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Unsere Ziele
•	 Unterstützung von Betroffenen
Wir informieren, beraten und begleiten MPS-Familien, stellen Kontakt mit Ärzten, 
Wissenschaftlern und Krankenhäusern her; wir organisieren Tagungen, Therapie-
wochen und Geschwisterkinderwochen; wir unterstützen MPS-Familien in finan-
ziellen Notlagen; wir produzieren Informationsmaterial.

•	 Förderung von Forschungsprojekten
Trotz zahlreich laufender wissenschaftlicher Projekte besteht immer noch großer 
Forschungsbedarf. Wir unterstützen Forschungsprojekte zur Entwicklung von 
Diagnosemethoden und Therapie von MPS-Kindern.

•	 Öffentlichkeitsarbeit
MPS ist immer noch viel zu wenig bekannt - auch bei Medizinern. Wir versuchen 
dies durch gezielte Informationen zu ändern.

Unser Motto

Miteinander Perspektiven Schaffen - für Kinder mit MPS

Unsere Vision
Leben mit MPS soll lebenswert sein. MukoPolySaccharidosen müssen heilbar sein.

Transparenz

Um in der Mittelverwendung auch nach außen transparent zu sein, unterzie-
hen wir uns seit dem Jahr 2006 freiwillig der strengen Kontrolle durch die 
Kammer der Wirtschaftstreuhänder und wurden mit dem „Österreichischen 
Spendengütesiegel“ ausgezeichnet. 
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Vorwort und mehr...
Michaela Weigl

L

Liebe MPS-Fami l ien ,  l iebe MPS-Freunde!
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großen Erfahrungsschatz teilhaben, 
versorgen sie mit allen vorhandenen 
Informationen, unterstützen sie in 
Notsituationen (auch finanziell),  helfen 
ihnen ein funktionierendes Netzwerk für 
die Betreuung ihres Kindes aufzubauen 
und vor allem schulen wir sie im 
Umgang mit dieser schweren Krankheit, 
damit sie den vielen Herausforderungen 
auch gut gewappnet begegnen können. 
Das funktioniert auf vielfältige Weise. 
Besonders schön, eindrucksvoll und 
nachhaltig sind unsere jährlichen MPS-
Sommertagungen, Therapiewochen und 
Geschwisterkinderwochen, über die es 
auf den nächsten Seiten eine Menge zu 
lesen gibt.

Unsere Veranstaltungen

Auf unserer Sommertagung in Maria 
Alm hatten wir wieder einmal die 

Gelegenheit viel dazuzulernen. Unsere 
MPS-Spezialisten haben keine Mühen 
gescheut und hochinteressante Vorträge 
über diverse Behandlungsmöglichkeiten, 
Diagnoseverfahren, laufende Studien 
und Forschungsergebnisse für uns 
vorbereitet. Fast alle sind ab Seite 18  
nachzulesen. 

Das Highlight des Jahres war - wie jedes 
Jahr - unsere MPS-Therapiewoche, 

wo wir einmal mehr einen neuen 
Teilnehmerrekord erreicht haben. Die 
Erstellung des Therapieplanes war schon 
eine grenzwertige Herausforderung 
für mich, aber letztendlich hielt jeder 
seinen persönlichen Plan in Händen 
und durfte sich über eine Vielzahl von 
wohltuenden, schmerzlindernden, und 
fördernden Anwendungen freuen. Den 
vielen Therapeuten, die eine Woche lang 
ihr Bestes gaben, können wir gar nicht 
genug danken. Sehr aufregend fand 
ich, dass wir wieder eine Therapieform 
gefunden haben, die unseren Kindern 
sehr helfen kann: Wir konnten Herrn 
Herbert Battisti gewinnen, der das Rolfing 
sehr erfolgreich bei uns einführte. Wir sind 
ihm dafür sehr dankbar und möchten ihn 
zukünftig nicht mehr missen!

Übrigens freuten wir uns über rege  
internationale Beteiligung bei 

beiden Veranstaltungen! Abgesehen von 
Österreich waren Familien aus Deutsch-
land, Russland, Ungarn, Bosnien, Serbien 

Bestimmt ist es Ihnen schon 
aufgefallen, dass unser MPS-Falter 

zwar immer zum Jahresende erscheint, 
aber doch das ganze Jahr über - und 
darüber hinaus - nicht an Aktualität 
verliert. Freilich liegt der Schwerpunkt 
jeder Ausgabe auf den Veranstaltungen, 
Aktionen und Neuigkeiten des Jahres, 
aber eine große Zahl an Berichten sind 
selbst nach Jahren noch interessant zu 
lesen. So z.B. die persönlichen Berichte 
unserer Familien, die uns durch ihre 
Erzählungen immer wieder an ihrem 
Leben teilhaben lassen und uns damit 
überhaupt erst eine Vorstellung davon 
ermöglichen, was sich eigentlich in einer 
MPS-Familie alltäglich abspielt.

Willkommen in Holland

Vielleicht kennen Sie die Geschichte 
„Willkommen in Holland?“ Ich kann 

sie leider nicht hier abdrucken, aber 
wenn sie nun neugierig geworden sind, 
dann lesen sie die Geschichte von Emily 
Perl Kingsley im Internet. Sie beschreibt 
ganz einmalig wie es uns geht, wenn 
wir plötzlich entdecken müssen, dass 
unsere Kinder schwer krank sind und 
unser Leben völlig anders als geplant 
verlaufen wird. Dabei vergleicht sie das 
Baby, das wir erwarten, mit der Planung 
einer Reise nach Italien, wo man sich 
auf das bunte Treiben in Venedig freut. 
Als das Flugzeug jedoch landet, wird 
man mit den Worten „Willkommen in 
Holland“ begrüßt und muss erstmal 
verdauen, dass die Reise ganz woanders 
hingegangen ist. Der Flugplan hat sich 
geändert und wir müssen dort bleiben 
wo wir gelandet sind und uns daran 
gewöhnen, dass dort alles völlig anders 
als erwartet ist. Es wird eine andere 
Sprache gesprochen, wir treffen andere 
Menschen, alles ist langsamer... Der 
Schmerz ist groß, aber irgendwann nach 
dem ersten Schreck entdecken wir, dass 
Holland auch schön ist, Windmühlen 
und Tulpen hat... Und irgendwann sollten 
wir aufhören, unserem Traum von Italien 
nachzutrauern, weil wir sonst nie frei sein 
würden, auch die wundervollen Dinge 
Hollands zu genießen.
Vermutlich geht es jedem von uns 
so, denn keiner hat sich ein so 

schwer krankes Kind gewünscht. Aber  
glücklicherweise haben wir auch alle die 
Schönheit Hollands entdeckt, weil unsere 
Kinder diese Schönheit haben und wir sie 
über alles lieben. 
Dennoch ist es sehr schwer - für manche 
sogar zu schwer - mit der MPS-Erkrankung 
(alleine) zurecht zu kommen. Da ist es 
wirklich gut, wenn man den Weg nicht 
alleine gehen muss. So sind  wir sind 
dankbar, dass wir die MPS-Gesellschaft 
Schritt für Schritt an unserer Seite haben.

Professionelle Unterstützung

Die MPS-Gesellschaft unterstützt MPS-
Familien seit ihrer Gründung im Jahr 

1985 in großartiger Weise. 
Die professionelle Begleitung beginnt – 
sofern es die Familie wünscht – mit der 
Diagnose ihres Kindes und setzt sich 
während der Jahre fort, selbst über den 
Tod des Kindes hinaus. Der Grad und die 
Art der Unterstützung ist dabei immer sehr 
individuell und richtet sich nach den ganz 
persönlichen Wünschen der jeweiligen 
Familie. 
So gibt es Familien, mit denen wir 
fast wöchentlich Kontakt haben, als 
auch solche, die sich nur in „Blaulicht-
Situationen“ melden, dann, wenn sie es 
allein einfach nicht mehr schaffen.  
Das trifft auch auf den Zeitpunkt der 
ersten Kontaktaufnahme zu: Die eine 
Familie meldet sich sofort, wenn sie die 
niederschmetternde Diagnose, die ihre 
Welt so plötzlich und so grundlegend 
verändert, bekommt. Die andere meidet 
den Kontakt, will erst mal keine andere 
Patienten sehen, will nicht so genau 
wissen, was alles auf sie zukommen wird 
und wie ihr Kind möglicherweise in ein 
paar Jahren aussehen wird. Da wird dann 
erst mal  zugewartet bis aus irgendeinem 
Grund die Entscheidung fällt, doch zum 
Telefon zu greifen und bei uns anzurufen. 
Oft ist das eine entscheidende Wende, 
denn von da an ist man nicht mehr allein. 
Von da an gilt es, den Weg gemeinsam 
zu gehen und in der „großen MPS-Familie“ 
ist doch manches ein bisschen leichter. 
Wir können zwar keine Wunder bewirken,  
aber was wir können, das tun wir auch. Wir 
bieten den Familien eine Gemeinschaft von 
Gleichbetroffenen, lassen sie an unserem 
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und der Schweiz angereist - manche, 
weil sie zu Hause keinerlei Hilfe erfahren, 
andere weil sie von uns lernen möchten, 
und wieder andere, weil sie einfach 
wissen, dass unser Programm toll ist und 
den Kindern sehr geholfen werden kann.

Meine Tochter Anna, die bewährte 
Leiterin unserer Kinderbetreuung, 

hat ihr Programm umgestellt und damit 
gute Erfahrungen gemacht. Es gab ein 
Wochenprogramm, wo neben Spielen 
und Toben  - auch mit jeder Menge 
ergotherapeutischem Spielmaterial 
- täglich ein anderes Kreativangebot 
(Mosaikbilderrahmen, Keramikmalen,...) 
eingebaut war. Die Kinder waren mächtig 
stolz auf ihre selbst produzierten Schätze! 
Sogar eine Kinderolympiade, wurde 
organisiert, wo glücklicherweise auch wir 
Eltern mitmachen durften - schließlich 
wollen wir auch mal Spaß haben! Unser 
Spielmaterial war richtig toll, Dank Herrn 
Karolyi von Harley Davidson Upper Austria 
Chapter konnten wir alles einkaufen, 
was unseren Kindern Spaß macht! Es 
blieben keine Wünsche offen und Anna 
konnte ihre Aufgabe gemeinsam mit 
ihrem tollen Team an Betreuern - darunter 
sogar Geschwister von verstorbenen MPS-
Kindern! - in liebevoller Weise weit über die 
Erwartungen hinaus erfüllen (mehr ab S. 48).

Was heuer neu war, war die 
Anwesenheit von Frau Prof. Dr. Dr. 

Susanne Kircher über die gesamte Dauer 
der Therapiewoche. Ich freue mich sehr, 
dass sie sich so viel Zeit für uns genommen  
hat, diese Idee so gut angenommen 
wurde und sie diesen Einsatz auch selbst 
sehr positiv beschreibt, siehe dazu ihren 
Artikel auf Seite 47.

Gleich nach der Therapiewoche durfte 
ein kleiner Teil unserer Gruppe 

noch was Besonders erleben: eine 
Geschwisterkinderwoche.
Auch das ist eines unsere Projekte, das 
wir seit Jahren durchführen und das 
nicht mehr wegzudenken ist, weil es so 
sehr gebraucht wird. Ziel dieser Erlebnis- 
und Selbstwertwoche für gesunde 
Geschwister von MPS – Kindern ist es, 
dass auch ihren Bedürfnissen in ganz 
spezieller Weise Rechnung getragen wird. 
So haben sie wenigstens einmal im Jahr 
die Gelegenheit, ganz unter sich zu sein, 
ohne Mama und Papa und vor allem 
ohne die kranken Geschwister. Sie sollen 
eine Woche lang die Hauptrolle spielen 
dürfen, einmal im Mittelpunkt stehen 
dürfen, wichtig sein, das tun können, was 
ihnen gerade Spaß macht, nicht Rücksicht 
nehmen müssen und nicht im Schatten 
des kranken Geschwisterchens stehen.

Wir freuen uns über jede, wirklich jede 
Aktion und jede, wirklich jede Spende; 
und wir sind für jede Hilfe zutiefst dankbar. 
Manche Akteure haben selbst in die Tasten 
gegriffen und Berichte verfasst, diese sind 
auf den „Benefizseiten“ nachzulesen. 
Auch möchte ich zukünftige Unterstützer 
ermutigen, Berichte für unseren MPS-Falter 
zu verfassen, wir freuen uns darüber! Im 
hinteren Heftteil versuche ich unter der 
Überschrift „Warum Fundraising für die 
MPS-Gesellschaft?“ meine Gedanken 
darüber mit Ihnen zu teilen, wie wichtig 
das für uns ist und ihnen zu zeigen, was 
wir mit Ihrer Hilfe alles bewirken könn(t)en.

MPS-Weltkongress

Im August 2014 wird wieder ein inter-
nationales MPS-Symposium veranstaltet. 
Es wird diesmal in Brasilien stattfinden 
und wir dürfen alle gespannt sein, was es 
für Neuigkeiten zu berichten geben wird. 

Pro Rare Austria und Expertengremium

Nur ein Kurzkommentar: Zusätzlich 
zu meiner Tätigkeit in der MPS-

Gesellschaft, habe ich das Jahr über 
sowohl als Vorstandsmitglied der Pro 
Rare Austria (Dachverband der SE), 
als auch in der Expertengruppe für 
Seltene Erkrankungen (SE) zur Erstellung 
eines Nationalen Aktionsplans für SE 
mitgearbeitet. Es ist mir wichtig zu 
versuchen, manche Probleme, die alle 
„Seltenen“ betreffen, auf einer anderen 
Ebene anzugehen, von der zu hoffen 
ist, dass sie mehr Durchschlagskraft hat 
und jede dort erzielte Verbesserung der 
derzeitigen Situation gleich vielen (auch 
von anderen SE betroffenen) Patienten 
zugute kommen wird. Gemeinsam 
sind wir stärker... Zuletzt wurde ich vom 
Gesundheitsministerium auch noch in 
eine Fokusgruppe für  Patientenvertreter 
berufen. Wieder eine Aufgabe mehr, aber 
ich mache das alles mit großer Freude 
und in der Hoffnung, dass ich was 
bewirken kann. Denn meine Vision ist 
es, dass sich die Lebensqualität unserer 
Patienten verbessern muss - in vielerlei 
Hinsicht!

Dennoch muss ich zugeben, dass ich mich 
immer wieder am Rande der Belastbarkeit 
bewege und würde mich unglaublich 
freuen, wenn ich den einen oder anderen 
freiwilligen Helfer finden könnte. 

Wie gewohnt grüße ich Sie alle sehr 
herzlich mit der Jahreslosung, 

diesmal aus Psalm 73:   
„Gott nahe zu sein ist mein Glück.“

Kurz gesagt, sie sollen einfach Kinder sein 
und nicht nur Geschwisterkinder!
Zwei von ihnen haben über die Woche 
berichtet, nachzulesen auf Seite 60.

Es gab auch zwei Premieren: 
Einerseits das erste MPS-

Erwachsenentreffen (siehe Seite 62) und 
andererseits die erste Ausstellung zum 
Thema MPS, genau MPS II oder Morbus 
Hunter (siehe Seite 7). Beides war ein 
Erfolg und wurde in die Projektliste für 
2014 bereits aufgenommen.

Forschung und klinische Versuche

Auch zu diesem Thema gibt es 
erfreulicherweise viele Neuigkeiten. So 
viele allerdings, dass sie den Rahmen 
dieser Zeitung sprengen würden. Deshalb 
berichtet Maria auf Seite 59 nur kurz über 
Studien für MPS IVA (z.B. Augenstudien), an 
denen sie teilnimmt. 
Andere laufende Studien und solche, die 
gerade Patienten rekrutieren, habe ich auf 
unserer Website für Sie zusammengefasst. 
Dort finden Sie auch weiterführende Links.  
Auf Seite 70 gibt es jedoch noch top-
aktuelle Information zur hochdosierten 
Genistein-Studie, die nun tatsächlich 
Wirklichkeit geworden ist. Die Studie findet 
in Manchester statt und wir sind sehr stolz, 
dass wir uns mit einem namhaften Betrag 
daran beteiligen konnten. 

Auch das Projekt von Prof. Dr. Dr.  Kaspar 
zur  Entwicklung einer verbesserten Dia-
gnostik für verschiedene, therapierbare 
MPS-Formen, konnten wir 2013 
gemeinsam mit unserer  (inzwischen 
aufgelösten)  Forschungsgesellschaft für 
MPS, deren gesamtes Restkapital dafür 
verwendet wurde, fortführen.

Tätigkeitsbericht

Unseren Tätigkeitsbericht finden Sie hier 
im MPS-Falter nur als Kurzfassung. 

Die ausführliche Langfassung erscheint 
spätestens im Herbst als Broschüre und 
wird als solche auch auf unserer Website 
zu finden sein. Hier möchte ich eher ein 
Gesamtbild geben von all dem Vielen, das 
wir das Jahr über erleben durften; von den 
Herausforderungen vor denen wir stehen 
und die uns manchmal zu erdrücken 
scheinen; von vielen positiven Dingen: 
von Menschen, die für uns da sind, die 
für uns Aktionen planen, Veranstaltungen 
organisieren und von uns erzählen. 
92 Seiten sind fast zu wenig, ich kann 
leider gar nicht alles unterbringen. Vielleicht 
sollte ich wieder zwei Zeitungen im Jahr 
machen? Etliche Aktivitäten sind nur in 
Form eines einzelnen Fotos dokumentiert, 
auch wenn ALLES hoch geschätzt wird.  
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EET- Studie EET EET

aktuell
seit 2003 in 

Europa 
zugelassen;

Studie zur 
intrathekalen 
Applikation

seit 2007 in 
Europa 

zugelassen;

Studie zur 
intrathekalen  
Applikation  

Studie zur 
intrathekalen 
Applikation;

Genistein-Studie

Gentherapie-
studie

Klinische Studien 
(MOR-005, 
MOR-006, 
MOR-007, 
MOR-008)
Studie zum 
natürlichen 

Verlauf

seit 2006 in 
Europa zuge-

lassen
Klinische Studie

Patienten in Therapie/Studie 1 7 0 3 1 0

Medikament Aldurazyme Elaprase Naglazyme

Firma Genzyme/
BioMarin

Shire
Shire

Lysogene
BioMarin BioMarin Ultragenyx

Aktueller Stand der Therapie in Österreich
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Tätigkeitsbericht 2013 (Kurzfassung; Langfassung als Broschüre oder über Website erhältlich)

Teilnahmen an:
•	 MPS-Tagungen (z.B. Deutschland)
•	 Weltkongress für Seltene 

Erkrankungen (SE) in Genf
•	 Kongress für SE in Innsbruck
•	 internationalen MPS-Treffen
•	 BKMF-Treffen
•	 Marsch für SE
•	 Benefizveranstaltungen für MPS 

(z.B. Kids4Kids-Lauf, Motorradweihe 
Gerasdorf...)

•	 Begräbnissen

Betreuung von MPS-Familien:
•	 Telefonische Betreuung/ Besuche
•	 Internationale MPS-Hilfe 
•	 Bearbeitung und Abwicklung von 

Unterstützungsanträgen
•	 Recherchieren von Unterstützungs-

möglichkeiten für Betroffene in 
besonderen Lebenslagen

•	 Betreuung von MPS-Familien 
während Krankenhausaufenthalten

Sitzungen/ Besprechungen /Treffen:
•	 MPS-Vorstandsklausur 
•	 Treffen mit Ärzten, Wissenschaftlern,  

Pharmafirmen, Prominenten und 
Serviceclubs

•	 Vorstandssitzungen Pro Rare Austria
•	 Expertentreffen für SE
•	 Fokusgruppe Patientenvertreter am 

Gesundheitsministerium

Öffentlichkeitsarbeit / Medien
•	 Presseaussendungen
•	 Spendenmailings
•	 Aktionen internationaler MPS-Tag
•	 Verteilung von Infomaterial 
•	 Verteilung von MPS-Artikeln
•	 Ausstellungen bei Messen, 

Tagungen, Selbsthilfetagen
•	 Marsch der SE

Publikationen
•	 Aktualisierung Pressemappe
•	 Presseaussendung 
•	 Konzeption und Versand von 

Spendenmailings und Dankbriefen
•	 MPS-Falter Ausgabe 2013
•	 Aktualisierung der Homepage
•	 Erstellung Foto-DVD 
•	 Erstellen von Präsentationen für 

Messen und Vorträge
•	 Begleitung von Projektarbeiten

Organisation und Durchführung:
•	 Aktionen zum internat. MPS-Tag
•	 Vorstandstreffen
•	 Erste Wanderausstellung: Hunter in 

Focus im Klinikum Wels 
•	 MPS-Sommertagung Maria Alm
•	 MPS-Generalversammlung

•	 MPS-Therapiewoche Maria Alm
•	 Organisation von Therapie-

aufenthalten für MPS-Patienten
•	 MPS-Erwachsenentreffen
•	 MPS-Geschwisterkinderwoche
•	 Hotelsuche für Veranstaltungen
•	 Weihnachtsaktion in Einkaufszentren

Sonstiges:
•	 Gewinn Vereinstausender ING-Diba
•	 Ausschreibung, Bewerbung und 

Verkauf von Weihnachtsbilletts
•	 Entwurf eigener Billetts / Kalender
•	 Gemeinsame Forschungsprojekte 

mit anderen Ländern (Netzwerk)
•	 Entwurf und Produktion von MPS-

Werbeartikeln

Besonderes: 
•	 Unterstützung des Screening-

Forschungsprojektes an der MedUni 
Wien

•	 Unterstützung der Diagnosestelle 
am Institut für Med. Chemie Wien

•	 Unterstützung der Genistein-Studie 
für MPS III in Manchester

•	 Mitarbeit im Expertengremium 
zur Entwicklung des Nationalen 
Aktionsplans für SE

•	 Mitarbeit in der Fokusgruppe 
für Patientenvertreter am BM für 
Gesundheit
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Tätigkeitsbericht 2013 (Kurzfassung; Langfassung als Broschüre oder über Website erhältlich)

Auf Initiative der Gesellschaft für MukoPolySaccharidosen war es möglich, 
die Wanderausstellung „HUNTER IN FOCUS“ im heurigen Sommer für sechs 
Wochen nach Wels zu bringen. Unser Ziel war es, die seltene genetische 
Krankheit MPS II dadurch bekannter zu machen und die Öffentlichkeit auf 
diese seltene, fortschreitende Stoffwechselkrankheit zu sensibilisieren. 

Die Ausstellung präsentiert unter dem Titel 
„Hunter in Focus“ auf sieben Paneelen 
Bilder und Geschichten von neun 
Patienten mit Morbus Hunter. Dafür wurden 
Patienten unterschiedlichen Alters und 
unterschiedlicher Krankheitsausprägung 
ausgewählt, so dass der Betrachter ein 
umfangreiches Gesamtbild von MPS II 
erhält. Die weltweite MPS-Gemeinde ist 
aufgrund der Seltenheit der Erkrankung eher 
klein. Dennoch ist die Erkrankung selbst in 
Wels Realität. 

Wir sind dem Klinikum Wels-Grieskirchen 
sehr dankbar für die unentgeltliche 
Ermöglichung dieser Arbeit, denn nur dann, 
wenn es uns gelingt, die Öffentlichkeit 
(und damit meine ich auch medizinisches 
Personal!) gezielt auf MPS aufmerksam zu 
machen, werden unsere Patienten zukünftig 
auch früher erkannt und richtig diagnostiziert. 
Dadurch steigen besonders bei Patienten 
mit MPS II die Chancen auf eine bessere 
Lebensqualität, denn diese MPS-Form 
ist seit mehreren Jahren therapierbar. 
Ein frühzeitiger Therapiebeginn kann 
das Entstehen massiver Behinderungen 
verhindern.

Die Firma Shire, Hersteller des Medikaments 
zur Behandlung von MPS II, hat dieses 
Projekt gemeinsam mit der Stiftung Positive 
ExposureTM  initiiert und uns zur Verfügung 
gestellt. 

Für 2014 planen wir die Ausstellung ins 
AKH Wien zu bringen. So hoffen wir, dass 
wir auch dort auf offene Ohren (und offene 
Herzen) stoßen werden.

Michaela Weigl
Informationen über Positive Exposure finden 

Sie unter www.positiveexposure.org.

„Hunter in Focus“- im Klinikum Wels-Grieskirchen
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Unsere Tochter Franziska ist ein richtiger 
Sonnenschein - im Februar 2014 wird 
unser Mäderl drei Jahre alt.
Franziska ist ein sehr fröhliches Mädchen; 
sie singt gerne Melodien nach, wie zum 
Beispiel "Hänschen klein" oder "Hoch auf 
dem gelben Wagen".

Vor fast einem halben Jahr erhielten 
wir an der Uni-Kinderklinik in Graz die 
erschütternde Diagnose der lysosomalen 
Speichererkrankung - zuerst ´mal ein 
Schock; doch dann der Blick nach vorn 
und das sich ausführlich rund um die 
Krankheit Informieren.

Franziska ist meistens gut drauf; sie bewegt 
sich im Rahmen ihrer Möglichkeiten sehr 
viel, ist aber in ihrer Bewegungsfreiheit 
eingeschränkt. Wir gehen schon sehr 
lange regelmäßig zur Physio-, Ergo- und 
Logopädie an der Uni-Kinderklinik in Graz 
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EP-Untersuchung ohne Narkos
e

und machen auch zu Hause 
spielerisch die gelernten 
Übungen; unser Mäderl macht 
da ganz brav mit. Franziska 
bewegt sich überwiegend auf 

dem Rücken weiter, u.a. durch 
Rollen.

Aufgrund der motorischen 
Einschränkung wurde an der 

Uniklinik die Untersuchung des 
"craniocervicalen Übergangs" vorge-
schlagen. Da diese Untersuchung 
grundsätzlich mittels MRT durchgeführt 
wird und hierfür eine Narkose 
erforderlich ist, kamen bei mir Zweifel 
auf. Wir haben erfahren, dass es eine 
Alternative hierzu gibt - die sogenannte 
SSEP, bei welcher keine Narkose oder 
Sedierung notwendig ist, sofern wir 
unsere Franziska gut genug ablenken 
können. Nur wenn unser Sonnenschein 
die Untersuchung toleriert und dabei 
ruhig und entspannt ist, kann man ein 
Ergebnis erwarten.  Bei der SSEP wird - 
soweit ich es verstanden habe - durch 
Elektroden die Signalübertragungszeit 
von den Armen zum Gehirn gemessen.
Am 7. 11. war es soweit: Franziska, meine 
Mama und ich machten uns mittags auf 
den Weg in die Klinik. Wir wurden in das 
Untersuchungszimmer gebeten. Zuerst 
wurde uns alles erklärt und gezeigt - 
das bestätigte das Vertrauen und ich 
war in meiner Meinung bestärkt, dass 
unsere Franziska diese Untersuchung 

ohne Narkose ganz toll meistern würde. 
Meine Mutter und ich haben Franziska 
abgelenkt; Franziska hat bei ihrer Oma 
die "Sitzposition" eingenommen und als 
"Einstimmung" haben wir den Melodien 
von Franziska´s "Baby Pad" gelauscht. 
Während der Untersuchung haben wir 
gemeinsam gesungen, ich habe ihr 
aus ihrem Lieblingsbuch (Barbapapa- 
"Der Garten") vorgelesen und wir haben 
zusammen die Bilder hierzu bestaunt.

Das hat super geklappt - dies ist 
selbstverständlich auch auf die besonders 
netten Damen, welche die Untersuchung 
durchgeführt haben, zurückzuführen, da 
sie sehr auf die Bedürfnisse unseres 
Sonnenscheins eingegangen sind. Vielen 
Dank dafür. Auch über das Ergebnis 
freuen wir uns sehr, da die Werte in 
Ordnung sind.

Unser Dank gilt auch Frau OA Dr. 
Brunner-Krainz, die diese Untersuchung 
(gemeinsam mit Herrn Doz. Seifert) 
ermöglichte, immer ein offenes Ohr für 
unsere Anliegen hat und auch unsere 
Bedenken ernst nimmt.

Wir sind alle ganz stolz, dass unsere 
Franziska diese Untersuchung ohne 
Narkose und auch ohne Sedierung so 
spitzenmäßig gemeistert hat. Wie sage 
ich immer zu Franziska? „Du bist mein 
ganz persönlicher Superstar!“

Mama Evelyn
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Anlässlich der diesjährigen 
Generalversammlung der 
Österreichischen Gesellschaft 
für Mukopolysaccharidosen 
wurde nach einstimmigem 
Beschluss des Vorstandes 
die Ehrenmitgliedschaft  an 
Professor Dr. Eduard Paschke 
verliehen.

Professor  Paschke ist Biochemiker und hat 
am 1.10.1982 an der Kinderklinik der Karl-
Franzens-Universität  in Graz  zunächst 
als Universitätsassistent im Klinisch-
chemischen Labor ebendort gearbeitet, 
sowie ab 1983 mit dem Aufbau eines 
Labors zur Diagnose und Erforschung 
angeborener Stoffwechselstörungen 
begonnen. Ab 1987 war er der Leiter 
der „Arbeitsgruppe für Angeborene 
Stoffwechselerkrankungen“, 1997 wurde 
ihm der Titel „ao.Univ.Prof.“ verliehen.

Seine „Lehrjahre“ bei Professor Kresse 
in Graz und später in Münster haben 
offenbar schon früh erste Weichen gestellt, 
Professor Kresse gilt als Erstbeschreiber 
der Mukopolysaccharidose Typ IIID, 
für welche er den Nachweis des 
Enzymdefektes als Ursache erbrachte. 
Das Interesse von Professor Paschke 
an lysosomalen Erkrankungen und 
die wissenschaftliche Begeisterung für 
besondere Formen von angeborenen 
S t o f f w e c h s e l e r k r a n k u n g e n 
(Mukopolysaccharidose Typ IVB – 
Morquio B und GM1-Gangliosidose) 
haben über Jahrzehnte Früchte 
getragen: Prof. Paschke hat in Graz 
ein Stoffwechsellabor geschaffen, in 
welchem österreichweit die ersten 
molekulargenetischen Untersuchungen 
bei Mukopolysaccharidosen  und LSDs 
möglich waren, aber auch die ersten 
Pränataldiagnosen. Dieses Labor ist eine 
Einrichtung geworden, die zahlreichen 
Familien in Österreich Unterstützung 

Ehrenmitgliedschaft 
der Österreichischen Gesellschaft 
für Mukopolysaccharidosen
an Professor Dr. Eduard Paschke

bei der Diagnose, der Frage nach 
einem Überträgerstatus und bei 
Schwangerschaften angeboten hat. 
Er hat zahlreiche Publikationen über 
angeborene Stoffwechselerkrankungen 
in hochwertigen wissenschaftlichen 
Journalen publiziert und noch mehr 
Vorträge gehalten, in welchen er 
immer anschaulich die komplexen 
biologischen Besonderheiten der 
Mukopolysaccharidosen aufzeigte.

Unermüdlich hat er sich jedoch 
auch ab den ersten Jahren um die 
Zusammenarbeit und später um die 
aktive Mitarbeit bei der Österreichischen 
Gesellschaft für Mukopolysaccharidosen 
bemüht. Er hat bei zahlreichen MPS-
Konferenzen Vorträge gehalten oder 
Familien beraten. 
Gelegentlich hat er auch zur Unter-
haltung beigetragen und bei den 
Unterhaltungsabenden mitmusiziert.

Von 2000 – 2011 hat er die Agenden 
der Forschungsgesellschaft für 
Mukopolysaccharidosen als Vor-
sitzender übernommen und Geld des 
Bundesministeriums für Wissenschaft 
(manchmal auch Sport oder Kunst) 
lukriert und damit Projekte in die 

Tat umgesetzt, mit welchen neue 
Erkenntnisse gewonnen wurden. 
Wenn Professor Paschke 2014 in den 
wohlverdienten (offiziellen) Ruhestand 
gehen wird, hat er schon weise 
vorausblickend Herrn Dr. Werner 
Windischhofer als seinen Nachfolger 
gesichert und eingewiesen.

Mit der Überreichung der Ehrenmit-
gliedschaft wurde ein Wunsch des 
Vorstands realisiert, welcher, wie 
es Frau Michaela Weigl ausdrückte, 
schon „längst fällig“ war. Umso 
herzlicher sei Dir, lieber Edi, gratuliert, 
da Du so lange darauf warten 
musstest, obwohl Du es längst 
verdient hättest! Wir sehen der 
Zukunft vertrauensvoll entgegen, zum 
einen, weil auch Dr. Windischhofer 
bereits mit der Begeisterung für 
dieses Gebiet angesteckt wurde, 
zum anderen, weil Deine Arbeit an der 
Kinderklinik in Graz der Grundstein 
noch für viele weitere Jahre im 
Stoffwechselbereich sein wird.

Herzliche Gratulation und noch die besten 
Wünsche für die letzten verbleibenden 
Monate „im Amt“, 

Susanne.
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Wenn du bei Nacht den 
Himmel anschaust, wird es dir 

sein, als lachten alle Sterne, 
weil ich auf einem von ihnen 

wohne, weil ich auf einem von 
ihnen lache. 

aus: Der kleine Prinz

Stefan
Plamberger
28. 11. 2012

Florian
Auer

4. 10. 2013

Da ist ein Land der Lebenden und 
ein Land der Toten und die Brücke 
zwischen ihnen ist die Liebe – das 
einzig Bleibende, der einzige Sinn.

Thornton Wilder, Schlusssatz aus „Die Brü-

cke von San Luis Rey“

Ed Wraith
10. 4. 2013

- 10 -



Florian
     MPS III A           Geb. 6. 4. 1993          Gest. 4. 10. 2013

Auf die Therapiewoche in Maria Alm im Juli 2013 
freute sich schon die ganze Familie. Leider kam 
es anders. Flo´s Gesundheitszustand änderte sich 
plötzlich.
Eine Woche vorher wurde Flo mit akuten Schmerzen 
ins Krankenhaus gebracht, wo er sofort operiert 
werden musste. Danach war er drei Wochen auf er 
Intensivstation im künstlichen Tiefschlaf. Nach der 
Entlassung aus dem Krankenhaus konnte ich ihn 
wieder zu Hause pflegen, doch es war nicht mehr so 
wie früher. Trotz der zweimonatigen intensiven und 
liebevollen Pflege verschlechterte sich sein  Zustand. 
 
Am 1. Oktober wurde Florian wieder ins Krankenhaus 
gebracht. Trotz aller Bemühungen der Ärzte schlief 
mein Liebling Flo  am 4. Oktober friedlich ein.
Ich bin so dankbar dafür, dass ich in dieser Stunde 
bei ihm sein durfte. 

Im Nachinein denke ich, Florian wollte die letzten 
Wochen zu Hause mit mir verbringen.

Sonja Auer

Erinnerung an Dr. Ed Wraith

Neben seiner Familie trauern weltweit auch seine Fachkollegen, das gesamte MPS-
Netzwerk der MPS-Gesellschaften und natürlich ganz besonders die MPS-Familien. 

Ed Wraith trat 1987 in das Leben der englischen MPS-Gesellschaft, als das Manchester 
Children´s Hospital mit der Bitte an Christine Lavery herantrat, Spenden zu sammeln, 
um einen zweiten Kinderarzt beschäftigen zu können, der sich der Kinder mit 
MukoPolySaccharidosen annehmen sollte. Vom ersten Moment an wusste sie, dass 
sie einen Menschen unterstützen würde, dessen absolute Priorität es sein würde, für 
diese Kinder da zu sein. Sie hat es nie bereut, denn tatsächlich war er all die Jahre in 
einzigartiger und selbstloser Weise im In- und Ausland für MPS-Kinder da,. 
Er hatte eine besondere Gabe, Familien die schreckliche Diagnose MPS mitzuteilen und 
in stundenlangen Gesprächen so zu erklären, dass sie das Gefühl hatten, mit diesem 
Arzt an ihrer Seite alles meistern zu können. 
Selbst für uns in Österreich war Ed Wraith immer etwas Besonders, ganz speziell für seine 
Ärztekollegen. Auch für mich war genau er der Erste, dem ich uneingeschränkt vertraute     
und dessen Ratschläge ich vorbehaltlos -  bis hin zu einer Halswirbelsäulenoperation 

in Manchester - befolgte, nachdem wir die erschütternde Diagnose MPS 
erhalten hatten.  

Wir werden ihn alle schmerzlich vermissen,  war er doch nicht nur DER 
Experte schlechthin, sondern auch Freund und Mentor für viele Kollegen 
überall auf der Welt.

Michaela Weigl

Fotos rechts: Dr. Ed Wraith bei österr.eichischen Konferenzen im Jahr 1987 und 2000.
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Als Stefan im Februar 1998 auf die Welt kam, waren wir eine 
glückliche kleine Familie.

Aber dann: mit sechs Wochen hatte er seine erste OP 
(Leistenbruch). Die ersten beiden Winter hatte er ständig 
Bronchitis. Den zweiten Sommer genossen wir, weil es ihm 
in der warmen Jahreszeit immer besser ging.
Er lernte wie ein gesundes Kind im normalen Alter sitzen 
und gehen, nur das Sprechen machte ihm keinen 
Spaß. Und dann, als er zwei Jahre alt war, kam die 
schreckliche Diagnose: MPS II.
Es folgten zahllose Krankenhausaufenthalte, Ohren-
OP´s, Zahn-OP´s, eine Mandel-OP und seine Herz-OP. 

Aber wir ließen uns, nachdem unsere Welt zuerst einmal 
zusammengebrochen war, nicht von MPS unterkriegen. 
Für uns war es jetzt die wichtigste Aufgabe, dass wir 
unser Leben mit Stefan so normal wie möglich lebten. 
Nachdem Stefan seine Herz-OP gut überstanden hatte, 
kam er mit vier Jahren in den Kindergarten. Durch die 
dortige Unterstützung schafften wir es, dass er untertags 
keine Windel mehr brauchte. In dieser Zeit gingen wir 
mit Stefan auch oft Schifahren und Bergsteigen. Wenn 
wir mit einer Gondel auf den Berg fuhren, sagte er dazu 
„Flieger fahren“.
Und dann wurde Thomas geboren und Stefan liebte 
seinen Bruder von Anfang an. Er half beim Windeln 
wechseln mit und schob voller Begeisterung beim 
Spazierengehen den Kinderwagen. 
Mit sieben Jahren besuchte er vier Jahre lang die 
Integrationsklasse der Volksschule. Dort lernte er 
mittels Schokoladenikoläusen und –osterhasen das 
Mengenerfassen bis zur Zahl 10 und um die 100 
Wörter konnte er ganzheitlich lesen. Wenn Stefan 
einmal was nicht passte, sagte er einfach: „Lehrer 
lästig!“
Er durfte auch bei der Jugendrotkreuz-Gruppe dabei 
sein, was ihm großen Spaß machte, weil er von der 
Rettung und der Feuerwehr fasziniert war.
Als Thomas größer wurde, lernten sie gemeinsam 
Radfahren. 
Fasching war auch immer ein großes Highlight. 
Seit dem Kindergarten wollte sich Stefan immer als 
„Feuermann“ verkleiden und strahlte dann immer übers 
ganze Gesicht.
Der wichtigste Tag im Jahr war für ihn natürlich der 
Nikolaustag. Wenn der Nikolaus mit seinen Krampussen 
ins Haus kam und er den Nikolausstab halten durfte, dann 
war er glückselig. Er hörte gespannt zu, was der Nikolaus 
sprach, und wenn dieser dann die Kinder aufforderte, etwas 
aufzusagen oder zu singen, dann sagte er: „Nikolaus, Nikolaus, 
Nikolaus, Heandl, Glocke“ (Hörndl =>Krampus).
Danach kamen auch noch „Weihnachten“ und das „Christkind“ 
und die „Packerl“. Das waren auch die Wörter, die er bis zuletzt 
ganz richtig aussprach.
Pferde zählten auch zu seiner Leidenschaft. Sein erster Ritt war 
auf einem Pony namens Susi. Seitdem hieß jedes Pferd/Pony 
Susi. Das änderte sich erst, als wir unseren Balu bekamen – von 
da an hieß es nur noch „Pony reiten“.

Stefans (kurzes) Leben
Michaela PlambergeR

Weint nicht, weil ich gegangen bin, 
sondern lacht, wie ich es mein ganzes 
Leben getan habe!



- 13 -

Stefan war ein sehr gläubiger Mensch. 
Wenn er ein Kreuz an der Wand sah, 
dann schaute er immer ganz aufgeregt 
hin. Und in der Kirche war er immer sehr 
andächtig. Natürlich war für ihn seine 
Erstkommunion ein tolles Erlebnis.

Als Stefan mit neun Jahren seine erste 
EET bekam, und wir dadurch jede 
Woche ins Krankenhaus mussten, 
obwohl er Krankenhäuser absolut 
nicht mochte („nimma“), war das für 
ihn wie Urlaub. Wenn er in seinem 
Bett lag, die Infusion bereits angehängt 
war und er ganz ungeduldig auf das 
Essen wartete, sagte er im letzten Jahr 
immer „Hotel“. Die EET akzeptierte er in 
seinem Leben, weil er genau wusste, 
dass sie sehr wichtig für ihn war.
Mit elf Jahren kam er in die KIE-
Klasse (Kinder mit individueller 
Entwicklungsbegleitung) der 
Förderschule Bad Ischl. Dort stand 
unter anderem eine ganz andere 
Förderung an der Tagesordnung: 
Kommunikation. Bis wir als Eltern 
verstanden, wie wichtig das für Stefan 
war, verging ein Jahr. Dann begannen 
wir mit Piktogrammen zu arbeiten. Und 
plötzlich wurde das Leben mit Stefan 
wieder um einiges leichter, weil wir 
endlich miteinander kommunizierten 
und nicht immer raten mussten, was 
er gerade brauchte. Stefan hatte nun 
die Möglichkeit sich einzubringen, sich 
mitzuteilen, konnte etwas „erzählen“ 
und zum Beispiel auch „sagen“, wenn 
er aufs WC musste. Zumindest in 
der Schule, zuhause ging er bis zum 
Schluss selbständig. 
Es war einfach nur schön zu sehen, 
wenn seine Mitschüler, die sich auch 
nicht sprachlich ausdrücken können, 
mittels Computer ihre Gefühle, 
Bedürfnisse und Gedanken mitteilten. 
Diese Chance wollten wir Stefan 
auch geben. Er sollte sich mit seinen 
Möglichkeiten verständigen können. 
Darum bekam Stefan mit vierzehn 
Jahren seinen Sprachcomputer. Auch 
deshalb, damit er genügend Zeit hätte, 
um den Umgang damit zu lernen 
und er sich dann mit 18 Jahren damit 
verständigen könnte, wenn er in eine 
Tagesheimstätte kommen würde.

Ganz wichtig für Stefan waren die 
Therapiewochen. Er liebte es, wenn er 
euch alle getroffen hat und mit euch 
etwas unternehmen durfte. 
Als wir von unserer letzten 
gemeinsamen MPS-Therapiewoche 
in Hochfügen nach Hause fuhren, 
machten wir einen Abstecher in einen 

Freizeitpark und da fuhr er noch einmal ganz alleine mit 
einem Elektro-Scooter.

Obwohl Stefans Leben durch ständige Schmerzen begleitet 
wurde, hatte er das Glücklichsein nicht verlernt. Bis zuletzt 
behielt er sich das Lachen, das Umarmen als Ausdruck seiner 
Zuneigung und seine Selbständigkeit bei. Und er wusste 
immer, was er wollte und hat das auch solange eingefordert, 
bis er das Gewünschte bekam.

Im November 2012 standen dann Veränderungen in seinem 
Leben an. Die EET sollte zukünftig beim Hausarzt stattfinden 
und seine zweite Herz-OP wurde geplant. Unsere Sorge war, 
ob er nach dieser OP noch herumlaufen würde, oder ob dann 
ein Rollstuhl sein ständiger Begleiter werden würde.
Und es kam doch ganz anders!
Obwohl er in den letzten Wochen immer kränkelte, lief er 
noch am letzten Tag im Haus herum, ging selbstständig aufs 
WC, beschäftigte sich alleine, aß selbständig, umarmte uns, 
lachte mit uns und war dankbar für alles, was wir für ihn taten. 

Dann ging er in sein Bett und schlief für immer ein. 

Von seinem Entschluss zu gehen, konnte ihn niemand 
mehr abbringen. Zuerst die Herz-OP zu überstehen und 
dann wochenlanges Liegen im Bett und die Aussicht, sein 
restliches Leben im Rollstuhl zu verbringen, wollte er in erster 
Linie sich selbst und auch uns ersparen. Wir sollten endlich 
wieder Familie sein und nicht immer wieder auseinander 
gerissen werden.

Stefans Begräbnis war am letzten Tag des Kirchenjahres. Ein 
Kreis wie einige andere, die sich im Bezug auf sein Leben 
geschlossen haben.

Seit diesem Tag hat sich vieles für uns geändert. Unser Leben 
war ja total auf Stefans Bedürfnisse ausgerichtet. Ich glaubte, 
dass mir ein Stück von meinem Herzen herausgerissen 
wurde, aber Thomas meinte, dass dieses Stück durch die 
Liebe von Stefan wieder ausgefüllt ist. Seither ist Stefan immer 
bei uns - in unserem Herzen.
Anfangs fehlte mir unser Leben mit Stefan sehr, weil ich 
hauptsächlich die Aufgabe hatte, mich um ihn zu kümmern. 
Seit Februar habe ich eine Arbeit, die mir viel Spaß macht und 
die Zukunft unserer Familie nimmt auch schon Formen an.

Im letzten Jahr ist mir sehr bewusst geworden, dass unsere 
Kinder, trotz ihrer nicht perfekten Körper, eine Persönlichkeit, 
Bedürfnisse und auch das zugehörige Potential, diese 
auszudrücken, haben. Wir Eltern müssen den Mut haben, 
ihnen auch das zuzugestehen, was schier unglaublich, 
unmöglich oder undenkbar ist. Lasst einfach nichts 
unversucht! Alles wirkt sich auf die Lebensqualität aus.
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Trauererlebnisse verändern unsere 
Welt von heute auf morgen. Wenn 
wir einen geliebten Menschen ver-
lieren, so ist Trauer eine natürliche 
Reaktion. Wie diese Trauer aus-
sieht, das ist ganz individuell und 
einzigartig. Deshalb ist die Tiefe 
und Dauer der Trauer bei jedem 
Menschen verschieden.
Weil Trauer etwas sehr Schmerz-
haftes ist, kann sie völlig uner-
wartete Gefühle und körperliche 
Beschwerden hervorrufen. Vie-
le Gefühle in der Trauer können 
gleichzeitig erfahren werden. Trau-
ernde wählen oft das Bild der „Ach-
terbahn der Gefühle“.

Es gibt keinen richtigen
oder falschen Weg zu trauern
Es ist sehr schwer, den Verlust wahrneh-
men zu können. So ist es auch nicht un-
gewöhnlich, wenn Sie manchmal
das Gefühl haben, den verstorbenen 
Menschen leibhaftig gesehen oder ge-
hört zu haben. Viele Ihrer eigenen Re-
aktionen, aber auch die der anderen, 
können Sie sehr verunsichern und zu-
sätzlich traurig machen.

Jeder kann mit Trauer fertig werden,
nur nicht der, der selbst davon betrof-
fen ist.
William Shakespeare

Es gibt keinen richtigen oder falschen 
Weg, wie Sie in der Trauer fühlen oder 
handeln sollen. Vielleicht weinen Sie 
viel, sind traurig, ebenso auch wütend 
und geschockt. Sie fühlen sich leer, wie 
betäubt, haben Schuldgefühle oder er-
leben viele andere Emotionen. Trauer-
gefühle und Trauerreaktionen können 
Sie auch ganz unerwartet treffen.
Betäuben Sie sich nicht mit Medika-
menten, auch wenn es sehr schwer für 
Sie ist.
All diese genannten Gefühle und Reak-
tionen sind normal in der Trauer.
Wir alle müssen lernen, mit unserer 
Trauer auf unterschiedliche Art und Wei-
se umzugehen. Vielleicht sind Sie auch
überrascht über die Stärke Ihrer Gefühle.

Eine „Achterbahn der Gefühle“
Sie durchleben Verzweiflung und Be-
drücktsein und stellen fest, dass Sie al-
les Interesse am Leben verloren haben.

Über die Trauer
Texte aus „Handreichung 

für trauernde Menschen“ Caritas Wien

Oder Sie haben den Eindruck, dass 
„nichts mehr geht“. Vielleicht denken Sie 
auch, dass kein anderer Mensch jemals 
das durchgemacht hat, was Sie jetzt er-
leben. Das sind alles ganz natürliche 
Reaktionen auf einen schweren Verlust 
und nicht etwa ein Zeichen dafür, dass 
Sie „durchdrehen“. Sie werden viel Leid, 
Traurigkeit und zahlreiche bohrende
Fragen empfinden. 
Sie werden auch einige der folgenden 
Gefühle entdecken: Selbstkritik und 
Schuldgefühle, Panik, Selbstmitleid, 
Zorn und Wut (vielleicht sogar auf den 
verstorbenen Menschen), Ungeduld mit 
anderen Menschen und mit sich selbst. 
Wenn Sie solche Erfahrungen machen, 
kommt es Ihnen vielleicht so vor, als 
sollten Sie sie am besten verbergen. 
Tatsächlich sind sie aber ein ganz nor-
maler Teil des Trauerprozesses. 
Nicht alle Gefühle, Reaktionen und 
Erfahrungen müssen bei jedem Men-
schen vorkommen. Scheuen Sie sich 
nicht davor, mit einem teilnahmsvollen 
Zuhörer darüber zu sprechen.
Es verletzt Sie zusätzlich, wenn Sie er-
leben müssen, dass einige Familien-
angehörige und Freunde Ihnen nun 
aus dem Weg gehen. Dies passiert tat-
sächlich häufig. Meistens liegt es daran, 
dass die Menschen nicht recht wissen, 
was sie zu Ihnen sagen sollen.

Gehen Sie liebevoll
mit sich selbst um
Es wäre deshalb gut, wenn es Ihnen 
gelänge, auf andere Menschen zuzu-
gehen. Lassen Sie sie wissen, dass Sie 
gerne über den geliebten Menschen 
sprechen würden und die Unterstüt-
zung anderer benötigen. Gehen Sie in 
der Trauer geduldig und liebevoll mit 
sich selbst um. Treffen Sie vor allem in 
der Anfangssituation nach Möglichkeit 
keine vorschnellen großen Entschei-
dungen wie Umzüge, Arbeitswechsel 
usw. 
Sie benötigen für Ihre Trauer viel Ener-
gie und Kraft. Viele trauernde Menschen 
fühlen sich in dieser Zeit angespannt 
und zerschlagen, es fällt ihnen schwer, 
zu essen oder zu schlafen. Trauer 
braucht viel Zeit, sie kann außerordent-
lich anstrengend sein und bis zur Er-
schöpfung führen.
Trauer trifft den ganzen Menschen. 
Deshalb ist es wichtig, die angebotene 
Unterstützung anderer annehmen zu 
lernen. Vielleicht hilft es Ihnen, wenn Sie 

Hilfe für alltägliche praktische Dinge er-
halten.

Viele Faktoren beeinflussen die Art und 
Weise, wie Menschen in der Trauer 
denken, fühlen und handeln: die Art des 
Verlustes, das Geschlecht und Alter der 
Trauernden, die Todesumstände, die 
psychische und physische Gesundheit
der Trauernden, die Art der Beziehung 
zur/zum Verstorbenen, die familiäre 
Situation und Unterstützung, religiöse 
und kulturelle Aspekte, soziale und fi-
nanzielle Umstände sowie gleichzei-
tiges Vorliegen mehrerer kritischer Le-
bensumstände.
 
Schenk jedem Lebenden deine Ga-
ben,
und auch den Toten versag deine Lie-
be nicht!
Entzieh dich nicht den Weinenden,
vielmehr traure mit den Trauernden.

Aus dem Buch Jesus Sirach (Sir 7, 33-34)

... auch der tiefe Schmerz
verändert sich
Trauer ist ein außerordentlich individu-
eller und vielschichtiger Prozess und 
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gegenüber untreu. Aber Sie können 
ganz sicher sein: Das, was in Ihrer-
Vergangenheit geschehen ist, und 
das, was der verlorene Mensch für Sie 
bedeutet hat, wird immer ein Teil von 
Ihnen bleiben. Dies wird auch nicht 
dadurch beeinträchtigt, dass Sie eines 
Tages die Gegenwart wieder bejahen 
und genießen können.

Wenn Jesus – und das ist unser Glau-
be – gestorben und auferstanden ist,
dann wird Gott durch Jesus auch die 
Verstorbenen mit ihm zur Herrlichkeit 
führen. Und wir werden dann immer 
beim Herrn sein. Tröstet also einander 
mit diesen Worten.

Aus dem ersten Brief an die Thessalonicher (1 
Thess 4,14.17b.18)

Der Tod beendet ein Leben, nicht eine 
Beziehung.

(Mitch Albom: Dienstags bei Morrie. München: 
Goldmann, 1999, S. 198)

Im Land der Trauer
Im Land der Trauer

will die Nacht
nicht mehr aufwachen.

Mond und Sterne haben
längst ihr Leuchten

eingestellt.
Selbst die Schatten

gingen in der Finsternis
verloren.

Schwarze Gräser
säumen unseren Weg,
den wir nicht sehen.

Doch jede Hand,
die man uns entgegenstreckt,

verwandelt
sich in Licht.

Renate Salzbrenner
aus: Salzbrenner, Renate „Auf einem Regenbo-

gen“ Gedichte zur Trauer und Hoffnung

Trauer gleicht einem langen Tal, einem 
gewundenen Tal, wo jede Biegung 
eine völlig neuartige Landschaft ent-
hüllen mag.
Wie schon bemerkt, tut es nicht jede 
Biegung.
Manchmal besteht die Überraschung 
aus dem Gegenteil; man steht genau 
vor der gleichen Landschaft, die man 
kilometerweit hinter sich glaubte.
Dann fragt man sich, ob das Tal nicht 
ein Graben sei, der im Kreis führt.

Clive S. Lewis: Über die Trauer. Patmos Verlag, 

1982.

Die Dahingegangenen bleiben
mit dem Wesentlichen,
womit sie auf uns gewirkt haben
mit uns lebendig,
solange wir selber leben.

Hermann Hesse

Jüdisches Gebet
Beim Aufgang der Sonne
und bei ihrem Untergang
erinnern wir uns an sie.

Beim Wehen des Windes
und in der Kälte des Winters

erinnern wir uns an sie.
Beim Öffnen der Knospen

und in der Wärme des Sommers
erinnern wir uns an sie.

Beim Rauschen der Blätter
und in der Schönheit des Herbstes

erinnern wir uns an sie.
Zu Beginn des Jahres

und wenn es zu Ende geht,
erinnern wir uns an sie.
Wenn wir müde sind
und Kraft brauchen,

erinnern wir uns an sie.
Wenn wir verloren sind

und krank in unserem Herzen,
erinnern wir uns an sie.

Wenn wir Freude erleben,
die wir so gern teilen würden,

erinnern wir uns an sie.
Solange wir leben,

werden sie auch leben,
denn sie sind nun ein Teil von uns,

wenn wir uns an sie erinnern.
nach “Tore des Gebets”,

Reformiertes Jüdisches Gebetsbuch

Ich will dir sagen, was dir hilft:
Weinen, weil du verlassen bist, denn du 
bist es.
Weil dir kalt ist. Es ist wirklich kalt.
Weil dir das Weh das Herz zusammen-
zieht, mehr, als irgendeiner von uns ermisst.
Schreien. Auch wenn es jemand hört.
Ich verstehe es, wenn du zornig bist,
wenn du wütend bist auch auf Gott,
der das zugelassen oder gar gewollt hat.
Auch Hiob klagte Gott mit harten Wor-
ten an.
Verstummen, wenn du das Gefühl hast,
der andere könne nicht verstehen.
Wenn du zu müde bist, zu reden,
oder wenn du dich, auf eine seltsame 
Weise schuldig fühlst.
Eines Tages wird es nicht mehr so wich-
tig sein, zu weinen oder zu schreien.
Aber jetzt tut es gut.
Und jetzt soll es dir niemand verwehren.

aus: Jörg Zink, Trauer hat heilende Kraft.
Stuttgart: Kreuz Verlag, 8. Aufl., 2002

jeder von uns reagiert in der Trauer 
ganz unterschiedlich. Deshalb sollten 
Sie sich auch nicht in irgendeiner Wei-
se als „unnormal“ empfinden, wenn Ihre 
Trauer nicht so verläuft, wie gerade be-
schrieben. Es ist vor allem wichtig, dass 
Sie sich selbst erlauben, zu trauern. Im 
Laufe des Trauerweges kann es aber 
auch wichtig werden, dass Sie sich 
selbst immer wieder erlauben, die Trau-
er einmal ruhen zu lassen.

Stark wie der Tod ist die Liebe ...
Hohelied 8,6

Die Trauer um einen schweren Verlust 
mag vielleicht niemals enden, aber sie 
verändert sich, auch der tiefe Schmerz
verändert sich. Sie können mit der Zeit 
lernen, mit dem Verlust weiter zu leben. 
All das, was Ihnen für ein Weiterleben 
nach dem Verlust hilft und wertvoll ist, 
wie z.B. Erinnerungen an den geliebten 
Menschen, können Sie in Ihr neues Le-
ben mitnehmen. In dieser Zeit kann es 
wichtig sein, alte Interessen zu erneuern 
und neue Beschäftigungen und Inter-
essen zu entdecken. 
Vielleicht kommt es Ihnen so vor, als 
würden Sie der verstorbenen Person 
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Gemeinsam mehr erreichen –  mit   einer Stimme.

Wäre es nicht großartig, wenn zumindest die gröbsten Probleme gelöst wären, die sich Menschen 
mit seltenen Erkrankungen stellen?

Natürlich können wir keine Wunder bewirken. Viele Fragen sind auch nicht über Nacht zu klären. Was 
wir tun können ist, uns unter einem Dach vereinigen und die Herausforderungen gemeinsam und koordiniert 
annehmen. Mit einer – kompetenten und gut hörbaren – Stimme erreichen wir mehr, als wenn wir weiter als 
Einzelkämpfer unterwegs sind.
Genau das ist die Idee von Pro Rare Austria. Diese Allianz für seltene Erkrankungen wurde Ende 2011 als gemeinnütziger 
Verein gegründet und entwickelt sich gerade zur – offiziell anerkannten – österreichweiten Dachorganisation aller Vereine, 
Plattformen, Patienteninitiativen und Selbsthilfegruppen im Bereich der seltenen Erkrankungen. Fast 40 Mitglieder haben sich Pro 
Rare Austria bereits angeschlossen.

Wir haben schon einiges geschafft. Beispielsweise haben wir intensiv am Entwurf für den sogenannten Nationalen Aktionsplan 
für seltene Erkrankungen mitgearbeitet. Hier wurden wesentliche Ziele und Vorgaben definiert, um die Besonderheiten seltener 
Erkrankungen und die Selbsthilfe zu verankern sowie Diagnose, medizinische Versorgung und Forschung für unsere Betroffenen 
zu verbessern. In das Projekt waren Gesundheits-, Sozial- und Wirtschaftsministerium sowie alle wesentlichen Akteure des 
österreichischen Gesundheitssystems eingebunden. Bereits Anfang 2014 startet die Umsetzung erster Maßnahmen.

Einmal im Jahr weisen wir am – mittlerweile weltweit begangenen – Tag der seltenen Erkrankungen (Rare Disease Day) auf 
die Anliegen, Nöte und Sorgen aller Betroffenen hin. Auch diese Initiative und die seit 2008 durchgeführten Veranstaltungen 
leben davon, dass möglichst viele Menschen mitmachen. Auch 2014 gibt es wieder den Marsch der Seltenen Erkrankungen - 
marschieren Sie mit!

 

 

Cystische Fibrose … Ichthyosis … Epidermolysis bullosa … Angelman Syndrom 
Primäre Immundefekte … Mukopolysaccharidosen … Spina bifida … Fibromyalgie
Tuberöse Sklerose … Klinefelter Syndrom … Galaktosämie … Lungenhochdruck 

Juvenile chronische Arthritis … Hämophilie … Familiäres Parkinson-Syndrom
Alpha-1-Antitrypsin-Mangel … Morbus Wilson … Lymphangioleiomyomatose 
Myasthenia gravis … Morbus Hodgkin … Marfan Syndrom … Interstitielle Cystitis
Morbus Cushing … Neurofibromatose … Porphyrie … Morbus Waldenström
Kälteagglutinin Syndrom … Osteogenesis imperfecta … Ehlers-Danlos Syndrom 
Sarkoidose … Asperger-Syndrom … Morbus Reiter … Rett-Syndrom …Wilms Tumor
Creutzfeldt-Jakob-Krankheit … Amyotrophe Lateralsklerose … Prader-Willi-Syndrom
Dermatomyositis … Retinitis pigmentosa … Morbus Refsum … Lupus erythematodes
DiGeorge-Syndrom … Morbus Gaucher … Sjögren-Syndrom … Alpers-Syndrom 
Chorea Huntington … Morbus Addison … Adrenoleukodystrophie … Narkolepsie
Metachromatische Leukodystrophie … Muskeldystrophie Duchenne … Zystinurie
Cornelia-de-Lange-Syndrom … Glioblastom … Charcot-Marie-Tooth-Krankheit
Wegener-Granulomatose … Morbus Bechterew … Morbus Fabry … Conn-Syndrom
Polycythämia vera … Sklerodermie … Tourette-Syndrom … Friedreich-Ataxie 
Myotone Dystrophie … Adrenogenitales Syndrom … Von Hippel-Lindau-Syndrom
Gerstmann-Sträussler-Scheinker Syndrom … Ehlers-Danlos Syndrom … Dystonie
Morbus Pompe … Albinismus … Niemann-Pick-Krankheit … Ataxia teleangiectatica
Werdnig-Hoffmann-Krankheit … Guillain-Barré-Syndrom … Binswanger-Krankheit
Hashimoto-Thyreoiditis … Bernard-Soulier-Syndrom… Zollinger-Ellison-Syndrom 
Fallot-Tetralogie … Morbus Hirschsprung … Multiples Myelom … Alkaptonurie
Morbus Crohn … Cri-du-chat-Syndrom … Neuroblastom … Ahornsirupkrankheit
Chiari-Malformation … Hartnup-Syndrom … Medulloblastom … West-Syndrom  
Thalassämie … Tay-Sachs-Krankheit  … CADASIL … Morbus Sandhoff … Progerie
Smith-Magenis-Syndrom … CREST-Syndrom … Phenylketonurie … Turner-Syndrom
Ehrenschutz: Nationalratspräsidentin Barbara Prammer und Gesundheitsminister Alois Stöger.

 AktioNStAG 

 1. März 2014
10:30 Treffpunkt: Wien, Oper (Ecke Opernring, Kärntnerstraße)

11:00 Start „Marsch der seltenen Erkrankungen“ 

12:00 Ziel: Museumsquartier, Arena21 (www.mqw.at)

12:15 Informationen über Pro Rare, Nationaler Aktionsplan

13:00 Generalversammlung (Ende gegen 15:00)

www.prorare-austria.org 

63942_DEBRA_ProRare_Poster_A1_2014_ICv2.indd   1 08.10.13   18:05
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Marsch der Seltenen Erkrankungen 2013

Gemeinsam mehr erreichen –  mit   einer Stimme.



MPS-Sommer - tagung 2013

11. - 13. Juli 2013 - Sommertagung 
			      in Maria Alm am Steinernen Meer

„Wer suchet, der findet“, heißt es in einem Sprichwort. Ich kann das nur bestätigen, 
denn auch diesmal war unsere Suche nach dem geeigneten Austragungsort 
für unsere MPS-Sommertagung sehr erfolgreich: Unsere Wahl fiel auf das Hotel 
Alpenland in Maria Alm und wir bereuten es keinen einzigen Moment lang!
Anders als in den Vorjahren wohnten wir mit unseren 130 Teilnehmern nun direkt 
in einem Ort, konnten mit unseren Kindern trotzdem schöne Spaziergänge machen 
und ein atemberaubendes Panorama genießen. Sowohl Maria Alm selbst, das 
Bilderbuchdorf am Fuße des Hochkönigs, als auch die weitläufige Hotelanlage mit 
viel Platz für alles was wir brauchten, wunderbarem Essen und ausgesprochen 
nettem Personal ließ keine Wünsche offen. Frau Bäck, die Direktorin des Hotels, 
empfing uns bei herrlichem Sonnenschein liebevoll mit Sekt und Musik, und wir alle 
fühlten uns herzlich willkommen. 

Aber halt! Wir waren doch nicht zum Spazierengehen  und Sekttrinken gekommen, 
sondern um zu arbeiten und dazuzulernen! Das war absolut der Fall, wir lernten 
wieder eine ganze Menge Neues, sowohl von unseren hochkarätigen Vortragenden, 
als auch gegenseitig aus den Erfahrungen der einzelnen Teilnehmer.

Während wir Erwachsenen also fleißig waren, vergnügten sich unsere Kinder dank 
professioneller Kinderbetreuung unter der Leitung von Anna Prähofer ganz königlich. 
Neben Spielen und Toben in unserem eigens dafür eingerichteten Hotelkindergarten, 
hieß es am Freitag gleich ab in den Autobus und rein ins Abenteuerland Pillerseetal, 
wo erstmals alle eine Stunde lang die gesunde Luft einer echten „Totes Meer 
Salz-Grotte“ genossen. So machten sie alsdann wunderbar entspannt den Park 



MPS-Sommer - tagung 2013

unsicher, fuhren unzählige Male mit der nagelneuen Achterbahn, machten sich 
in der Raftingbahn patschnass, kletterten in der 16 m hohen Kletterhalle oder 
beobachtete die vielen Tiere, die es dort gibt. Langeweile kam keine auf und auf 
der Rückfahrt schliefen prompt alle ein!

In der Zwischenzeit hörten wir also durchwegs interessante Vorträge von Susanne 
Kircher, Eduard Paschke, Rene Ratschmann, Thomas Stulnig, Christina Lampe, 
Florian Lagler, Fredi Wiesbauer, Till Voigtländer, Nicole Ettl und Saskia Etienne. 
Wir sind sehr dankbar für unsere MPS-Mediziner, die sich immer wieder die 
Mühe machen, tolle Vorträge für uns vorzubereiten und uns so auf dem aktuellen 
Stand der Dinge halten. Und so kann ich auch diesmal ohne jede Übertreibung 
behaupten, dass wir ein abwechslungsreiches und sehr interessantes Programm 
hatten. Der Großteil der Vorträge kann auf den nächsten Seiten nachgelesen 
werden, auch dafür danke ich den Vortragenden!

Besonders schön und zutiefst berührend war heuer übrigens unser musikalischer 
Festvortrag zur Eröffnung der Konferenz, den einer unserer Patienten, Wolfgang 
Knotz, gehalten hat. Auch dazu gibt es weiter hinten einen Bildbeitrag. 

Aber wer nun denkt, das wäre alles gewesen, der irrt sich! Am Freitagabend stieg 
ein ganz besonderes Highlight für uns alle: Ein Konzert von Outi & Lee, die wir 
persönlich schon viele Jahre kennen und die wir nun unbedingt auch der großen 
MPS-Familie vorstellen wollten. Outi & Lee bescherten uns einen wunderschönen 
Abend, den sicher niemand vergessen wird. Welch ein Geschenk, die beiden zu 
hören!

Und selbst für eine gemeinsame Wanderung war Zeit. Wir gingen vom Hotel auf 
die Kronreithalm, wo wir uns mit Kaffee, Kuchen und leckerem Eis stärkten. Für 
alle, denen die Strecke zu Fuß zu anstrengend war, shuttelten wir mit dem Bus 
auf der Strecke hin und her, doch war ich sehr erstaunt über die phantastische 
Gehleistung, die manche hinlegten - da gab es ein „Rollstuhltaxi“, da wurden 
schwere Kinderwägen kilometerweit bergauf geschoben, da wurde geblödelt und 
gelacht, und plötzlich waren alle oben.

Die Kinder freuten sich auch ganz besonders über unsere Tombola mit 350 Preisen 
und natürlich über ihre Begrüßungsgeschenke, die wir dank vieler Warenspender 
für sie zusammenstellen konnten. 

Am Samstagnachmittag starteten wir nahtlos in die Therapiewoche. Aber das ist 
eine andere Geschichte...

Michaela Weigl
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David C. Kaspar

MPS-Diagnostik - ein Update

Mit tatkräftiger und finanzieller Un-
terstützung der Gesellschaft für 
MukoPolySaccharidosen und der 
ehemaligen Forschungsgesell-
schaft für Mukopolyssacharidosen 
wird an der Medizinischen Univer-
sität (MedUni) Wien, Univ. Klinik für 
Kinder- und Jugendheilkunde, AKH 
Wien, an einer neuen und verbes-
serten Diagnostik für MPS (Typ I, II, 
IVA und VI) gearbeitet. 

Die Bestimmung der lysosomalen En-
zymaktivität für die Diagnose von MPS 
ist, und war, meist mit einer großen 
Blutabnahme oder einer schmerz-
haften Hautstanze (Fibroblastenge-
winnung) mit einer bleibenden Narbe 
verbunden. Auch konnte diese Form 
der Laboranalyse oft Wochen, ja sogar 
Monate dauern. Das erklärte Ziel der 
Forschungsgruppe am AKH Wien ist 
es eine vereinfachte und verbesserte 
Labormethode zu entwickeln. Damit 
soll potentiell betroffenen Kindern und 
Erwachsenen rasch eine Abklärung bei 
einem Verdacht auf MPS zur Verfügung 
stehen. Hierbei wird mit neuesten La-
bormethoden und Geräten gearbeitet, 
die neue innovative Ansätze für eine 
verbesserte Laboranalyse bieten sollen.

Die Filterpapierkarte - eine neue 
Möglichkeit zur raschen und ver-
besserten Diagnostik von MPS

Schon seit vielen Jahrzehnten wird er-
folgreich die Filterpapierkarte für die 
Blutabnahme bei Babies eingesetzt 
(siehe Foto). Auf diese Karte wird Blut 
aufgetropft (pro Kreis 3-4 Tropfen), dann 
diese bei Raumtemperatur 2-3 Stunden 
getrocknet und kann danach für die 
Bestimmung von Enzymaktivitäten aber 
auch für genetische Untersuchungen 
verwendet werden. 

Blutabnahme an der Ferse für die Filterpapierkar-
te. Damit können dann Untersuchungen auf an-
geborene Erkrankungen erfolgen.

Filterpapierkarte mit Blut. Aus diesen wird Proben-
material für die Untersuchung im Labor ausge-
stanzt.

Diese Karte wurde schon erfolgreich für 
dutzende andere seltene Erkrankungen 
eingesetzt (siehe nächstes Kapitel). Die 
Verwendung ist simpel und schnell, 
und die Karte kann unkompliziert vom 
Arzt/Ärztin an das Labor per Post oder 
Träger eingeschickt werden. Aufgrund 
dieser Vorteile wird dieses Verfahren in 
der Forschungsgruppe für „Pädiatrische 
Biochemie und Analytik“ am AKH Wien 
intensiv für die Diagnostik von MPS be-
forscht.

Erste Forschungserfolge und 
derzeitige Projekte

Frühere Verfahren zur Bestimmung 
von lysosomaler Enzymaktivität in der 
Diagnostik von MPS waren oft kom-
pliziert und zeitaufwändig. Daher wer-
den aktuell neue innovative Verfahren 
eingesetzt. Dabei kommen neueste 
Technologien zur Blutanalyse (Mas-
senspektrometrie) zum Einsatz. 

Innovative Technologien für die Forschung und 
Entwicklung von neuen Labormethoden für die 
schnelle und rasche Erkennung von MPS aus 
der Filterpapierkarte (im Bild: Probenvorberei-
tungssystem für Blut aus Filterpapierkarten).

Dazu wird das Blut aus der Filterpapier-
karte extrahiert und die lysosomalen 
Enzyme gewonnen. Diese werden 
dann mit artifiziellen/künstlichen Sub-
straten mehrere Stunden inkubiert. 
Sofern die Enzymaktivität in Ordnung 
ist, kann beispielsweise das Enzym 
Iduronidase für die MPS I Diagnostik 
(IDUA) diese künstlichen Substrate ord-
nungsgemäß abbauen. Bei einer Stö-
rung, sprich Mutation im IDUA Gen, er-
folgt dies nicht oder nur unzureichend. 
Mithilfe der Massenspetrometrie kann 
dann dieser Abbau des Substrats ge-
nauestens analysiert, und festgestellt 
werden, ob das Enzym IDUA beim Be-
troffenen ordnungsgemäß funktioniert. 
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Dieses Verfahren erlaubt die schnelle 
und präzise Untersuchung sowohl bei 
Kindern als auch bei Erwachsenen, 
und wurde ursprünglich an der „Uni-
versity of Washington“ entwickelt. Aller-
dings war diese Methode sehr kompli-
ziert, aufwändig und mit dem  Einsatz 
von giftigen Chemikalien verbunden. In 
den letzten drei Jahren ist es in Wien 
gelungen, dieses Verfahren zu verein-
fachen und zu beschleunigen (von 
zwei Tagen auf wenige Stunden). Die-
se Methode wurde bereits erfolgreich 
an 6.500 Blutproben, sowie für >100 
Hochrisikopatienten, mit Verdacht auf 
verschiedenste lysosomale Speicher-
krankheiten, getestet. In Kooperation 
mit der amerikanischen Gesundheits-
behörde „Center for Disease Control 
and Prevention (CDC)“ konnte dieses 
Verfahren bereits erfolgreich getestet 
werden. Weiters konnte das Testverfah-
ren signifikant beschleunigt werden, so 

dass nun eine Testung einer Filterpa-
pierkarte innerhalb eines Tages mög-
lich ist (ca. vier Stunden nach Eintreffen 
der Blutprobe). 
Ziel der Forschungsarbeit ist es aber 
auch, das gewonnene Wissen weiter-
zugeben. Dabei werden die Resultate, 
mit detaillierten Protokollen, in interna-
tionalen Zeitschriften veröffentlicht, da-
mit diese neu entwickelten Verfahren 
weltweit in Labors verwendet werden 
können.

MPS im Neugeborenen- 
Screening?

Als ein weiteres Bestreben der aktuellen 
Forschung gilt es, MPS auch schon im 
frühen Kindesalter – optimal nach der 
Geburt – zu erkennen. Schon jetzt wer-
den im Rahmen des Österreichischen 
Neugeborenen-Screening Programms 

im Auftrag des Bundesministeriums für 
Gesundheit, Babies unmittelbar nach 
der Geburt untersucht. Hierbei erfolgt 
die bekannte Fersenblutabnahme am 
2. - 3. Lebenstag. Dabei werden einige 
wenige Tropfen Blut auf eine Filterkar-
te aufgetropft (siehe Foto). Diese wird 
dann an das nationale Screeningcen-
ter an der MedUni Wien, Univ. Klinik 
für Kinder- und Jugendheilkunde ge-
schickt. Hier werden die eingesandten 
Proben auf verschiedene angeborene, 
seltene Stoffwechselerkrankungen wie 
Phenylketonurie (PKU) und hormonel-
le Störungen untersucht (siehe auch 
www.neugeborenenscreening.at). Jene 
angeborenen Erkrankungen kommen 
zwar nur selten vor, jedoch ist die früh-
zeitige Erkennung innerhalb der ersten 
Lebenstage Voraussetzung für eine wir-
kungsvolle Behandlung. Bereits über 
2.500 Kinder konnten so in den letzten 
45 Jahren (!) eine rechtzeitige und effi-
ziente Therapie erhalten, und vielen ein 
weitgehend normales Leben ermöglicht 
werden. 
Vielleicht wird es eines Tages auch 
möglich sein, MPS I oder II o.a. in ein 
solches Screeningprogramm aufzuneh-
men. Derzeit gibt es zwei Pilotstudien in 
Illinois und Missouri, USA. Dabei soll die 
Durchführbarkeit dieses Screenings für 
MPS I unmittelbar nach der Geburt über-
prüft werden. Neben einem zuverlässi-
gen Test, ist auch zu berücksichtigen, 
dass dieser rasch und vor allem beson-
ders präzise funktioniert. Dabei soll es 
auf keinen Fall zu „falsch-positiven“ Ana-
lyseresultaten kommen, da sonst die El-
tern verunsichert und unnötig gestresst 
werden. Weiters muss auch genau 
überprüft werden, dass es bei einem 
Einsatz im Screening unmittelbar nach 
der Geburt auch nicht zu „falsch-negati-
ven“ Ergebnissen kommt – sprich, dass 

kein Kind im Screeningtest übersehen 
wird! Die ersten Resultate der beiden 
Pilotstudien sollen Aufschluss geben, 
ob in Zukunft vielleicht MPS I in ein na-
tionales Screeningprogramm für ange-
borene Erkrankungen aufgenommen 
werden kann.

Vision und Zukunft

Die Behandlung von MPS, aber auch 
deren schnelle und akkurate Diag-
nostik, ist das Ziel der aktuellen For-
schungsbestrebungen. Dabei soll die-
se vor allem einfach, rasch und genau 
erfolgen, am besten aus der Filterpa-
pierkarte. Sowohl die Enzymaktivität, als 
auch die genetische Bestätigungsdia-
gnostik, soll so aus einer Karte erfolgen, 
um unnötige Blutabnahmen, vor allem 
bei Kindern, zu vermeiden. Derzeit wird 
im Labor der Kinderklinik am AKH Wien 
intensiv in internationaler und nationa-
ler Kooperation an dieser neuen Dia-
gnostik gearbeitet und geforscht. Nur 
so kann eines Tages eine Diagnostik 
zur Verfügung stehen, um potentiell be-
troffene Kinder oder Erwachsene rasch 
und zuverlässlich abzuklären. Nach 
den ersten Methodenentwicklungen 
im Bereich MPS I und MPS II werden 
nun neue Verfahren für MPS VIA und 
MPS VI getestet. Hier soll das Verfahren 
an Blutproben von gesunden Kindern 
und Erwachsenen getestet werden, um 
Referenzwerte für Gesunde und Betrof-
fene zu ermitteln (Analyse von ca. 2.000 
Proben). Dies bedarf einer sehr gründli-
chen und kostenintensiven Forschung. 
In Kooperationen mit anderen Univer-
sitäten und Spitälern soll ein schnelles 
Verfahren für die gleichzeitige Testung 
von mehreren lysosomalen Enzymakti-
vitäten eines Tages zur Verfügung ste-
hen.  
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In den letzten 15 Jahren 
gelang es der biochemischen 
Forschung die Kenntnisse über 
die Biochemie lysosomaler 
Enzyme so zu verfeinern, dass 
man daraus Therapiemethoden 
für Mukopolysaccharidosen 
entwickeln und anwenden konnte. 
Entscheidend war, dass man 
herausfand wie diese Enzyme in der 
Zelle gebildet werden und welche 
Strukturen notwendig sind, damit 
die in der Zelle neu gebildeten 
Enzyme in die Lysosomen dirigiert 
werden, d.h. in jene Reaktionsräume 
der Zelle, in denen Abbau – und 
Verdauungsvorgänge stattfinden. 
Seit  den 1990er – Jahren können 

Abbildung 1: Die Bluthirn-
Schranke.
Die Nervenzellen (Neuronen) 
werden von Blutgefäßen mit 
Nahrungsstoffen und Sauerstoff 
versorgt. Während kleine 
Moleküle frei durch die Zellen 
begrenzenden Membranen in die 
Zellen gelangen, können große 
Moleküle, wie Eiweißstoffe (P), 
nur zu den Neuronen gelangen, 
wenn sie die für sie genau 
passenden Aufnahmemoleküle 
(„Rezeptoren“; R1, R2, R3) in den 
Membranen der verschiedenen 
Zelltypen vorfinden. 
Endothelzellen kleiden die 
Blutgefäße aus; Gliazellen sorgen 
für die Ernährung und den Schutz 
der Neuronen. P Protein; Ery 
Erythrozyt (=rotes Blutkörperchen).  

Abbildung 2: Blutstammzellen sind der Ursprung  aller   Blutzelltypen. Nach der Teilung einer Blut-
stammzelle, können die Tochterzellen verschiedene      Wege der Differenzierung beschreiten, um 
unterschiedlich spezialisierte Blutzellentypen zu produ   zieren.  
Für eine Therapie von Mukopolysaccharidosen sind      die Vorläufer der Makrophagen (Pfeil) von 
besonderer Bedeutung

auf gentechnischem Weg Enzyme 
erzeugt werden, die solche 
Strukturmerkmale enthalten. 

Sie werden den Patienten durch 
Infusion verabreicht und können 
mit Hilfe ihrer Strukturen von den 
speichernden Körperzellen aus dem 
Blut aussortiert und in die Lysosomen 
dirigiert werden. Dort bauen sie das in 
den Lysosomen gespeicherte Material 
ab und verbessern so die Funktion 
der betroffenen Gewebe. Auf diesem 
Prinzip einer Enzymersatztherapie 
(EET) beruhen derzeit zugelassene 
Enzympräparate für die Behandlung 
von MPS I, II und VI. Ein weiteres 
Medikament für MPS IVA steht vor der 
Zulassung.

Die bisherigen Erfahrungen zeigen, 
dass das Bindegewebe des 
Bewegungsapparats und die Zellen 
innerer Organe, wie Herz, Leber und 
Nieren gut auf die EET ansprechen, 
solange es nicht zur Bildung von 
Antikörpern gegen das verabreichte 
Enzym kommt. Ein Hauptproblem ist 
allerdings, dass die Krankheitsfolgen 
mit den derzeit verfügbaren 
Therapiemethoden im Gehirn 
praktisch überhaupt nicht beeinflusst 
werden können. Das liegt daran, 
dass das Gehirn Eiweißmoleküle 
nur aufnehmen kann, wenn die 
Zellen, die die Blutgefäße im Gehirn 
auskleiden, über sehr spezifische 
Aufnahmemoleküle („Rezeptoren“) 
verfügen (Abb. 1). Diese „Blut-Hirn-
Schranke“, die das Gehirn vor fremden 
Eiweißstoffen schützen soll, verhindert 
die Aufnahme der gentechnisch 
erzeugten Enzymmoleküle aus dem 
Blut.

Als Alternative zur Enzymersatztherapie 
wird deshalb versucht, bei 
Erkrankungen mit Beteiligung 
des Zentralnervensystems (ZNS) 
Stammzellen des Blutes (Abb. 2) 
statt des Enzyms einzusetzen. 
Diese gemeinsamen Vorläufer 
aller Blutzelltypen entstehen im 
Knochenmark, vermehren sich und 
entwickeln sich zu verschiedenen 
Typen von Tochterzellen. Sie 
gelangen ins Blut oder wandern in 
verschiedene Gewebe, wie Leber, 
Pankreas, Knochen oder Gehirn, um 
dort spezielle Aufgaben, wie z.B. den 
Schutz der Nervenzellen im Gehirn 
(„Mikrogliazellen“), zu übernehmen. 
Wenn solche Blutstammzellen von 
gesunden Spendern an Patienten mit 
Mukopolysaccharidosen verabreicht 
werden, produzieren sie normale 
Mengen an aktivem Enzym, das vom 
umgebenden Gewebe aufgenommen 
wird und in den Lysosomen 
gespeichertes Material abbauen kann. 
Die transplantierten Zellen liefern so 
einen lebenslangen Enzymersatz. 

Dieses Prinzip einer Stammzell-
transplantation wurde erstmals 
bereits im Jahr 1981 von JR Hobbs 
bei einem Knaben mit MPS I mit 
erstaunlichem Erfolg eingesetzt. 
Allerdings mussten die Patienten 
damals einer sehr aggressiven 
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Abbildung 2: Blutstammzellen sind der Ursprung  aller   Blutzelltypen. Nach der Teilung einer Blut-
stammzelle, können die Tochterzellen verschiedene      Wege der Differenzierung beschreiten, um 
unterschiedlich spezialisierte Blutzellentypen zu produ   zieren.  
Für eine Therapie von Mukopolysaccharidosen sind      die Vorläufer der Makrophagen (Pfeil) von 
besonderer Bedeutung

Vorbehandlung unterzogen werden, 
bei denen ihr gesamtes, eigenes 
Knochenmark durch Bestrahlung 
oder Chemotherapie ausgeschaltet 
werden musste, bevor die Spender-
Blutzellen infundiert werden konnten. 
In dieser Vorbereitungszeit und nach 
der Transplantation bis zur vollen 
Funktionsfähigkeit des infundierten 
Knochenmarks waren die Patienten 
extrem anfällig für Infekte und 
litten häufig unter der „graft versus 
host disease“ (GvHD), d.h. an einer 
immunologischen Reaktionen der 
verabreichten Knochenmarkszellen 
gegen den Körper. In den Jahren 1980 
bis 1995 betrug die Überlebensrate 
dieser Behandlung nach einem Bericht 
aus den USA weniger als 65%.

Man versuchte deshalb weniger 
aggressive Vorbehandlungen an-
zuwenden, bei denen auf eine 
völlige Ausschaltung des eigenen 
Knochenmarks verzichtet wurde. 
Im Rahmen eines gemeinsamen 
Projekts von Susanne Matthes, St. 
Anna-Kinderspital, Wien und Charles 
Peters, Department of Pediatrics, 
University of Minnesota, USA, wurde 
im Jahr 1999 eine Stammzelltherapie 
an zwei Mädchen mit Hurler Syndrom 
nach diesem Protokoll durchgeführt. 
Das Stoffwechsellabor der Grazer 
Kinderklinik übernahm dabei die 

biochemischen Verlaufskontrollen von 
Enzymaktivität und Mukopolysaccharid-
Ausscheidung im Harn. 

Nach mehr als zehn Jahren zeigt 
sich, dass diese Behandlung den 
beiden Mädchen ein Überleben 
bei guter Lebensqualität und guter 
körperlicher Belastbarkeit im Alltag 
sichern konnte. Die in den Zellen 
verfügbare Enzymaktivität blieb 
normal und die Ausscheidung 
pathologischer Stoffwechselprodukte 
verschwand fast völlig. Neben weiter 
bestehenden krankheitsspezifischen 
Beeinträchtigungen, wie Kleinwuchs, 
Skelettveränderungen, Schwerhörigkeit, 
leichter Intelligenzminderung etc., 
besteht als Hauptproblem, besonders  
für eines der beiden Mädchen, die 
schwer verlaufende Immunreaktion 
des transplantierten Knochenmarkes 
(„GvHD“) mit Hautveränderungen 
und chronischen Problemen der 
Lungenfunktion.

In den letzten Jahren wird deshalb 
versucht nicht mehr das gesamte 
Knochenmark zu transplantieren, 
sondern nur noch jene Zellen 
einzusetzen, die für die Behandlung 
notwendig sind. Dazu werden Stamm-
zellen aus peripherem Blut der Spender 
durch maschinelle „Zellsammlung“ 
gewonnen und danach jene Zelltypen 
aus dem Präparat entfernt, die für 
die GvHD verantwortlich sind. Des 
Weiteren kann man heute, mit etwas 
geringerem Risiko für eine GvHD, auch 
Nabelschnurblut eines Fremdspenders 
für die Stammzelltransplantation ver-
wenden.
An der Grazer Kinderklinik wurden zwei 
Patienten mit MPS I mit 15 Monaten 
diagnostiziert. 
Sie erhielten überbrückend sofort eine 
Enzymersatztherapie und wurden 15 
Wochen später, nach Ausschaltung 
des körpereigenen Knochenmarks, 
mit einer Stammzellpräparation 
behandelt, aus der gezielt jene Zellen 
entfernt worden waren, die für die 
Abstoßungsreaktion verantwortlich 
sind. 
Es gelang rasch ein stabiles 
und schnelles Anwachsen der 
Spenderzellen zu erreichen, ohne 
dass je Zeichen einer Abstoßung 
auftraten. Beide Patienten, bei 

denen auf Grund der genetischen 
Veränderungen unbehandelt eine 
schwer verlaufende MPS I zu erwarten 
gewesen wäre, zeigen nun im 5. bzw. 7. 
Lebensjahr weitgehend altersgemäße 
Entwicklung bei stark abgemilderten 
körperlichen Krankheitssymptomen 
(Skelettveränderungen, Herzfunktion, 
Lebervergrößerung und andere). Die 
biochemischen Werte (Enzymaktivität, 
MPS–Ausscheidung) normalisierten 
sich nahezu vollständig.

Diese Erfahrungen wurden durch 
zahlreiche andere Gruppen bestätigt. 
Generell wird daher gegenwärtig  
empfohlen für Patienten unter 2,5 
Lebensjahren mit der schweren 
Verlaufsform von MPS I (MPS IH, 
Morbus Hurler), eine Transplantation 
hämatopoetischer Stammzellen 
durchzuführen.
Bei Patienten mit intermediärem 
Phänotyp (MPS I-HS, „Hurler-Scheie-
Compound“) ist  die Effektivität der 
Behandlung noch nicht so klar belegt, 
doch sollte auch hier eine Stamm-
zellbehandlung erwogen werden, wenn 
ein geeigneter Spender verfügbar ist.  

Alle MPS I-Patienten, auch jene die 
nicht für eine Stammzelltherapie 
vorgesehen sind, wie z.B. mit 
MPS I-S (Morbus Scheie), oder 
deren Stammzellbehandlung nicht 
erfolgreich war, können signifikant 
von einer Enzymersatztherapie 
profitieren. Sie sollte sofort bei der 
Diagnose begonnen werden, auch 
bei jenen Patienten, bei denen 
eine spätere Stammzelltherapie 
vorbereitet wird.

Insgesamt ist MPS IH allerdings 
die einzige Lysosomale Speicher-
erkrankung, bei der diese Empfehlung 
so eindeutig ausgesprochen werden 
kann. Für andere MPS – Formen 
mit Beteiligung des ZNS fehlen 
ausreichende Daten um die oft 
widersprüchlichen Ergebnisse klar 
beurteilen zu können.

Eduard Paschke, Michaela Brunner-
Krainz, Barbara Plecko, Petra Sovinz, 
Wolfgang Schwinger, Susanne Matthes-
Leodolter*,Christian Urban, 
Universitätsklinik für Kinder- und 
Jugendheilkunde, Medizinische Universität 
Graz *St. Anna Kinderspital Wien
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Einleitung

Im Juli fand in Brüssel das Europäische Symposium 
über Lysosomale Speichererkrankungen (LSD) statt. Auf 
dem Kongress wurden aktuelle Forschungsergebnisse 
präsentiert und diskutiert. Privatdozent Dr. Florian Lagler 
von der Universitätsklinik für Kinder- und Jugendmedizin 
Salzburg fasste in seinem Vortrag, die für MPS-Familien 
und  Ärzte interessantesten Beiträge von diesem Kongress 
zusammen. Dazu gehörten neue Erkenntnisse über 
die Funktion von Lysosomen, ein sehr kontroversieller 
Beitrag zum möglichen Auftreten von Symptomen in 
Hunter-Überträgerinnen und neue Projekte die auf eine 
frühzeitige Identifizierung von Patienten mit MPS und 
anderen lysosomalen Speicherkrankheiten abzielen. 

Lysosomen weit mehr als nur die 
„Müllschlucker“ der Zellen

      
modifiziert nach Settembre C, Fraldi A, Medina DL, Ballabio A. Nat. Rev Mol Cell Biol. 2013

Die Lysosomen zersetzen vom 
Organismus nicht mehr benötigtes 
Material. Zum einen werden ab-
zubauende Stoffe in die Zelle 
aufgenommen (=Endozytose), zum 
anderen werden eigene Bestandteile der 
Zelle abgebaut (Autophagie) um eine 
Erneuerung der Zelle zu ermöglichen. 
Fallen diese Funktionen wie bei MPS 
und anderen LSD aus, so kommt es 
bekanntermaßen zur Anhäufung von 
Speichermaterial und letztlich zur 
Zell- und Organzerstörung. Vor allem 
durch die Arbeit der neapolitanischen 
Arbeitsgruppe um Andrea Ballabio wurde 
kürzlich aufgeklärt, dass Lysosomen 
darüber hinaus weitere wichtige 
Funktionen haben. Dazu gehören die 
Regulierung des Energiestoffwechsels 
der Zelle und der Neubildung von 
Lysosomen sowie die Reinigung der 
Zellen von Speichermaterial (Exozytose). 
Der zelleigene Regulator TFEB kann 
bewirken, dass diese Mechanismen 
vermehrt ablaufen. Somit lag nahe, dass 
über TFEB der Abbau von lysosomalem 
Speichermaterial auch bei Patienten 
mit LSD verbessert werden kann. Erste 
Experimente mit Mäusen bestätigen 
diese Hypothese. Die beschriebenen 
Erkenntnisse stellen somit eine gute 
Grundlage für die Entwicklung neuer 
Behandlungsmöglichkeiten für MPS und 
andere LSD dar.

Funktion der Lysosomen - Symptome in Übeträgerinnen??? - Case Finding
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Symptome bei M. 
Hunter (MPS II) - 
Überträgerinnen???
 
Diese Arbeit einer spanischen 
Forschergruppe wurde vorgestellt, um 
kritisch Stellung dazu zu beziehen und 
so unbegründeter Sorge seitens M. 
Hunter-Überträgerinnen vorzubeugen 
zu können. Die Autoren der Arbeit 
empfehlen eine regelmäßige Kontrolle 
von Überträgerinnen auf das Vorliegen 
von Hunter-typischen Symptomen. 
Diese Empfehlung begründen sie mit 
den Ergebnissen einer sehr kleinen 
klinischen Studie, bei der nur zehn Hunter-
Überträgerinnen untersucht wurden. 
Drei davon zeigten Symptome wie 
Skelettanomalien, Lebervergrößerung, 
Karpaltunnelsyndrom, Mittelohrent-
zündung, Hörminderung und Zahn-
probleme. Obschon der Mechanismus 
(X-Inaktivierung), der als Ursache für 
das Auftreten von Symptomen bei 
Überträgerinnen vermutet wird, bei einer 
anderen LSD (Morbus Fabry) eine Rolle 
spielt, sprechen mehrere Punkte gegen 

die empfohlenen Untersuchungen von Hunter-Überträgerinnen und der damit 
verbunden Belastung:
•	 Bisherige Untersuchungen [Schwartz IVD et al. JIMD2009; De Camargo et al. 

AJMG2011] konnten keinen Hinweis auf Symptome bei Hunter-Überträgerinnen 
finden,

•	 die sehr kleine Stichprobe von 10 Studienteilnehmern schränkt die Aussagekraft 
der Studie stark ein,

•	 alle beobachteten „Symptome“ treten unabhängig von M. Hunter relativ häufig 
auf, so dass insgesamt ein zufälliges Zusammentreffen des Überträger-
Status und der Symptome bei den drei beschriebenen Überträgerinnen nicht 
unwahrscheinlich ist.

Außerdem muss man kritisch beurteilen, welche Konsequenz die frühzeitige 
Erkennung milder Symptome hätte. Anders als die Autoren der vorgestellten Arbeit, 
kommt der Vortragende zu dem Schluss, dass eine regelmäßige Untersuchung 
auf Hunter-Symptome bei Überträgerinnen derzeit nicht gerechtfertigt ist.

Frühzeitige Diagnose von MPS durch systematische Ansätze
Viele Stoffwechselerkrankungen können 
durch das Neugeborenenscreening 
bereits in den ersten Lebenstagen 
diagnostiziert werden. Dies ist aus 
verschiedenen Gründen für MPS derzeit 
nicht durchführbar. Es gibt jedoch 
die Möglichkeit mittels moderner 
Hochdurchsatzverfahren größere Zahlen 

von Patienten, bei denen aufgrund 
eines oder mehrerer Symptome der 
Verdacht auf das Vorliegen einer MPS 
besteht, biochemisch und genetisch 
zu untersuchen. So konnte die Gruppe 
um Professor Lukacs aus Hamburg 
Verdachtsfälle aus mehr als 20 Ländern 
durch die Analyse von Trockenblut auf 

Filterkarten rasch abklären. Dennoch 
zeigt sich, dass MPS häufig erst viele 
Jahre nach dem Auftreten der ersten 
Symptome diagnostiziert wird, wie die 
Mainzer Gruppe der Villa Metabolica 
anhand dreier Patienten mit milden 
Formen des M. Sanfilippo eindrücklich 
darstellten. 
Die Arbeitsgruppe aus dem 
Forschungsinstitut für angeborene 
Stoffwechselerkrankungen der PMU 
Salzburg geht daher einen neuen 
Weg, indem sie mittels Computer-
gestützter Auswertung elektronischer 
Patientenakten nach Patienten mit MPS 
screent. Dieser Ansatz zusammen mit 
den neuen analytischen Möglichkeiten 
soll helfen, Patienten mit MPS künftig 
schneller einer richtigen Diagnose 
zuführen zu können. Dennoch bleibt 
die Verbesserung der Bekanntheit und 
Wahrnehmung von MPS - wie sie von 
Patientenorganisationen und deren 
Dachverbänden betrieben wird - von 
zentraler Bedeutung für die Versorgung 
dieser Patienten.



- 26 - - 27 -

Maurizio Scarpa, MD, PhD

ZNS-Beteiligung bei MPS- mit Fokus auf Epile  psie und Shunt

Etwa 70 % aller Patienten mit 
einer Mukopolysaccharidose 
haben eine Beteiligung des 
zentralen Nevensystems (ZNS). 
Hierzu gehören Veränderun-
gen des Gehirns, die man in 
der Kernspintomographie er-
kennen kann, Auffälligkeiten 
im Verhalten (z.B. Hyperaktivi-
tät), Schlafstörungen, Schluck-
schwierigkeiten, auffällige Re-
flexe in der neurologischen 
Untersuchung, Veränderungen 
im EEG, epileptische Anfälle, 
Störungen der Bewegung (vor 
allem der Feinmotorik) und des 
Ganges sowie auch geistige 
Entwicklungsverzögerungen. 

Von einer Entwicklungsverzögerung 
sind insbesondere Patienten mit MPS 
I, MPS III A-D, neuropathischer Form ei-
ner MPS II und MPS VII betroffen. 
Hierbei könnte das Heparansulfat der 
Auslöser für eine Entzündungsreaktion 
im Gehirn sein, welche zu diesen neu-
rologischen Symptomen führt. 

Die Grundidee der neurologischen 
Beteiligung bei lysosomalen Spei-
chererkrankungen wurde 1965 
entwickelt: Es wurde angenommen, 
dass alle lysosomalen Speicherer-
krankungen durch einen individuellen 
Enzymmangel verursacht werden, der 
zu einer Ansammlung eines einzelnen 
Stoffes führt, der eigentlich von dem 
Enzym abgebaut werden sollte. Diese 
sogenannte “Theorie der Zellgiftig-
keit“ (das „Gift“ ist der jeweilige nicht 
abgebaute Stoff, der sich in immer 
größerer Menge in der Zelle abgela-
gert) wird heute noch oft verwendet, 
um eine neurologische Beteiligung bei 
lysosomalen Speichererkrankungen zu 
erklären. 
Letztlich wird angenommen, dass eine 
Kaskade verschiedener Vorgänge im 
Nervengewebe zu einer chronischen 
Entzündung im Gehirn und dann zum 
Zelltod führt.

Auch geht man davon aus, dass die 
Ablagerungen von Speichermaterial 
in den Nervenzellen des Gehirns zu 

Störungen in der Weiterleitung von 
Signalen führt. Man weiß heute, dass 
nicht nur eine Speichersubstanz für 
diese Vorgänge verantwortlich ist. Der 
fortschreitende Verlauf der Speicherer-
krankungen ist natürlich auch für den 
Verlust von Funktionen des Nervensys-
tems verantwortlich. 

Klinische Auffälligkeiten, die das 
Nervensystem allgemein betreffen, 
können sein: Entwicklungsverzöge-
rung, Kopfschmerzen, ein erhöhter 
Hirndruck, Einengung des Rückenmar-
kes sowie ein Karpaltunnelsyndrom. 
In der neurologischen Untersuchung 
und Anamnese können diese durch 
Nackenschmerzen, Kribbelgefühl oder 
Einschlafen der Beine, Veränderungen 
der Muskelreflexe oder eine Spastik, 
eine Muskelschwäche oder Lähmun-
gen, Störungen der Harnblase oder 
des Mastdarmes, Kopfschmerzen und 
Schwindel wie auch nächtliche Atem-
pausen auffallen. 

Mögliche Untersuchungsmetho-
den sind hier eine Ableitung der 
Hirnströme (EEG), elektrophysiologi-
sche Untersuchung bestimmter Lei-
tungsbahnen von Rückenmark und 
Gehirn (SEP), Messungen der Muskel-
Aktivität (EMG) oder die Messung der 
Nervenleitgeschwindigkeit (NLG), elek-
trophysiologische Untersuchungen 
der Leitungsbahnen am Auge bzw der 
Netzhaut (VEP bzw. ERG) oder der Lei-
tungsbahnen des Gehörs (AEP).

Zur bildgebenden Untersuchung 
können Röntgenaufnahmen der Wir-
belsäule (insbesondere in Funktion/
Bewegung), Computertomographie mit 
dreidimensionaler Rekonstruktion der 
Strukturen sowie eine Kernspintomo-
graphie des Gehirn und Rückenmar-
kes herangezogen werden. 
In den bildgebenden Untersuchun-
gen können unter anderem folgende 
Veränderungen beschreiben werden: 
eine Verschmächtigung der Hirnrinde, 
erweiterte Gehirnkammern, Hirndruck-
zeichen, verdickte Schädelknochen, 
typische weißlich-runde Flecken im 
Gehirn „white matter lesions“.  

Erhöhter Hirndruck

Als erhöhten Hirndruck bezeichnet 
man einen erhöhten Druck des Ner-
venwassers (Liquor), welches das Ge-
hirn und das Rückenmark umgibt. 

Typische Symptome sind Übelkeit, 
Erbrechen, Kopfschmerzen, Müdig-
keit und Schwindel. Bei Patienten mit 
Mukopolysaccharidosen geht eine 
Steigerung des Hirndruckes jedoch 
meist schleichend vonstatten, so dass 
die Symptome meist nicht sehr deut-
lich ausgeprägt sind. Klinische Zeichen 
wie Kopfschmerzen, Nackenschmer-
zen, aber auch Wesensveränderung, 
Schläfrigkeit, Unruhe oder gar epilepti-
sche Anfälle können auftreten. 
Neben bildgebenden Untersuchungen 
(Computertomographie oder Kernspin-
tomographie) und einer klinischen Un-
tersuchung kann bei unklaren Fällen 

erweiterte Hirnkammern und 

Verschmächtigung der Hirnrinde 

white matter lesions
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ZNS-Beteiligung bei MPS- mit Fokus auf Epile  psie und Shunt

manchmal auch eine Druckmessung 
notwendig sein. Hierbei wird über etwa 
24 Stunden mit einem kleinen Mess-
fühler der Druck im Gehirn abgeleitet 
und registriert. Manchmal werden auch 
vorübergehend hirndrucksenkende 
Medikamente gegeben, die aber in 
den meisten Fällen keine Dauerlösung 
sind. 

Bei dem Vorliegen eines erhöhten 
Hirndruckes, muss meist chirurgisch 
ein sogenannter „Shunt“ gelegt wer-
den, am häufigsten ist der ventrikulo-
peritoneale Shunt (VP-Shunt). Dies ist 
ein Schlauchsystem, welches bei er-
höhtem Hirndruck eine Ableitung des 
Nervenwassers aus einer der Hirnkam-
mern (ventrikulo) in die Bauchhöhle 
(peritoneal) ableitet. Das in die Bauch-
höhle abfließende Nervenwasser wird 
dann vom Bauchfell aufgenommen. 
Ein kleines Ventil (oft hinter dem Ohr) 
ermöglicht es, den Druck nachzuregu-
lieren. 

Frühe Komplikationen einer Shuntanla-
ge sind neben den allgemeinen Ope-
rationsrisiken z.B. Blutungen, Infektio-
nen, eine Verstopfung des Shunts (der 
dann nicht mehr ausreichend ableitet), 
eine Fehllage der Schlauchsysteme 
oder ein übermäßiger Abfluss von Ner-
venwasser durch den Shunt (Überdrai-
nage). Diese treten innerhalb von Wo-
chen bis wenigen Monaten auf. 
Späte Komplikationen können ein 
schlecht regulierendes Shuntsystem, 
also trotz Shunt zu hohe oder niedrige 
Hirndrücke, eine Abstoßung des Shunt-
systems oder einen Bruch des Shunts  
an der Operationsstelle im Bauchbe-
reich beinhalten.

In einer Veröffentlichung von Manara 
im Jahr 2011 wurde bei 30% einer 
Gruppe von MPS II Patienten eine wei-
tere Besonderheit festgestellt: diese 
Patienten wiesen eine Ausstülpung 
des Gehirns im Bereich der hinteren 
Nase auf.

Wirbelsäulenveränderungen:

Zu den Wirbelsäulenveränderungen 
gehören: die Enge im Bereich des 
Überganges von Kopf zu Hals mit 
Schädigung des Rückenmarkes, die 

auch mit einer Instabilität 
einhergehen kann, die Minder-
entwicklung des Zapfens des 
zweiten Halswirbelkörpers, der 
(wie eine Türangel) eine Ver-
bindung zum ersten Halswir-
belkörper darstellt sowie die 
Verformungen der gesamten 
Wirbelsäule durch die Ver-
formungen der einzelnen 
Wirbelkörper, Seitwärtsver-
krümmung (Skoliose), Bu-
ckelbildung (Kyphose).

Ziel ist immer die Entlas-
tung des Rückenmarkes, 
bevor es Schaden nimmt. 
Im Bereich des Überganges 
von Kopf zu Hals ist das meist 
durch eine Entlastung durch 
einen Schnitt vom Nacken 
aus möglich. Manchmal ist 
auch eine Stabilisierung 
notwendig. Gibbusbildungen, 
also Wirbelsäulenverkrümmun-
gen mit sehr engem Winkel, die 
ihre Ursachen in der starken 
Verformung weniger Wir-
belkörper haben, bedürfen 
oft ebenfalls einer Stabili-
sierung, die Krümmung 
wird damit soweit wie 
möglich aufgehoben.

Rückenmarkseinengung im Bereich des Überganges 
Kopf-Hals

Maurizio Scarpa, MD, PHD



- 28 -

Eduard Paschke

Substratreduktion und Chaperone:  Alternativen zur Enzymersatztherapie? Auswirkungen auf die Funk-
tion des Gehirnes

In einer Veröffentlichung von Joshua 
Holt und Kollegen wurden 49 Patien-
ten mit MPS II im Alter von 2 Monaten 
bis 25 Jahren auf Einschränkungen 
der Funktion des Gehirnes unter-
sucht, diese waren bei 37 Patienten 
nachweisbar. 
Die Wesentlichen waren mit 56 % Ver-
haltensauffälligkeiten, mit 44 % epilep-
tische oder epilepsieähnliche Anfälle, 
zunehmende Aktivität sowie ein Un-
vermögen, Urin- und/oder den Stuhl-
gang zu kontrollieren. 

In einer weiteren Studie von Ucar und 
Kollegen wurde 2010 die Wirksam-
keit des Medikamentes Risperidon in 
zwei unterschiedlichen Dosierungen 
auf Kinder mit MPS III und die psy-
chologische Situation ihrer Mütter un-
tersucht. Die Ergebnisse zeigten eine 
Verbesserung der Hyperaktivität, der 
Schlafstörungen, des allgemeinen 
klinischen Zustandes sowie auch der 
Familienzufriedenheit.

Epilepsie

Als epileptischen Anfall bezeichnet 
man eine plötzliche Funktionsände-
rung (Synchronisation) der elektri-
schen Hirnaktivität, die meist mit Be-
wusstseinsveränderungen und/oder 
vom Betroffenen nicht steuerbaren 
Bewegungen einhergeht. 
Es gibt verschiedene Arten von epi-
leptischen Anfällen, die sich häufig 
sehr in ihrem Erscheinungsbild unter-
scheiden. 

Eingeteilt werden sie nach ihrem Ent-
stehungsort und ihrer Ausbreitung (fo-
kal oder generalisiert). 
Treten zwei oder mehr epileptische 
Anfälle auf, ohne dass ein Auslöser si-
cher festgestellt werden kann, spricht 
man definitionsgemäß von einer Epi-
lepsie. 
  
Diagnostisch wird neben einer sehr 
genauen Befragung des Patienten 
bzw. seiner Angehörigen (wann traten 
die Ereignisse auf, wie sahen sie aus...
usw)  eine Kernspinuntersuchung des 
Schädels zum Ausschluss einer even-
tuell behebbaren Ursache für die epi-
leptischen Anfälle (Hirndruck, Tumor, 
etc. ) durchgeführt. 
Das EEG wird im Wach- und Schlafzu-
stand abgeleitet, um eine Zuordnung 
zur Ausbreitung vorzunehmen. 

Mit einer angemessenen medika-
mentösen Therapie können bis zu 
80% der Patienten mit einer Epilepsie 
teilweise oder komplett anfallsfrei wer-
den, das heißt aber nicht, dass Medi-
kamente gegen eine Epilepsie diese 
heilen, sondern lediglich die Anfälle 
unterdrücken. 
Die Wahl des Medikaments richtet 
sich nach der Art der Anfälle und dem 
EEG Befund und oft ist eine sehr indi-
viduelle, auf den einzelnen Patienten 
und seine Familie abgestimmte Wahl 
der Therapie notwendig.
Man beginnt in der Regel mit einer 
Therapie, wenn mehr als zwei epilep-
tische Anfälle in einem Zeitraum von 
sechs Monaten bis zu einem Jahr 
aufgetreten sind. Ziel ist dabei immer, 
möglichst nur ein Medikament einzu-
setzen. Der Vorteil dieser Monothera-

pie ist, dass sie weniger Nebenwir-
kungen hat, keine Wechselwirkungen 
mit einem anderen Medikament auf-
treten und die regelmäßige Einnah-
me leichter ist. 
In der Regel werden Medikamente 
gegen antiepileptische Medikamente 
in Tablettenform oder als Saft verab-
reicht, die meisten Medikamente be-
nötigen einige Tage bis Wochen, bis 
sie stabil die entsprechenden Dosie-
rungen im Blut aufweisen. 
Sie sollten dann auch regelmäßig 
kontrolliert werden „Medikamenten-
spiegel im Blut“. 

Problematisch ist, dass die Wirksam-
keit erst nach einem gewissen Zeit-
raum sicher beurteilt werden kann, da 
um Nebenwirkungen zu vermeiden, 
die Dosis der Medikamente langsam 
angehoben werden muss. 
Ein Versuch, bei Anfallsfreiheit die 
medikamentöse Therapie abzuset-
zen, kann nach zwei bis drei Jahren 
Anfallsfreiheit vorsichtig und langsam 
erwogen werden, keinesfalls sollte 
diese abrupt abgesetzt werden. 

Schlafstörungen bei MPS

In der Fachliteratur gibt es bislang nur 
wenige Veröffentlichungen, die sich 
mit Schlafstörungen bei Patienten 
mit MPS und insbesondere mit deren 
Therapie beschäftigt haben. 
Die beste Methode, um diese Proble-
me zu erfassen, ist die Schlaflaborun-
tersuchung. In einer Veröffentlichung 
von Fraser und Kollegen aus dem 
Jahre 2002 wird berichtet, dass nahe-
zu 100% aller Kinder mit MPS III an 
Schlafstörungen leiden. 

Im Gegensatz zu anderen bekannten 
Schlafmitteln zeigte das Hormon Me-
latonin bei Patienten mit MPS III die 
beste Wirkung.  
Eine Studie bei Patienten mit MPS III 
zeigte, dass die natürliche Melatonin-
ausscheidung im Urin im Gegensatz 
zu einer gesunden Kontrollgruppe 
deutlich in ihrem zeitlichen Rhythmus 
verschoben war, die Melatoninbildung 
jedoch in beiden Gruppen gleich. 

Bei anderen Formen der Mukopoly-
saccharidosen steht vor allem die ob-
struktive Schlafapnoe als Ursache im 
Vordergrund. Hierbei wird zwar von der 
Atemmuskulatur eine Atembewegung 
vorgenommen, diese resultiert aber 
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Substratreduktion und Chaperone:  Alternativen zur Enzymersatztherapie? wegen der Enge der oberen Atemwege 
in keinem ausreichendem oder gar kei-
nem Atemzug. Dies führt zu verminderter 
geistiger und körperlicher Leistungsfä-
higkeit und Tagesmüdigkeit. 
Von Lin und Kollegen wurden in einer 
gemischten Gruppe von Patienten mit 
Mukopolysaccharidosen folgende Er-
gebnisse zusammengetragen: Die Sau-
erstoffsättigung im Blut war in 40% der 
Schlafzeit vermindert. Eine Sauerstoff-
Entsättigung fand etwa 18 Mal pro Stun-
de statt. Insgesamt wurde bei 13 von 24 
Patienten die Störung als schwerwie-
gend, bei weiteren sieben als mittelgra-
dig eingestuft. 

Zusammenfassung

70 % aller Patienten mit einer Mukopoly-
saccharidose zeigen eine Beteiligung 
des zentralen Nervensystems. Hierzu 
gehören vor allem Verhaltensauffälligkei-
ten (z.B. Hyperaktivität), Schlafstörungen, 
epileptische Anfälle sowie geistige Ent-
wicklungsverzögerungen, ein erhöhter 
Hirndruck aber auch Einengungen des 
Rückenmarkes. Man nimmt an, dass 
diese Beteiligung des zentralen Nerven-
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systems auf eine entzündliche Reaktion 
durch Ablagerung von Speichermaterial 
in den Nervenzellen zurückzuführen ist, 
welche die normale Zellfunktion stört 
und letztlich zum Zelltod führt. 

Wichtig sind regelmäßige Untersu-
chungen, um Probleme, die behan-
delbar sind, so schnell wie möglich 
zu therapieren. 
Hierzu gehören sowohl die Einengungen 
des Rückenmarkes und die Wirbelsäu-
lenveränderungen (Entlastungsoperation 
und oder Stabilisierung), aber auch ein 
erhöhter Hirndruck (Shuntanlage) oder 
epileptische Anfälle (medikamentöse 
Therapie). 

Andere Probleme wie Schlafstörungen, 
Verhaltensauffälligkeiten und geistige 
Entwicklungsstörungen sind schwerer 
zu behandeln. Es gibt einige medika-
mentöse Ansätze, wie beispielsweise 
Risperidon bei Verhaltensauffälligkeiten 
oder Melatonin bei Schlafstörungen.  

Lysosomale Speichererkrankungen eig-
nen sich als Modellerkrankung auch für 
andere, häufigere Erkrankungen mit Be-

teiligung des zentralen Nervensystems, 
um Technologien zu entwickeln, die eine 
Verbesserung der Lebensqualität von 
betroffenen Patienten erzielen. 

Es müssen effektive Therapien ent-
wickelt werden, die auch Wirkung 
auf die Beteiligung des Nervensys-
tems haben. Die Blut-Hirnschranke 
ist eine dynamisch reagierende und 
regulierende Grenzfläche zwischen 
dem Gehirn- und dem Blutgefäßsys-
tem. Es sind bereits einige Verfahren 
entwickelt worden, die es auch gro-
ßen Molekülen (wie beispielsweise 
einem Enzym) ermöglichen, diese 
Blut-Hirn-Schranke zu überwinden. 
Vorklinische Studien haben gezeigt, 
dass diese Verfahren sicher und 
auch wirksam sind. Nun müssen 
klinische Studien folgen, um zu be-
stätigen, dass diese Verfahren auch 
beim Menschen wirksam sind. 

0 660/3503080  0 660/1624770
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Schätze aus der pathologisch-anatomischen Sammlung des 
Naturhistorischen Museums

(Vortrag anlässlich der MPS-Familienkonferenz in Maria Alm 2013)

„Wie alles begonnen hat

Eigentlich hat alles bereits mit Maria Theresia (13. 5. 1717 – 
29. 11.1780) begonnen, Gattin und „Kaiserin“ des Römisch-
Deutschen Kaisers Franz I. Stephan, Erzherzogin von 
Österreich, Königin von Ungarn, Kroatien und Böhmen. 
Maria Theresia hat bis in die Zeit heute tiefe Spuren 
hinterlassen und das Rechtssystem, Bildungssystem, ja 
selbst das Stadtbild von Wien nachhaltig geprägt. 
Bekannt für ihren Kinderreichtum, man denke nur an Marie 
Antoinette, welche im Rahmen der französischen Revolution 
so unglücklich sterben musste, war ihr erstgeborener Sohn 
und viertes Kind Josef II. (13. 3. 1741 – 20. 2. 1790). Nach 
dem Tod ihres Gatten Franz I. Stephan wurde Josef II. von 
Maria Theresia zum Mitregenten bestimmt, als welcher er 
nach und nach alle Aufgaben übernahm. 
Zunächst war er Erzherzog von Österreich, ab 1764 
Römisch-Deutscher König, ab 1765 dann Kaiser, ab 1780 
König von Böhmen, Kroatien und Ungarn. Für die „Schätze“ 
aber, um die es hier geht, das Wichtigste: Josef II. war 
Begründer des Allgemeinen Krankenhauses in Wien. 

Dieses wurde 1784 aus frühen Beständen des Armen- und 
Invalidenhauses zum Allgemeinen Krankenhaus erweitert und ausgebaut. In dieser Funktion wurde es bis in die 70-iger 
Jahre des 20. Jahrhunderts als das Universitätskrankenhaus verwendet, erst dann übersiedelten große Teile davon in den 
charakteristischen Bau mit den Zwillingstürmen des Neuen Allgemeinen Krankenhauses. Noch immer werden zahlreiche 
Gebäude des „Alten AKH“, wie es auch genannt wird, genutzt, einige wenige immer noch für medizinische Zwecke. In 
Gedenken an Josef II. steht heute eine Statue in einem der Höfe des Alten Allgemeinen Krankenhauses.

Naturhistorisches Museum in Wien 

Wohl jeder Wienkundige kennt die beiden eindrucksvollen Bauten am Ring beim Heldenplatz, das Kunsthistorische Museum 
und den „Zwillingsbau“, das Naturhistorische Museum (NHM). Letzteres wurde 1889 unter Josef II. eröffnet und diente dazu, 
zahlreiche Exponate des Kaiserhauses, begründet von Geschenken aus fernen Ländern, aber auch Reisen und Forschungs- 
und Entdeckungsexpeditionen, auszustellen. Unter anderem wurde darin eine anthropologische Dauerausstellung zum 
Thema „Mensch“ begründet. Im Jahr 2012 wurde die im „Narrenturm“ des alten AKH befindliche Anatomisch-pathologische 
Sammlung dieser Unterabteilung des NHM einverleibt.

Der Narrenturm

Schon zu Beginn des 18. Jahrhunderts, also noch vor der Geburt von Josef II., existierte ein charakteristischer Rundbau mit 
Kuppel auf dem Areal des späteren alten AKH. 1784 baute man unter Josef II. diesen Turm um, man erweiterte ihn um eine 
neue Kanalisation, Heizung, Belüftung, neue Böden und Räume, in eine noch heute sichtbare Form. Das tiefste Geschoß wurde 
zugeschüttet, das gesamte Areal herum eine Geschoßhöhe angeschüttet. Dieser neue Turm sollte unter Josef II. dazu genutzt 
werden, sämtliche an psychischen Störungen erkrankte Personen aus den damals existierenden unwürdigen Behausungen 
und Institutionen aufzunehmen. So kam es, dass der Turm mehrere hundert, in „starken“ Zeiten bis über tausend Kranke 
beherbergte, in kleinen Zellen mit Betten, Heizung und Vorrichtungen für die dringenden Bedürfnisse. Die Anordnung der 
Zimmer war dermaßen gestaltet, dass in dem Rundbau alle Zimmer von einem gemeinsamen Gang aus begangen werden 
konnten. Der Gang konnte nach Belieben von allen benützt werden, da er kreisrund war, konnte man sich ohne Grenzen darin 
bewegen. Noch heute verwenden die Wiener den liebenswerten Ausdruck „Gugelhupf“ für diese spezifische bzw. eine solche 
Institution ganz allgemein. Es klingt vielleicht ironisch, aber nach dem zweiten Weltkrieg waren darin Dienstwohnungen für 
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Schätze aus der pathologisch-anatomischen Sammlung des 
Naturhistorischen Museums

(Vortrag anlässlich der MPS-Familienkonferenz in Maria Alm 2013)

„ Bedienstete der Gemeinde Wien untergebracht, danach wurde der Narrenturm 
für die Werkstätten der Handwerker des Allgemeinen Krankenhauses verwendet.  

Das Innenleben des Narrenturms

Es sind zwei Besonderheiten des Narrenturms, welche ihn weltberühmt machen. 
Er wird in allen Fremdenführern von Wien angeführt und man hat manchmal den 
Eindruck, dass ihn fremde Touristen eher zu kennen scheinen, als die Wiener 
selbst. Zum einen ist es die Architektur, die zunehmend Besonderheiten in den 
verwendeten Zahlen und Proportionen erkennen lässt: eine ganze Reihe von 
wichtigen Daten aus der Zeit von Josef II., aber auch magische Zahlen sind 
in den Zahlenproportionen verborgen. Josef II. ließ damals ein Türmchen auf 
das Dach setzen, von welchem aus er oftmals die Sterne studiert haben soll. 
Möglicherweise hat ein unterirdischer Verbindungsgang den Turm mit dem 
sogenannten „Josefinum“ verbunden, dem heutigen Institut und Geschichte der 
Medizin auf der Währingerstraße im 9.Gemeindebezirk. Das Türmchen ist im Krieg 
verschwunden, doch auf früheren Darstellungen ist es noch gut zu erkennen. Die 
zweite Besonderheit ist die nun in allen Geschossen und Zellen untergebrachte 
anatomisch-pathologische Sammlung, welche im Laufe der Jahre auf eine Größe 
von über 50.000 Exponaten angewachsen ist. Nahezu alle anatomischen und 
pathologischen Sammlungen Europas sind im Narrenturm vereint, nachdem 
oftmals kleine Sammlungen diverser Krankenhäuser und Pathologischer Institute 
aufgelöst wurden. Aber auch die Reste des elektropathologischen Museums, 
des Sexmuseums und vieler anderer Sammlungen haben dort die letzte Stätte 
gefunden. 

Grundlagen der Sammlung

Eine wesentliche Grundlage war die von Maria Theresia eingeführte gesetzliche 
Verpflichtung zur Obduktion aller Personen, welche in einer öffentlichen 
Krankenanstalt in Wien verstorben sind. Im Wesentlichen gilt diese rechtliche 
Grundlage noch heute. Mit der Einführung des Obduktionsprotokolls darüber vor 
200 Jahren kam es auch zur Verpflichtung an die Obduzenten, alle besonders 
auffälligen Objekte für die Wissenschaft und Nachwelt aufzuheben. Das führte 
dazu, dass nahezu jedes Krankenhaus mit einer pathologischen Abteilung 
begann, ungewöhnliche  Objekte aufzuheben. Einer der Pathologen des 
Allgemeinen Krankenhauses, Herr Hofrat Dr. Portele, nahm sich mit großem 
Engagement um die Sammlung im AKH, dem damals größten Krankenhaus in 
Wien, an, doch wurde der Platz für diese Sammlung bald zu klein. Er übersiedelte 
sie in den teilweise leer stehenden Narrenturm und begann sukzessive, 
Sammlungen anderer Krankenhauser, zunächst von Wien, dann von Österreich, 
schließlich von überall her, zu integrieren, um sie vor dem Entsorgen an anderen 
Stellen zu bewahren. Gelegentlich waren tierische Präparate dabei, durchaus 
auch Kuriositäten, wie Gliedmaßen verstorbener Ureinwohner Neuseelands, 
alte medizinische Geräte, wie die erste „eiserne Lunge“, der Gebärstuhl Maria 
Theresias, Briefmarken und Münzen mit medizinischem Hintergrund, die größte 
Sammlung von Mikroskopen Europas und vieles andere mehr. Von seiner 
Begeisterung für dieses Sammlung angesteckt, hat in seinem „Ruhestand“ 
(er arbeitete bis über das 80.Lebensjahr hinaus täglich im Narrenturm) und 
vor allem nach seinem Tod seine Nichte und Ärztin, Frau Dr. Beatrix Patzak, 
über weitere Jahrzehnte die Sammlung weiter betreut und ergänzt, auch ein 
computerunterstütztes Archivierungssystem eingeführt. Sie war bis 2012 
Direktorin des Pathologisch-Anatomischen Bundesmuseums. Es wurden 
Bereinigungen gemacht, wie die Auslagerung von Technischen Präparaten ins 
Technische Museum. Vieles wurde aus ethischen Gründen bestattet, auch die 
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sterblichen Überreste der Maoris in einer Sterbezeremonie in 
Wien verabschiedet und in der Heimat begraben. Tierische 
Präparate wurden entfernt, viele Präparate neu restauriert und 
fixiert. Mit 2012 wurde die Sammlung der Anthropologischen 
Abteilung des Naturhistorischen Museums einverleibt, örtlich 
jedoch aufgrund des riesigen Umfangs im Narrenturm 
belassen. Zur Zeit betreut Herr Eduard Winter die medizinisch-
wissenschaftlich unglaublich wertvolle Sammlung.

Projekt zur Aufarbeitung unbekannter 
genetischer Erkrankungen  

Seit 2012 gibt es in Zusammenarbeit mit Frau Professor 
Helga Rehder und Frau Doktor Jana Behunova vom Institut 
für Medizinische Genetik in Wien ein Projekt zur Abklärung 
genetischer Erkrankungen bei einer Reihe von Feten und 
Säuglingen, welche vor oder bei der Geburt oder kurz 
danach verstorben sind. Meist sind es Feuchtpräparate, 
d.h. mit speziellen Lösungen konservierte sterbliche 
Überreste von kindlichen Teilen, welche offensichtlich 
an schwerwiegenden Erkrankungen litten. Zur groben 
Einteilung wurden mehrere Kategorien geschaffen: solche 
mit schwerwiegenden Gesichtsfehlbildungen, wie Lippen-, 
Kiefer- und Gaumenspalten, solche mit Störungen in der 
Entwicklung der Mittellinie im Gesicht, wie fehlende Nase, 
nur ein gemeinsames Auge, Spalten in der Gesichtsmitte etc., 
Feten mit angeborenen Skelettveränderungen und Feten, 
welche im Körper der Frau verblieben sind (Lithopäden) oder 
im Rahmen einer Zwillingsschwangerschaft abgestorben 
sind und vom überlebenden Kind stark gedrückt wurden 
(Fetus Papyraceus). Gerade das Projekt zur Abklärung der 
angeborenen Skelettveränderungen ist Ausgangspunkt, auch 
Erkrankungen wie eine Dysostosis multiplex zu finden, wie 
sie für eine Mukopolysaccharidose typisch ist. Dabei werden 

zunächst die auffallenden Feten mit nicht proportionierten 
Gliedmaßen ausgewählt, fotografiert, geröntgt und klinisch 
zugeordnet. Wo es möglich ist, werden die dazugehörigen 
Obduktionsprotokolle ausgehoben, histologische Schnitte 
angefertigt oder Genanalysen gemacht, um eine genau(ere 
Diagnose zu bekommen. Zur Zeit sind nahezu alle in 
Frage kommenden Präparate unter dem Begriff einer 
„Skelettdysplasie“ oder „Achondroplasie“ archiviert, Diagnosen 
also, wie sie von Medizinern (Obduzenten)  vergeben wurden, 
um Skeletterkrankungen genetischen Ursprungs ganz 
allgemein zu beschreiben. Das Wesen dieser Erkrankungen 
war zur Zeit der Objekte (manche sind weit mehr als hundert 
Jahre alt) kaum bekannt.

Der Vortrag im Rahmen der MPS-Therapiewoche sollte 
aufzeigen, dass für die Aufarbeitung mancher der MPS-
verdächtigen Skelettfehlbildungen Forschungsmittel in Höhe 
von fünftausend Euro durch die MPS-Gesellschaft angesucht 
und bewilligt wurden. Für diese finanziellen Forschungsmittel 
bedankt sich das Team um Frau Professor Rehder sehr 
und wir hoffen, Besonderheiten aufzufinden, die wir vielleicht 
schon im kommenden Jahr präsentieren können. Für die 
Wissenschaft sind unsere Aufarbeitungen in den bisher 
„ungehobenen Schätzen“ jedenfalls von großer Bedeutung, 
wie wir bei wissenschaftlichen Tagungen schon mehrmals 
darstellen konnten. Vielen Dank ! 

Susanne Kircher.

MPS-Therapiewoche 2014

												          

Wagrain - 
		      Hotel ALpina

12. - 19. Juli 2014

SAVE THE DATE!
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Univ.Prof. Dr. Thomas Stulnig
Leiter: Ambulanz für angeborene Stoff-

wechselstörungen
Klinische Abteilung 

für Endokrinologie und Stoffwechsel
Klinik für Innere Medizin III

Medizinische Universität / AKH Wien
1090 Wien | Währinger Gürtel 18-20

Tel. (Ambulanz): 01 40400 4295

Ende 2007 ist Prof. Bodamer, der da-
mals an der Kinderklinik des AKH Wien 
für PatientInnen mit angeborenen Stoff-
wechselerkrankungen zuständig war, 
an mich herangetreten, die Betreuung 
einer erwachsenen Patientin zu über-
nehmen. Seitdem hat sich die Zusam-
menarbeit mit der Kinderklinik laufend 
intensiviert und viele andere erwachse-
ne PatientInnen haben den Sprung von 
der Kinderklinik in die Erwachsenenme-
dizin mit Erfolg vorgenommen. 
Darüber hinaus kommen zahlreiche 
andere PatientInnen mit unklaren 
Stoffwechselerkrankungen bzw. den 
Verdacht darauf an unsere Ambulanz 
zur Abklärung, Therapieeinleitung und 
Verlaufskontrolle. 

Unsere Ambulanz, das sind neben mir 
vor allem Frau Prof. Michaela Bayerle-
Eder und bis vor kurzem Frau Dr. Yvonne 
Winhofer (dzt. Mutterschutz/Karenz), die 
von Frau Agnes Roden tatkräftig unter-
stützt werden.  Unsere Ambulanz be-
treut erwachsene PatientInnen mit Stoff-
wechselerkrankungen, die durch eine 
Veränderung in einem einzelnen Gen 
vererbt werden. Wir begutachten die 
bisher erhobenen Befunde und das kli-
nische Zustandsbild und leiten die not-
wendigen Maßnahmen ein, um die Dia-
gnose zu sichern bzw. auszuschließen, 
und die Ausprägung der Erkrankungen 
festzustellen. Soweit spezielle Therapien 
wie Enzymersatztherapien vorhanden 
sind, erledigen wir die medizinischen 
und viele administrativen Belange, um 
die Therapie für die PatientInnen verfüg-
bar zu machen. Weiters kümmern wir 
uns um - z.B. physikalische - Begleitthe-
rapien, die die Behandlung unterstützen 
können. 

Wir sehen regelmäßige standardisierte 
Kontrollen vor, die wichtig sind, damit 

die PatientInnen optimal von der Thera-
pie profitieren. 
Wir nehmen zu ausgewählten Erkran-
kungen auch an internationalen Studien 
teil, da diese Aktivitäten dazu beitragen, 
die Qualität der Versorgung unserer Pa-
tientInnen weiter zu verbessern. 
Sofern möglich, übernehmen wir für be-
stimmte Erkrankungen auch die ärztli-
chen Belange, um eine Heimtherapie 
zu ermöglichen.

Die Überleitung der Therapie aus der 
Kinderklinik in die Erwachsenenmedi-
zin ist für die PatientInnen nicht immer 
leicht. Die behandelnden Kinderärzte 
sind oft nicht nur für die medizinische 
Betreuung verantwortlich, sondern stel-
len für die PatientInnen Vertrauensper-
sonen dar. Auf der anderen Seite sind 
die Ambulanzen und Stationen der Kin-
derkliniken nicht für die Behandlung er-
wachsener PatientInnen ausgelegt. Mit 
steigendem Alter entwickeln auch Pa-
tientInnen mit angeborenen Stoffwech-
selerkrankungen Komplikationen und 
andere Erkrankungen, die typischerwei-
se in Erwachsenen-Kliniken behandelt 
werden. 

Auf der anderen Seite sind angeborene 
Stoffwechselerkrankungen ein speziel-
les Feld der Erwachsenenmedizin, das 
die Zusammenarbeit verschiedener me-
dizinischer Disziplinen (Innere Medizin, 
Neurologie, Orthopädie etc.) erfordert. 
Das heißt, dass sowohl für die PatientIn-
nen, als auch für das medizinische Per-
sonal der Übergang von der Kinder- in 
die Erwachsenenmedizin eine Heraus-
forderung darstellt.  Mittlerweile konnten 
wir in enger Zusammenarbeit mit der 
Kinderklinik schon viele PatientInnen mit 
angeborenen Stoffwechselerkrankun-
gen in unsere Ambulanz übernehmen, 
wobei wir uns auf solche Erkrankungen 
fokussieren, die im Erwachsenenalter 
von besonderer Bedeutung sind.

Ein wesentlicher Schwerpunkt unserer 
Ambulanz sind PatientInnen mit sog. 
lysosomalen Stoffwechselerkrankungen, 
wozu auch die Mukopolysaccharidosen 
gehören. Viele PatientInnen mit 
lysosomalen Stoffwechselerkrankun-
gen erreichen heute das Erwachse-
nenalter oder werden überhaupt erst 

im Erwachsenenalter diagnostiziert. Die 
lysosomalen Speicherkrankheiten sind 
sehr unterschiedliche Erkrankungen, 
die sich je nachdem, welcher Zelle/
welches Organ vornehmlich betroffen 
ist, ganz unterschiedlich äußern. So gibt 
es erwachsene PatientInnen mit Er-
krankungen wie den Morbus Gaucher 
(gesprochen: "Goschee"), der vor allem 
Blutzellen befällt und in weiterer Folge 
Milz, Leber und Knochen, oder den Mor-
bus Pompe, der die Muskulatur betrifft 
und zur Muskelschwäche führt. Aber 
auch Patienten mit milderen MPS-For-
men werden erwachsen und kommen 
daher für eine Behandlung an unserer 
Stoffwechselambulanz in Frage. 
Darüber hinaus gibt es für eine Reihe 
von lysosomalen Stoffwechselerkran-
kungen - wie Sie alle wissen - wirksa-
me Enzymersatztherapien bzw. stehen 
solche in Entwicklung. Damit ist es 
möglich, über die unterstützenden Maß-
nahmen hinaus, den PatientInnen eine 
effektive Behandlung anzubieten. Der-
zeit betreuen wir unter anderem Patien-
ten mit MPS II, die eine Enzymersatzthe-
rapie erhalten. 

PatientInnen mit MPS haben zwar ge-
meinsame Problemfelder, sind aller-
dings in ihren individuellen Ausprägun-

Thomas Stulnig

Stoffwechselambulanz für erwachsene 
MPS-PatientInnen
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Screenings sind Eltern meist vom 
Neugeborenen Screening bekannt. 
Hierbei wird jedes Neugeborene auf 
bestimmte angeborene Stoffwechsel- 
und Hormonerkrankungen getestet, 
bei denen eine Behandlung möglich ist 
und Folgeschäden durch den Beginn 
der Behandlung vor Einsetzen der 
Krankheitserscheinungen vermieden 
werden können. 

Über ein Screening versucht man, noch nicht 
diagnostizierte Patienten herauszufinden. 
Hierfür gibt es verschiedene Methoden: 

•	 Massen-Screening: Man untersucht 
die ganze Bevölkerung oder eine 
Untergruppe ohne Beachtung des 
persönlichen Risikos

•	 Selektives Screening: Man untersucht nur 
eine Risikogruppe

•	 Multiphasisches Screening: Mehrere 
Screenings werden gleichzeitig 
durchgeführt.

Screening-Untersuchungen folgen inter-
nationalen Richtlinien, die bereits 1968 von der 
WHO (World Health Organization) verabschiedet 
wurden und immer noch Gültigkeit besitzen. 
Prinzipien sind beispielsweise, dass für die 
gesuchte Erkrankung eine Therapie vorhanden 
ist, dass Einrichtungen zur Diagnostik und 
Therapie zu Verfügung stehen, dass der Test 
möglichst einfach durchzuführen ist usw.

Eine frühe Diagnosestellung bei Mukopolysaccharidosen ist häufig 
recht schwierig. 
An MPS erkrankte Kinder kommen scheinbar „gesund“ zur Welt. Erst 
durch die zunehmenden Ablagerungen von Glykosaminoglykanen 
im gesamten Köper kommt es zu Krankheitssymptomen, die jedoch 
erst einmal, gerade bei MPS II, unspezifisch sind: Leistenbrüche 
oder immer wiederkehrende Infekte der oberen Luftwege und 
Ohrentzündungen sind die Erstsymptome einer MPS II. 
Leider verzögert sich somit auch der Therapiestart und nicht mehr 
rückgängig zu machende Organschäden können entstehen.

Warum ein Screening auf M. Hunter bei Patienten mit 
Leistenbrüchen?

Die mittlere Häufigkeit für Jungen in der Normalbevölkerung, mit einer 
Leistenhernie geboren zu werden, beträgt etwa 4%. Leistenbrüche bei 
Kindern müssen immer operiert werden, da eine große Gefahr einer 
Einklemmung von Darmanteilen in der Bruchlücke besteht. Mädchen 
zeigen extrem selten einen Leistenbruch. Das Risiko, an einem 
Nabelbruch zu leiden, liegt in der Normalbevölkerung bei etwa 3%. 
Das bedeutet, dass das Risiko in der Normalbevölkerung, an einem 
Leisten- und gleichzeitig einem Nabelbruch zu leiden, liegt etwa bei 
einer Wahrscheinlichkeit von 1:800. 
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41. Wraith JE, Clarke JTR. In: Physician’s Guide to the Treatment and Follow-up of Metabolic Diseases. 2006:195–203.
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51. Wraith JE, Clarke JTR. In: Physician’s Guide to the Treatment and Follow-up of Metabolic Diseases. 2006:195–203.

Hernien Screening Studie Deutschland-Österreich
Vortrag MPS-Sommertagung Maria Alm | Christina Lampe

gen und Verläufen sehr unterschiedlich. 
Auf Grund des Fortschreitens der Erkran-
kung über die Lebensjahre sind regel-
mäßige Kontrollen erforderlich, um den 
Therapieerfolg zu kontrollieren, das Neu-
auftreten von Symptomen und Komplika-
tionen zu erkennen und entsprechende 
Maßnahmen in die Wege zu leiten.  Das 
standardisierte Vorgehen, das dazu er-
forderlich ist, ist tatsächlich nur an einem 
Zentrum möglich. Wir haben auf Basis der 
internationalen Empfehlungen und der 
Verhältnisse in Österreich ein Betreuungs-
schema ausgearbeitet, das die Betreuung 
von MPS PatientInnen sicherstellt. Kon-
trolluntersuchungen sind meist einmal 
jährlich erforderlich. Je nach Symptomatik 
der Patienten umfassen die Kontrollunter-
suchungen eine klinische Untersuchung, 
verschiedene Blutparameter (bzgl. Gluko-
saminoglykane {GAGs}, Stoffwechselsitu-
ation und Hormone), Lungenfunktionstes-
tung, und wenn erforderlich verschiedene 
bildgebende Verfahren wie Ultraschall 
und MR-Tomographie. 
An der Ambulanz für angeborene Stoff-
wechselerkrankungen würden wir uns 
freuen, auch Sie bzw. Ihre betroffenen 
Angehörigen zu betreuen! Zur Kontakt-
aufnahme erhalten Sie unter der Telefon-
nummer 01 40400 4295 bei Frau Roden 
einen Termin.

Ihr Prof. Dr. Thomas Stulnig
für das Team der Ambulanz für angeborene Stoff-
wechselerkrankungen
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und Österreich 1100 Praxen, ambulante 
Operationszentren und kinderchirurgische 
Abteilungen von Kliniken um eine Teilnahme 
gebeten. 
Lediglich 115 Zentren/Praxen bestätigten 
ihre Teilnahme. Im Februar 2012 wurde 
in Deutschland und im März 2013 in 
Österreich mit dem Screening begonnen. 
Es wurden an die entsprechenden 
Abteilungen/Praxen Trockenblutkarten 
versendet. Die zuständigen Ärzte hatten 
auch einen Fragebogen auszufüllen. Als 
Aufwandsentschädigung wurde für jede 
eingesendete Trockenblutkarte € 50,-  
gezahlt. 
Bis zum Februar 2013 wurden – trotz 
schriftlicher und telefonischer Erinnerung 
- lediglich 106 Trockenblutkarten, also 
nur 40% der erwarteten Testungen, 
eingeschickt. Es wurde bislang kein MPS 
Patient gefunden. 
Natürlich wurden die Einschlusskriterien erneut überdacht. Sollte man die 
Aufwandsentschädigung für die testenden Zentren erhöhen? Könnte man ein 
Symptom bei den Einschlusskriterien (hier den Nabelbruch) weglassen? Man 
müsste dann aber deutlich mehr Patienten testen (nämlich 4640), um einen 
MPS II Patienten zu finden. 
Letztlich wird die Studie wie gehabt weitergeführt, in der Hoffnung, auf diesem 
Wege doch Patienten zu finden.
Die Studie ist nun um ein weiteres Jahr verlängert worden. Wir hoffen auf mehr 
Engagement und Beteiligung der chirurgischen Kollegen, um letztlich MPS 
Patienten so früh wie möglich zu diagnostizieren.

Spektrum der Krankheitsschwerep

Schwer milderSchwer milder

Alle Patienten haben in der Regel <1%‐2% der normalen ID2S Aktivität im Blut
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Patienten mit M. Hunter haben fast alle 
einen Nabelbruch und 50 % zeigen 
auch einen Leistenbruch. Somit sollte in 
dieser Risikogruppe (MPS II Patienten) 
die Wahrscheinlichkeit bei 1:200 liegen. 
Man sollte also, wenn man 500 Patienten 
in 2 Jahren testet, etwa 2-3 Patienten mit 
Morbus Hunter gefunden haben.
Um die anderen behandelbaren MPS 
Formen nicht zu übersehen, werden 
ebenfalls MPS I und VI mit getestet.

Einschlusskriterien (Voraussetzung zur 
Teilnahme an der Studie) waren folgende 
Bedingungen: 

•	 Männliches Geschlecht
•	 Vorhandensein eines 

Nabelbruches
•	 Geplante Leistenbruch-Operation
•	 Alter <18 Jahren

Insgesamt wurden in ganz Deutschland 

Hernien Screening Studie Deutschland-Österreich
Vortrag MPS-Sommertagung Maria Alm | Christina Lampe
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Teilnahme von Kindern an Klinischen Studien- von der Erprobung bis zur Zulassung eines 
Medikamentes bei seltenen Erkrankungen

Vortrag MPS-Sommertagung Maria Alm | Christina Lampe

Über 50% der bei Kindern 
eingesetzten Medikamente in 
Deutschland werden außer-
halb ihres zugelassenen 
Anwendungsbereiches ein-
gesetzt, d.h. sie wurden 
nicht an Kindern und in den 
entsprechenden Altersgruppen 
in Studien getestet. 

Zum einen liegt es daran, dass Kinder 
seltener krank sind, zum anderen auch an 
der Tatsache, dass der Stoffwechsel bei 
Kindern in unterschiedlichen Altersstufen 
unterschiedlich ist und Medikamente 
in jeder einzelnen Altersstufe separat 
getestet werden müssten. 
Das bedeutet aufwändige und teure 
Studien. Auch sind viele Untersuchungen, 
die zur Überprüfung der Wirksamkeit 
eines Medikamentes geeignet sind, je 
nach Alter nicht durchführbar: ein Kind 
unter fünf Jahren kann beispielsweise 
keinen 6-Minuten-Gehtest oder eine 
Lungenfunktionsprüfung durchführen. 
Noch schwerer durchführbar sind 
Studien, wenn es sich um seltene 
Erkrankungen handelt und somit 
wenige Patienten betroffen sind, die für 
Teilnahme an einer Zulassungsstudie 
in Frage kommen. Gerade bei seltenen 
Erkrankungen sind nicht in jedem Land 
Studienzentren möglich.
Auch für Patienten ist eine Teilnahme an 
Studien nicht ganz einfach. Gerade, wenn 
es wenige Studienzentren gibt, kann eine 
weite Anreise oder sogar ein Umzug in 
ein anderes Land notwendig sein, die 
fremde Umgebung, die Sprachbarriere, 
der fremde Arzt, die Trennung von der 
Familie und auch finanzielle Einbußen 
sind eine Herausforderung für Patienten. 

Was sind seltene Erkrankungen?

Man geht davon aus, dass etwa 500 
von 5000 angeborenen Erkrankungen, 
Stoffwechselerkrankungen sind. Zu den 
sogenannten „seltenen Erkrankungen“ 
oder „orphan diseases“ zählen in 
Europa Erkrankungen, die < 1:2000000 
Menschen betreffen, in den USA 
<1:200.000 Menschen. Etwa 6 - 8 % der 
europäischen Bevölkerung sind von 
einer seltenen Erkrankung betroffen. Das 
sind 30 Millionen Menschen.

Pläne und Strategien der EU

Es wurde von der europäischen Union 
ein Projekt zur Verbesserung der 
Behandlung und der Förderung der 
Forschung auf dem Gebiet der seltenen 
Erkrankungen ins Leben gerufen. Dieses 
Programm, Horizon 2020, hat zum 
Ziel, bis 2020 für mehr als 200 seltene 
Erkrankungen Therapien zu entwickeln. 
Hierfür wurden 144 Millionen Euro für 
26 Projekte bewilligt. Weiterhin haben 
die einzelnen europäischen Länder 
die Aufgabe, nationale Aktionspläne zu 
entwickeln.

Warum haben Arzneimittel-
unternehmen ein Interesse an 
diesen seltenen Erkrankungen?

Zum einen bieten staatliche Organi-
sationen administrative und finanzielle 
Unterstützung, die Zeit, bis ein Medika-
ment zugelassen wird, ist verkürzt und 
auch der Patentschutz ist auf sieben 
Jahre verlängert.

Die Beteiligten an einer Klinischen 
Studie
 
a)	 der Sponsor

Zunächst wird ein Geldgeber (Sponsor) 
für die Studie benötigt. Das ist in der Regel 
die Firma, die das Arzneimittel entwickelt 
hat und zulassen möchte, so dass es 
vom Arzt verschrieben werden kann und 
entweder von den Krankenkassen oder 
dem Staat bezahlt wird. Der Sponsor hat 
alle Kosten, die im Rahmen der Studie 
anfallen, zu übernehmen.
Er ist verantwortlich dafür, ein geeignetes 
Studienprotokoll zu entwickeln, welches 
am Ende der Studienphase auch die 
Wirksamkeit des Studienmedikamentes 
beweisen kann, um eine Zulassung 
für das Medikament zu erhalten. Die 
Entscheidung über eine Zulassung 
ist in allen Ländern aufgrund der 
unterschiedlichen Gesetze jedoch 
unterschiedlich. Auch sollte die 
Belastung für die Probanden möglichst 
gering gehalten werden.

b)	 das Gesetz 

Das deutsche Arzneimittelgesetz regelt 
ganz klar, welche für Bedingungen 

für eine Studie gelten, um einen 
Missbrauch zu verhindern. Zum 
Schutz der Probanden wird das 
Studienprotokoll von der zuständigen 
Ethikkommission überprüft, die neben 
der Einhaltung der Gesetze, auch 
die Sicherheit und Notwendigkeit der 
Studie einschätzen.

c)	 die Eltern

Eltern (beide!) müssen die Verant-
wortung für die Teilnahme an einer 
Studie für ihre Kinder übernehmen und 
dies durch ihre Unterschrift bestätigen. 
Natürlich haben Eltern Angst, ihrem Kind 
zu schaden oder weh zu tun, es stellt 
sich die Frage nach dem Nutzen an der 
Studienteilnahme. Auch ist die gesamte 
Familie (vor allem Geschwisterkinder) 
durch eine Studienteilnahme belastet. 
Allerdings bietet die Studienteilnahme 
aber auch die Möglichkeit einer 
frühestmöglichen Therapie, da nach 
Ende der Studie jeder Patient bis zur 
Zulassung des Medikamentes weiter 
damit behandelt wird. 

d)	 der Arzt

Der Studienarzt benötigt ein 
gutes, fundiertes Wissen über die 
Erkrankung sowie über die Studie, 
den Umgang mit Nebenwirkung 
des Studienmedikamentes und das 
Studienprotokoll, damit die Studie 
korrekt und sicher durchgeführt 
werden kann. Ein vertrauensvolles 
Verhältnis zu den Kindern und Eltern, 
eine altersgerechte Aufklärung des 
Kindes über die Studie, aber auch 
eine ausführliche, ehrliche Aufklärung 
der Eltern (u.a. über die Möglichkeit, 
dass das Kind Placebo erhält) sind 
Voraussetzung. Um überhaupt klinische 
Studien vornehmen zu können, muss er 
über eine spezielle Zusatzqualifikation 
(GCP-Kurs) verfügen. 

e)	 das erkrankte Kind

Im Mittelpunkt einer Studie steht 
das erkrankte Kind. Die größte 
Herausforderung für das Kind 
ist sicherlich das Verstehen des 
Grundes für die Teilnahme an einer 
Studie, gerade, wenn es sich um 
wöchentliche Infusionen handelt. Es 
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muss Vertrauen zu dem Studienarzt 
aufbauen, die regelmäßigen Therapien 
und Untersuchungen mitmachen und 
auch den Ausfall in der Schule sowie 
eine mögliche Trennung von einem Teil 
der Familie kompensieren. Die Chance 
an einem frühzeitigen Therapiestart ist 
jedoch die Möglichkeit einer Verzögerung 
bzw. ein Aufhalten der Erkrankung.

Was sind die Voraussetzungen für 
eine klinische Studie?

Zunächst einmal muss es einen 
Sponsor geben. Das ist in der Regel 
ein Arzneimittelhersteller, der sein 
Produkt testen und auf den Markt 
bringen möchte.
Für jede Studie benötigt man 
Studienleiter (auch Investigator 
genannt), also Ärzte, die die 
entsprechenden Studienzentren leiten, 
die verantwortlich für die Studien-
patienten sind, die die korrekte 
Durchführung der Studie überwachen 
und die von ihrem fachlichen Wissen 
geeignet aber auch über die nötige 
Ausstattung und Räumlichkeiten für die 
Durchführung von Studien verfügen. 
Natürlich wird auch geschultes 
Personal wie Studienassistenten, 
Apotheker, Ärzte anderer Fach-
richtungen zur Durchführung spezieller 
Untersuchungen benötigt. Gerade bei 
seltenen Erkrankungen ist auch eine 
genügend große Zahl an Patienten 
notwendig, um eine ordentliche 
Auswertung der Ergebnisse zu gewähr-
leisten: Letztendlich wird natürlich ein 
Studienprotokoll benötigt, welches die 
Messgrößen (was soll sich bessern?), 
die Art der Studie (ein Zentrum oder 
viele Zentren), placebokontrolliert usw. 
festgelegt sind. Eine Studie kann jedoch 
nur dann durchgeführt werden, wenn 
auch die zuständige Ethikkommission 
zugestimmt hat.

Ablauf einer Studie

Eine Studie läuft in folgenden Phasen ab: 
nach der Entwicklung des Arzneimittels 
wird dieses im Reagenzglas und dann 
in Tierversuchen getestet. Dann beginnt 
die Phase I des klinischen Teils- die 
Überprüfung von Verträglichkeit und 
Sicherheit des Medikamentes:  an 
einer kleinen Patientenzahl wird - oft 
nur in einem Zentrum über einen 

kurzen Zeitraum (Wochen) - das Studien-
Medikament getestet. 
In der Phase II wird ebenfalls an einer 
kleineren Gruppe über einen kurzen 
Zeitraum (Wochen) die Dosierung und 
das Therapiekonzept untersucht. 
Die Phase I und II einer Studie kann 
auch zusammen durchgeführt werden.
In der sogenannten Phase III  wird dann 
die Wirksamkeit des Medikamentes 
an einer größeren Patientenzahl 
überprüft. Es werden Einschlusskriterien 
festgelegt, das bedeutet, welche 
Voraussetzungen die Patienten 
mitbringen müssen (Altersgrenzen, 
welche Untersuchungsergebnisse 
werden herangezogen usw.). 
Der Ablauf von Studien ist streng 
geregelt. Nur Patienten, welche die 
Aufnahmekriterien erfüllen, dürfen in 
die Studie aufgenommen werden. Es 
findet also vor der Studienteilnahme ein 
„Screening“ statt. 
Anhand des Studienprotokolls 
werden die Patienten untersucht 
und die Untersuchungsergebnisse 
mit dem Studienprotokoll verglichen. 
Wer alle Kriterien erfüllt, bzw. 
keine Ausschlusskriterien (z.B. 
Schwangerschaft) hat, kann in die 
Studie aufgenommen werden. Das 
dient zum einen der Vergleichbarkeit der 
Ergebnisse aber auch der Sicherheit der 
Patienten.

Um möglichst exakt die Wirkung 
des Medikamentes zu untersuchen, 
müssen alle möglichen Störfaktoren 
ausgeschlossen werden. Hierzu zählt 
beispielsweise der „Placeboeffekt“. 
Das bedeutet, dass allein das Wissen 
des Patienten, ein Medikament zu 
erhalten, eine positive Wirkung auf 
Untersuchungsergebnisse haben kann. 
Um dies auszuschließen, werden 
Patienten, die an einer Studie 
teilnehmen, meist in zwei Gruppen 
eingeteilt: eine Gruppe, die das echte 
Studienmedikament erhält und eine, 
die nur Placebo, also dieselbe Tablette, 
Infusion usw., aber ohne Wirkstoff erhält. 
Auch das Verhalten des Arztes kann 
einen Einfluss auf die Studienergebnisse 
haben - der Arzt, der sich eine Wirkung 
von einem Medikament erhofft, wird 
diese Ergebnisse sicherlich positiv 
beschreiben und auch den Patienten 
somit beeinflussen. 
Deshalb werden Studien oft 

„doppelblind“ durchgeführt - also weder 
Arzt noch Patient wissen, wer echtes 
Medikament und wer Placebo bekommt. 
Das weiß nur eine externe Stelle. Nur im 
Notfall, also wenn die Gesundheit des 
Patienten in Gefahr ist, und natürlich 
zur Auswertung der Studienergebnisse, 
kann dort aufgeklärt werden, welcher 
Gruppe der Patient angehört. 
In welche Gruppe der Patient kommt, 
wird ebenfalls von einer externen Stelle 
festgelegt. Das erfolgt per Zufallsprinzip, 
jedoch wird darauf geachtet, dass die 
Gruppen möglichst ähnlich sind. Das 
heißt, dass beispielsweise Alter und 
Geschlecht der Patienten in beiden 
Gruppen recht gleich verteilt sind, um 
bei der Auswertung auch vergleichbare 
Ergebnisse zu haben. Eine Studie, in der 
beispielsweise in der Placebogruppe 
(ohne Medikament) nur jüngere und 
gesündere Patienten sind und in der 
Medikamentengruppe nur ältere und 
sehr kranke Patienten würde am Ende 
möglicherweise ergeben, dass das 
Medikament keine Wirkung hat…

Letztlich wird eine Phase III Studie auch 
meist in verschiedenen Zentren und 
Ländern (multizentrisch, multinational) 
durchgeführt, – gerade bei seltenen 
Erkrankungen - um unter anderem mehr 
Patienten einschließen zu können. 

Um an einer Studie teilnehmen zu 
können, muss jeder Patient (bei Kindern 
auch beide Eltern) - nach entsprechender 
Aufklärung durch den Studienarzt und 
nach genügend Bedenkzeit - mit seiner 
Unterschrift die Teilnahme an der Studie 
bestätigen. Allerdings kann jeder Patient 
ohne Angabe von Gründen eine Studie 
jederzeit abbrechen.

Die korrekte Durchführung und 
Dokumentation der Studienergebnisse 
wird von unabhängigen Dritten 
(Monitoren) überwacht. Alle 
unerwünschten Ereignisse müssen 
direkt gemeldet werden.

Erst nach Beendigung der Studie 
und nach Auswertung aller 
Studienergebnisse, sowie wenn 
statistisch ein Wirkungsnachweis 
geliefert wurde, kann ein Medikament bei 
der Arzneimittelzulassungsbehörde eine 
Zulassung erreicht werden. In Europa ist 
das die EMA.
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Healthcare at Home (HaH) ist das Tochterunternehmen des 
gleichnamigen englischen Mutterkonzerns, Homecare-
Spezialist und führender Anbieter von qualifizierten 
Dienstleistungen im häuslichen Umfeld. Healthcare at 
Home ist der größte europäische Homecare Anbieter. 
Mit über 1.400 Mitarbeitern betreuen wir jederzeit über 
150.000 Menschen mit chronischen Erkrankungen. Seit 
November 2013 gibt es Healthcare at Home auch in 
Österreich mit mittlerweile 17 Patienten auf Heimtherapie.

Homecare ist die Fortführung der ärztlich verordneten Therapie zu 
Hause. Die Zentren / Ärzte beauftragen mittels „Delegation“ unsere 
hochqualifizierten und speziell geschulten Diplom-Krankenpflegekräfte 
mit der Heiminfusion ihrer Patienten. Dies erfolgt ausschließlich in 
Zustimmung des behandelnden Arztes und des Patienten.

Unser Ziel ist es, gerade bei regelmäßigen Therapien für chronisch 
erkrankte Patienten mit der Heimtherapie eine möglichst einfache 
und reibungslose Therapieform anzubieten, die dennoch maximale 
Sicherheit für den Patienten garantiert.

Homecare – eine große Chance für 
chronisch erkrankte Patienten

Nicole Ettl

Dies gewährleisten wir durch unser hochqualifiziertes und 
speziell geschultes Homecare-Team, geprüfte, standardisierte 
Arbeitsabläufe, einheitliches Notfallmanagement sowie enge 
Zusammenarbeit mit den behandelnden Ärzten.

Unser Hauptindikationsgebiet ist die Enzymersatztherapie für 
Lysosomale Speicherkrankheiten wie Morbus Fabry, Morbus 
Gaucher, Morbus Pompe, MPS, sowie PNH (Paroxysmale 
nächtliche Hämoglobinurie). Darüber hinaus haben wir 
speziell ausgebildete Endokrinologie-Assistentinnen (DGE), 
die in unseren Endokrinologie Projekten tausende Patienten 
betreuen, trainieren und unterstützen; ebenso im Bereich der 
Osteoporose, Pneumologie und HAE (Hereditäres Angioödem). 
Weitere Gebiete sind die Onkologie und Hämophilie, sowie 
die Rheumatologie / Rheumatoide Arthritis.
In allen Programmen bieten wir ein umfassendes  
Betreuungskonzept – von der Einnahme von oralen 
Medikamenten und Nebenwirkungsmanagement bis hin 
zur regelmäßigen Injektion und Infusion beim Patienten zu 
Hause.

Wir versorgen heute fast alle großen EET-Zentren in Deutsch-
land und Österreich bzw. mittlerweile über 160 Patienten 
(Stand Oktober 2013) regelmäßig mit Heiminfusionen.

Gemäß den Anforderungen des delegierenden Arztes 
erfasst und berichtet die HaH-Krankenschwester alle 
geforderten Parameter und Informationen. Entweder nach 
jeder Heiminfusion oder nach anderen abgesprochenen 
Rhythmen informieren wir die behandelnden Ärzte über 
den Verlauf des Besuches. Regelmäßig besuchen wir den 
Zentrumsarzt und besprechen die einzelnen Patienten und 
ggf. erforderliche Therapiekorrekturen (z. B. Dosierungen); bei 
Bedarf entnehmen wir auch Blut- oder Urinproben, messen 
Gewicht, Temperatur, Blutdruck und Herzfrequenz, sowie den 
Sauerstoffgehalt im Blut.

Einer der von Ärzten wohl am höchsten bewertete Vorteil 
unserer Heimtherapie ist die fast hundertprozentige 
Therapietreue, die wir mit / beim Patienten erzielen und 
die regelmäßigen Check-ups, zu denen wir die Patienten 
ermuntern. Des Weiteren erfassen wir kurzfristig die physische 
und psychische Situation des Patienten und berichten sofort 
an das Zentrum (Bsp. Depressionen) nach Einwilligung des 
Patienten bzw. bei Gefahr im Verzug. Weiterhin stellen wir 
eine Urlaubsversorgung sicher und können unsere Patienten 
bei der Betreuung im Ausland unterstützen. Das bedeutet,  
wir organisieren das Medikament, die Belieferung an den 
Urlaubsort, sowie die Infusion durch eine Schwester von 
Healthcare at Home. 

Wesentlicher Bestandteil unserer Leistungen ist das 
klinische Berichtswesen und die transparente, lückenlose 
Dokumentation des Therapieverlaufs. Wir fertigen regelmäßig 
statistische Auswertungen an, die wir den Ärzten für ihre 
eigenen Patienten auch im Vergleich zu anderen Zentren 
anbieten können, um so den Nutzen und den Erfolg der 
Heimtherapie zu bestätigen.

Die Patienten profitieren durch Zeit– und Kostenersparnis, 
erfahren mehr Autonomie und dadurch bessere Lebens-
qualität. Der regelmäßige, persönliche Kontakt zum Homecare-
Team ermöglicht eine angenehme Therapie in vertrautem 
Umfeld. Oft bringt die Heimtherapie  eine Entlastung auch für 
Angehörige und die gesamte Familie mit sich.

Alle diese Maßnahmen, das reibungslose Zusammenspiel 
zwischen Zentrum, Patient, Hausarzt und HaH-
Krankenschwester/-pfleger führen zu einer ausgesprochenen 
Patientenzufriedenheit: 98 Prozent der Patienten bestätigen 
uns regelmäßig, dass sich ihre Lebensqualität durch unsere 
Heimtherapie sehr deutlich bzw. deutlich verbessert hat 

Nicole mit Achmad (MPS II) 
bei der Heimtherapie
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Universitätsklinikum Salzburg

SALZBURG. Das Universitätsklinikum 
richtet Österreichs erstes Zentrum für 
seltene Krankheiten (ZSK) ein. Patienten 
mit Krankheiten, die weniger als 1 von 
2000 Menschen betreffen, finden nicht 
leicht den richtigen Ansprechpartner 
im Gesundheitssystem. Das 
Hauptziel dieses Zentrums ist 
es daher, Patienten mit diesen 
Krankheiten besser medizinisch 
zu versorgen. Darüber hinaus wird 
durch das ZSK in der Öffentlichkeit 
und bei Entscheidungsträgern das 
Bewusstsein für seltene Krankheiten 
und deren Auswirkungen auf das Leben 
der Betroffenen gestärkt werden. 

Zentrum für seltene 
Krankheiten Salzburg

Es handelt sich bei den seltenen 
Krankheiten (SK) oft um genetisch 
bedingte, chronische und häufig die 
Lebensqualität schwer beeinträchtigende 
Veränderungen, die viele Organe, darunter 
oft auch die Haut, das Nervensystem 
und den Stoffwechsel betreffen 
können. PatientInnen mit SK bedürfen 
praktisch immer einer multidisziplinären 
Behandlung. 70-75 % davon sind 
Kinder, was die Bedeutung präventiver 
und prophylaktischer Anstrengungen 
unterstreicht.

In Österreich wird durch das Bundes-
ministerium für Gesundheit ein 
Nationaler Aktionsplan für Seltene 
Krankheiten ausgearbeitet, eine 
Nationale Koordinationsstelle für 
Seltene Erkrankungen hat 2011 ihre 
Arbeit aufgenommen. Darüber hinaus 
wurde im Dezember 2011 mit der 
Gründung von Pro Rare Austria – 
Allianz für seltene Erkrankungen eine 
Dachorganisation geschaffen, um den 
gemeinsamen Anliegen von Betroffenen 
mit einer SE eine stärkere Stimme zu 
verleihen.

Auch die EU hat sich hinter eine 
verbesserte Versorgung von PatientInnen 
mit einer SK gestellt. Ein wichtiges 
Arbeitsgremium ist dabei das European 
Union Committee of Experts on Rare 
Diseases (EUCERD) sowie das EU 
Forschungs-Förderprogramm e-rare.

Das Universitätsklinikum Salzburg 
(Paracelsus Medizinische Privatuniversität, 
PMU/Salzburger Landeskliniken, SALK) 
beschäftigt sich seit geraumer Zeit 
verstärkt mit der Erforschung, Diagnose 
und Therapie von SK. Insbesondere setzen 
sich die Kliniken für Dermatologie, Kinder- 
und Jugendheilkunde, Neurologie und 
Innere Medizin I/ Sonderauftrag für Stoff-
wechselerkrankungen bzw. das Institut für 
angeborene Stoffwechselkrankheiten der 
PMU für SK ein.

Als wichtiger Teil des Zentrums wurde 
mit Ende 2011 ein sogenanntes Board 
für Seltene Krankheiten eingerichtet. 
Dieses Board trifft sich vierteljährlich 
um besonders komplexe Fälle inter-
disziplinär zu diskutieren. Weiters wurde 
eine überregionale Kooperation mit der 
Medizinischen Universität Innsbruck 
aufgebaut und ein Forum für Seltene 
Krankheiten gegründet. Gemeinsam 
mit den Medizinern aus Innsbruck 
wurde der 2. und 3. Österreichische 
Kongress für Seltene Krankheiten in 
Salzburg und Innsbruck organisiert.

Spezielle Betreuung erfahren die 
Patienten in den Spezialambu-
lanzen des Zentrums. So besteht eine 
Spezialambulanz für Genoderma-
tosen (Leitung: Priv.-Doz. Dr. Martin 
Laimer), für die bereits eine telefonische 
Informationsstelle eingerichtet ist (Dr. Anja 
Diem 0662-4482-57158).

Weiters ist an der Univ.-Klinik für Kinder 
und Jugendheilkunde, eines der vier 
universitären Stoffwechselzentren in 
Österreich für die Nachversorgung 
von Kindern aus dem Neugeborenen-
screening und anderen Stoffwechsel-
störungen etabliert: 
Es ist eine pädiatrische Stoffwechsel-
ambulanz (Leitung: Priv.Doz. Dr. Esther 
Maier), tel. Informationsstelle (Dr. Barbara 
Volkmar 0662-4482-57158)  sowie eine 
Spezialsprechstunde für Patienten 
mit Mitochondriopathien (Leitung: 
OA Dr. Johannes Koch) und eine 
Spezialsprechstunde für Patienten 
mit lysosomalen Speicherkrank-
heiten (Leitung: Priv. Doz. Dr. Florian 
Lagler) etabliert, wobei hier ein 
überregionaler Versorgungsauftrag wahr-
genommen wird (www-mito-center.org).

Epilepsieambulanz (Univ. Klinik für 
Neurologie): 
An der Universitätsklinik für Neurologie 
wird eine Spezialambulanz für 
Epilepsiekranke geführt, die eine 
besondere Bedeutung für seltene 
Erkrankungen hat. Zahlreiche dieser 
Syndrome manifestieren sich mit 
epileptischen Anfällen, sodass hier 
ein Leitsymptom auch zur führenden 
Anlaufstelle wird. Die Kommunikation 
und Schnittstelle mit der Epilepsie-
ambulanz der Universitätsklinik für 
Kinder- und Jugendheilkunde ist ausge-
zeichnet, sodass hier die Kontinuität in 
der Patientenbetreuung gesichert ist. 
Die telefonische Anmeldung erfolgt unter 
0662-4483-3802.

Spezielles Augenmerk wird auch auf die 
Erforschung von seltenen Krankheiten 
gelegt. Neben den Programmen der 
EU wird die Zusammenarbeit im 
Universitätsklinikum Salzburg mit dem 
Forschungsinstitut für angeborene 
Stoffwechselerkrankungen und dem  
Zentrum für Geweberegeneration 
und Neurorehabilitation der PMU 
ausgebaut werden.

Rückfragen:
	
Zentrum für seltene Krankheiten allgemein 
und Dermatologie	
Univ.Prof.-Dr. Johann Bauer, MBA 
Universitätsklinik für Dermatologie, Salzburg
Tel: +43 (0) 662 4482-3110	
	
Kinder-und Jugendheilkunde
Univ. Prof. Dr. Wolfgang Sperl
Univ. Klinik für Kinder und Jugendheilkunde 
Tel: +43 (0) 662 4482-2601	

Neurologie
Univ.-Prof.Dr. Eugen Trinka, MSc
Univ.-Klinik für Neurologie
Tel: +43 (0) 662 4483-3000
	
I Medizin/SA für Stoffwechselerkrankungen
Univ.Doz.Dr. Bernard Paulweber
Tel: +43 (0) 662 4482-2801
	
Institut für angeborene 
Stoffwechselerkrankungen
Paracelsus Medizinische Privatuniversität
PD Dr. Florian Lagler
Tel: +43 (0) 662 442002-1224	
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Mitte Oktober waren wir (drei 
österreichische Familien und Prof. 
Susanne Kircher) zu Gast in Bonn 
bei der deutschen MPS-Konferenz. 
Die Motivationen waren recht 
unterschiedlich: 
Für die einen war es die Chance, 
jenseits der Grenze andere erwachsene 
Patienten mit derselben Erkrankung 
kennen zu lernen und Freundschaften 
zu schließen, die dann in der Folge – 
dank unserer modernen Zeit – übers 
Internet gepflegt und aufrecht gehalten 
werden können. 
Für die anderen war es eine 
weitere Möglichkeit, ihr spezielles 
Wissen weiter zu geben, sich selbst 
weiter zu bilden, Erfahrungen mit 
Gleichbetroffenen auszutauschen oder 
einfach nur jahrelange Freundschaften 
mit anderen MPS-Patienten zu pflegen.
So erlebten wir ein recht nettes Wochen-
ende mit interessanten Vorträgen bzw. 
Workshops,  Gesprächen und einer sehr 
schönen Podiumsdiskussion zum 
Thema Kinderpalliativversorgung, 
auf das ich später ein bisschen 
näher eingehen möchte, ebenso 
mit ein paar Worten zum Vortrag 
„Sprechen – Sprachverstehen – 
Kommunikation“ und zum Vortrag 
„MPS und Anästhesie“. 

Frau Prof. Anna Tylsky-Szymanska 
aus Polen hat über die neuesten 
Forschungsergebnisse bezüglich von 
aktuellen MPS-Therapie-Optionen 
erzählt mit einer Zusammenschau 
der Vorträge von der SSIEM-Konferenz 
/12th International Congress of 
Inborn Errors of Metabolism (ICIEM), 
der Anfang September in Barcelona 
stattfand.

Einen besonders interessanten 
Vortrag über das Thema „Herz und 
MPS“ hat Prof. Christoph Kampmann 
gehalten. Leider konnte er mir so 
kurzfristig keinen Artikel schreiben, 
doch er hat sich als Referent für unsere 
nächste österreichische MPS-Tagung 
angeboten, was mich noch viel mehr 
freut!

Prof. Dr. Michael Beck, der seinen 
mehr als wohlverdienten Ruhestand 
antritt, wurde während des Galaabends 
feierlich verabschiedet und ausführlich 
bedankt. Er hat den Weg unzähliger 

betroffener Familien, aber auch den 
der deutschen MPS-Gesellschaft 
von Anfang an liebevoll begleitet und 
entscheidend mitgestaltet. 

Für viele war 
er derjenige, 
der ihnen 
an den ganz 
entscheidenden 
Wegkreuzungen 
im MPS-Leben 
zur Seite stand.
Was ich per-
sönlich immer 
sehr an ihm 
bewundert habe 
war, dass man 
ihn – egal auf 

welchem Kongress auch immer – 
inmitten einer Traube junger Mitarbeiter 
oder Doktoranden antraf, weil es ihm 
immer wichtig war, Wissen weiter 
zu geben und dafür zu sorgen, dass 
junge Kollegen ebenso ihre Liebe zu 
den MukoPolySaccharidosen und 
ähnlichen Erkrankungen entdeckten 
und sich darin spezialisierten.

Es hat mich auch sehr gefreut, Frau PD 
Dr. Julia Hennermann, die ihm nun in 
der Villa Metabolica nachfolgen wird, 
in Bonn kennen zu lernen, zumal wir 
ja alle schon recht neugierig auf jene 
Frau waren, die in Michaels Fußstapfen 
treten wird. Frau Dr. Hennermann nutzte 
die Gelegenheit, sich vorzustellen und 
wirkte nicht nur sympathisch, sondern 
auch sehr kompetent. Sie war bis 
zuletzt Kinderärztin in der Kinderklinik 
der Universitätsmedizin der Charité in 
Berlin, wo sie seit 2003 die Pädiatrische 
Stoffwechselmedizin geleitet und sich 
schon dort vorwiegend mit angebore-
nen Stoffwechselerkrankungen befasst 
hat. Besonders erwähnenswert ist, 
dass sie dort eine Neurometabolische 
Sprechstunde und eine Spezialsprech-
stunde für Kinder mit lysosomalen 
Speichererkrankrankungen eingerich-
tet hat. So bleibt nun doch zu hoffen, 
dass es in der Villa Metabolica so 
weitergehen wird, wie wir es von 
Michael dort gewohnt sind: Mit jeder 
Menge Know-how und einer Unmenge 
an Engagement.

Nun zur Zusammenfassung der 
angesprochenen Vorträge:

Palliative Therapien: lindern, 
unterstützten, Lebensqualität 
erhalten

Die Fragen, die sich hier stellten, waren 
vor allem
•	 Was kann Palliativmedizin  (PM)

überhaupt leisten bzw. was ist PM?
•	 Für welches Kind kommt Palliativ-

versorgung (PV) in Frage?
•	 Ambulantes Palliativteam oder 

Palliativstation?
•	 Wo liegt der Unterschied zwischen 

PV und Hospiz?
•	 Wer soll das bezahlen?

PV bedeutet nicht nur Medizin, sie 
muss auf mehreren Standbeinen 
stehen, da das Leid ein Vielfältiges 
ist: biologisches Leid (Schmerz), 
psychologisches Leid (emotionale 
Belastung, Traurigkeit), soziales Leid 
(Isolation, Fehlen altersentsprechender 
Kontakte, Belastung) und spirituelles 
Leid (Frage nach dem Sinn). Neben 
dem Palliativmediziner braucht 
man also ein ganzes Team, z.B. 
Krankenschwestern, Psychologen 
und Fachkollegen wie Neuropädiater, 
die sich mit der jeweiligen Krankheit 
auskennen. 
In Datteln, wo es Frau Dr. Carola Hasan 
(Kinderonkologin, Schmerztherapeutin 
und Palliativmedizinerin) gelungen 
ist, ein Kinderpalliativzentrum mit 
acht Betten aufzubauen, arbeitet man 
sehr eng mit den Eltern zusammen. 
Oberstes Ziel ist es, Lebensqualität 
zu erhalten bzw. zu erhöhen und der 
richtige Weg, um das zu erreichen, hat 
viel mit der individuellen Entscheidung 
der Familie zu tun. Arzt bzw. das 
Palliativteam sehen sich als Begleiter 
in diesem Prozess, das die Familie 
dort abholt, wo sie gerade steht, zwar 
Vorschläge macht, aber Autonomie und 
Selbstbestimmung als oberstes Prinzip 
anerkennt. Erste Ansprechpartner für 
alle Fragen sind daher immer die Eltern, 
die sagen, was sie genau wollen, was 
genau das Symptom ist für das sie Hilfe 
brauchen (z.B. Schmerz, Schlaflosigkeit) 
Ein Schmerz z.B., dessen man mit 
medikamentöser Schmerztherapie 
nicht Herr wird, braucht nicht unbedingt 
mehr oder stärkere Medizin, sondern 
kann möglicherweise durch Schauen 
auf andere Ursachen gebessert 
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werden. Um das herauszufinden 
könnte eine stationäre Aufnahme sehr 
hilfreich sein, es kann aber auch eine 
umfassende Betreuung zu Hause 
organisiert werden. 
Hier wird also nicht nur versorgt, 
gepflegt und entlastet, sondern mit dem 
Ziel einer gesteigerten Lebensqualität 
behandelt.
Im Ambulanzteam stehen ein 
Arzt, ein Psychologe und eine 
Krankenschwester zur Verfügung, ein 
Ambulanztermin dauert zunächst eine 
Stunde. Wartezeiten für stationäre 
Aufnahmen gibt es kaum, die Liegezeit 
in Datteln beträgt ungefähr drei 
Wochen.
Bei Krankheiten mit progredientem, 
fortgeschrittenem Verlauf und 
aufwändigen Symptomkomplexen, 
bei denen die Basisversorgung nicht 
ausreichend ist, sollte es auch kein 
Problem sein, eine Palliativversorgung 
über die Kasse abzurechnen. 
Im Normalfall können Kinder nach 
einer stationären PV auch über ein 
SAPV-Team (spezialisierte ambulante 
Palliativversorgung) zu Hause 
palliativ betreut werden. Besonders 
interessant und eigentlich sehr traurig 
fand ich die Tatsache, dass das 
Kinderpalliativzentrum in Datteln, die 
dafür tatsächlich entstehenden Kosten 
nur zu einem Drittel über Kassentarife 
ersetzt bekommt und den Rest der 
Kosten über Spenden auftreiben 
muss, um den Betrieb in dieser Form 
überhaupt gewährleisten zu können. 

Beziehung / Vernetzung zur Klinik: 
Auch wenn es stationäre Betten gibt, 
handelt es sich um kein Akut-Spital, 
doch kann es vorkommen, dass es 
Transferierungen aus einem Akutspital 
nach der Akutversorgung gibt. 
Umgekehrt können akute, schwierigere 
medizinische Fragestellungen nicht 
unbedingt in der Palliativstation gelöst 
werden, sodass es von dort auch 
Einweisungen in ein Krankenhaus 
geben kann. Grundsätzlich ist 
aber vorgesehen, dass durch 
die Palliativversorgung Patienten 
verbessert entlassen werden und mit 

höherer Lebensqualität zu Hause weiterbetreut 
werden sollen, was es möglicherweise am ehesten 
von einer Hospizeinrichtung unterscheidet.

Kommentar Prof. Dr. Dr. Susanne Kircher: 
In Deutschland gibt es seit Juli 2013 eine 
entsprechende Richtlinie (gesetzliche Grundlage) 
für Kinder und Jugendliche. In Österreich existiert 
seit Juli 2013 zumindest ein Bericht der aktuellen 
Bemühungen: „Hospiz- und Palliativversorgung für 
Kinder, Jugendliche und jugendliche Erwachsene“, 
Expertenkonzept vom Juli 2013, Autorinnen: 
Claudia Nemeth, Elisabeth Prochobradsky. Im 
Auftrag des Bundesministeriums für Gesundheit 
und der ÖBIG, Österreichisches Bundesinstitut für 
Gesundheitswesen. Abrufbar z.B. unter www.bmg.
gv.at. Mukopolysaccharidosen sind darin explizit 
angeführt. Man sollte das mit Aufmerksamkeit 
verfolgen!

Sprechen – Sprachverstehen – 
Kommunikation

Die Dipl. Pädagogin Birgit Hennig aus Oldenburg, 
von der wir schon im MPS-Falter 2011 einen Artikel 
zum Thema „Unterstützende Kommunikation 
(UK) veröffentlicht haben, schreibt ihre Promotion 
zum Thema „Der Prozess der Kommunikation im 
progredienten Verlauf der Stoffwechselerkrankung 
MPS III/Sanfilippo aus Sicht der Eltern und naher 
Bezugspersonen“ und hat darüber berichtet. 
Nachdem die Arbeit noch nicht publiziert ist, kann 
ich hier nur kurz und allgemein auf ihren Vortrag 
eingehen. 

Ausgangspunkt für die Arbeit war wohl, dass Eltern 
von MPS-Kindern bei der Diagnose gesagt wird, 
dass ihr Kind wieder alles verlernen wird, auch 
die Sprache. Nun ist aber Sprechen nicht gleich 



Sprachverstehen und der Prozess der 
Kommunikation lässt sich -  wie die 
Erfahrung einiger Eltern zeigt -  sehr 
wohl mit gewissen Einschränkungen 
und u.U. mit Hilfe der Unterstützenden 
Kommunikation auf anderen Ebenen 
fortsetzen. Birgit Hennig hat z.B. 20 
Interviews mit betroffenen Familien 
geführt, die Ergebnisse qualitativ 
analysiert und im Hinblick auf 
Sprechen und Sprachverstehen 
gegliedert. Dabei konnte sie feststellen, 
dass die Veränderungen sowohl 
bezüglich Zeitraums, als auch 
bezüglich Umfang des Verlustes 
höchst unterschiedlich sind und die 
Kommunikation nach dem Verlust 
des Sprechens ein Umlernprozess 
ist. In diesem Umlernprozess wäre 
es wichtig, die Aufmerksamkeit nicht 
auf den Verlust, sondern auf die 
Fähigkeiten, die noch vorhanden 
sind, zu lenken. Kommunikation kann 
gelingen, wenn sich die Bezugsperson 
an die spezifischen, fortlaufenden 
Änderungen anpasst. 
Es wäre deshalb wichtig, Familien 
mit der Mitteilung der Diagnose 
auch Perspektiven für eine spätere 
Kommunikation aufzuzeigen, die 
sicherlich völlig anders, aber doch 
möglich zu sein scheint. 
Außerdem wäre es vorteilhaft, 
Pädagogen auf die jeweils 
aktuellen Fähigkeiten des Kindes zu 
sensibilisieren, einen regelmäßigen 
Austausch mit ihnen zu pflegen (auch 
über diverse Rückschritte) und sie 
zu bitten, Mittel und Methoden der 
unterstützenden Kommunikation zu 
nutzen.

MPS und Anästhesie

Dr. Matthias Schäfer, Chefarzt 
und Klinikdirektor der Klinik für 
Anästhesiologie, Intensivmedizin, 
Notfallmedizin und Schmerztherapie 
in Koblenz arbeitete schon als 
Oberarzt für Anästhesiologie an der 
Uniklinik Mainz sehr intensiv an der 
anästhesiologischen Vorbereitung von 
MPS-Patienten für  diverse chirurgische 
und diagnostische Eingriffe und hat an 
den diesbezüglichen internationalen 
Behandlungsleitlinien mitgearbeitet.

In seinem Vortrag machte er wieder 
einmal klar, dass es bei MPS-
Patienten eine extrem hohe Inzidenz 
für eine schwierige Intubationen gibt. 
Deswegen ist die prä-anästhetische 

Vorbereitung der Patienten essentiell 
und darf keine One-Man-Show sein. 
Eingriffsart, Atemweg, Zungengröße,  
respiratorischer Status, kardiovas-
culärer Status, Mobilität von Hals, 
Halswirbelsäule und Kiefergelenken, 
intraoperative Lagerung und vieles 
mehr müssen vorab in einer interdis-
ziplinären Beurteilung ausreichend 
abgeklärt werden. 
Für das Management schwieriger 
Atemwege muss adäquates Equipment 
(wie Fiberoptik, Videolaryngoskopie) 
vorhanden sein, das für schwierige 
Intubationen geeignet ist. 

Auf jeden Fall empfiehlt Dr. Schäfer, 
dass

•	 für Operationen immer 
MPS-erfahrene Zentren 
aufgesucht werden, in denen 
ein multidisziplinäres Team 
vorhanden ist

•	 großzügig postoperativ 
überwacht wird

•	 mehrere Eingriffe während der 
Narkose kombiniert werden

•	 Patient und Familie über 
mögliche Komplikationen 
aufgrund der Grunderkrankung 
präoperativ aufgeklärt werden

•	 erfolgreiche aber auch 
erfolglose Eingriffe in 
einem Anästhesieausweis 
dokumentiert werden

•	 Anästhesisten immer einen 
Plan B und einen Plan C und 
einen Plan D… haben

•	 der Anästhesist auf eine 
Schwellung der Atemwege 
nach Extubation vorbereitet ist 

•	 eventuell sollte vor größeren 
Operationen schon vorher 
die bestmögliche Lagerung 
ausprobiert werden, ins-
besondere wenn es körperliche 
Einschränkungen gibt;

•	 die Narkose sollte so lange 
als möglich am wachen 
Patienten eingeleitet werden, 
um die Mitarbeit mit und 
Kommunikation zu diesem so 
lange als möglich zu erhalten;

•	 die Spontanatmung sollte so 
lange erhalten werden, bis 
eine Intubation gelungen /
gesichert ist, erst dann sollen 
Muskelrelaxantien gegeben 
werden;

•	 nach Möglichkeit Regional-
anästhesien verwendet werden

3. Sept. 2012 – Endlich war es 
soweit: aufgeregt und fröhlich 
marschierte Bálint (10) zu 
seinem ersten Schultag in der 
neuen Schule.

Eigentlich war dieser Tag für uns Eltern 
genauso spannend: es war nicht 
einfach gewesen eine Entscheidung 
bezüglich weiterführende Schule zu 
treffen. Bálint´s Wahl war schon lange 
getroffen: er wollte aufs Gymnasium. 
Um die Leistung haben wir uns 
keine Sorgen gemacht, die hat bis 
jetzt immer gepasst. Was uns eher 
beunruhigte, war seine Krankheit! 
Bálint und sein kleiner Bruder Bulcsú 
haben beide Mukopolysaccharidose 
Typ II.

Die geistigen Fähigkeiten sind, 
bis jetzt, wenig von der Krankheit 
betroffen, aber was das physische 
Aussehen betrifft, ist Bálint schon 
sehr von der Krankheit gezeichnet. 
In der Volksschule war dies selten 
ein Thema: Viele Schüler haben 
ihn noch vom Kindergarten 
gekannt und als Schüler mit 
sonderpädagogischem Förderbedarf 
haben sich die zwei Lehrerinnen 
bestens um ihn gekümmert. Vier 
Jahre lang genoss er sozusagen 
eine „geschützte“ Umgebung. Dies 
hätte er vielleicht in der benachbarten 
Mittelschule auch genießen können 
(viele bereits bekannte Schüler, zwei 
Hauptpädagoginnen), doch Bálint 
entschied sich für einen neuen 
Anfang in einem Gymnasium.

Zum Glück befindet sich ganz in der 
Nähe das Gymnasium seiner Wahl: 
ein katholisches Privatgymnasium der 
Salesianer Don Boscos. Im Vergleich 
zu einem öffentlichen Gymnasium 
ist die Anzahl der Schüler natürlich 
geringer und dank der Philosophie 
des Don Boscos wirkt die Schule 
wie eine Art „große Familie“. Also ein 
neuer Anfang, aber trotzdem etwas 
geschützter!

Natürlich hat Bálint kaum jemanden 
in der neuen Klasse gekannt, und 
auch umgekehrt. Ich habe mich 
mit seinem Klassenvorstand öfters 
unterhalten, damit sie ihn besser 
kennenlernt: wo liegen seine 
Schwächen (auch körperlich), wo 
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könnte er Hilfe brauchen, worauf muss 
man achten, was darf er und was darf er 
nicht tun, usw. 
In den Fächern, in denen Balint’s 
Erkrankung ein Hindernis sein könnte, 
habe ich die Lehrer persönlich informiert. 
Somit habe ich das Lehrerteam (das 
stets bemüht war) auf seine Krankheit 
vorbereitet, jedoch nicht seine Mitschüler!

Anfangs lief alles Bestens: Bálint kam 
gut mit (vier Stunden in der Woche 
wurde er von einem zusätzlichen Lehrer 
unterstützt) und sah auch sehr glücklich 
und zufrieden aus. Doch mit der Zeit 
informierten mich andere Eltern, dass 
Missverständnisse und Unklarheiten 
bei den Mitschülern aufgetaucht sind. 
Natürlich konnte ein jeder sehen, dass 
etwas nicht stimmte mit dem Jungen. 
Wieso wurde für ihn kopiert, wenn er nicht 
mehr mitkam (jedem haben die Hände 
geschmerzt vom vielen Schreiben), wieso 
durfte er länger an seinen Schularbeiten 
schreiben, wieso saß er überhaupt immer 
vorne, u.v.m? Die Zeit war nun gekommen 
etwas zu unternehmen, was ich viel früher 
hätte machen sollen: Ich musste die Eltern 
und die Schüler über Bálint´s Krankheit 
aufklären!

Als erstes haben die Eltern einen Brief 
mit Informationen über die Erkrankung, 
bekommen, damit sie sich ein Bild 
darüber machen und dies eventuell 
mit ihren Kindern besprechen konnten. 
Dann haben wir mit Bálint ein Referat 
vorbereitet, das wir während einer 
Biologiestunde vorgetragen haben.

Nun, wie erklärt man 10-jährigen Kindern 
was eine Stoffwechselerkrankung ist, was 
eine Zelle ist, und wie sie funktioniert? 
Wie könnten sie verstehen, was in 
Bálint´s Körper nicht funktioniert, wenn sie 
diese Grundbegriffe gar nicht kennen? 
Es musste alles bildlich vorgetragen 
werden: Also habe ich aus der Zelle 
eine „Riesenfabrik“, aus den Lysosomen 
„kleine Werkstätten in der Fabrik“ und 
aus den Enzymen „Fließbandmitarbeiter“ 
gemacht. Diese Metapher war sehr 
hilfreich! So haben die Schüler 
verstanden, dass das fehlende Enzym 
– „Fließbandmitarbeiter“ –  daran Schuld 
ist, dass sich Moleküle in Bálints Zellen 
anhäufen und gespeichert werden, 
die letztendlich zu Fehlfunktionen oder 
Versagen führen. 
Als nächstes wurden die Symptome 
aufgelistet und damit sich die 

Klassenkameraden das besser 
vorstellen konnten, habe ich einen 
Jungen darum gebeten, mit Bálint 
gemeinsam eine kleine Vorführung 
zu machen. Bálint und sein Kamerad 
sollten nur ganz einfache Übungen 
vorzeigen: die rechte Hand über den 
Kopf geben und damit das linke Ohr 
anfassen, bequem im Schneidersitz 
sitzen, sitzend seine Füße anfassen 
(mit oder ohne gestrecktem Bein), usw. 
Während der Mitschüler die Übungen 
ohne Mühe schaffte, sahen die anderen 
wie schwer diese Bálint fielen oder für 
ihn gar unmöglich waren.

Beim Thema „Hände“ berichtete 
Bálint selbst über seine Karpaltunnel-
operationen. Dadurch haben die Kinder 
es verstanden, dass trotz Operationen 
seine Hände noch immer nicht ganz 
in Ordnung sind. Letztendlich mussten 
sie sich nur vorstellen, immer mit einem 
Schihandschuh schreiben zu müssen!

Bei der Frage-Antwort-Session waren 
die Kinder so wissbegierig, dass 
sogar so schwierige Themen wie 
Vererblichkeit angesprochen wurden 
und eine Menge anderer interessanter 
Fragen gestellt wurden. Leider war die 
Stunde viel zu schnell zu Ende, sodass 
wir nicht alle Fragen beantworten 
konnten. 
Jedoch haben wir, hoffentlich, unser Ziel 
erreicht: Jegliche Missverständnisse 
bezüglich Bálint´s Erkrankung aus dem 
Weg geräumt und für ein besseres 
Verständnis gesorgt!

Für mich war dies wieder einmal eine 
neue Erfahrung, die mir eines gezeigt 
hat: Kommunikation und Austausch 
sind extrem wichtig, besonders wenn 
man „anders“ ist!
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Abenteuer FILZEN
Sigrid Meindl 

Therapiewoche 2013 - Maria Alm am Hochkönig
   

Eine alte Legende besagt, dass der heilige 
Christophorus den Filz entdeckt hat. 
Er soll sich auf einer langen Reise einmal unter 
einem Baum ausgeruht haben. Dabei entdeckte er 
er an einem Strauch ein paar Büschel Schafwolle. Er 
polsterte mit diesen Wollhaaren seine Sandalen und 
setzte seinen Fußmarsch fort. Als er seine Sandalen 
auszog, entdeckte er, dass sich die Wollhaare verfilzt 
hatten.
Möglicherweise wurde Filz tatsächlich durch Zufall 
entdeckt. In der vorgeschichtlichen Zeit verwendeten 
die Menschen Felle als Kleidungsstücke und 
Schlafunterlagen. Das Zusammenspiel von 
Körpergewicht, Wärme, Bewegung und Feuchtigkeit 
bot ideale Voraussetzungen für das Verfilzen der 
Tierhaare.
Die ältesten bekannten Filzgegenstände und 
Filzteppiche stammen aus dem 7. bis 5. Jahrhundert 
vor Christus und wurden in den Hügelgräbern 
von Pazyryk (Südsibirien) gefunden. Vermutlich 
entdeckten nomadisierende Stämme aus den 
zentralasiatischen Steppen die Filztechnik. Filz 
besteht aus Wollhaaren, einem nachwachsenden 
Rohstoff, der wärme- und kältedämmend, 
wasserabstoßend, strapazierbar und leicht 
transportierbar ist. Filz war deshalb ein ideales 
Material für die Herstellung von Kleidern und Zelten. 
Noch heute werden in der Mongolei und in der 
Gegend von Kirgisien Hauszelte - so genannte 
Jurten - aus Filz hergestellt.
Eine wichtige Rolle bei der Verbreitung von 
Filz dürften Kriegszüge gespielt haben. Filz war 
schon früh ein beliebtes Material in den Armeen. 
Filzkleider schützten die Soldaten nicht nur vor 
Witterungseinflüssen; aus Filz wurden auch Schilder 
und spezielle Kleidungsstücke zum Schutz gegen 
feindliche Waffen hergestellt.
Filzgegenstände konnten auch kultische oder 
symbolische Bedeutung haben. Die Mongolen 
schrieben Filzpuppen über den Hauseingängen 
magische Kräfte zu. Römische Sklaven, denen die 
Freiheit geschenkt wurde, schoren sich die Haare 
und setzten einen Filzhut auf.
Filzhüte sind bis in unsere Zeit weit verbreitet. In 
Kirgisien stellt der Filzhut heute noch ein weithin 
sichtbares Statussymbol dar; je weißer und höher 
der Hut ist, desto mehr Ansehen und soziales 
Prestige genießt der Träger.
Auch in der Industrialisierung spielte Filz eine 
bedeutende Rolle. Filz läßt sich maschinell 
einfach herstellen. Er wird in der Industrie noch 
heute verwendet, z.B. für Filter  und als Polier- und 
Isolationsmaterial.

Text aus Textiles Gestalten, Verlag Auer, Herausgeber: 
Bildungsdepartment des Kantons Luzern.
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Was schon im Jahr 2012 als 
Versuch startete, wurde bei der 
diesjährigen Therapiewoche bereits 
für alle verfügbaren Tage etabliert: 
eingeteilte ärztliche Gespräche 
und Fragemöglichkeiten mit 
Patienten und deren Familien. MPS-
Konferenzen und Treffen haben es 
so an sich, dass man als Betroffener 
kaum Mut und Zeit hat, ausreichend 
mit den anwesenden Ärzten zu 
sprechen, andererseits kann auch ich 
nur umgekehrt betonen, so manches 
Gespräch „zwischen Suppe und 
Hauptspeise, im  Lift oder an der 
Bar “ hatte weder die notwendige 
Tiefe noch den notwendigen Inhalt 
vermitteln können und meist waren 
die Treffen vorbei, bevor man 
Gelegenheit hatte dort fortzusetzen, 
wo man gerade aufhörte. 

Also habe ich in Abstimmung mit Frau 
Weigl angeboten, jeden Vormittag 
während der Therapiebehandlungen zur 
Verfügung zu stehen. Michi hat, in weiser 
Voraussicht, jeden Patienten gleich 
zweimal eingeteilt, mit etwas zeitlichem 
Abstand, da die wichtigsten Fragen ja 
bekanntlich diejenigen sind, an welche 
man nicht gleich denkt.

Bei der Therapiewoche konnte ich 
in Maria Alm mit schon bekannten 
Betroffenen vom letzten Mal sprechen, 
denn diesmal waren z.B. Befunde mit 
dabei, andererseits aber auch mit neuen 
Familien und Familien aus dem Ausland 
(Ungarn, Russland, Bosnien und 
Kroatien). Aus Gründen der Vertraulichkeit 
möchte ich hier keine Namen anführen, 
doch habe ich mit größerer Tiefe und 
Dringlichkeit erfahren, welche Probleme 
„brennen“. 

Manche Betroffene habe ich gleich 
weiter an Frau Weigl vermittelt, manche 
an Wurli. Bei manchen habe ich gleich 
zwischendurch Kontakt mit der Villa 
Metabolica in Mainz oder der Kinderklinik 
in Wien aufgenommen, sodass manche 
Informationen beim zweiten Gespräch 
schon vorhanden waren. 

Eine ungarische Familie konnte ich 
gleich anschließend in Pecs bei Kollegen 
anmelden, die in der Villa Metabolica 
bereits Erfahrungen sammeln konnten.

Manches war dann auf der Arbeitsliste 
für nachher (Kontakt zu österreichischen 
Krankenhäusern etc.) und manches 
ist noch offen, entweder weil es sehr 
heikle Probleme sind, die schwierig zu 
lösen sind, oder weil ich selbst keinen 
Zugang dazu habe und Hilfe von 
Michi und ihren wunderbaren Töchtern 
brauche. So hat sich die russische 
MPS-Vorsitzende gewünscht, Fotos von 
unseren Besuchen (Familie Kraft, Prof.
Paschke und mir) bei den russischen 
MPS-Treffen von früher zu bekommen, 
weil sie keinerlei Fotos von früher hat. Es 
waren auch russische Patienten früher 
bei unseren MPS-Konferenzen und diese 
Erinnerungen sind wertvoll für Personen, 
die das Lebenswerk von Frau Professor 
Xenia Krasnapolskaya fortführen. Alle 
Bilder sind seit Marions Abdankung als 
Vorsitzende bei Frau Weigl archiviert.

Die besprochenen Punkte waren 
vielfältigst und so mancher Befund 
konnte endlich verstanden werden. Es 
gab aber auch Grenzen für mich, nämlich 
dort, wo ich selbst keinen Einfluss 
habe: an anderen Kliniken und deren 
Entscheidungen, die ich so nicht treffen 
würde, oder wenn es um die dringend 

notwendige medizinische Betreuung 
für Familien, die in Ländern ohne jedes 
Betreuungsnetzwerk leben, geht. 
Hier erinnere ich mich an jene Zeiten, als 
Marion und ich „Einzelkämpfer“ waren 
und die Situation oftmals recht schwierig 
war. Hier kann man nur Emailkontakte 
forcieren, sodass die „Leitung“ zur „Villa 
Metabolica“ gleich mehrmals frequentiert 
war.

Die interessanten und durchaus tiefen, 
vertraulichen Gespräche lassen mich 
dankbar sein für das Vertrauen, das mir 
entgegengebracht wurde! 

Ich habe, wie in all den Jahren zuvor, 
viel dazugelernt und wahrscheinlich 
mehr vom Alltag und den Sorgen und 
Nöten mitbekommen, als Jahre davor. 
Die Medizin und das fachliche Wissen 
ist das Eine, das Leben, der Alltag und 
die Probleme, aber auch die Wünsche 
und Hoffnungen jedes Einzelnen sind 
das Andere. 
Ich hätte mir gewünscht, dass auch 
eine ärztliche Fragestunde mit einem 
Kinderarzt / Orthopäden oder anderen 
Kolleginnen und Kollegen vor Ort 
möglich wäre. Ich bin sicher, dass die Zeit, 
die man dann einander widmen kann, 
mehr Raum gibt zur Besprechungen von 
Problemen und möglichen Lösungen, 
als es im Ambulanzbetrieb machbar ist. 
Ich kann Kolleginnen und Kollegen nur 
sagen, diese Gespräche sind wertvoller 
als Vieles, was oft bei Meetings zu hören 
ist.

Ich möchte daher allen Betroffenen 
sehr herzlich danken, die „meine 
Fragestunde“ aufgesucht haben und 
ich werde mich bemühen, auch das 
nächste Mal in Wagrain wieder „ganz 
Ohr“ zur Verfügung zu stehen.

Susanne Kircher

Anm. der Redaktion:
Unsere Frau Prof. Dr. Dr. Kircher, 
kurz unsere Susanne, ist einmalig,  
unverzichtbar und neben all ihrem 
Wissen in erster Linie MENSCH. 
Vielleicht sogar ein Engel...

   Fragestunden für Patienten und Familien 
Susanne Kircher 

Therapiewoche 2013 - Maria Alm am Hochkönig
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Viele Menschen 
haben zum Gelingen 

unserer Therapiewoche 
beigetragen;

wir danken allen, die 
diese wunderbare 

Woche möglich gemacht 
haben mit einer 

kleinen Auswahl aus 
Tausenden von Fotos mit 
lachenden, glücklichen 

Gesichtern!
Mehr Bilder gibt es auf unserer 

Website oder als DVD.

Ein besonderer Dank 
an unsere 

tüchtigen Kinderbetreuer 
und an unsere 

spitzenmäßigen 
Therapeuten (rechts im Bild):

Herbert Battisti (Rolfing)

Ulli Kaser (Cranio)

Susanne Kircher (Gespräche) 

Conny Kirsch (Trommeln)

Harald Meindl (Massage)

Sigrid Meindl (Kreativ)

Hermine Reitböck (Massage)

Uli Weichselbaumer 
(Hundetherapie)

Fredie Wiesbauer (Zahnarzt)

Christine Wurlitzer (Physio)

Tina Zimmerberger (Physio)

Kinderbetreuer:
Siehe Seite 49

Finanzieren konnten wir 
dieses Highlight nur mit der 

großartigen Hilfe 
unserer Sponsoren und 

vieler Spender. 

Miteinander 
Perspektiven

 Schaffen 
- anders geht es nicht. 
In diesem Sinne ein 

herzliches DANKESCHÖN 
- Hand in Hand mit allen 

betroffenen Familien!

Organisation:
Michaela Weigl

Christine Hauseder
Anna Prähofer
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Zur richtigen Zeit am ric htigen Ort
Anna Prähofer
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Es gibt Momente im Leben, da weiß man 
einfach, man ist zur richtigen Zeit am 
richtigen Ort. 
Und zu genau diesen Momenten zähle ich 
die MPS-Therapiewoche. Glückliche Kinder, 
entspannte Eltern, sich wiedersehende 
Freunde. Menschen, die etwas gemeinsam 
haben: Eine schöne Zeit. 
Was diese Zeit so besonders macht? 
Strahlende Kinderaugen, ausgelassenes 
Lachen, wertschätzende Worte, gespannte 
Gesichter, aufgeregtes Warten. Es macht 
mich selbst so glücklich, unsere MPS-
Kinder und ihre Geschwister glücklich zu 
sehen, dass ich immer erst am Ende der 
Woche merke, dass es eigentlich doch 
ziemlich anstrengend ist. Denn, auch wenn 
es ein offizielles Ende der Kinderbetreuung 
gibt, hört damit der Spaß nicht auf. Was 
hätte ich für ein Team ausgesucht, wenn es 
nicht an oberster Stelle stehen würde, Zeit 
mit lachenden Kindern zu verbringen? 
In dieser Woche weiß ich genau, dass ich 
nirgendwo sonst sein sollte. Nicht nur, weil 
die Kinder Spaß haben, sich angenommen 
und geborgen fühlen. Nein, auch, weil ich 
mich wohl fühle und in dieser Woche durch 
wunderschöne Erlebnisse so viel Energie 
und Kraft tanken darf. Man glaubt nicht, was 
man von Kindern alles lernen kann und es ist 
faszinierend, was man von beeinträchtigten 
Menschen lernen kann. Wer meint, dass 
man jemandem in allem überlegen sein 
kann, der kennt das Gefühl nicht, einem 
Menschen, der sich nicht artikulieren kann, 
über die Hand zu streicheln, in seinem 
Gesicht dieses sanfte Lächeln zu erkennen 
und zu wissen, dass er einen erkannt hat 
oder die Nähe genießt. Diese Momente 
und viele andere, lassen mich im Alltag 
immer wieder das Wesentliche sehen und 
das Selbstverständliche schätzen. Es ist 
unglaublich schön, Teil dieses Ganzen zu 
sein!

Ich kann von vielem erzählen. Von 
gebrochenen Nasen und mutigen 
Kinderbetreuern. Von tollen Ausflügen und 
gemütlichen Geschichten-Vormittagen. Von 
spannenden Minigolfspielen und kreativen 
Basteleien. Von unglaublichen Bauten und 
Morgenpost von Kindern vor der Zimmertür. 
Und von einer unbeschreiblich schönen 
Zeit, in der man Zusammenhalt nicht nur 
sehen, sondern auch spüren kann. 

Nicht nur die MPS-Familien, sondern auch 
alle ehrenamtlichen Helfer, ob Therapeuten 
oder Kinderbetreuer, Ärzte oder MPS-
Freunde, freuen sich schon Wochen, wenn 
nicht Monate, zuvor auf dieses Highlight 
des Jahres. Viele von Ihnen nehmen sich 
extra Urlaub um unseren MPS-Familien 
eine schöne Woche zu ermöglichen – dafür 
danke ich allen von Herzen. 

Natürlich steckt für so eine Woche voller 
Therapie und Action im Vorfeld sehr viel 
Planung, Organisation und vor allem 
Zeitaufwand dahinter. Wir wollen schließlich 
nur das Beste für unsere Familien. Es gilt 
ein abwechslungsreiches Programm auf 
die Beine zu stellen, die Materialien dafür zu 
besorgen und alles in die richtige Schachtel 
zu verpacken, damit das Auspacken vor Ort 
schneller und koordinierter ablaufen kann. 

Das absolute Highlight für die Kinder? 
Merkball. Nachmittag für Nachmittag. Wenn 
wir den Ball versteckt hätten, hätten die 
Kinder ihre T-Shirts zusammengeknüllt und 
damit weiter gespielt. Und richtig lustig wurde 
es dann, wenn nicht nur Kinderbetreuer, 
sondern auch Therapeuten, die auch den 
ganzen Vormittag durchgearbeitet haben, 
mitspielten. 

Ein fröhliches Miteinander. Das ist es, was 
unsere MPS-Familie im Allgemeinen und die 
MPS-Therapiewoche im Speziellen  ausmacht. 

D
A
N
K
E

danke

d a n k e

Zur richtigen Zeit am ric htigen Ort
Anna Prähofer

RaphaelKati DorisMichael Stefanie Theresa Denise
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Naja,  ganz so hoch war ich dann 
auch nicht, aber ich war klettern! 
Im Waldseilgarten Natrun in Maria 
Alm. Ein paar von euch waren ja 
auch dabei, aber ich erzähl euch 
heute was für ein tolles Gefühl 
es für mich war so hoch oben zu 
klettern. Es war einfach spitze. 

Aber jetzt mal langsam, von Anfang an. 
Es war in der Therapiewoche 2013 - am 
19. Juli waren wir alle gemeinsam klettern 
und ich liebe es! Als wir noch in den 
Therapiewochenvorbereitungen waren und 
ich das erste Mal vom Kletterausflug gehört 
habe, dachte ich mir, ok, einmal was wo ich 
nicht mitmachen kann. Ich bin zwar dank 
Enzym, das ich jede Woche bekomme 
ganze vier Zentimeter gewachsen, aber ich 
bin halt trotzdem nur einen Meter groß. Mit 
dieser Größe kann/darf man normalerweise 
nicht klettern. Aber spätestens als Sigrid 
und Markus mit ihrem sieben Wochen 

alten Kletterbaby da waren und uns 
alles genauestens beschrieben, 
wusste ich, dass ich es zumindest 
versuchen möchte. Sie haben gesagt, 
es wäre kein Problem- sie würden mir 
einen Ganzkörpergurt anziehen, wo ich 
praktisch nicht mehr rauskomme und 
das Seil einfach verlängern damit ich 
sowohl oben gesichert sein kann als 
auch zB über die Balken balancieren 
kann.
Also fuhren wir hinauf zum 
Waldseilgarten. Ich bekam einen 
Ganz-Körper-Gurt angelegt und schon 
konnte ich loslegen. Nein, so schnell 
dann doch nicht, erst wurde die Gruppe 
ausgestattet und in kleinere Gruppen 
aufgeteilt. In „meiner“ Gruppe waren 
dann: Familie Wirsing, Mama, Bea, 
Dominik, Wurli, Dorá, ich und unser 
Kletterlehrer Markus. Wurli, Dominik, 
Bea und ich bildeten den Anfang. 
Ich blieb immer zwischen Wurli und 
Dominik. Und ich muss sagen, das war 
gut.

Über den Wolken  
Maria Prähofer



HALT! Nochmal einen Schritt zurück. Ich 
hab euch ja noch gar nichts über die 
verschiedenen Parcours erzählt. Es gibt 
insgesamt vier. Den Übungsparcours in 
einem Meter Höhe, den Easyparcours 
in 5-6 Metern Höhe, den Panorama 
Parcours in 14 Metern und den 
Adrenalin Parcours ebenfalls in 14 
Metern Höhe. Obwohl unsere Gruppe 
als Letzte gestartet ist, sind wir auch 
noch durch den Panorama Parcours 
gekommen. Nicht alle, aber Wurli, 
Dominik, Bea, Familie Wirsing und ich 
wollten ihn uns nicht entgehen lassen. 
Schon beim Easy Parcours wollte 
Mama abgeseilt werden, da sah sie 
aber, dass ich schon drei Plattformen 
vor ihr bin sagte sie sich:“ Wenn Maria 
das schafft, dann kann ich das auch!“ 
und ist weitergeklettert. 
Nun aber weiter. Als Wurli, Dominik, 
Bea und ich mit dem Easy Parcours 
fertig waren wollten wir schnell weiter 
zum Panorama. Wir mussten den Berg 
hinauf - Dominik hat ziemlich geschwitzt 
als wir oben ankamen, denn er hat mich 
hochgetragen. Oben angekommen 
mussten wir aber warten bis ein Trainer 
kam, denn unser Versuch uns einfach 
an die vorherige Gruppe anzuschließen 
scheiterte leider. Also warteten wir. Als 
dann endlich ein Trainer kam, kletterte 
ich als erstes, mit seiner Hilfe, auf die 
erste Plattform. Beim Hinunterschauen, 
sah ich, dass Mama angerannt kam. 
Die anderen meinten grinsend:„Wenn 
du Maria suchst, die ist schon weg!“ 
Mama wollte, dass ich wieder zurück 
runter komme, denn das wäre zu 
gefährlich, mit den vielen Flying Foxes. 
Mein Hals ist stabil, aber vielleicht nicht 
so stabil. Irgendwann stellte sich dann 
sogar Wurli – die sonst immer auf meiner 
Seite ist – auf Mamas Seite, doch da 
griff der Trainer ein. Er beruhigte Mama 
und sagte ihr, dass er die gefährlichen 

Sachen mit mir 
z u s a m m e n 
macht und 
auch ab-
bremsen wird. 
Also durfte 
ich doch! 
JIPPIE!! 
Die kurzen 
F l y i n g 
F o x e s 
konnte ich 
getrost selber 
machen, denn 
für die anderen 
war das auch 
nur ein kurzer Sprung. 
Dominik ließ mich runter, 
gab mir einen leichten 
Schubs und Wurli, die 
schon auf der anderen 
Plattform stand, fing mich 
wieder auf. Kein Problem 
für meinen Hals also. Beim 120 Meter 
Flying Fox kettete mich unser Trainer an 
seinen Gurt, und warf ein Seil über das 
Flying-Fox-Seil um zu Bremsen. Wir machten 
den 120 Meter Flying Fox also auch, nur nicht 
so schnell wie die anderen. Das Nächste, über zwei 
waagrecht Balken klettern machte ich dann wieder 
alleine, allerdings funktionierte ich diese Station auch 
in einen Flying Fox um. Ganz zum Schluss ließ ich 
mich dann Abseilen, ein 14 Meter Freier Fall war dann 
doch zu viel des Guten. Unten lief ich dann gleich zu 
Mama, die natürlich auf uns wartete und bedankte 
mich, dass sie mich doch nicht runtergeholt hat - 
Denn das war das Beste was ich je gemacht 
habe. Ich kann es gar nicht erwarten 
wieder klettern zu gehen. 
Waldseilgarten Natrun, ich komme 
wieder! Vielen Dank für 
eure Bemühungen und 
die ständig gegebene 
Sicherheit!    

		  Maria

Über den Wolken  
Maria Prähofer
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Verwaiste Therapiewoche
Michaela Plamberger

Nach Stefans Tod gab es 
den Gedanken, dass wir nicht 
mehr zur Therapiewoche 
fahren können. Das Gefühl, 
nicht mehr zur MPS-Familie 
zu gehören war einfach 
nur komisch. Alle anderen 
Familien nicht mehr zu sehen 
- unvorstellbar.

Nachdem wir dann doch wieder zur 
Therapiewoche eingeladen wurden, 
stellten sich auf einmal viele Fragen 
ein: 
•	 Wie wird es ohne Stefan werden?
•	 Werden uns die Gefühle 

überwältigen?
•	 Wie nehmen uns die anderen 

Familien auf?
•	 Werden wir ausgeschlossen sein?
•	 Dürfen wir beim Programm 

mitmachen?

Als wir dann in Maria Alm ankamen, 
wurden Thomas und ich genauso 
begrüßt wie jedes Jahr. Alle Familien 
zeigten großes Mitgefühl. Das Gefühl, 
nicht mehr dazu zu gehören, kam 
nicht einmal kurz auf. Wenn man 
einmal bei der MPS-Familie dabei ist, 
gehört man dazu!
Wir waren nirgends ausgeschlossen 
und durften überall mitmachen.

Bei der Tagung dachte ich bei 
den Vorträgen dann doch einmal 
kurz: „Betrifft mich das alles 
eigentlich noch?“ Aber wenn ich die 
Erfahrungen mit einbringen kann, die 
ich mit Stefan gemacht habe, hilft 

das vielleicht einer anderen Familie.
Thomas spürte ebenfalls keinen 
Unterschied bei der Kinderbetreuung. 
Er hatte wieder genauso viel Spaß wie 
in den Jahren zuvor.
Für mich waren auch die Gespräche 
über Stefan sehr wichtig, dadurch 
konnte ich wieder ein Stück mehr 
aufarbeiten. 
Und sich mit euch auszutauschen, 
über die Fortschritte der Kinder, die 
Sorgen, die immer wieder auftreten, 
die Operationen die anstehen, oder 
die Erlebnisse, die jeder das Jahr über 
machte, war sehr schön.

Ich finde es sehr wichtig, dass 
auch verwaiste Familien bei 
der Therapiewoche dabei sein 
dürfen, insbesondere, wenn es 
ein Geschwisterkind gibt, weil 
für uns alle anderen Familien ein 
Teil unseres Lebens geworden 
sind, die Kinder eine besondere 
Freundschaft geschlossen 
haben, der Austausch bezüglich 
der gleichen Lebensaufgabe 
für alle sehr wichtig ist und der 
Umstand, dass wer fehlt, die 
Zusammengehörigkeit nicht 
mindert.

Thomas und ich freuen uns schon 
wieder auf künftige gemeinsame Tage, 
wenn wir sie mit euch erleben dürfen!
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Vor vier Jahren ging ich in einen mir fremden Klassenraum, 
er war voller Schüler die ich nicht kannte und ich hatte ein 
unbehagliches Gefühl in der Magengegend. Still und leise 
nahm ich bei dem leeren Tisch in der ersten Reihe gleich neben 
der Tür Platz und wartete darauf, dass der Tag endlich vorbei 
gehen würde. Ich stellte mich insgeheim auf ein einsames 
letztes Schuljahr ein - doch es kam ganz anders. Die Wende 
brachte eine einzige Frage: „Ist der Platz noch frei?“ 

Kleine Frage - große Freundschaft	           
Beatrice Wild

Diese Worte waren der Beginn einer 
großartigen Freundschaft und auch 
der Grund warum ihr hier heute einen 
Artikel von mir zu lesen bekommt.

Maria ist so ein fröhlicher und 
aufgeschlossener Mensch, dass man 
ohnehin nicht anders kann als sie zu 
mögen. Und je besser ich sie und den 
MPS-Verein, den ihre Mama Michaela 
als Vorsitzende leitet, kennenlernte, 
umso mehr wuchs das Bedürfnis zu 
helfen. Seitdem ist viel passiert:

Eine unserer ersten Taten war ein 
Kuchenbuffet in der Schule – der Erlös 
ging natürlich an MPS. Danach half 
ich bei der Öffentlichkeitsarbeit beim 
Internationalen MPS-Tag, wo wir in der 
SCW auf MPS aufmerksam machten, 
Rosen verteilten und Spenden 
sammelten. Und den Sommer nach 
unserem erfolgreichen Schulabschluss 
fuhr ich dann zum ersten Mal mit auf 
die MPS-Therapiewoche in Hipping.
Glücklicherweise ging unsere Freund-
schaft nicht mit der Schule zu Ende. 
Wir sehen uns immer noch regelmäßig 
und das, obwohl wir beide ziemlich viel 
unterwegs sind. 
Aber nicht nur Marias Freundschaft 

ist mir in dieser Zeit extrem 
wichtig geworden, sondern auch 
der Verein und die Menschen 
dahinter sind mir sehr ans Herz 
gewachsen. 

Ich engagiere mich ganz 
unterschiedlich für den MPS 
Verein. So bin ich zum Beispiel 
schon beim Marsch der 
seltenen Erkrankungen in Wien 
mitmarschiert, war dieses Jahr auf 
meiner zweiten Therapiewoche als 
ehrenamtliche Kinderbetreuerin 
dabei, habe im Shopping-Center 
versucht Menschen auf MPS 
aufmerksam zu machen, bei 
Ärzten den MPS-Falter verteilt, 
auf der Vorstandsvorsitzung 
geholfen, saß eine kurze Zeit im MPS-
Büro und im Moment versuche ich 
ein paar Kleinigkeiten für den MPS-
Weihnachtsstand zu basteln.

Seitdem ist mein Engagement für 
MPS meine „gute Tat im Jahr“, obwohl 
meine Urlaubstage knapp bemessen 
sind nehme ich sie mir in diesem 
Fall gerne, um für MPS zu arbeiten.  
Allerdings ist es viel mehr als nur eine 
gute Tat, denn die gesamte MPS-
Familie hat mir so viel zurückgegeben: 

Die Kinder, wenn sie 
mit einem freudigen 
Gesichtsausdruck 
auf das gemein-
sam Gebastelte 
schauen. Die 
Gruppe, wenn sie 
über einen lustigen 
Schnappschuss 
von mir bei der 
Fotopräsentat ion 
lacht. 
Die wunderschönen 
Orte, die ich nur 
gesehen habe, weil 

ich mit MPS unterwegs war. Das Gefühl 
etwas Sinnvolles zu tun und hilfreich zu 
sein. 
Vor allem aber habe ich dort so viele 
neue nette Menschen kennengelernt 
und Freundschaften geschlossen. Hier 
kann ich meine Stärken einbringen. Ich 
darf z.B. mit den Kindern basteln und 
auch meine Freude am Fotografieren 
auskosten. 
Die ehrenamtliche Arbeit bei MPS hat 
mir auch zu neuen Hobbys verholfen. 
Ich hätte mir nicht gedacht, dass 
ich mich je in einem Kletterverein 
anmelden werde - vor allem nicht nach 
meinem Erlebnis im Waldseilgarten auf 
der Therapiewoche 2013. 

Ich freue mich jetzt schon wieder auf 
die nächste Therapiewoche und darauf 
was wir alles zusammen erleben 
werden.
An dieser Stelle möchte ich mich 
nochmal bei Maria bedanken - Danke 
dafür, dass du mir damals diese eine 
Frage gestellt hast.
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NEU:
...erstmals im 

Frühling!

7.- 9. Mai 2014
MESSEGELÄNDE

WELS

Gratis Messekatalog anfordern!
office@integra.at  oder  +43 (0) 7735 / 6631 - 61

Aktionsprogramm
Sport- & Freizeitangebote, 

Modeschau, Reha-Spiele, Reisen, ...

Produktinnovationen
Barrierefreiheit, Reha-Produkte, 

Mobilität, Kommunikationshilfen, ...

14.000 m² Fachausstellung

M E S S E

IMPULSE  FÜR MEHR  LEBENSQUALITÄT

Von 7. – 9. Mai 2014 öffnet die 
integra® im Messegelände Wels 
ihre Tore und bietet neben der 
bewährten Ausstellung innovativer,  
rehatechnischer Produkte ein 
hochkarätiges und vielfältiges 
Bildungs– und Rahmenprogramm in 
einem stimmigen Messeumfeld. 

Bereits zum 14. Mal organisiert die 
gemeinnützige Organisation assista aus 
Altenhof am Hausruck die Veranstaltung, bei 
der mehr als 240 Aussteller die neuesten 
Produktinnovationen aus den Bereichen 
Pflege und Reha präsentieren, die zur 
Erleichterung des Alltags von beeinträchtigten 
und pflegebedürftigen Menschen beitragen.
An Highlights wird bei der integra® 2014 
nicht gespart:
Im Eintrittspreis bereits inkludierte Seminare 
und Vorträge von fachkundigen ReferentInnen 
geben Einblick in ein breites Spektrum an 
Fachwissen aus dem Gesundheits- und 
Sozialbereich, Workshops runden das 

Bildungsangebot ab. Mit dem integra®- forum bietet sich die Möglichkeit, mit praxiserfahrenen ReferentInnen in Kontakt zu treten und 
Erfahrungen auszutauschen. 
Ein Symposium in Kooperation mit der Altenpflegeschule Linz dient als Besuchermagnet für 
MitarbeiterInnen der mobilen und stationären Betreuungseinrichtungen.
Schwerpunktthemen der kommenden Messe sind Demenz sowie Arbeit und Behinderung, 
aber auch die Thematik rund um Barrierefreiheit für ältere Menschen.

2014. Das gratis integra®-Kino mit Filmvorführungen zum Thema Demenz soll den 
richtigen Umgang mit betroffenen Menschen bewusst machen. Ein „Café im Dunkeln“ bietet 
Interessierten die Möglichkeit, ihre eigenen Sinne zu schärfen und die Außenwelt in erster 
Linie durch Riechen und Fühlen wahrzunehmen.

Die MPS-Gesellschaft ist selbstverständlich wieder mit einem Stand vertreten.
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Die VKB-Bank macht es seit 140 Jahren vor: Mit Weitsicht 
vorsorgen zahlt sich aus! Informieren Sie sich jetzt in Ihrer 
VKB-Bank, wie Sie von unserem Know-how bei Vorsorge 
langfristig profi tieren. 
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Unser Credo: In jeder Beziehung  
zählen die Menschen
In unserer Region betreuen wir mehr als 27.000 Kunden,  
die meisten davon schon seit vielen Jahren. Unsere  
Kundenbetreuer beleuchten jede Geldfrage aus  
unterschiedlichen Blickwinkeln – offen, transparent  
und mit Verantwortung. Nur so können wir für jeden  
einzelnen Kunden die richtige finanzielle Balance finden.  
Ein hartes Stück Arbeit, aber das ist unser Job.
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www.facebook.com/saparkasseepw
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Meine Raiffeisen Zukunftsvorsorge.
So individuell wie mein Leben.

Tun Sie was Sie schon immer tun 
wollten - vor allem in der Zukunft! 
Höchste Zeit also, an eine private 
Vorsorge zu denken. 

Kommen Sie jetzt zu Ihrem Raiffeisen 
Berater. Er gibt Ihnen den optimalen 
Überblick über

 � Ihren derzeitigen Pensionsanspruch
 � Ihre aktuelle Vorsorgesituation
 � Ihren Vorsorgebedarf

und entwickelt gemeinsam mit Ihnen die 
für Sie passende Vorsorgelösung. 

Zukunftsvorsorge heißt, sich den 
heutigen Lebensstandard auch für 
später zu sichern.

Machen Sie sich daher selbst 
ein Bild von Ihrer Zukunft 
und informieren Sie sich jetzt 
aus erster Hand!



Auch  
von mir 

ein paar 
Neuigkeiten:

Wechsel nach Mainz:
Wie viele schon wissen, habe ich 
mein Studienkrankenhaus gewechselt 
und fliege seit April nicht mehr nach 
London, sondern nur nach Mainz in 
die Villa Metabolica. Mainz war schon 
immer mein „Lieblingskrankenhaus“, ich 
wusste, was auf mich zukam. Mit der 
Gemütlichkeit – wie Enzymersatztherapie 
liegend im Bett - war es vorbei; auch mit 
der Ruhe. In Mainz sind viele Patienten 
gleichzeitig und sitzen an Tischen. Es 
war also gewöhnungsbedürftig, aber ich 
bin trotzdem froh, nun in Mainz zu sein. 
Ich genieße die kurze Flugreise ohne 
Umsteigen und das wöchentliche Treffen 
und Kartenspielen mit Sophie aus der 
Schweiz. Außerdem ist die Betreuung in 
Mainz auch spitze!

Besonders interessant finde ich, dass an 
der Uniklinik Mainz auch viele andere 
MPS-Studien laufen. Inzwischen bin 
ich in vier Studien involviert, weil ich es 
sehr wichtig finde, den Ärzten „Daten zur 
Verfügung zu stellen“, damit sie daraus 
später etwas herauslesen und ableiten 
können, das anderen Patienten einmal 
helfen könnte. Und auch wenn mir diese 
Studien persönlich nicht mehr helfen 
werden, denke ich an diejenigen, die nach 
mir kommen und denen ich damit helfen 
kann.
Es sind zwei Augenstudien, eine Kniestudie 
und ein Foot-Tapping-Test, bei der ich 
mitgemacht habe; ich versuche kurz zu 
beschreiben worum es geht (soweit ich es 
verstanden habe):

Kniestudie:
Meine Knie wurden rundherum und in 
jeder Stellung vermessen. Es ging darum, 
dass man feststellen möchte, wie weit 
die Bänder sich ausgedehnt haben, um 
zu sehen, inwiefern die Bänderdehnung 
unsere extreme X-Beinstellung beein-
flusst. Möglicherweise könnte man 
korrigierend an den Bändern eingreifen?

Foot-Tapping-Test:
Das ging schnell, ich musste nur mit jedem Fuß 10 Sekunden lang auf 
den Boden tippen und es wurde mitgezählt, wie oft ich das schaffte. 
Klingt sehr einfach, aber was dahinter steckt, ist total interessant! 
Man möchte herauszufinden, ob dieser Test dazu geeignet wäre, 
festzustellen, wie es um das Rückenmark steht, ob es eventuell 
Schädigungen am craniocervicalen Übergang (vom Schädel 
zur Halswirbelsäule) gibt, die ja bei uns Morquios (MPS IVA) 
sehr häufig sind und unbedingt operiert werden müssen, damit 
keine Lähmung auftritt. Mit den bisherigen Untersuchungen, wie 
körperlicher Untersuchung, Kernspintomographie, SSEPs (somato-
sensibel evozierte Potentiale) ist es leider nur schwer möglich, zu 
entscheiden ob und wann eine entlastende Operation notwendig ist. 

Augenstudien:
Die beiden Studien empfand ich persönlich als sehr ähnlich, 
die Problemstellung war jedoch nicht dieselbe. Beide Male 
geht es um Glaukom (=Grüner Star) bei MPS-Patienten. 
Eine Studie hatte die Optimierung der Glaukom-
diagnosik zum Thema, wobei zwei verschiedene 
Untersuchungsmethoden angewandt wurden: 
einmal eine neue Methode, die nicht-invasive Augen-
innendruckmessung mit Ocular Response Analyzer 
(ORA) und einmal die herkömmliche Goldmann 
Applanationstonometrie, die jeder vom Augenarzt 
kennt. 
Bei der zweiten Studie ging es um einen Vergleich 
der Autoantikörperverteilung und der Proteinverteilung 
im Blut und in den Tränen, die bei MPS-Patienten und 
gesunden Menschen scheinbar verschieden sind. 
Mit Hilfe dieser Studie möchte man die Glaukomerkrankung bei 
MPS besser verstehen und früher erkennen. 

Notwendig dafür waren Sehtest, Messung des Augeninnendrucks mit 
beiden Methoden, Messung von Hornhauttrübung und Hornhautdicke, 
Untersuchung des hinteren Augenabschnitts mit der Spaltlampe, 
Untersuchung des vorderen Teils der Augen durch Fotografieren, 
Nervenfaserschichtmessung, Tränenprobe und Blutprobe.
Mein Blut kam direkt aus der Villa, wo ich sowieso jede Woche gestochen 
werde. Im Blut untersucht man die Abwehrreaktionen durch  Antikörper 
gegen körpereigenes Augengewebe und Eiweiße, weil diese 
möglicherweise zur Glaukombildung beitragen könnten. 
Auch in den Tränen werden die Eiweiße untersucht. Die 
Prüfärztin, Frau Dr. Wasielica-Poslednik hat uns erklärt, 
dass auch der Kammerwinkel (Winkel zw. Hornhaut und 
Iris) einen Einfluss haben könnte auf die Glaukombildung. 
Die Messung dieses Winkels könnte also möglicherweise 
auch ein Indiz zur Früherkennung sein. 

Das Beste kommt zum Schluss:
Zu guter Letzt möchte ich euch auch noch was erzählen, was 
nichts mit Studien zu tun hat und mein Leben völlig verändert hat: 
Seit November arbeite ich in der Logistik im Elektrizitätswerk 
in Wels. Ich bin richtig froh darüber! 15 Stunden pro Woche 
an drei verschiedenen Tagen kann ich neben meinen 
wöchentlichen Flügen zur Therapie schaffen. Meinem 
Arbeitgeber bin ich sehr dankbar dafür, dass ich die 
Chance bekommen habe, zu beweisen, dass ich – trotz 
meiner Krankheit – etwas leisten kann. Hurra!

Von Studien und mehr
Maria Prähofer
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Tagesablauf:

8:30 Uhr Frühstück
9:00  Uhr Morgenkreis
9:30 -12:00 Uhr Reiten

12:00 -12:30 Uhr  Mittagessen
12:30 -14:00 Uhr Mittagspause, 

Zusammenräumen der 
Wohnungen (putzen)

14:00 - 17:00 Uhr Spiele, 
Theaterstück proben

17:00 - 17:30 Uhr Abendessen
17:30 - 22:00 Uhr: Spielabend

Ab 22:00 Uhr Nachtruhe

Die lustige Geschwisterkinderwoche am Sterntalerhof
Thomas Plamberger

Ich war 
heuer schon  

 das zweite Mal
bei der Geschwister-

kinderwoche am Sterntalerhof. 
Jeden Tag durften wir sehr viel erleben. 
Nach dem Aufstehen ging es schnell 
zum Frühstück. Beim Morgenkreis 
machten wir schon Spiele wie die 
„Autoalarmanlage“, „Die Reise nach 
Jerusalem“ oder das Tierratespiel mit 
Musikinstrumenten.
Das tägliche Ereignis war das Reiten. 
Nach dem Putzen und Kuscheln der 
Pferde ging es dann mit Benji, Gioella, 
Hubert und Falbe zum Spazierreiten 
durch den Wald. Wir machten auch 
Spiele am Pferd in der Reithalle. Da 
mussten wir blind Wäscheklammern am 
Pferd suchen, Bälle zuschießen, oder wie 
ein Ritter Ringe auf einem Stab auffädeln.
Nachdem wir die Pferde versorgt 
hatten, gingen wir zum Mittagessen ins 
Teamhaus. Wir aßen gemeinsam mit 
unseren Betreuerinnen Lisa, Claudia, 
Silke, Nicola, Susanne, Daniela, Anna und 
Ruth und hatten dabei sehr viel Spaß.
In der Mittagspause räumten wir die 
Wohnung auf, putzten alles und durften 
dann auch mit den Seifenkisten fahren.
Am Nachmittag übten wir meistens 
unser Theaterstück „Ein Schoko-Planet“ 
ein, fuhren mit dem Sterntalerhofbus 
zur Lafnitz baden oder machten 
eine Wasserbombenschlacht in der 
Reithalle. Einmal rutschten wir über eine 
Shampoorutsche. Dabei wollte Snoopy, 

der Sterntalerhofhund, unbedingt 
mitmachen. Es sah aus, als würde er Eis 
laufen – und er rutschte aus! Peter kam 
auch mal auf Besuch und machte bei 
den „Olympischen Spielen“ mit.
Nach dem Abendessen spielten wir 
„Werwolf“, „Sardinenbüchse“ oder „Stadt-
Land-Fluss“.
Am Freitag führten wir das selbst 
erfundene Theaterstück auf.

Der Abschied am Samstag fiel mir wieder 
besonders schwer. Es gibt schon so viele 
Erinnerungen vom Sterntalerhof. Vielleicht 
dürfen wir wieder einmal ein paar Tage 
dort verbringen.

Geschwisterkinderwoche2013   
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Geschwisterkinderwoche2013   

Geschwister am Sterntalerhof
Tamina Vender

Wie jedes Jahr war die 
Geschwisterwoche am Sterntalerhof 
ein totaler Spaß. Mit dabei waren 
dieses Jahr: Luca, Paul, Johannes, 
Michael, Thomas, ich und zwei neue 
Gesichter: Nadja und Maxi. 

Nach der Ankunft und dem leckeren 
Mittagessen belegten wir erstmal 
unsere Zimmer. Die Buben in Top 1 
und die Mädchen in Top 2. Dieses Jahr 
gab es eine Pikobello-Liste, wo man 
jeden Tag Punkte für die Sauberkeit 
des Zimmers bekam. Danach sind wir 
hinauf in den Stall gegangen, um die 
Pferde zu begrüßen. Am Nachmittag 
spielten wir ein paar Spiele um Nadja, 
Maxi und die neuen Mitarbeiterinnen 
kennen zu lernen. Am Abend ging der 
Spaß mit unseren Lieblingsspielen 
weiter: Sardinenbüchse, Bibedi Bibedi 
Bob und Werwolf. 

Am Dienstag bekamen wir Besuch 
von Peter, und die Betreuerinnen 
verantstalteten für uns eine Olympiade, 
wo wir in zwei Gruppen verschiedenste 
Aufgaben lösen mussten. 
Da es auch oft so heiß war gingen 
wir am nächsten Tag zur Lafnitz 
schwimmen. Dort machten wir auch 
große Seifenblasen und spielten Stadt, 
Land, Fluss. 
Eine rieisige Wasserbombenschlacht 
gab es dieses Jahr auch. Nach der 
Wasserbombenschlacht hatten wir viel 
Spaß auf der Creme-Rutsche. Silke und 
ein paar Betreuerinnen haben eine 
Plane aufgelegt und Shampoos und 
Bodylotions darauf verteilt . Anfangs 
ging es nicht so gut aber dann kam 

Silke mit einer Menge Olivenöl und es 
war die reinste Gaudi. 

Wir hatten dieses Jahr wieder ein 
Ritual. Wir gingen alle gemeinsam 
einen kleinen Nussbaum für unsere 
Geschwisterchen, Familien und 
Freunde kaufen und setzten ihn dann 
in der Nähe vom Lagerfeuerplatz am 
Sterntalerhof ein. Geritten sind wir 
natürlich auch viel. Meistens in der 
Halle, weil es ja so heiß draußen war 
und die Bremsen und Gelsen ziemlich 
genervt haben. An einem nicht so 
heißen Tag haben wir dann einen 
schönen Ausritt gemacht. 

Wir haben dieses Jahr auch wieder 
zwei Theaterstücke augeführt. Dieses 
Jahr war es allerdings ein bisschen 
anders: Wir wurden in zwei Gruppen 
aufgeteilt und durften dann ein paar 
Zettel ziehen, wo verschiedenste Dinge 
draufstanden. Aus diesen Dingen hat 
sich dann ein Theaterstück entwickelt. 
Es hat also jede Gruppe der anderen 
mit dem Theaterstück ein Geschenk 
gemacht. Am letzten Tag haben wir 
die Theaterstücke aufgeführt und 
noch viele lustige Spiele gespielt. Am 
Abend hat Susanne dann mit uns 
Specksteinketten gemacht. Es war total 
interessant, denn jeder Speckstein 
hatte am Ende eine andere Form. Eine 
Schildkröte, ein Herz, eine Eule, oder 
sogar eine Oma im Apfelbaum. 

Am nächsten Tag war es dann leider 
auch schon vorbei. Diese Woche 
vergeht jedes Jahr viel zu schnell, 
aber man hat dann ja auch schöne 
Erinnerungen an diese wundervolle 
Zeit. In der Früh haben wir noch mit 
Susanne Fahnen bemalt, die uns an 
diese Geschwisterwoche erinnern 

sollen. Lisa hat uns auch noch eine 
Mappe mit den Geschwisterwochen 
von 2006 bis 2012 mitgegeben. 
Die fand ich sehr schön gemacht 
und ich kann gar nicht aufhören mir 
diese Bilder anzuschauen, weil diese 
Wochen immer so toll waren und ich 
am liebsten nochmal alle durchleben 
möchte. Ich kann es echt nicht oft 
genug sagen, aber ich hab euch 
alle total gern und ich werde euch 
vermissen. Es ist wie bei einer richtig 
großen Familie bei euch. Danke für 
diese wunderschöne Zeit. Ich freue 
mich schon auf nächstes Jahr! 
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04.10.2013 ca. 16:30 Uhr:
„Die Zusammenkunft“

Großes „Hallo“ auf dem Parkplatz 
des Hotels „Herrschaftstaverne“ in 
Haus. Was war los? Nach etlichen 
Anläufen hat es endlich geklappt, 
dass sich die MPS-Erwachsenen 
bei einem eigenen Treffen treffen 
konnten. Maria, Martina, Martina, 
Christa, Karli, Georg, Stefan 
und ich (Markus) mit unseren 
Begleitpersonen begrüßten uns 
herzlich. 

Nachdem sich ein paar Tage vorher 
herausgestellt hatte, dass unser 
Hotel zu wenige Zimmer frei und uns 
stattdessen ein Landhaus für uns 
ganz allein angeboten hatte, ergab es 
sich, dass wir dort unser Wochenende 
verbringen durften. 
Wir fuhren also rauf auf den Berg. Dort 
erwartete uns ein ganz gemütliches, 
uriges Landhaus. Wir bekamen noch 
kurz unsere Zimmer gezeigt und 
dann ging es auch gleich in den 
Aufenthaltsraum. „A gmiadliche Stubm“. 
Michi hat uns dort einen Überblick 
über die verschiedenen Aktivitäten und 
Ausflugsziele für den nächsten Tag 
gegeben. Jetzt hatten wir die Qual der 
Wahl. Mountain-Cart fahren oder rauf 
auf den Dachstein? Als besondere 
Überraschung stand Bogenschießen 
auf dem Programm.
Jetzt gab es erst mal ein leckeres 
Abendessen, das für uns von der 
„Herrschaftstaverne“ geliefert wurde. 
Hungrig war hinterher niemand mehr. In 
einer lustigen Runde haben wir es dann 
noch bis kurz vor ein Uhr ausgehalten.

05.10.2013 viel zu früh (9:00 Uhr):
„Luftlöcher schießen und 
Dachstein in Wolken“

Der Tag  begann mit einem lebhaften 
Hin und Her beim Frühstück, denn jeder 
musste mal Brötchen, Butter, Käse, 
Wurst oder Kaffee weiterreichen. 
Danach ging es dann zum 
Bogenschießen. Nach einer kurzen 
Einweisung, wie der Bogen richtig zu 
handhaben ist und was wir damit auf 
keinen Fall tun sollten, waren auch 
schon die ersten Probeschüsse fällig. 
Da hat sich dann auch gezeigt, wer die 

MPS - Erwachsenentreffen                       Haus im Ennstal, 4. - 6. 10. 2013   
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Profis sind und wer heimlich geübt hat. 
Wäre die Aufgabe gewesen, anstatt der 
Zielscheibe die Wand im Hintergrund 
zu treffen, hätten wir das nicht geschafft. 
Aber so...

Plötzlich kam Michi ganz aufgeregt, 
hat sich eine Kamera besorgt und 
von einem Pony, das gleich nebenan 
stand, erzählt. Da möchte ich aber 
nicht vorgreifen. Am besten lest ihr den 
Artikel von Michi über „Sensationelle 
Ponys?“ auf Seite 81.

Nachdem wir vom Bogenschießen 
ganz ausgepowert waren, sind wir 
dem Dachstein aufs Dach gestiegen. 
Mit einer Panoramagondel ging es in 
nur sieben Minuten von der Talstation zur 
Bergstation. 
Leider war die Aussicht sehr beschränkt, 
da sich der Dachstein immer mehr 
in Wolken hüllte. Aber davon haben 
wir uns nicht aufhalten lassen. Raus 
aus der Station, quer durch ein 
Schneefeld am Hang und rauf auf die 
Hängebrücke. Diese hängt zwischen 
zwei Bergflanken über einem 350 
Meter tiefen Spalt. Gesehen haben wir 
den Boden aber nicht. Zwischenzeitlich 
hatte es angefangen zu graupeln und 
es wurde so richtig nasskalt. Zum 
Glück gab es in der Bergstation heiße 
Getränke und leckere Bauernkrapfen. 
Gemütlich vor uns hin mampfend 
haben wir uns in den Prospekten 
angeschaut, was wir gesehen hätten, 
wenn nicht überall diese Wolken um 
uns herum gewesen wären. Lustig war 
es trotzdem! 

Der Weg wieder nach unten war ein 
einziges Weiß und erst so 30 Meter vor 
der Talstation wurde diese langsam 
sichtbar.

Nach diesem Tag hatten wir uns 
unser Abendessen redlich verdient. 
In der Herrschaftstaverne haben 
wir dann noch schnell zwei Tische 
zusammengeschoben, so dass alle 
MPS-Erwachsenen zusammensitzen 
konnten. Nach einem reichlichen 
Essen vom üppigen Bauernbuffett 
haben wir den Tag dann noch in 
unserem Landhaus ausklingen lassen. 
Dieses Mal ging es noch bis halb zwei 
Uhr.

06.10.2013: noch früher als gestern 
„Der Abschied“

Ziemlich verschlafen haben wir uns 
dann um halb Neun zum Frühstücken 
getroffen. Wieder mit leckeren Sachen 
frisch vom Hotel und eine tolle 
Gemeinschaft. Nach dem Räumen 
der Zimmer haben wir noch ein paar 
Gruppenfotos gemacht und uns 
Richtung Heimat verabschiedet. Sogar 
die Sonne hat sich wieder durch die 
Wolken gewagt. 
Wie immer bei den MPS-Treffen ist die 
Zeit viel zu schnell vergangen.

Markus Wirsing
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Wolfgang Knotz

„Wie viele der 
MPS-Mitglieder in 
der Gesellschaft 

schon wissen, 
habe ich in Maria 

Alm zwei tolle 
Konzerte gegeben. 

Das Keyboard 
spielen ist nicht 
nur ein schönes 
Hobby, sondern 

auch mein Leben.“

Me  i n 
    Leben
    - mit  MPS  und
             mit Musik
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Wolfgang Knotz

Me  i n 
    Leben
    - mit  MPS  und
             mit Musik

Als kleiner Bub war ich schon 
musikalisch fasziniert - das 

erste Tasteninstrument habe ich 
gemeinsam mit meinen Geschwistern 
bekommen. Es war eine Kinderorgel 
“Bontempi”, mit Hilfe der Zahlen habe 
ich Lieder aus dem dazugehörigen 
Notenbuch gespielt. Das Ding habe 
ich sogar einige Male mit in die Schule 
genommen. Irgendwann habe ich 
dann ein größeres Gerät bekommen, 
aber die Möglichkeit Noten zu lernen 
hat gefehlt. Ich habe dennoch gespielt 
und habe durch die Zahlen die Noten 
im Kopf gehabt. Rhythmus und Takt 
waren zwar nicht richtig, doch ich 
habe zum Teil die Noten gekannt. Im 

Kindergarten habe ich schon sehr viel 
Freude am Singen und Spielen gehabt 
- trotz meiner Stoffwechselerkrankung 
MPS und Schwerhörigkeit. 

Viele Jahre sind vergangen und die Liebe 
zum Keyboard spielen habe ich nie 

verloren.  Es hat nur an an professioneller 
Unterstützung gefehlt in der Familie. 

Hiermit überspringe ich einfach mal 
die Zeit und komme im Jahr 1997 

zum „No Problem Orchestra“. 
Das war der Beginn, wo mein Traum 
in Richtung Vorstellung geht. Viele 
Reisen, Konzerte und Erinnerungen. Fast 
zeitgleich mit meinem Eintritt beim N.P.O., 
habe ich eine Überraschung von der 
MPS Gesellschaft bekommen - zu dieser 
Zeit habe ich in einer WG gewohnt und 
bekam von Marlies Schwaiger die Post 
überreicht:
Es war ein Keyboard “Roland” für 
Anfänger. Darauf habe ich ca. sechs 
Jahre gespielt wie verrückt. 
Doch irgendwann ist der Spaß daran 
doch verloren gegangen, denn das 
Konzert-Keyboard war bei weitem  
besser.  Damit ich musikalisch üben 
und dazulernen konnte, war einfach ein 
besseres Keyboard nötig.
Ich durfte zuhause mit  einem der 
Konzert Keyboards spielen. Die Freude 
und Motivation sind zurück gekommen 
und ich wurde immer eifriger. Und das 
alles ohne richtig Noten lesen zu können. 

Für mich war dann klar: Hobbymusiker 
- das ist es, was ich sein möchte.  

2006 habe ich aus persönlichen 
Gründen die Gruppe N.P.O verlassen 
und zu Recht. Davor hatte ich auch mit 
vielen Problemen und Schwierigkeiten zu 
kämpfen.
Psychisch war ich schon ziemlich tief. 
Doch das Leben hat im Jahre 2008 
einen neuen Aufschwung bekommen, 
es wandte sich zum Besseren und 
wurde friedlicher. Zu dieser Zeit musste 
ich den Bogen gerade biegen und habe 
gemerkt, dass mir die Musik fehlt. So 
habe ich einen gewaltig schweren  Weg 
eingeschlagen,  mir ein gebrauchtes 
Keyboard gekauft und auch eine Lehrerin 
gesucht. Dadurch hatte ich Erfolg und 
viel Freude gewonnen. 
Doch das gebrauchte Keyboard war 
nicht von Dauer. Ich wollte nicht aufhören 
zu spielen und suchte beim MPS Verein 
um Unterstützung an. 

Die Unterstützung wurde mir zugesagt, 
eingehalten und wie ein Wunder 

stand plötzlich das Christkind – es 

waren Anna und Maria, die Töchter von 
Michaela Weigl, vor der Tür. In einem 
großen Paket brachten sie mir genau das 
professionelles Yamaha Keyboard das 
ich mir vorher im Musikhaus angeschaut 
habe - Wahnsinn. Mein Herz hat höher 
geschlagen als je zuvor, die Motivation 
ist gestiegen und der Spaß und die 
Freude am Spielen sind unbeschreiblich!
Auch die Lehrerin hat sich sehr mit mir 
gefreut. Sie war begeistert und fand das 
Keyboard bewundernswert. 

Bis heute, 2013, habe ich sehr viele 
Stücke gelernt und seit 2009 nehme 

ich private Musikstunden. Ich denke, 
ich habe mein Ziel erreicht und mache 
weiter. Besonders stolz bin ich, dass ich 
zwei CDs selbst aufgenommen habe - 
mit Musikaufnahmen direkt auf meinem 
professionellen Keyboard. 

Unter anderem habe ich schon in Maria 
Alm bei der MPS-Sommertagung und 

bei der MPS-Therapiewoche Gelegenheit 
gehabt, mein Können zu beweisen. 
Durch meine neue Verstärkeranlage, 
die ich vom Rotary Club gesponsert 
bekommen habe, konnte ich auch stark 
auftreten - selbstbewusst und emotional. 
Fassungslos und sprachlos vor Freude 
und nur mit dem einen Gedanken im 
Kopf: „DAS IST ES, WAS ICH SCHON ALS 
KLEINER BUB WOLLTE! ICH BIN EIN 
MUSIKERTALENT.“

Hier komme ich zum Schluss und 
möchte an allen, die meinen Bericht 

lesen, DANKE sagen. Ich wünsche mir, 
dass der eine oder andere zu schätzen 
weiß, welche Leistung, harte Arbeit, 
Energie und Kraft in meinem Tun steckt. 

Zur CD möchte ich um Aufmerksamkeit 
bitten: Ich habe die CD allein und mit 
Freude gestaltet. Die Idee eine CD zu 
kreieren kam mir, weil ich mir etwas 
Anerkennung und Akzeptanz wünsche 
- der Verkauf soll mir ermöglichen, dass 
ich auch in Zukunft meine privaten 
Musikstunden finanzieren und ein 
bisschen Taschengeld verdienen kann. 

Ich  freue  mich besonders, wenn ich vor 
Publikum spielen und mich persönlich 

vorstellen kann. Das öffentliche Auftreten 
gibt meinem Leben auch einen Sinn. 

Die Musik,- das Keyboard spielen ist 
mein ganzer Lebensinhalt! DANKE! 

Mit Hochachtung, Wolfi
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Anm. der Redaktion: 
1. Wir haben zwei CDs von Wolfgang Knotz im Büro lagernd, die hier abgebildete 
mit Weihnachtsliedern und eine weitere mit dem Titel „Best Of Kleiner Wolfi“.
Diese CDs sind gegen eine Spende von je 10 Euro bei uns erhältlich. 
2. Wolfgang Knotz hat anlässlich der Eröffnung unserer MPS-Sommertagung 2013 
den Festvortrag gehalten: Er hatte eine aufwändige Power Point Präsentation mit 
vielen Fotos über sein Leben zusammengestellt und gab dazu ein Konzert auf 
seinem Keyboard. Das Publikum dankte ihm mit Standing Ovations!

Fotos links: Besondere Momente im Leben (1. Keyboard | neues Keyboard | Verstärkeranlage 
| Schülerkonzert Musikschule | Auftritte mit dem No Problem Orchester | Soloauftritte bei 
MPS-Konferenzen)

Die schönsten 
Weihnachtslieder

Wolfgang Knotz

„Liebes Publikum! Sehr geehrte MPS-  
Gemeinde !

Es ist mir eine große Ehre, dass ich heute 
hier auf der Bühne stehe und zu Euch 
spreche…
In Kürze  darf ich euch eine 
Photopräsentation zeigen, wo einige 
Abschnitte meines Lebens zu sehen 
sind. Dabei muss ich ehrlich sagen, diese 
Arbeiten waren mit Stress und Belastung 
verbunden, dennoch bin ich sehr stolz 
und freue mich auf ein positives Feedback 
und den gemeinsamen Abend.
Ich habe euch vor zwei Jahren 
versprochen, dass ich beim nächsten 
Treffen wieder mein Können auf dem 
Keyboard zeigen möchte. Nun werde 
ich einige neue Stücke für euch spielen, 
die euch begeistern sollen! Während der 
Bildershow werde ich euch einige Songs 
als Hintergrundmusik auf dem Keyboard 
vorstellen und am Ende noch ein paar 
Worte sprechen.
Bis dahin entspannt euch und genießt 
die schönsten Momente meines Lebens!“
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Der lange Weg  
    - zum Ende des Albtraums!

Daniela Schmidtmann

Die Überschrift hört sich sicherlich 
härter an als die ganze eigentliche 
Geschichte. Jedoch möchte ich 
hier einfach mal die Gefühle einer 
erwachsenen „fitten“ MPSlerin 
darstellen. 
Ich weiß, dass MPS Eltern uns 
erwachsene Patienten gerne als 
stark bezeichnen. Es gibt aber auch 
Momente in denen man einfach 
ganz schwach und klein ist. Im 
November letzten Jahres kam solch 
ein Moment. 

Nachdem ich schon einige OP’s hinter 
mir hatte, unter anderem zwei HWS-
Operationen, merkte ich schon längere 
Zeit das meine Leistungsfähigkeit rapide 
nach unten ging. Ich bin mal wieder 
nach der Arbeit nur noch mit meinem 
Hund eine Runde Gassi gewesen und 
habe mich nicht mehr mit Freunden 

verabredet. Ebenfalls bin ich zum 
Schluss nirgends mehr hin gegangen, 
sondern habe ausschließlich meinen 
Rollstuhl genutzt. Ich bin die Dinge zwar 
ziemlich gut umgangen, habe also 
Ausreden gefunden weshalb ich dies 
oder das nicht machen möchte oder 
weshalb ich keinen Schritt zu Fuß gehe, 
sondern gleich meinen Rollstuhl nutzen 
wollte, jedoch sprach meine Mutter des 
Öfteren ein ernstes Wort mit mir. Der 
Vorteil des Erwachsenseins ist, dass die 
Eltern einen nur beraten können. Aber 
auch ich dachte einen Kontrolltermin 
in Mainz unter anderem auch in der 
Kardiologie bei Prof. Kampmann sollte 
man nicht länger wegschieben.

Im November 2012 wurde von der 
deutschen MPS Gesellschaft eine 
Physiotherapeutenschulung in 
Mainz angeboten. Da ich gut auf die 
Therapieform Vojta anspreche, bat man 
mich dort teilzunehmen. Zwei Tage vor 

der Physiotherapeutenschulung war 
mein Untersuchungstermin, vor dem 
ich etwas Angst hatte, da irgendwie 
kein positives Gefühl in mir ausgelöst 
wurde. Somit haben wir den Termin 
in der Kardiologie sozusagen mit der 
Schulung verbunden, damit ich nicht 
den Termin bei Prof. Kampmann 
wieder absage, da ich sowieso nach 
Mainz „musste“.

Die Untersuchungen im Vorfeld, ein 
paar Jährchen her, waren immer positiv. 
Befunde sind so geblieben bzw. es 
könnte auch eine kleine Verbesserung 
eingetreten sein. Ich muss dazu sagen, 
dass nicht jede Untersuchung von 
Prof. Kampmann durchgeführt wurde. 
Nun hieß es jedoch im November: 
„Eine OP ist unumgänglich. Aorten- 
und Mitralklappen Ersatz, wobei die 
Mitralklappe die am stärksten betroffene 
Klappe sei.“ Es war der schwärzeste 
Tag den ich je hatte. Die für mich 

Uniklinik Mainz
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schlimmste OP ging trotz Enzymgabe 
nicht an mir vorbei. Gut, ich habe mit 
Aldurazyme erst spät, also mit 21 Jahren 
angefangen. Das ist für den Körper 
sicherlich spät, aber trotzdem hat es sich 
für mich in den letzten 10 Jahren gelohnt 
es wöchentlich zu bekommen. Mir wurde 
dadurch ermöglicht doch noch meinen 
PKW Führerschein zu machen, da sich 
meine Sehkraft verbessert hat. Mir war 
klar, dass es bestimmt noch Operationen 
bei mir geben wird, daher dachte ich 
immer: „Lieber eine dritte HWS Operation, 
als eine Herz-OP.“ OK - so sollte man nie 
denken, da beide Operationsgebiete 
hohe Risiken haben, jedoch war dies 
wirklich meine Gefühlslage. Ich konnte 
wirklich kein Gespräch führen, da ich 
nur noch heulen konnte. Zum Glück war 
meine Mutter dabei und konnte somit 
gezielt Fragen stellen.

Nun begann die Zeit der Vorbereitung. 
Mitte Januar: Kardio-MRT, Ende Januar: 
Herzkatheter und schließlich Anfang 
Februar: die große Operation. Leider 
gab es nicht nachvollziehbare Gründe 
weshalb meine Operation zweimal 
ausgefallen ist. Ich möchte auch nicht 
näher darauf eingehen, nur so viel das 
am 4. 2. die Operation abgesagt wurde 
und am 5. 2. durchgeführt werden sollte. 
Ich wurde also morgens dann vorbereitet 
und habe mein Beruhigungsmittel 
erhalten und bin zum OP gebracht 
worden. Dort sagte man mir, ich würde 
gar nicht auf dem Operationsplan 
stehen.  Im Nachhinein können wir nur 
sagen: „Wer weiß, wozu es wirklich gut 
gewesen ist.“ 
Bis es endlich zu einem erneuten 
und sicheren Operationstermin kam, 
vergingen einige Monate. 

Ich merkte gerade in den paar Wochen 
Hochsommer, dass mir irgendwie 
die Zeit wegläuft. Ich hatte bis zu 
diesem Zeitpunkt noch nie solche 
gesundheitlichen Probleme, wenn 
die Temperaturen bei 38°C lagen. 
OK, da diese Temperatur sich als fast 

Dauertemperatur für die darauffolgenden 
drei Wochen entwickelte, hatten auch 
gesunde Menschen Schwierigkeiten. Ich 
jedoch bemerkte einfach die Dringlichkeit 
meiner verhassten bevorstehenden 
Herz-OP. 

Etwas Gutes hatte diese Sommer-
erfahrung, meine Panik vor der Operation 
wurde langsam kleiner und die Panik 
keine OP mehr zu benötigen wurde 
größer. Dann war es endlich soweit. 
Am 27. August 2013 wurde ich in den 
OP abgerufen.. 

Von den darauf folgenden Tagen kann 
ich nicht wirklich berichten. 
Da weiß ich medikamenten-bedingt die 
meisten Dinge nur aus Erzählungen. 
Woran ich mich nur definitiv sehr gut 
erinnere ist, dass ich wahnsinnige 
Rückenschmerzen hatte. Ich muss 
ja nach der Operation 6-8 Wochen 
ausschließlich auf dem Rücken schlafen 
und dies als Seitenschläferin!!! Der Vorteil 
von diesem Problem ist jedoch meine 
Bettflucht gewesen. 

Am 2. oder 3. Tag, da sind meine Mutter 
und ich uns nicht mehr ganz sicher, 
saß ich mit sämtlichen Kabeln und 
Schläuchen auf der Bettkante bzw. dann 
im Rollstuhl. Dies sei wohl ungewöhnlich, 
da es sich um eine schwere Operation 
gehandelt habe:
Ich bin morgens um 11:30 Uhr abgeholt 
worden und um 21:00 Uhr erst wieder 
auf die Intensivstation gekommen. Als 
Endresultat wurde mir eine mechanische 
Mitralklappe eingesetzt und meine 
eigene Aortenklappe aufwendig 
rekonstruiert. Aber dieses Kunstwerk hat 
seinen Erfolg auch schon im untrainierten 
Zustand gezeigt.
Am 06. September wurde ich entlassen. 
Ich war darüber sehr glücklich, da 
meine zurück liegende Nacht echt 
grausam war. Das Pflegepersonal und 
auch meine Zimmer“mitbewohnerin“ 
waren definitiv nicht der Auslöser. 
Meine Rückenschmerzen waren so 

furchtbar, dass ich um 3 Uhr morgens 
aufgestanden bin. OK, falsch, ich 
wurde auf Grund meines Wunsches 
aus dem Bett geholt. Da ich einige 
Bewegungsabläufe auf Grund des 
durchtrennten Brustbeines noch nicht 
durchführen durfte, kam ich auch 
nur mit Hilfe aus dem Bett. Und ich 
war froh, durch die Entlassung, dann 
zu Hause die Möglichkeit nutzen 
zu können mich einfach anders zu 
beschäftigen, bis mein Körper sich 
dann wieder auf mein Bett einlassen 
konnte. Im Krankenhaus ist dies ja 
nicht unbedingt möglich. Mit meinem 
Handy hatte ich so gut wie keinen 
Webempfang und meine Lampe am 
Bett war defekt, somit konnte ich auch 
nicht lesen. Mir wurde beim Einzug in 
dieses Zimmer schon mitgeteilt, dass 
diese Lampe bald zwei Wochen defekt 
sei. – Kein Kommentar.

Hier zu Hause kann ich nur sagen, 
dass ich mich auf Grund der guten 
Betreuung durch meine Mutter und 
meines Hausarztes, sowie meines 
inzwischen wirklich guten Zustandes, 
wirklich viel besser erholen kann. 
Die ersten sieben Nächte habe ich 
auch nicht durchschlafen können, 
da Entwässerungsmittel und mein 
Rücken dies nicht zulassen wollten, 
aber ich bin dann halt zum Laptop 
gegangen, nachdem meine Mutter 
mich aus dem Bett holte und habe 
ein wenig Zeit mit Spielen oder Bericht 
schreiben verbracht. So nach 1 – 1,5 
Stunden konnte ich mich dann wieder 
ins Bett bringen lassen und noch ein 
wenig weiter schlafen. Mittlerweile ist 
dies Geschichte. OK, ich benötige noch 
immer Hilfe um ins oder aus dem Bett 
zu kommen, aber ich bzw. wir können 
nun durchschlafen.
Alles Negative mal bei Seite geschoben, 
kann ich jetzt aber schon wirklich 
behaupten, dass die OP notwendig 
gewesen ist. Ich kann nun wieder, 
ohne vollkommen erschöpft zu sein, 
ein Stockwerk zu Fuß erklimmen. Ich weiß 
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aber , 
dass ich nur 

wegen lieber Menschen die 
Operation in Mainz durchführen ließ. Meine 
Mutter möchte ich da nicht ausschließen, 
aber welche erwachsene Person hört denn 
schon auf seine Eltern.

Ich möchte Frau Dr. Christina Lampe 
für die Telefonate und aufbauenden 
Worte danken. Sie meinte, dass ich 
meinem Bauchgefühl trauen, aber nicht 
vergessen soll, dass die Unimedizin 
Mainz viele MPS Erfahrungen hat und 
auch  über gute Herzchirurgen verfügt. 
Ich hatte nämlich in Erwägung gezogen 
eine Klinik im europäischen Ausland z.B. 

in Österreich zu suchen. 

Ebenfalls möchte ich ganz herzlich Frau Prof. Susanne Kircher für das intensive 
Gespräch und die Emails im Nachgang danken. Sie hat das Ganze vorgefallene 
Drama mit einem Meisterwerk von Richard Wagner (Oper ‚Das Liebesverbot‘) 
verglichen. Diese Oper wurde bei den Aufführungen  zwei Mal abgebrochen und 
erst beim dritten Versuch, jedoch leider nicht mehr zu Lebzeiten von Richard 
Wagner, ein Erfolg. 
Fünf Wochen nach der Operation kann ich Dinge, die ich seit Jahren nicht mehr 
konnte. „Heutiger Trainingserfolg lautet: 35 Treppenstufen und 200 Meter draußen 
gehen“. Das Training ist noch nicht beendet. 

Wenn ich jedoch meine Mittagspausen im Bett verbringe, um mich wirklich 
auszuruhen, da passt mein treuer Vierbeiner brav auf mich auf.

Auch wenn es erst als Abschluss dieser Zeilen zur Sprache kommt, möchte ich mich 
für die vielen Engelchen und Gebete von Freunden und Kollegen bedanken. Markus, 
Petra und Klaus Wirsing, Maria Prähofer und Michaela Weigl, Familie Wiesbauer und 
Michi Plamberger haben intensive Gespräche auf der Ebene von selbstbetroffenen 
Menschen mit mir geführt, um mir Sicherheit in meiner Entscheidung zu geben. 
Das Team der „Villa“ Metabolica hat nach der Operation dafür gesorgt, dass meine 
Schutzengel noch Verstärkung bekommen (die Karte war super süß). 

Und was ich total niedlich fand, war ein spontaner Besuch von Maria und Bea. 
Meine Mutter, Maria, Bea und ich sind dann in den Klinikpark gefahren und haben 
in der Sonne tolle Gespräche geführt. Bunt gemischt mit viel Lachen und somit viel 
Atemtraining für mich als Patientin. Es hat mir viel gebracht, mal ausgelassen mit 
Freunden zu sprechen und wirklich nicht an die Klinik, auch wenn sie in unmittelbarer 
Nähe war, zu denken.  

Vorklinische Studien 
(Tiermodelle)

Unter Gabe von Genistein konnte eine 
Reduktion von Glykosaminoglykanen 
(GAGs) in Bindegewebszellen bei 
MPS I, II, III A und B sowie MPS VII 
gezeigt werden.

Im Tierversuch (Mausmodell) wurde im 
MPS IIIB-Mausmodell nachgewiesen, 
dass diese ganz ähnliche Symptome 
wie MPS III B-Patienten zeigt, z.B.  
gestörter Tag-Nacht-Rhythmus, deut-
liche Steigerung der Aktivität und 
Verlust der motorischen und geistigen 
Fähigkeiten. Die Mäuse zeigten 
außerdem eine vermehrte Speicherung 
von Heparansulfat und der gesamten 
Glykosaminoglykane (GAGs) in den 
Nervenzellen des Gehirns, entzündliche 
Vorgänge in den Nervenzellen und 
somit eine Anhäufung weiterer 
Zellabbauprodukte, eine zunehmend 
abnehmende Funktion der Synapsen 
(Verbindungen zur Übermittlung von 

Genistein bei Sanfilippo (MPS III)
Christina Lampe | Michaela Weigl

Informationen von einer Nervenzelle 
zur anderen), sowie eine verkürzte 
Lebensdauer.
Eine Dosisfindungs- und eine 
Effektivitätsstudie (Lang- als auch 
Kurzzeit) konnte im Mausmodell 
zeigen, dass Genistein-Aglycone 
(Soyfem) in einer Dosis von 15-160mg/
kg/Tag die Speicherung von GAGs  in 
den inneren Organen wie der Leber 
statistisch signifikant erniedrigen 
konnte. Allerdings passierten nur 10% 
des verabreichten Genistein die Blut-
Hirn-Schranke und erreichten somit die 
Nervenzellen des Gehirns.
Um eine Wirkung auf die Nervenzellen 
des Gehirns nachzuweisen, wurde 
(im Mausmodell) eine Langzeitstudie 
durchgeführt, bei der Genistein in 
einer Dosis von 160mg/kg/Tag 
verabreicht wurden. Die Studie zeigte 
eine signifikante  Verminderung der 
im Gehirn gespeicherten GAG’s, 
verminderten  Entzündungsvorgängen 
in den Nervenzellen des Gehirns, eine 
verbesserte Übertragung von einer 

Nervenzelle zur anderen (verbesserte 
Funktion der Synapsen) und eine 
Normalisierung des Verhaltens der Maus.
Eine Studie mit MPS II Mäusen kam zu 
dem Ergebnis, dass eine Dosis mit 10-
60mg/kg/Tag ausreichend sein dürfte, 
um die Speicherung der GAGs in den 
Nervenzellen des Gehirns zu reduzieren. 

Klinische Studien

Eine Pilotstudie mit im Labor gezüch-
teten Bindegewebszellen legte 
nahe, dass Sanfilippo Patienten, die 
mit dem genisteinhaltigen Präparat 
Soyfem behandelt wurden, einige 
Verbesserungen zeigten, wenn eine 
Dosierung von 5 mg/kg Körpergewicht 
verabreicht worden war, obwohl 
die Gruppe der zehn in die Studie 
eingeschlossenen Patienten sehr unein-
heitlich in ihrem Krankheitsbild waren.
Eine daraufhin folgende Studie über zwei 
Jahre ergab einige Verbesserungen, die 
sich durch Elternfragebögen und einige 
klinische Untersuchungen ergaben. 
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Das Studienprotokoll war allerdings 
nicht ausreichend, um einen Effekt 
zu bestätigen. Zwei weitere, ähnliche 
Studien (in Japan und Spanien) konnten 
unter dieser niedrigen Dosierung von 
Genistein keinen Effekt nachweisen.
Eine kürzlich in den Niederlanden 
durchgeführte (plazebo-kontrollierte) 
Studie mit Soyfem in einer Dosierung 
von 10 mg/kg über ein Jahr und einer 
6 monatigen Verlängerung bei 30 
Sanfilippo Patienten zeigte zwar eine 
Verminderung der GAG Ausscheidung 
im Urin, des Heparansulfates im 
Blut und eine Verbesserung eines 
Parameters bezüglich des Verhaltens, 
konnte aber keinen statistisch fassbaren 
Effekt zwischen der mit Placebo und 
der mit Soyfem behandelten Gruppe 
feststellen.

In den USA wurden dann von Barbara 
Burton (Memorial Hospital Chicago) 
19 MPS III und MPS II Patienten mit 
zunächst 60 mg/Kg/Tag, dann mit 100 
mg/kg/Tag und letztlich mit 150mg/
kg/Tag  behandelt. Nachteilige Effekte 
wurden nicht beobachtet. 

Neue klinische Studie mit 
hochdosiertem Genistein-
Aglykon bei MPS III A, B und C 
in England

Es ist aktuell geplant, in England unter 
der Leitung von Dr. Simon Jones am 
„Wellcome Trust Children’s Hospital“ in 
Manchester eine placebo-kontrollierte 
Doppelblind-Studie mit Genistein-
Aglykon (Soyfem) bei Patienten mit MPS 
III A, B und C im Alter von 2-12 Jahren zu 
beginnen. 
Wissenschaftlicher Leiter ist Dr. Brian 
Bigger von der University of Manchester.

Ziel der Untersuchung ist festzustellen, 
ob höhere Dosierungen von Genistein 
besser geeignet sind, um einen 
therapeutische Effekt bei Patienten, die 
an Sanfilippo leiden, zu erreichen.
Zehn Patienten werden über 52 Wochen 

eine tägliche Dosis von 160 mg/kg 
Soyfem und zehn Patienten ein Placebo 
erhalten. Es werden sowohl Sicherheit 
als auch Effektivität des Medikamentes 
(Soyfem) beurteilt. Nach Ablauf der Studie 
wird auch die Placebogruppe für 52 
Wochen Soyfem erhalten. Die Patienten 
werden kontinuierlich beobachtet und 
vor Beginn der Studie, nach 12, 26, 52, 
78 und 104 Wochen untersucht. 
Auch die Sicherheit wird regelmäßig 
überprüft. Dazu werden folgende Unter-
suchungen durchgeführt: 
Klinische Untersuchung, Vitalzeichen (Blut-
druck, Puls, usw.), Sauerstoffsättigung im 
Blut, Körpergewicht, Blutuntersuchungen, 
Röntgenaufnahmen und Erfassung von 
unerwünschten Ereignissen. 
Die Wirksamkeit des Medikamentes 
wird durch eine Serie von Untersuchun-
gen der geistigen Leistungsfähigkeit 
erfasst:  Untersuchungen des Schlafes  
mittels Aktigraphie (Bewegungs-
messung am Bein), GAG-Ausscheidung 
im Urin, Gehalt an Heparansulfat und 
der Genisteinkonzentration im Blut 
und Nervenwasser, sowie durch einen 
Lebensqualitätsfragebogen (PEDsQoL 
und dem Beck Depression Inventory), 
der durch die Eltern ausgefüllt wird. 

Manchester wird das Hauptzentrum 
der Studie sein und insgesamt 30 - 
40 Patienten einschließen.  Es wird 
(inkl. einjährige Anschluss-Studie) eine 
Studienlaufzeit von insgesamt 3,5 Jahren 
erwartet. 

Christina Lampe

Wie es  zu dieser Studie kam

Wir - das internationale MPS-Netzwerk- 
planen die Durchführung dieser Studie 
schon seit langem, da wir endlich 
ein für alle Male klären wollen, ob die 
Behandlung mit Genistein Sinn macht 
oder nicht. Der Start ist bisher an den 
Kosten gescheitert und daran, dass 
man keine Genehmigung für den 
Studienstart geben wollte, solange nicht 
die Gesamtsumme gesammelt wäre. 

Glücklicherweise hat sich das geändert, 
denn gerade Kinder mit Sanfilippo (MPS 
III) haben keine Zeit zu warten!
Im Juni 2013 fiel nun also doch der 
Startschuss für diese eigenfinanzierte 
Studie. Die englische MPS-Society 
konnte gemeinsam mit Dr. Bigger die 
ursprünglichen Kosten von 800.000 
GBP auf (immer noch stolze) 650.000 
GBP reduzieren. Sie hat es durch die 
großartige Mithilfe einiger betroffener 
Familien, die viele Fundraising-Events 
organisierten, geschafft, einen Großteil 
des benötigten Geldes zusammen 
zu tragen. Mit Beteiligung von MPS-
Gesellschaften anderer Länder (z.B. USA 
mit 200.000 USD und Deutschland mit 
15.000 EUR) kam die stattliche Summe 
von 450.000 GBP zustande. Es fehlten 
also mit September 2013 „nur noch“ 
200.000 GBP zur Ausfinanzierung der 
Studie. Das müsste zu schaffen sein, 
zumal ich - nicht ganz ohne Stolz - 
berichten kann, dass sich auch die 
österreichische MPS-Gesellschaft 
mit 50.000 EUR beteiligt. Wir haben 
jahrelang dafür gespart, um endlich 
auch für die so schwer betroffenen MPS 
III-KInder was tun zu können, wo es doch 
für MPS III noch so wenig Hoffnung gibt. 
Es ist die größte Summe, die wir jemals 
ausgegeben haben und wir hoffen von 
Herzen, dass wir damit helfen können!

210.000 GBP wurden bereits an die 
University of Manchester ausgezahlt, um 
die erste Phase der Studie zu beginnen. 
Im Herbst hat die Rekrutierung der 
Patienten begonnen.

Vielleicht sollte ich auch noch erwähnen, dass 
es allein der englischen MPS-Gesellschaft zu 
verdanken ist, dass wir so weit gekommen 
sind. Sie hat nämlich bereits viel früher, schon 
sechs Jahre lang Arbeit für diese Studie 
geleistet und eine Unmenge an Geld für die 
notwendigen Vorarbeiten (z.B. in Tiermodelle) 
investiert. Das ist eine absolut phantastische 
Leistung, für die wir alle dankbar sein müssen. 

Übrigens wird die Studie mit dem „GMP 
Grade“ (good manufacturing practice) 
Genistein-Aglykon der Firma DSM Nutritional 
Products Inc. durchgeführt. 

Michaela Weigl
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Es war zu meinem Geburtstag als ich von meiner 
Tochter vom Töpfermarkt ein hübsches Kaffeehäferl mit 
der Aufschrift  OMA bekam. Das war eine Freude – ich 
werde also Oma!

Die nächste Zeit war erfüllt von Vorfreude und 
Vorbereitungen. Meine Tochter hatte einen schönen, guten 
Schwangerschaftsverlauf und der Tag der geplanten 
Hausgeburt war gekommen.
Die musste leider abgebrochen werden. Eine Fahrt ins 
Krankenhaus und der notwendige Kaiserschnitt folgten. Ein 
Bub erblickte das Licht der Welt im OP Saal und bald darauf 
kuschelte er sich zu seiner Mama und das an ihrem Geburtstag! 
Das Glück war für uns alle perfekt. Alles verlief gut. Seine Mama 
hat ihn ein Jahr lang gestillt. Ich als Oma hatte viel Zeit um mit 
meinem Enkel zu spielen und ihn auf seinen Schritten in sein 
Leben zu begleiten. Sein herzliches Wesen, seine Art zu lachen 
und mit uns zu sein, war für uns ein Segen.

Doch es sollte nicht so unbeschwert bleiben. Wir merkten, 
dass sich nicht alles so „planmäßig“ entwickelt und durch 
Zufall wurde meine Tochter auf die Stoffwechselambulanz 
nach Salzburg ins Kinderkrankenhaus überwiesen. Es war zu 
seinem 2. Geburtstag als wir die Nachricht erhielten, dass unser 
Sonnenschein an der unheilbaren Stoffwechselerkrankung 
MPS Typ II  Morbus Hunter leidet. Das war für uns alle eine 
große seelische Belastung.

Zum Glück gab es bereits eine Selbsthilfegruppe für MPS 
Erkrankte in Österreich und die Obfrau Michaela Weigl, in ihrer 
Kompetenz und unermüdlichem Einsatz für ihre große MPS 
Familie ist auch für uns ein wahrer Schatz!
In jährlichen Fachtagungen und anschließender Therapiewoche 
für MPS Erkrankte erfahren die Betroffenen nicht nur von 
den Fachärzten den neuesten wissenschaftlichen Stand, 
sondern können die Betroffenen und ihre Angehörigen in 
ungezwungenem Rahmen Erfahrungen austauschen, Tipps 
geben und so das Gefühl haben geborgen und nicht alleine 
mit all den Sorgen und Ängsten zu sein.
Durch treue MPS-Sponsoren ist es der Obfrau außerdem 
möglich, den Familien in finanziellen Notlagen entsprechend 
zu helfen – auch dafür ein herzliches Dankeschön!

Für uns stellte sich nun die Frage - wird die Krankheit einen 
leichten oder den schweren Verlauf nehmen – was kommt auf 
uns an Problemen im Alltag zu?

Plötzlich die gute Nachricht: Es gibt eine Enzymersatztherapie 
und damit die Chance den Verlauf der Erkrankung zu stabilisieren, 
also die Hoffnung, dass der Befall des Zentralnervensystems 
hinausgezögert wird und damit eine gute Lebenssituation 
möglichst lange erhalten bleibt. Mein Enkel war erst drei 
Jahre alt und somit der jüngste MPS- Patient bei dem die 
Infusionstherapie angewendet werden konnte!  

Monate der Frühförderung begannen. Im Kindergarten war eine 
eigene Stützkraft zur Betreuung, wöchentliche Hippotherapie 
vor Ort, Inhalationstherapie mit Sole und Ultraschallvernebler, 
Physiotherapie, spezielle Bewegungstherapie im Wasser.
Auf Initiative und Unterstützung des MPS-Vereines vier Aufenthalte 
- jeweils zwei Wochen im Jahr am Sterntalerhof, einer Einrichtung 
für unheilbar kranke Kinder, mit besonderer therapeutischen 
Unterstützung in Beschäftigung, Musik und am Rücken der 

MPS aus Sicht einer Großmutter
Erna Maria Wallner

Pferde - dem Lieblingsprogramm 
unseres Sonnenscheins.
Diese Liste wäre noch beliebig 
fortzusetzen...

Viele Krankenhausaufenthalte, auch 
mit Operationen verbunden, folgten 
und es war für mich als Großmutter 
sehr erleichternd zu sehen, wie 
liebevoll sich auch sein Papa 
verhielt. Kein Krankenhausaufenthalt, 
keine Erkrankung bei der er nicht 
sorgenvoll an seinem Bett saß und 
ihn tröstend in seinen Armen hielt!

Pro Jahr werden zwischen 6000 
und 7000 km zurückgelegt nur 
um zu den Therapien zu gelangen 
und mit Fahrten zu Ärzten und 
Krankenhäusern. Das alles ist auch 
mit Mehrkosten verbunden und für 
meine Tochter als Alleinverdienerin 
in Halbtagesbeschäftigung immer 
am Rand des Leistbaren – aber für 
die Lebensqualität und Entwicklung 
unseres Sonnenscheins unver-
zichtbar.

Die Krankheit verläuft in Schüben 
und leider bleiben auch meinem 
Enkel diese nicht erspart. Seine großen Gelenke wie 
Schulter, Hüfte, Knie wurden immer mehr beeinträchtigt, 
auch die Fingergelenke ließen sich nicht mehr strecken, der 
Kopfumfang wuchs, es kam zu Lähmungserscheinungen …. 
Ein OP Termin unaufschiebbar! Der Kleine war zu der Zeit  
fünf Jahre alt.

Wieder hatten wir große Angst und Sorgen – die Operation sollte 
in Mainz durchgeführt werden, weil dort eine Spezialabteilung 
für Operationen von MPS Kindern eingerichtet ist.
Schweren Herzens verabschiedete ich mich und betete dafür, 
dass die OP noch rechtzeitig erfolgt und alles gut ausgeht. 
Gott hat unsere Gebete erhört und die Operation verlief gut.Es 
wurde ein Entlastungsdrain für die Gehirnflüssigkeit gelegt – 
ein Shunt – und das wirklich im letzten Moment, Der Hirndruck 
war schon so gewaltig gestiegen, dass der Operateur sagte, 
dass es nicht fünf vor Zwölf war – es war Zwölf!
Nun kamen meine Lieben also wieder heim und mein 
Omaherz war getröstet.

Die Zeit währte nicht lange und ein Jahr später hatten die 
Ablagerungen auch das Zentralnervensystem erreicht und 
das Sprachzentrum blockiert. So konnte unser Sonnenschein 
von einem Tag auf den anderen kein Wort mehr sprechen! 
Das war für uns alle sehr schwer zu akzeptieren und warf 
wieder eine Fülle von Problemen auf. Wir fragten uns, wie sich 
wohl dieser Sprachverlust  auf sein Leben im Kindergarten 
und in weiterer Folge in der Schule auswirken wird.
Wir betrachten es als Geschenk des Himmels, dass sich 
sein Wesen dadurch nicht verändert hat. Er ist fröhlich, kann 
Schabernack machen und sich darüber köstlich amüsieren! 
Seine Augen sind hellwach und über diese Reaktionen 
können wir ihn auch ohne Sprache gut verstehen.
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In der Schule wird mittels Computer und Piktogrammen die Kommunikation 
erleichtert und auch wir bedienen uns inzwischen dieser Form der unterstützenden 
Kommunikation.

Inzwischen haben sich seine Defizite in den 
Gelenken derart verstärkt, dass er einen 
Rollstuhl benötigt. Viele Baumaßnahmen 
wurden erforderlich um das Haus bzw. die 
Wohnung rollstuhlgerecht zu adaptieren. 
Das bedeutet neue Probleme, vor allem 
finanzieller Art und so sind wir für jede 
Unterstützung sehr dankbar.

Den Alltag mit einem MPS Kind, mit 
schwerem Verlauf, zu meistern ist ein 24 
Stunden Job!
Das beginnt mit der exakten Gabe von 
Medikamenten, der Planung des Tages 
vom richtigen Nahrungsangebot, registrieren 
der zugeführten Flüssigkeitsmenge, 
der Körperpflege mit geeigneten 
Hautschutzmitteln im Intimbereich über 
geeignete Windelwahl, dem laufenden 
Transfer mit Rollstuhl. Der täglichen 
Kommunikation mit der Schule um einen 
Überblick über seine Tagesverfassung zu 
gewähren u.v.m.
Tränenreiche Nächte stellen die Frage nach 
dem Warum – darauf gibt es nicht immer 
eine Antwort und so ist auch die „Nachtruhe“ 
nur selten gewährleistet.

Ich gehe meinem 70er entgegen und zu der 
berufsbedingten Vorschädigung der Hüft- und Kniegelenke hat sich jetzt noch ein 
Einbruch eines Wirbelkörpers dazugesellt und damit absolutes Hebeverbot, was für 
mich bedeutet, dass ich meine Tochter nicht mehr in gewohnter Weise unterstützen 
kann! 

Unser Sonnenschein gibt uns da sehr viel Kraft – so wie er den Alltag annimmt, mit 
all seinen Defiziten, und dabei fröhlich ist und uns entgegen strahlt – als ob die Welt 
in Ordnung wäre, lässt er uns jeden Tag mit all seinen Anforderungen so nehmen 
wie er kommt -  und darauf bauen, dass unser Rucksack nicht schwerer wird als wir 
ihn tragen können!

die Angst der Kerze 

Eines Tages kam ein Zündholz zur Kerze 
und sagte: „Ich habe den Auftrag, dich 

anzuzünden.”

„O nein!” erschrak da die Kerze. “Nur 
das nicht. Wenn ich brenne, sind meine 
Tage gezählt! Niemand mehr wird meine 

Schönheit bewundern!” Und sie begann zu 
weinen.

Das Zündholz fragte: „Aber willst du denn 
dein Leben lang kalt und hart bleiben, 

ohne je gelebt zu haben?”

„Aber brennen tut doch weh und zehrt 
an meinen Kräften”, schluchzte die Kerze 

unsicher und voller Angst.

„Das ist schon wahr.” entgegnete das 
Zündholz. “Aber das ist doch auch das 

Geheimnis unserer Berufung: 

Wir sind berufen, Licht zu sein. 

Was ich tun kann, ist wenig. 

Zünde ich dich aber nicht an, so verpasse 
ich den Sinn meines Lebens. Ich bin dafür 

da, das Feuer zu entfachen. 

Du bist die Kerze. Du sollst für andere 
leuchten und Wärme schenken. Alles, 

was du an Schmerz und Leid und Kraft 
hingibst, wird verwandelt in Licht. Du gehst 

nicht verloren, wenn du dich verzehrst. 
Andere werden dein Feuer weitertragen. 

Nur wenn du dich versagst, wirst du sterben.”

Da spitzte die Kerze ihren Docht und 
sprach voller Erwartung: „Ich bitte dich, 

zünde mich an.”

Verfasser unbekannt

aus Zeit zu leben Verlags- und Trainings-
gesellschaft mbHhttp://www.zeitzuleben.de

MPS ist sehr selten. Aber es ist eine Realität. 
Unsere MPS-Kinder sind eine Realität und sie 
brauchen Hilfe. Dringend!
Bitte helfen auch Sie. Wir brauchen Sie! 
DANKE.

Für alle, die uns in irgendeiner Weise 
unterstützen  möchten, stellen wir sehr 
gerne Informationsmaterial zur Verfügung: 
Flyer, Plakate, MPS-Falter, Roll-up, Banner... 
Bitte einfach im MPS-Büro anfordern!
Warum Fundraising für uns so wichtig ist, 
lesen Sie auf Seite 78. 

Gesellschaft für MukoPolySaccharidosen - Miteinander Perspektiven Schaffen
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Dieser junge Mann hat MukoPolySaccharidose.

Christoph ist sportlich.
Und er hat MPS.
MPS ist eine seltene angeborene Stoffwechselkrankheit 
und derzeit noch unheilbar: zu wenig Betroffene -
zu wenig Forschungsmittel. Deshalb brauchen Kinder 
wie Christoph SIE. Jetzt!
Spendenkonto: 17057969  BLZ: 18600

Informationsmaterialien 			   bei Bedarf bitte 
												            im MPS-Büro bestellen
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MPS – FALTER
Miteinander Perspektiven Schaffen
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MukoPolySaccharidosen (kurz MPS) sind langsam fort-

schreitende, tödliche Stoffwechselerkrankungen. 

Sie treten bei Kindern gesunder Eltern auf und führen 

zu schweren Behinderungen und jahrelangem, schwe-

rem Leiden. Ausgelöst werden diese Erkrankungen 

durch einen genetischen Defekt, der zu Störungen 

der Funktion von Eiweißstoffen („Enzymen“) führt. Die 

Enzyme werden in der Zelle für die Aufbereitung und 

Verwertung von Zellbestandteilen gebraucht. Wenn sie 

nicht richtig funktionieren, sammeln sich die MukoPoly-

Saccharide in den Zellen an und zerstören sie. 

MPS führen zu schweren Skelettdeformationen, 

zur Zerstörung von inneren Organen wie Herz, 

Leber und Milz und zu schweren Störungen der 

Gehirnfunktion. Manche Patienten werden blind, 

viele sind schwerhörig. Fast alle sind kleinwüchsig. 

Die durchschnittliche Lebenserwartung eines MPS-

Kindes beträgt 15 Jahre.

D
Gesellschaft für MukoPolySaccharidosen

und ähnliche Erkrankungen
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An der Agility-Weltmeisterschaft für 
Menschen mit Handicap, die vom 
05. - 08. September 2013 in Gyula 
(Ungarn) ausgetragen wurde, 
hat Beatrice „Bella“ Weiss mit 
ihrem Havaneser „Shuba“ in der 
Kategorie 1 (Elektro-Rollstuhl) 

die Goldmedaille gewonnen. „Und dies, 
obwohl ich den Gas-/Brems-Joystick nicht immer im 

Griff habe und ab und zu zur Raserin mutiere“, so die St. Gallerin mit 
einem Schmunzeln.

Vier Pfoten, vier Räder 
und ein Meister-Pokal

Hunde sind keine Geschenke, die man 
unter den Weihnachtsbaum legt. Klar. Für 
Bella Weiss war Tibet Terrier „Macho“, den 
sie 1997 von ihren Eltern zu Weihnachten 
erhielt, aber weitaus mehr als ein 
Geschenk. „Mit „Macho“ fing mein Leben 
wieder an“, sagt die heute 31-jährige im 
Rückblick.

Wie das? Bella Weiss leidet seit ihrer 
Geburt an der Stoffwechselerkrankung 
Mukopolysaccharidose (MPS, Morquio 
A). Diese macht sich bei Betroffenen auf 
unterschiedliche Formen bemerkbar: 
Etwa mit einer Verformung der Knochen, 
Zerstörung von inneren Organen, 
Störungen der Gehirnfunktion sowie 
Minderwuchs; manche Patienten 
werden blind, viele sind schwerhörig. 
Die durchschnittliche Lebenserwartung 
eines MPS-Kindes beträgt 15 Jahre. „Die 
Operation an der Wirbelsäule, für die 
ich als 12-jährige ins Kinderspital kam, 
misslang leider gründlich - und in der 
Folge verbrachte ich fast zwei Jahre im 
Spital und in der Rehabilitation.“ 

Als Teenager im Rollstuhl zu sitzen 
und diese Krankheit zu haben, habe ihr 
sämtliche Lebensfreude geraubt. „Ich 
wünschte mir damals so sehr einen 
eigenen Hund, dass der Arzt schließlich 
zu meinen Eltern sagte: „Vielleicht wäre 
das gar nicht mal eine schlechte Idee.“ So 
kam „Macho“ in die Familie. Bella Weiss 
erinnert sich an das Glücksgefühl von 
damals: „ Ich hatte einen treuen Freund, 
Begleiter, konnte mit ihm reden und er 
tröstete mich und gab mir das Gefühl, 
jemand Wichtiges zu sein und eine 
Aufgabe zu haben.“

Klar, dass nach „Macho“ wieder ein 
Hund in Bella‘s Leben treten sollte. 
Havaneser „Shuba“ kam vor 4 Jahren 
im Alter von zehn Wochen zu ihr, „und 
natürlich musste ich mit ihm auch 
den Sachkundenachweis absolvieren.“ 
Einfacher gesagt, als getan: „Viele der 
angefragten Hundetrainer waren bei der 
Vorstellung, eine Rollstuhlfahrerin im Kurs 
aufzunehmen, total überfordert.“ Bei der 
Hundeschule Bodensee von Jeannette 
Mebold klappte es. Sachkundenachweis, 
Welpengruppe, Erziehungskurs: „Shuba“ 
war sowohl mit Bella Weiss als auch 
ihrem Ehemann Fabian, der selber 
gesund ist und nicht im Rollstuhl sitzt, 
fleißiger Kursteilnehmer.

Durch ein Pilotprojekt des „Ostschweizer 
Kompetenzzentrum für Menschen 
mit einer Körperbehinderung“, das für 
Hundehaltende mit einer Behinderung 
die Möglichkeit bot, Agility kennen zu 
lernen, kam Bella Weiss zu diesem Sport. 
„Und das Fieber hat mich sofort gepackt“, 
sagt sie. In der Para-Agility-Gruppe des 
AT Gallus waren die beiden ebenfalls 



aktiv; und Dank vielen Gönnern und 
Sponsoren besucht Bella Weiss seit 
Ende Januar dieses Jahres Agility-
Training bei Rolf Graber, aktiver TKAMO-
Richter, in der Agility-Halle „Rheinau“ in 
Vilters.

„Innert kurzer Zeit schafften wir Parcours 
von 25 bis 30 Hindernissen.“ Rolf 
Graber war es denn auch, der sie für 
die Teilnahme an der ParAgility-WM 
motivierte. „Er sagte, wenn „Shuba“ und 
ich weiterhin solche Fortschritte machen, 
würde er uns an die WM begleiten.“ In 
der Folge habe sie „Vollgas“ gegeben - 
im wortwörtlichen Sinn: „Dank meines 
kleinen, kompakten Elektrorollstuhl 
bin ich im Parcours flink und wendig. 
Allerdings habe ich den Gas- und 
Brems-Joystick nicht immer im Griff und 
mutiere manchmal zur Raserin“, sagt 
Bella Weiss mit einem Schmunzeln. 
Und „Shuba“? „Der ist ebenfalls flink, 
orientiert sich mittlerweile sehr gut 
an meiner Position, respektive an der 
Stellung des Rollstuhls, horcht nach 
meinen Kommandos und hat riesigen 
Spass am Agility und lässt dies alle 
lauthals wissen.“

Das Training hat sich mehr als gelohnt: 
Das Team, das mittlerweile auch über 
eine offizielle Agility-Lizenz verfügt 
und bisher an drei Turnieren gestartet 
ist, sicherte sich in Ungarn dank drei 
Tagessiegen (alle Läufe ohne Fehler 
und mit Bestzeit!!) den Weltmeistertitel 
in der Kategorie 1 „Elektro-Rollstuhl.“ 
Auch Rolf Graber ist stolz auf seinen 
Schützling - und erinnert an einen 
weiteren Aspekt: „Man darf nicht 
vergessen: Als Schwerstbehinderte an 
einem solchen Anlass teilzunehmen, hat 
beinahe den Charakter einer Expedition 
- müssen doch nebst Rollstuhl sämtliche 
medizinische Geräte mitgeführt und die 
medizinische Versorgung sichergestellt 
werden. 
Für so ein Abenteuer ist sorgfältiges Planen 
und Organisieren ein Muss und ohne ihren 
Mann, der rundum die Uhr im Einsatz ist, 
unmöglich.“ 
Und jetzt? Die beiden sind sich einig: 
„Das Training geht weiter und die 
Titelverteidigung wird an der nächsten 
ParAgility-Weltmeisterschaft 2014 in Voghera 
(Italien) angestrebt – und zwar mit Vollgas!“

Bestzeit!!! Wieder Gold trotz Schleimauswurf 
etc. 
Am Sonntag hatte ich mich bereits an das 
Herumgeschleime und Husten gewöhnt 
und Shuba arbeitet zum Glück auch 
recht selbstständig!! Taraaaaaaa, wieder 
0 Fehler und Bestzeit!!! Das 3. Mal Gold!!! 
Somit konnte mir niemand mehr den 
Weltmeistertitel streitig machen!!!! 

Bin im Nachhinein sehr erstaunt…denn 
bis vor zwei Tagen (also geschlagene 
drei Wochen) verbesserte sich mein 
Gesundheitszustand nicht wirklich…
und wegen den vielen Mails, Besuchen, 
Interviews, Festen und und und, hatte 
ich gar keine Zeit, mich mal um mich zu 
kümmern!! Mein Mann wollte mich schon 
etwa sechsmal ins Krankenhaus bringen, 
doch ich habe gebockt wie noch nie!!! 
Wollte irgendwie diesen Moment nicht im 
Spital verbringen…Die Krankheit übernimmt 
sonst schon oft die Kontrolle und versaut 
mir öfters die Party. Deshalb, nicht jetzt 
und diese WM muss mir im Innern so viel 
bedeutet haben, dass ich geschlagene 
drei Wochen durchgebissen habe…ohne 
Antibiotika, ohne Krankenhaus!!!!!!!!!!!!!!! Da 
an diesem Samstag noch die WM-Feier 
bei uns zu Hause ist, und ich  langsam 
wieder gesund bin, kann ich mich jetzt 
darauf freuen…und meinen Grantiplatten-
Dickschädel wieder erweichen lassen…
weiß ja, dass ich in meiner Situation nicht 
so fahrlässig sein sollte…

Grüessli, Bella

Liebe Michaela!!!

Ja du, das ist oder war eine Sache!! Wer 
hätte das gedacht…willst du noch das 
Beste wissen?? Wir (mein Trainer, ich und 
Fabian) sind über Wien angereist (31. 8. 
bis 2. 9. 2013) und bei der Hinreise sagte 
ich noch, dass ich euch noch schreibe, 
ev. habt ihr spontan Zeit für einen Kaffee!! 
Doch mein Trainer reiste schon mit Grippe 
und Fieber an und am 1. 9. war ich auch 
schon angeschlagen und am 2. 9. hatte 
ich Fieber, eine riesige Erkältung und und 
und…
Am 4. 9. waren wir dann in Ungarn in 
Gyula angekommen und da ging es 
mir noch viel schlechter…Stirnhöhlen 
zu, Fieber, Gliederschmerzen,…knallte 
mir dann Grippemittel in den Kopf und 
rannte zur Apotheke…dann…kein English, 
kein Deutsch, kein Französisch, kein 
Italienisch,…nichts…hab dann mit Händen 
und Füßen erklärt, dass ich was zum 
Durchspülen brauche…den Rest habe ich 
ja wie gewohnt in der „wohnwageneigenen 
Apotheke“.

So kam es, dass ich an der Eröffnungs-
feier am Donnerstag, den 5. 9. wie eine tote 
Fliege teilnahm…und früh ins Bett ging! 
Am Freitag startete ich dann mit Fieber 
und ohoooo, null Fehler und Bestzeit!!! 
Erstmals Gold!! Am Samstag gings dann 
los…Husten, Bronchitis und du weißt was 
das heißt!!! Alarmstufe dunkelrot!!!!!!! Wir 
klopften ab, inhalierten wie wild…alles,  die 
ganze Palette!!! Dann…wieder 0er Lauf und 

WM-Läufe auf www.facebook.com/bella.weiss.56
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Die MPS-Gesellschaft beteiligt 
sich ab Jänner 2014 an Ver-
gissmeinnicht.at – Die Initiative 
für das gute Testament. 
Vergissmeinnicht.at ist eine ös-
terreichweite Initiative von 41 
gemeinnützigen Organisationen 
und dem Fundraising Verband 
Austria. Gemeinsam wollen wir 
Österreicher/innen zum Thema 
„gemeinnütziges Vermächtnis“ 
informieren: Denn immer mehr 
Menschen wollen wissen,  wie 
sie in ihrem Testament neben 
ihren Angehörigen auch eine 
gemeinnützige Organisation 
berücksichtigen können.“ 

Den wenigsten unter uns fällt es leicht, 
über den eigenen Tod und damit über 
ein Testament nachzudenken. Gleich-
zeitig sollte es uns aber ein Anliegen 
sein, ein Testament zu verfassen. Denn 
damit entscheiden wir selbst und nicht 
etwa der Gesetzgeber, was mit unse-
rem Vermögen – egal ob groß oder 
klein – nach unserem Tod passiert. So 
können wir noch zu Lebzeiten darüber 
verfügen, wie unser Vermögen weiter-
wirken soll.

Vor allem anderen ist es wichtig, die 
eigene Familie gut versorgt zu wissen. 
Auch Freunde und weiter entfernte 
Verwandte, die einem nahe stehen, 
können begünstigt werden. Viele Men-
schen sind sich aber gar nicht darüber 
bewusst, dass sie in ihrem Testament 
auch eine ihnen wichtige Herzenssa-
che berücksichtigen können. Wieso 
nicht diesen guten Zweck im Testa-
ment bedenken?

Gemeinnützige Organisationen 
tragen mit ihrem täglichen Einsatz 
zum Gemeinwohl bei

Die erfolgreiche Arbeit jeder Organisa-
tion ist jedoch maßgeblich von Spen-

Vergissmeinnicht.at

den abhängig. Nur mit der Hilfe vieler 
Spender, die mit kleinen oder größeren 
Beträgen unterstützen, ist eine effekti-
ve Arbeit überhaupt möglich. Auch bei 
uns. 

Wir in der MPS-Gesellschaft engagieren 
uns beispielsweise für Kinder, die unter 
sehr seltenen Krankheiten leiden, die 
noch schrecklicher sind, als ihr Name: 
Kinder mit MukoPolySaccharidosen.

•	 Wir begleiten, beraten und unter-
stützen betroffene Familien.

•	 Wir fördern Forschungsprojekte 
für die Entwicklung wirkungsvoller 
Therapien.

•	 Wir klären über MPS auf, damit 
diese heimtückische Krankheit be-
kannter wird - auch bei Medizinern.

Denn wir wollen, dass ein Leben mit 
MPS lebenswert ist und unsere Visi-
on eines Tages Wirklichkeit wird: Kein 
Kind darf an MPS sterben. MPS muss 
heilbar werden. 

Eine der nachhaltigsten Formen der 
Unterstützung sind Vermächtnisse.

Mein letzter Wille ist nicht meine 
letzte gute Tat

Man muss nicht reich oder berühmt 
sein, um einen gemeinnützigen Zweck 
im Testament zu berücksichtigen. Zu-
nehmend möchten Menschen, mit oder 
ohne Familie bzw. Angehörigen, in ih-
rem Testament eine Ihnen am Herzen 
liegende gemeinnützige Organisation 
unterstützen.
So ist es diesen außergewöhnlichen 
Menschen möglich, selbst über ihren 
Tod hinaus noch Gutes zu tun, die Zu-
kunft mit zu gestalten und Bleibendes 
für die nächsten Generationen zu schaf-
fen. Sie setzen damit ein Zeichen, das 
noch lange nachwirkt und sorgen dafür, 
dass die Organisation in ihrem Sinne 
weiterarbeiten kann. So gesehen leben 
diese Menschen im Wirken gemeinnüt-

ziger Organisationen oder gar in den 
Kindern, für die sich diese Organisation 
einsetzt, weiter und „ihr letzter Wille ist 
nicht ihre letzte gute Tat“!

Vergissmeinnicht.at 
Es gibt ein Leben nach dem Leben 
Die Initiative für das gute Testament
Vergissmeinnicht.at bietet allgemeine, 
neutrale Informationen zum Thema an 
und informiert Menschen, wie sie in 
einem Testament neben ihrer Familie 
auch eine gemeinnützige Organisation 
berücksichtigen können. 
In Partnerschaft mit der Österreichi-
schen Notariatskammer ist es der Ini-
tiative möglich, Interessenten die dafür 
notwendige Rechtsinformation zur Ver-
fügung zu stellen. Wer konkretes Inte-
resse hat, dem wird empfohlen, dort 
professionelle rechtliche Beratung in 
Anspruch zu nehmen. 
Vergissmeinnicht.at verpflichtet sich 
zu Qualitätsstandards im Umgang mit 
Vermächtnissen und möchte gemein-
sam das erzielen, was für einzelne 
Organisationen nicht möglich ist: das 
öffentliche Bewusstsein von Öster-
reicherinnen und Österreichern über 
die Möglichkeit des gemeinnützigen 
Vermachens stärken, deren Wahrneh-
mung verändern, sie letztlich motivie-
ren, tatsächlich einen gemeinnützigen 
Zweck im Testament zu berücksichti-
gen.

Das Österreichische Testamentsre-
gister:
Jedes Testament, das bei einer 
Notarin/einem Notar hinterlegt ist, 
muss diese/dieser im Österrei-
chischen Zentralen Testaments-
register registrieren. Dadurch soll 
sichergestellt werden, dass der 
letzte Wille im Todesfall bekannt 
wird. Das Register enthält nicht die 
Urkunden oder deren Inhalt selbst, 
sondern nur Angaben darüber, von 
wem das Testament stammt und 
wo die Urkunde verwahrt wird.

Ab 2014 ist auch die MPS-Gesellschaft Teil dieser Initiative.
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Mein letzter Wille
ist nicht meine letzte gute Tat.

Die Initiative für das gute Testament

Über Erbschaften und Vermächt-
nisse
Erbschaften sind ein wichtiger Fak-
tor im Spendenaufkommen Öster-
reichs. Jährlich werden auf diese 
Weise schätzungsweise ungefähr 
30 bis 40 Millionen Euro gespen-
det (Spendenaufkommen 2011 460 
Mio. Euro). Die Motivation der Men-
schen ist dabei äußerst vielfältig, in 
den meisten Fällen möchten sie 
aber etwas Bleibendes hinterlas-
sen. Viele wählen diese Art des Ver-
erbens auch, weil sie keine Ange-
hörigen oder andere Erben haben. 
So können sie vermeiden, dass ihr 
Vermögen an den Staat fließt – wie 
es jedes Jahr in 200-300 Fällen mit 
mehreren Millionen Euro an Vermö-
genswerten geschieht (=Heimfalls-
recht).

Was ist eine Erbschaft und was 
ein Vermächtnis bzw. Legat?
Unter Erbschaft versteht man das 
gesamte Vermögen der Erblasserin/
des Erblassers. Als Vermächtnis oder 
Legat bezeichnet man nur einen be-
stimmten Geldbetrag, Vermögens-
wert oder Gegenstand, den Erblas-
ser einer Person oder Körperschaft 
hinterlassen. Im Gegensatz zu Erben 
sind Vermächtnisnehmer nicht Ge-
samtrechtsnachfolger des Nachlas-
ses und haften grundsätzlich nicht 
für Schulden der Erblasserin/des 
Erblassers. Das Vermächtnis wird im 
Rahmen des Testaments vermerkt, 
oder man verfasst für diesen Zweck 
ein eigenes Dokument.

Ein Gespräch mit Dr. Christoph Beer, öffentlicher Notar

Wozu ein Testament? 
Wenn die gesetzliche Erbfolge nicht dem Willen des Testators entspricht, muss ein 
Testament errichtet werden. Im Erbrecht zählt nur Blutsverwandtschaft und Ehe. Wenn 
jemand anderer etwas bekommen soll, z.B. die Lebensgefährtin, ein Freund oder eine 
gemeinnützige Organisation, muss ein Testament errichtet werden. Mit einem Tes-
tament kann man klare Vermögenszuweisungen treffen und mögliche Streitigkeiten 
nach dem Tod des Erblassers weitgehend verhindern.

Gibt es einen besten Zeitpunkt für die Errichtung?
Ob man ein Testament errichten soll, ist keine Frage des Alters, sondern der Fa-
milien- und Vermögensverhältnisse. Diese ändern sich natürlich im Laufe der Zeit, 
deshalb stellt ein Testament immer nur eine Momentaufnahme dar – falls einem der 
berühmte Dachziegel auf den Kopf fällt. Wichtig ist, dass man ein Testament natürlich 
jederzeit ändern kann.

Herr Dr. Beer, was sollte in einem Testament geregelt werden?
Das Wichtigste ist, einen oder mehrere Erben einzusetzen. In selbst geschriebenen 
Testamenten wird oft der grobe Fehler gemacht, nur Legate bzw. Vermächtnisse an-
zuordnen (z.B. „die Wohnung soll meine Frau bekommen, das Auto mein Freund Max 
usw.“). Auf das Pensionskonto und die Wohnungseinrichtung wird meist vergessen. 
Oft entsteht Streit, wer den Rest des Vermögens bekommt und wer allfällige Schul-
den, z.B. die Begräbniskosten, bezahlt. Neben den Erben sollte man auch Ersatzer-
ben bestimmen, falls der Erbe vor oder gleichzeitig mit dem Erblasser verstirbt.

Worauf muss man beim Abfassen besonders achten?
Beim eigenhändigen Testament ist am Ende des Textes zu unterschreiben. Bitte 
immer auch ein Datum draufschreiben. Beim fremdhändigen Testament wird der 
Text von jemand anderem oder am Computer geschrieben. Es müssen der Erblasser 
und drei Zeugen gleichzeitig unterschreiben. Bei den Zeugen ist wichtig, dass sie bei 
ihrer Unterschrift dazuschreiben „als Zeuge“, sonst ist das Testament formungültig. 
Außerdem dürfen die Zeugen keine nahen Verwandten oder durch das Testament 
Begünstigte sein.
Aus meiner praktischen Erfahrung kann ich sagen, dass es bei selbst verfassten 
Testamenten häufig Probleme gibt, weil das Erbrecht ein sehr heikler Rechtsbereich 
ist. Es ist zum Beispiel ein großer Unterschied, ob ich zwei Erben zu gleichen Teilen 
oder je zur Hälfte einsetze. Außerdem fehlen bei selbstverfassten Testamenten oft 
die Ersatzerben, wenn der Erbe vor oder gleichzeitig mit dem Erblasser verstirbt. Ich 
empfehle daher, das Testament von einem Notar schreiben zu lassen und es auch 
dort zu hinterlegen.

Was passiert, wenn ich keine gesetzlichen Erben habe und kein Testament verfasse?
Dann erbt der Staat, das bezeichnet man als Heimfallsrecht des Staates.

Wie alle Teilnehmer bei Vergissmeinnicht.at sind wir uns der Sensibilität des 
Themas bewusst. Zeigen wollen wir aber, was mit Spenden und Vermächtnis-
sen alles ermöglicht werden kann. Ein Legat kann auch MPS-Kindern wirk-
sam und nachhaltig helfen, damit sie in Zukunft bessere Chancen haben, z.B. 

•	 die Chance auf eine rasche Diagnose 
•	 die Chance auf eine wirkungsvolle Therapie
•	 die Chance auf bessere Lebensqualität
•	 die Chance, erwachsen zu werden

Mit 5.000 Euro könnten wir einem MPS-Patienten einen Kuraufenthalt bezah-
len oder unsere Diagnosestelle in Wien ein Jahr lang unterstützen.

Mit 10.000 Euro helfen Sie, unser Screening-Forschungprojekt für drei Monate 
zu realisieren oder ermöglichen uns, auf der Therapiewoche mit professio-
nellen Kinderbetreuern und auf MPS spezialisierten Therapeuten zu arbeiten.

Mit 20.000 Euro könnten wir sogar unsere MPS-Familienkonferenz oder eine 
halbe Therapiewoche ausrichten.



MPS-Erkrankungen sind seltene, genetische Störungen, die 
zu progredienten körperlichen, in vielen Fällen auch geistigen 
Behinderungen führen. Zurzeit gibt es keine Heilung für MPS 
und die meisten unserer Patienten sterben lange bevor sie 
die Chance haben, erwachsen zu werden. 

Warum  Fundraising 
für  die  MPS-Gesellschaft?

Die Gesellschaft für MukoPolySaccharidosen ist ein Selbsthilfeverein und mit ihrer Beratungsstelle die einzige Anlaufstelle 
für betroffene Familien (aber auch für medizinisches Personal und Menschen, die mit der Betreuung von MPS-Kindern 
befasst sind) in ganz Österreich.

Ihre Spende an die MPS-Gesellschaft kann das Leben unserer Patienten ganz entscheidend verändern, denn mit  
Ihrer Spende können wir 

•	 MPS-Familien begleiten und unterstützen  
•	 Forschungsprojekte mit dem Ziel von Therapieentwicklung vorantreiben 
•	 Aufklärungsarbeit betreiben und dadurch letztendlich bewirken, dass das Leben mit MPS 

	 zukünftig ein Besseres sein wird

Selbstverständlich setzen wir unsere finanziellen Mittel ausschließlich im Sinne der Statuten 
und der darin festgelegten Vereinsziele ein und verwenden sie nur nach den Grundsätzen 

der Rechtmäßigkeit, Wirtschaftlichkeit und Sparsamkeit. Um in der Mittelverwendung 
auch nach außen transparent zu sein, unterziehen wir uns seit dem Jahr 2006 freiwillig 
der strengen Kontrolle durch die Kammer der Wirtschaftstreuhänder und wurden 2011 
mit dem „Österreichischen Spendengütesiegel“ ausgezeichnet.
Seit 2009 gehören wir außerdem dem Kreis der „begünstigten Spendenempfänger“ gemäß 
§35 Abs. 2 BAO an, was bedeutet, dass unsere Spender über die Arbeitnehmerveranlagung/
über den Steuerausgleich für ihre Spenden eine Rückerstattung vom Finanzamt bekommen.  
(Registrierungsnummer beim Finanzamt:  SO 1461, gültig seit 11.12. 2009)

Wie hoch diese Rückerstattung ist, richtet sich nach dem Jahreseinkommen des Spenders. Bei 
einem Jahreseinkommen von 11.000 bis 25.000 Euro erhalten Sie eine Rückerstattung von 36,5 
%, bis 60.000 Euro 43,2 % und über 60.000 Euro rund 50 %.  Das heißt, dass Sie beispielsweise 
für eine Spende von 1 Euro / Tag (365 Euro/Jahr) eine Rückerstattung von ca. 133 €, 158 € 
bzw. 183 € erhalten würden. 
Prinzipiell ist es möglich, Spenden in der Höhe von 10 % des steuerpflichtigen Jahres-
einkommens beim Steuerausgleich als Sonderausgabe/Betriebsausgabe geltend zu machen. 
(Steuerpflichtiges Einkommen = Bruttoeinkommen minus Sozialversicherung)
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Was MPS-
Familien 
sagen:

„Die MPS-Gesellschaft hat meine Familie während all der Jahre, in denen meine Schwester so schwer krank war, liebevoll unterstützt und war immer für uns da. Selbst nach ihrem Tod.“

Dank der Forschung, die weltweit von MPS-Gesellschaften 
unterstützt wird, gibt es nun für manche MPS-Formen eine 
Therapie, welche hilft, das Fortschreiten der Erkrankung 
zu verzögern und die Lebensqualität der Patienten 
bedeutend zu erhöhen. 

Jahreseinkommen in € Spende in € Rückerstattung in % Rückerstattung in € tatsächliche Kosten in € 

11..000 - 25.000 1 36,5 % 0,36 0,64

bis 60.000 1 43,2 % 0,43 0,57

über 60.000 1 50 % 0,5 0,50

„Danke 
für die vielen 

Kontakte zu Ärzten, 
die sich wirklich mit 

MPS auskennen!“

„Ich 
habe MPS VI. Nur dank der großen Bemühungen der MPS-Gesellschaft wurde ich im Jahr 2000 in eine klinische Studie eingeschlossen. Seither bekomme ich ein Medikament, das mir sehr hilft. Dank dieser Therapie habe ich mehr Energie, kann besser atmen, kann mich besser bewegen und bin sogar gewachsen.“



Egal, ob Sie eine einmalige Spende geben oder ob Sie einen regelmäßigen 
Abbuchungsauftrag für die MPS-Gesellschaft eingerichtet haben, der uns 
bei der Planung unserer jährlichen Projekte natürlich sehr hilft - Ihre Spende 
bewirkt den großen Unterschied.

Benefizveranstaltungen organisieren:
Völlig egal ob Ihre Benefizveranstaltung winzig ist oder riesengroß, sie dürfen gewiss sein, 
dass Sie uns damit helfen. Angefangen von Kaffeekränzchen über Weihnachtsmärkte, 
Fußballspiele, Auktionen, Spargelwettschälen oder Flohmärkten bis hin zum MPS-Lauf 
– Lassen Sie Ihrem Ideenreichtum freien Lauf!
Je einfacher die Idee, umso leichter ist sie umzusetzen. 

Ehrenamtliche Mitarbeit in der MPS-Gesellschaft:
Wir suchen Menschen, die uns mit ihren Talenten helfen, die MPS-Welt zu verändern. 
Jeder hat besondere Gaben. Wenn Sie bereit sind, Ihre besonderen Fähigkeiten für 
MPS-Kinder einzusetzen, dann melden Sie sich bitte bei uns. Wir freuen uns auf Sie!

MPS bekannt machen: 
Liken Sie uns auf Facebook!
Wo auch immer Sie von uns erzählen, helfen Sie uns, wieder ein Stück weit bekannter 
zu werden. MPS ist selten, aber es ist eine Realität. Auch unsere MPS-Kinder sind eine 
Realität und brauchen Hilfe. Dringend.

MPS-Artikel bestellen:
Auf unserer Website haben wir einen kleinen Shop eingerichtet, über den wir 
verschiedene Artikel anbieten. Sie finden dort neben kleinen Mitbringseln, Lesezeichen, 
Kalendern,  Blocks und Kugelschreibern auch T-Shirts, Sweatjacken und sogar ein 
eigenes MPS-Parfum. Außerdem bieten wir Ihnen dort eine sehr große Auswahl an 
Weihnachtsbilletts, aber auch Glückwunschbilletts für jeden Anlass.

Kaufen und Spenden:
Wir haben Kooperationen mit Amazon und Shop++, die uns ermöglichen, durch Ihre 
Einkäufe eine Spende zu erhalten. Wie das funktioniert, ist auf Seite 80 genau erklärt. 
Wesentlich dabei ist, dass Ihre Spende Sie auf diese Weise keinen einzigen Cent 
kostet und wir trotzdem davon profitieren, weil der jeweilige Anbieter uns einen kleinen 
Prozentsatz Ihrer Auftragssumme als „Provision“ überweist.

Firmenspende:
Haben Sie als Firma schon jemals überlegt, auf die üblichen Weihnachtsgeschenke 
für Ihre Kunden zu verzichten und mit den dadurch frei werdenden Mitteln die wertvolle 
Arbeit einer gemeinnützigen Organisation – wie der MPS-Gesellschaft – zu unterstützen?
Oder könnten Sie sich vorstellen, Ihre Mitarbeiter bei einer Spendensammelaktion 
insofern zu unterstützen, dass Sie deren zusammengetragene Spenden auf eine 
schöne Summe aufrunden oder gar verdoppeln?

Testamentspende:
Immer mehr Menschen bedenken in ihrem Testament gemeinnützige Organisationen 
wie die Gesellschaft für MukoPolySaccharidosen. Auch Sie können so die Zukunft 
ein Stück mitgestalten, Bleibendes für die nächsten Generationen schaffen und auf 
jeden Fall die Zukunft unserer MPS-Kinder verändern. Der Artikel auf der nächsten Seite 
über die Initiative Vergissmeinnicht.at, der ab Jänner 2014 auch die MPS-Gesellschaft 
angehört, wird Sie möglicherweise interessieren.  

Wenn Sie uns helfen wollen und dabei Unterstützung in Form von Ideen, Möglichkeiten, 
Informationsmaterial, Werbematerial oder Plakaten und Flyern brauchen, melden Sie sich 
bitte bei uns im MPS-Büro. Wir sind gerne für Sie da! (office@mps-austria.at oder 07249/47795 
von Montag bis Donnerstag zwischen 7:15 und 13:15 Uhr)
Gerne bewerben wir Ihre Aktion über unsere Website bzw. Facebook-Site!
Wenn Sie uns mit Ihrer Spende auch einen Bericht bzw. Fotos über Ihre Aktion zukommen lassen, 
werden wir  gerne in unserem nächsten MPS-Falter bzw. auf unserer Website darüber berichten.

Ihre Spende macht den Unterschied!

„Eigentlich kann ich mir gar nicht vorstellen, wie ich das alles alleine schaffen könnte.“

10 €

1000 €

600 €

500 €

300 €

20 €

200 €

50 €

100 €

5 €

1 €
Info-Broschüre für MPS-
Eltern, z.B. zur Anästhesie 
oder Physiotherapie 

Selbstbehalt für eine 
halbe Stunde für eine 
mobile Krankenschwester

eine frisch diagnostizierte 
Familie mit erstem 
Informationsmaterial 
versorgen

Fachliteratur für unsere 
Vereinsbibliothek zum 
Verborgen an unsere 
Mitglieder

ein therapeutisches 
Spielzeug für ein MPS-
Kind

Besuch und Beratung 
einer MPS-Familie vor Ort

ein Tag Therapiewoche 
für ein MPS-Kind

	

Teilnahme eines 
Geschwisterkindes an der 
Geschwisterkinderwoche

Zehn Therapieeinheiten 
für ein MPS-Kind
z.B. Cranio Sacral Therapie
	

ein Go-Talk samt Software 
zur unterstützenden 
Kommunikation nach 
Sprachverlust

eine hochspezialisierte 
Therapeutin für unsere 
jährliche Therapiewoche

	
ein Paar 
maßgeschneiderte 
Schuhe für ein MPS-Kind

Was Ihr Spenden-Euro 

alles bewirken könnte: 

1700 €
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„Ich 
habe MPS VI. Nur dank der großen Bemühungen der MPS-Gesellschaft wurde ich im Jahr 2000 in eine klinische Studie eingeschlossen. Seither bekomme ich ein Medikament, das mir sehr hilft. Dank dieser Therapie habe ich mehr Energie, kann besser atmen, kann mich besser bewegen und bin sogar gewachsen.“



Der Trick ist ein kleiner Umweg über 
unsere Homepage. Wenn Sie also bei 
Amazon oder Shop++ einkaufen wollen, 
beginnen Sie den Einkauf bitte mit einem 
Besuch unserer Homepage: www.mps-
austria.at. 
Sie sehen dort wie rechts abgebildet 
gleich auf der Startseite im rechten Frame 
das Logo von Amazon und von Shop++. 
Klicken Sie den gewünschten Link an 
und schon kann es losgehen. Denn 
Sie werden sofort direkt mit Amazon 
bzw. Shop++ verbunden. Allerdings wird 
die Information mitgeschickt, dass Sie von unserer Seite 
kommen. Also weiß Amazon bzw. Shop++, dass Sie mir 
Ihrem Einkauf MPS-Kinder unterstützen möchten und schon 
helfen Sie uns, ohne auch nur einen einzigen Cent mehr zu 
bezahlen!

Wussten Sie schon, dass....?

•	 Shop++ eine Einkaufsplattform ist, auf der man 
neben einem eigenen Shop++ Links zu vielen 
verschiedenen Web-Shops findet?

•	 die Provision, die die Shops an uns zahlen zwischen 
2 und 10 % liegen?

•	 weder für Sie, noch für uns Kosten dabei anfallen, 
weil es der Shopbetreiber ist, der die Spende in 
Form einer Provision an uns überweist?

•	 bei Amazon Bücher versandkostenfrei bestellt 
werden können bzw. ab 20 € Bestellwert der 
Versandkostenanteil entfällt?

•	 Sie bei Shop++ unter anderem diese Webshops 
finden?

Online Spendenshop		  				   	 Spenden durch Kaufen
=Online einkaufen und MPS-Kinder unterstützen OHNE MEHR ZU bezahlen

Seit einigen Jahren haben wir Kooperationen 
mit Amazon und Shop++, die beide 
hervorragend funktionieren, aber leider noch 
nicht allzu bekannt sind. Deswegen möchten 
wir Sie hier noch einmal auf diese besondere 
Art zu spenden hinweisen: Spenden ohne 
Geld dafür auszugeben? Ist das wirklich 
möglich?

Ja! Und es funktioniert so: 
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Stöpsel sammeln
für einen guten Zweck

Wir sammeln Plastik-Verschlüsse von 
• Tetrapackerln
• Getränkeflaschen
• Shampoos
• Waschpulver
• Putzmitteln
• Ketchup
• etc....
  * Bezeichnung PP, PE oder HDPE am Verschluss 

Mehr Info unter:

www.stoepsel-sammeln.at

B I T T E 
K E I N E N  M Ü L L 
E I N W E R F E N ! !

Die Stöpsel werden an eine Recycling-Firma weiterverkauft, die daraus 
Granulat herstellt und dem Verein SPD EDINOST pro Tonne € 330.- bezahlt.
Das Geld kommt dann 1:1 schwer kranken Kindern zugute (für Operationen, 

Therapien und Krankenhausaufenthalte). 

BITTE HELFT KINDERN WIE 
NATALJA, LARA, MASA und YANNICK!!



Jetzt  bleibt mir wohl nichts anderes 
übrig, als mein Versprechen zu halten 
und den angekündigten Artikel über 
die sensationellen Ponys zu schreiben...
Wir hatten soo viel Spaß bei dieser 
Entdeckung und haben selbst 
am nächsten Tag beim Frühstück 
noch Tränen gelacht über - naja, 
genaugenommen über mich. Vor 
lauter Begeisterung hab ich mich 
tatsächlich verrannt in eine Idee und 
bin nun dabei herauszufinden, ob 
ich Recht haben könnte. Es wäre ein 
absoluter „Hammer“, wenn das so 
wäre, aber die Wahrscheinlichkeit, dass 
ich tatsächlich eine so sensationelle 
Entdeckung machen würde, ist nicht 
wirklich groß.
Aber doch möglich? Ich glaube nicht 
an Zufall. Wieviel Zufall müsste es geben, 
dass ich mit „meinen“ MPS-Erwachsenen 
genau auf diesen Bauernhof zum Bogen-
schießen fahre, genau an diesem Tag?

Ich möchte Sie nicht länger auf die 
Folter spannen, es war so:
Unser Hund Susi war ein bisschen lästig, 
weil sie während des Bogenschießens 
nicht meine volle Aufmerksamkeit 
hatte. Sie wollte einfach mehr bei mir 
sein. Also bin ich ein bisschen mit ihr 
herumspaziert. Und da sah ich dieses 
weiße Pony...
Das Pony hat extrem kurze Beine und 
auf den ersten Blick war es einfach 
sehr sehr klein. Obwohl, klein eigentlich 
nicht, nur sehr niedrig. Und dann sah 
ich das Pony von hinten und mein Hirn 
fing an auf Hochtouren zu laufen, denn 
das Pony hatte extreme X-Beine. 
Na, was denkt sich jemand, der Tag 
und Nacht mit MPS befasst ist, bei so 
einem Anblick?

Ich sprach mit Hans Schiefer, seinem 
Besitzer. „Hat euer Pony immer 
schon X-Beine?“, lautete meine erste, 
harmlose Frage. 
Hans wusste es nicht genau, denn er 
hatte das Pony mit fünf oder sechs 
Jahren so gekauft. Er war immer der 
Meinung gewesen, dass es zu bald 
geritten worden war. Doch dann wurde 
es noch interessanter: 

Da war nämlich noch ein zweites Pony, 
die Tochter des anderen. 
Es hatte die gleichen X-Beine wie 
seine Mutter. Aber dazu konnte Hans 
mehr erzählen:
Das Pony kam zur Welt, war natürlich 
ganz entzückend und in allen 
Proportionen perfekt. Drei Jahre lang. 
Dann allerdings wuchs es nicht mehr 
in die Höhe, sondern nur mehr in die 
Länge und bekam X-Beine.

Als ich das hörte, fing mein MPS-Herz 
an zu jubeln. Könnte das wahr sein? 
Könnte ich wirklich so eine Entdeckung 
gemacht haben?

Ich stellte noch eine weitere Frage: „Hat 
das Pony eigentlich normale Zähne?“ 
Die Antwort konnte nicht besser 
sein: „Nein, schreckliche Zähne. Wir 
brauchten gerade wieder den Zahnarzt,, 
der musste ein Stück eines Zahnes 
abschneiden, weil er soo gewachsen 
war“ - und dabei zeigte er eine meines 
Erachtens echt überdimensionale 
Zahnlänge zwischen seinen Fingern.

Nun musste ich mit der Sprache 
herausrücken und ihm erklären, 
weshalb ich so eigenartige Fragen 
stellte. Doch die Eigenartigste davon 
sollte noch kommen. Ich bat ihn darum, 
die Ponys untersuchen lassen zu 
dürfen; wir bräuchten dafür nur 10 ml 
EDTA-Blut und ich würde die Kosten 
für den Tierarzt gern übernehmen...

Es kann gut sein, dass er mich für 
verrückt gehalten hat, aber er hat JA 
gesagt und auch Prof. Paschke, den 
ich in meiner Begeisterung gleich 
angerufen habe, hat eingewilligt, das 
Blut zu untersuchen. Er wird auch 
den Harn untersuchen und eine 
Vergleichsprobe eines gesunden 
Ponys und hat sich schon an die Arbeit 
gemacht.

Wenn ich Recht hatte, dann haben 
wir bei unserem Ausflug mit unseren 
erwachsenen MPS-Patienten (fast 
alle MPS IVA), ein Tiermodell für MPS 
IVA gefunden. Es wäre das Allererste. 
Bislang gibt es nur sog. Knock-out-
Mäuse, weltweit kein natürliches Tier.
Und wenn nicht, dann war es jedenfalls 
ein riesen Spaß.

Nur meine Tochter Maria hat mich ein 
bisschen gerügt, als ich gesagt habe, 
dass sich das Pony genau wie sie 
bewegt und man sehen kann, dass 
es Schmerzen in den Hüften hat. Sie 
meinte, sie wollte immer schon gern mit 
einem Pony verglichen 
werden. 

Vielleicht halten Sie 
mich für verrückt, 
vielleicht haben Sie 
aber auch nur Spaß 
beim Lesen. Wir 
werden sehen!

Sensationelle Ponys?
Michaela Weigl
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Ein ganz großes DANKE an Wolfgang Böck, 
der in seiner Rolle als MPS-Botschafter keine 
Gelegenheit versäumt, von uns zu erzählen, 
der es als seine Aufgabe sieht, mit und durch 
seine Popularität für uns da zu sein, und 
der immer wieder Benefizveranstaltungen 
unentgeltlich  für uns bestreitet. Wir sind stolz 
darauf, so einen Botschafter zu haben!

Ein DANKE an Frau Bäck (und ihr tolles Team) 
vom Sporthotel Alpenland, wo wir heuer 
sowohl unsere Sommertagung, als auch 
unsere Therapiewoche veranstaltet haben. 
Jeder im Haus hat sich total bemüht und 
so war es nicht nur das tolle Haus, sondern 
auch die tollen Menschen dort, die unseren 
Aufenthalt unvergesslich werden ließen. Es 
war wunderbar!

Außerdem ein herzliches DANKE an die 
hochkarätige Riege von Vortragenden 
für unsere Sommertagung, an unser 
wundervolles Therapeutenteam und die so 
liebevolle Kinderbetreuungstruppe. 

DANKE allen Firmen, die unsere Arbeit mit 
größeren und kleineren Beträgen tatkräftig 
und großartig unterstützt haben und an jene, 
die ihre Weihnachstbilletts bei uns bestellt 
haben. 
DANKE für das regelmäßige Sponsoring der 
Pharmafirmen BioMarin, Genzyme und Shire!

DANKE an alle Schulen, die ihren Schülern 
unsere Billetts zum Kauf anbieten.

Der Druckerei Jentzsch ein DANKE für die 
Übernahme eines großen Teils der Druckkosten 
für diesen MPS-Falter!

Ein DANKE an ein paar ganz spezielle 
Menschen, die seit Jahren für uns da sind, 
denen unsere MPS-Kinder richtig ans Herz 
gewachsen sind und die sich immer wieder 
bemühen, uns große Freude zu bereiten: 
mit Benefizveranstaltungen, Geburts-
tagsgeschenken,  Bastelarbeiten, Handarbeiten, 
Aufklärungsarbeit (z.B. von uns erzählen, uns 
auf Facebook liken...) und noch mehr... 

Ein DANKE an die leider wenigen Medien, 
denen auch MPS wichtig genug war, um 
darüber zu berichten. 

DANKE für alle Warenspenden, die wir für 
unsere Veranstaltungen ganz toll brauchen 
konnten! Im Besonderen bedanken wir uns 
bei den Firmen Apomedica,  Berglandmilch 
Schärdinger, BHD Life-Style, Colgate Palmolive 
GmbH, Collonil Salzenbrodt & Co KG, Gonis, 
FHF, Friedrich, Haribo, Heiltherme Bad Vigaun, 
Format Werk, IGO Post, Kaiser, Kelloggs, Kraft 
Foods, Linz AG, Mautner Markhof, Milupa 
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An dieser Stelle möchte ich von Herzen allen ein DANKE sagen, die mich in irgendeiner Form in meiner 
Arbeit für Kinder mit MPS unterstützt haben. 

Wie immer gilt mein erstes und größtes 
DANKESCHÖN unserem Vater im Himmel! Oft 
weiß ich gar nicht, wie ich alle meine Aufgaben 
schaffen und „unter einen Hut bringen“ soll: 
Meine große Familie, eine Tochter mit MPS, Haus- 
und Garten, über zwei Jahre lang wöchentliche 
Reisen zur Enzymersatztherapie erst nach 
London, dann nach Mainz, meine umfangreiche 
Tätigkeit als Vorsitzende und Geschäftsführerin 
der MPS-Gesellschaft, im internationalen 
MPS-Netzwerk, als Vorstandsmitglied im 
Dachverband der Seltenen Erkrankungen, als 
Mitglied des Expertengremiums an der GöG ... 
Aber wie durch ein Wunder geht es doch immer 
irgendwie, weil ER mir jeden Tag genauso viel 
Kraft und Energie schenkt, wie ich dafür brauche. 
Und wenn ich manchmal nicht mehr kann, 
dann schickt er mir Menschen, die ein 
Lichtblick für mich sind, oder er schenkt mir die 
Gelassenheit, es einfach mal zu akzeptieren. 

Deshalb hier auch gleich ein DANKE all jenen 
Menschen, die im Gebet hinter mir und meiner 
Arbeit für MPS stehen und mich so stärken.

Ebenso, allen voran, ein DANKE meinem 
Mann und meinen Kindern Anna, Maria, Paul, 
Johannes und Michael, die immer wieder 
großes Verständnis dafür aufbringen, dass ich 
so viel arbeite.  An Martin außerdem  für den 
ganzjährigen technischen Support! Und an 
Anna für die vielen Stunden, die sie mit Spiel 
und Spaß mit ihren Geschwistern verbringt! 
Ohne diese Hilfe wäre vieles nicht möglich...

Ein besonderes DANKESCHÖN meiner Maria, 
die der eigentliche Motor war und mich auch 
heute noch zu dieser Arbeit motiviert. Sie trägt 
ihre Krankheit mit einer Engelsgeduld, mit 
unglaublichem Humor („Ich bin nicht klein, ich bin 
nur platzsparend!“), mit   großer Gelassenheit und 
mit einer Selbstverständlichkeit, die uns alle immer 
wieder zum Staunen bringt und fast vergessen 
lässt, dass das alles ja gar nicht „normal“ ist.  

Ein DANKE an meine Mama und an Gertraud 
Mittermayr, die immer einspringen, wenn bei mir 
zu Hause „Not an der Frau ist“.
Auch ein DANKE meiner Chefsekretärin Christine, 
die mir nun schon zehn Jahre zur Seite steht und 
für die MPS viel mehr ist, als ein Job!

Ein DANKE an meinen Vorstand, der gemeinsam 
mit mir die Verantwortung für das Geschehen im 
Verein trägt.
DANKE an jene betroffenen Familien, die sich 
aktiv am Vereinsleben beteiligen und auch mal 
für andere da sind. 
Ein DANKE an „unsere“ Ärzte, die sich mit dem 
Thema MPS ein schwieriges „Steckenpferd“ 
ausgesucht haben und in dieser Aufgabe voll 
und ganz aufgehen. Es ist einfach schön, unsere 
Patienten gut betreut zu wissen!

L

Austria, Multimarking, Pfanner Getränke, 
Ravensburger, Red Bull, Schwarzkopf & 
Henkel, Spar, Sonnentherme Lutzmannsburg, 
St. Martins Therme & Lodge, Swarovski, 
Thermalquelle Loipersdorf, Therme Amadé, 
Therme Geinberg, Therme Nova Köflach, 
Weleda, Wella Professional, Ybbstaler Solebad. 

Ebenso ein großes  DANKE an jene 
Menschen, die besondere Aktionen für uns 
gestartet haben:

Wolfgang Böck 
Bikergemeinschaft Gerasdorf 
Familie Dirisamer, St. Georgen

Doris Fischer, Wels
Dr. Walter Fuchs, Wien
Dietmar Grünberger

Iboja Haubner
Familie Heinz, Gföhl
Mathilde Heinz, Wels

Edmund Hubauer, Wels
Easy Rider Charity, Rolf Karolyi

Familie Griehsler, Deutsch-Wagram
Familie Hauseder, St. Georgen

Xenia Malfent, Wels
Dr. Angela Kaltenegger

Kulturverein Fides Korneuburg
Laufteam Donautal 
Leonessen Wels

Dr. Wilma Pernegger, Wels
Christine Piribauer, Wien

Sparkasse Oberösterreich
Sr. Angelika

Renate Sturm, Kematen a.d.Ybbs
Vienna Globetrampers
Vinum Rosalia, Sigleß

Sie haben uns nicht nur mit finanziellen Mitteln 
versorgt, sondern auch unseren Bekannt-
heitsgrad in der Öffentlichkeit  gesteigert, was 
uns sehr viel bedeutet. Ich kenne die damit 
verbundenen Mühen sehr gut und weiß jede 
dieser Aktionen sehr zu schätzen! 

Und last but not least: Ein großes, dickes 
und herzliches DANKESCHÖN an all unsere 
Spender. Es gab auch heuer wieder viele 
Menschen, die uns mit einer Geldspende 
unterstützt haben und manche Menschen, 
die uns Zeit geschenkt haben. Nur so konnten 
wir unsere Projekte auch in diesem Jahr 
durchführen und können nun mit Stolz auf die 
geleistete Arbeit zurückblicken. Ohne all Ihre 
Hilfe könnten wir unsere wichtige Arbeit für 
Familien mit MPS überhaupt nicht leisten.

DANKE, dass Sie alle mit uns unser Motto 
leben: Miteinander Perspektiven Schaffen - für 
Kinder mit MPS. 

Michaela Weigl, Vorsitzende
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Bericht eines Unterstützers	
     										                  Dietmar Grünberger

Mein Name ist Dietmar Grünberger; ich stamme aus dem Mühlviertel und bin seit 
19 Jahren mit Maria verheiratet; mein Sohn Stefan hat heuer maturiert.

Mein erster Kontakt mit der MPS-Gesellschaft ergab sich über meine Arbeitsstelle 
im Einkauf einer Pharmafirma, wobei ich vor vielen Jahren begonnen habe, 
Weihnachtskarten über MPS zu bestellen. Durch die laufenden Informationen mit 
dem MPS-Falter animiert, habe ich auch regelmäßig persönlich Geld an den Verein 
gespendet und werde dies sicherlich auch immer weiter tun.

Nachdem ich heuer einen runden Geburtstag gefeiert habe, 
stellte sich im Vorfeld die Frage, ob ich dazu eine große Feier 
organisiere, wobei mir dies laut eigener Einschätzung eher 
nicht liegt. Nachdem ich aber in den letzten Jahren schon bei 
vielen Geburtstagsfeiern im Freundes- und Bekanntenkreis 
eingeladen war, wollte ich zumindest kleinere Feiern ausrichten. 
Ich habe dann lange überlegt, was ich mir schenken lassen 
könnte, da die Teilnehmer der verschiedenen Feiern ja sammeln 
werden. Ich konnte und hatte mir in den letzten Jahren alles 
geleistet, was ich brauchte oder wollte und deshalb gab es 
nichts Spezielles, das mir geschenkt werden konnte. Und da 
ist mir die Gesellschaft für MukoPolySaccharidosen eingefallen, 
die das gesammelte Geld sicher am Besten verwenden könnte.

Und damit begann sich mein Kontakt mit MPS zu verstärken. Ich 
habe Michaela Weigl kontaktiert und von meiner Idee berichtet. 
Danach habe ich die Gelegenheit genutzt, Michaela und Christine 
persönlich kennen zu lernen, indem ich eines Morgens in 
Finklham vorbei geschaut habe. Dabei habe ich eine Sammelbox 
und verschiedene Unterlagen wie Folder, MPS-Falter, Kalender 
2013 mitgenommen, die ich bei den Feiern auflegen konnte.

Rund um meinen Geburtstag im Jänner habe ich dann vier 
kleine Feiern organisiert, die alle stark unterschiedlich waren. Es 
gab eine Runde mit meinen Sportkolleginnen und –kollegen 
nach der Skigymnastik, danach zwei kleine Feiern in meinen 
Arbeitsstellen Linz und Graz (Firmenzentrale) und zuletzt mit 
dem Sparverein des Treffpunkt Mensch und Arbeit Linz-Mitte 
(ein Teil der Betriebsseelsorge der Diözese Linz).

Dabei konnte ich einen schönen Spendenbetrag sammeln und 
an den MPS-Verein überweisen. Die Reaktion von Michaela 
Weigl war ein Dank-Email, das in mir den Gedanken reifen ließ, 
weiterhin etwas für den Verein zu tun.
Im Mai 2013 fand ich dann wieder Zeit in Finklham vorbei zu 
schauen. Im Zuge einer meiner regelmäßigen Dienstreisen nach 

Graz, habe ich einen 
kleinen Abstecher 
gemacht, um das 
restliche Material 
zurück zu geben.
Bei Kaffee und Kuchen 
mit Michaela und Christine habe ich den Vorschlag gemacht, 
mich als Fahrer zur Verfügung zu stellen und Dinge für die 
Sommertagung und Therapiewoche nach Maria Alm zu bringen.

Gesagt und getan. Durch das Hochwasser musste die Fahrt 
um einige Tage verschoben werden. Am Sonntag, 9. Juni 
2013, ging es in der Früh zuerst nach Finklham und mein 
Auto wurde bis unter’s Dach angefüllt mit vielen Schachteln, 
die ich nach einer 3 1/2-stündigen Fahrt mit Verzögerung 
durch einen großen Stau auf der Autobahn, im Sporthotel 
Alpenland in Maria Alm abgeliefert habe. Den Rest des Tages 
habe ich zu einem Bekanntenbesuch in Dorfgastein genutzt.

Michaela Weigl hatte mich auch auf einen Besuch der 
Sommertagung oder der Therapiewoche eingeladen. 
Aufgrund der Urlaubszeit und Urlaubsvertretung in meiner 
Firma konnte ich dies nicht zusagen. Am Donnerstag , 
18. 7., habe ich mich am Abend doch entschieden, am 
Freitagnachmittag nach Maria Alm zu fahren. Nachdem in 
einem Nachbarhaus zum Sporthotel Bekannte von uns 
einen Kurzurlaub verbrachten, habe ich auch meine Mutter 
mitgenommen.

Am Abend konnte ich gemeinsam mit der MPS-Familie an 
der Fotopräsentation über die Therapiewoche teilnehmen. 
Es war für mich sehr einprägsam, die vielen Freuden in den 
Gesichtern der Teilnehmer zu sehen.

Ich hoffe auch weiterhin einiges Gutes für die MPS-Familie tun 
zu können.



Am 27. Juni 2013 war es wieder 
so weit. Zum 2. Mal wurde der 
Kids4Kids Run veranstaltet. 
Das Wetter war perfekt. 
Die teilnehmenden Kids 
engagierten sich nicht nur 
für ihre eigenen Bedürfnisse 
sondern erreichten gleichzeitig 
mit ihrem sportlichen Einsatz 
etwas für andere, denen 
es nicht so gut geht. Sich 
bewegen und damit etwas 
Gutes tun - das war das 
Motto dieses Tages!

Um perfekte Rahmenbedingungen 
kümmerten sich die Veranstalter 
von der Polytechnischen Schule 
Grieskirchen. Zudem halfen Mitglieder 
des Laufteams Donautal (Veranstalter 
des „legendären“ Grieskirchner 
12-Stunden-Benefizlaufs) tatkräftig 
mit. Auch heuer war dieser Lauf 
toll organisiert und alle fühlten sich 
sichtbar wohl. Teilnahme, Essen und 
Getränke waren wie immer kostenlos. 
Eine besondere Freude und Motivation 
für alle  Kinder war die Teilnahme 
von „Pumuckl“, Dietmar Mücke und 
„Sandmännchen“, André Lange. 
Beide schon langjährige Freunde 
von den Benefiz-Laufveranstaltungen 
in Grieskirchen, sorgten sie auch 
diesmal für eine tolle Stimmung!
In den Laufpausen hatten die Kinder 
Zeit um sich Autogramme von Patrick 
Möschl, Oliver Kragl (beide SV Josko 
Ried) und Wüstenläufer Herbert 
Lehner zu holen.

Auch heuer wurde der Kids4KidsRun wieder 
von Österreichs Fußballvereinen unterstützt. 
Vom LASK und von Red Bull Salzburg gab 
es Trikots und von Rapid Wien einen Ball 
mit Spielerunterschriften. Diese so tollen, 
heiß begehrten, Preise wurden verlost. 
Jeder Teilnehmer bekam am Anfang einen 
Trinkbecher mit seiner Startnummer darauf. 
Wer am Schluss diesen Trinkbecher in den 
Sammelsack gab,  nahm automatisch an 
der Verlosung dieser Preise teil.
Alle Läufer wurden mit einer Acrylglas-
Medaille belohnt und schöne Sachpreise 
fanden ebenfalls zufriedene Abnehmer. 

86 Staffeln und somit mehr als 500 
Kinder waren bei der zweiten Auflage des 
Kids4KidsRun am Start. Nach vier Stunden 
waren es mehr als 3.800km, die barfuß 
zurück gelegt wurden. 

Gemeinsam haben sie es geschafft und 
eine Spendensumme von € 6.150,- erlaufen. 
Diese Spendensumme wird zu gleichen 
Teilen an Debra, OÖ Kinderkrebshilfe 
und unserem Verein, der Gesellschaft für 
Mukopolysaccharidosen, aufgeteilt. 

Ein besonderer Dank gilt den Veranstaltern 
Reinhold Straßer, Gerhard Groißhammer, 
Josef Straßhofer und dem gesamten Team!

Einmal mehr wurde also bestätigt, dass 
Grieskirchen ein fruchtbarer Boden für 
tolle Laufevents ist und so hoffe ich auf ein 
Wiedersehen 2014!

Christine Hauseder, MPS-Beratungsstelle
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Hallo, ich heiße Theresa Rosner 
und bin 18 Jahre alt. Ich besuche 
derzeit den Pflegehelferlehrgang 
in der Gesundheits- und Kranken-
pflegeschule in Amstetten.

Durch meine beste Freundin Katharina, 
mit der ich in Erla drei Jahre die 
Fachschule für Sozialberufe besuchte, 
wurde ich zum ersten Mal auf die 
Stoffwechselkrankheit „Mukopolysacc
haridose“aufmerksam. Vorher hatte ich 
noch nie von MPS gehört. 
Da aber Katharina viel über diese 
seltene Erkrankung erzählte und auch 
ihre Abschlussarbeit darüber schrieb, 
konnte ich mir schon bald ein Bild 
darüber machen. 

Einmal hatte ich auch die Gelegenheit 
ins MPS-Büro mitzufahren und zu helfen, 
während ich bei Katharina war. Dabei 
lernte ich Michaela und Maria kennen.
Letztes Jahr war ich zum ersten Mal 
beim Basteln für den Weihnachtsmarkt 
in St. Georgen dabei. Es ist ein schönes 
Gefühl, wenn man helfen kann. Meine 
Mutter wurde ebenfalls von dem 

Gedanken, MPS unterstützen zu 
wollen, angesteckt und bastelte gleich 
Adventkalender für den Markt und half 
wie ich auch beim Verkauf mit.

Gerne unterstützte ich den Verein auch 
bei verschiedenen Aktionen, wie zum 
Beispiel zu Weihnachten im Maxcenter 
Wels und beim Internationalen MPS-
Tag in der SCW in Wels, wo meine 
Mutter auch wieder dabei war.  
Derzeit bin ich dabei  Kerzen für den 
Weihnachtsmarkt, für den Christine 
jedes Jahr fleißig bastelt, zu verzieren.

Aber jetzt zur Kinderbetreuung:
Durch diese Kontakte kannte mich 
Michaela schon, und so durfte ich 
heuer zum ersten Mal auch bei 
der MPS-Familienkonferenz in der 
Kinderbetreuung mithelfen. Eine tolle 
Gelegenheit, um die MPS-Kinder 
und deren Familien auch persönlich 
kennenzulernen. Alle haben mich 
sehr freundlich begrüßt und herzlich 
aufgenommen. Dadurch ist mir das 
Kennenlernen viel leichter gefallen, als 
ich am Anfang gedacht habe. Da ich 

Prägende  Erlebnisse
- Kinderbetreuung bei der MPS-Konferenz

Theresa Rosner

die einzige 
Neue in 
der Gruppe 
war, bin ich 
doch eher 
mit gemischten 
G e f ü h l e n 
hingefahren, obwohl mir Katharina 
schon von der Herzlichkeit der großen 
„MPS-Familie“ erzählt hatte. 
Es war für mich eine sehr prägende und 
schöne Erfahrung in dieser Gemeinschaft 
mitzuhelfen. Mit welcher Herzlichkeit 
besonders die MPS-Kinder auf mich 
zugegangen sind, war Besonderes.
Ein toller Programmpunkt war der 
Ausflug in den Erlebnispark Pillerseetal. 
Alle mobilen Kinder ab sechs Jahren 
fuhren mit. Wir hatten viel Spaß alle 
miteinander. Und es war schön zu 
sehen, dass die Kinder - trotz dieser 
schweren Krankheit - alle zusammen 
viel gelacht haben und sich gegenseitig 
Hilfe und Stütze sind. 

Ich hoffe, ich werde sie alle wieder 
einmal treffen.  

Theresa 

Zur Stärkung der Erziehungskompetenz unserer Mütter
und Väter und für mehr Zufriedenheit in der Partnerschaft

Noch mehr Elternbildung mit den Gutscheinen
des Familienreferates des Landes OÖ!
Alle Eltern erhalten Elternbildungsgutscheine von
jeweils 20 Euro bei Beantragung der
OÖ Familienkarte und zum 3., 6. und 10. Geburtstag
eines Kindes

Immer informiert mit dem Newsletter!
Nutzen Sie unser Angebot und abonnieren Sie den
Newsletter unter www.familienkarte.at in der
Rubrik “Elternbildung”.

Elternbildung

LH-Stv. Franz Hiesl
Familienreferent

Elbi 90x130:Layout 1 25.01.2011 10:24 Seite 1



Ein  kleiner  Puzzleteil  in 
der  grossen  MPS-Familie?

Einige von Ihnen werden mich 
schon kennen, für alle anderen 
möchte ich mich kurz vorstellen. 
Mein Name ist Katharina Hauseder, 
ich bin 17 Jahre alt und absolviere 
derzeit die dreijährige Ausbildung 
zum Diplom für Familienarbeit.

Nun aber zum Thema zurück. 2003 
entschloss sich meine Mama nach einer 
Jobpause für den Wiedereinstieg als 
Teilzeitkraft im MPS Büro. Ich kann mich 
noch ganz genau an den Tag erinnern, 
als sie von dem Vorstellungsgespräch 
erzählte. Was wird sich ein sieben 
Jahre altes Kind unter dem Begriff 
„Mukopolysaccharidosen“ wohl 
vorstellen?! Ich verstand am Anfang nur 
„Bahnhof“.  Da meine Mama dann im 
MPS-Büro zu arbeiten anfing und  wir 
viel über diese Stoffwechselkrankheit 
redeten, freute ich mich schon darauf 
alle kennen zu lernen - vor allem auch 
Maria und ihre ganze Familie.

Den ersten richtigen Kontakt zu MPS 
-Kindern und deren Familien hatten wir 
bei der Familienkonferenz in Wels 2003. 
Für unsere ganze Familie war dies ein 
aufregendes Erlebnis! Schon Tage zuvor 
freute ich mich. Ich wollte diese tapferen 
Kinder und ihre Familien kennenlernen, 
doch ich hatte auch Angst, ob ich mich 
ihnen gegenüber richtig verhalten werde. 
Diese Ängste  waren ganz umsonst. 
Wir kamen an und wurden gleich sehr 
freundlich von Michaela begrüßt. Auch 
die MPS-Familien  nahmen uns gleich 
in ihrer Mitte auf, als ob wir immer schon 
dabei gewesen wären. Wir fühlten uns 
alle von Anfang an sehr wohl. Ich war 
erstaunt, dass so viele Kinder da waren. 

In den nächsten Jahren waren 
mein Bruder und ich auch bei den 
Veranstaltungen dabei und durften am 
Kinderprogramm teilnehmen. Das war 
immer super toll und uns wurde nie 
langweilig, während Mama arbeitete.  

Die Jahre vergingen und so war ich 
in den letzten Jahren schon selbst als 
Kinderbetreuerin mit dabei. 
Wir haben da immer ein tolles Programm 
und es ist immer für jeden etwas dabei. 
Der Abschied fällt mir danach jedes Mal 
wieder sehr schwer und ich freue mich 
schon auf den Tag an dem ich alle 
wieder treffe... In der MPS-Runde fühle 
ich mich wie in einer großen Familie.

In der Fachschule für Sozialberufe bei den 
Marienschwestern von Karmel in Erla, St. 
Valentin setzte ich meine Schullaufbahn 
fort. Auch dort wollte ich mein Wissen 
über MPS teilen und weiter geben, diese 
so seltene Krankheit einfach bekannter 
machen. So beschloss ich, meine 
Abschlussarbeit im Behindertenbereich 
mit dem Titel: „Kinder mit MPS – anders 
aber einzigartig“ zu schreiben und den 
Vorsitzenden somit einen Einblick in die 

Welt eines MPS Kindes zu geben. Maria 
stellte sich für meinen Praxisbezug zur 
Verfügung, Herzlichen Dank auch noch 
einmal auf diesem Wege!
Durch meine Mama war es mir immer 
ein Anliegen für MPS  einzutreten. 
Schon bald unterstützte ich sie bei 
verschiedenen Aktionen. Sei es der 
Benefizlauf in Grieskirchen, Kids4Kids 
Run, Internationaler MPS-Tag rund um 
den 15. Mai, Weihnachtsaktionen in 
Einkaufszentren und natürlich unser 
eigener Weihnachtsmarkt in St. Georgen. 
Da es mir so wichtig ist und ich immer 
viel über MPS spreche, helfen auch 
meine Freunde jedes Mal  mit, wenn „ 
Not am Mann“ ist.

Als ich alt genug war, um in den 
Sommerferien zu arbeiten, freute ich 
mich riesig, als mir Michaela die 
Gelegenheit gab, meinen Ferialjob bei 
ihr im MPS-Büro auszuüben.  Nochmals 
vielen herzlichen Dank dafür! Heuer 
hab ich das schon zum dritten Mal 
gemacht! Ich finde im MPS- Büro zu 
arbeiten, ist etwas ganz Besonders! Mit 
dem Gefühl etwas wirklich Nützliches  
zu tun und dadurch unsere MPS-
Familien zu unterstützen, ist besonders 
schön. Da vergeht die Zeit immer wie 
im Flug. Bei zahlreichen Büroarbeiten, 
Vorbereitungen von Konferenz und 
Therapiewochen, Billettaussendungen, 
Eindrucken und Sortieren von Billetts 
wurde mir nie langweilig. Außerdem 
konnte ich dadurch auch Maria öfter 
sehen. 

Ich hoffe, dass ich noch oft die 
Gelegenheit habe, bei der großen „MPS-
Familie“ dabei zu sein und mitzuhelfen. 
Ich freue mich auf ein Wiedersehen! 

 Katharina Hauseder

Foto:  Kinderausflug  ins   Abenteuerland 
Pillerseetal während der MPS-Tagung 2013
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Günther Zäuner

Vienna Globetrampers

Leonessen Wels

BG Gerasdorf
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Dr. Wilma Pernegger - Billettverkauf Harley Davidson 

Mit jeder 
Veranstaltung 

schenken 
Sie MPS-

Kindern die 
Chance auf 

ein besseres 
Leben!

Doris Fischer - Weihnachtsmarkt

Maria Luise und Gerhard Heinz - Keramikmarkt

Iboja Haubner - Handarbeiten



Alle  Jahre  wieder...
Christine Hauseder

Begonnen hat es schon vor 
vielen Jahren! Nachdem ich im 
Jahr 2003 bei der Gesellschaft 
für Mukopolysaccharidosen als 
Teilzeitkraft im Büro angefangen 
habe, war es mir ein Bedürfnis 
auch privat meine Unterstützung 
einzubringen. Seitdem ist MPS 
bei uns in der Familie immer 
gegenwärtig!

Nach vielen Überlegungen wie und 
was ich machen konnte, wurde mir die 
Entscheidung abgenommen. Meine 
Freundin Josefine  (Wasserbetten 
Dirisamer, St. Georgen/Gr.) hat mir 
angeboten beim Adventmarkt in 
St. Georgen auf ihrem Stand gratis 
verschiedene Sachen für unseren Verein 
anzubieten. Da ich nicht nur unsere 
Billetts mitnehmen wollte, habe ich mich 
mit meiner Familie zusammen gesetzt 
und überlegt. Bei meinem Mann Manfred 
fand ich gleich eine tolle Unterstützung. 
Wir beschlossen neben selbstgemachten 
Handarbeiten (Weihnachtsschmuck, usw.) 
auch Naturgestecke anzubieten.
Von da an lief alles auf Hochdruck: 
geeignetes Holz aussuchen, schneiden, 
Kerzenvertiefungen bohren, usw.  Weiters 
benötigten wir auch diverses Dekomaterial 
und Kerzen zum Ausschmücken. Dann 
begann die spannende Phase, alle 
Naturgestecke zu verzieren. 

Der Tag rückte näher und wir waren 
voller Erwartung und gespannt, ob unsere 
Sachen von den Besuchern wirklich 
angenommen werden. Aber alles ging gut 
und wir konnten einen schönen Betrag für 
unseren Verein einnehmen. 

Da wir seither regelmäßig an diesem 
Adventmarkt teilnehmen, stellt sich jedes 
Jahr  aufs Neue die Frage was wir wieder 
anbieten können.  Wir brauchen ja immer 
wieder neue Ideen! 
Wir haben angefangen von  selbstgemachte 
Handarbeiten, Weihnachtsschmuck, 
Weihnachtsmänner, Adventkalender, 
Modeschmuck, Nudelfiguren, selbstge-
machten Engeln und Krippen schon viele 

Sachen gebastelt. 

Das zieht sich immer über Wochen hin. 
Mit dabei sind natürlich immer auch mein  
Mann Manfred und meine Kinder Daniel 
und Katharina - alle helfen mit. Meine 
Freundin Josefine ist mir auch jedes Mal 
eine große Hilfe. Neben ihrer vielen Arbeit 
findet sie auch jedes Jahr noch Zeit mir 
für meinen Verkauf etwas zu basteln. 
Das Schönste ist aber auch immer die Hilfe 
von vielen anderen Bekannten. Letztes 
Jahr bastelten wir mit Hilfe von einigen 
Helfern viele Glücksbringer. In lustiger 
Runde wurde gestrichen, geschnitten, 
geklebt bis weit über 100 Glückschweine 
fertig waren. 
Eine große Freude bereitete mir dann 
auch die Fam. Wetzlmaier aus St. 
Georgen mit einem selbst gemachten 
Fuchs und Henne Spiel mit echten 
selbst geschnitzten (!) Figuren! Dieses 
Spiel stellten Sie mir gratis für meinen 
Adventmarkt zur Verfügung.

Auch beim Verkauf werde ich immer 
tatkräftig unterstützt. Neben meiner Tochter 
Katharina helfen  in der  letzten Zeit auch 
immer wieder ihre Freunde und seit dem 
Vorjahr auch Renate Sturm, die Mutter 
von Theresa (Freundin von Katharina). Sie 
hat uns auch einmalige Adventkalender 
gebastelt wo für jeden Tag eine eigene 
Adventgeschichte neben einer Süßigkeit 
beigepackt war. Renate ist seit dem 
letztem Jahr so begeistert, dass Sie heuer 
sogar selber bei zwei Adventmärkten 
ausstellen und jeweils einen Teil von 
ihrem Verkaufserlös unserem Verein 
spenden wird! Übrigens: ohne unsere 
Weihnachtskarten geht Renate auch nie 
zur Arbeit! 

In den letzten Jahren konnte ich so mit 
Unterstützung von meiner Familie einen 
kleinen Beitrag für die kranken MPS-
Kinder leisten.
Vielleicht konnte ich mit diesen 
Ausführungen den einen oder anderen 
einen Ansporn geben wie man MPS-
Familien auch unterstützen kann! 

Christine Hauseder privat
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Sparkasse Linz - „Der Comissario ermittelt“ Wolfgang Böck

ARGE Pharmazeutika Firma Collonill

Familie Griehsler - Punschfest 

MPS-Familien und MPS-Freunde - Aufklärungsarbeit am internationalen MPS-Tag (15. Mai)
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Dr. Walter Fuchs - Weihnachtslesung 
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Im Rahmen des bereits legendären 
Weihnachtsevents „Wein8terl“ des 
Weinguts & Heurigen Piribauer in 
Neudörfl, verwöhnten die Winzer der 
„Vinum Rosalia“, sowie die Vinothek 
& Greisslerei „Die Genussquelle 
Rosalia“ die Besucher nicht nur mit 
ihren edelsten Tropfen und regionalen 
Schmankerln, sondern sammelten 
auch Spenden für den guten Zweck. 
Das gesammelte Geld sollte der 

Weinverkostung für den 
guten Zweck

Foto: Scheckübergabe an MPS-Botschafter 
	 Wolfgang Böck

Die Hobby-Köche im Customer 
Service der ING-DiBa verwöhnten 
ihre Kollegen mit österreichischen 
Schmankerln und ermöglichten 
Therapien für ein krankes Kind.

Ing-DiBa
Oktober 2012
Die Customer Service Mitarbeiterinnen und Mitarbeiter ließen sich inspirieren 
und beschlossen etwas Gutes zu tun. Die Idee des Charity Lunch zugunsten 
eines kranken Kindes war geboren.

Wie funktioniert der Charity Lunch?
Mitarbeiterinnen und Mitarbeiter aus dem Customer Service spendeten 
ihre Zeit und haben ING-DiBa Mitarbeiter am 31.10.2012 bekocht. Das 
Mittagessen fand in den Räumlichkeiten der ING-DiBa Austria statt, und war 
der Hit für alle, die gerne Hausmannskost essen. Fleischbällchen, Knödel 
mit Ei-Showküche, pikante und süße Strudel, Salate …einfach herrlich. Im 
Gegenzug für das leckere Mittagessen konnte jeder, der an dem Lunch 
verköstigt wurde mit einer freiwilligen Spende die Gesellschaft für MPS 
unterstützen.
Wofür wurde gespendet?
Das ING-DiBa Customer Service hat abgestimmt und entschieden, dass die 
Spende an die Gesellschaft für MPS gehen soll. Genauer gesagt sollen 
1.000 € gesammelt werden, um einem betroffenen Kind zu einem dringend 
benötigten Therapieaufenthalt zu verhelfen. 
Sie haben Ihr Ziel fast erreicht und 900 € gesammelt, die am 7. 12. 2012 
übergeben wurden.

Gesellschaft für MukoPolySaccharidose zugute kommen, welche Kinder, die an 
der unheilbaren Stoffwechselerkrankung MPS leiden, unterstützt. 
Als Botschafter der MPS-Kinder kam der bekannte Schauspieler und 
Theaterintendant Wolfgang Böck höchstpersönlich in der Vinothek & Greisslerei 
„Die Genussquelle Rosalia“ in Bad Sauerbrunn vorbei um den betrachtlichen 
Betrag von 1.100 € von den Winzern der Vinum Rosalia und der Geschäftsführerin 
„Der Genussquelle Rosalia“ Kathi Graner entgegenzunehmen. 

Gemeinsam mit Wolfgang Böck wurde 
noch eine weitere Benefizveranstaltung 
in Bad Sauerbrunn geplant, wo dann 
am 19. April 2013 eine Lesung samt 
Weinverkostung zugunsten der MPS-
Kinder in der Vinothek & Greisslerei 
„Die Genussquelle Rosalia“ stattfand.

 Schöne Überraschungen
von  Sr. Angelika und Christine Piribauer 



 Schöne Überraschungen
von  Sr. Angelika und Christine Piribauer 
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Bestellung im MPS-Büro möglich!

MPS-Postkarten-Kalender 2014

- erhältlich für eine 

Spende von 1 Euro  

Ein großes Dankeschön für diese wunderschönen Bastelarbeiten! Ab sofort sind diese (und noch viel mehr) schönen Dinge bei 
uns im MPS-Büro erhältlich. Bestimmt brauchen Sie mal ein schönes Billett oder ein herzig verpacktes Mtbringsel... Anruf genügt!




