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Liebe NBIA-Familien, Freunde, Kooperationspartner und Forderer,

schon wieder neigt sich ein Jahr dem Ende
entgegen. Ich hoffe, wir alle kénnen auf zahl-
reiche schéne Stunden zuriickblicken. Aber
unser Alltag als NBIA-Familien ist natiirlich
durch die Krankheit unserer Kinder oder Ange-
hérigen geprdgt — oft von grofSer Sorge, wenn
wir Verschlechterungen beobachten, die uns
daran erinnern, dass die Krankheit voran-
schreitet und uns die Zeit davonléuft...

2019 brachte fiir PKAN-Familien ein Wechsel-
bad der Gefiihle. Eine langjéhrige Studie hatte
ergeben, dass bei einer Patientengruppe das
Fortschreiten wenigstens verzégert werden
kann. Das ist besser als nichts, ist aber noch
nicht der erhoffte Therapie-Durchbruch. Alle
Hoffnungen ruhten dann auf einer neuen Stu-
die mit einem Enzymersatz-Prdparat. Dieser
Traum platzte im Hochsommer. Die Studie
wurde ergebnislos abgebrochen.

Verzweifelt hoffen alle PKAN-Betroffenen jetzt
auf den Durchbruch mit weiteren Studien.
Auch die Familien, die von BPAN, MPAN, PLAN
usw. betroffen sind, warten instdndig auf The-
rapien. Und auch hier geht es letztlich immer
um drohende schwerste Behinderungen und
oft um Leben und Tod.

Wir alle sind fiir jeden Hoffnungsschimmer
dankbar, wdhrend unseren Kindern die Zeit
davonlduft und viele von ihnen schon um ihr
Uberleben kimpfen — einen Kampf, den ande-
re bereits verloren haben.

Auf den nachsten Seiten erfahren Sie mehr
iiber einige Schwerpunkte unserer Arbeit im
zu Ende gehenden Jahr 2019.

Hoffnungsbaum e.V. setzt sich seit vielen Jah-
ren fiir Forschungsférderung, Vernetzung und
Informationsverbreitung ein, um den Men-
schen mit NBIA viel Leid zu ersparen und ihnen
eine Lebensperspektive zu geben.

Und dabei, liebe Freunde, kann uns jeder mit
einer kleinen persénlichen Spendenaktion im
Rahmen unserer Weihnachtskartenaktion un-
terstiitzen.

Spendenkonto Sparkasse Wuppertal
IBAN DE67 3305 0000 0000 305979 -

Hoffnungsbaume.V. -

WEIHNACHTSKARTENAKTION 2019

Hoffnung schenken - Forschung férdern

Wir bitten herzlich darum, unsere
Weihnachtskarten, die diesem Infobrief
beiliegen, an Verwandte, Freunde, Ge-
schdftspartner zu schicken und so mit
persénlichen WeihnachtsgriBen auf das
Anliegen unseres Vereins aufmerksam zu
machen und es zu verbreiten: Wir bend-
tigen Spenden fiir unsere Forschungs-
forderung, gerne auch fir eine be-
stimmte  genetische = NBIA-Variante
zweckbestimmt. Weitere Weihnachts-
karten sind bei uns auf Anfrage an
hoffnungsbaum@aol.com erhdltlich. Wir
schenken Ihnen Weihnachtskarten - Sie
schenken unseren Kindern Hoffnung,
denn:

Teddybaren

%helfen nicht ...

Ein gesegnetes Weihnachtsfest
und ein gutes Jahr 2020 wiinscht
im Namen des Hoffnungsbaum-Vorstands

mit herzlichen Griilen

Angelika Klucken

BIC WUPSDE33
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Aus der Forschung

Unsere Forschungsforderung 2019

2019 hat Hoffnungsbaum e.V. im Verbund mit unseren
Schwesterorganisationen in Italien und den USA, AISN-
AF und der NBIA Disorders Association, 2 Forschungs-
projekte finanziert:

Das eine Projekt, noch aus der Aus-
schreibung 2018, ist eine Studie von
Prof. Dario Finazzi an der Universi-
tat Brescia. Er untersucht PKAN-
Zebrafische und testet Medikamen-
te an ihnen. Dr. Finazzi hat insge-
samt 22.000 Euro Uber AISNAF erhalten. 6.000 Euro
davon kamen von Hoffnungsbaum e.V.

Das andere Projekt, aus der gemein-
samen Ausschreibung 2019, wird
von Prof. Lena Burbulla an der
Northwestern University in Chicago
geleitet und untersucht die Rolle
des Eisens bei der Entstehung und
EntW|ckIung von BPAN. Das Projekt lauft tiber andert-
halb Jahre und wurde mit 65.000 Euro Uber AISNAF
finanziert. Von Hoffnungsbaum e.V. stammen 21.832
Euro.

Leider konnte der internationale Gutachterbeirat im
Rahmen dieser Gemeinschaftsforderung weder 2018
noch 2019 ein forderwdirdiges MPAN-
Forschungsprojekt identifizieren. Das deutet auf einen
strukturellen Mangel hin: Es gibt zu wenige an MPAN
interessierte Forscher und in der Grundlagenforschung
fehlen wichtige Vorergebnisse, die Interesse bei groRe-
ren Forscherkreisen generieren kdnnten, z.B. ist die
Funktion des betroffenen Gens immer noch unklar.
Hoffnungsbaum e.V. arbeitet mit seinen Partnern zur-
zeit intensiv daran, das Forschungstal zu Giberwinden.

BPAN haufigste NBIA-Form

In ihrer letzten Aktualisierung des Uberblickartikels zu
NBIA auf dem Portal , GeneReviews” geben die NBIA-
Expertinnen der OHSU bekannt, dass BPAN inzwischen
in ihrem Register zur haufigsten NBIA-Form geworden
ist, mit einem Anteil von mehr als 40% aller Erkran-
kungsfalle.

Das deckt sich mit den Beobachtungen von Hoffnungs-
baum e.V. in der Betroffenenberatung. Die haufigste
Patientengruppe, die sich inzwischen an uns wendet,
sind Familien mit frisch diagnostizierten BPAN-Kindern.

PKAN-Studien mit gemischten Resultaten
TIRCD Im Frithsommer wurden die Resulta-

te der mehr als dreijahrigen TIRCON-
Studie mit dem Eisenchelator Deferipron bei PKAN
veroffentlicht. Er konnte insbesondere bei der PKAN-
Patientengruppe mit atypischem Verlauf den Krank-
heitsverlauf hinauszégern. Damit gibt es zum ersten
Mal Uberhaupt ein Medikament, das nachweislich bei
einer Gruppe von Patienten einen Einfluss auf die
Krankheitsprogression nehmen kann. Jetzt hoffen viele

Patienten, die mit Deferipron gute Erfahrungen ge-
macht haben, auf eine baldige Zulassung.

Nur wenig spater mussten die Patienten, die an der
PKAN-FORT-Studie teilnahmen, erfahren, dass der Er-
weiterungsteil dieser Studie abgebrochen wird, weil in
der placebo-kontrollierten Studienphase keine Wirk-
samkeit des Wirkstoffs Fosmetpantothenat nachgewie-
sen werden konnte. Die Hersteller-Firma Retrophin
(USA) hat jedoch eine Analyse der Studiendaten und
eine Veroffentlichung der Analyse-Ergebnisse zugesagt.

Jetzt ruhen die Hoffnungen der PKAN-Familien auf
einer Studie, die vorerst nur in den USA und Kanada
durchgefiihrt wird, der sogenannten CoA-Z-Studie,
geleitet von Dr. Susan Hayflick und Penny Hogarth an
der Universitat Oregon in Portland (USA).

Ihr Start steht hoffentlich in Kiirze bevor. Familien mit
guten Englischkenntnissen rdt Susan Hayflick, ihre Kin-
der fir PKANready, einer Studie natlrlicher Krank-
heitsverlaufe, zu registrieren: www.nbiacure.org/our-
research/in-the-clinic/pkanready/.

Auch an einer moglichen Gentherapie fiir PKAN wird
seit 2018 bereits gearbeitet, mit Mitteln von AISNAF,
NBIA Disorders Association und Hoffnungsbaum e.V.

Klinische Studie mit INAD-Kindern

In den USA lauft eine klinische Studie fiir Kinder mit
INAD, die ausnahmslos sehr rasch und schwerwiegend
verlauft. Getestet werden Sicherheit und Wirksamkeit
eines Praparats der Firma Retrotope. Dabei handelt es
sich um eine modifizierte Fettsaure. Es gibt bei dieser
Studie keinen Placebo-Arm. Als Kontrollgruppe dienen
Daten aus einer zeitgleich laufenden Studie zum natdir-
lichen Krankheitsverlauf bei INAD. Die Studie wird vo-
raussichtlich im Sommer 2020 enden.

Auch flr INAD ist eine Gentherapie in Arbeit, am Uni-
versity College London unter Leitung von Dr. M. Kurian.
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Vernetzung, Offentlichkeitsarbeit, Fundraising

Vernetzung mit Autophagie-Forschern

Hoffnungsbaums Zweiter Vorsitzender, Dr. Markus
Nielbock, hatte in diesem Jahr Kontakt aufgenommen
zu Autophagie-Forschern in Tibingen. Daraufhin er-
hielt er eine Einladung zur Teilnahme an einer Podi-
umsdiskussion auf dem Autophagie-Kongress in Tiibin-
gen im September. Denn BPAN, die Krankheit seiner
Tochter Emilia, ist eine Autophagie-Erkrankung und
damit von besonderem Interesse auch fiir Autophagie-
Wissenschaftler, die sich sonst Gberwiegend den haufi-
gen Erkrankungen widmen.

Dieser Termin zog eine weitere Einladung zu einem
deutsch-amerikanischen Autophagie-Workshop in New
York nach sich, wo Markus Nielbock erneut als Vertre-
ter von Hoffnungsbaum e.V. in internationalen Fach-
kreisen auf die Seltene Erkrankung BPAN aufmerksam
machen und die Leiterin der amerikanischen BPAN-
Patientenorganisation BPAN Warriors, Sarah Chisholm,
kennenlernen konnte.

Betroffenenservice bei Hoffnungsbaum

Neben fortlaufender Beratung ergaben sich bis No-
vember 2019 Kontakte zu 22 neuen NBIA-Familien im
In- und Ausland. Einige Familien sind unserem Fami-
liennetzwerk oder dem Verein beigetreten. Viele hat-
ten erst kurz zuvor die Diagnose BPAN, MPAN, PKAN
oder PLAN fur ihre Kinder bzw. Angehorigen erhalten.
Die Zeit nach der Diagnose ist eine traumatische Situa-
tion und wir versuchen, so gut wir konnen, den Fami-
lien aus der Ferne ein wenig Beistand zu leisten.

7 Befund- und Beratungsordner haben wir 2019 an
neue Familien verschickt. Dann war die 2. Auflage er-
schopft. Aber die Neuauflage ist bereits in Arbeit. Seit
2012 wurden Ordner an 72 NBIA-Familien verteilt.

Tag der Seltenen Erkrankungen

Auch 2019 war
Hoffnungs-
baum beim Tag
der  Seltenen
Erkrankungen
vertreten. In
Heidelberg
organisierte
Familie Niel-
bock eine Kino-
vorstellung mit dem Film ,Lorenzos OI“ und es gab
anschlieRend einen Vortrag zu BPAN und NBIA. In Ulm
nahm Vorstandsmitglied Noah Rusch am , Aktionstag
fir Seltene Erkrankungen” mit einem Infostand und
einem Vortrag teil, in dem er Hoffnungsbaum und sei-
ne Arbeit fiir die NBIA-Erkrankungen vorstellte.
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Erfolgreiche Spendenaktionen

Seit 2017 nimmt Hoffnungsbaum auch Spenden an, die
fir die Erforschung einer bestimmten NBIA-Form
zweckbestimmt sein sollen. Insbesondere fiir BPAN
und MPAN sind auf diesem Wege umfangreiche Spen-
den eingegangen, ausgelost durch groBe Spendenakti-
onen betroffener Familien. So hat Familie Nielbock
»Millys Mission” fir BPAN (www.millys-mission.de)
ins Leben gerufen und Familie Matthiesen die Kam-
pagne ,Helft Maya“ fir MPAN (www.helft-maya.de).

Insbesondere Familie
Matthiesens Spendenak-
tion fir MPAN hat 2019
alle Rekorde gebrochen
und weit mehr als
100.000 Euro fur die
Forschung erbracht dank
zahlreicher ehrenamtli-
cher Unterstitzer im
Saarland.
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(Bild: Maya mit ihren Eltern Stephanie und Sebastian)

Hoffnungsbaum e.V. strebt an, so zeitnah wie moglich
wissenschaftlich fundierte und patientenorientierte
Projekte fir MPAN zu fordern. Unsere Spenden kom-
men alle der Forschungsférderung zugute.

Wir danken unseren Unterstiitzern fiir die Pauschalforderung in der ,,GKV-Gemeinschaftsforderung Selbsthilfe auf Bundesebene":
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Neuigkeiten und Anderungen im Verein

Online-Newsletter statt Printausgabe

Seit geraumer Zeit hat Hoffnungsbaum e.V. keinen
Newsletter mehr veroffentlicht. Neben Zeitmangel und
dem unbestimmten Geflihl, dass das Format nicht
mehr zeitgemal war, gab es einen weiteren wesentli-
chen Grund, der uns ausbremste: die neue Daten-
schutzgrundverordnung. Sie hat gravierende Auswir-
kungen auf unsere Offentlichkeitsarbeit. Denn wir diir-
fen unseren Zielgruppen — Familien, Arzten, Forschern,
Spendern, Interessenten — nur noch Informationsmate-
rial zuschicken, wenn wir die ausdrickliche Einwilligung
der Empfanger haben. Dies ist erst mal ein herber
Rickschlag fir uns, was die Reichweite angeht. Aber es
ist auch eine Chance, zeitgemaRer und zielgruppenori-
entierter unsere Informationen verbreiten zu kdnnen.

Denn wir haben im Vorstand beschlossen, in Zukunft
keine umfangreichen gedruckten Newsletter mehr zu
verbreiten, sondern einen Online-Newsletter anzubie-
ten, den Interessenten Uber unsere neue Website
abonnieren kénnen, um ihn zu erhalten.

Dieser Infobrief ist die letzte Aussendung einer Print-
ausgabe ohne ausdriickliche Einwilligung unserer Ad-
ressaten; denn wir mochten Sie natirlich alle Gber
unseren neuen Newsletter informieren.

Bitte abonnieren Sie unseren neuen Online-Newsletter,
um demnachst regelmaBig Giber NBIA und Hoffnungs-
baum e.V. auf dem Laufenden zu bleiben:
www.hoffnungsbaum.de/newsletter/

Ein neuer Internetauftritt

Wie unser Newsletter-Konzept ist auch unsere Website
in die Jahre gekommen. Dankenswerterweise hat sich
unser 2018 neu gewahltes Vorstandsmitglied Noah
Rusch, Vater eines Sohnes mit BPAN, als erfahrener
Web-Administrator zur Verflgung gestellt. Er hat fir
unseren Verein die Neugestaltung der Website (ber-
nommen. Diese neue Website geht bis Ende 2019 onli-
ne und enthalt viele neue Elemente, auch wenn sie im
inhaltlichen Aufbau noch nicht vollstandig fertig ist.
Wir arbeiten daran, die Website zu einem umfassen-
den Nachschlagewerk rund um NBIA wachsen zu las-
sen. Sie soll spater auch auf Englisch zur Verfligung
stehen und Sie erreichen die neue Seite wie gewohnt
unter:

www.hoffnungsbaum.de
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Neue Beitragsordnung 2020

Unsere Beitragsordnung stammte aus dem Griindungs-
jahr 2002 und enthielt viele veraltete Regelungen wie
z.B. monatliche Beitrage von 2 Euro, die so nie zur An-
wendung kamen. Wir haben diese Beitragsordnung
nun grindlich entstaubt. Nach 17 Jahren wird zum
ersten Mal der Jahresbeitrag fiir Mitglieder ab 2020
angehoben auf 25 Euro. Allen Vereinsmitgliedern wird
noch eine separate personliche Mitteilung dariber
zugestellt werden. ErmaRigungs- und Hartefallregelun-
gen bleiben in Kraft, bzw. sind aktualisiert worden.

Strategiesitzung des Vorstands
und Bildung von Arbeitsgruppen

Der Vorstand von Hoffnungsbaum e.V., 2018 in Teilen
neu gewahlt, veranstaltete Ende Marz 2019 zur Team-
bildung eine Strategiesitzung in Heidelberg, dem Woh-
nort unseres neuen zweiten Vorsitzenden, Dr. Markus
Nielbock.

Am ersten Tag wurde der Workshop von einem erfah-
renen externen Moderator geleitet und die Vor-
standsmitglieder haben im Brainstorming-Verfahren
Themenfelder identifiziert, fiir die Anderungsbedarf
oder der Wunsch nach einem ganz neuen Aufbruch
besteht — allein schon deshalb, weil spatestens 2022
ein Generationenwechsel im Verein bevorsteht, wenn
sich Familie Klucken nach 20 Jahren aus dem Vorstand
zurlickziehen wird. Das muss langfristig vorbereitet
werden, damit der Ubergang gelingt, sei es in der Ver-
eins- und Finanzverwaltung, in den Bereichen For-
schungsforderung, internationale Vernetzung, Be-
troffenenberatung, Offentlichkeitsarbeit usw. Am Ende
wurde ein Aktionsplan erstellt, eine Art , Leitplanke”
fiir die Vorstandsarbeit 2019.

Am zweiten Tag waren Vereinsmitglieder eingeladen,
die sich bereits an einer zukiinftigen Vorstandsarbeit
interessiert gezeigt hatten. Themenschwerpunkte wa-
ren Forschung und Fundraising. Und filr diese beiden
Themenfelder wurden Arbeitsgruppen ins Leben geru-
fen, die derzeit im Aufbau sind.

Impressum:

V.i.S.d.P.: Angelika Klucken
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