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NBIA-Forscher aus Deutschland und den USA treffen sich in Munchen

Von Angelika Klucken

m Februar dieses

Jahres erfuhr Hoff-
nungsbaum e.V., dass
Dr. Susan Hayflick
und Dr. Penny Ho-
garth, fiilhrende NBIA-
Expertinnen an der
Oregon Health &
Science University in
Portland (USA), im
Juni zum Européischen
Neurologenkongress
nach Berlin kommen
wiirden.

Wir informierten um-
gehend den Miinche-
ner Neurologen und
NA-Experten Profes-
sor Adrian Danek,
Hayflicks Kollege im
Organisationskomitee fiir das Wissenschaftliche
Symposium zu NA- und NBIA-Erkrankungen, das
einige Monate spéter in Bethesda stattfinden sollte,
iiber ihren geplanten Deutschlandaufenthalt. Spontan
griffen er und die NBIA-Experten an beiden Miinche-
ner Universititen und am Helmholtz-Zentrum die
Gelegenheit auf, Dr. Hayflick und Dr. Hogarth nach
Miinchen einzuladen.

Am Montag, den 21. Juni 2010 konnten sich so der
Leiter des MITONET, Prof. Thomas Klopstock, der
Direktor des Humangenetischen Instituts, Prof. Tho-
mas Meitinger, NA-Doyen Prof. Adrian Danek und
einige ihrer Mitarbeiter in einem informellen Arbeits-
gespriach mit Hayflick und Hogarth iiber zukiinftige
gemeinsame Strategien in der NBIA-Forschung aus-
tauschen. Als Vorsitzende von Hoffnungsbaum e.V.
hatte ich Gelegenheit, an diesem Treffen teilzuneh-
men, mit dem ein lang gehegter Wunsch in Erfiillung

v.l.n.r.: Prof. Thomas Klopstock, Dr. Susan Hayflick, Dr. Holger
Prokisch, Dr. Penny Hogarth, vorn im Bild: Prof. Adrian Danek

ging. Denn seit der
Griindung von Hoff-
nungsbaum e.V. setzen
wir uns dafiir ein, dass
diese beiden wichtigen
Forschungsgruppen ih-
re Kontakte  intensi-
vieren und miteinander
kooperieren.

Das in offener und
vertrauensvoller Atmo-
sphire  stattfindende
Arbeitsgespriach zu den
jiingst entdeckten neu-
en Krankheitsvari-
anten, neuen Therapien
und den Patienten-
registern in Oregon und
Miinchen war ein guter
Start fiir eine zukiinf-
tige Kooperation. Ein NBIA-Kolloquium am Hauner-
schen Kinderspital in Miinchen rundete die Begeg-
nung in Miinchen ab. Dr. Hayflick und Dr. Hogarth
referierten zum Thema ,,Aktuelle Entwicklungen in
Diagnose und Behandlung von NBIA* und boten so
Medizinern und Studenten die Gelegenheit, ihr Wis-
sen iliber NBIA zu aktualisieren und mit ihnen zu
diskutieren.

In diesem Heft finden Sie u.a. folgende Themen:

: o Drittes Wissenschaftliches Symposium

: zu NBIA in den USA

. Ruckblick auf flinfte NBIA-
Familienkonferenz in Deutschland

. Zwei neue NBIA-Gene entdeckt

° In Miinchen entsteht
NBIA-Spezialambulanz

o Aktuelles zur Therapie mit Deferiprone
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Drittes wissenschaftliches Symposium regt zu weiterer Zusammenarbeit an

NSAA

ie dritte Konferenz internationaler Forscher, die
NBIA und dhnliche Erkrankungen untersuchen,
filhrte zu neuen Freundschaften, Kooperationen und
neuer Arbeit an der Priorisierung der Forschungsziele.

Von Patricia Wood

Das ,Brain, Blood and Iron: Joint International
Symposium on Neuroacanthocytosis (NA) and
Neurodegeneration with Brain Iron Accumulation”
zog am 1. und 2. Oktober mehr als 60 Wissenschaftler
in das Doubletree Hotel in Bethesda, Md (USA).

Zu 38 Teilnehmern aus aller Welt gesellten sich wei-
tere Forscher, die ihre Anreise selbst zahlten, um an
diesem Symposium teilzunehmen und um von den
neuesten NBIA- und NA-Forschungsergebnissen zu
horen. Sieben Besucher waren Nachwuchswissen-
schaftler, denen Stipendien angeboten worden waren
und die an einer Poster-Priasentation teilnahmen, um
ihren Arbeitsschwerpunkt darzulegen.

Es war die umfassendste Gruppe von Wissenschaft-

lern, die sich zu einem wissenschaftlichen Symposium
iiber NBIA, einschlieBlich der éhnlichen Erkrankung
Neuroakanthozytose (NA), je versammelten. NA ist
ein genetisches Leiden, das sich auszeichnet durch
Bewegungsstérungen und abnormalen roten Blutkor-
perchen. PKAN, eine Form von NBIA, gehort eben-
falls unter das Dach von NA.

Dr. Susan Hayflick, eine entscheidende NBIA-
Forscherin, referierte letztes Jahr auf einem NA-
Symposium, und die Idee wurde geboren, eine viel

groBBere Gruppe zusammenzubringen, um beide Er-
krankungen in den Mittelpunkt zu stellen. Dies brach-
te beim diesjahrigen Symposium neue Sichtweisen auf
NBIA und neue Ideen fiir die Weiterfithrung der zu-
kiinftigen Forschung. Einige der Forscher arbeiten
nun zusammen an der Beantragung von Forschungs-
stipendien in den USA und Europa.

Dr. Alan Guttmacher, Direktor des ,,National Institute
of Child Health & Human Development®, sprach auf
dem Symposium wortgewandt liber die aufregende
Entwicklung, die die NBIA-Forschung seit dem ersten
Workshop im Jahre 2000 gemacht hat. Er betonte,
dass die Zusammenarbeit zwischen Forschern der
Schliissel zum zukiinftigen Forschungsfortschritt war.

Sein Institut finanzierte zusammen mit dem ,,National
Institute of Neurological Disorders and Stroke* und
dem ,,Office of Rare Diseases Research® das Sympo-
sium. Alle drei sind Teil der National Institutes of
Health und eine ganze Reihe an NIH-Forschern vom
Bethesda-Campus wohnten den Vortragen bei. (...)

Die Programmthemen umfassten den Kenntnisstand
zur Zell-Ebene bei NA und
NBIA, Diskussionen iiber Mito-
chondrien, Eisen und ihre Rolle
bei der Neurodegeneration, CoA
und Fettsaurestoffwechsel, zwei
neue NBIA-Gene sowie zukiinf-
tige Forschungsrichtungen. Eine
lebhafte Diskussion am Ende des
Symposiums {iber erfolgsver-
sprechende Ideen fiir die zukiinf-
tige Forschung weckte in mir den
Wunsch, wir hitten einen weite-
ren Tag, um unsere Einfille zu
sammeln.

Eine kleinere Gruppe versam-
melte sich am Sonntagmorgen,
um die Diskussion iiber NBIA-Forschungspriorititen
fortzusetzen und Skype fiir regelméBige Telefonkon-
ferenzen zwischen Forschern und Leitern der Interes-
senvertretungen zu nutzen, um Wege zur gegenseiti-
gen Unterstiitzung zu besprechen. Diese Forschungs-
priorititen werden von der NBIA Disorders Associa-
tion genutzt, um bei zukiinftigen Forderantrdgen spe-
zifischer zu sein hinsichtlich der Art des Projekts, das
finanziert werden soll. Wir hoffen, Anfang nichsten
Jahres neue Fordermittel auszuschreiben.
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NBIA-Symposium in Munchen bietet Forschern Diskussionsforum

Von Angelika Klucken

Ein Treffen einiger europdischer NBIA-Forscher
an der Technischen Universitit in Miinchen bot
am 28. November 2009 Gelegenheit zu einem regen
wissenschaftlichen Gedankenaustausch. Man disku-
tierte iiber den aktuellen Stand der Forschung
zu NBIA und die Gemeinsamkeiten zwischen
PKAN, eciner Form von NBIA, und eciner
anderen Erkrankung, Neuroakanthozytose
(NA). NA-Spezialist Professor Adrian Danek,
Neurologe an der Ludwig-Maximilians-Uni-
versitit (LMU) in Miinchen, hielt ein Referat
dariiber, in welcher Beziehung NA zu NBIA
steht. Beide sind neurologische Erkrankungen
und durch Bewegungsstdorungen gekenn-
zeichnet. Wissenschaftler fiir beide Erkran-
kungen haben begonnen zusammenzuarbeiten,
um ihre Forschungen voranzubringen.

Diskussionsthema des von Professor Thomas
Meitinger einberufenen Symposiums waren
auch ,,NBIA Gene in Gesundheit und Krank-
heit“. Professor Meitinger ist der Direktor des
Instituts fiir Humangenetik an der TU und am
Helmholtz-Zentrum in Miinchen. Er und seine
Mitarbeiter Dr. Monika Hartig und Dr. Holger
Prokisch arbeiten schon seit mehreren Jahren
erfolgreich an der Erforschung der NBIA-
Gene und ihren Auswirkungen auf den Krank-
heitsverlauf.

Weitere Teilnehmer des Symposiums waren Professor
Ody Sibon aus Groningen (Niederlande) sowie Dr.
Tomasz Kmiec, ein Neuropiddiater am ,,Memorial
Children's Health Institute* in Warschau (Polen), der
zahlreiche NBIA-Patienten medizinisch betreut. Im
Fokus der Vortrige und Gespriache standen nicht nur
die klinischen Phanotypen von NBIA und ihre Geno-
typen, sondern auch die zugrunde liegenden Pathome-
chanismen, wie sie von Ody Sibon in einem Frucht-
fliegen-Modell von PKAN derzeit untersucht werden.

Es gab auch einen intensiven Austausch iiber ein neu-
es, web-basiertes und international ausgerichtetes
NBIA-Patientenregister in Miinchen, das bald als Teil
eines Patientenregisters fiir mitochondriale Erkran-
kungen im Rahmen des MITONET in Betrieb geht.
Die Interpretation von MRT-Aufnahmen vom Gehirn
fiir diagnostische Zwecke fand spezielles Interesse bei

den anwesenden Neurologen, die NBIA-Patienten
medizinisch versorgen: Professor Thomas Klopstock
(LMU), Dr. Riidiger Ilg und Dr. Malte Claussen (bei-
de TU).

vordere Reihe, v.l.n.r.: Dr. Tomasz Kmiec (Warschau, Polen), Prof.
Dr. Thomas Meitinger (Miinchen), Dr. Monika Hartig (Minchen),
Prof. Dr. Ody Sibon (Groningen, Niederlande), hintere Reihe, v.l.n.r.:
Dr. Holger Prokisch , Dr. Ridiger l1lg, Prof. Dr. Adrian. Danek, Dr.
K. Oexle, Dr. Arcangela luso, Dr. Tobias Haack (alle Miinchen)

Einen Einblick in neuropsychiatrische Merkmale bei
neurodegenerativen Erkrankungen wie NBIA gab PD
Dr. Kevin Rostasy, Leiter der Neuropédiatrie am Kin-
derhospital in Innsbruck (Osterreich). Als Vorsitzende
von Hoffhungsbaum e.V. sprach Angelika Klucken
iiber ,,Die Rolle der Patientenorganisationen bei der
Erforschung von NBIA*.

Alles in allem war das wissenschaftliche Symposium
ein inspirierender Gedankenaustausch und ein weite-
rer Vorwértsschritt fiir NBIA, deren Erforschung in-
ternational zunehmend in Schwung kommt.

Flr jede Unterstitzung
unserer Forschungsforderung sind wir dankbar:

Hoffnungsbaum e.V.
Spendenkonto 305 979
330 500 00 Sparkasse Wuppertal
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Die gute Nachricht zuerst: mehr Familien als je
zuvor trafen sich vom 11.-13. Juni 2010 zur
NBIA-Familienkonferenz, dieses Mal im hessischen
Hotelpark Hohenroda - aus Deutschland, den Nieder-
landen, Frankreich und dem deutschsprachigen Teil
Italiens (Siidtirol). 15 Familien kamen zusammen, um
ihr medizinisches Wissen zu erweitern, die Seele auf-
zutanken und sich getreu dem Selbsthilfegedanken im
intensiven Austausch mit anderen Betroffenen, mit
Wissenschaftlern und Arzten, gegenseitig Unterstiit-
zung zu geben. Viele waren zum ersten Mal dabei.

Leider konnte eine Reihe von Familien, die wie in den
vergangenen Jahren auch jetzt gerne wieder gekom-
men waren, dieses Mal nicht dabei sein, weil es der
Zustand der betroffenen Angehorigen - und das ist die
schlechte Nachricht - nicht erlaubte. So wurde auf
diesem Treffen mit dem Motto ,,Auf dem Weg zu
einer besseren medizinischen Versorgung® ganz be-
sonders deutlich, um was es uns allen geht - wir su-
chen nach wirksamen Behandlungsmdglichkeiten, die
nicht nur zeitweise die Symptome lindern, sondern
das Fortschreiten von NBIA aufhalten konnen.
Gleichzeitig gilt es, das von der Krankheit geprégte
Leben so gut wie moglich anzunehmen und allen
~ Widrigkeiten zum Trotz das Beste daraus zu machen.
NBIA ist eine Gruppe von Erkrankungen.

. Gemeinsames Merkmal sind abnorme Eisenablagerun-
. gen in den Basalganglien. Die neurologischen Symptome

sind vielfiltig und erinnern an eine Mischung aus
Parkinson, Chorea Huntington und Alzheimer.

Von Angelika Klucken

s 1#{1-,*. I
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ﬂ Fiinfte NBIA-Familienkonferenz in Deutschland mit europiischer Dimension

»Ich habe die Krankheit, aber die Krankheit hat
nicht mich.*

So fasste es bei der Kennenlernrunde der Familien am
Freitagnachmittag Pamela Korb auf berithrende und
priagnante Weise zusammen. Die junge Frau lebt seit
einigen Jahren mit Chorea-Akanthozytose, einer Form
der Neuro-Akanthozytose (NA). Da NA-Betroffene in
Deutschland keine eigene Selbsthilfegruppe haben,
aber diese Krankheit mit PKAN, der héufigsten
NBIA-Variante verwandt ist, hat sich Hoffnungsbaum
e.V. auch den NA-Betroffenen gedffnet. Ein logischer
Schritt, kooperieren inzwischen doch auch die For-
scher beider Krankheiten. Am Sonntagvormittag be-
fasste sich eine zweite offene Gesprachsrunde der
Familien mit deren Bemiihungen, ihren Kindern jen-
seits der tliblichen Therapien Erleichterung und Hilfe
zu verschaffen.

Was ecin solches Treffen den Familien bedeutet, zei-
gen einige Riickmeldungen, die Hoffnungsbaum e.V.
nach der Konferenz erhalten hat:

,,Es war ein wunderbares Wochenende, wenn es mich
auch emotional sehr beriihrt hat“, schrieb uns Barbara
Weil}. Yvonne Wiese meinte: ,,Es waren wirklich sehr
tolle Momente, endlich zu spiiren, dass man nicht
mehr alleine da steht, sondern noch andere da sind,
denen es genauso geht wie uns.“ Und auch unsere
Konferenzteilnehmer aus dem europédischen Ausland
fiilhlten sich gut aufgehoben, wie Alie Nagel-Heinen
schreibt: ,,It was an impressive weekend for us. We
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have a positive feeling about it. Well organised! It was
nice to meet other families. It was confronting also but
we knew that beforehand. but still...to see and hear
that many professional are working so hard in order to
find solutions somewhere/somehow...: that was pro-
bably the best part for us. Now we feel that support is
on the way.”

Von Freitagabend bis Samstagnachmittag fand ein
intensives Programm rund um Forschung und medizi-
nische Versorgung bei NBIA und NA statt. Zum ers-
ten Mal hatten die Familien auf unserer Familienkon-
ferenz systematisch Gelegenheit zu personlichen Ein-
zelgesprachen mit den anwesenden Medizinern. Die
jéhrliche Mitgliederversammlung von Hoffnungs-
baum e.V. stand dieses Jahr insbesondere im Zeichen
der Neuwahlen des Vorstands. Der Tatigkeitsbericht
zeigte auf, welche Aktivititen der Verein im vergan-
genen Jahr entfaltet hat.

Sie finden mehrere Artikel mit Konferenzbezug.

Achten Sie auf das schwarze Piktogramm: ﬂ

BARMER
GEK&enen

Unternehmen Leben
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Ein herzliches Danke an alle, die zum Gelingen der
Konferenz beigetragen haben:

e die betroffenen Familien, die oft lange und be-
schwerliche Anreisen in Kauf genommen haben,
um dabei sein zu kénnen und wieder die Forscher
aktiv in ihrer Arbeit unterstiitzt haben

e das bewihrte ehrenamtliche Kinderbetreuer-Team
des Katholischen Pfarrverbandes Velbert-Mitte

e die chrenamtlichen Konferenzhelfer aus den Rei-
hen der Vereinsmitglieder

e den Hotelpark Hohenroda, der unseren Kindern
sogar ein Ponyreiten ermdglichte, und seine
freundlichen und zuvorkommenden Mitarbeiter

e die vielen Referenten aus Gesundheitspolitik,
medizinischer Forschung und Versorgung, die al-
le ehrenamtlich ihr Wochenende mit uns geteilt
und uns wertvolle Informationen gegeben haben

e die Krankenkassen @AOK  Bundesverband,
BARMER GEK, DAK, KKH Allianz, Knapp-
schaft, TK, ohne deren finanzielle Férderung die
Familienkonferenz kaum hitte stattfinden konnen.

Krankenkasse

D; :K m:] ‘ AIIianz@ TechnikerT(

4 Bisher groiite Internationale NBIA-Familienkonferenz in den USA 2009 l L;‘ ;.: L ‘

ie Fiinfte Internationale Familienkonferenz in

Indianapolis im Mai 2009 zog 115 Teilnehmer
aus acht Landern an, was die alle zwei Jahre im Mai
stattfindende Versammlung zur bisher grofiten und zu
einer der erfolgreichsten Konferenzen machte. Sieb-
zehn neue Familien trafen auf mittlerweile erfahrene
Konferenzteilnehmer, aus den Vereinigten Staaten,
Kanada, den Niederlanden, Deutschland, England,
Italien, Island und Indien.

Am Donnerstag hatten die Familien wieder einmal die
Gelegenheit, mit Forschern und Arzten in Einzelge-
sprachen medizinische Fragen zu erortern. Am Freitag
startete die Vorsitzende Patty Wood die Konferenz,
indem sie einige Meilensteine in der Entwicklung der
Selbsthilfegruppe vorstellte, seit sie und Dr. Susan
Hayflick ihre Zusammenarbeit zur Griindung des Ver-
eins 1996 begonnen haben.

oens aksodf@Mon

In verschiedenen Sitzungen von Freitag bis Sonntag
ging es um den mittlerweile zur Tradition gewordenen
Erfahrungsaustausch der Familien, um Interessenver-
tretung und Spendenaktionen in Zeiten stagnierender
staatlicher Forschungsforderprogramme sowie um die
Hilfsmittelversorgung mit Kommunikationshilfen bei
Patienten mit Sprachstdrungen. Zentrales Thema wa-
ren an allen Konferenztagen auch wieder die aktuellen
Entwicklungen in der NBIA-Forschung. Wahrend der
Sitzungen wurden die Patienten im Betreuungsraum
von Therapiechunden und Musiktherapeuten unterhal-
ten und von freiwilligen Helfern betreut. Der Sams-
tagnachmittag war dem geselligen Beisammensein
reserviert. (...) Spendenaktionen und eine bewegende
Ballonzeremonie zur Erinnerung an verstorbene An-
gehorige beschlossen den Nachmittag. Eine mit vielen
Fotos, Bildern und musikalischen Elementen gestalte-
te Schlusszeremonie sorgte am Sonntagmittag dafiir,
dass die Familienkonferenz 2009 allen Teilnehmern
lange im Gedéchtnis bleiben wird.
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Familienkonferenz Indianapolis: l h:,‘ ;: Fa ‘
Forschung schreitet voran wShoens atzacas

Am Samstag brachten fiinf der fitlhrenden NBIA-
Forscher die Konferenzteilnehmer auf den neuesten
Stand ihrer Arbeit.

Dr. Hayflick sprach mit Begeisterung iiber den Stand
ihrer Forschungsarbeit. Sie stellte weitere Genentde-
ckungen in Aussicht und konnte berichten, dass mehr
als 370 Familien im Patientenregister verzeichnet
seien, fiir die Forscher eine Schatztruhe an Informati-
onen iiber die Erkrankung. Der Entwicklung und Er-
probung von Medikamenten rdumt sie hohe Prioritét
ein und sagte, dies erfordere mehr Wissenschaftler,
die zu der Erkrankung arbeiten.

Dr. Paul Kotzbauer, Neurologe an der Universitdt in
St. Louis, sprach iiber die Tiermodelle, die den Weg
zur Entwicklung neuer Behandlungen weisen konnten.
Es bleibt aber eine Herausforderung, dass neurodege-
nerative Erkrankungen sich nicht so leicht in Maus-
modellen reproduzieren lassen. So zeige etwa eine
von ihm entwickelte Maus mit PLA2G6-Mutationen
Anzeichen fiir Neurodegeneration, jedoch keine Ei-
senakkumulation, ebensowenig wie ein Mausmodell
fiir PANK2. Deshalb probiere man jetzt ein kombi-
niertes Mausmodell, das beide Mutationen enthalte.
Dr. Haverfield vom Genetiklabor in Chicago berichte-
te von der Entdeckung von Mutationen bei PANK2
und PLA2G6, die man durch die Sequenzierung der
Gene nicht finden koénne. Diese Mutationen nenne
man Deletionen oder Duplikationen. Die Forscher
wollten herausfinden, wie verbreitet diese Tilgungen
und Vervielfdltigungen bei den NBIA-Krankheiten
sind und ob sie iiberhaupt einen Einfluss auf die
Krankheit haben. Haverfield berichtete, dass bei
PANK 2 von 72 daraufhin getesteten Blutproben 12
positiv waren, bei PLA2 G6 waren es 2 aus 22.

Prof. Ody Sibon von der Universitidt Groningen in den
Niederlanden studiert ein Fruchtfliegenmodell mit
PKAN. (siehe Artikel S. 13)

SchlieBlich gab Dr. Amande Pauls, Neurologin und
Spezialistin fiir Bewegungsstérungen an der Universi-
tatsklinik zu Koln, erste Resultate ihrer Studie zur
Tiefen Hirnstimulation unter der Leitung von Prof.
Lars Timmermann bekannt. (siehe Artikel S. 8 + S. 11)

Ferner gab es im Konferenzverlauf fiir die interessier-
ten Familien von der Krankenschwester Nancy Swee-
ters vom Kinderhospital Oakland erste Informationen
zu einer geplanten Studie zur Eisenchelation mit De-
feriprone. Auch iiber experimentelle Erfahrungen mit
Gentherapie bei anderen Krankheiten wurde berichtet.

Die Inhalte dieses Artikels basieren auf Artikeln im News-
letter Juni/Juli 2009 der NBIA Disorders Association.(A.K.)
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6. internationale Familienkonferenz
im Mai 2011

TNCHAN

nsere sechste Familienkonferenz ist auf den 13.

bis 15. Mai festgelegt, im ,,Embassy-Suites* St.
Louis-St. Charles Hotel & Spa in der Néhe solch in-
ternational bekannter Attraktionen wie dem St. Louis
Zoo und der Gateway Arch... Der Hotelpreis betrdgt
nur 129 Dollar pro Nacht fiir bis zu sechs Personen je
Suite. Dies beinhaltet jeden Tag ein vollstindiges
Friihstiick und jeden Abend einen kleinen Empfang.
(...) Das Hotel
ist nur sieben
Meilen vom St.
Louis Flughafen |
entfernt (...).
Anmeldungen B
fur die Konfe- =
renz werden im ‘!‘-—!n.':.
Januar auf unse-
rer Webseite unter www.NBIAdisorders.org mdglich
sein. Die Konferenz wird von Freitagmorgen bis
Sonntagmittag dauern.

Von Patricia Wood

Wie in der Vergangenheit werden am Donnerstag
individuelle Familientermine mit einigen Mitgliedern
unseres wissenschaftlichen und medizinischen Beirats
stattfinden, bevor die offizielle Konferenz beginnt.
Termine werden fiir Konferenzteilnehmer nach der
Reihenfolge der Anmeldungen reserviert, mit beson-
derer Beriicksichtigung erstmalig Anwesender. Infor-
mationen zur Planung Thres Termins wird es ebenfalls
zusammen mit den Anmeldeformularen auf unserer
Webseite geben. Diese Termine sind eine einmalige
Gelegenheit, mit filhrenden NBIA-Experten zusam-
menzutreffen und iiber Anliegen zu sprechen, (...) die
Sie vielleicht zur Erkrankung haben.

Wir sind dabei, ein informatives und vergniigliches
Wochenende zu planen: (...) mit ausreichend Zeit zur
Geselligkeit mit alten Freunden und Anbahnung neuer
Freundschaften. Wir werden am Samstagnachmittag
ein Picknick in einem nahegelegenen Park abhalten.
Das Angebot an Konferenzthemen wird eine Aktuali-
sierung der letzten Forschungsergebnisse und Behand-
lungsmethoden umfassen. Andere Themen werden auf
den Anregungen basieren, die wir von Thnen erhalten,
daher lassen Sie uns bitte so schnell wie mdglich wis-
sen, ob Sie ein Anliegen haben, das Sie behandelt
sehen mochten. Kontaktieren Sie mich bitte via
pwood@NBIAdisorders.org.

(Ubersetzung in Ausziigen, A.K.)
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& NBIA-Patienten unterstiitzen EMINA

Von Angelika Klucken

MINA klingt wie ein weiblicher Vorname. Da-

hinter verbirgt sich jedoch ein Forschungspro-
gramm fiir Seltene Erkrankungen der Europdischen
Kommission. Im Rahmen dieses Programms E-RARE
wird das Projekt ,,European Multidisciplinary Initiati-
ve on Neuroacanthocytosis® mit Partnern aus 6 Lén-
dern finanziell gefordert.

EMINA ist durch die Verwandtschaft von PKAN mit
der Neuroakanthozytose auch mit NBIA verbunden.
Die niederldndische Forscherin Prof. Ody Sibon, die
eine neue Therapie an PKAN-Fruchtfliegen unter-
sucht hat, sowie die tiirkische Neuropédiaterin Dr.
Zuhal Yapici, die in Istanbul ca. 15 PKAN-Patienten
betreut, gehoren zu den EMINA-Partnern.

Auf der von Hoffnungsbaum veranstalteten Familien-
konferenz fir NBIA- und NA-Familien im Juni er-
klarten sich einige der NBIA-Patienten bereit,
EMINA zu unterstiitzen. Dr. Benedikt Bader, Mitar-
beiter von Projektleiter Prof. Danek an der LMU,
schrieb uns einige Monate nach dem Treffen, dass die
Blutproben an zwei européische Universititslabore
verschickt wurden. In Wien studiert das Team von
Professor Prohaska die roten Blutkorperchen, um he-
rauszufinden, wie die dornigen Auszichungen der
Zellen zustande kommen, die man gelegentlich bei
NBIA beobachtet. Man hofft dadurch auf die Mecha-
nismen zu schlieen, die zum Absterben von Nerven-
zellen im Gehirn fithren. In Nijmegen untersucht Dr.
Bosman ebenfalls die roten Blutkérperchen. Hier geht
es um Eiweilstoffe, die fiir den Stofftransport der
Zellen zusténdig sind. Sollte man dort Auffilligkeiten
finden, dann gibt das Auskunft iiber die normalen
Funktionen, die bei NBIA geschidigt sind und die es
wieder herzustellen gilt, auf der Suche nach einer
wirksamen Therapie. Dr. Bader schreibt uns: ,,Ich
bedanke mich noch mal fiir Ihre Hilfe, Ihre Unterstiit-
zung und die Tapferkeit Threr Kinder, die so bereitwil-
lig Blut gespendet haben. Wie wir immer wieder sa-
gen: Ohne diese Unterstiitzung geht es nicht. Das gilt
im Allgemeinen in der medizinischen Wissenschaft,
im Besonderen aber im Bereich der seltenen Erkran-
kungen, zu der die NBIA-Erkrankungen zdhlen.*
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THS bringt vielen Patienten Verbesserungen
Retrospektive Studie in BRAIN veroffentlicht

Von Angelika Klucken

m Miérz gelang Professor Lars Timmermann und
Dr. Amande Pauls von der Neurologischen Klinik
der Universitidt Koln die Verdffentlichung ihrer Stu-
dienergebnisse zur Wirkung der Tiefen Hirnstimulati-
on bei NBIA-Patienten im international angesehenen
Fachmagazin BRAIN. Frau Dr. Pauls stellte die Er-
gebnisse dieser Untersuchung auf unserer Familien-
konferenz in Hohenroda vor.
1 Prof. Timmermann
und Dr. Pauls (sie-
he Bild) kontaktier-
ten fiir ihre u.a. von
Hoffhungsbaum
mitfinanzierte Un-
tersuchung Zentren
weltweit und sam-
A ' melten detaillierte
Informationen von insgesamt 23 Patienten mit THS-
Behandlung, die meisten von ihnen mit nach-
gewiesener PKAN (60%). Die Studie ergab, dass sich
der Schweregrad der Dystonie bei den meisten Patien-
ten in den 15 Monaten nach der Operation deutlich
besserte. Zwei Drittel der Patienten zeigten auch eine
mehr oder weniger deutliche Verbesserung der Behin-
derung. Etwa Dreiviertel der Patienten empfanden
eine erhebliche Verbesserung der Lebensqualitit.
Erstaunlich ist, dass die Verbesserung der Lebensqua-
litdt so deutlich ausfiel, im Vergleich zu einer etwas
weniger signifikanten Verbesserung der Behinderung.
Die Autoren fiihren die stirker empfundene Verbesse-
rung der Lebensqualitit u.a. auf eine Linderung der
dystoniebedingten Schmerzen zuriick und auf geringe-
re Medikamenten-Nebenwirkungen wie etwa Miidig-
keit, da die Medikation bei ca. 50% der Patienten re-
duziert werden konnte. Trotz der Wirksamkeit der
Tiefen Hirnstimulation bei den meisten Patienten ver-
schlechtert sich bei vielen der Zustand im Verlauf
wieder. Dies ist wohl dem progredienten Charakter
der Erkrankung geschuldet. Die THS kann den Ver-
lauf nicht stoppen, aber die Symptome eine Zeit lang
abfangen. Diese offene Untersuchung wird als pro-
spektive Studie weitergefiihrt und mit einem Stipendi-
um von § 30.000 von der NBIA Disorders Association
dabei unterstiitzt (siehe Artikel S. 11f).

Ein kostenloser Download des Aufsatzes in BRAIN ist ver-
fligbar unter: http://brain.oxfordjournals.org/content/ ear-
ly/2010/03/05/brain.awq022.full.pdf
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Entdeckung von zwei neuen NBIA-Genen l h‘ Vs ‘

Von Patricia Wood
(erganzt durch Tobias Haack und Angelika Klucken)

Forscher gaben auf einer Fachtagung, die vor kur-
zem in Washington D.C. stattfand, die Entde-
ckung von zwei neuen NBIA-Genen bekannt, die
mehr Forschungswege zu moglichen Behandlungen
von NBIA-Betroffenen eroffnen. Ein Gen wurde von
Dr. Susan Hayflicks Labor an der Oregon Health &
Science University (OHSU) in Portland entdeckt und
das andere neue Gen wurde in Zusammenarbeit von
Forschern aus Deutschland und Polen gefunden. Die
Veroffentlichungen erfolgten im Oktober auf dem
,,Brain, Blood and Iron‘“-Symposium in Bethesda.

OHSU-Forscher entschltsseln ihr 3. NBIA-Gen

Dr. Michael Kruer, der seit 2008 in Hayflicks Labor
arbeitet, stellte seinen Kollegen auf dem Symposium
das Gen ,,Fatty Acid 2-Hydroxylase* (FA2H) vor. Er
ist Neuropédiater und Projektleiter bei der Entde-
ckung. Vor etwas mehr als einem Jahr startete die
OHSU mithilfe einer Anschubfinanzierung der NBIA
Disorders Association die entscheidende Gensuche,
die zur Entdeckung fiihrte. Die OHSU arbeitete bei
diesem Projekt eng mit John Hardy und wissenschaft-
lichen Mitarbeitern vom University College, London
zusammen.

Die Krankheit nennt sich ,,Fatty Acid Hydroxylase-
associated Neurodegeneration (FAHN). Patienten
mit FAHN zeigen erhebliche Dystonie, wie andere
Formen von NBIA, aber leiden auch an Ataxie (unsi-
chere Bewegungen) und Kraftlosigkeit. Sehprobleme
konnen aus einer Atrophie des Sehnervs resultieren
und Nystagmus (abnormale Augenbewegungen) kann
auftreten. In vielerlei Hinsicht dhnelt FAHN neuroa-
xonaler Dystrophie (NAD), obwohl sie nicht, wie bei
dieser Krankheit {iblich, die periphere Neuropathie
zeigt. FAHN kann entweder in der frithen oder in der
spéten Kindheit einsetzen und ein Beginn im Erwach-
senenalter konnte in der Zukunft entdeckt werden.

Bei NBIA liefern den Arzten hiufig MRT-Scans erste
Hinweise auf die Erkrankung. Bei FAHN-Patienten
wird das MRT Eisenablagerungen im Globus pallidus
zeigen, dhnlich wie bei anderen Formen von NBIA.
FAHN-Betroffene zeigen auch eine verringerte Grof3e
des Cerebellums (Kleinhirns), eine weitere fiir die
Bewegung wichtige Region. Zuletzt zeigen FAHN-
Betroffene bei einem MRT helle Flecken im Markla-
ger. In der Vergangenheit kann dies Arzte von der

OEnS At:nn‘.‘“m

Erwégung einer NBIA-Diagnose weggefiihrt haben,
obgleich wir nunmehr wissen, dass diese Flecken bei
einigen Formen der Erkrankung vorkommen kénnen.

,,Obwohl der Fund eines neuen Gens bei NBIA eine
aufregende neue Entdeckung darstellt, sind wir ledig-
lich im ersten Kapitel der FAHN-Geschichte®, sagte
Kruer. ,,Zukiinftige Studien werden von der Verfiig-
barkeit einer ,FAHN-Maus* profitieren, welche bereits
untersucht wird.*

Seitdem die ersten FAHN-Mutationen bei einer italie-
nischen Familie identifiziert wurden, findet man wei-
tere Mutationen bei Patienten in aller Welt. Dennoch
bleibt FAHN eine seltene Form von NBIA. Das
OHSU-Labor arbeitet daran, einen klinischen Test fiir
die Erkrankung zu entwickeln, der Arzten ermdogli-
chen wiirde, die Diagnose zu bestdtigen, und dabei
helfen konnte, mehr betroffene Patienten zu erkennen.
Die Ergebnisse des Labors wurden kiirzlich bei den
jéhrlichen Konferenzen der American Neurological
Association und der Child Neurology Society vorge-
stellt, in der Bemiihung, unter Neurologen Aufmerk-
samkeit zu wecken. Ein Forschungsbericht iiber die
Untersuchungsergebnisse wurde im September 2010
im Annals of Neurology verdffentlicht.

Als Teil ihrer fortlaufenden Forschungsarbeit, neue
Gene zu ermitteln, die Biologie von NBIA zu charak-
terisieren und effektive Behandlungsmdglichkeiten zu
entwickeln, ermuntern Dr. Kruer und Dr. Hayflick
NBIA-Familien, die dies bislang noch nicht getan
haben, ihrem Forschungsregister beizutreten. Zur
Teilnahme kontaktieren Sie bitte Allison Gregory,
genetische Beraterin, via gregorya@ohsu.edu.

Munchener Wissenschaftler identifizieren zweit-
haufigstes Krankheltsgen fur NBIA

Dr. Tobias Haack vom Insti-
tut fiir Humangenetik an der
Technischen Universitét
Miinchen gab auf dem Sym-
posium in Bethesda das ande-
re neue NBIA-Gen bekannt.
Er arbeitet unter der Leitung
von Dr. Holger Prokisch. Sie

kooperieren mit Dr. Tomasz
Kmiec vom Memorial Chil-
dren’s Health Institute in
Warschau, Polen.

Dr. Holger Prokisch,
TU Miinchen, Institut
fir Humangenetik



Hoffnungsbaum e.V.

Bei zahlreichen NBIA Patienten mit bislang unklarem
genetischem Defekt konnten urséchliche Mutationen
in diesem neuen Gen auf Chromosom 19 identifiziert
werden. Nach den vorliegenden Befunden sind Muta-
tionen in diesem Gen wahrscheinlich die zweithdu-
figste Ursache fiir NBIA in Europa.

Die Mitarbeiter der AG Prokisch konnten die mito-
chondriale Lokalisierung des kodierten Proteins
nachweisen. Erste Ergebnisse weiterer Untersuchun-
gen weisen auf eine Rolle im mitochondrialen Fett-
sdurestoffwechsel hin. Personen mit Mutationen in
diesem Gen haben dhnliche Symptome wie bei ande-
ren Formen von NBIA, obschon der Gesamtverlauf
der Krankheit milder und langsamer als bei PKAN
und INAD zu sein scheint.

In der Bildgebung finden sich deutliche Hinweise auf
Eisenablagerungen in bestimmten Hirnregionen (Hy-
pointensitdt im Bereich des Globus Pallidus), aber es
ist meist kein PK AN-typisches "Tigerauge-Zeichen"
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zu beobachten. Das Krankheitsgen ist bislang noch
nicht in einer Fachzeitschrift verdffentlicht worden.
Eine Untersuchung des Gens wird aber auf For-
schungsbasis fiir Patienten mit unklarer genetischer
Ursache am Institut angeboten.

Fiir Riickfragen:

Institut fiir Humangenetik

Technische Universitdt Miinchen

Dr. Holger Prokisch oder Dr. Tobias Haack

Direktor: Prof. Thomas Meitinger

Tel.: +49 89 3187 2495

E-Mail:  Prokisch@helmholtz-muenchen.de  oder:
Tobias.Haack@helmholtz-muenchen.de

Das Institut fiir Humangenetik verwendete eine bahn-
brechende Methode, genannt Exom-Sequenzierung,
um die pathogenen Genvarianten zu bestimmen, und
hofft, diese Methode in naher Zukunft zur Bestim-
mung anderer Gene einzusetzen.

NBIA Disorders Association sichert mit $250.000 die Zukunft von Dr. Hayflicks Labor

Von Heike Jaskolka I.. .m.. amemm
m Juni 2009 sah sich Dr. Susan Hayflick von der
Oregon Health & Science University mit der dro-

henden SchlieBung ihres Labors zum Jahresende kon-

frontiert. Ihr primérer Forderer, die National Institutes
of Health (NIH), hatten zweimal in Folge eine Ver-
langerung ihres Forschungsstipendiums fiir die NBIA-

Erkrankungen abgelehnt. Auch bei einem erneuten

Antrag zum nachstmoghchen Zeitpunkt und einem

’ positiven Bescheid dauert
es erfahrungsgemiBl zwei

Jahre, bis die Gelder letzt-

lich zur Verfiigung stehen.

Zur Aufrechterhaltung des

Labors und Uberbriickung

der zwei Jahre bendtigte

Hayflick (siehe Bild) die

immense Summe  von

250.000 Dollar.

Die SchlieBung von Hayflicks Labor, das fiir die Ent-
deckung von drei NBIA-Genen im Jahre 2001
(PANK2), 2006 (PLA2G6) und unlidngst 2010
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(FA2H) hauptverantwortlich war, hitte in der Tat
einen signifikanten Verlust bedeutet. Hayflicks Hilfe-
ruf blieb jedoch nicht ungehdrt. Die NBIA Disorders
Association nahm die Herausforderung an und startete
eine beispiellose Kampagne, um die 6ffentliche Auf-
merksamkeit durch Fernseh-, Zeitungs- und Internet-
prasenz zu wecken und Spendenaktionen zugunsten
der ,,Hayflick Lab Campaign zu forcieren. Dank des
groflen Engagements ist die Zukunft des Labors nun
fiir zwei Jahre gesichert. NBIA-Familien und Freunde
haben es geschafft, die erforderliche Summe von
200.000 Dollar zu sammeln. Weitere 50.000 Dollar
stellte die Oregon Health & Science University bereit.
,Ich bin der NBIA-Gemeinschaft und der NBIA Dis-
orders Association fiir die bemerkenswerten Leistun-
gen und fiir die Flut an Unterstiitzung meines For-
schungsprogramms zu tiefem Dank verpflichtet,
erklirte Hayflick. Sie weist darauf hin, dass diese
erstaunliche Unterstiitzungsbereitschaft ihre Position
bei der Beantragung zukiinftiger Fordermittel gestérkt
hat.

Um eine langfristige Besserung der Fordersituation zu
erzielen, haben sich mehrere NBIA- Familien bei der
Regierung wie auch bei den NIH Gehor verschafft.
(Quelle: verschiedene Newsletter der NBIA Disorders
Association)
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2 Forschungsstipendien mit Hilfe von Schwesterorganisation in Italien vergeben

L]

Von Patricia Wood lmb:m':ﬁ;“:,:‘“}
ie NBIA Disorders Association hoffte darauf,
2009 zwei Forschungsstipendien zu vergeben,

aber am Ende des Jahres hatte der Vorstand nicht ge-

nug Geld fiir mehr als ein Stipendium. Ein Grofteil
der unter Leitung des Vorstands im letzten Jahr ge-
sammelten Spenden ging an eine erfolgreiche Spen-
denaktion, um das Labor von Dr. Susan Hayflick in

Oregon zu erhalten. Dann fragte sich aber der Vor-

stand: Konnte eine ihrer beiden Schwesterorganisatio-

nen in Europa ein zweites Stipendium fordern? Italien
sagte zu.

Mit dieser entscheidenden Unterstiitzung genehmigte
der Vorstand fiir die Stipendienperiode 2009 zwei
Forschungszuschiisse iiber je 30.000 Dollar. Die For-
derungen werden an Dr. Michael Kruer vom Hayflick-
Labor der Oregon Health & Science University in
Portland sowie an Professor Dr. Lars Timmerman und
Dr. Amande Pauls von der Universitit Koln gehen.

Mit diesen Zuschiissen steigt die Zahl der von unserer
Organisation finanzierten Stipendien auf 15. Sie be-
laufen sich insgesamt auf 450.000 Dollar, beinahe alle
von ihnen dank familiérer Spendenaktionen und ein-
zelner Schenkungen. Die Associazione Italiana
Sindromi Neurodegenerative Da Accumulo Di Ferro
(AISNAF) stellte die Gelder fiir das Kruer-Stipendium
bereit.

Italienische, von NBIA betroffene Familien griindeten
die AISNAF im Jahre 2006. Ihr Vorsitzender Dr. Nat-
ale Scalise wohnte unserer Familienkonferenz 2009 in
Indianapolis bei und nahm dort an Treffen mit For-
schern teil. Seitdem haben wir Telefonkonferenzen
mit AISNAF sowie unserer anderen Schwesterorgani-
sation Hoffnungsbaum e.V. gefiihrt und uns auf eine
Zusammenarbeit konzentriert, um die NBIA-
Forschung zu fordern.

Hoffnungsbaum e.V. sandte 2004 Geld, um bei der
Finanzierung eines Forschungsstipendiums zu helfen,
und ist ein groBartiger Partner. Wir sind sehr gliick-
lich, mit beiden internationalen Interessenvertretungen
zu arbeiten und planen zukiinftige Kooperationen mit
ihnen, um die NBIA-Forschung voranzutreiben.
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OHSU-Labor in den USA forscht nach weiteren Genen

Kruers Stipendium (...) wird
helfen,  Genmutationen zu
finden, die einige Formen der
idio-pathischen NBIA
verursachen, eine Bezeichnung,
die ver-wendet wird, wenn der
gene-tische  Ursprung  der
Erkrank-ung noch nicht bekannt
ist. (...) Idiopathische NBIA-
Patienten haben
nichtsdestoweniger héaufig
Bewegungsstorungen, die zu Behinderungen fiihren,
kognitive Symptome und mit NBIA {ibereinstimmen-
de MRT-Befunde. Ohne die Kenntnis dessen, was
NBIA bei dieser Patientengruppe verursacht, ist es
auBlerordentlich schwierig, die Diagnose zu bestiti-
gen, bevorstehende Schwierigkeiten vorherzusehen
oder effektive Behandlungsmethoden zu entwickeln.
Kruers Projekt beabsichtigt, diese entscheidende Lii-
cke zu schlieBen. Mit verbessertem Verstindnis dieses
Subtyps von NBIA werden neue Einblicke in die
NBIA-Biologie und Behandlung kommen. (...)

Dr. Michael Kruer

»Wir sind der NBIA Disorders Association und der
AISNAF fiir die Unterstiitzung dieses Projekts duBBerst
dankbar®, sagte Kruer. ,,Sie kommt zu einer aufregen-
den Zeit der NBIA-Forschung, aber zu einer Zeit, in
der finanzielle Mittel duBlerst schwierig aufzubringen
sind. Im Moment sind wir bereits etabliert und mit der
groBziigigen Unterstiitzung der Familienorganisatio-
nen glauben wir, dass unsere Arbeit ,idiopathische
NBIA® in identifizierte Subtypen der Krankheit wan-
deln wird, ein entscheidender Schritt fiir die Charakte-
risierung und dann fiir die Entwicklung effektiver
Behandlungen der NBIA.“

THS-Multicenter-Studie unter Kélner Leitung
bekommt Stipendium der US-Selbsthilfe

Prof. Timmermann und Dr. Pauls werden mit dem
Stipendium an einem Projekt namens ,,Stimulation of
the Globus pallidus internus in patients with NBIA
(formerly Hallervorden-Spatz-Syndrome): prospective
analysis of international therapeutic outcomes and
development of a therapeutic algorithm* arbeiten.

Dies wird eine prospektive, offene Untersuchung, eine
Multicenter-Studie sein, die ihren Blick auf Resultate
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der Tiefenhirnstimulation (THS) bei Patienten mit
NBIA richten wird. Die THS wird angewandt, um zur
Linderung schwerer Dystonie zu verhelfen, eines
schmerzvollen, bei NBIA-Patienten verbreiteten Er-
krankungszustands. Der Begriff Dystonie wird ver-
wendet, um langsame, unbeabsichtigte und manchmal
sich windende Bewegungen der Gliedmaflen und des
Rumpfes zu bezeichnen, die bei Ruhephasen und wéh-
rend Tétigkeiten vorkommen. Die Bewegungen ver-
schlechtern sich haufig durch Willkiirbewegungen.

Dystonie wird gewdhnlich mit oraler Medikation,
Botulinumtoxin und Tiefenhirnstimulation (THS)
behandelt. Die orale Medikation hilft einigen Patien-
ten, aber ist bei schwerer Dystonie haufig unzurei-
chend. Botulinumtoxin ist sehr gut bei lokalisierten,
fokalen Problemen wie schiefem Hals oder Zehen-
fehlstellung, aber kann nicht einfach fiir den ganzen
Korper verwendet werden. Die THS wird gelegentlich
angewandt, wenn die Dystonie den gesamten Korper
befillt, und sie hat sich in Studien als effektiv bei
anderen Krankheiten erwiesen, die Dystonie verursa-
chen.

2007 erhielten Timmermann und Pauls ein Start-
Stipendium von unserer Schwesterorganisation in
Deutschland, Hoffnungsbaum e.V., welche die retro-
spektive Studie liber NBIA-Patienten finanzierte, die
sich weltweit einer THS unterzogen hatten. Timmer-
mann und Pauls vermochten dabei zu zeigen, dass die
THS im Durchschnitt die Dystonie bei NBIA-
Patienten verbessert. Jedoch stieB diese Studie bei
Prognosen dartiber, welche Patienten aus dem THS-
Eingriff am meisten Nutzen ziehen wiirden und wel-
che nicht, an ihre Grenzen. (...)

Mit der prospektiven Studie hoffen Timmermann und
Pauls auf mehr Erkenntnisse, welchen NBIA-
Patienten die THS Nutzen bringt. Sie werden Daten
iiber Patienten zusammentragen, bevor sie sich der
THS unterziehen und sie iiber zwei Jahre hinweg be-
gleiten. (...) Mit der Studie suchen sie nach Antwor-
ten auf die folgenden Fragen:

e Gibt es eine Verbesserung der motorischen Fa-
higkeiten, der Lebensqualitdt? Gibt es eine Min-
derung der Behinderung und der Schmerzen?

e  Welche Patienten profitieren am meisten von der
THS? Welche Anzeichen deuten auf gute thera-
peutische Resultate hin (genetischer Status, Alter
beim Krankheitsausbruch, Alter des Patienten,
Krankheitsverlauf, Symptome)?

e  Wie langlebig ist die Wirkung der THS? Gibt es
mit der Zeit eine Verschlechterung?
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e  Welche stiitzenden Therapien sind erforderlich?

e Konnen wir ein Behandlungsverfahren fiir die
THS bei NBIA-Patienten entwickeln (optimale
Stimulationsparameter, notwendige unterstiitzen-
de MaBinahmen, optimaler Zeitpunkt fiir den ope-
rativen Eingriff)?

Sie hoffen, die Daten beider Studien zu vereinen, um
ihre Chancen, Anzeichen zur Vorhersage des thera-
peutischen Resultats zu entdecken, erhdhen zu kon-
nen. Falls Sie oder Ihr Kind sich entschlossen haben,
sich einer THS als Behandlung der NBIA-Dystonie zu
unterziehen, kontaktieren Sie bitte amande.pauls@uk-
koeln.de. So konnen Sie an der Studie teilnehmen und
anderen Patienten, Eltern und Arzten helfen.

NBIA Disorders Association erhalt
grolite Einzelspende in ihrer Geschichte

NI
Eine private Stiftung hat der NBIA Disorders As-
sociation 250.000 Dollar zugesprochen, die groB3-
te Einzelschenkung in der 14jdhrigen Geschichte der
Organisation. Die Schenkung ist fiir den Forschungs-
fonds des Vereins bestimmt.
Der Verein horte von der
Unterstlitzungsmoglichkeit
durch eine seiner NBIA-
Familien und erfuhr vor kur-
zem, dass sein Antrag bewilligt
wurde. Der Forschungsfonds
wird das Geld in den néchsten
drei bis flinf Jahren erhalten.
| Die erste Teilzahlung von
S 50.000  Dollar st kiirzlich
eingegangen. ,,Wir sind dieser Stiftung sehr dankbar
fiir ihre GroBziigigkeit und Forderung®, sagte Patricia
Wood (siehe Bild), Vorsitzende der NBIA Disorders
Association. Die Stiftung mochte nicht genannt wer-
den, sagte sie. Die Schenkung wird die jdhrlichen
Fordergelder des Vereins an NBIA-Forscher, die nach
besseren Antworten und Behandlungen der Erkran-
kung suchen, bedeutend stirken. Das Geld der Stif-
tung wird mit den Spendengeldern der Familien und
allen anderen Forschungsmitteln, die eingehen, zu-
sammengelegt.
,»Wir sind nun vielleicht imstande, ein mehrjéhriges
Stipendium anzubieten, etwas, das notwendig ist, um
einige Forschungsprojekte durchzufiihren. Das ist
etwas, was wir in der Vergangenheit nie gekonnt ha-
ben®, sagte Wood.

Quelle: Newsletter der NBIA Disordes Association (A.K.)
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ﬂ Pantethin: Vielversprechende Substanz fur mdgliche zukiinftige Behandlung von NBIA

i =2 J.

Von Prof. Ody Sibon men.:mom}

ithilfe eines Stipendiums von 2008 der NBIA

Disorders Association arbeitete meine For-
schungsgruppe mit der Gruppe von Dr. Susan Hay-
flick aus Oregon zusammen, um zu sehen, ob das
Mittel Pantethin eine Behandlungsmethode fur
PKAN, eine Form von NBIA, sein kdnnte.

Wir waren bestarkt durch das, was wir bei unserer
Untersuchung an Fruchtfliegen feststellten, wenn auch
weitere Forschungsarbeit erforderlich ist, bevor wir
dieses Potential beim Menschen erproben konnen.
Wir demonstrierten zuvor, dass das Fruchtflie-
gen(Drosophilia)-Modell bei PKAN verwendet wer-
den kann, um PKAN auf der Zell-Ebene besser zu
verstehen.

Wie viele von lhnen wissen, ist der Gebrauch von
Fruchtfliegen, um Krankheiten zu verstehen, nicht
einzigartig bei PKAN. Sie werden derzeit bei anderen
neurodegenerativen Erkrankungen wie Parkinson und
Huntington eingesetzt.

Die PKAN-Fruchtfliegen tragen eine
Mutation im Drosophila-Pantothen-
Kinase-Gen und dieses Gen kodiert

wie beim Menschen fir ein Enzym,

das fur die Synthese des Coenzyms A

erforderlich ist. Das Enzym ist von
entscheidender Bedeutung fir den Stoffwechsel und
ist n6tig, um beim Menschen sowie bei Fruchtfliegen

Vitamin Bs in Coenzym A umzuwandeln.

Die mutierten Fliegen zeigen Neurodegeneration,
haben ein gestdrtes Bewegungssystem und haben eine
kurze Lebensdauer. PKAN-Fruchtfliegen zeigen au-
Rerdem Abnormitéten bei spezifischen Zellstrukturen,
Mitochondrien genannt.

Die Fruchtfliegen-Modelle sind auch nditzlich, um zu
testen, ob Substanzen irgendein rettendes Potenzial
fir bestimmte Erkrankungen haben. Meine Gruppe
besal vorausgehende Daten, aus denen sich ergab,
dass das Mittel Pantethin eine Schutzwirkung auf die
PKAN-Fruchtfliegen hatte.

So schauten wir mit dem NBIA-Stipendium weiter
nach dem rettenden Potenzial des Pantethins. Zu-
nachst wiesen wir nach, dass die Coenzym A-Spiegel
bei PKAN-Fruchtfliegen extrem niedrig waren. Da-
nach zeigten wir, dass die Spiegel des Coenzyms A
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anstiegen, wenn Pantethin der Fruchtfliegennahrung
zugefiigt wurde. Die Wiederherstellung der Coenzyme
A deckte sich mit einer Rettung der Mitochondrien,
einer verlangsamten Neurodegeneration und einem
verbesserten Bewegungssystem. Sie verldngerte au-
Rerdem die Lebensdauer der Fruchtfliegen. Diese
Ergebnisse zeigen, dass Pantethin bei Fruchtfliegen
als eine alternative Quelle zur Bildung von Coenzym
A dienen kann, wenn das Pantothen-Kinase-Enzym
defekt ist.

Die Zellbiologin Prof.
Ody Sibon von der Uni-
versitat Groningen (NL)
stellte die Ergebnisse
ihrer Therapieversuche
mit Pantethin am Mo-
dell der Fruchtfliege
auch den europdischen
NBIA-Familien auf der
Familienkonferenz 2010
in Hohenroda vor.

Unsere Forschung zeigte auch, dass gestorte Funktio-
nen der Pantothen-Kinase 2 bei spezifischen mensch-
lichen, geziichteten Zellen ebenfalls zu Abnormitéten
der Mitochondrien fiihrten. Vor diesen Abnormitaten
blieben sie bewahrt, wenn Pantethin dem Medium
zugefiigt wurde.

Diese vielversprechenden Ergebnisse deuten an, dass
Pantethin als Basis zur Entwicklung einer Therapie
fur PKAN dienen konnte. Obwohl eine begrenzte
Anzahl an klinischen Studien, in denen Pantethin zur
Behandlung von Patienten mit hoher Cholesterinkon-
zentration im Blut verwendet wurde, von anderen
Gruppen durchgefiihrt worden ist, ist weitergehende
Forschungsarbeit erforderlich, da Pantethin kein von
der Food and Drug Administration (FDA) zugelasse-
nes Medikament ist und dessen Wirkung beim Men-
schen bislang unklar ist.

Derzeit werden weitere Studien mit verschiedenen
Zelllinien vom Menschen und von Méausen (ber das
Potenzial wvon Pantethin zur PKAN-Behandlung
durchgefiihrt und die Arbeit unserer Gruppe auf die-
sem Gebiet wird fortgefuhrt.

Diese Studie erschien in der April-Ausgabe 2010 des
wissenschaftlichen Journals Proceedings of the Natio-
nal Academy of Sciences of the United States of
America (PNAS).
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Ein schwieriges Thema:
ﬂ Gewebespenden fur die Forschung

mmer wieder weisen uns im In- und Ausland unsere

NBIA-Forscher darauf hin, wie dringend sie auf die
Untersuchung von Gehirngewebe angewiesen sind,
um den Krankheitsmechanismen, aber auch mogli-
chen Therapien auf die Spur zu kommen. Es ist fiir
jeden Erwachsenen, der dariiber entscheiden soll, ob
er nach seinem Tod sein Gehirn fiir Forschungszwe-
cke spendet, eine schwierige Fragestellung. Fiir El-
tern, deren Kinder unter einer neurodegenerativen
Krankheit wie NBIA leiden, ist es ein herzzerreil3en-
des, aber unumgéngliches Thema. Sabine Paul, Refe-
rentin auf unserer diesjdhrigen Familienkonferenz,
stellt Thnen das BRAIN-NET vor:

Liebe Mitglieder des Hoffnungsbaum e.V.,

iiber den Kontakt zu Prof. Danek hatte ich die Mog-
lichkeit, an der diesjédhrigen Familienkonferenz des
Hoffnungsbaum e. V. teilzunehmen. Als Mitarbeiterin
des Brain-Net gehort es zu meinen Aufgaben, Patien-
ten und Patientenorganisationen das Brain-Net und die
Moglichkeit einer Gehirngewebespende nach dem
Tod vorzustellen. In der Regel handelt es sich bei den
Patienten um erkrankte Erwachsene.

Erstmals war ich mit der Aufgabe konfrontiert, Fami-
lien mit erkrankten Kindern das Thema Gehirngewe-
bespende vorzustellen. Hilfreich war ein ausfiihrliches
Telefonat, das ich im Vorfeld dieser Familienkonfe-
renz mit Frau Klucken fithren konnte, um in Erfah-
rung zu bringen, ob dieses Thema fiir Familien mit
erkrankten Kindern zumutbar ist.

MaBgeblich bei meiner Arbeit ist fiir mich der Leit-
satz, dass nur Menschen, die Informationen iiber das
Brain-Net haben, sich bewusst fiir oder auch gegen
eine Gehirngewebespende entscheiden konnen.

Der Vortrag selbst wurde von allen Anwesenden mit
Interesse und Versténdnis aufgenommen, wofiir ich
mich noch einmal herzlich bedanken mochte.

Fiir alle, die nicht an der Familienkonferenz 2010
teilnehmen konnten, mochte ich eine kurze Vorstel-
lung des Brain-Net geben.

Das Brain-Net existiert seit nunmehr 10 Jahren. Es ist
ein Zusammenschluss mehrerer Institute und Patholo-
gien in Deutschland, die Gewebe des Zentralen Ner-
vensystems (Gehirn und Riickenmark) im Rahmen
eine Obduktion entnehmen und der Erforschung von
Erkrankungen des Zentralen Nervensystems zur Ver-
fiigung stellen. Selbstverstdndlich kann eine solche
Gewebeentnahme nur erfolgen, wenn eine schriftliche
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Einverstindniserklirung des Patienten oder seiner
Angehorigen vorliegt.

Die direkte Untersuchung von menschlichem Hirnge-
webe in der Forschung ist bislang durch keine andere
Methode ersetzbar.

Das Brain-Net bietet allen Interessierten an, sich wei-
teres Informationsmaterial zusenden zu lassen, in dem
der Ablauf der Gehirnspende genau erldutert wird.
Ebenso beantworten wir auch gerne telefonische An-
fragen zum Thema Gehirngewebespende. Die Ruf-
nummer der Brain-Net Zentrale in Miinchen lautet
089-2180 78345 und ist stets mit einem Mitarbeiter
besetzt. Weitere Informationen finden Sie auch auf
unserer Homepage: www.brain-net.net

Mit freundlichen Griilen
aus Miinchen

Sabine Paul Q
Brain-Net Assistentin BRAIN-NET
Kostenibernahme fir Off-Label-Use:
Schwierig, aber nicht unmaglich

Unter Off-Label-Use versteht man die ,,Verord-

nung eines zugelassenen Fertigarzneimittels

auBlerhalb des in der Zulassung beantragten und von
den Zulassungsbehorden genehmigten Gebrauchs®.

(Quelle: Wikipedia) Fiir Betroffene Seltener Erkran-

kungen stellt sich die Frage nach der Kosteniibernah-

me fiir Off-Label-Therapien durch die Krankenversi-
cherung in der Regel hiaufiger. Denn die Patientenzah-
len sind oft zu klein, um Studien fiir ein Zulassungs-
verfahren durchzufiihren. Bei NBIA sind z.B. Botox
und Deferiprone aktuelle Beispiele fiir eine Off-Label-

Verwendung. ACHSE-Geschiftsfilhrerin =~ Mirjam

Mann wies in einem Vortrag im Rahmen der Veran-

staltungen zum Tag der Seltenen Erkrankungen 2010

darauf hin, dass die Kosten fiir Off-Label-Medika-

mente unter bestimmten Voraussetzungen von der

Krankenkasse erstattet werden miissen:

e bei einer schwerwiegenden Erkrankung (= lebens-
bedrohlich oder die Lebensqualitdt auf Dauer nach-
haltig beeintrachtigende Erkrankung)

e bei der keine andere Therapie verfiigbar ist

e bei der auf Grund der Datenlage die begriindete
Aussicht besteht, dass mit dem Préparat ein Be-
handlungserfolg (kurativ oder palliativ) erzielbar ist.

(Bundessozialgericht in seinem Urteil vom 19. Méarz 2002,

Az.: B1KR 37/00 R)

Tipp:

V O R Therapiebeginn bei der Krankenkasse eine

Kosteniibernahme beantragen. Unterlagen beifiigen,

die die Wahrscheinlichkeit belegen, dass diese Thera-

pie wirkt. (A.K.)
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Auf dem Weg zu einer besseren medizinischen Versorgung

Von Angelika Klucken

o lautete das Motto unserer diesjdhrigen NBIA-

Familienkonferenz in Deutschland. Voraussetzung
fiir eine bessere medizinische Versorgung ist zunichst
einmal eine Intensivierung der Forschungsanstren-
gungen, um wirksamere Therapien zu entwickeln und
die Wirkung der verfiigbaren symptomatischen The-
rapien zu untersuchen und, soweit moglich, zu opti-
mieren.

Zusétzlich bleibt immer noch die Aufgabe, fiir Patien-
ten den Zugang zu angemessener Diagnostik und The-
rapie sicherzustellen. Bei so seltenen Krankheiten wie
in der NBIA-Gruppe fiihrt der Besuch des néchstgele-
genen Facharztes nicht immer zum erwiinschten Ziel.
Erfahrungen bei anderen Seltenen
Erkrankungen wie Mukoviszidose
oder Morbus Fabry belegen, dass
Lebensqualitdt und Lebensdauer der
Betroffenen in hohem Mallie von ei-
ner qualititsgesicherten Versorgung
in spezialisierten Zentren abhéingig
sind. Bei einer Haufigkeit von 1 : 1
Million koénnen wir fiir NBIA-
Patienten kein flaichendeckendes Netz
von Spezialambulanzen erwarten.
Das wire auch nicht sinnvoll, denn

jede Spezialambulanz sollte so viele
Patienten versorgen, wie angesichts
des tatsdchlichen Vorkommens der Erkrankung mog-
lich ist. Umso erleichterter sind wir, dass sich in
Deutschland zwei Standorte mit besonderen Kompe-
tenzen bei NBIA herauskristallisieren: In Miinchen
sichert eine Kooperation der Neurologischen und
Neuropéddiatrischen Kliniken an der Ludwig-
Maximilians-Universitét (LMU) und der Technischen
Universitdt (TU) und der Humangenetik an TU
/Helmholtz-Zentrum die Nachhaltigkeit eines entste-
henden Diagnostik- und Therapiezentrums fiir NBIA-
Erkrankungen. In Koéln hat sich eine Art Referenz-
zentrum fiir die Versorgung von NBIA-Patienten mit
Tiefer Hirnstimulation etabliert. Ausgangspunkt war
eine von Hoffnungsbaum mitfinanzierte Studie zur
Wirksamkeit der Tiefen Hirnstimulation bei NBIA.

Auf unserer Familienkonferenz haben wir unter Anlei-
tung unseres Referenten Dr. Frank Brunsmann dar-
iiber diskutiert, wie wir als Patientenorganisation aktiv
die Initiative zu einer Qualitdtssicherung und —ver-
besserung in der medizinischen Versorgung bei NBIA
unterstiitzen koénnen. Dr. Brunsmann ist als ,,SND-
Netzwerker der Pro Retina, Patientenvertreter im

Klinikum rechts der Isar, TU Miinchen

15

Gemeinsamen Bundesausschuss und langjéhriger
Berater der ACHSE e.V. seit Jahren mit der Thematik
,Seltene Erkrankungen® vertraut. Die Qualitétssiche-
rung der Versorgung von Menschen mit Seltenen Er-
krankungen ist ihm ein besonderes Anliegen.

Dr. Brunsmann stellte zunidchst Versorgungsmodelle
vor, mit besonderem Schwerpunkt auf ambulanter
Versorgung in Spezialambulanzen nach § 116b im
SGB V, vom Gesetzgeber eigens geschaffen, um die
medizinische Betreuung unter anderem bei Seltenen
Erkrankungen zu verbessern. Es ergab sich eine zum
Teil bewegende Diskussion um Probleme, wie NBIA-
Familien sie in Praxen und Kliniken erleben. Um fiir
die Zukunft zumindest Schwierigkeiten in der Arzt-

Patienten-K ommunikation zu
vermindern, regte Dr.
Brunsmann einen NBIA-
Befundordner an. Hoff-

nungsbaum e.V. mdchte diese
Idee gerne aufgreifen und im
nichsten Jahr einen Befund-
ordner entwickeln, in dem die
Familien die wichtigsten Be-
funde zu Diagnose, Krankheits-
und Therapieverldufen nach
Themen sortiert abheften kon-

nen. Mit der Zeit entsteht so eine
wertvolle Dokumentation, die
iiber die individuelle Bedeutung hinaus auch die kol-
lektive Bedeutung einer Datenbasis, z.B. fiir das Pati-
entenregister, bieten konnte. Weitere Elemente einer
NBIA-Qualitéts-initiative sollten die Definition von
Qualitétskriterien fiir die medizinische Versorgung in
spezialisierten NBIA-Zentren sein. Dies konnte hel-
fen, eine offizielle Qualifizierung der NBIA-
Spezialambulanz in Miinchen mit vorzubereiten.

Ferner regte Dr. Brunsmann an, anonymisierte Fall-
beispiele mit typischen Themen und Fragen zur
NBIA-Versorgung zu sammeln und - autorisiert durch
Fachleute - moglichst 16sungsorientiert zu kommen-
tieren und evtl. im Befundordner bereitzustellen. Dies
konne erweitert werden durch eine systematische Be-
fragung der NBIA-Familien zu ihrer medizinischen
Versorgungssituation.

Eine weitere Mdoglichkeit, die Versorgung zu optimie-
ren, wire beispielsweise die Erweiterung der AWME-
Leitlinie zur Dystonie beziiglich NBIA-relevanter
Fragestellungen oder die Interessenvertretung zuguns-
ten der Entwicklung einer eigenen Leitlinie zu Dia-
gnostik und Therapien bei NBIA.
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Familienkonferenz motiviert Mediziner zu NBIA-Spezialambulanz in Minchen

Von Angelika Klucken

ach unserer Familienkonferenz schrieb uns Dr.

Tobias Haack, Institut fiir Humangenetik
TU/Helmholtz-Zentrum: ,als eine der wichtigen An-
regungen habe ich aus Hohenroda den offensichtli-
chen Bedarf fiir eine umfassende Betreuung fiir Be-
troffene und deren Familien an einem Zentrum mitge-
nommen. (...) Wir kénnen in Miinchen eine Spezial-
ambulanz NBIA anbieten und zusétzlich eingehende
Untersuchungen in einem stationdren Rahmen ermdg-
lichen. (...) Fiir unsere Erwachsenen Patienten sind
Herr Prof. Klopstock (LMU) und PD. Dr. Ilg (TU)
zusténdig, auf (Neuro-) Pédiatrischer Seite sind wir
durch PD. Dr. Makowski und Dr. Tauer (TU), sowie
Prof. Miiller-Felber (LMU) bestens vertreten. Wir
(Dr. Prokisch / Dr. Haack) von der Humangenetik der
TU / Helmholtz-Zentrum tibernehmen fiir alle Patien-
ten die genetische Beratung und die initiale Koordina-
tion. Fiir spezielle Fragen der Therapie (Schrittma-
cher) streben wir eine enge Kooperation mit etablier-
ten Zentren wie Koln an.*

Dr. Haack (siehe Bild) hatte auf unserer Familienkon-
ferenz eine neue Krankheitsvariante vorgestellt, deren
urséchliches Gen kiirzlich in Miinchen entdeckt wurde
(siehe Artikel S. 9) sowie erste Einblicke in das neue
webbasierte NBIA-Patientenregister gewdéhrt, das
demndchst im Rahmen des Mitonet bereitgestellt
wird. Einen Uberblick iiber die verschiedenen Krank-
heitsformen, die unter dem Oberbegriff NBIA zu-

sammengefasst B
sind, hat Dr.
Riidiger Ilg,
Neurologe am

Klinikum rechts
der Isar in Miin-
chen, gegeben.
Dr. Ilg gehort zu
dem Arzteteam,
das sich inten-
siver mit NBIA
beschiftigt und damit die klinische Versorgung der
Betroffenen zu verbessern hofft. In seinem Vortrag
wurde noch einmal deutlich, dass die verschiedenen
Varianten sich nicht nur genetisch, sondern auch in
Verldufen und Symptomatik zum Teil deutlich unter-
scheiden.

Dr. Ilgs Prisentation umfasste auch Diagnostik und
Therapie bei NBIA. Klinische Erhebungen, MRT und
molekulargenetischer Test sind die Eckpfeiler auf dem
Weg zur Diagnose. Ein diagnostischer Pfad dient hier
als Wegweiser. Dr. Ilg stellte einen Auszug aus dem
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verfiigbaren Arsenal der symptomatischen Therapien
bei Dystonie, Spastik, Parkinsonismus vor, die erfah-
rungsgemail alle eines gemeinsam haben: eine indivi-
duell verschiedene, begrenzte und meist zeitlich be-
fristete Wirkung - falls sie iiberhaupt wirken. Im Hin-
blick auf die Eisenchelation wies er darauf hin, dass
eine hohe Eisenkonzentration in den Basalganglien
nicht zwangsldufig zu schweren motorischen Stérun-
gen fiihre. Dies wisse man vor allem von dlteren Pati-
enten. Wenn das Eisen im Gehirn nicht das Haupt-
problem sei, wirke moglicherweise auch die Eisenche-
lation nur begrenzt auf das Krankheitsgeschehen.

Bitte wenden Sie sich in allen Fragen zu NBIA
zunachst an Dr. Haack. Er wird Sie an die richti-
gen Ansprechpartner weiterleiten:

Dr. med. TOBIAS HAACK

Helmholtz Zentrum Miinchen /

Institut fiir Humangenetik

Ingolstddter Landstral3e 1

D-85764 Neuherberg

Tel.: +49 (0)89 3187-2495

Email: tobias.haack@helmholtz-muenchen.de

NBIA-Forschung als Basis fir klinisches Zentrum

Das Miinchener Interesse an NBIA ist nicht neu. Pa-
rallel zu Dr. Susan Hayflick war man am Helmholtz-
Zentrum in den 90er Jahren auf der Suche nach dem
Gen, das die hiufigste NBIA-Form verursacht. 2001
entdeckte man in den USA das PANK2-Gen. 2003
wies die Miinchener Forschungsgruppe unter Leitung
von Professor Thomas Meitinger die Verbindung des
PANK?2-Gens zu den Mitochondrien nach, und 2006
konnte sie unter der Federfithrung von Dr. Monika
Hartig zeigen, dass die genetischen Verdnderungen
insbesondere direkten Einfluss auf den Erkrankungs-
beginn von PKAN haben.

Seit der Griindung von Hoffnungsbaum e.V. bestehen
Kontakte zwischen dem Miinchener Helmholtz-
Zentrum und unserer Selbsthilfegruppe. So nahm
schon 2004 Professor Meitinger an unserer ersten
Familienkonferenz teil und referierte iiber die Bedeu-
tung der Mitochondrien bei PKAN. Dr. Hartig stellte
2005 auf dem Wissenschaftler-Workshop zu NBIA in
den USA ihre Forschungsergebnisse zum klinischen
Verlauf bei PKAN mit einem Poster vor. 2009 organi-
sierte die TU unter Leitung von Professor Meitinger
ein kleines Symposium zu ,,NBIA genes in health and
disease™. (siehe Artikel S. 4)
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Betreuungsleistungen finanzieren Hilfe
fiir bis zu 2.400 Euro jahrlich

eit dem 1. Juli 2008 ist die Pflegereform in Kraft.

Sie bringt fiir pflegende Angehdrige von Men-
schen, die durch geistige oder seelische Behinderun-
gen bzw. Demenz in ihren Alltagskompetenzen stark
eingeschrdnkt sind, vor allem eine Entlastung durch
die deutliche Erhohung des jihrlichen Betreuungsbe-
trages von 460 Euro auf 1.200 oder 2.400 Euro. Wenn
z.B. ein Kind oder ein Jugendlicher sich aufgrund
einer neurodegenerativen Erkrankung nicht altersent-
sprechend verhalten, oder sich durch Sprachverlust
nicht mehr artikulieren kann, sonstige psychische
Storungen hat oder unter Demenz leidet, so ist eine
dadurch zusitzlich erforderliche Betreuung mit 100
oder 200 Euro monatlich von der Pflegekasse vergiit-
bar.

Es gibt eine ,,Richtlinie zur Feststellung von Personen
mit erheblich eingeschrinkter Alltagskompetenz und
zur Bewertung des Hilfebedarfs* von den Spitzenver-
banden der Krankenkassen. Sie erldutert, unter wel-
chen Voraussetzungen Anspruch auf diese Leistung
der Pflegekasse besteht und regelt das Antragsverfah-
ren. Bei Antragsablehnung ist Widerspruch nicht ohne
Aussicht auf Erfolg.

Diese Richtlinie finden Sie im Internet unter folgen-
dem Link: http://www.gkv.info/gkv/fileadmin/user
upload/PDF/Rundschreiben_2008/07_Richtlinie.pdf
Richtlinien und Musterantrdge sind auch bei Hoft-
nungsbaum e.V. erhéltlich. (A.K.)

Website informiert iiber Entlastung fiir
Familien mit pflegebediirftigen Kindern

Auf www kinderpflegekompass.de finden Eltern von
pflegebediirftigen Kindern, Jugendlichen und jungen
Erwachsenen Informationen zu stationdren Entlas-
tungsmoglichkeiten. Wo kann ich mein Kind fiir eini-
ge Tage oder Wochen mit gutem Gewissen in Obhut
geben, wenn ich selbst z.B. einmal erholungsbediirftig
bin? Initiatorin Claudia Groth von ,,Tuberose Sklerose
Deutschland e.V.* schreibt: ,,Bei meinen eigenen Re-
cherchen habe ich festgestellt, dass das Suchen und
Finden der passenden Einrichtung ein miihseliges und
zeitraubendes Unterfangen ist - und so entstand die
Idee des Kinderpflegekompasses. Da es solch ein
gebiindeltes Wissen zu Kurzzeitpflegeeinrichtungen
fiir Kinder und Jugendliche bisher nicht gab, hoffe
ich, dass er pflegenden Eltern eine Unterstiitzung bie-
ten kann.” (A.K.)
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Neuer Mitgliederservice der ACHSE:
Kostenfreie Sozialrechts-Beratung durch
»LICHTBLICK* von AOK Rheinland/Hamburg

®achse

Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen

ASK

Die Gesundheitskasse.

Eine Kooperationsvereinbarung zwischen ACHSE
und der AOK Rheinland/ Hamburg soll den Mit-
gliedsorganisationen der ACHSE, den bei ihnen orga-
nisierten Betroffenen und ihren Angehorigen den Zu-
gang zu verlésslichen Informationen aus dem Bereich
der Sozialversicherung erleichtern. Zukiinftig wird die
Arbeit der ACHSE von dem LICHTBLICK-Team der
AOK Rheinland/Hamburg unterstiitzt. Deren kompe-
tente Ansprechpartnerinnen beantworten Fragen rund
um das Leistungs- und Vertragsgeschehen schnell,
unbiirokratisch und kostenfrei. Die Mitarbeiterinnen
aus den Bereichen Sozialversicherung und Sozialar-
beit wissen um die besondere Lebenssituation von
Menschen mit Seltenen Erkrankungen und kennen die
besonderen Fragestellungen, vor denen die Betroffe-
nen oftmals stehen.

Das LICHTBLICK-Team hilft auch Patienten mit
seltenen Erkrankungen, die bei anderen Krankenkas-
sen versichert sind; eine rechtlich verbindliche, ab-
schlieBende Bearbeitung von Anfragen kann jedoch
nur fir Versicherte der AOK Rheinland/Hamburg
erfolgen.

Und so erreichen Sie die Mitarbeiterinnen des
LICHTBLICK-Teams:

Per Email unter lichtblick@rh.aok.de

Per Telefon iiber die gebiihrenfreie Rufnummer:
0800-3 737 374

sowie personlich und postalisch in der
AOK-Geschiftsstelle im Ronald McDonald
(Hundertwasser) Haus

Unterm Sternenzelt 1

45147 Essen

Die ACHSE und die AOK Rheinland/ Hamburg stre-
ben mit ihrer Zusammenarbeit einen weiteren Ausbau
des Netzwerks fiir Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen an. Es soll dem Austausch und der Vermittlung
von Informationen dienen. (A.K.)
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Von Veronica Bonfiglio und Angelika Klucken

chon in unserem letzten Newsletter im April 2009

berichteten wir {iber den Eisenchelator Deferipro-
ne als Therapieoption bei NBIA. Auf der Familien-
konferenz 2010 konnte Hoffnungsbaum e.V. ganz
aktuell die neuesten Entwicklungen vorstellen, insbe-
sondere dank tatkréftiger Unterstlitzung durch Vero-
nica Bonfiglio, die Mutter von Brent, die uns zwei
Tage vor unserer Konferenz noch kurzfristig mit In-
formationen versorgte.

Deferiprone ist ein Eisen abbauendes Medikament,
das die Blut-Hirn-Schranke passieren kann. Eine 2007
veroffentlichte franzdsische Studie {iber Friedreich-
Ataxie zeigte die Wirksamkeit von Deferiprone, beim
Abbau von Eisen aus dem Gehirn und bei der Verbes-
serung von Symptomen. Finige der amerikanischen
Familien fragten sich, ob dieses Medikament auch
NBIA-Patienten helfen konnte.

Personliche Erfahrungen mit Deferiprone

Seit November 2007 nimmt
Veronicas Sohn Brent (siehe
Bild links) aus Kalifornien
Deferiprone im Rahmen
einer genehmigten Einzel-
fallstudie. ,,Ich sah, wie es
Brent allmahlich durch das
Medikament besser ging.
Manchmal bemerkte ich es
ganz deutlich, wie etwa, dass
Brent wieder ohne Riicken-
unterstiitzung sitzen konnte. Ich glaube, dass Defe-
riprone NBIA bremst und dass es meinem Sohn jetzt
besser geht als vor drei Jahren.*

Im Juli 2009 startete der 12-jdhrige Travis Brown mit
Deferiprone: ,,Wir sehen einen riesigen Wandel zum
Guten, vom Uberhaupt-nicht-sprechen-kénnen und
Uberhaupt-nicht-sitzen-konnen zur Fihigkeit, tatséch-
lich zu sitzen und ein paar Worte zu sagen. Ja, es geht
ihm gut®, sagt Pattie Brown, die Mutter von Travis.

Adam Tifone (siehe Bild rechts oben), 19, aus Penn-
sylvania, nimmt Deferiprone seit zwei Jahren, zu-
nichst 20 mg/ kg/Tag. In dieser Zeit war sein Zustand
stabil. Aber seine Familie sah eine merkliche Verbes-
serung bei seiner Balance, als die Dosis auf 26
mg/kg/Tag erhoht wurde. Nach einer weiteren Erho-
hung auf 35 mg/kg/Tag konnte seine Familie keine
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Aktuelles zur Eisenchelation mit Deferiprone
H Klinische Studie in den USA genehmigt, aber noch nicht finanziert

weiteren Verbesserungen
sehen. Aber Adams Vater
meint, dass sein Zustand
in etwa derselbe ist wie
vor 2 Jahren: ,Das be-
deutet, beriicksichtigt man
die degenerative Natur
der Erkrankung, dass die
Deferiprone-Behandlung ein Erfolg ist.

Erste klinische Studie in den USA in Vorbereitung

Dr. Elliott Vichinsky, Leiter der Abteilung Hdmatolo-
gie und Onkologie des Children’s Hospital & Re-
search Center Oakland (CHRCO), verwendet Defe-
riprone seit 2006, zunichst bei Thalassdmie-Patienten.
Er besorgte Brent 2007 die FDA-Genehmigung fiir
den ,,compassionate use*“ (= Anwendung aus Barm-
herzigkeit) und behandelt nun 2 weitere NBIA-
Kinder. Die Verbesserungen bei seinen Patienten zu
sehen, iliberzeugte ihn, dass eine klinische Gruppen-
Studie fiir die Deferiprone-Anwendung bei NBIA ein
Muss war. Dr. Vichinsky und seine Mitarbeiterin, die
Krankenschwester Nancy Sweeters, erlangten die
Genehmigung fiir eine klinische Studie mit Deferipro-
ne im Dezember 2009. Die Studie soll ein Jahr dau-
ern. Teilnahmevoraussetzungen sind u.a.: ein Min-
destalter von 8 Jahren, 4 Besuche in Oakland mit kli-
nischen Untersuchungen, Videos, MRTs (bei Patien-
ten ohne THS), monatliche neurologische Untersu-
chungen. Die Studie wird 20-30 Patienten aufnehmen.
ApoPharma, der Deferiprone-Hersteller, wird die
Arznei und das Placebo fiir die Studie bereitstellen,
aber die Studie selbst nicht mitfinanzieren.

Finanzierung der Studie

Mit Dr. Hayflicks Hilfe konnten Dr. Vichinsky und
Nancy Sweeters eine Finanzierungsquelle ausfindig
machen. Sie haben sich im Sommer fiir eine klinische
Forschungsstudie bei den US-Gesundheitsbehorden
NIH, Abteilung Neurologie (NINDS) beworben. Um
die Bewerbung zu unterstiitzen, hat wie die amerika-
nische NBIA-Patientenorganisation NBIA Disorders
Association auch Hoffnungsbaum e.V. mit den Unter-
schriften der Familien, die auf der NBIA-Familien-
konferenz in Hohenroda anwesend waren, einen Un-
terstlitzungsbrief an NINDS geschrieben, in dem wir
alle zum Ausdruck gebracht haben, wie wichtig diese
Therapiestudie bei einer derart seltenen Krankheit wie
NBIA ist. Wir sind gespannt zu erfahren, ob das Team
in Oakland die Fordermittel fiir die Studie erhilt.
Dann kdénnte es im April 2011 losgehen.
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Deferiprone in aller Welt

Es gibt vereinzelte Therapieversuche mit Deferiprone
bei NBIA-Patienten in der ganzen Welt, aufler in den
USA auch in Kuba, GroB3britannien, Deutschland und
Frankreich. Ein Therapieversuch in Deutschland bei
einem Patienten mit fortgeschrittener PKAN wurde
ergebnislos abgebrochen. Dr. Gian Luca Forni in Ge-
nua war der Erste in Italien, der NBIA-Patienten mit
Deferiprone behandelte und dazu einen Einzelfallbe-
richt publizierte. 2009 leiteten Drs. Bertini und Nar-
docci eine 6-monatige klinische Studie in Italien mit
neun PKAN-Patienten, bei einer Dosierung von 25 mg
pro Tag. Eine Publikation der Studie steht noch aus.
In jedem Fall war die Studiendauer zu kurz fiir eine
abschliefende Beurteilung der Wirksamkeit von Defe-
riprone bei NBIA. In Deutschland ist ebenfalls eine
Studie in Planung.

Uber Risiken und Nebenwirkungen

Informationen iiber Nebenwirkungen und Sicherheit
von Deferiprone sind von {iber 1000 Patienten in 2-10
Jahren Behandlungsdauer gesammelt worden. Haufige
Nebenwirkungen sind rdtliche Farbung des Urins,
Ubelkeit, Erbrechen, Gelenk- und Bauchschmerzen
und ein Zuwachs an ALT (ein Enzym in der Leber).
Im Allgemeinen waren diese Reaktionen leicht bis
méBig und verschwanden gewohnlich ohne Absetzen
von Deferiprone.

Eine schwerwiegende Nebenwirkung ist das Absinken
der Anzahl weiller Blutkorperchen. Dies ist bekannt
als ,,Neutropenie” oder ,,Agranulozytose, abhingig
davon, wie schlimm es ist. Sie wurde bei 1% der mit
Deferiprone behandelten Patienten festgestellt und
verschwand mit dem Absetzen von Deferiprone. Eine
sinkende Anzahl an weillen Blutkdrperchen erhoht das
Risiko fiir ernste Infektionen und muss umgehend
behandelt werden.

Realistische Erwartungen

Deferiprone ist kein Wundermittel und hilft nicht {iber
Nacht. Es kann NBIA behandeln, aber nicht heilen.
Viel Forschungsarbeit muss noch geleistet werden;
wir kennen noch nicht einmal die richtige Dosis.
Moglicherweise hilft Deferiprone einigen Patienten
nicht, aber bei einigen ist es zumindest mit einer Sta-
bilisierung des Zustands einhergegangen, hat sie viel-
leicht herbeigefiihrt. Deferiprone ist einer der wenigen
Hoffhungsschimmer fiir NBIA-Patienten rund um den
Globus. Deshalb sind ldanger angelegte klinische Stu-
dien dringend erforderlich. Am meisten Erfolg ver-
spricht dabei eine konzertierte Aktion von Medizinern
aus aller Welt - Globalisierung als Chance fiir eine der
schrecklichsten Krankheiten, die es gibt.
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Hoffnung flr den zweiten Sohn mit NBIA
V=27
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ch wusste, dass es, als Dr. William Yang im Juni

2006 anrief, schlechte Nachrichten gab. Als er mir
die Ergebnisse des jlingsten MRTs berichtete, den
Befund des sich in meinem Kind ablagernden Eisens,
begann ich zu schluchzen. Wahrend ich um Atem
rang und ihm fiir den Anruf zu danken versuchte, war
ich im Begriff aufzulegen. Er bat mich, es nicht zu
tun. Er hatte ein Medikament gefunden, das helfen
konnte. Ich horte, was, wie er glaubte, die einzige
Chance fiir meinen 11 jdhrigen Sohn war. Wir hatten
bereits unseren ersten Sohn 1999 im Alter von 19
Jahren an NBIA verloren; wir kénnten es nicht ertra-
gen, einen zweiten zu verlieren.

Von Joan Kissling

Ich horte, was der Arzt an diesem Tag sagte, als er das
Medikament Deferiprone beschrieb. Wir entschieden,
dass wir nicht willens waren, jahrelang darauf zu war-
ten, bis die FDA seine Verwendung genehmigen wiir-
de. So gingen wir auBler Landes, um das Medikament
zu besorgen. Wir fanden einen Arzt, der mutig genug
war, uns ein Rezept auszustellen, und die Arzte hier
waren bereit, das Blutbild meines Sohnes zu iiberwa-
chen (...). Die Nebenwirkungen von Deferiprone wa-
ren bekannt und die Arzte wussten, worauf zu achten
ist. Mein Sohn Angel-Andres nimmt es seitdem.

(...) Im Alter von 16
war mein erster Sohn
rollstuhlgebunden und
extrem schwer zu ver-
stehen. Mein zweiter
Sohn geht und spricht
nach wie vor und
scheint auf den ersten
Blick ein normaler,
gesunder Teenager zu
sein. Ich bin davon liberzeugt, dass dieses Medika-
ment den Verlauf der Krankheit verlangsamt und so-
gar Angel-Andres’ Aussprache und sein Gleichge-
wicht verbessert hat. Er begann zeitweise zu stottern,
aber das ging vorbei. (...) Ich werde dem inzwischen
verstorbenen Dr. Yang immer dankbar sein, der bereit
war, ein begriindetes Risiko einzugehen, das die meis-
ten Arzte nicht auf sich genommen hitten.

Joan und Angel-Andres

Angel-Andres ist jetzt 16 und wird selten krank.
Wenn er eine Erkédltung oder Husten bekommt, setze
ich das Medikament bei ihm ab, bis er wieder gesund
ist. (...) Angel-Andres hat keine auffilligen Neben-
wirkungen.
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Mutter von drei NBIA-Betroffenen: ,,Ich bin zu gesegnet, um gestresst zu sein.”

NI

Von Cheryl Lamos

Kﬁrzlich erreichte mich eine dieser Rundmails, die
immer wieder mal kursieren. Das angehingte
Bild zeigte sanfte griine Hiigel, die Bildunterschrift
besagte: ,,Ich bin zu gesegnet, um gestresst zu sein.*
Seither geht mir der Spruch nicht mehr aus dem Ge-
déchtnis.

Mir sind vier hiibsche Kinder geschenkt worden, die
zu wunderbaren Erwachsenen herangewachsen sind.
Sie wéren der Stolz einer jeden Mutter. Das will je-
doch nicht heilen, dass ich nie liberfordert gewesen
wire. Seit 1995 kdmpfe ich mit der herzzerreilenden
Diagnose NBIA fiir drei meiner vier Kinder. Und
mein Sohn Ben, das einzige meiner Kinder ohne
NBIA, litt von seinem 8. bis zum 18. Lebensjahr unter
Krampfanfillen. Gliicklicherweise ist Ben jetzt seit
mittlerweile sechs Jahren anfallsfrei.

Es gab viele tragische Momente: mein Sohn Bruce
entwickelte im Alter von 26 Jahren nach einem Arm-
bruch eine tiefe Beinvenenthrombose.
Ein Blutgerinnsel 16ste sich, wanderte
in seine Lunge und kostete ihn das Le-
ben. Ich sage mir oft, dass er vor uns
allen in den Himmel kam, weil es ihm
schon immer gefiel, Erster zu sein.
Meine Tochter Becky (32) und Barbara
(29) haben sehr viel SpaB und sind
wundervolle Tochter.

Als alleinerziehende Mutter und in Vollzeit arbeitende
Krankenschwester habe ich mir kiirzlich eingestanden,
dass die beruflichen Sorgen mich einfach iiberforder-
ten. Ich war extrem beansprucht und zog mich auch
immer mehr von Freunden und Familie zuriick. Es
deprimierte mich, wie unfair das Leben sein konnte,
ich bemitleidete mich selbst, konnte nicht mehr schla-
fen. Ich denke, Ihr versteht, was ich meine.

Eines Abends landete ich mit einer Panikattacke in der
Notaufnahme, mein Doktor empfahl mir mich auszu-
ruhen und ich blieb fiir einen Monat der Arbeit fern.
Ich lernte einige wertvolle Lektionen und arbeitete
schlieBlich meine Schuldgefiihle auf, ein defektes Gen
an drei meiner lieben Kinder weitergegeben zu haben.

Ich beschloss, mir einen stressfreieren Job zu suchen,
um abends mehr Zeit mit Barbara verbringen zu koén-
nen. Nie wieder von mittags bis zehn Uhr am Abend
arbeiten und das vier Tage in der Woche. Ich wechsel-
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te in dem Krankenhaus, in dem ich arbeite, die Station
und arbeite nun 5 Tage in der Woche von 10 bis 18
Uhr.

Ich habe meine Priorititen neu gesetzt und festgestellt,
dass es an mir liegt, ob ich mich schlecht oder gliick-
lich fiihle. Will ich mich selbst bemitleiden oder er-
kennen, womit ich gesegnet bin und mein Leben ge-
niefen? Ich habe meinen Stress bewiltigt und bin jetzt
gliicklicher als je zuvor. Ich versuche jeden Tag zu
genieBen.

Obwohl Becky seit dem letzten Jahr in einem Pflege-
heim ist, besitzt sic noch immer ihr wundervolles
Léacheln, besonders wenn Barb und ich ihre liebsten
Beatles-Lieder abspielen und dazu singen. Ja, Bruce
verlieB uns frither, als es mir lieb war, aber ich glaube
an Gott und das ewige Leben. Ich weiB}, ich werde ihn
eines Tages wiedersehen. Auch wenn Barbara zuwei-
len nervig sein kann, wacht sie doch jeden Tag mit
einem Léacheln im Gesicht auf. Und Ben, der am ande-
ren Ende der Welt, in Japan, Englisch unterrichtet,
fehlt mir oft, aber ich bin so stolz
auf ihn. Seit sein Bruder nicht mehr
bei uns ist, wertschitzt er sein ei-
genes Leben und seine
Hochschulausbildung so viel mehr.

Cheryl Lamos (rechts) mit ihren 4 Kin-
dern Bruce (1), Barbara, Ben (hintere
Reihe v.links) und Rebecca (vorne)

ks
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Was ich zu sagen versuche ist, dass ich wirklich ge-
segnet bin. Und vielleicht musste ich durch einige
dieser dunklen Téler gehen, um das iiberhaupt zu er-
kennen. Ich lernte, dass weder Familie noch Freunde
mich unterstiitzen kénnen, wenn ich sie nicht wissen
lasse, was ich gerade durchmache. Auch mit 54 Jahren
bin ich noch lernféhig und will auch nie authoren, es
Zu sein.

Fast hitte ich die NBIA-Familienkonferenz verpasst,
aber ich bin so froh, dass ich teilgenommen habe. Ich
bin so froh, dass wir uns gegenseitig Unterstiitzung
sein konnen und wenn es auch nicht einfach ist, sich
gegeniiber Fremden zu 6ffnen: es lohnt sich so sehr.
Wir miissen wissen, dass wir in unserem Kampf nicht
alleine sind und immer daran denken, auch auf uns
achtzugeben.

Uns wurden wundervolle, besondere Kinder ge-
schenkt: lasst uns die Zeit mit ihnen geniessen und
den Stress vergessen.



@U Erfahrungen

Hoffnungsbaum e.V.

Kampfen lohnt sich: Durch das Behdrdendickicht zum Therapie-Dreirad

Von Heidi Heinrich

m Sommer 2009 ist Pamela nun schon 4 Jahre an

Neuroakanthozytose, abgekirzt: NA, erkrankt. NA
fuhrt zu fortschreitenden Bewegungsstorungen und ist
verwandt mit NBIA. Symptome und Verlauf sind bei
beiden Krankheiten ahnlich. Inzwischen haben wir
gelernt, dass wir um vieles kdmpfen mussen, denn die
Symptome so einer seltenen Erkrankung wie NA sind
der Krankenkasse und den Behorden oft nicht be-
kannt.

Im Verlauf der letzten Monate hatte sich Pams Zu-
stand sehr verschlechtert, so dass sie einen Rollator
und ein paar Monate spater auch einen Rollstuhl und
einen Scooter zur Unterstutzung ihrer Mobilitat beno-
tigte. Wir machten uns Gedanken, wie wir sie am
besten motivieren konnten, selbsténdig etwas zu tun
fur die Starkung von Muskulatur und Kreislauf und
der Koordination ihrer Bewegungen. Da sie immer
sehr sportlich war - Pam war 20 Jahre eine gute Ho-
ckeyspielerin - kamen wir auf die Idee mit dem The-
rapie-Dreirad. Somit hatte sie auch die Mdglichkeit,
mit Familie oder Freunden mal einen kleinen Ausflug
zu unternehmen. Wir machten uns auf ins Sanitats-
haus zu einer Probefahrt. Erfreut sahen wir, dass Pam
viel Spa am Radfahren hatte. Man nahm sich dort
sehr viel Zeit und sie konnte alles ausfuhrlich testen.

Daraufhin besorgten wir uns ein Rezept bei der be-
handelnden Arztin und reichten es bei der Kranken-
kasse ein. Natlrlich kam eine Absage und Pam war
enttauscht. Die Begrindung: aufgrund eindeutiger
gesetzlicher Regelungen sei nur eine Versorgung mit
Basishilfsmitteln vorgesehen. Auch ein Widerspruch
war nicht erfolgreich und die Krankenkasse empfahl
uns, beim zustadndigen Sozialamt unserer Stadt einen
Antrag auf Unterstutzung zu stellen.

Die Monate vergingen und wir hatten noch kein Rad
fur Pamela, aber noch andere grolie finanzielle Belas-
tungen vor uns, wie den Einbau eines Treppenliftes
und die behindertengerechte Umgestaltung unserer
sanitaren Anlagen. Im November 2009 stellten wir
einen Antrag beim zustdndigen Sozialamt auf Unter-
stiitzung, sollte das Rad doch auch zur Verbesserung
der Teilhabe am gesellschaftlichen Leben beitragen.
Daraufhin bekamen wir zwei Seiten Vorhaltungen mit
dem Hinweis, doch die Offentlichen Verkehrsmittel
der Stadt zu nutzen, wo doch eine Begleitperson un-
entgeltlich mitfahren kdnne, um den Besuch von Ver-
anstaltungen und andere Aktivitdten abzusichern.

21

Nach SGB V § 33 Abs.1 hatten wir ja Anspruch auf
Versorgung mit Hilfsmitteln, soweit sie nicht als
Gebrauchsgegenstande des tdglichen Lebens anzuse-
hen sind. Eine Finanzierung werde somit abgelehnt.
Es war flr uns eine wichtige Erfahrung zu sehen, wie
ernst eine Behdrde, die fur Behinderte zustandig ist,
ihre Arbeit nimmt. Es war weniger die Ablehnung, als
die schockierende Begriindung, die uns sehr verargert
den néchsten Widerspruch an das Amt schicken liel3.
Monate vergingen ohne Antwort, es wurde wieder
Frihling mit der bitteren Gewissheit, dass Pam immer
noch kein Fahrrad hat.

Doch  kampf- .
los wollten wir

nicht  aufge-
ben. Wir be-
sorgten uns
einen Termin
beim Ober-
blrgermeister

unserer  Stadt
und erklarten
die Situation.
Daraufhin er-
hielten wir
beim Leiter
des Sozialamtes einen Termin, um uns im personlich-
en Gesprach Uber die bestehende Sachlage unter-
halten zu konnen. Wir nahmen ihn mit Pamela wabhr.
Dabei stellte sich nach einer erneuten Recherche her-
aus, dass im Dezember 2009 ein neues Gerichtsurteil
des Hessischen Landessozialgerichtes Uber die Neu-
versorgung einer Patientin mit einem Therapie-
Dreirad erschienen war. Wir verblieben mit einem
Kompromiss, noch einmal den Weg Uber die Kran-
kenkasse zu versuchen. Sollte es nicht klappen, wollte
das Amt Pamela mit einer kleinen Hilfe unterstitzen.

Pamela auf ihnrem Therapie-Dreirad

Wir besorgten uns also ein neues Rezept und reichten
im Juni 2010 erneut einen Antrag fir das Therapie-
Dreirad bei der Krankenkasse ein, mit Hinweis auf
das Urteil vom 17.12.2009 Hessisches Landessozial-
gericht 8.Senat Aktenzeichen L 8 KR 311/08 und
waren nun auch bereit, unser Recht einzuklagen. Dar-
aufhin erhielten wir Anfang August die erneute Ab-
lehnung unseres Antrages mit dem Hinweis, dass der
MDK bessere Therapiemdglichkeiten empfiehlt, wie
Krankengymnastik, Rehasport und Bewegungstibun-
gen in Eigenregie. Ferner wieder der Hinweis zur
Versorgung mit Basishilfsmitteln. Auf das dem An-
trag beigelegte Urteil wurde kein Bezug genommen.
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Am gleichen Tag schrieben wir den Widerspruch mit
der Begriindung, dass man mit 33 Jahren nicht nur in
den Rollstuhl verbannt werden mdchte und allein
durch Krankengymnastik die Gehfdhigkeit nicht er-
halten kann. Durch die lindliche Umgebung unseres
Heimatortes ldsst sich das Rad gut in den Alltag inte-
grieren und ermdglicht ein effektives Training, das
durch Familie und Freunde unterstiitzt wird. Hoffnung
auf einen positiven Bescheid hatten wir nicht mehr,
aber flir uns stand fest: wir werden weiter kimpfen.

Wir bestellten endlich fiir Pam das Therapie-Dreirad
und machten gleich einen kleinen Ausflug um unseren
Heimatort. Sie war so gliicklich und das war die Ent-
schidigung fiir den ganzen Arger vorher. Natiirlich
war mir auch zwischenzeitlich mal die Kraft zum
Kéampfen ausgegangen, doch nun war sie wieder da.
Doch es gibt noch Wunder, zwei Tage spéter kam der
positive Bescheid von der Krankenkasse, dass sie das
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Hilfsmittel genehmigen und wir nur einen Eigenanteil
fiir einen vergleichbaren Gebrauchsgegenstand des
tiglichen Lebens in Hohe von 255,00 EUR zu entrich-
ten haben. Wir hatten es tatséchlich geschafft!

Damit konnen wir nun die dicke Akte Therapie-
Dreirad schliefen und hoffen das Pamela und auch
wir noch lange Freude an unseren kleinen Ausfliigen
mit ihrem schicken Rad haben. Unsere Ausdauer und
Miihe haben sich gelohnt und vielleicht kdnnen wir
mit unserer unendlichen Geschichte auch anderen Mut
machen.

(Das Gerichtsurteil ist im Internet verdoffentlicht. Sie
konnen es unter den Schlagworten ,,Hessisches Lan-
dessozialgericht Aktenzeichen L 8 KR 311/08
googlen und es kann bei Bedarf auch durch Hoff-
nungsbaum e.V. zur Verfugung gestellt werden.)

Gedenken an Wendy van Schijndel

Du kannst Dich jetzt ausruhen,
Du hast Deinen Kampf gekampft,
Du warst so tapfer
Wer kann nachvollziehen, wie sehr Du
gelitten hast?
Wer kann ermessen, was Du

ausgehalten hast?

Du kannst Dich jetzt ausruhen.

Mit diesen Worten mdchten wir zeigen, wie
schwierig die letzten Jahre in Wendys Le-
ben waren. Sie war ein gliickliches, siiles
Kind und obwohl sie schon in jungem Alter
krank wurde, konnte sie immer noch auch
die kleinsten Dinge in ihrem Leben ertra-
gen.

Wendy war ein kleines Méaddchen mit groBartigem
Mut. Sie war niemals éngstlich. Sie hatte sich auf sich
dauernd verdndernde Situationen einzustellen. Aber
nichts von alledem nahm ihr ihren Sinn fiir Humor.

Jetzt hat sie alles hinter sich gelassen. Thre Schwester
Cristel schrieb:

Nie mehr zusammen draufen spazieren gehen,
die Vogel zwitschern horen
Nicht mehr zusammen in die Stadt gehen
Wo ich so viel Spal® mit dir hatte.

Wendy van Schijndel
26. November 1981

17. August 2009
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Wendy liebte es, andere zu necken und hatte
auch nichts dagegen, selbst geneckt zu wer-
' den. Am meisten liebte sie es, verwohnt zu
werden. Sie genoss es, wenn sie mit
Aufmerksamkeit iberschiittet wurde.
Necken und verwohnt werden - vielleicht ist
das der Grund, warum Elefanten ihre Lieb-
lingstiere waren.

Wir hédtten Dir so geme noch weiterhin
Aufmerksamkeit geschenkt. Jetzt werden
wir das in unseren Erinnerungen tun. Danke
fiir all die Freude, die Du uns geschenkt
hast.

Mama und Papa

Du warst eine liebenswerte Schwester mit unglaublich
starkem Willen;
Du sollst wissen, dass Du immer in meinem Herzen
sein wirst.

Cristel

Wendy, Du warst uns eine groBartige Schwester. Du
zeigtest uns, was es bedeutet zu kimpfen und zu ge-
nieBen. Gerne hitten wir Dich weiter verwdhnt und
Dir unsere Liebe gegeben. Das einzige, was wir jetzt
noch haben, sind die schonen Erinnerungen, die wir
fiir immer in unseren Herzen tragen.

Jirgen und Maayke
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ACHSE e.V. - Ein Dachverband macht mobil fur Seltene Erkrankungen
Von Angelika Klucken

®achse

Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen

eit der Griindung der Allianz Chronischer Seltener

Erkrankungen ACHSE e.V. im September 2005
hat sich viel bewegt fiir die rund 4 Millionen Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen in Deutschland: Die
ACHSE hat ihnen eine Stimme gegeben und trégt ihre
Anliegen und Probleme in die Politik und in die Ge-
sellschaft. Viel dazu beigetragen hat die Schirmherr-
schaft von Eva Luise Kohler, der Frau des Bundespra-
sidenten a.D.

NAMSE gegrundet

Die Stimme der ACHSE ist in den vergangenen 5
Jahren kréftig geworden, sie und damit die Anliegen
der Betroffenen werden gehort. Ein groBartiges Zei-
chen dafiir war u.a. die Griindung des NAMSE, des
Nationalen Aktionsbiindnisses fiir Menschen mit Sel-
tenen Erkrankungen im Mérz 2010. ACHSE bildet
zusammen mit dem Bundesgesundheitsministerium
und dem Bundesministerium fiir Bildung und For-
schung eine der drei Hauptsdulen. Gemeinsam mit
weiteren 21 relevanten Akteuren aus dem deutschen
Gesundheitswesen arbeitet sie daran, einen National-
plan fiir Seltene Erkrankungen zu erarbeiten und um-
zusetzen: Diagnosewege sollen verkiirzt, die benach-
teiligte Versorgungssituation der Betroffenen verbes-
sert, Forschung im Bereich der Seltenen gezielt gefor-
dert werden. Das Biindnis NAMSE wurzelt auf Er-
gebnissen der BMG-Studie ,,MaBnahmen zur Verbes-
serung der gesundheitlichen Situation von Menschen
mit Seltenen Erkrankungen in Deutschland“, die im
Jahr 2009 veroffentlicht wurde. Hoffnungsbaum e.V.
hat sich an dieser Studie beteiligt. Die Griindung des
NAMSE ist die erste Umsetzung der Empfehlungen
der Studie, die auf eine bessere Koordination, Koope-
ration und Vernetzung von Forschung, medizinischer
Versorgung, Patienten und Angehorigen abzielt.

Gestérkt durch nunmehr 101 Selbsthilfeorganisationen
als Mitgliedsverbidnde und durch weitreichende Ver-
netzung im Gesundheitswesen, in Politik, Medizin
und Gesellschaft kimpft die ACHSE weiter fiir die
Verbesserung der Lebensbedingungen fiir Menschen
mit Seltenen Erkrankungen.
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Nationale Konferenz fur Seltene Erkrankungen

Ein Meilenstein auf dem Weg zum Nationalplan fiir
Seltene Erkrankungen in Deutschland war die im Ok-
tober 2010 von der ACHSE ausgerichtete und vom
BMG unterstiitzte Nationale Konferenz fiir Seltene
Erkrankungen in Berlin. Knapp 200 Vertreter des
deutschen Gesundheitssystems kamen zusammen, um
die Empfehlungen des EU-Rats und von EUROPLAN
zur Erarbeitung eines Nationalplans fiir Seltene Er-
krankungen in Deutschland zu diskutieren.

Der Frage, durch welche MaBinahmen die Situation
von Menschen mit Seltenen Erkrankungen konkret
verbessert werden kann, nidherten sich acht Vertreter
aus den relevanten Bereichen des Gesundheitswesens
in einer Podiumsdiskussion. Dr. Volker Grigutsch ver-
trat das BMG@G, Dr. Peter Egger (GKV Spitzenverband)
die Krankenkassen, Dr. Paul Rheinberger sprach als
Vertreter der Kassendrztlichen Bundesvereinigung,
Dr. Michael Brenske fiir die Deutsche Krankenhaus-
gesellschaft, PD Dr. Arpad von Moers, Chefarzt der
Kinderklinik der DRK Kliniken Westend, fiir die Kli-
nikdrzte, Michael Danzl von Actelion/ vfa vertrat die
Pharmaforschung und Christoph Nachtigiller und
Gerhard Alsmeier (ACHSE-Vorstand) sprachen fiir
die Patienten.

Obwohl die Teilnehmer verschiedene Interessen und
damit unterschiedliche Ansdtze verfolgten, kristalli-
sierte sich als eines der Hauptthemen die Schaffung
von Spezialambulanzen heraus, fiir eine sektoreniiber-
greifende und interdisziplindre Versorgung der Be-
troffenen, die durch zumeist hoch komplexe Krank-
heitsbilder dieser Behandlung bediirfen.

Christoph Nachtigéller, Vorsitzender der ACHSE,
(siehe Bild) restimierte: ,,Es ist uns gelungen, alle
malgeblichen Akteure zu
einem motivierten und kon-
struktiven Dialog zusammen-
bringen. Fiir die von der
ACHSE angestrebten Ziele,
u.a. die Diagnose zu beschleu-
nigen, die Versorgung zu
organisieren, die Forschung
voranzutreiben wurden mog-
liche Strategien erarbeitet. Mit
den reichhaltigen Ergebnissen ist damit der Grund-
stein fiir die Erarbeitung eines Nationalplans fiir Men-
schen mit seltenen Erkrankungen gelegt.*
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Auf ,ACHSE* fiir Hoffnungsbaum e.V.

Von Ursula Hofmann

Is Vorstandsmitglieder von Hoffnungsbaum e.V.

haben Michaela Schiirer und ich im April 2009
an der Mitgliederversammlung unserer Dachorganisa-
tion Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen -
ACHSE e.V. teilgenommen. Hier unser Erfahrungsbe-
richt:

Angenehm in griiner Landschaft liegt das Tagungsho-
tel Spiegelsberge in Halberstadt und unser kleines,
aber gut ausgestattetes Doppelzimmer mit Blick auf
Garten und Teich gefillt uns. Um 13 Uhr sammeln
sich vor dem Konferenzsaal nach und nach die Teil-
nehmer — an kleinen Bistro-Tischen kann man sich an
Kaffee und Keksen stirken, dort lernen wir aus der
ACHSE-Geschiftsstelle in Berlin Frau Giidokeit und
Frau Mann kennen. Mirjam Mann ist Geschéftsfiihre-
rin von ACHSE. Wir begegnen hier Frau Dr. Di-
ckerhoff, einer Kinderdrztin und Vorsitzende der ,,In-
teressengemeinschaft Sichelzellkrankheit und Thalas-
samie”.

Frau Dickerhoff informiert in Fachartikeln {iber diese
Erkrankungen, berdt und betreut die Kranken und
vertritt die Interessen der ausschlieBlich auslandischen
Patienten im Gesundheitswesen. Was fiir eine tolle
Frau, die sich in doppelter Hinsicht engagiert, als Arz-
tin und Patientenvertreterin. Wir schauen uns die
Menschen um uns herum an, in ihren Rollstiihlen,
unsicher und etwas scheu die einen, andere begriien
sich mit Freude, kennen sich bereits durch friihere
Treffen. Wir trauen uns nicht so recht, andere Teil-
nehmer direkt anzusprechen, wohl ahnend, das hinter
jedem Menschen ein schweres Schicksal steht — das
schiichtert schon ein bisschen ein. Etwas verloren am
Anfang fiihle ich mich schon, wir kennen ja nieman-
den. Aber das sollte sich dndern.

Michaela und ich werden auch angesprochen, und der
eine oder andere freut sich, dass ,,Hoffnungsbaum
e.V.*“ auch vertreten ist. Endlich fiillt sich der Konfe-
renzraum. Alle Teilnehmer stellen sich vor - das dau-
ert eine Weile. Ich spreche mit belegter Stimme, es ist
erst mal Stress fiir mich “6ffentlich® zu sprechen —
ahne noch nicht, das es mir spéter ein Bediirfnis sein
wird, mich ab und an zu wichtigen Punkten zu &duf3ern.
(So wichst man mit seinen Aufgaben.)

Als néchstes stellen sich 6 neue, um Mitgliedschaft
ersuchende Selbsthilfegruppen vor. Alle Vertreter
stellen einfach groBartig iiberzeugend dar, fiir was sie
eintreten - und es werden alle aufgenommen. Aus
vollem Herzen bejahe ich das.
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Es wird iiber den Europdischen Tag der Seltenen Er-
krankungen am 28.02.2009 berichtet, der unter dem
Motto: ,,Patientenversorgung - eine offentliche Ange-
legenheit™ stattfand. In ganz Europa wurde darauf
aufmerksam gemacht, dass eine interdisziplindre und
sektoreniibergreifende Versorgung fiir die sehr kom-
plexen Seltenen Erkrankungen notwendig ist. In
Deutschland fanden in 8 groBen bundesdeutschen
Stiddten Veranstaltungen statt, durchgefiihrt von enga-
gierten Menschen unterschiedlicher Patientenorgani-
sationen unter dem Dach der ACHSE e.V., um mog-
lichst viele Menschen fiir die Thematik der Seltenen
Erkrankungen zu sensibilisieren. Die Medienresonanz
auf die Aktionen der ACHSE und ihrer Mitgliedsver-
binde war mit 200 Berichten und Erwdhnungen ii-
berwiltigend.

Beim Abendbrot gibt es Gelegenheit, sich auf sehr
personlicher Ebene auszutauschen. Am Abend erdft-
net dann Frau Kreiling, Griindungsvorsitzende der
ACHSE, einen Gedankenaustausch um ethische Fra-
gen. Fir meinen Geschmack zu rational fliegen Ar-
gumente hin und her — Wissenschaftler voran - ich
wage mich vor und bekenne, dass mich dieses Thema
emotional ungeheuer beriihrt — spéter sagt man mir,
dass ich einigen damit aus dem Herzen gesprochen
habe.

Nach Ende des Workshops wird das Thema ETHIK
bei Wein und Bier noch leidenschaftlich und sehr
personlich weiter diskutiert. Es tut sehr gut, die Seele
sprechen und fithlen zu lassen! Ein Abend mit span-
nenden, interessanten, ja tollen Menschen!

Am néchsten Morgen — nach einem tippigen Friih-
stiick und weiteren anregenden Diskussionen geht es
gleich weiter mit einem Mitgliederforum der ACHSE.
Es gilt innezuhalten und sich unter Einbeziehung der
Mitgliedsverbénde zu fragen, was erreicht wurde und
wie es weitergehen soll. Das wichtigste Thema, da
waren sich wohl alle einig, ist die medizinische Ver-
sorgung der Menschen mit Seltenen Erkrankungen. Es
werden viele Ideen gesammelt. Der ACHSE-Vorstand
wird sie sichten und in seine Arbeit mit einflieBen
lassen. Michaela hat die Idee, wir konnten als Selbst-
hilfegruppe Fortbildungstage fiir Arzte in Sozialpidi-
atrischen Zentren anbieten.

Zum Schluss stellt Geschéftsfithrerin Mirjam Mann
die Bestrebungen der ACHSE zur Erarbeitung eines
Nationalplans fiir die Seltenen vor. In der Hoffnung
auf ein Wiedersehen bei der Fachtagung im Oktober
endet ein spannendes Wochenende.
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Eive: Patienten-Befragung zu medizinischer
Versorgungsqualitat bei NBIA

BIA- und NA-Familien von Hoff-

nungsbaum eV. nehmen am
Projekt Eive = Entwicklung inno-
vativer  Versorgungskonzepte  fur pEAh
seltene Erkrankungen teil. Die Untersuchung wird
vom Bundesministerium flr Bildung und Forschung
gefordert und von der TU Berlin sowie der Deutschen
Stiftung fur Chronisch Kranke in Kooperation mit
ACHSE e.V. - Allianz Chronischer Seltener Erkran-
kungen in Form einer Befragung durchgefuhrt. Ihre
Ergebnisse sollen zu Verbesserungen in der medizini-
schen Versorgung beitragen.
Es ist daher besonders erfreulich, dass das Eive-Team
die Versorgungssituation von NBIA-Patienten in die
Studie miteinbezieht. Hoffnungsbaum e.V. hat alle
Familien kontaktiert, um ihre Bereitschaft zur Teil-
nahme zu erfragen. Die Patienten bzw. ihre Angehori-
gen, die an der Studie teilnehmen, erhalten von Eive
einen Fragebogen. Es wird u.a. danach gefragt, ob ihre
Versorger sich ihrer Sorgen annehmen, sich dafir
engagieren, dass sie medizinisch gut betreut sind und
ob z.B. Arzte oder Therapeuten untereinander und mit
den Familien gut zusammenarbeiten. Die Teilnahme
an der Studie nimmt nur wenig Zeit in Anspruch. Die
NBIA-Patienten selbst bzw. ihre Angehorigen konnen
damit aber dazu beitragen, die Versorgungssituation
und damit auch die Lebensqualitdt von NBIA-
Patienten zu verbessern.
Wer noch teilnehmen mdchte oder Fragen zum Pro-
jekt hat, kann sich gerne an Hoffnungsbaum oder an
das Eive-Team wenden: hoffnungshaum@aol.com
oder: eive-studie@tim.tu-berlin.de (A.K.)

Ein neues Gesicht im Verein

Seit Marz 2010 bin ich im Rahmen
eines Minijobs als freie Mitarbei-
terin bei Hoffnungsbaum e.V. tatig.
Ich freue mich Uber die Mdglichkeit,
hier nebenberuflich vielfaltigen Auf-
gaben nachgehen zu konnen. Es ist
ein schoner Gedanke, mit jedem - ,
noch so kleinen - Beitrag diese wich- S\ /\
tige Arbeit zu unterstiitzen und Teil einer Gemein-
schaft zu sein, die sich mit so viel Einsatz und Enthu-
siasmus den Zielen des Vereins verschreibt.

Ich griRe alle Vereinsmitglieder und Leser - diejeni-
gen, die ich bereits kenne, und diejenigen, die ich
zukiinftig kennenlernen werde.

Heike Jaskolka
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¥ Neuer Vorstand von Hoffnungshaum  e.V.
Von Angelika Klucken

urnusgemafl wird alle 4 Jahre ein neuer Vorstand

bei Hoffnungsbaum e.V. gewéhlt. Im Amt besta-
tigt wurden Angelika Klucken als erste Vorsitzende
des Vereins sowie Ursula Hofmann als zweite Vorsit-
zende und Stephan Klucken als Schriftfihrer und
Schatzmeister. Auch Karola Klucken sowie Michaela
Schiirer wurden wieder in den neuen Vorstand ge-
wahlt. Als neue Vorstandsmitglieder begrif3en wir
zum ersten Mal zwei Vertreter von NBIA-Familien
aus dem europdischen Ausland. Maayke van Schijndel
aus den Niederlanden hat zwei betroffene Schwestern,
Michel Baumann-Lerognon aus Frankreich ist Vater
eines an NBIA erkrankten Sohnes. Bei unseren ehe-
maligen Vorstandsmitgliedern PD Dr. Kevin Rostasy,
Leiter der Neuropédiatrie an der Universitats-
Kinderklinik in Innsbruck, sowie Ursula Zell-
Reichardt, Mutter einer Tochter mit NBIA, méchten
wir uns fur die jahrelange Unterstutzung unseres Ver-
eins in ihrer Funktion als VVorstandsmitglieder herzlich
bedanken.

Der neue Vorstand v.l.n.r.: Maayke van Schijndel, Michel
Baumann-Lerognon, Angelika Klucken, Ursula Hofmann,
Stephan Klucken, Michaela Schiirer, Karola Klucken

Hoffnungsbaum e.V.
Verein zur Forderung
der Erforschung und Behandlung von NBIA
k@" J Hardenbergerstr. 73
' 42549 Velbert
www.hoffnungsbaum.de
hoffnungshaum@aol.com
Tel. 02051-68075
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Auch Selbsthilfe kostet ...

Von Stephan Klucken

Die Arbeit einer Selbsthilfevereinigung basiert zu
einem groBen Teil auf ehrenamtlichem Engage-
ment und dem personlichen Einsatz seiner Mitglieder.
Dennoch fallen immer Ausgaben an, die finanziert
werden miissen, um die Arbeit des Vereins sicherstel-
len zu kénnen. Hierzu wird unser Verein insbesondere
von den Krankenkassen(verbdnden) durch entspre-
chende Zuschiisse finanziell unterstiitzt. Dazu kommt
als Aufgabe fiir Hoffnungsbaum e.V. die Finanzierung
der Forschungsansitze, die wir mit den uns zur Ver-
figung gestellten Spenden fordern wollen, um lang-
fristig Verbesserungen in der Diagnose und Behand-
lung von NBIA zu erreichen.

Um Transparenz fiir alle an unserer Vereinsarbeit
Interessierten auch in finanzieller Hinsicht sicherzu-
stellen, wollen wir an dieser Stelle iiber die wichtigs-
ten Einnahmen- und Ausgabengrofien fiir das Jahr
2009 berichten. Die Einnahmen des Vereins 2009 von
insgesamt 15.259,73 € sind in der Einnahmengrafik
dargestellt.

Einnahmen Hoffnungsbaum e.V. 2009

270 809

6.680

‘ O Mitgliedsbeitrage B Zuschiisse O Spenden O Zinsen ‘

Auf Grund der bewusst niedrig gehaltenen Beitréige ist
nur ein kleiner Teil unserer Finanzierung durch Mit-
gliedsbeitridge erreichbar. Der wesentliche Teil zur
Finanzierung der laufenden Vereinsarbeit ergibt sich
aus den Zuschiissen, die in 2009 ausschlieBlich von
der ,,GKV-Gemeinschaftsforderung Selbsthilfe®, einer
Organisation der Verbdnde der Krankenkassen auf
Bundesebene, geleistet worden. Dafiir gilt dieser Or-
ganisation und den zugehdrigen Krankenkassen und
Verbénden unser Dank.

Uber die Spenden von 6.680 € freuen wir uns wieder
besonders. Wer gespendet hat, ist unserem Artikel
,,Ein herzliches Dankeschon fiir alle Spenden 2009
zu entnehmen. Unser Bemiihen ist es, die Spenden-
gelder ausschlieBlich zur Finanzierung der For-
schungsforderung einzusetzen.
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Die Ausgaben des Vereins von insgesamt 19.894,21 €
stellen sich fiir 2009 wie folgt dar:

Ausgaben Hoffnungsbaum e.V. 2009

1.286 344
3.114

Al 11.929

1.490

O Forschungsférderung B Kopien, Druck und Porto

0O Biirokosten 0O Personalkosten

B Reisekosten O Versicherungen, Gebihren

Die wesentlichen Ausgaben im Jahr 2009 wurden im
Bereich der Forschungsforderung geleistet. Hier war
es in erster Linie die Projektunterstiitzung fiir das
Forschungsprojekt ,,Stimulation des Globus pallidus
internus bei Patienten mit NBIA: Prospektive Analyse
internationaler Therapie-Ergebnisse und Entwicklung
eines therapeutischen Algorithmus*, welches mit einer
Anschubfinanzierung von 11 T€ unterstiitzt wurde.
Dariiber hinaus wurden z.B. die Kosten fiir die Teil-
nahme der in diesem Projekt arbeitenden Arztin an
einer Konferenz in den USA iibernommen. Die Aus-
gaben wurden aus dem Riicklagenbestand von Spen-
dengeldern finanziert.

Neben der Forschungsforderung ist die Information
iiber NBIA, z.B. mit Website, Newsletter, Briefsen-
dungen eines der wichtigsten Vereinsziele. Hierfiir
fallen in erheblichem Umfang Kopien, Druck und
Portokosten an. Zu den Biirokosten gehoren z.B. Tele-
fon- und Internetkosten, Fachliteratur, Hard- und
Software etc. Im Jahr 2009 sind erstmals in groBerem
Umfang auch Personalkosten angefallen, da wir drin-
gend Unterstiitzung fiir Biiroarbeiten, Layouterstel-
lung des Newsletters, Datenbankpflege, Recherchen
etc. benotigten. Die Teilnahme an nationalen und in-
ternationalen Konferenzen, insbesondere mit For-
schern, sowie an Veranstaltungen unserer Dach- und
Partnerorganisationen erfordern eine gewisse Reise-
tatigkeit.

Insgesamt lagen in 2009 die Ausgaben iiber den Ein-
nahmen, dies allerdings nur, weil im Bereich der For-
schungsforderung auf speziell hierfiir gebildete Riick-
lagen zuriickgegriffen wurde. Die Finanzierung der
laufenden Arbeit des Vereins ist derzeit sichergestellt.
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Jazz-Pop und Hip Hop fir
Hoffnungsbaum e.V.

Von Angelika Klucken

m 18. April 2009 fand in Velbert eine gelungene

Spendenaktion fiir Hoffnungsbaum e.V. statt.
Die Jazz-Pop-Gruppe ,,Foss Doll“ und der Rapper
,ArBo“ haben ein gemeinsames Benefizkonzert zu-
gunsten unseres Vereins gegeben. Seit vielen Jahren
schon kennt unser Sohn Dietmar die jazzbegeisterten
Musiker von Foss Doll - als ehrenamtliche Jugendbe-
treuer bei den Ferienfreizeiten der Katholischen Kir-
chengemeinde Don Bosco und St. Paulus in Velbert
und von gemeinsamen Feiern. An seinem 17. Ge-
burtstag haben sie ihn sogar mit vielen Freunden, Tor-

v.l.n.r.: Keyboarder Thomas Bartylla, Saxophonist
Matthias Bartylla, Bassist Malte Hager und Rapper
Bora Altun beim Benefizkonzert. Nicht auf dem Bild:

Schlagzeuger Fabian Meinhardt

ten und Saxophon in der Rehaklinik besucht und ihm
zur Freude aller Patienten, Schwestern und Arzte ein
Sténdchen gebracht. Da Dietmar zur Jugendszene von
Velbert dazugehort, war es Ehrensache, dass zahlrei-
che Freunde von ihm und seinem zwei Jahre jiingeren
Bruder Matthias das Konzert besucht und ihr Ta-
schengeld fiir den guten Zweck ausgegeben haben.
Bora Altun (ArBo) hatte eigens fiir das Konzert ein
Lied mit dem Titel ,,Hoffnungsbaum* geschrieben.
Hoffnungsbaum e.V. bekam 550 € fiir die Erfor-
schung von NBIA - und Dietmar einen neuen Freund
hinzu. Er trifft sich mit Bora jetzt ab und zu privat.

Ein herzliches Dankeschon an die Foss Doll, an ArBo
und die Gaststitte ,,Flux* in Velbert und alle, die ge-
kommen sind, um mit uns zu feiern.
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fur alle Spenden 2009

Ein herzliches Dankeschon

uch 2009 hat uns wieder eine Vielzahl von Spen-

den erreicht. Insgesamt sind 6.680,19 € ecinge-
gangen. Im Einzelnen haben folgende Personen und
Organisationen an Hoffnungsbaum e.V. gespendet:

Herr Alexander Barthe

Familie Gerd Bauch

Familie Manfred Bauch

Herr Gerhard Bickmeier

Frau Sandra Bischoff

Familie Ralf Droste

Herr Klaus FaB3bender

Frau Heidi Heinrich

Herr Dr. Ernst Hiester

Frau Helga Hilliard

Herr Davut Karaduman

Herr Gerhard Klucken

Familie Stephan Klucken

Familie Renatus Krone

Herr Prof. Thomas Meitinger

Herr Prof. Wolfgang Oertel

Frau Agnes Peka

Frau Karola Peka

Herr Burkhart Rother

Familie Andre Schrewe

Frau Rosmarie Seywald

Herr Nikolas Sonnenschein

Frau Margit Strobel

Frau Barbara Weil3

Herr Hans-Peter Zilles

Band Foss Doll, Velbert

Gaststitte Flux, Velbert

Haus Walstedde, Drensteinfurt

Firma Meiser & Glédnzer, Hattingen
Firma MerLion Pharmaceutics GmbH, Berlin
Firma Miihlenchemie GmbH & Co. KG, Ahrensburg
Firma Paul Schulten GmbH & Co. KG, Remscheid
Firma Stero GmbH & Co. KG

Firma Plenge GmbH, Oelde

St. Franziskus Hospital, Miinster

SVG Nordbaden eG, Mannheim

The Metals Consultancy Co., Leeds, GB

Wie bereits in den letzten Jahren gab es neben einigen
groBeren Spenden wieder viele kleine Spenden, die
fiir die Forschungsforderung eingesetzt werden. Eini-
ge Spenden sind wieder auf bemerkenswerte Fundrai-
sing-Aktionen zuriickzufiihren. Uber das gelungene
Konzert von Bora Altun mit den Foss Doll wird in
einem eigenen Artikel berichtet. Im Rahmen eines
Trauerfalls bei Familie Droste spendeten viele Freun-
de, Nachbarn und Bekannte der Verstorbenen.

Durch die Sammlung von Spendengeldern iiber die
Abgabe leerer Druckerpatronen und Tonerkartuschen
kamen wieder 88,12 € zusammen

Allen unseren Spendern ein herzliches Dankeschon.
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GruRwort der Vorsitzenden

Schon wieder ist mehr als
ein Jahr vergangen, seit
wir unseren letzten News-
letter herausgegeben haben.
Ein weiteres Jahr wie eine
Achterbahnfahrt - beruflich,
gesundheitlich, privat und
auch, was die Mission
unseres Vereins angeht -
NBIA behandelbar zu machen und den Zugang zur
Behandlung sicherzustellen. Die Zeit lduft unseren
Betroffenen davon, denn NBIA wartet nicht. Aber
trotzdem haben wir allen Grund, dankbar zu sein:
dankbar fiir die vielen Familien, die sich in den letzten
Jahren an unsere Selbsthilfegruppe gewandt haben
und so zu unserer Arbeit beitragen, dankbar fiir die
Arzte, die sich viel Miihe geben, um unseren NBIA-
Betroffenen mit den jetzt verfligbaren Mitteln zu hel-
fen und dankbar fiir die Forscher in aller Welt, die
allen Widernissen zum Trotz nicht aufgeben auf der
Suche nach weiteren Ursachen und Therapien - und
Finanzmitteln - fiir NBIA. In den letzten zwei Jahren
hat sich die Entwicklung stark beschleunigt. Zwei
neue Gene sind entdeckt worden, erste Therapien, die
an den Ursachen der Erkrankungen ansetzen, tauchen
am Horizont auf. Es haben eine Reihe groBer und
kleiner Treffen von Familien, Arzten, Forschern rund
um NBIA stattgefunden, in Deutschland, in Italien, in
den USA - und es ist eine engere Kooperation im
Hinblick auf die verwandte Neuro-Akanthozytose
entstanden. ,,Kooperation ist das Zauberwort® - dieses
Zitat des inzwischen NIH-Direktor gewordenen be-
kannten Genforschers Francis Collins gilt immer noch
- und immer mehr. Nur wer sich vernetzt und koope-
riert, hat insbesondere in der Welt der Seltenen Er-
krankungen Aussichten auf offentliche Fordermittel
und Erfolg. Fiir uns als betroffene Familien bemisst
sich der Erfolg danach, wie es unseren Kindern geht
auf ihrer Achterbahnfahrt durch das Leben mit NBIA.
Die ermutigenden Entwicklungen in der Forschung
geben uns Hoffnung fiir die Zukunft.

Wir danken allen, die sich fiir unsere Arbeit interes-
siert, sie begleitet und unterstiitzt haben. Und wir bit-
ten darum, dies auch weiterhin zu tun.

Allen ein gesegnetes Weihnachtsfest
und ein gutes Jahr 2011

Angelika Klucken
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Hoffnungsbaum e.V. ist Mitglied
der folgenden Dachverbande:

ACHSEe.V.

C/O Westend Klinikum

Spandauer Damm 130

14050 Berlin @qgh Ekskeg

Tel.: 030-3300708-0
E-Mail: info@achse-online.de
www.achse-online.de

EURORDIS
102, rue Didot =
75014 Paris - France q& REarLeJ ﬁgﬁgﬁ

Tel.: +33(1)56535210
E-Mail: eurordis@eurodis.org
www.eurordis.org

Kindernetzwerk e.V.

Hanauer Str. 15

63739 Aschaffenburg

Tel.: 06021/12030

E-Mail: info@kindernetzwerk.de
www .kindernetzwerk.de

KINDERNETZWERK

peaeg

WIR HELFEN WEITER

Unsere Partnerorganisationen
in der NBIA-Selbsthilfe:

NBIA Disorders Association

2082 Monaco Ct.

El Cajon, CA 92019-4235 \‘
USA lmhml: T Ak:mfm:m
Tel.: 001/619-588-2315

Fax: 001/619-588-4093

info@nbiadisorders.org

www.nbiadisorders.org

AISNAF

Via Fellino N )(l\\ﬂ"\\!iﬁf RV
5-87068 Rossano , AISNAE,,,
CS Italien SINDROMI NEURODEGENERATIVE
Tel.: 0039(0)983-514640 pAACCHIROBITER
info@aisnaf.org

www.aisnaf.org

Flr jede Unterstitzung unserer Arbeit
sind wir dankbar:

Hoffhungsbaum e.V.
Spendenkonto 305979
330 500 00 Sparkasse Wuppertal



