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in zur Forderung der Erforschung und Behandlung von NBIA

(vormals Hallervorden-Spatz-Syndrom)

HOFFNUNGSBAUM NEWSLETTER
SONDERHEFT SCHWERPUNKT FORSCH

NR. 09 —JAHRGANG 2012

Europdische Union fordert internationales NBIA Forschungskonsortium

Von Angelika Klucken

001 erhielten wir fir unseren Sohn die

furchtbare Diagnose ,Hallervorden-Spatz-
Syndrom®, inzwischen in NBIA umbenannt. Der
Kinderneurologe, der uns die Diagnose mitteilen
musste, antwortete uns damals auf unsere ver-
zweifelten Fragen nach einer wirksamen Be-
handlung sinngemaR: ,Es tut mir leid. Das ist
unheilbar, fortschreitend und kaum zu behan-
deln. Es ist zu selten. Flr die Forschung gibt es
hier keine 6ffentliche Férderung.”

Wir haben dennoch das
Unmogliche gewagt.
Unsere Selbsthilfegrup-
pe Hoffnungsbaum e.V.
stemmt sich seit 2002
zusammen mit unseren
Schwesterorganisatio-
nen in den USA (seit

IRC

gender Neurodegeneration.”

Damit ist die Gruppe

der NBIA-Erkrankungen gemeint.

TIRCON kann dank der Foérderung durch das 7.
Forschungsrahmenprogramm der EU ganz neue
Wege in der NBIA-Forschung beschreiten, um aus-
sagekraftige Daten zu dieser so selten auftreten-
den Krankheitsgruppe zu gewinnen und neue Be-
handlungsansatze zu untersuchen. Insgesamt sind
zwoOlf Projektpartner aus Deutschland, Polen, Ita-

DN

Treat lron-Related Childhood Onset Neurodegeneration

1996) und Italien (seit
2006) gegen diese Prog-
nose. Nach jahrelangen
forschungsférdernden
Aktivitdten konnten wir
als Patientenorganisati-
onen nun Anteil neh-
men an einem vor 10
Jahren noch unmoglich
scheinenden Aufbruch
in der NBIA-Forschung.
Denn unter Leitung von
Prof. Dr. med. Thomas
Klopstock (Friedrich-
Baur-Institut an der
Neurologischen  Klinik
der LMU Minchen) hat
es das internationale Konsortium TIRCON ge-
schafft, eine EU-Férderung in Hohe von 5,2 Mil-
lionen Euro Uber vier Jahre zur Erforschung von
NBIA zu bekommen.

TIRCON ist eine Abkirzung fir ,Treat Iron-
Related Childhood-Onset Neurodegeneration”,
in Deutsch etwa: ,Behandlung von im Kindesal-
ter auftretender und mit Eisen zusammenhan-

fIII'}F‘ -"; If}';P'I.-

KLINIKUM
DER UNIVERSITAT MONCHEN

lien, den Niederlanden, GroRbritannien, Slowenien
und den USA beteiligt. (Fortsetzung auf Seite 3)

Aupflerdem in dieser Ausgabe:
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Internationale NBIA-Allianz: 3 neue Gruppen
Experten entwickeln Leitlinien fir die medizi-
nische Versorgung von PKAN-Patienten

Und vieles mehr...

Newcastle
University
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GruRwort der Vorsitzenden

Jetzt wundern Sie sich be-
stimmt, dass Sie schon wie-
der eine Zeitschrift von Hoff-
nungsbaum e.V. in den Handen
halten. So oft? Sonst erscheint
unsere Vereinszeitschrift etwa
einmal jahrlich als Jahresbe-
richt. Und jetzt legen wir be-
reits knapp 4 Monate nach
dem letzten Newsletter mit einer neuen Ausgabe nach.
Dieses Heft ist eine Sonderedition mit Schwerpunkt
Forschung. Es spiegelt die schier unglaublichen Ent-
wicklungen wider, die es auf dem Gebiet der NBIA-
Erkrankungen seit einiger Zeit gibt.

= Lesen Sie selbst (ber die finanzielle Foérderung
durch die Européische Union, die die wichtigsten
NBIA-Zentren in Europa und den USA an einen Tisch
gebracht hat.

= Lesen Sie Uber die liberraschende Entstehung wei-
terer nationaler NBIA-Selbsthilfegruppen in Europa,
wovon wir noch vor wenigen Monaten nichts ge-
ahnt haben.

= Lesen Sie, dass es der NBIA Disorders Association
gelungen ist, 2011 mehr als $ 200.000 in 6 verschie-
dene Forschungsprojekte zu investieren.

= Lesen Sie, dass Dr. Hayflicks Team in einem Pilot-
projekt eine Versorgungsleitlinie fir PKAN entwirft.
Dann kénnen sich die Arzte vor Ort zukiinftig leicht
Gber die besten Methoden in der medizinischen
Versorgung ihrer Patienten informieren.

Und wissen Sie was? Schon im Herbst werden wir ei-
nen weiteren Newsletter veroffentlichen und u.a. von
unserer NBIA-Familienkonferenz in Deutschland be-
richten. Es wird unsere Jubilaumsausgabe sein - der 10.
Newsletter im 10. Jahr unseres Bestehens.

Wenn Sie unser 10jahriges mit uns feiern wollen und
wir einen Wunsch an Sie frei haben, dann bitten wir Sie
instandig um grof3zligige Spenden, damit die Forscher
ihre immer konkreter werdenden Ideen zu kiinftigen
Therapien auch verwirklichen kénnen:

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

Einen schonen Sommer wiinscht allen Lesern

Angelika Klucken
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Kliniker und Grundlagenforscher, die lber zum Teil
jahrzehntelange Erfahrung mit NBIA-Patienten verfi-
gen, gehoren zum Team der TIRCON-Projektpartner,
darunter ausgewiesene NBIA-Experten wie die Teams
von Prof. Chinnery (Newcastle), Dr. Hayflick (Portland),
Dr. Kmiec (Warschau), Prof. Meitinger (Miinchen), Dr.
Nardocci (Mailand), Prof. Sibon (Groningen).

Deferiprone-Studie, Patientenregister, Biobank

m Zentrum von TIRCON steht eine multizentrische

klinische Therapie-Studie mit der Eisen bindenden
Substanz Deferiprone fiir PKAN-Betroffene. PKAN ist
mit einem Anteil von ca. 50% aller NBIA-Patienten die
haufigste Variante dieser Erkrankungsgruppe. Bei
PKAN-Patienten ist das PANK2-Gen mutiert. Es steuert
das Enzym Pantothenkinase 2. 2001 wurde dieser
Gendefekt entschlisselt und ist von allen NBIA-Formen
bisher am griindlichsten erforscht. Die Deferiprone-
Studie wird an sechs Kliniken in Europa und Nordame-
rika durchgefiihrt. Der Hersteller von Deferiprone, das
kanadische Unternehmen ApoPharma, unterstiitzt
TIRCON in der Durchfiihrung dieser wichtigen Studie.
Weitere Ziele des Projektes sind der Aufbau eines in-
ternationalen Patientenregisters und einer Biobank fir
alle NBIA-Erkrankungsformen sowie praklinische Arbei-
ten zur Entwicklung eines Biomarkers fiir PKAN und zur
Untersuchung neuer Therapieformen an Tiermodellen.
Die Grundlagenforschung an neuen ursdchlichen The-
rapien fiir PKAN erfolgt in enger Zusammenarbeit mit
dem innovativen Biotech-Unternehmen ACIES BIO in
Ljubljana (Slowenien).
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TIRCON

,Wir hoffen, durch diesen mehrgleisigen Ansatz mittel-
fristig die Situation der Patienten zu verbessern”, sagt
Prof. Klopstock (siehe Bild). , Die jetzige klinische Studie
mit Deferiprone hat das unmittelbare Potential, eine
Verlangsamung
oder sogar Besse-
rung des Krank-
heitsprozesses  zu
bewirken. Die wei-
teren Projekte in
TIRCON, namlich
der Aufbau eines
klinischen Netzwer-
kes, eines Patien-
tenregisters und
einer Biobank sowie
die Identifikation von Biomarkern und weiteren thera-
peutisch relevanten Substanzen, sollen in den nachsten
Jahren zu einer deutlichen Verbesserung der Infra-
struktur fir NBIA-Patienten fiihren.”

Das Projektmanagement liegt bei der bayerischen For-
schungsallianz, unter Leitung von Dr. Florence Gauzy-
Krieger. Die NBIA-Patientenorganisationen Hoffnungs-
baum e.V. und NBIA Disorders Association gehéren als
Interessenvertreter der Betroffenen zu den TIRCON-
Partnern. Wir iibernehmen insbesondere Aufgaben im
Bereich der Offentlichkeitsarbeit / Informationsver-
breitung fir TIRCON.

Patientenkontakt:
Angelika Klucken
hoffnungsbaum@
aol.com

Tel. 02051-68075

Medizinischer
Ansprechpartner:

Prof. Dr. med. Thomas Klopstock
thomas.klopstock@med.uni-
muenchen.de

Tel. 089-5160-7400
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IRCDN NBIA-Experten treffen sich zum TIRCON-Projektstart in Miinchen

Von Angelika Klucken

Vom 19. bis zum 21. Januar versammelte sich die
internationale Elite der NBIA-Forschung zum Start
des EU-Forschungsprojekts TIRCON (Treat Iron-Related
Childhood-Onset Neurodegeneration) in Minchen. Im
Haus der Forschung tagten die Wissenschaftler, Unter-
nehmer und Patientenvertreter in den Rdumen des
TIRCON-Projektmanagements, der ,Bayerischen For-

schungsallianz”. Dort begann die Konferenz schon ei-
nen Tag zuvor mit einem Satellitentreffen internationa-
ler NBIA-Patientenvertreter (siehe Artikel S. 4). Am
Morgen des Erdffnungstages fand dann eine Ge-
sprachsrunde der Patientenvertreter mit den OHSU-
Medizinern Drs. Susan Hayflick und Penny Hogarth
Uber die Entwicklung von PKAN-Versorgungsleitlinien
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statt, die von den drei Patientenorganisationen in den
USA, Deutschland und ltalien zu gleichen Teilen finan-
ziert wird.

Unter Beteiligung von Vertretern der Bayerischen
Staatsregierung und Anwesenheit zahlreicher Gaste
der beiden Miinchener Universitdten wurde dann am
Nachmittag das Forschungsprojekt TIRCON feierlich
offiziell er6ffnet. Neben dem Projektkoordinator Prof.
Thomas Klopstock kamen auch Dr. Susan Hayflick und
die Begriinderin der NBIA-Patientenselbsthilfe, Patricia
Wood (beide USA) zu Wort. Mit einem beriihrenden
Bildvortrag Gber den Lebenslauf ihrer Tochter Kimber-
ley und die damit verwobene Entwicklung der NBIA
Disorders Association brachte Patty Wood den Anwe-
senden die Perspektive der NBIA-Betroffenen und ihrer
Familien nahe und riickte so in den Vordergrund, um
wen es hier geht: unsere schwer kranken Kinder und
deren Angehorige.

Mit einem gemeinsamen Abendessen klang der Tag
aus, der ein Meilenstein in der Geschichte der NBIA-
Forschung ist.

Der Freitag und Samstag standen dann ganz im Zeichen
harter Arbeit. Wenn 12 Partnerinstitutionen aus 7 Lan-
dern ein aus 8 Teilprojekten bestehendes Forschungs-
vorhaben in die Tat umsetzen wollen, bedarf es sorg-

TIRCON / Kooperation und Vernetzung | é )
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faltiger Detailplanung und vieler interner Abstim-

mungsprozesse.
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v.L.n.r.: Prof. Thomas Meitinger, Dr. Holger Prokisch (TU
Miinchen) mit Dr. Susan Hayflick (OHSU, Portland) auf dem
Kick-Off-Meeting

Fir uns als betroffene Eltern war es bewegend zu se-
hen, wie hart die Wissenschaftler daran arbeiten und
gemeinsam darum ringen, die Krankheitsmechanismen
bei NBIA besser zu verstehen und die Patienten endlich
wirksam behandeln zu kdnnen, deren Wohlergehen
ihnen ein echtes Anliegen ist.

Dank TIRCON auf dem Weg zur internationalen NBIA-Allianz:
Europas NBIA-Familie wachst mit drei neuen Selbsthilfegruppen

Von Patricia Wood, redaktionell bearbeitet und ergdnzt von Angelika Klucken

m Vorfeld des Eréffnungstreffens fiir das internatio-

nale Forschungsprojekt TIRCON (siehe S. 1) erschien
es uns sinnvoll, weitere NBIA-Patientenvertreter aus
anderen europaischen Landern zur Er6ffnungsfeier und
Zu einem von uns organisierten Satellitentreffen der
NBIA-Selbsthilfe nach Miinchen einzuladen. Sobald die
Idee geboren war, haben wir sie mit freundlicher Un-
terstiitzung der Bayerischen Forschungsallianz, in de-
ren Raumen wir tagen durften, in die Tat umgesetzt.
Der von Hoffnungsbaum e.V. ausgesprochenen Einla-
dung sind schlieBlich alle gefolgt. Von den anwesenden
TIRCON-Forscherteams wurden unsere neuen Patien-
tenvertreter mit offenen Armen empfangen und
warmherzig willkommen geheillen. So erwies sich der
offizielle TIRCON-Start gleichzeitig als groRartiger Kata-
lysator fur die Bildung neuer NBIA-Selbsthilfegruppen
in Europa.

Eingeladen hatten wir zunachst einmal den Vorsitzen-
den unserer italienischen Partnerorganisation, der
Associazione Italiana Sindromi Neurodegenerative da
Accumulo di Ferro, kurz AISNAF, Natale Scalise aus
Rossano, Italien. Die AISNAF ist kein offizieller Partner
im TIRCON-Konsortium, ist aber auch in der For-
schungsforderung aktiv und hilft dabei, Patienten fir
die klinische Deferiprone-Studie zu rekrutieren, die Teil
des TIRCON-Projektes ist. Natales Tochter Francesca ist
von PKAN betroffen.

Auch Jean-Loup Vasseur aus Paris, Frankreich, gehorte
zu unseren Gasten. Er ist der Vorsitzende der Associa-
tion Internationale de Dystrophie Neuro Axonale Infan-
tile, kurz AIDNAI. Das ist eine Selbsthilfegruppe fir
INAD-Familien, die sich 2000 gegriindet hat. Jean-Loup
und seine Frau Florence hatten eine Tochter, Apolline,
die an INAD verstarb, aber sie setzten die Forschungs-
unterstitzung fort.




»

v.ln.r.: Jedn—Loup Vasseur (Frankreich), Dr. Naveed Ali (Eng-
land), Angelika Klucken (Deutschland), Antonio Lopez (Spanien),

Patricia Wood (USA), Dr. Natale Scalise (Italien)

Im Laufe der Jahre blieb die Anzahl an Familien, die der
franzosischen Organisation beigetreten sind, sehr ge-
ring. Denn INAD (auch bekannt als Seitelberger-
Syndrom) ist sehr selten, verlauft besonders schwer
und in der Regel sterben die betroffenen Kinder noch
im ersten Lebensjahrzehnt. Jetzt hat sich die AIDNAI zu
einer engeren Zusammenarbeit mit der NBIA-
Selbsthilfe bereit erklart und will sich fir alle NBIA-
Erkrankungen 6ffnen. Vasseur bittet jeden, der Interes-
se hat, ihm beim Ausbau der Patientenorganisation zu
helfen, ihn unter jeanloup.vasseur@free.fr zu kontak-
tieren.

Wir haben festgestellt, dass jede Griindung einer NBIA-
Selbsthilfegruppe in einem neuen Land dort zu einem
groReren Bekanntheitsgrad von NBIA, mehr Unterstiit-
zung flir NBIA-Familien und mehr NBIA-Forschern ge-
flihrt hat. Anderen NBIA-Selbsthilfegruppen bei ihrem
Start zu helfen, ist also eine hervorragende Investition
in die Zukunft.

Wir baten auch Antonio Lopez, einen Vater aus Spani-
en, sich mit uns in Minchen zu treffen. Bei seiner
Tochter ist 2011 PKAN diagnostiziert worden. Patricia
Wood und Antonio hatten die Moglichkeit besprochen,
irgendwann eine Selbsthilfegruppe in Spanien zu griin-
den und das Treffen in Minchen schien der perfekte
AnstoR zu sein. Antonio war gliicklich, sich uns anzu-
schlieBen und wir waren begeistert, ihm dabei zu ha-
ben. Wer sich mit Lopez in Verbindung setzen méchte
kontaktiert ihn bitte unter: sveanl@hotmail.com.

Zu guter Letzt kam noch Dr. Naveed Ali, ein junger Kin-
derarzt aus London, England, hinzu, bei dessen 12-
jahrigen Nichte im Jahr 2011 PKAN diagnostiziert wor-
den ist. Wie fiir Antonio wurde auch fiir Naveed unser
Treffen in Minchen zum entscheidenden Anstol3, die
Grindung einer britischen NBIA-Selbsthilfegruppe zu

peration und Vernetzung

initiieren. Ali kennt bereits zwei Familien in England,
die daran interessiert sind, ihm bei der Organisation zu
helfen. Er kann unter naveali@gmail.com erreicht wer-
den.

Mit Vertretern von sechs bestehenden, im Aufbau be-
findlichen oder geplanten NBIA-Patientenorganisa-
tionen am runden Tisch Ubertrafen die Ergebnisse un-
sere Erwartungen.

Wir reisten mit der Idee ab, eine Dachorganisation fir
die nationalen NBIA-Vereine zu griinden. Sie soll wahr-
scheinlich ,NBIA Alliance” heilRen. Jeder Verein wird
ein Mitglied der Allianz sein und sein Logo auf der In-
ternetseite der Dachorganisation einstellen. Jedes Land
behalt seinen eigenen Verein mit seiner eigenen recht-
lichen Selbststandigkeit. Aber wir teilen gemeinsame
Ziele, werden unsere Selbsthilfeaktivitaten aufeinander
abstimmen und gemeinsam an einem Strategieplan fir
die Allianz arbeiten.

Wir mochten, dass die Allianz eine Quelle an Wissen
und Erfahrung fiir andere Lander sein wird, die eine
NBIA-Selbsthilfe griinden wollen. Wir werden auf unse-
rer Internetseite Informationen in verschiedenen Spra-
chen zur Verfligung stellen und vielleicht eine Mailing-
Liste, so dass Mitgliedergruppen Fragen stellen, Riick-
sprache halten und sich mit anderen Patientenvertre-
tern vernetzen konnen. Dies wird ihre Organisationen
starken und ihnen als Mitglied in einer weltweiten
NBIA-Allianz Kraft geben.

(Basis: Artikel von Patricia Wood: The NBIA family is getting
bigger as three more European groups form. Aus: NBIA DA
Newsletter Febr.-Mcirz 2012, S. 9.)

Hoffnungsbaum e.V. begrii3t neue
Schwesterorganisation in Spanien

Wir freuen uns sehr, die im Aufbau befindliche
spanische NBIA-Selbsthilfegruppe bekannt ma-
chen zu dirfen: sie heift ENACH Asociacion (Asociacion
de Enfermedades Neurodegenerativas por Acumula-
cion Cerebral de Hierro).

Grinder ist Antonio Lopez, dessen Tochter die haufigs-
te Variante von NBIA, PKAN, hat. Lopez suchte nach
der Diagnose Erfahrungsaustausch mit anderen Be-
troffenen: er knlpfte zu neun weiteren spanischen
NBIA-Familien Kontakte und trat mit der NBIA Disor-
ders Association in den USA in Verbindung. Im Januar
dieses Jahres nahm er schlieBlich auf Einladung von
Hoffnungsbaum e.V. an unserem gemeinsamen NBIA-
Patientenvertreter-Treffen in Minchen teil (siehe Ar-
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tikel S. 4). Angeregt
durch die erfolgreiche
Arbeit der anderen
NBIA-Gruppen be-
schloss er die Griindung eines eigenen Vereins in Spa-
nien.

> ¢
ENACH N\

Die ENACH Asociacion hat die gleichen Vereinsziele wie
die anderen NBIA-Patientengruppen. Sie reichen von
Informationsbereitstellung tiber Beistand fiir betroffe-
ne Familien und Vernetzung und Kooperation mit wich-
tigen Akteuren in der NBIA-Versorgung und Forschung

1sohkpers assodfMon
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bis hin zu Fundraising und Foérderung von Forschung
und medizinischer Versorgung.

Gemeinsam mit unseren amerikanischen und italieni-
schen Schwesterorganisationen, der NBIA Disorders
Association und AISNAF, heillen wir ENACH in unserer
NBIA-Gemeinschaft herzlich willkommen!

Wer weitere Informationen (ber oder Kontakt zu
ENACH sucht, kann ihre bereits bestehende Homepage
besuchen unter http://enachasociacion.blogspot.
com.es/ oder eine E-Mail schreiben an enachasociaci-
on@hotmail.com.

NBIA Disorders Association legt die Vereinsziele
der nachsten 3-5 Jahre fest

Von Heike Jaskolka

U nsere amerikanische Schwesterorganisation hat
auf ihrer letzten Vorstandssitzung im November
2011 einen strategischen Plan fir die Vereinsentwick-
lung und ihre Ziele der nachsten 3 bis 5 Jahre entwor-
fen. Dazu zahlen:

= die Entwicklung von Versorgungsleitlinien zu NBIA;

= die Unterstiitzung der umfassenden klinischen Stu-
die zum Medikament Deferiprone, das evtl. die Ei-
senablagerungen im Gehirn verringern kann, im
Rahmen des Forschungsprojekts TIRCON,

= die Entwicklung eines neuen PKAN-Sdugetier-
Modells, das ein weniger erfolgreiches Modell von
2005 ersetzen soll

= sowie die verstadrkte Investition der Forschungsgel-
der in die Gentherapie.

Um diese Ziele zu erreichen, bendétigt die NBIA Disor-
ders Association rund 1 Million Dollar pro Jahr. Daher
sieht der neue Plan vor, dass zukiinftig erheblich mehr
Spendengelder gesammelt werden sollen. U.a. soll die
Vereins-Website aktualisiert und die Prdsenz in den
sozialen Netzwerken im Internet ausgebaut werden.
Auch Hilfe fiir die Grindung weiterer NBIA-
Patientenorganisationen in anderen Landern ist ge-
plant.

Die NBIA Disorders Association verstehe dies als eine
wesentliche Anderung ihres Leitbildes, so die Vereins-
vorsitzende Patricia Wood. Auf der Suche nach einer
Heilung fiir NBIA biete sie Familienunterstiitzung, Of-
fentlichkeitsarbeit und eine Beschleunigung der For-
schung mit Kooperationspartnern aus aller Welt. Priori-
tat habe die Heilung der Krankheit und die internatio-
nale Zusammenarbeit.

T |

= .

In den vergangenen Monaten seit Festlegung der neu-
en Strategie hat die Organisation bereits mehrere
Punkte in Angriff genommen: Der Vorstand hat sechs
Forschungsstipendien bewilligt. Er hat zur Entwicklung
von PKAN-Versorgungsleitlinien einen Vertrag mit der
OHSU in Portland, USA abgeschlossen. Weiterhin ist
ein Vertrag mit dem Labor von Dr. Hayflick an der
OHSU vereinbart, um ein neues Mausmodell zu ent-
wickeln. Zu guter Letzt ist die NBIA Disorders Associati-
on zusammen mit Hoffnungsbaum Partner im For-
schungsprojekt TIRCON und unterstiitzt Patientenver-
treter anderer Lander bei der Grindung von eigenen
Patientenorganisationen, um schlieBlich eine internati-
onale NBIA-Allianz zu schmieden.

Quelle: Artikel: Patricia Wood: NBIA board lays out vision for
organization’s next 3-5 years. Aus: NBIA DA Newsletter
Febr.-Mdirz 2012, S. 1+3.
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m Januar startete ein einjahriges Projekt an der
Oregon Health & Science University (OHSU) in Port-
land, USA mit dem Ziel, erstmals Leitlinien fir die me-
dizinische Versorgung von NBIA-Patienten zu entwi-
ckeln, die wunter der sog. Pantothenat-Kinase-

Assoziierten Neurodegeneration (PKAN) leiden. PKAN
o - 3 ‘ 2 ! \

Dr. Susan Hayflick von der Oregon Health & Science University,
Portland, USA

wurde ausgewahlt, weil es die haufigste und bislang
am besten untersuchte Form der NBIA-Erkrankungen
ist. Die Genetikberaterin Allison Gregory erstellt zu-
sammen mit den ausgewiesenen NBIA-Expertinnen
Susan Hayflick und Penny Hogarth das Dokument.
Nach Beendigung des Projekts werden sie mit der Ar-
beit an dhnlichen Leitfaden fiir andere NBIA-Formen
beginnen, einschlieRlich INAD, MPAN und idiopathi-
sche NBIA.

Das Projekt wird von den drei NBIA-Patienten-
organisationen, Hoffnungsbaum e.V. aus Deutschland,
der NBIA Disorders Association aus den USA und AISN-
AF aus ltalien, finanziert. Jede Gruppe tragt ein Drittel
der Gesamtkosten, die sich auf $ 48.350 Dollar belau-
fen.

Uber die Notwendigkeit, einen Behandlungsleitfaden
fur NBIA zu entwickeln, schrieb das OHSU-Team im
Projektantrag: ,Evidenzbasierte Behandlung erfordert
ein  wissenschaftliches Untersuchungsniveau, das
grundsatzlich schwierig ist bei einer geringen Anzahl an
geographisch verstreuten Patienten, wie es typisch ist
fiir die meisten seltenen Erkrankungen. Dennoch ent-
wickelt eine kleine Gruppe von Fachleuten, die profun-
de Erfahrung mit diesen Patienten haben, Ansichten
Uber die besten Methoden zu ihrer Behandlung. Ein
Weg, diese Erfahrung und Expertise zu sichern, ist es,

NBIA-Expertenteam an der OHSU entwickelt
Leitlinien fir die medizinische Versorgung von PKAN-Patienten

diese Fachleute dazu einzuladen, ihre Behandlungser-
fahrungen bei Patienten mit einer bestimmten selte-
nen Erkrankung in einem miteinander vereinbarten
Versorgungsleitfaden zu biindeln, der anderen Versor-
gern, die in ihrem Berufsleben nur eine einzige be-
troffene Person betreuen werden, als Anleitung dienen
kann.”

Die Leitlinie soll das Ergebnis eines Meinungsbildungs-
prozesses von anerkannten Experten sein, die sie hin-
zuziehen werden. Dazu gehoren Arzte, Genetikberater,
Therapeuten und Familien. Zu den geplanten Inhalten
gehoren:

= Diagnosestellung

= medizinische, genetische und psychosoziale Initial-
behandlung

= pharmakologische und chirurgische Anwendungen

» (berwachung von krankheitsspezifischen Komplika-
tionen

= Notfallmanagement

= Unterstiitzung bei Weiterbildung und Schulung

= Erndhrung

= psychosoziale Unterstiitzung und Beratung

Das Projekt soll mit der Veroffentlichung der PKAN-
Versorgungsleitlinie in einer medizinischen Fachzeit-
schrift enden. Hoffnungsbaum e.V. und die anderen
NBIA-Selbsthilfegruppen in den verschiedenen Landern
werden dafiir
Sorge tragen,
patientenori-
entierte Versi-
onen der Leit-
linie zu erstel-
len und zu
verbreiten. Es
ist alle 2 Jahre
eine  Aktuali-
sierung der
Leitlinie  ge-
plant.

,Die Richtlinien werden neuen Familien nach der Diag-
nose als Unterstiitzung dienen und Arzten, die erstma-
lig Patienten mit PKAN behandeln, einen Leitfaden
bieten.”, so das OHSU Team.

Quelle: NBIA experts developing “best practices” for care and
the management of NBIA patient. In: NBIA DA Newsletter
Febr.-M¢irz 2012, S. 3+13.
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from discovery Lo cure

ie NBIA Disorders Association schlieft den Zyklus

der Forschungsstipendien 2011 mit der groften je
da gewesenen Anzahl von Stipendien innerhalb eines
Jahres ab. Der Vorstand wahlte sechs Forschungsvor-
haben in H6he von insgesamt 205.800 Dollar aus. Die
Rekordzahl wurde erreicht dank der Spendenaktionen
vieler NBIA-Familien und der Abschlusszahlung in Hohe
von 150.000 Dollar aus einem 250.000-Dollar-
Stipendium, das die NBIA Disorders Association im Jahr
2010 von einer Privatstiftung erhalten hat.
Im vergangenen Juni wurden 13 Forscher dazu einge-
laden, sich um Stipendien zu bewerben. Unsere Gut-
achterkommission bewertete die elf im September
eingegangenen Antrdage und wahlte sechs aus dieser
Gruppe. Die Stipendien decken viele verschiedene For-
schungsaspekte ab, von der Suche nach weiteren NBIA-
Genen bis hin zu neuen Studien Uber unterschiedliche
NBIA-Formen, darunter idiopathische NBIA, PKAN,
INAD und MPAN. Hier sind die Einzelheiten:

1. Neue NBIA Gene

Dr. Tobias Haack (siehe
Bild) vom Helmholtz
Zentrum, einer For-
schungseinrichtung  in
Miinchen, erhielt 40.000
Dollar fir seine Studie
»,Sequenzierung der
nachsten Generation zur
Identifizierung von Krankheitsgenen und genetische
Tests bei NBIA“. Dieses Gemeinschaftsprojekt mit Dr.
Susan Hayflicks Labor an der Oregon Health and Sci-
ence University Portland, USA sieht vor, die Gense-
guenzierungstechnologie der nachsten Generation bei
NBIA-Betroffenen mit unbekannter genetischer Ursa-
che anzuwenden. Technologische Fortschritte werden
die Forscher in die Lage versetzen, rund 18.000 Gene
gleichzeitig zu analysieren. Auf diese Weise ist es mog-
lich, Genmutationen zu identifizieren, die bislang noch
nicht mit NBIA in Verbindung gebracht worden sind
aber zu den Erkrankungen beitragen kdnnten. Haack
sagte, er hoffe, die molekulare Diagnostik von NBIA zu
verbessern und zu den Kenntnissen tber die méglichen
Erkrankungsursachen beizutragen.

2. Fruchtfliegenmodelle fiir MPAN

Dr. Arcangela lusos Projekt , Entwicklung von Zell- und
Drosophila-Modellen zur Charakterisierung eines kiirz-
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2011 Rekordzahl von Stipendien an NBIA-Forscher verliehen

Von Patricia Wood

lich identifizierten NBIA-Gens“ erhielt 30.800 Dollar.
luso (siehe Bild) ist ebenfalls Mitarbeiterin am Helm-
holtz-Zentrum Minchen.

Im Jahr 2010 wurde ein neues NBIA-Gen, C190rf12, als
Ursache fiir Mitochond-
rienmembran-Protein-
Assoziierte Neurodege-
neration, kurz MPAN,
entdeckt. Personen mit
Mutationen in diesem
Gen hatten eine lang-
samer fortschreitende
Form von NBIA und > . ‘
waren bei Krankheits- & \ ‘!(/

beginn alter als bei der am weitesten verbreiteten
Form, Pantothenat-Kinase Assoziierte Neurodegenera-
tion, kurz PKAN. Psychiatrische Symptome, Atrophie
des Sehnervs und Neuropathie sind haufige Befunde
bei MPAN. Mutationen in diesem Gen wurden auch bei
einer 49-Jahrigen Person mit urspriinglicher Parkinson-
Diagnose gefunden.

Das von C190rf12 codierte Protein ist in den Mito-
chondrien angesiedelt, welche fiir die Energieproduk-
tion in der Zelle verantwortlich sind. Jedoch wird deren
Funktion noch nicht vollstandig verstanden. Mit dem
NBIA-Stipendium werden die Wissenschaftler ein
Fruchtfliegen-Modell zur Erforschung des Proteins
entwickeln, um mehr Aufschluss dariber zu erhalten.

3. Eine Therapie fiir INAD / NAD

Ein 40.000-Dollar-Stipendium ging an Dr. Paul Kotz-
bauer von der Washington University in St. Louis, USA
zur Fortsetzung seines Projekts ,Therapeutische Ansat-
ze zur Steigerung der Acyl-Coenzym-A-Produktion bei
Neurodegeneration mit Eisenablagerung im Gehirn“.
Dr. Kotzbauer will eine Therapie entwickeln fiir NBIA,
die durch das PLA2G6-Gen verursacht wird.

Bisherige Forschungsarbeiten in Dr. Kotzbauers Labor
zeigen, dass das PLA2G6-Gen ein Enzym produziert,
das den Fettsaure-Spiegel im Gehirn kontrolliert. Die
Wissenschaftler vermuten, dass andere Enzyme, Acyl-
CoA-Synthetasen genannt, Ersatz leisten konnten,
wenn das PLA2G6-Enzym durch Mutationen geschadigt
ist. Sie haben kirzlich festgestellt, dass ein Protein,
welches die Aktivitat von Acyl-CoA-Synthetasen anregt,
eine vorteilhafte Wirkung auf Mause mit einer PLA2G6-
Mutation hat.

Um mit der Umsetzung dieser Forschungsergebnisse in
eine Therapie beginnen zu kénnen, wird Dr. Kotzbauers
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Labor prifen, ob einige experimentelle Medikamente
die Produktion von Acyl-CoA-Synthetase-Enzymen im
Gehirn anregen kdnnen. Da einige dieser Medikamente
die Acyl-CoA-Synthetase-Produktion in anderen Gewe-
ben steigern konnten, gibt es eine realistische Chance,
dass sie eine dhnliche Wirkung auf die Gehirnzellen
haben werden. Wenn dem Projekt die Identifizierung
eines oder mehrerer hilfreicher Medikamente gelingt,
hofft Dr. Kotzbauer auf den Erhalt weiterer Mittel, um
zu prifen, ob die Methode die neurologische Schadi-
gung von Mausen mit PLA2G6-Genmutationen verbes-
sert.
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Df. Paul Kotzbauer, Vrihda Gaba und Devika Bagchi von der
Washington University, St. Louis

4, Ein Mausmodell fiir PKAN

Dr. Roberta Leonardi vom St. Jude Children’s Research
Hospital in Memphis, Tennessee, USA erhielt 30.000
Dollar fur die Entwicklung eines Mausmodells fir die
PKAN-Erkrankung. PKAN macht etwa die Halfte der
NBIA-Falle aus. Sie wird verursacht durch Mutationen
im menschlichen Gen PANK2, das eine der vier Varian-
ten von Pantothenat-Kinase produziert, ein fir die
biochemische Synthese des Molekiils Coenzym A bzw.

Su-
zanne Jackowski vom St. Jude Children’s Hospital in Memphis

v.l.n.r.: Loi Richmond, 'Karen Miller, Roberta Leonardi,

Synthese von Fetten und die Energieproduktion. Un-
tersuchungen mit der Fliege als Modell zeigen, dass
PKAN durch eine Abnahme des CoA-Spiegels im Ner-
vensystem verursacht werden kann.

Ein Mausmodell der Erkrankung wiirde es Forschern
ermoglichen, chemische Praparate zu testen, die
PKAN-Symptome behandeln konnten. Die Erstellung
dieses Modells ist jedoch trotz grofRter Anstrengungen
mehrerer Forschungsgruppen eine Herausforderung.
Dr. Leonardi schlagt einen andere Methode vor, die
direkt die CoA-Konzentration in den Neuronen beein-
flussen wiirde. Sie plant die Einfliihrung eines Enzyms,
das CoA gezielt im Gehirn und Riickenmark der Maus
abbaut. Diese neue ,Hintertlir“-Methode kdnnte Ein-
blick in die Rolle von CoA bei PKAN geben und mog-
licherweise ein Mausmodell fiir die Erkrankung gene-
rieren.

5. Eine Untersuchung von Akanthozytose, PKAN und
Neurodegeneration

Dr. Ulrich Salzer von der Medizinischen Universitat
Wien in Osterreich hat ein Stipendium in Héhe von
25.000 Dollar bekommen fir seine Studie ,Art und
Haufigkeit der Akanthozytose bei PKAN-Patienten und
Familienangeho-
rigen aus der
Region von Cab-
ral und mogliche
Verbindungen zu
Neurodegenera-
tion“.

Dr. Salzer wird
einige rote Blut-

Dr. Ulrich Salzer und Dr. Claudia Roos

von der Medizinischen Universitdt
Wien

kdrperchen von
PKAN-Patienten
aus der Cabral-
Region der Dominikanischen Republik untersuchen.
PKAN fallt sowohl unter den Oberbegriff NBIA als auch
unter die klinische Kategorie der Neuroakanthozytose.
Daraus ergibt sich, dass sowohl neurologische Symp-
tome als auch Blutbilder betrachtet werden miissen.
Akanthozytose bezieht sich auf eine abnorme, dornige,
stachelige Form der roten Blutkérperchen. Im Gegen-
satz zu anderen Formen der Neuroakanthozytose liegt
die Haufigkeit der Akanthozytose bei PKAN bei nur
etwa 8 Prozent. Aber die Gruppe der PKAN-Patienten
in Cabral zeigen die gleiche PANK2-Mutation und ha-
ben eine auBergewdhnlich hohe Dichte an Akanthozy-
ten. Dies weist daraufhin, dass eine spezifische geneti-
sche Herkunft dieser Patienten oder eine zusatzliche
Mutation in anderen Markern eine Rolle bei der roten
Blutkdrperchen-Form spielen kénnten.
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Durch Vergleich der Cabral-PKAN-Patienten mit Kon-
trollgruppen und anderen PKAN-Patienten wird diese
Studie Forschern dabei helfen, mehr tGber die mit PKAN
in Zusammenhang stehenden Verdnderungen zu ler-
nen, die zu Akanthozytose fiihren. Die Arbeit kbnnte
auch mehr Aufschluss lUber gestdrte neuronale Prozes-
se bei PKAN-Patienten geben.

6. Eine Therapie fiir PKAN

Dr. Ody Sibon vom Universitatsklinikum Groningen,
den Niederlanden erhielt 40.000 Dollar fiir ihre Studie
,Erforschung des Potenzials spezifischer Pantethin-
Derivate zur Behandlung von PKAN“.

Dr. Sibons bisherige Forschung demonstrierte, dass
Pantethin bei PKAN-Fruchtfliegen nutzbringend gewe-
sen ist. Wenn Pantethin der Fruchtfliegennahrung bei-
gefligt ist, leben sie langer und zeigen ein geringeres
Verfallstempo des Nervensystems.

Mit dem Stipendium plant Dr. Sibons Team, Pantethin-
Derivate kinstlich herzustellen und zu testen, die im
menschlichen Verdauungssystem und Blut voraussicht-
lich bestandiger sind. Diese Resultate kdnnten auf Pan-
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tethin-Derivate als eine mogliche Behandlung von
PKAN hindeuten.

v.I.h.r.: Roald Larhbrechts, Madina Bratashvili, Balaji Srini-
vasan, Ody Sibon, Nicola Grzeschik, Udayappan Shanthade-
vi, Jan Vonk vom Universitdtsklinikum Groningen

Quelle: Artikel: Patricia Wood: Record number of grants
awarded to NBIA researchers in 2011. Aus: NBIA DA Newslet-
ter Febr.-Mdirz 2012, S. 1+4+5.
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from Discovery to cure

Vorstand der NBIA Disorders Association plant
Beschleunigung der PKAN-Forschung voranzutreiben

Von Rick Tifone

er NBIA-Vorstand plant, die Erforschung der hau-

figsten Form von NBIA zu beschleunigen, der Pan-
tothenat-Kinase Assoziierten Neurodegneration, kurz
PKAN, indem man drei verschiedene Methoden zeit-
gleich prift.

Ein gutes Tiermodell ist das Ziel, so dass die Forscher
vorankommen kénnen, nachdem sie mehrere Jahre mit
der Untersuchung einer Knock-out-Maus verbracht
haben, der das Gen, das bei Mutation PKAN verur-
sacht, vollig fehlt. Da das Modell nicht wie erhofft funk-
tioniert hat, hat sich der Vorstand zur obersten Priori-
tat gemacht, offensiv ein anderes Saugetier-Modell fir
PKAN zu entwickeln. (...)

Folgende drei Projekte stehen an:

Entwicklung eines Maus-Modells zur Untersuchung
von Coenzym A: Der Vorstand verlieh an Dr. Roberta
Leonardi vom St. Jude Children’s Research Hospital in
Memphis, Tennessee ein 30.000 Dollar-Stipendium, um
die These zu prifen, dass PKAN durch eine Abnahme

des Coenzym A-Spiegels im Nervensystem verursacht
werde. (...)

Entwicklung einer Gentherapie-Maus: Wir haben mit
dem Labor von Dr. Susan Hayflick an der OHSU Gber
dieses Mausmodell einen Vertrag in Hohe von 22.800
Dollar geschlossen. Diese einzigartige Methode wird
den bestehenden Knock-out-Maus-Stamm in eine an-
dere Art von Mausmodell umwandeln. Mittels Genthe-
rapie wird Dr. Hayflicks Mitarbeiter Dr. Hiroyuki Nakai
ein Virus in die Gehirne neugeborener Mause injizie-
ren, der ein mutiertes Pank2-Mausgen enthalt. Auf
diese Weise werden die Wissenschaftler eine Knock-in-
Maus erstellen, eine Maus, die das geschadigte Gen
tragt, um die Erschaffung einer PKAN-Maus zu versu-
chen.

Ein Vorteil dieser Methode ist es, dass die Knock-in-
Mause schnell und mit relativ geringen Kosten konstru-
iert werden koénnen. Die Kehrseite ist, dass das Gen,
das eingesetzt wird, nicht an die Nachkommen weiter-
gegeben werden kann. Dieses Projekt hat begonnen
und die verdanderten Mause werden ab April unter-
sucht werden.

10
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Erarbeitung von Zuchtpaaren der Knock-in-Mause:
Nach Ricksprache mit vielen der auf diesem Gebiet
fihrenden NBIA-Forscher haben wir Uiber ein weiteres
Mausmodell entschieden, in dessen zukiinftigen Erfolg
wir groRe Hoffnung setzen. Unsere Organisation hat
mit einem Unternehmen, Ozgene, einen Vertrag ge-
schlossen, um mindestens zwei Zuchtpaare von Knock-
in-Mausen zu einem Preis von 50.575 Dollar zu entwi-
ckeln. Diese Mause werden eine andere PANK2-
Mutation haben als die Gentherapiemause.

Ozgenes einzigartige Technologie bietet Flexibilitat. Die
Forscher werden imstande sein, PANK2 selektiv in be-
stimmten Geweben zu verandern, ein sehr wirksames
Instrument zur Klarung des Krankheitsprozesses. (...).
Da dieser Prozess etwa ein Jahr dauert, werden die
Mause im zweiten Quartal des Jahres 2013 fiir den
Transport zu Hayflicks Labor bereit stehen. Die For-
scher dort werden die Mause 15 bis 18 Monate lang
phanotypisieren.

Die Kosten dafiir belaufen sich voraussichtlich auf
120.000 Dollar und unsere Organisation hat sich ver-
pflichtet, das Projekt zu finanzieren. Wir werden dem-
nachst eine Spendenkampagne fiir dieses Jahr bekannt
geben, die uns dabei hilft, diese Finanzierungszusage
zu erreichen.

Diese Projekte spiegeln das primare Ziel des Vorstands
wider, schnellstmoglich das beste Saugetiermodell fir
PKAN zu finden. Da die Zeit entscheidend fiir NBIA-
betroffene Menschen ist — und bei keiner Methode
gewahrleistet ist, dass sie funktioniert — glauben wir,
dass diese dreifache Vorgehensweise unsere Chancen
auf eine Anndherung an eine Heilung erhoht.

Quelle: Artikel: Rick Tifone: NBIA board plans full-court press
to speed up research into PKAN. Aus: NBIA DA Newsletter
Febr.-Mdirz 2012, S. 7+8.

Studie zu Moglichkeiten und Grenzen der Ultraschall-Diagnostik bei NBIA veroffentlicht

Von Heike Jaskolka

M it Unterstiitzung von Hoffnungsbaum hat Dr. Jan
Liman von der Georg-August-Universitat Gottin-
gen ein NBIA-Forschungsprojekt durchgefiihrt. Auf
unserer Familienkonferenz 2008 hat der Neurologe
mehrere der teilnehmenden NBIA-Patienten mittels
Sonographie (Ultraschall) untersucht.

Die Ergebnisse dieser und weiterer Untersuchungen
wurden jlingst im ,,European Journal of Paediatric Neu-
rology” veroffentlicht. An der Studie war neben der
Universitat Gottingen auch das Krankenhaus Ludmil-
lenstift in Meppen sowie die Medizinische Universitat
Innsbruck beteiligt. Ziel der Studie war es, das Potential
von Ultraschalluntersuchungen bei NBIA-Patienten zu
prifen.

Bislang erfolgt die NBIA-Diagnose auf der Basis von
genetischen Untersuchungen sowie MRT-Aufnahmen.
Diese Verfahren sind jedoch aufwandig und auf wenige
spezialisierte, medizinische Zentren beschrankt. Dr.
Liman und seine Kollegen untersuchten, ob die trans-
kranielle Sonographie (TCS) die typische Eisenablage-
rung im Gehirn hinreichend anzeigt und somit als zu-
verldssiges Diagnosewerkzeug bei der NBIA-
Friiherkennung dienen kann.

Bei 7 NBIA-Patienten sowie 13 gleichaltrigen Personen
ohne neurologischen Befund wurden TCS-Untersuch-

ungen von erfahrenen Ultraschall-Spezialisten durchge-
flhrt. Dabei wurden die GroRRe eines bestimmten Ge-
hirnteils, der Substantia nigra (SN), sowie die Hyper-
echogenitat ausgewertet. Als hyperechogen bezeich-
net man bei Ultraschalluntersuchungen stark reflektie-
rende, echoreiche Strukturen oder Gewebe. Die Unter-
suchungsdaten der NBIA-Betroffenen unterschieden
sich diesbeziiglich deutlich von denen der Kontroll-

gruppe.

Letztlich kann die transkranielle Sonographie (TCS)
Standardmethoden wie MRT-Aufnahmen nicht erset-
zen. Aber die Studienergebnisse zeigen, dass die TCS
eine nichtinvasive und kostenglinstige Screening-
Technik fur Patienten mit NBIA-Verdacht ist. Durchge-
fihrt von einem erfahrenen Mediziner kdnnte diese
eine frilhere Diagnose und eine Vorauswahl der Patien-
ten fiir MRT-Untersuchungen und Gentests ermogli-
chen.

Aufgrund der begrenzten Patientenanzahl liefert die
TCS in dieser Studie allerdings keine diagnostischen
Unterscheidungskriterien zwischen den genetischen
Krankheitsvarianten von NBIA. Hierfir ist eine umfang-
reichere, internationale Studie erforderlich.

Quelle: Liman, Jan et al.: Transcranial ultrasound in neuro-
degeneration with brain iron accumulation (NBIA). In: Euro-
pean Journal of Paediatric Neurology 16, Mdrz 2012, S. 175-
178. Epub 3. Aug. 2011.
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Internationales NBIA- und Neuroakanthozytose-Symposium 2012:

Veranstaltungen | § )
g \‘."/

Gesprachsrunde mit Angehorigen von Patienten geplant und

TIRCON

Vom 26. bis zum 27. Oktober 2012 findet in Ede,
Niederlande, das ,Second Joint International Sym-
posium on Neuroacanthocytosis and Neurodegenera-
tion with Brain Iron Accumulation” statt. Das Symposi-
um widmet sich den neuen Durchbriichen bei NA und
NBIA sowie der Erforschung der zugrunde liegenden
Mechanismen. Veranstaltungsorganisatoren sind die
beiden niederlandischen Wissenschaftler Prof. Dr. Ody
Sibon vom Universitatsklinikum Groningen sowie Dr.
Giel Bosman vom Medizinischen Zentrum der Radboud
Universitat in Nijmegen.

Das Programm umfasst folgende Themenschwerpunk-
te:

Klinische Studien

Neue Gene

Pathophysiologie (Funktionsweise von Korpern
unter krankhaften Veranderungen) und Grundla-
genforschung

Autophagie (Zellabbau)

Erythropoese (Bildung und Entwicklung der roten
Blutkorperchen)

Protein-Fehlbildungen

Ausblick auf Behandlungsstrategien

Die Sicht der Patienten - Eine Diskussionsrunde
zwischen Patientenorganisationen, Familienmit-
gliedern, Grundlagenforschern und Klinikern

Reisestipendien fiir junge Wissenschaftler

Die eingeladenen Referenten werden im Rahmen eines
Seminars ihren aktuellen Kenntnisstand zu den jeweili-
gen Themen prasentieren. Zu den Hauptreferenten des
Symposiums zdhlen neben den Miinchener Arzten
Prof. Dr. Adrian Danek, Prof. Dr. Thomas Klopstock und
Prof. Dr. Thomas Meitinger u.a. Dr. Susan Hayflick, Dr.
Suzy Jackowski und Dr. Ruth Walker aus den USA.

Nachwuchswissenschaftler werden zudem in Plenarsit-
zungen ihre Forschungsar-
beiten vorstellen. Diese
kénnen bis zum 1. August
2012 Abstracts einreichen,
von denen die besten mit
Reisestipendien ausge-
zeichnet werden. Alle In-
formationen finden Sie
hier: http://paoheyendel.

aride.nl/en/event-links/
nanbia

Angehorige von NBIA-Patienten, die am Nachmittag
des 27. Oktober 2012 gerne an der Gesprachsrunde
mit Wissenschaftlern und Patientenvertretern teil-
nehmen modchten, sind herzlich nach Ede eingeladen.
Wer Interesse hat, melde sich fur weitere Informatio-
nen dazu bitte bei Hoffnungsbaum e.V.:
info@hoffnungsbaum.de

®achse

Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen

5. Internationaler Tag der Seltenen Erkrankungen 2012:
Hoffnungsbaum e.V. auf 3 ACHSE-Veranstaltungen

in Berlin und Duisseldorf

Von Angelika Klucken

Verleihung des Eva-Luise-Kéhler-Forschungspreises
am 28. Februar 2012 in Berlin

In Anwesenheit ihres Mannes, Bundesprasident a.D.
Prof. Horst Kohler, und vielen Vertretern aus Politik,
Wissenschaft und  Selbsthilfe  verlieh  ACHSE-
Schirmherrin Eva Luise Kéhler am 28. Februar 2012
bereits zum 5. Mal den nach ihr benannten und mit
50.000 € dotierten Forschungspreis fiir Seltene Erkran-
kungen in der Hauptstadtreprasentanz der Telekom in
Berlin.

Er ging in diesem Jahr an den Kinderarzt Dr. Oliver
Semler und sein interdisziplindres Forscherteam von
der Universitatsklinik Koln fir das Projekt , Translatio-
nale Therapie bei Osteogenesis Imperfecta.” Das Team
hat eine neue Form der Glasknochenkrankheit ent-
deckt und untersucht nun die Wirkung einer neuarti-
gen medikamentdsen Therapie. Die Forschergruppe
um Dr. Semler zeigt beispielhaft, wie wichtig enge Zu-
sammenarbeit der Grundlagenforschung mit der klini-
schen Forschung zur Verbesserung der Patientenver-
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sorgung ist. ,Nur die gemeinsame Betreuung von Pati-
enten in einem groRen Versorgungszentrum mit bun-
desweitem Einzugsgebiet ermdoglicht es, bei Seltenen
Erkrankungen Besonderheiten der einzelnen Patienten
zu erkennen und daraus eine individualisierte Therapie
abzuleiten”, so der 37-jahrige Semler, der selbst von
der Osteogenesis Imperfecta betroffen ist.

Bei der diesjahrigen Preisverleihung sollte insbesonde-
re die wichtige Schnittstelle zwischen Selbsthilfe und
Forschung beleuchtet werden: Zum ersten Mal prasen-
tierten daher sieben ACHSE Mitgliedsorganisationen
ihre Forschungsprojekte und -aktivitdten an Standen,
wo sich die anwesenden Gaste vor und nach der Zere-
monie informieren konnten. Auch Hoffnungsbaum e.V.

25 JAHRE
12
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war mit einem eigenen Stand vertreten und konnte
Uber die 10jahrige Vereinsgeschichte, die auch eine
Geschichte der NBIA-Forschungsférderung in Deutsch-
land ist, informieren und ganz aktuell auf das soeben
gestartete internationale EU-Forschungsprojekt zu
NBIA TIRCON (Treat Iron-Related Childhood-Onset
Neurodegeneration) aufmerksam machen.

ACHSE-Symposium zu Seltenen Erkrankungen am 29.
Februar 2012 in Berlin

Am 29.02.2012 hatte die Allianz Chronischer Seltener
Erkrankungen - ACHSE e.V., zu einem Symposium nach
Berlin eingeladen. ,Selten, doch gemeinsam stark!
Bessere Wege finden fliir Menschen mit Seltenen Er-
krankungen” war der Titel der Veranstaltung anlasslich
des 5. Internationalen Tages fir Seltene Erkrankungen.

Das Symposium bot die Gelegenheit, sich gemeinsam
mit dem Bundesminister flir Gesundheit Daniel Bahr,
dem Prisidenten der Deutschen Arztekammer Dr. Ul-
rich Montgomery sowie Wissenschaftlern, Experten
und vielen Vertretern der Selbsthilfe den Fragen zu
nahern, wie Patienten mit Seltenen Erkrankungen bes-
ser und schneller die richtige Diagnose sowie eine op-

Veranstaltungen

timale Behandlung erhalten kénnen und welchen Bei-
trag die Selbsthilfe in Kooperation mit den anderen
Akteuren im Gesundheitssystem dazu leisten kann.

Der Bundesminister fiir Gesundheit Daniel Bahr unter-
strich in seiner Ansprache die Rolle der Selbsthilfe und
ihrer Dachverbande, allen voran hier die ACHSE, die als
verldsslicher Partner des Bundesgesundheitsministeri-
um geschatzt wird. Sie mache die einzelnen Erkrankun-
gen oder Selbsthilfegruppen sichtbar und bedeuten-
der. ,Zusammen kdnnen wir erreichen, dass die ge-
sundheitliche Situation von Menschen mit Seltenen
Erkrankungen verbessert wird“, so Bahr, der auch auf
die Notwendigkeit einer verbesserten interdisziplina-
ren Versorgung hinwies: ,Der Arzt als Einzelkampfer
wird nicht der Arzt der Zukunft sein.”

Ulrich Montgomery pladierte dafiir, dass in der Arzte-
schaft mehr Bewusstsein fiir Seltene Erkrankungen
geschaffen und ein Wissensnetzwerk geférdert werden
sollte: ,Kein Arzt kann alle 60.000 Erkrankungen ken-
nen und diagnostizieren. Um bei Patienten mit Selte-
nen Erkrankungen eine schnellere Diagnosestellung
und eine qualifizierte Versorgung zu gewadhrleisten,
missen bereits Studenten wie auch Arzte fiir eine sys-
tematisierte Herangehensweise sensibilisiert werden:
Wie und wo finde ich Informationen und einen An-
sprechpartner?”

Angelika Klucken, Mutter eines Sohnes mit der Selte-
nen Erkrankung NBIA, ACHSE - Mitbegrinderin und
Vorsitzende von Hoffnungsbaum e.V., schilderte ihre
Erfahrungen von der langjdhrigen Suche nach der Di-
agnose ihres Sohnes: Auch nach der Diagnosestellung
zunachst ganzlich isoliert, griindete sie den Verein
Hoffnungsbaum e.V. zusammen mit drei anderen be
troffenen Familien. Heute, 10 Jahre nach der Griindung
besteht eine internationale Vernetzung zwischen For-
schung, Versorgung und Selbsthilfe: ,In jedem Land, in
dem sich eine Patientenorganisation gebildet hat, fiihr-
te dies zu mehr Forschungsaktivitat.”

Fazit des Symposiums ist: Eine bessere Versorgung von
Menschen mit Seltenen Erkrankungen kann durch eine
interdisziplindre und sektorentbergreifende Vernet-
zung sowie durch die engere Zusammenarbeit der qua-
lifizierten Selbsthilfe, der Arzte, Forscher und der Poli-
tik erreicht werden. ,Diese Veranstaltung zeigt, dass
wir auf dem richtigen Weg sind, dass Patienten mit
Seltenen Erkrankungen nicht langer Verwaiste der Me-
dizin, des Gesundheitssystems und der Gesellschaft
sind.”, sagt Christoph Nachtigiller, Vorsitzender der
ACHSE.
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Veranstaltung mit dem Heimatverein ,,Diisseldorfer
Jonges“ am 6. Marz 2012 in Diisseldorf

Am 6. Marz 2012 war die ACHSE e.V. beim Heimatver-
ein ,,Dusseldorfer Jonges” im Henkel-Saal in Disseldorf
zu Gast. Es ging bei dieser Veranstaltung, an der meh-
rere hundert Gaste teilnahmen, um ,,Seltene Chroni-
sche Erkrankungen in Deutschland - Raritat und Reali-
tat zugleich”.

In einem Podiumsgesprach unterhielten sich ACHSE-
Schirmherrin Eva Luise Kohler, ACHSE-Vorsitzende
Christoph Nachtigéller und als Vertreterin der be-
troffenen Familien und der Selbsthilfe Angelika Klucken
von Hoffnungsbaum e.V. lber die Probleme, die auf-
treten, wenn man von einer Seltenen Erkrankung be-
troffen ist - seien es der lange Weg zur Diagnose, die
unzureichenden Therapiemdoglichkeiten oder die In-
formationsdefizite bei Patienten und Medizinern. Die
Arbeit der ACHSE wurde beleuchtet und als Hohepunkt
des Abends nahm Frau Kohler fir die ACHSE e.V. den
mit 25.000 Euro dotierten und jahrlich vergebenen
Klihpreis fur Innovation in Forschung und Wissen-
schaft entgegen.

Kindernetzwerk e.V. bietet
Wochenend-Auszeit fur Mutter

Unter dem Motto ,Einfach mal
abtauchen und neue Kraft
schopfen!” veranstaltet das Kinder-
netzwerk  Erholungswochenenden
fir Mutter von chronisch kranken
und behinderten Kindern. Hier sollen
Mitter, die seit vielen Jahren ihre Kinder betreuen und
pflegen, die Chance haben, auszuspannen und durch-
zuatmen.

Die beiden nachsten Termine sind vom 12. bis 14. Ok-
tober 2012 in Schmitten im Taunus sowie vom 26. bis
zum 28. April 2013 im Kloster Schmerlenbach, Raum
Aschaffenburg.

KINDERNETZWERK

pedes

WiR HELFEN WEITER

Veranstaltungen k\ /‘l

72 1<
Bei Interesse konnen Sie die Kindernetzwerk-
Mitarbeiterin und Koordinatorin Birgit Fuchs kontaktie-
ren, entweder per E-Mail an fuchs@kindernetzwerk.de
oder per Telefon unter 06021/45440.

Hoffnungsbaum prasentiert sich
auf der Jahrestagung der Gesellschaft fiir
Neuropddiatrie

Von Heike Jaskolka

m April 2012 veranstaltete die

Gesellschaft fiir Neuropéadiatrie in
Minster ihre 38. Jahrestagung. Im
Kongresszentrum der Halle Miinster-
land versammelten sich Kliniker und
Wissenschaftler aus dem Fachgebiet
der Kinderneurologie, um an einer
Vielzahl an Vortrdagen und Diskussi-
onsrunden teilzunehmen. Schwerpunkt des Tagungs-
programms waren zum einen gastroenterologische
Aspekte wie zum Beispiel Schluckstérungen. Zum an-
deren widmete man sich verschiedenen Erkrankungs-
bildern aus dem Bereich der Seltenen Erkrankun-
gen.Parallel zum wissenschaftlichen Programm fand im
Foyer des Kongresszentrums eine Ausstellung statt.
Hier waren Pharmaunternehmen und Hersteller von
Medizintechnik mit Messestanden vertreten. Aber
auch eine Reihe an Patientenorganisationen machte an
Standen auf ihre Arbeit aufmerksam. Neben dem Epi-
lepsie-Bundes-Elternverband oder der Interessenge-
meinschaft Fragiles X — um nur zwei der anwesenden
Selbsthilfevereine zu nennen — nahm auch Hoffnungs-
baum e.V. als Aussteller teil.
Im Verlauf der dreitagigen Veranstaltung bot sich die
Moglichkeit, mit den anwesenden Facharzten ins Ge-
sprach zu kommen. Ziel eines solchen Austausches ist
es, sowohl Uber das Krankheitsbild von NBIA, Uber
Symptome und Versorgungssituationen zu informieren
als auch den Verein und seine Aufgaben vorzustellen.
Dabei haben wir die Kongressteilnehmer auch tber das
EU-Forschungsprojekt TIRCON als jlingste Entwicklung
bei NBIA in Kenntnis setzen kdnnen.

-~

Mit dieser Offentlichkeitsarbeit méchten wir dazu bei-
tragen, dass NBIA-Betroffene zukiinftig schneller und
besser diagnostiziert und behandelt werden. Wir ri-
cken Hoffnungsbaum als Anlaufstelle fiir Patienten und
Arzte ins Blickfeld. Und wir bauen persdnliche Kontakte
zu sowohl erfahrenen wie auch Nachwuchs-Medizinern
und Wissenschaftlern auf, um diese fir die Erforschung
und Behandlung von NBIA zu gewinnen.
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Uniklinik KélIn: Interdisziplindare Sprechstunde fiir Bewegungsstorungen
bei Kindern & Jugendlichen

Professor Dr. Lars Timmermann arbeitet seit 2007
als Oberarzt in der Klinik fiir Neurologie der Unikli-
nik Koln und beschaftigt sich intensiv mit Bewegungs-
storungen und der Tiefen Hirnstimulation. Zusammen
mit Frau Dr. Amande Pauls sind in den letzten Jahren
viele Patienten mit genetisch bedingten Dystonien, z.B.
im Rahmen einer Grunderkrankung wie NBIA, betreut
worden. Viele junge Patienten mit NBIA-Erkrankung
zahlen auch dazu. Aufgrund der Erfahrung mit dieser
seltenen Erkrankung hat die KéIner Arbeitsgruppe mitt-
lerweile zwei grofRe internationale Studien auf den
Weg gebracht, in der die Wirkung der Tiefen Hirnsti-
mulation bei NBIA genauer untersucht wird. In diesem
Zusammenhang wurde 2007 der Preis der Klih-Stiftung
an Professor Dr. Lars Timmermann verliehen.

Seit August 2011 ist Frau Dr. Anne Koy als neues
Teammitglied hinzugekommen. Sie ist Kinderarztin und
beschaftigt sich intensiv mit kindlichen Bewegungssto-
rungen. ,Es ist sehr sinnvoll, junge Patienten mit selte-
nen Bewegungsstérungen mit einem erfahrenen Team
aus mehreren Fachrichtungen zu sehen” sagt die Spe-
zialistin fur kindliche Bewegungsstorungen. ,, Deswegen
haben wir in enger Kooperation mit der hiesigen Kin-
derklinik eine interdisziplindre Sprechstunde entwi-
ckelt. Es freut uns mittlerweile zu sehen, dass die Fami-
lien und die Patienten von dem neuen Konzept der
gemeinsamen Betreuung profitieren.” erganzt Profes-
sor Timmermann. ,,Fir die Zukunft wiinschen wir uns,
dass wir den Schwerpunkt fiir kindliche Bewegungssto-
rungen noch weiter vertiefen kénnen und fir die be-
troffenen Familien und Patienten ein verlasslicher und
kompetenter Ansprechpartner sind.“

Ziel der interdisziplindaren neurologisch-neuropadia-
trischen Sprechstunde ist es, Kinder und Jugendliche
mit Bewegungsstorungen zu diagnostizieren, den op-
timalen Therapieansatz fiir den einzelnen Patienten zu
finden und die Familien zu beraten. Patienten mit
komplexen Bewegungsstorungen wie Spastik, Dystonie
oder Choreoathetose werden gemeinsam von Neuro-
logen und Neuropadiatern untersucht. Falls die Indika-
tion fir chirurgische Therapien wie z.B. die Implantati-
on einer Baclofenpumpe oder eine Tiefe Hirnstimulati-
on gepriift werden soll, erfolgt dies gemeinsam mit
den Neurochirurgen der Klinik flr Stereotaxie und
Funktionelle Neurochirurgie.

Die Patienten werden im Hinblick auf ihre motorischen
Fahigkeiten, den Grad der Behinderung und ihre Le-

bensqualitdt untersucht. Bei einer unklaren Ursache
wird die Diagnostik durch weitere Bildgebung, geneti-
sche, biochemische oder metabolische Untersuchun-
gen erganzt.

Das therapeutische Angebot umfasst die Erweiterung
und Optimierung der Pharmakotherapie sowie unter-
stitzende MalBnahmen zur Férderung der Motorik in
enger Zusammenarbeit mit dem Sozialpadiatrischem
Zentrum der Kinderklinik. Falls keine Verbesserung
durch eine medikamentose Therapie erzielt werden
kann, wird bei einer entsprechenden Indikation die
Implantation einer Baclofenpumpe oder die Tiefe Hirn-
stimulation in Erwagung gezogen und interdisziplinar
mit den Patienten und ihren Familien besprochen.

Die Sprechstunde findet donnerstags von 13-15 Uhr
nach Terminvereinbarung im Sozialpadiatrischem Zent-
rum (3. Etage) der Klinik fur Kinder- und Jugendmedizin
statt. Die Anmeldung erfolgt liber das Sekretariat des
SPZ bei Frau C. Ritterbach (Rufnummer 0221 478-
3721). Weitere Ansprechpartner sind:

I
L '

Univ.-Professor Dr. Lars Dr. Anne Koy, Fachérztin
Timmermann, Oberarzt far Kinder- und Jugend-
der Klinik fiir Neurologie medizin

Dr. Ursula Reuter, Fach-
arztin fur Kinder- und
Jugendmedizin

PD Dr. Oliver Fricke,
Oberarzt Neuropadiatrie
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