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Tatigkeitsbericht 2011 - Zusammenfassung

Teilnahmen an:

 MPS-Tagungen, z.B. MPS-Konferenz Deutschland und Ungarn

» Kongressen, z.B. Expertenmeeting BioMarin Dresden, Tagung Shire Berlin, Stoffwechsel-
symposium Graz, Kongress flr seltenen Erkrankungen

«  BKMF-Treffen Osterreich

» Besichtigung der Firma Shire in Boston

» Expertengruppentreffen fir seltene Erkrankungen

» Marsch fir seltenen Erkrankungen

» allen Benefizveranstaltungen fir MPS

» Treffen internationales MPS-Netzwerk

» Treffen mit Proponenten von Pro Rare Austria

Besonderes:

e Auszeichnung mit dem Spendengiitesiegel

» Mitarbeit in der Expertengruppe fiir seltenen Erkrankungen

* Mitgrindung der Pro Rare Austria (Allianz fiir seltenen Erkrankungen)
e Unterstlitzung eines Forschungsprojekts an der MedUni Wien

» Anschaffung eines Vereinsfahrzeuges mit Werbebotschaft

» Erweiterung der MPS-Beratungsstelle

Vortrédge/ Benefiz:

« Kurzvortrage bei Spendeniibernahmen und Benefizveranstaltungen in ganz Osterreich
» Vereinsvorstellung bei Serviceclubs

Organisation und Durchfiihrung:

« Aktionen zum internationalen MPS-Tag

» Vorstandstreffen

» Generalversammlung

« MPS-Sommertagung in Hipping in OO.

«  MPS-Therapiewoche in Hipping in OO.

* Fertigstellung des neuen MPS-Filmes

* MPS-Laufteams fir den 12-Stunden-Benefizlauf
» Therapieaufenthalte fir MPS-Familien

» Hotelsuche fur Veranstaltungen

« Planung einer Infokampagne fiir HNO-Arzte

Offentlichkeitsarbeit / Medien:

* Marsch der Seltenen Erkrankungen in Wien

* StraBenkampagne am internationalen MPS-Tag
» TV-Spot neuerlich auf Sendung im August

» Verfassen diverser Pressemeldungen

* Spendenmailings

* Infoflyer

*  MPS-Werbeartikel

Wesentliche Punkte (fett gedruckt) aus dieser Zusammenfassung werden im Folgenden noch erlautert bzw. anhand von Fotos dokumentiert.



Betreuung von MPS-Familien:

» Telefonische Betreuung bzw. Besuche

* Internationale MPS-Hilfe

* Bearbeitung der eingegangenen Unterstutzungsantrage

* Recherchieren von Unterstlitzungsmaoglichkeiten fir Betroffene in besonderen Lebenslagen
» Einschleusen einer Patientin in eine klinische Studie

Publikationen:

* MPS-Film

* TV-Spot im August auf ORF 2

 MPS-Falter Ausgabe 2011

* Infoblatt zur Diagnosestellung von MPS

* Pressemappe

* Spendenmailings und Dankbriefe

» Aktualisierung der Homepage

* Foto-DVDs unserer Veranstaltungen

» Prasentationen fur Messen, Vortrage und Spender

Sitzungen:

» Gesellschaft fir MukoPolySaccharidosen und ahnliche Erkrankungen
» Forschungsgesellschaft fir MPS und ahnliche Erkrankungen

« 0O Gesellschaft fur MukoPolySaccharidosen (Auflésung)

» Pro Rare Austria (Grindungssitzung)

« Treffen mit Arzten, Wissenschaftlern, Pharmafirmen und Serviceclubs

Sonstiges:

» Spendenlotterie - Lotterieausschuss

» Ausschreibung, Bewerbung, Verkauf von Weihnachtsbilletts

+ Gemeinsame Forschungsprojekte mit anderen Lander (Netzwerk)
* Begleitung von Maturaprojekten und Projektarbeiten

» Entwurf von Billets und Kalendern

Gemeinsam mit den von MukoPolySaccharidosen (MPS) betroffenen Menschen blicke ich mit
groBer Dankbarkeit auf das Jahr 2011 zuriick. Wir konnten durch Veranstaltungen fiir Betrof-
fene, Informationstitigkeit, Offentlichkeits-, Aufkldrungsarbeit und persénliche Unterstiitzung
von MPS-Familien wieder viele unsere Ziele fiir das vergangene Vereinsjahr erreichen. All das
war nur mit Hilfe vieler groBziigiger Spender méglich - nur Dank unserer Spender konnte es
gelingen, wieder ein Stiick auf dem so schweren ,,MPS-Weg“ vorwirts zu gehen. Es ist schén,
dass so viele unser Motto ,,Miteinander Perspektiven Schaffen - fiir Kinder mit MPS*“ mit uns
leben. Herzlichen Dank dafiir!

14 f*‘(f.,r.d -.’:Cfl-l w ._./L/r/ /f

UMichaela Weigl g
Vorsitzende der Gesellschaft fiir MukoPolySaccharidosen und betroffene Mutter



UNSER NEUER FILM

Dreharbeiten:
Therapiewoche in Hochfligen
Thermenklinikum Modling
Filmstudio Bachkdnig

Kamera:
Mario Hengster

Schnitt: -,'I -
Eveline Schiitz, v
Iga Mazak .\ 4

%@ Dauer:
@ 13 Minuten

Unser MPS-Film war langst iN<~Adahre gekommen, Uber 15
Jahre hatte er auf dem Buckel, und so war es kein Wunder, dass
er etwas veraltet war. Einerseits gab es ja gllcklicherweise viele
Neuentwicklungen in Richtung Therapie und somit existieren
heute fiir einige MPS-Formen schon Therapiemaglichkeiten, die
zwar keine Heilung, aber doch eine wesentlich bessere Lebens-
qualitat ermoglichen - das wollten wir im neuen Film naturlich
erwahnen. Ebenso vollig veraltet war er von seiner Machart her,
sowohl von technischer Seite, als auch von der Botschaft, welche
dem Zuseher vermittelt wurde. Und was uns besonders storte:
Fast alle Patienten, die im Film gezeigt wurden, sind langst tot.
Das ist zwar das Schicksal von uns MPS-Familien, aber es tut
halt immer wieder weh.. Daraus entstand fir uns der Wunsch,
einen neuen Film zu produzieren - eine echte Herausforderung!

Wir wollten jetzt einen Film machen, in dem die Krankheit in
ihrem breiten Spektrum zwar erklart wird, wo aber auch der Hoff-
nungstrager Enzymersatztherapie vorkommen, und vor allen
Dingen die Aktivitaten unseres Selbsthilfevereins am Beispiel
Therapiewoche gezeigt werden sollten. Damit wollten wir vermit-
teln, dass ein Leben mit MPS zwar sehr schwer ist, aber doch
bewaltigt werden kann. Die Krankheit ist grausam, und das ist
noch sehr freundlich ausgedriickt. Wolfgang Bdck bezeichnet
sie im Film als ,hinterfotzig®, was mir immer wieder ein Lacheln
entlockt, aber es stimmt. Man weiB namlich nie was einen erwar-
tet und kaum glaubt man mal, man hatte alles im Giriff, kommt
die nachste bdse Uberraschung in Form von notwendigen Ope-
rationen, epileptischen Anfallen, unerklarbaren Schmerzattacken
oder massiven Ruckschritten. Trotz allem wollten wir das posi-
tive Miteinander in der groBen MPS-Familie darstellen, weil wir
genau das sind: Eine groBe Familie, die mit gleichen oder sehr
ahnlichen Problemen kampft. Menschen, die sich gegenseitig
helfen, die miteinander lachen, miteinander weinen, sich gegen-
seitig ermuntern und gegenseitig trosten.

Der GroBteil der Dreharbeiten wurde im Rahmen unserer The-
rapiewoche erledigt. Das war sehr praktisch und kostengunstig,
weil wir da eine groBe Ansammlung von Patienten vor Ort hatten
und es so auch moglich war, die Krankheit in all ihren Facetten
darzustellen.

Gezeigt werden Elemente aus unserem Therapieprogramm,
Szenen aus der Kinderbetreuung, dem Geschwisterkinderpro-
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gramm und dem Eltemprogramm. So versuchten wir zu vermit-
teln, wie die Krankheit in ihren einzelnen Phasen ablauft, wie
man mit ihr umgehen kann, aber auch wie die MPS-Gesellschaft
dabei helfen kann.

Im Thermenklinikum Madling drehten wir die Szenen Uber die
Enzymersatztherapie. Die Interviews mit unserer MPS-Spezialis-
tin Susanne Kircher und unserem MPS-Botschafter Wolfgang
Bock wurden direkt im Filmstudio aufgenommen.

Wir wollten mit dem Film aber auch klar machen, dass wir Hilfe
von auBen brauchen, ja, dass wir eigentlich total auf Hilfe von
Menschen, denen unser Schicksal nicht egal ist, angewiesen
sind (besonders im finanziellen Bereich!), damit wir all unsere
Projekte zum Woh! der MPS-Kinder und deren Familien verwirk-
lichen kénnen.

Was wir vor allem schaffen wollten, war den Spagat zwischen
dem Schrecken der Krankheit und der Méglichkeit trotzdem hel-
fen zu konnen, zu Uberwinden. Zu zeigen, dass es zwar schreck-
lich ist, dass aber auf jeden Fall geholfen werden kann!

,Leben mit MPS* wurde damit sowohl fir MPS-Familien selbst
(zB. nach Neudiagnosen), als auch fir potentielle Spender wie
Seniceclubs oder Firmen, aber auch Privatpersonen, die Spen-
deninitiativen leiten, gemacht. Unseren Spendem mdéchten wir
damit zeigen, dass ihr Geld bei uns gut angelegt ist und wir
damit sinnvolle Projekte durchfuihren - wie zB. die Organisation
unserer Veranstaltungen (Therapiewoche etc), welche fiir viele
Betroffene gleichzeitig eine groBe Bereicherung und Hilfe dar-
stellen.

Es ist uns gelungen, geeignete Partner (Fiimstudio Bachkonig,
Kameramann, Regie) zu finden, die zum Selbstkostenpreis flir
uns arbeiteten. Nur so war dieses tolle Projekt Uberhaupt denk-
bar und finanziell leistbar. Daflir auch an dieser Stelle nochmals
herzlichen Dank!

Das Ergebnis kann sich sehen lassen!

(Bestellung im MPS-Blro moglich). ) .
Michaela Weigl

EIN GROSSES DANKESCHON

AN DIE TEILNEHMER DER THERAPIEWOCHE 2010,

AN SUSANNE KIRCHER, ERWIN HAUSER UND

WOLFGANG BOCK FUR DIE MITWIRKUNG!



URKUNDE

Die Holzinger & Partner Wirtschaftspriifung und Unternchmensberatung GmbH
in 4070 Eferding har die Bestingung erteilt, dass die

Non Profit Organisation

»Gesellschaft fiir MukoPolySaccharidosen
und dhnliche Erkrankungen®

die Voraussetzungen fir die Erlangung des Spendengiitesiegels ecfulle.

Die NPO |, Gesellschaft fiir MukaPalySacchandosen und ghnliche Erkrankungen® 1st daher berechupt,
gemall Koopemtuonsvertrag iiber die Vergabe eines Spendengiitesiegels fir spendensammelnde Non
Profit  Orpamsationen  (NPOs) vom 17122004, abgeschlossen  awischen  der Kammer  der
Wirtschaftstreuhinder (KWT) und den dann genannen NPO-Dachverbanden, das Orsterreichische
spendengiitesicgel 1 der unten dargestellten grafischen Gestalung unter den Bedinpungen dieses
Vertrages in der jeweils geltenden Fassung 2o Aihren

Registoernummer: (5841
Erstverlethung: 29.08.2011
Giilnpken:

Solange die NIPOY in der Liste der berechugten Non-Profi-Organsanonen, getithret von der KWT,
enthalten 15t (www.osgs.at)

Dr. Gerald Klement

(Prisident) (Kammerdirckior)

{
g. Klaus Hibner

249, August 2011



Marsch der Seltenen Erkrankungen - 26. 2.

Die MPS-Gesellschaft war mit uber 30 Teilnehmern auch heuer wieder zahlreich beim Marsch
der Seltenen Erkrankungen vertreten, welcher anlasslich des internationalen Tages der Selte-
nen Erkrankungen in Wien stattfand.

Ziel des Marsches war es wiederum, die Offentlichkeit auf die Problematik der Seltenen Er-
krankungen aufmerksam zu machen und ein Ubersehbares Zeichen dafur zu setzten, dass die
~oeltenen” gemeinsam gar nicht mehr so selten sind, sondern einen grof3e Gruppe, die es auch
wert ist beachtet zu werden - allein in Osterreich etwa 400.000 Menschen!

Denn, so unterschiedlich die einzelnen Krankheitsbilder sind, so ahnlich sind doch viele Proble-
me, mit denen Patientlnnen und deren Angehorige, und in weiterer Folge auch Medizinerlnnen
und Therapeutinnen konfrontiert sind. Ein paar Beispiele dafur:

» das Wissen lber und das Bewusstsein zu seltenen Erkrankungen ist in der Allgemeinbevélkerung
wie bei vielen Mitarbeiterlnnen im Gesundheitswesen nicht ausreichend entwickelt;

» so irren Patientinnen of viele Jahre umher, bis sie eine richtige Diagnose erhalten;

» nach der Diagnose ist es fiir die Betroffenen meist sehr schwierig, an kompetente und versténdliche
Informationen (ber die Erkrankung zu gelangen;

» fir viele seltene Erkrankungen fehlt eine wirksame Therapie;

» gibt es eine Therapiemoéglichkeit, ist der Zugang hierzu nicht landesweit einheitlich geregelt, sondern
von lokalen / regionalen Entscheidungstragern abhéngig;

» die medizinische Grundversorgung ist, aufgrund der mangelnden Kenntnis (ber seltene Erkrankun-
gen, in nicht-spezialisierten Gesundheitseinrichtungen héufig unzureichend;

» viele seltene Erkrankungen verlaufen chronisch und sehr schwer, dementsprechend stellen sie hohe
Anforderungen an die Pflege und die pflegenden Angehdrigen;

» das soziale/berufliche Umfeld reagiert nicht selten mit Unverstdndnis auf die Probleme Betroffener,

» und es fehlen spezifische Férderprogramme, die die Forschung auf dem Gebiet seltener Erkrankun-
gen vorantreiben

Internationaler MPS-Tag — 15. 5.

Wir MPS-Gesellschaften arbeiten weltweit zusammen. Wir haben sowohl ein europaisches als
auch ein internationales MPS-Netzwerk gegrundet, was u. a. bedeutet, dass sich die MPS-
Prasidenten aller Lander zu regelmaligen Arbeitssitzungen treffen. Auf einer dieser Sitzungen
(2006) wurde beschlossen, dass wir einen einheitlichen Tag als internationalen MPS-Tag festle-
gen. Die Wahl fiel auf den 15. Mai.

An diesem Tag starten wir weltweit Aktivitaten, deren Ziel es ist, MPS bekannter zu machen.

Wir haben diesen Tag in Osterreich 2007 erstmals gefeiert.

2011 stand eine Straldenaktion am Programm, um Menschen auf MPS aufmerksam zu machen.
An mehreren Standpunkten in Osterreich wurden Rosen, Informationsflyer und kleine MPS-
Werbeartikel (z.B. Kugelschreiber, Gluckwunschbilletts, Maremaldeaufkleber) Geschenke ver-
teilen - alles versehen mit unserer Homepage, sodass die Menschen auch Gelegenheit hatten,
mehr Uber uns zu erfahren.

Die Aktion fand statt in Wien, Wels, Haid, Spital an der Drau, Lienz, Wiener Neustadt, Bad
Fischau und Krems. Ziel ist nach wie vor, die Anzahl der Standpunkte in der Zukunft zu erwei-
tern, was jedoch freiwillige ehrenamtliche Mitarbeiter erfordert, die wir leider immer noch su-
chen.
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MPS-SOMMER-

11. - 14. August 2011 - Sommertagung in Hipping bei
St. Georgen am Attersee

Diesmal blieben wir fast mitten in Osterreich: Ganz in der Nahe des Attersees, auf dem
wir am Samstagnachmittag - nach getaner Arbeit, also mit 15 Vortrdgen zum Verdauen
im Kopf - eine wunderschéne gemeinsame Schifffahrt machten. Zuerst fuhren wir mit
der Stern+Haferl-Bahn zum See, was auch schon ein sehr schénes Erlebnis fur alle war
- doch am Schiff kam niemand mehr aus dem Staunen heraus, die Atterseelandschaft
mit all den Bergen ist einfach herrlich!

Unser Hotel (Lohninger-Schober) war ein schones, gepflegtes und weitlaufiges Haus
mit viel Platz. Einen der zwei groBen Seminarrdumen richteten wir als Kinderzimmer
ein und so hatten unsere Kinder viel Raum zum Spielen und Toben. Dank des super
Wetters konnten sie aber auch den Spielplatz und die groBe Wiese hinter dem Haus
nutzen. Fur die GroBeren hatten wir uns ein besonderes Highlight ausgedacht: Wir
schickten sie in den Hochseilgarten, wo sie eine Menge Mut beweisen mussten und
S0 richtig SpalB hatten! Fotos siehe Seite 14.

Kinderbetreuung gab es bei der Tagung wahrend der Vortragszeiten und des
Abendprogramms - so waren die Eltern immer frei, um an allen Programmpunkten
teilzunehmen, ohne sich auch nur eine Sekunde lang Sorgen um ihre Kinder machen
zu mussen. Heuer schafften wir es erstmals, alle Kinderbetreuer selbst, aus den eigenen
Reihen, zu stellen und direkt bei uns im Hotel unterzubringen, was organisatorisch
eine schone Erleichterung war. Mein ganz besonderer Dank gilt diesen fleiBigen
Helferinnen. Ohne sie wére vieles gar nicht moglich! (siehe auch Artikel Seite 39)

Unser Vortragsprogramm war auch dieses Jahr (schon wiederl) eines der besten das
wir je hatten - das darf ich aufgrund vieler Rickmeldungen von den teilnehmenden
Familien und Arztinnen mit Stolz behaupten.



Wir konnten sowohl praktische, als auch wissenschatftliche Themen abdecken und
horten zB. Vortrdge Uber notwendige Jahreskontrollen (klinische Untersuchungen),
Karpaltunnelsyndrom, Probleme am CCU, laufende klinische Studien, Chaperones,
Transitionsprozess, Arzneimittelzulassungsprozess, Ohr und Horgerateversorgung,
Neugeborenenscreening, genetische Beratung aus der Sicht des klinischen
Genetikers, Umgang mit Arzten, aber auch Lebensberichte von betroffenen Patienten.
Einige der Vortrage habe ich auf den folgenden Seiten detailliert wiedergegeben. Ein
ganz groBes Dankeschon an unsere Arzteschaft fir diese tollen Beitrage!

FUr uns war es Ubrigens eine riesen Freude, dass so viel Arzte unserer Einladung nach
Hipping gefolgt sind und sich dort aktiv an der Konferenz beteiligt haben. Aufgrund der
groBen Anzahl an anwesenden Arzten, hatte ich erstmals ein sog. ,Expertenmeeting
aufs Programm gesetzt, sodass die Arzte diese Gelegenheit auch fir einen regen
Erfahrungsaustausch untereinander nutzen konnten, was auch sehr begriBt wurde.
Insofern sei mir auch ein kritischer Kommentar gegenlber unseren betroffenen
Familien erlaubt: Es ist absolut wiinschenswert, dass so viele Familien wie nur moglich,
die Tagung gemeinsam mit ihren MPS-Kindern besuchen! Die Arzte lemen sehr viel,
wenn sie unsere Kinder sehen, und es ist ein groBer Unterschied fur sie, die Kinder
auch mal in einer neutralen Umgebung im ,normalen® Leben wahrzunehmen - das
ist kein Vergleich zu den Ublichen Arztbesuchen. Wir hatten heuer um ein Drittel mehr
Patienten bei der Therapiewoche als bei der Konferenz - es sollte eher umgekehrt
sein.. im Endeffekt zu unserem eigenen Besten!

Aber wer nun denkt, das ware alles gewesen, der irt sich! Die Abende wurden natlrlich
auch noch genitzt: Am Freitagabend genossen wir unser eigenes Konzert! Das war
,voll der Hammer!* Die Gruppe Austroklang stellte sich kostenlos flir uns zur Verfligung
und bescherte uns einen Abend der Superlative. Welche MPS-Familie kann denn
schon mal in ein echtes Konzert gehen? Es war einfach ein Genuss und ein wahres
Geschenk flr uns alle!

Der Samstagabend, unser ,Bunter Abend®, begann mit einem Festvortrag von Till
Voigtlander zum Thema ,Osterreich auf dem Weg zum nationalen Aktionsplan® (Siehe
auch Seite 16). Das Thema ist sehr interessant (nicht nur fir MPS, sondem flir alle
seltenen Erkrankungen!), deshalb gab es viel zu sagen. Es dauerte ein Weilchen,
bis die Familien danach wieder in Schwung kamen, aber dann wurde musiziert,
gesungen, versteigert, erzahlt und gelacht - bis wir die Babysitter ablésen mussten.

Mit den Warenspenden, die wir von vielen Firmen erhalten hatten, konnten wir eine
tolle Tombola mit Gber 300 Preisen ausrichten und vielen Freude bereiten - ein
groBes DANKE an alle Spender!

M e Michaela Weigl
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MPS-Therapiewoche 2011

Termin: 14 .bis 21. August 2011
Ort: Hotel Lohninger-Schober in Hipping bei St. Georgen im Attergau

Die Therapiewo-
che, welche wir : §
einmal jahrlich in %
den Sommerferien ik ¥ S e
abhalten, wurde ?“‘ P L gug s, @ g s
fir MPS-Patienten =~ | TT s o 5 s o s
und deren Famili- - TR e e [V g
en angeboten. Wir ? =
konnten uber 100
Teilnehmer begru-
Ren!

Der Ablauf der Wo-
che war so, dass
vormittags alle
Patienten Physio-
therapieeinheiten
erhielten, wahlwei-
se im Wasser oder auf der Matte. Wir arbeiteten mit zwei Therapeutinnen, die seit vielen Jahren
fpr diese sehr spezielle Anforderung geschult sind, denn nur so kdnnen wir auch sicher stellen,
dass unsere kleinen Patienten optimal betreut und gefordert werden und auch den Eltern das
notige Know-how mit auf den Weg gegeben wird. Unsere Eltern sollen in der Lage sein, ihre
eigenen Kinder auch wahrend des Jahres selbststandig mit einfachen therapeutischen Ubungen
unterstitzen bzw. die notwendige Info ihren jeweiligen Therapeuten zu Hause weitergeben zu
konnen.

Zusatzlich zu diesem Therapieprogramm hatten wir noch zwei ebenso speziell geschulte medi-

zinische Masseurinnen und eine Cranio-Sacral-Therapeutin mit, um den Patienten mit verschie-
denen Formen Abhilfe bei Blockaden und Schmerzen zu schaffen.

Alle Teilnehmer hatten somit die Gelegenheit verschiedene Massagetechniken auszuprobieren

(klassische Massage, Fulireflexzonenmassage, Lymphdrainage, Cranio-Sacral-Therapie).

Ein Hundetherapeut mit zwei Therapiehunden und ein Musiktherapeut rundeten das Trainings-
programm fur die Patienten ab. Musiktherapie war zum ersten Mal am Programm, wurde aber
so gut angenommen, dass wir es ab sofort ins Fixprogramm aufnehmen mochten.

Fur die Eltern gab es ein Parallelprogramm mit Ruckenschule, Wassergymnastik, Nordic Wal-
king, Kreativitat und jeder Menge Zeit fur den so notwendigen Erfahrungsaustausch.

Fur die gesunden Geschwisterkinder konnten wir in diesem Jahr neben der beliebten Kinderbe-
treuung mit viel Spiel, Spal® und Bastelarbeiten auch einen Tenniskurs anbieten.

Am Nachmittag standen gemeinsame Ausflige (St. Wolfgang und Schafberg, Sommerrodeln,
Kéaserei) auf dem Programm, wo die Familien gemeinsam mit ihren Kindern Nicht-Alltagliches
erleben konnten, wovon sie noch lange zehren werden.



Therapieprogramm

« 7 verschiedene Therapieangebote

« zusatzlich Outdoor-Programm
(Nordic Walking)

 taglich ca. 60 Einheiten

* 2 -4 Einheiten pro Patient pro Tag

» 2 - 3 Einheiten fur Begleitpersonen
pro Woche

» Gruppentherapie fur Begleitperso-
nen (Wassergymnastik, Rucken-
schule)

* Workshops

Ausflugsprogramm
Gesprachsangebote

Erfahrungsaustausch
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Organisation:
Michaela Weigl
Christine Hauseder
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Zwischenbericht und

Antrag auf Verlangerung

ENTWICKLUNG EINER HOCHDURCHSATZ METHODE ZUR
DETEKTION VON MUKOPOLYSACCHARIDOSE IM
NEUGEBORENEN-SCREENING

Einflihrung und Weiterentwicklung der Turboflow Technologie zur
vereinfachten Multiplexanalyse von Trockenblutkarten inklusiver
genetischer Konfirmation fiir die Untersuchung von Neugeborenen und

Hoch-Risikopopulationen

Ass. Prof. Dipl.-Ing DDr. David C. Kasper
(Principal Investigator)
Osterreichisches Neugeborenen-Screening
Forschungsgruppe: Péadiatrische Biochemie und Analytik

Medizinische Universitiat Wien
Univ. Klinik fiir Kinder-und Jugendheilkunde
Vorstand: Univ. Prof. Dr. Arnold Pollak
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In diesem Abschnitt werden die Entwicklungen des ersten Projektjahres zusammengestellt.
Das Ziel dieser Studie ist und war es geeignete Methoden fiir die Diagnostik von MPS aus der
Trockenblutkarte zu entwickeln. Bis dato konnten wir zeigen, dass neue Methode wie die
TurboFlow Technologie (Kapitel 1.2) das Potential haben, lysosomale Enzymaktivititen zu
messen. Das Screening fiir LSDs sowohl flir Neugeborene als auch Hochrisikogruppen ist
nach wie vor eine technologische Herausforderung. Durch das Screenen entstehen hohe
Kosten fiir Reagenzien und Verbrauchsmaterial, und Investitionen flir Pippetierrobotor und
Massenspektrometrie  sind erforderlich. Weiters erfordert es auch einen hohen
Personalaufwand, und das Arbeiten mit teils toxischen Substanzen. Folgende

Forschungsarbeiten konnten im ersten Projektjahr erbracht werden:

A) Mukopolysaccharidose Typ I. Durch die Einflihrung der Turboflow Technologie konnte
zum ersten Mal eine vereinfachte LSD Screeningmethode etabliert werden. Die Vorversuche
(Kasper et al 2010) und die Pilotstudien zur Evaluierung dieser Methode (Metz et al 2011)
haben ganz deutlich die Vorteile dieser Methode gezeigt. Die Arbeitshypothese hat sich
bestétigt, dass sich diese Methode auch fiir das Screenen von Mukopolysaccharidosen
verwenden bzw. erweitern ldsst. Die Evaluierung dieser Methode, die auch nun die
Diagnostik fiir MPS 1 einschlieft konnte, in dem Top-Journal Clinical Chemistry (Top 1
Klinische Chemie) erfolgreich publiziert werden (Anlage 1). Durch die erfolgreiche
methodische Etablierung und Bereitstellung der Instrumente durch die Fa. Thermo Fisher
konnten wir zeigen, dass der methodische Ansatz einwandfrei funktioniert. Der Grundstein

fiir die weiter Entwicklung neuer diagnostischer Assays fiir weiterer MPSn wurde gelegt.

B) Verkiirzung der Analysendauer. Als nichstes wurde mit der Entwicklung eines ,,short-
incubation* Protokolls begonnen. Dieses wurde erfolgreich getestet (Kapitel 2.1) und klinisch
evaluiert. Dadurch konnte nun erstmals weltweit gezeigt werden, dass durch methodische
Verbesserung die Zeit vom Probeneingang bis zum ersten Analyseergebnis von ca. 24
Stunden auf 4 Stunden deutlich reduziert werden konnte. Dieser methodische Ansatz ist von
Bedeutung da nun bei einem Patienten mit Verdacht auf MPS I innerhalb von wenigen
Stunden ein Ergebnis vorliegen kann. Ein Manuskript zur Publikation wird derzeit vorbereit

und wird bis Ende Februar 2012 submitted.

C) Vereinfachung des Puffersystems fiir die Inkubation. Derzeit wird in Zusammenarbeit
mit der Universitdt Washington an neuen Puffersystemen geforscht (Kapitel 2.3). Das Ziel ist
es ein einheitliches Puffersystem fiir alle LSDs zu entwickeln. Derzeit wird fiir jedes einzelne

Substrat ein eigener Puffer benétigt. Ein neues Protokoll verspricht dabei Abhilfe, und



ermoglicht das Inkubieren von derzeit sechs LSDs mit einem Puffer der auch die isotopen-
markierten internen Standards zur Quantifizierung der Enzymaktivitit beinhaltet. Erste
vielversprechende Resultate liegen vor, und die Evaluierung wird bis Sommer 2012

abgeschlossen sein. Hierzu ist auch das Verfassen eines Manuskriptes geplant.

D) Synthese von MPS II Substrat. Als erstes wurde mit der eigenen Synthese fiir das MPS
I Substrat begonnen (Kapitel 2.4), da weltweit keines von den Entwicklern aufgrund der
geringen Stabilitdt produziert worden war. Somit wurde eine Kooperation mit der TU Wien
begonnen, um ein eigenes stabileres Substrat zu entwickeln. Dabei stellte sich die
Synthetisierung als duBerst schwierig heraus. Ein neuer Syntheseschritt fiir Schutzgruppen
musste etabliert werden. Derzeit wird an der ersten Charge gearbeitet und soll der
Arbeitsgruppe Ende des 1.Quartals zur Verfiigung stellen. Es ist geplant die de novo Synthese
weiter durch eine Diplomarbeit an der TU Wien zu verfeinern, und das Protokoll zu
publizieren. Parallel konnte an der Universitdt Washington eine weitere Charge von MPS II
produziert werden, und bis Ende Februar der Forschungsgruppe fiir Versuchsreihen zur

Verfiigung stehen.

E) Entwicklung eines Screeningassays fiir MPS IVA und MPS VI. Vielversprechend
sehen die ersten Ergebnisse fiir die Analyse von MPS IVa und VI aus. Ein stabiles Substrat
wurde von der Universitit Washington synthetisiert und konnte nun das erste Mal auf dem
TurboFlow System getestet werden (Kapitel 2.4). Derzeit wird an der Entwicklung eines
verbesserten Puffersystems fiir MPS II, IVa und VI gearbeitet. Dieses soll die gleichzeitige
Inkubation dieser drei MPSn ermdglichen. Dadurch kann eine vereinfachte Diagnostik
angeboten werden, die gleichzeitig mehrere LSDs beinhaltet, um eine schnelle Abklarung zu

ermdglichen.

F) Genetische Konfirmationsdiagnostik. Zusitzlich ist ein weiteres Ziel die Entwicklung
eines Schnelltests fiir die genetische Konfirmationsdiagnostik von MPS aus der
Trockenblutkarte. Derzeit muss dazu noch zusitzlich Blut abgenommen werden. Mit neuen

Technologien und Protokollen kann die Genetik direkt aus der Karte bestimmt werden.

Dadurch ist keine weitere Blutabnahme mehr erforderlich. Wie in Kapitel 2.5. beschrieben
wurde fiir MPS I die neue Methode bereits angewandt, and den weiteren MPSn werden

derzeit die Primer und die PCR-Laufbedingungen optimiert.
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Und was wurden SIE diagnostizieren?

Wussten Sie, dass

etwa die Halfte der Kinder mit MPS | oder MPS Il operiert werden noch bevor sie
die Diagnose MPS haben?

diese Kinder durchschnittlich 3 chirurgische Eingriffe vor der Diagnose haben?
diese Eingriffe im Alter von rund 2,6 Jahren stattfinden?

dass die haufigsten Eingriffe im HNO-Bereich notwendig sind?

dass alle diese Kinder zu mehreren Arzten gehen bis einer an MPS denkt ??

(=rll=7r =, N= =

Und wussten Sie, dass MPS | und MPS Il therapierbar sind?

Woran wurden Sie denken, wenn Sie ein Kind sehen, das

grobe Gesichtszluge

einen grofRen Kopf

einen kurzen Hals

standig Infekte (Mittelohr, Atemwege)

einen Nabel- oder Leistenbruch hat

das in der Gelenksbeweglichkeit eingeschrankt ist
nicht mehr richtig wachst

und vielleicht schlecht hort?

MukoPolySaccharidosen (kurz MPS) sind komplexe, langsam fort-
schreitende und vererbbare Stoffwechselkrankheiten - ausgelost
durch einen Gendefekt, der zu Stérungen der Funktion der Enzy-
me beim Abbau der MukoPolySaccharide im Korper fihrt. Diese
sammeln sich in den Zellen an und zerstoren sie.

Bei der Geburt wirken die Kinder zwar vollig gesund, bleiben
jedoch bald in ihrer korperlichen und/oder geistigen Entwick-
lung zurick und entwickeln schwere Behinderungen.
Die Formen der MPS sind sehr unterschiedlich. Die Krank-
heiten kdnnen zu Knochenveranderungen, zur Funktions-
einschrankung von inneren Organen wie Herz, Leber
und Milz und zu Stérungen der Gehirnfunktion flhren.
Manche Patienten werden blind, viele sind schwerhdrig.
Fast alle sind kleinwlchsig.

Die durchschnittliche Lebenserwartung eines MPS-
Kindes betragt 15 Jahre. Ohne Therapie.

o $
Kontakt MPS-Gesellschaft:
A-4075 Finklham 90, +43-7249-47795;
/ office@mps-austria.at
~
fl;lﬁly www.mps-austria.at

Foto: MPS |
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allianz fiir seltene erkrankungen

Pressemitteilung

Dachverband fiir seltene Erkrankungen gegriindet

Wien, 5.12.2011 — Am 3. Dezember war es endlich soweit: Im Rahmen der
diesjihrigen Konferenz fiir seltene Erkrankungen wurde mit dem Verein
Pro Rare Austria nun auch in Osterreich eine Allianz gegriindet.
Hauptziel: Verbesserung der Rechte und Lebensbedingungen von
Menschen mit seltenen Erkrankungen.

Was sind eigentlich seltene Erkrankungen? Klar, sie zeichnen sich dadurch aus, dass nur
wenigen Menschen betroffen sind, genaugenommen nur 5 von 10.000. Allerdings werden im
so genannten Orphanet mittlerweile 6.000 bis 8.000 offiziell anerkannte ,,Rare Diseases*
gefiihrt. Auf die Bevolkerung von Osterreich umgelegt, bedeutet das, dass etwas 400.000
Menschen in unserem Land von einer seltenen Erkrankung betroffen sind. Auch wenn diese
Zahlen die Bezeichnung ,,selten‘ relativieren, steht jeder einzelne, der unter einer spezifischen
seltenen Erkrankung leidet, vor dhnlichen Herausforderungen: mangelndes Wissen und
Bewusstsein, lange Diagnosewege, kaum Therapien, wenig Forschung, hoher Pflegeaufwand,
oft enorme Folgekosten durch die Erkrankung. So wundert es kaum, wenn man in diesem
Zusammenhang immer wieder von den Waisenkindern der Medizin spricht.

In Osterreich existieren etwa 60 mehr oder wenig gut organisierte Selbsthilfegruppen und
Patientenorganisationen, die sich mit groBem Engagement — hdufig bis zum persénlichen
Burnout — um ihre Mitglieder kiimmern. Einigermafen bekannte Vertreter sind hier
Lungenhochdruck, Cystische Fibrose, Mukopolysaccharidosen oder Epidermolysis bullosa —
alias Schmetterlingskinder. Viele andere Gruppen bleiben unter der Wahrnehmungsschwelle
unter anderem auch deshalb, weil es nur eine Handvoll Betroffener in Osterreich gibt.

Am vergangenen Wochenende wurde nun mit dem Verein Pro Rare Austria, Allianz fiir
seltene Erkrankungen ein Dachverband gegriindet, der sich der vielféltigen
Herausforderungen annehmen und vor allem fiir eine Verbesserung der Patientenrechte und
der Lebensbedingungen von Menschen mit seltenen Erkrankungen kdmpfen wird. Die
wesentlichen Ziele der Allianz sind

e Anerkennung definierter Seltenen Erkrankung;
offiziellen Status fiir alle Patient innen, die an seltenen Erkrankungen leiden und
damit verbunden
— Osterreichweite Befreiung von Gebiihren, Behandlungs- und Medika-
mentenkosten, die in Zusammenhang mit der seltenen Erkrankung stehen,
— freier Zugang zu medizinischen Untersuchungen — Osterreichweit und falls
nicht entsprechend vorhanden, EU-weit,
— freier Zugang zu medizinischen und anderen therapeutischen Behandlungen —
Osterreichweit und falls nicht entsprechend vorhanden, EU-weit,
— Osterreichweit einheitliche Sonderregelungen in Bezug auf die Pflege /
Pflegeunterstiitzung / Kinderbetreuung.
e Verbesserung der medizinischen Versorgung durch Errichtung bzw. Auswahl von
regionalen und/oder nationalen Referenzkliniken / Referenzzentren;
Forderung der wissenschaftlicher Forschung mit dem Ziel der Therapieentwicklung;
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Pressemitteilung

Aufgabe der Griindungsversammlung war es einerseits einen ersten Vorstand zu wéhlen.
Folgende Personen wurden gewdhlt:

e Karin Modl (OSPID): Obfrau

e Dr. Rainer Riedl (DEBRA Austria): Obfrau-Stv.

e Jiirgen Otzelberger (Angelman-Verein):  Kassier

e Florian Barton (OGAST): Kassier-Stv.

e Michaela Weigl (MPS): Schriftfithrerin

e Ursula Novak (CF Austria): Schriftfiihrerin-Stv.

e Wolfgang Rogner (Klinefelter-Syndrom)  Rechnungspriifer

0 Farw Glsinia

Nun wartet eine Reihe von Aufgaben auf den frisch gebackenen Verein bzw. den Vorstand.
Die nichsten Schritte sind:

e Moglichst viele Mitglieder zum Beitritt zu Pro Rare Austria animieren;

e Aufbau einer ersten Basisinfrastruktur: Bankkonto, Homepage, Email-Adressen fiir
Vorstandsmitglieder, Facebook-Seite, Informationsfolder etc.;

e Vorbereitung und aktive Teilnahme am ,,Tag der seltenen Erkrankungen®, 29.2.2012,
in Wien: geplant sind eine Pressekonferenz am 29.2. und ein Marsch der seltenen
Erkrankungen am darauffolgenden Samstag, 3.3.2012;

e Forderer und Spender finden, um die nachhaltige Finanzierung einer
Vereinsinfrastruktur (Vereinsbiiro, Sekretariatskraft etc.) sicher zu stellen;

e Aktive Suche nach Personen fiir den Ehrenschutz des ,,Tag der seltenen
Erkrankungen bzw. nach Kandidaten fiir eine Schirmherrschaft fiir die Allianz;

e Mitgliedschaften bei nationalen bei nationalen und internationalen Dachverbédnden
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Spendenspiegel 2011

Spendeneinnahmen 2011 € 288.060,43

Erbschaftserlose € 0,00

Zinsertrage des Spendenkontos € 3.828,01

Spendenfonds 2010 € 291.888,44
Spendenverwendung 2011 € 221.495,66
fur Forschung € 25.512,50
fur Konferenzen/Therapien/Unterstitzung €62.068,47
fur Beratung und Informationstatigkeit € 133.914,69
(betroffene Familien etc.)

Verwaltungsaufwand €0,00
Dotierung Rucklage fur zweckgewidmete Pro- €70.392,78
jekte, Forschung ua.

Grundsatzliches:

Uber séamtliche Spendeneinnahmen und deren Verwendung fiihren wir genauestens Buch.
Unsere Eingaben-Ausgaben-Rechnung sowie die gesamte Buchhaltung und die zweckgerich-
tete Verwendung von Spendengeldern wird vom Rechnungsprtifer kontrolliert. Zudem wurde
der Jahresbericht von einem unabhéngigen Wirtschaftspriifer ab dem Jahr 2006 fiir die Erlan-
gung eines Spendenbeglinstigungsbescheides zur Aufnahme auf die Spendenliste des BMF
ab dem Jahr 2008 bis laufend geprift.

Unser Verein verwendet die Spenden entsprechend der Zweckwidmung der/des Spenders,
bei freier Zweckwidmung flie3t der Betrag in eines unserer laufenden Spendenprojekte.

Verantwortlich fiir Spendenverwendung, Spendenwerbung sowie fiir den Datenschutz ist die
Vorsitzende, Frau Michaela Weigl, gemeinsam mit den anderen Mitgliedern des Vereinsvor-
stands.

Vorstandsmitglieder:

Michaela Weigl (Vorsitzende), DI Martin Weigl (stellvertretender Vorsitzender),
Gottfried Feldbacher (Kassier), Michael Polly (Stellvertretender Kassier),

Saskia Etienne (Schriftflihrerin), Martina Ebner (stellvertretende Schriftfiihrerin)
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Die Gesellschatt fir MukoPolySaccharidosen ist seit 11. Dezember 2009 vom Finanzamt
1/23 in der Liste der beglinstigten Spendenempféanger (Reg.Nr. FA1/23 SO 1461) einge-
tragen. Somit ist jede Spende an die MPS-Gesellschaft gemal Spendenbegiinstigungs-
bescheid § 4a Z. 3 und 4 EStG steuerlich absetzbar!

Jede Spende kann als Betriebsausgabe oder als Sonderausgabe geltend gemacht werden. Der Bescheid
gilt also sowohl fur private Spenden, als auch fir Unternehmensspenden. Untemehmen kénnen nicht nur
Geldspenden, sondem auch Sachspenden mit steuedicher Widmung zuwenden.

So setzen Sie Inre Spende steuerlich ab:

1) Privatpersonen

»  Sie spenden wie gewohnt an die MPS-Gesellschatt.

»  Achten Sie darauf, dass auf Inrem Zahlungsbeleg (zB. Edagschein, Abbuchungsauftrag, Kontoauszug. ..) der Vereinsname, Ihr
Absender (@anonyme Spenden werden nicht berticksichtigt) und der Spendenbetrag angefiinrt sind.

»  FUhren Sie die Gesamtsumme Ihrer Spenden in |hrer Arbeitnehmerveranlagung bzw. in lhrer Einkommenssteuererklarung an.

»  AufVerangen des Finanzamtes missen die Spenden nachgewiesen werden. Deswegen bewahren Sie die Zahlungsbelege
unbedingt auf. (Aufbewahrungsfrist 7 Jahre).

»  Sie kdnnen |hre gesamten Jahresspenden bis zu einer Hohe von 10% |hrer Vorjahreseinkiinfte als Sonderausgaben beim
Finanzamt geltend machen.

» Je nach Hohe lhres Einkommens erhalten Sie dann einen Teil der im vergangenen Jahr bezahlten Einkormmens- bzw. Lohn-
steuer (bis zu 50% der Spendensumme) vom Finanzamt zurtickerstattet.

»  Geme erhalten Sie von uns auf Wunsch eine Bestatigung tber alle Spenden des vorangegangenen Jahres als Beleg flir das
Finanzamt.

»  |hre gesamten Jahresspenden kdnnen Sie bis zu einer Hohe von 10 % lhrer Vorjahreseinkiinfte als Sonderausgaben beim
Finanzamt geltend machen.

2) Firmen

»  Sie kdnnen maximal 10 % des Vorjahresgewinns als Betriebsausgabe absetzen.

»  Auch hier gilt, dass Spenden auf Verlangen des Finanzamtes mit Belegen nachgewiesen werden mussen. Fir Warenspenden
kann ein Lieferschein als Nachweis dienen.

Mehr Info' unter: www.mps-austria.at

Helfen Sie Kindern mit MPS! Bitte. Ihre Spende zahlt!

ACHTUNG -



