alles, eine andere See-
le zu finden, die verstand, was wir durchmachten, und
die etwas unternahm.

Kens Genmutation, die PKAN verursacht, war das erste
Gen, das von Dr. Susan Hayflicks Team im Jahre 2001
entdeckt worden ist. Diese Entdeckung war so bedeut-
sam fir uns.

Patty bat mich, anderen mitzuteilen, was ich sie Uber
diese Reise wissen lassen mochte. Ich sagte ihr, dass
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ich es versuchen werde. Aber ich weil} nicht, ob ich Ken
oder dem Erlebten gerecht werden kann.

Anfangs war es Uberwaltigend zu erfahren, dass mein
Kind eine lebensbedrohliche Krankheit hatte und dass
es eine Prognose von neun Jahren

Erfahrungsberichte / Aus dem Verein | §) )

b 8
gen kann, dann kann ich es auch.” Als Kens Cousin zu-
rick in die Staaten kam, UberlieRen wir ihm Kens un-
genutzte Behandlungen mit Uberdruck, die, wie er
glaubt, sein Bein retteten.

Eltern, aus tiefstem Herzen mochte

erhielt. Du hast dir nie vorgestellt,
dass du lernen musst, deinem
Kind eine Magensonde zu legen
oder gebrochene Beine zu pfle-
gen, Vorkehrungen fiir Gehirnope-
rationen zu treffen oder fir Wo-
chen im Krankenhaus zu leben.
Aber du tust es aus Liebe und du
tust es, weil du eine Starke verlie-
hen bekommst, von der du nicht
einmal wusstest.

Ich glaube, dass jeder von uns mit | \v

einer Bestimmung geboren wird. Ich denke, unsere
Kinder werden geboren, um zu zeigen, wie wahre Lie-
be, bedingungslose Liebe aussieht. Ken lehrte mich
Geduld und darauf zu vertrauen, einen Tag nach dem
anderen anzugehen. Er zeigte mir, wie man immer die
Kontrolle der Situation Gott Uberladsst, dem einzigen,
der wirklich weif}, was morgen sein wird.

Ken lehrte seine Mitmenschen die Bedeutung von Mut
und Ausdauer in Zeiten, an die ich jetzt zu denken
kaum ertragen kann. Er lehrte seinen Bruder und seine
Schwester, dass behindert zu sein normal ist. Auch
wenn ich nicht glaube, dass Gott eine Krankheit herbei-
flihrt, wusste Er, dass wir in eine gefallene Welt hinein-
geboren wiirden und Er wendete etwas schlecht Ge-
meintes in etwas Schones.

Euer Kind wird viele Leute erreichen, wie Ken es in
seinem allzu kurzen Leben tat. Er riihrte vor allem sei-
nen Cousin, der im Ausland unterrichtete und der ei-
nen schrecklichen Unfall hatte. Sein Bein war aufgeris-
sen und die Schmerzen waren entsetzlich. Spater er-
zahlte er uns: Ich dachte an all das, was Ken durch-
machte und sagte zu mir selbst: ,,Wenn Ken das ertra-

ich Euch wissen lassen, egal, wie
schwer es fir uns war, es war jeden
Augenblick wert. Ihr habt Grund zu
groBer Hoffnung. Ihr verflgt Uber
Kenntnisse und Zugang zur Forschung,
die wir uns vor 20 Jahren nicht vorstel-
len konnten. Nutzt die Mailinglisten,
wendet Euch an diejenigen, die dort
sind. Ich wirde mich freuen, mit je-
manden zu sprechen, insbesondere
Uber die Dinge, die ich nicht wusste
und auf die harte Tour lernte, ebenso
wie Uber die Dinge, die ich wusste.
Wir versuchen immer noch an den Konferenzen teilzu-
nehmen, in der Hoffnung, unsere Erfahrungen einzu-
bringen und andere zu unterstitzen.

Wir vermissen unseren Kenny von ganzem Herzen und
wir werden nie die Liebe vergessen, die er uns brachte.
Der 14. September wird immer ein Tag sein, an dem
wir uns an die Freude erinnern, nicht an den Schmerz,
und wir sind dankbar, dass wir unseren Sohn wieder-
sehen werden.

Dank an Patty, Dr. Hayflick und an alle, die mit NBIA
verbunden sind, fir die Vollendung deiner Bestim-
mung.

,S0 viele unserer Trdume erscheinen zundchst un- i
Em()’g/ich, dann unwahrscheinlich, und dann, wenn
twir den Willen aufbringen, werden sie bald unaus-
weichlich.”

EChristopher Reeve

Quelle: NBIA DA Newsletter Nr. 16, Okt. / Nov. 2012.

Spenden 2011

Von Stephan Klucken

Auch 2011 gab es wieder eine Vielzahl von Einzel-
personen und Firmen, die unsere Arbeit unterstut-
zen wollten. Insgesamt sind 5.553,87 € an Spenden
eingegangen. Im Einzelnen haben folgende Personen
und Organisationen an Hoffnungsbaum e.V. gespen-
det:

Frau Anja Barthe

Familie Gerd Bauch

Familie Manfred Bauch

Herr Klaus FaBbender

Herr Tobias Frenzel

Familie Hans Fuhri Snethlage
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Frau Heidi Heinrich

Familie Karsten Hinney
Herr Davut Karaduman
Herr Gerhard Klucken
Familie Stephan Klucken
Familie Renatus Krone

Herr Jirgen Lechner

Herr Prof. Dr. Thomas Meitinger
Frau Annette Meyer

Frau Brigitte Muthig

Frau Karola Peka

Herr Prof. Dr. Wolfgang Oertel
Familie Peter Porbadnik
Frau Alena Rasche

Herr Jorg Rohde

Herr Burkhart Rother

Frau Larissa Sackmann-Ritz
Familie Dirk Schirer

Frau Rosmarie Seywald
Frau Margit Strobel

Frau Serap Uzar

Frau Barbara Weil}

Firma btconsult GmbH, Frechen

Firma Isowa GmbH, Freudenberg

Jugend der Katholischen Kirchengemeinde Velbert
Firma Merlion Pharmaceuticals GmbH, Berlin
Firma MT Logistik GmbH, Kelsterbach

Firma Paul Schulten GmbH & Co.KG, Remscheid
Firma Plenge GmbH, Oelde

Praxis Dr. Ott & Dr. Schramm, Augsburg
Rechtsanwalte & Notare, Hattingen

St. Franziskus Hospital, Minster

Firma SVG Nordbaden eG, Mannheim

Firma TUMI Inc., Neuenrade

Firma VSG Verkehrs-Service GmbH, Wuppertal

Wie bereits in den vergangenen Jahren sollen auch in
Zukunft die eingegangenen Gelder fiir die Férderung
von Forschung und medizinischer Versorgung einge-
setzt werden. Durch die Sammlung von Spendengel-
dern Uber die Abgabe leerer Druckerpatronen und
Tonerkartuschen kamen wieder 247,37 € zusammen.

Allen unseren Spendern ein herzliches Dankeschén.

Einnahmen und Ausgaben Hoffnungsbaum 2011

Von Stephan Klucken

Wie in jedem Jahr wollen wir mit dem diesjahrigen
Finanzbericht wieder einen Uberblick dariiber
geben, welche Gelder uns zugeflossen sind und wie wir
die uns anvertrauten Gelder verwendet haben. Dazu
werden wir Uber die wichtigsten Einnahmen- und Aus-
gabengrofRen fiir das Jahr 2011 informieren.

Die Einnahmen des Vereins 2011 von insgesamt
32.295,88 € sind in der Einnahmengrafik dargestellt.

Einnahmen Hoffnungsbaum e.V. 2011:

220 1.022

5.554

5.000

5.000

@ Beitrige
mSpenden
mZuschiisse
B KNW-Preis
mRiickzahlung
mZinsen

Einen wesentlichen Anteil zur Finanzierung unserer
Selbsthilfeorganisation ergibt sich wieder aus den Zu-
schissen, der Krankenkassen(verbidnde). Zum einen
wurden von der ,,GKV-Gemeinschaftsforderung Selbst-
hilfe” wieder pauschale Zuschiisse von
8.000 € gewadhrt. Zusatzlich wurden G(
projektbezogene Zuschiisse von einzel- Spitzenverband

nen Krankenkassen fiir die Durchflihrung unserer Fami-
lienkonferenz in 2012 geleistet. Im Einzelnen haben
sich die folgenden Krankenkassen(verbande) bereits in
2011 fir die Durchfiihrung der Konferenz engagiert:

=  AOK Bundesverband 2.500 €

=  BKK Bundesverband 2.500 €

= DAK 2.500 €
ASK s/ DAK

Unternehmen Leben

Fir die Unterstlitzung der genannten Organisationen
mochten wir uns an dieser Stelle wieder herzlich be-
danken.

Das Spendenvolumen ist mit 5.553,87 € gegenliber
dem Vorjahreswert (4.506 €) wieder gestiegen. Wer
gespendet hat, ist unserem Spendenbericht 2011 zu
entnehmen. Unser Bemiihen ist es weiterhin, die Spen-
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dengelder zur Forschungsférderung und zur Optimie-
rung der medizinischen Versorgung einzusetzen.

Weitere Einnahmen ergaben sich zum einen durch die
Riickzahlung von nicht bendtigten Geldern im Rahmen
der Forschungsforderung (Reisestipendien fiir eine
NBIA-Konferenz in den USA: 5.000 €) und zum anderen
durch den Kindernetzwerkpreis, durch den dem Verein
auch noch einmal 5.000 € zugeflossen sind.

Die Ausgaben des Vereins von insgesamt 18.983,92 €
stellen sich fiir 2011 wie folgt dar:

Ausgaben Hoffnungsbaum e.V. 2011:

1.139

245
619

608
378

1.081

12.396 34

mPersonal

B Kommunikation
mPorto

B ErsatziAnschaffung
OWeitere Sachk.
HReisekosten

m Offentlichkeitsarbeit
OAndere Kosten
OForschungsforderung

()

Liebe Freunde,

ich mochte am heutigen Tag
die Essenz unserer Vereinsar-
beit darstellen und das Wesent-
liche aufzeigen, was wir er-
reicht haben. Und dafiir habe
ich zwei Symbole gefunden, an
denen ich das erlautern moch-
te.

Das eine Symbol findet sich in
der Stele, die wir mit dem Kin-
dernetzwerkpreis bekommen
haben. Wir haben ein Netz ge-
kniipft - wir haben Verbindungen
geschaffen auf vielen verschie-
denen Ebenen.

Das Foto zeigt den an
Hoffnungsbaum ver-
liehenen Kindernetz-
werk-Preis 2011.

Aus dem Verein / Jubildum | f’ )
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Die wesentlichen Ausgaben im Jahr 2011 wurden im
Sinne dieser Ziele geleistet. So haben wir Ende 2011
12.396 € an das seit zwei Jahrzehnten in der NBIA-
Forschung und -Versorgung erfahrene Team um Dr.
Susan Hayflick an der Oregon Health & Science Univer-
sity (OHSU) in den USA Uberwiesen. Das von den drei
Patientenorganisationen Hoffnungsbaum e.V., AISNAF
(Italien) und NBIA Disorders Association (USA) gemein-
sam zu gleichen Teilen geférderte OHSU-Projekt dient
der Entwicklung qualitatsgesicherter Versorgungsleitli-
nien fiir die haufigste NBIA-Variante PKAN auf der Basis
des gesammelten Erfahrungswissens von medizini-
schen Zentren weltweit, was sich in der medizinischen
Versorgung von PKAN-Patienten als ,beste Praxis”
bewahrt hat. ,Best Practices in the Care and Manage-
ment of People with PKAN” heiRt das Projekt, das 2012
begonnen hat. (siehe Newsletter Nr.9)

Neben der Forschungsférderung ist weiterhin die In-
formation Uber NBIA, z.B. mit Website, Newslettern,
Briefsendungen eines der wichtigsten Vereinsziele.
Hierfur fallen entsprechende Ausgaben an. Neben den
Sach- und Dienstleistungskosten wie z.B. Bliromaterial,
Druck- und Portokosten, Telefon- und Internet, Fachli-
teratur, Hard- und Software etc. wurden auch wieder
Personalkosten gebucht, da wir laufende Unterstit-
zung fir Biliroarbeiten, Layouterstellung des Newslet-
ters, Datenbankpflege, Recherchen etc. benétigten.

10 Jahre Hoffnungsbaum e.V. 2002 - 2012
GruBwort des Mitbegriinders, Schatzmeisters und Schriftfiihrers Stephan Klucken

- Ausziige aus der Festrede vom 23. Juni 2012 auf unserer 6. NBIA-Familienkonferenz in Hohenroda —

Und zum anderen finde ich unsere Vereinsarbeit in der
Symbolik des Baumes wieder, die sich ja auch in unse-
rem Vereinsnamen widerspiegelt. Der Baum, der mit
Wurzeln, Stamm, Asten, Zweigen, Blattern und Friich-
ten Wachstum und Entwicklung zeigt.

In unserem Logo spiegelt sich dabei die Baumsymbolik
in einer besonderen Art und Weise wieder: Hier gibt es
nicht nur den Baum selbst, sondern auch die beiden
Seitenlinien, die ihn halten und beschitzen. (..) Auf
jeden Fall etwas, was den Baum schiitzt und ihn grol3
werden lasst. So wie unser Verein dazu da ist, den von
NBIA betroffenen Menschen zu helfen, sie zu beschit-
zen und grolR werden zu lassen. Was haben wir nun in
unserer Arbeit und im Verein im Sinne des Netzes We-
sentliches verknipft und in der Symbolik des Baumes
wachsen lassen?
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Wir haben es geschafft, Erfahrungen zueinander
zu fihren und Freude und Leid auszutauschen.
Wir haben es geschafft, Wissen und Forschung zu
verbinden und Gelder fir die Forschung zu be-
kommen und einzusetzen.

Wir haben das Interesse an der Bekdampfung der
Krankheit geweckt, sei es in der Medizin, in der
Politik oder auch in der Offentlichkeit.

Wir haben den Austausch mit den Betroffenen
von anderen Krankheiten aufgenommen, um ge-
meinsame Interessen zu bilindeln.

Das wichtigste dabei ist aber:

Wir haben Menschen miteinander in Beziehung ge-
bracht, seien es Betroffene untereinander, seien es
Patienten und Arzte miteinander oder seien es auch
die Forscher untereinander. Politiker, Vertreter der
Sozialsysteme, Journalisten und Offentlichkeit — alle
haben wir im Laufe unserer Vereinsarbeit in mehr oder
weniger groRem Umfang einmal angesprochen und
erreicht. Kooperation und Austausch auf vielen ver-
schiedenen Ebenen hat sich durch unsere Arbeit ent-
wickelt.

Familien mit gleichen oder dhnlichen Schicksalen ha-
ben sich Uber das Familiennetzwerk oder auf unseren
Familienkonferenzen kennengelernt und neben den
Erkenntnissen (iber die Krankheit und deren Behand-
lung vor allem gelernt, dass sie nicht alleine stehen.
Trauer und Freude, Verzweiflung und Hoffnung kénnen
miteinander ausgetauscht und geteilt werden. Jeder
weil, ich bin mit meinem Schicksal nicht allein und wir
alle tragen gemeinsam die groRe Hoffnung, dass diese
schreckliche Krankheit heilbar wird. Und wir arbeiten
daran mit.

Es ist uns gelungen, engagierte Forscher und behan-
delnde Arzte auf der ganzen Welt dazu zu begeistern,
sich Gber NBIA zu informieren und die Forschung dazu
gemeinsam weiter zu fihren. Aus den kleinen Pflanz-
chen der ersten Kontakte untereinander, die wir teil-
weise vermittelt haben, ist ein solider Stamm des Aus-
tausches und gegenseitigen Vertrauens und miteinan-
der Arbeitens geworden. Das auch auf dieser Tagung
dargestellte Projekt TIRCON zeigt, welche Ausmale
eine solche Entwicklung nehmen kann. Wer hatte vor
einigen Jahren gedacht, wie rasant der Fortschritt sein
kann.

Neben den starken Asten, die sich fir die NBIA-
Forschung ergeben haben, gibt es dann aber auch noch
weitere Verastelungen und Zweige mit anderen Koope-
rationsansatzen.

Da ist zum einen die Kooperation der NBIA-
Vereinigungen auf der Internationalen Ebene. Neben
unserer Schwesterorganisation in den USA gibt es in-
zwischen weitere Organisationen in Italien und Spani-
en. In Frankreich und England entstehen Vereinigun-
gen, die sich die gleichen Ziele wie wir gesetzt haben.
NBIA wird international bekdmpft und die Krafte wer-
den immer mehr geblindelt. Gemeinsam sind wir noch
starker.

I . -

Stephan Klucken bei seiner Festrede am 23. Juni 2012 in
Hohenroda

Neben Menschen mit unserer Krankheit gibt es noch
eine Vielzahl von weiteren Menschen, mit denen uns
verbindet, dass auch sie unter einer ,Seltenen Erkran-
kung” leiden. Sie haben die gleichen Erfahrungen, Sor-
gen, Probleme und Note, die gleiche Verzweiflung und
die gleiche Hoffnung ... Auch zu diesen Menschen und
ihren Organisationen haben wir Verknipfungen aufge-
baut bzw. es haben sich Aste und Zweige entwickelt.
Uber das Kindernetzwerk, die ACHSE und EURORDIS
kénnen gleichartige Probleme diskutiert und Lésungen
angestrebt werden, sei es im medizinischen, im sozial-
politischen wie auch im menschlichen Bereich. Wir
haben jetzt eine Basis. Und gerade unser Verein hat in
diesen Organisationen Einfluss und Stimme.

Und das Wachstum, die Entwicklung und das Streben
sind bei weitem noch nicht zu Ende. Neben unserem
wichtigen Projekt TIRCON entsteht z.B. mit dem Be-
fundordner ein neuer Zweig in der Entwicklung. Ein
neues Hilfsmittel, welches Familien helfen wird, durch
Ubersicht und Transparenz die Kommunikation zur
persdnlichen Krankheit zu verbessern. Damit kann der
Austausch untereinander und vor allem zu den Arzten
erleichtert und besser vorbereitet werden.

Ein Netzwerk kann nicht existieren ohne die Menschen,
die es kniipfen und auch der Baum wachst und gedeiht
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besonders gut, wenn liebevolle Gartner ihn hegen und
pflegen. Und so leben auch unser Verein, seine Verbin-
dungen und seine Ergebnisse vor allem von den Men-
schen. Den Menschen, die sich im Verein und auller-
halb flr die Bekampfung von NBIA einsetzen. Seien es
von der Krankheit betroffene Kinder, Jugendliche und
Erwachsene, seien es engagierte Eltern, Verwandte
und Freunde, seien es Arzte und Forscher, Politiker,
Journalisten, Mitarbeiter bei Krankenkassen und, und,
und. (...)

Im Rahmen meiner Jubildaumsrede mochte ich einigen
stellvertretend fur alle danken:

Die Krankenkassen und ihre Verbandsorganisationen
unterstltzen seit Jahren durch Zuschiisse unsere Ar-
beit. Ohne diese Gelder ware sie nicht moglich.

Eine Vielzahl von Arzten und Forschern arbeiten inzwi-
schen an der Bekdmpfung der Krankheit, oft mit be-
sonderem Einsatz und Engagement. Sie sind unsere
Hoffnung, dass es in der Zukunft eine Heilung geben
wird. Stellvertretend gilt hier mein besonderer Dank
Frau Dr. Hayflick von der OHSU.

Engagierte Menschen im und aullerhalb des Vereins
helfen uns bei der Arbeit. Mein besonderer Dank gilt
dabei allen Vorstandsmitgliedern, die in der Vergan-
genheit und derzeit die Geschicke des Vereins mitge-
lenkt haben. Auch unsere Konferenzhelfer und Kinder-
betreuer sollen heute nicht vergessen werden.

Die Selbsthilfearbeit zu NBIA ist aber aus meiner Sicht
mit dem Namen von zwei Frauen besonders verbun-
den. Engagierte Streiterinnen im Kampf gegen die
schreckliche Krankheit. Da ist zum einen Patty Wood,
die Griinderin und Vorsitzende der NBIA Disorders
Association. Ohne sie und ihre selbstlose Arbeit ware

Jubilaum \é/'
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die Bekdampfung der Krankheit bei weitem nicht so
weit, wie sie heute ist.

Eine weitere Person ist jetzt noch zu erwadhnen: unsere
Vorsitzende und meine Frau Angelika, unsere Netz-
kntpferin, fleilige und treusorgende Gartnerin und
Hiterin des Hoffnungsbaums. Liebe Angelika, ohne
Dich hatten wir bei weitem nicht das erreicht, was wir
mit diesem Verein heute erreicht haben. Du bist die
Seele des Vereins. Du und Patty, lhr seid meine person-
lichen Heldinnen.

Bevor ich zum Schluss komme, mochte ich noch ein
letztes Mal auf die Symbolik des wachsenden Baumes
eingehen. Zum Leben eines Baumes gehort es auch,
dass er manchmal Blatter oder Frichte verliert, die
vom Baum abfallen. Diese Blatter und Frichte verwit-
tern auf dem Boden unter dem Baum, werden zu Erde
und damit zu seinem Nahrstoff. Diese Nahrstoffe wie-
derum geben dem Baum wieder die Kraft, weiter zu
wachsen und zu gedeihen.

In diesem Sinne sehe ich uns und unsere Arbeit vor
allem auch in der besonderen Verantwortung fir Ma-
rion, Wendy, Sebastian, Matthias, Pamela und Jens, die
im Laufe der letzten 10 Jahre von uns gegangen sind.
Fir sie und fir alle Kinder, Jugendlichen und Erwach-
senen, die unter NBIA oder NA gelitten haben und heu-
te noch leiden, haben wir im Verein gearbeitet und
werden dies auch weiter tun ...

Irgendwann mdchte ich sagen kénnen: Wisst ihr noch:
damals bei den Anfangen des Vereins, als wir alle noch
verzweifelt am Anfang standen und nichts als unsere
Hoffnung hatten ...

Vielen Dank flir Eure Aufmerksamkeit.

Unsere Kooperationspartner

ACHSE e.V.- Berlin
E-Mail: info@achse-online.de
www.achse-online.de

®achse

Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen

EURORDIS - Paris <
E-Mail: eurordis@eurodis.org Q& Eyﬁgﬁglﬁ
www.eurordis.org

KINDERNETZWERK

Kindernetzwerk e.V. - Aschaffenburg
E-Mail: info@kindernetzwerk.de
www.kindernetzwerk.de

phiteg

WIR HELFEN WEITER
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NA Advocacy - London

E-Mail: glenn@naadvocacy.org
ginger@naadvocacy.org
www.naadvocacy.org

TIRCON - Zentrale Miinchen
thomas.klopstock@med.uni-muenchen.de
http://www.baur-institut.de/

TIRCON

. H @)
http://www.tircon.eu (NBIA
NBIA Alliance - Velbert s’

E-Mail: info@hoffnungsbaum.de Wor‘dpwfde Partners
ora Cure

www.hoffnungsbaum.de/live/Verein/vereinsaktivitaet.aspx

Fiir jede Unterstiitzung
unserer Arbeit sind wir dankbar:
Hoffnungsbaum e.V.
Spendenkonto 305979
330 500 00 Sparkasse Wuppertal
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