
w
w

w
.m

p
s

-
a

u
s

t
r

i
a

.a
t

L

Gesellschaft für 

MukoPolySaccharidosen
und ähnliche Erkrankungen

Ausgabe 2014 / 2015

MPS – FALTER
Miteinander Perspektiven Schaffen

Österreichische Post AG / SPONSORING POST
BNPA 4070 Eferding / GZ 06Z036951

D



 

Gesellschaft für 

MukoPolySaccharidosen
und ähnliche Erkrankungen

Organe und Funktionen          w w w . m p s - a u s t r i a . a t
Generalversammlung

Vorstand

Medizinischer Beirat

Michaela Weigl
Vorsitzende | Geschäftsführerin

Di Martin Weigl
Stv. Vorsitzender

Gottfried Feldbacher
Kassier

Michael Polly
Stv. Kassier

Saskia Etienne
Schriftführerin

Martina Ebner
Stv. Schriftführerin

Univ. Prof. Dr. 
Eduard Paschke

Prof. Dr. Dr. 
Susanne Kircher

Univ. Prof. Dr. 
Barbara Plecko

Stoffwechselzentren /  Diagnosestellen                        
WIEN GRAZ
Diagnostik 
Institut für Medizinische Chemie Universität Wien
Prof. Dr. Dr. Susanne Kircher
A - 1090 Wien, Währingerstraße 10
+43-1-4277-60804
susanne.kircher@meduniwien.ac.at

Univ. Klinik für Kinder- und Jugendheilkunde Wien
A - 1090 Wien | Währinger Gürtel 18-20

Österr. Neugeborenen Screening und Stoffwechsellabor FCU
Prof. Dipl. Ing. Dr. Dr. David C. Kasper
+43-1-40400-3278
david.kasper@meduniwien.ac.at

Stoffwechselabteilung
Prof. Dr. Dorothea Möslinger
+43-40400-3232 oder -3285
dorothea.moeslinger@meduniwien.ac.at

Univ.- Kinderklinik Graz
A - 8036 Graz, Auenbruggerplatz 34

Biochemische und Molekulargenetische Diagnostik
Arbeitsgruppe für Stoffwechselerkrankungen
ao.Univ.-Prof. Priv.-Doz. Mag. Dr.rer.nat. Werner Windischhofer 
++43-316-385-14036
werner.windischhofer@meduni-graz.at

Ambulanz für angeb. Stoffwechselerkrankungen und 
Neuropädiatrie
Dr. Michaela Brunner-Krainz
Univ.Klinik für Kinder- und Jugendheilkunde
+43-316-385-82813
michaela.brunner@klinikum-graz.at

SALZBURG INNSBRUCK

Universitätsklinik für Kinder- und Jugendheilkunde 
Salzburg
Institut für erbliche Stoffwechselkrankheiten Paracelsus
Univ. Prof. Prim. Dr. Wolfgang Sperl
A - 5020 Salzburg, Müllner Hauptstr. 48
+43-662-4482-2600
w.sperl@salk.at

Med. Uni Innsbruck | Neuropädiatrie und angeborene 
Stoffwechselstörungen
Univ. Prof. Dr. Daniela Karall, IBCLC
A - 6020 Innsbruck, Anichstraße 35
+43-512-504-23600
daniela.karall@i-med.ac.at

Zentrum für Medizinische Genetik / Humangenetik
Univ. Prof. DDr. Johannes Zschocke
A - 6020 Innsbruck, Schöpfstraße 41
+43-512-9003-70531
humgen@i-med.ac.at

Rechnungsprüfer         MPS-Botschafter

Ing. Friedrich 
Schwaiger Angelo Salvarani Wolfgang Böck

Bürozeiten: Mo - Do 7:15 - 13:00 Uhr
office@mps-austria.at

christine.hauseder@mps-austria.at

Anna Prähofer
Familienbetreuung

MPS- Service - und Beratungsstelle / Familienbetreuung         

Christine Hauseder
Büro



Unsere Ziele

 

Unterstützung von Betroffenen
Wir informieren, beraten und begleiten MPS-Familien, stellen Kontakt mit Ärzten, 
Wissenschaftlern und Krankenhäusern her; wir organisieren Tagungen, Therapie- 
und Geschwisterkinderwochen; wir unterstützen MPS-Familien in finanziellen Not-
lagen; 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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Michaela Weigl

Vorwort und mehr...

L

Liebe MPS-Fami l ien ,  l iebe MPS-Freunde!

1

9

Schreibtisch, und unsere Freude über die 
Zulassung ist riesig, vor allem deswegen, 
weil Vimizim - so heißt das Medikament 
- nun auch allen anderen Patienten mit 
MPS IVA zur Verfügung steht.  Die ersten 
„Neuen“ haben auch schon angefangen, 
was mich richtig glücklich macht, weil ich 
ja aus unserer persönlichen Erfahrung 
mit Maria weiß, wie sehr das Enzym 
tatsächlich helfen kann. Im Oktober 
„überfiel“ uns dann noch das ganz große 
Glück (darüber schreibt Maria selbst auf 
S.64), und nun bin ich dabei zu realisieren, 
dass meine Wochen tatsächlich wieder 
sieben (!) Tage haben. Unglaublich!

Es gibt noch etwas, das ich unter dem 
Begriff „sensationell“ einordnen würde, 
nämlich eine Diagnose, die Anfang des 
Jahres von Frau Prof. Kircher gestellt 
wurde: Brigitte ist 60 Jahre alt und stellt 
sich auf Seite 66 selbst vor. Manchmal 
geschehen wirklich unglaubliche Dinge.

Jährliche Verlaufsuntersuchungen

An dieser Stelle möchte ich nochmal 
erwähnen, dass sich Herr Prof. Stulnig 

im AKH Wien um unsere erwachsenen 
Patienten angenommen hat und sich 
auch ganz rührend um sie kümmert. 
Wichtig ist aber dennoch, selbst initiativ 
zu werden, Termine zeitgerecht zu 
vereinbaren und bitte auch nicht auf die 
Jahresuntersuchungen zu vergessen. 
Wie wichtig diese Untersuchungen, zu 
denen man, ja, ich würde fast sagen ohne 
Anlass geht, für MPS-Patienten tatsächlich 
sind, das hat sich auch heuer wieder 
bei zwei MPS-Kindern sehr dramatisch 
bewiesen. Ich verstehe schon, dass man 
nicht immer Lust hat ins Krankenhaus zu 
gehen, noch dazu, wenn es im Moment 
keine Probleme gibt und man gefühlt 
sowieso andauernd im Krankenhaus ist. 
Aber, liebe MPS-Familien, bitte denkt 
daran, dass gerade diese jährlichen 
Verlaufskontrollen unter Umständen  
lebensbedrohliche Komplikationen recht-
zeitig erkennen lassen und vieles noch 
im Keim erstickt werden kann, wenn man 
es frühzeitig bemerkt. Ich habe Frau Dr. 
Lampe gebeten, uns in einem Artikel zu 
schreiben, wie sie darüber denkt und 
was sie für wichtig hält. Sie hat das in 

Kennen Sie das Gefühl, nie Zeit zu 
haben? „Wenn ich mal ein bisschen 

mehr Zeit habe, dann werde ich das 
in Angriff nehmen...“ Langsam bin ich 
überzeugt, dass mir das nie passieren 
wird so lange ich mich für MPS-Familien 
einsetze, und so ist diese Aussage bei 
uns im MPS-Büro zu einem „geflügelten 
Wort“ geworden, das uns höchstens ein 
trauriges Lächeln entlockt. Ach, wie sehr 
würde ich mir wünschen, dass dieser Fall 
tatsächlich eines Tages eintreten würde! 
Ich hätte so viele Ideen, die ich noch 
gerne realisieren würde! Doch die Realität 
im MPS-Büro sieht anders aus. Ich hetze 
von einem Termin zum anderen, egal ob 
ich tatsächlich unterwegs bin oder mit 
einer langen To-Do-Liste - geordnet nach 
Abgabeterminen oder zu organisierenden 
Veranstaltungen - vor dem Computer 
sitze. 
Heute ist Treibjagd bei uns in Finklham. 
Gerade haben meine Jungs 36 
Jäger gezählt, die an unserem Haus 
vorbeizogen. Da heißt es laufen für die 
Hasen! Viele überleben bestimmt nicht. 
Und während ich die armen Hasen 
bedaure, kommt mir der Gedanke, dass 
ich mich auch wie so ein Hase fühle, der 
ums Überleben kämpft. Kaum sind die 
Kinder aus dem Haus, setze ich mich an 
den Schreibtisch - mit dem Plan etwas 
Bestimmtes zu tun, ein Projekt zu planen, 
eine Publikation zu entwerfen, ein Mailing 
zu schreiben, egal was. Meistens kommt 
es anders: Ich rufe meine Emails ab - und 
schon steht der erste Jäger vor mir, ich 
muss eine Haken schlagen, die Richtung 
ändern, plötzlich ist was ganz anderes 
viel wichtiger und muss zuerst erledigt 
werden. Mein ursprünglicher Plan liegt auf 
Eis. Dann läutet das Telefon, der nächste 
Jäger... aber natürlich hab ich Zeit... gerne! 
Und das andere muss wieder warten. 
Nur eines ist gut, ich habe Glück, denn 
ich gewinne immer. Ich bin der Hase der 
überlebt und doch irgendwie immer alles 
schafft, auch wenn es zwischendurch 
aussichtslos erscheint. 
Trotzdem merke ich, dass ich „vom 
vielen Rennen“ langsam müde werde - 
irgendwann muss jemand meinen Job 
übernehmen, irgendwo muss jemand 
auftauchen, der sich das zutraut. Es ist 
Zeit zu beten, auch wenn mir diese Arbeit 
immer noch sehr viel Spaß macht, große 

Freude bereitet, und ich weiß, dass es 
meine Berufung ist, genau das zu tun. 
Aber es hilft nichts, Christine und ich 
sind nur zu zweit im Büro, ich selbst oft 
gar nicht, weil ich viel auswärts bin.  Wir 
können nur eins nach dem anderen 
abarbeiten. Wenn es ganz schlimm ist, 
helfen Anna oder Maria aus, aber mehr 
geht einfach nicht. Nun, die Hoffnung 
stirbt zuletzt, vielleicht taucht doch noch 
jemand auf, der uns (ehrenamtlich) 
unterstützen möchte?

Jetzt möchte ich Ihnen aber kurz 
ein bisschen erzählen, was in den 
vergangenen Monaten Besonderes 
passiert ist und was in diesem MPS-
Falter zu finden ist, um dann den Bogen 
zu den Plänen des kommenden Jahres 
zu spannen.

Neues Medikament für MPS IVA

Im ersten Anlauf hätte ich fast gedacht, 
2014 wäre nichts Aufregendes passiert. 

Natürlich stimmt das nicht. Abgesehen 
von unseren jährlichen Projekten, die sich 
als kleinere und größere Highlights (siehe 
z.B. etliche Artikel über die Therapiewoche 
ab S.44) durch unseren MPS-Kalender 
ziehen, gab es zum vierten Mal in der 
Geschichte eine richtige Sensation: Ein 
neues Medikament zur Behandlung von 
MPS wurde zugelassen! So steht uns 
nun nach MPS I, II und VI seit Juni auch 
für MPS IVA eine Enzymersatztherapie 
zur Verfügung. Diesmal habe ich den 
Prozess über etliche Jahre auch sehr 
persönlich und hautnah miterlebt. Meine 
Tochter Maria war eine der Helden 
(siehe S.10), sprich Studienteilnehmerin. 
Für ihre Infusionen sind wir wöchentlich 
gereist, erst 18 Monate nach London, 
später 15 Monate nach Mainz und seit 
der Zulassung nur noch nach Wien, was 
zwar auch noch eine Tagesreise war, 
doch immerhin ohne Kofferpacken. Es 
war eine sehr, sehr antrengende Zeit, es 
musste ja alles ganz normal weiterlaufen, 
auch wenn ich nicht da war - sowohl 
im Verein, als auch in der Familie, sowie 
in Haus und Garten. Ich war stets mit 
Laptop unterwegs und habe an den 
unmöglichsten Plätzen gearbeitet. 
Plötzlich ist das alles vorbei, ich sitze 
wieder im Büro an einem ordentlichen 
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ihrer gewohnt einfühlsamen Art getan, 
auch um MPS-Familien viel zu ersparen. 
Bitte lest ihren Artikel ab Seite 18, es ist 
möglicherweise der wichtigste Artikel 
überhaupt in dieser Zeitung. 
Erwähnen möchte ich auch noch, dass 
Frau Dr. Lampe mit Herrn Prof. Scarpa 
in Wiesbaden ein neues Zentrum für 
seltene Erkrankungen (siehe S.20) 
geschaffen hat, das sich innerhalb 
weniger Monate total etabliert hat. Eine 
absolut empfehlenswerte Anlaufstelle!

MPS - Weltkongress

War das ein Ding! Ich übertreibe 
sicher nicht, wenn ich behaupte, 

dass dieser Weltkongress wirklich eine 
Konferenz der Superlative war. Abgesehen 
davon, dass der Austragungsort in Costa 
do Sauipe (Bahia/Brasilien) bestimmt 
nie wieder zu toppen sein wird, war das 
gebotene wissenschaftliche Programm 
phantastisch. Einen kleinen Einblick 
geben die Berichte von Prof. Michael 
Beck, Prof. Eduard Paschke und Anna 
Prähofer. Dr. Katalin Komlosi  war so nett, 
die Projekte der Pharmafirmen (S.27) für 
uns zusammenzufassen. Wir haben alle 
gestaunt, was sich Neues tut, vor allem 
darüber, wie viele Firmen nun Therapien 
für MPS III entwickeln. Etliche Firmen 
setzen auf Gentherapie, klinische Studien 
stehen unmmittelbar bevor. Prof. Paschke 
und ich hatten die Ehre, den Vorsitz in der 
ersten Sitzung des Familienprogramms 
zu führen. Da ging auch um Gentherapie, 
mehr dazu auf Seite 24.

Der nächste Weltkongress wird 
übrigens 2016 in Deutschland statt-

finden. Nachdem das im Vergleich zu 
Brasilien nur ein Katzensprung ist, möchte 
ich schon jetzt alle ganz heftig motivieren, 
mit zu kommen. Ein Weltkongress 
mit über 1000 Teilnehmern, ist etwas 
Besonderes. Nirgendwo sonst gibt es 
neueste Informationen in so geballter 
Form. Bitte den Termin vormerken: 
14. - 17. Juli 2016, Bonn. 
Wir werden eine gemeinsame Reise 
organisieren und in Österreich 2016 
keine Konferenz abhalten.

2015 - Jubiläumsjahr

Bestimmt ist es schon manchen 
aufgefallen: Es steht ein besonderes 

Jahr an. Unsere MPS-Gesellschaft  feiert 
einen runden Geburtstag: 30 Jahre!

Ich hab mir dazu vielerlei Gedanken in 
zweierlei Richtungen gemacht, einmal 
zurück geblickt und einmal nach vorn. 

Tätigkeitsbericht

In jedem MPS-Falter gibt es einen ganz 
kurzen, stichwortartigen Tätigkeitsbericht, 

in welchem ich kurz aufliste, was wir 
im jeweiligen Jahr gemacht haben. 
Darüber hinaus schreibe ich aber auch 
eine umfangreiche Fassung, die sowohl 
auf unserer Homepage veröffentlicht als 
auch gedruckt wird. Aus Kostengründen 
verschicken wir diese Broschüren nicht 
automatisch, aber gerne auf Anfrage.

Ein neues Angebot - zumindest 
offiziell neu, inoffiziell aber schon 

länger getestet - stellt meine Tochter 
Anna auf Seite 8 vor. Es ist ein sehr 
schönes, möglicherweise ausbaufähiges 
Projekt, das helfen soll, die persönliche 
Betreuung von Familien zu verbessern 
und so manche Mama wenigstens 
sporadisch zu entlasten. Wir sind schon 
sehr gespannt auf die Rückmeldungen 
aus den Familien. 

Sicher gäbe es noch viel mehr zu 
berichten, doch bin ich hier im MPS-

Falter auf 92 Seiten beschränkt. Ich 
hoffe trotzdem, dass ich einen schönen 
Überblick über das Geschehen im 
Verein, die aktuelle Forschung, die 
Herausforderungen in den Familien 
(persönliche Berichte ab S.64)  und 
über Menschen, die den Weg mit uns 
gemeinsam gehen (ab S.84), geben 
konnte. Nun bleibt mir nur noch, allen 
unseren Lesern so viel Freude beim 
Durchschmökern des MPS-Falters 2014 
zu wünschen wie auch ich selbst bei der 
Zusammenstellung hatte!

Wie gewohnt grüße ich noch alle  
sehr herzlich mit der Jahreslosung 

für das kommende Jahr, diesmal aus 
Römer 15,7: „Nehmt einander an, wie 
Christus euch angenommen hat zu 
Gottes Lob.“
Dazu fällt mir unter anderem die Frage 
ein, wo der Ort ist, an dem wir uns 
wohlfühlen? Wo wir sein dürfen wie wir 
sind, mit unseren Ecken und Kanten, 
Stärken und Schwächen, unserer 
Unvollkommenheit? Dass Jesus zu 
uns allen, ganz besonders zu unseren 
Kindern, ein bedingungsloses Ja sagt, 
ist ein großer Trost. Aber ich möchte das 
auch Herunterbrechen auf unser ganz 
praktisches Miteinander im Verein. Die 
MPS-Gesellschaft möchte für alle MPS-
Familien so ein Ort sein, an dem wir 
zueinander Ja sagen und füreinander da 
sind.

Eure Michaela

Beides werde ich noch weiter spinnen. 
Einen kleinen Einblick in den Rückblick 
habe ich  auf Seite 12 in Form einer 
Zeitleiste mit ein paar besonderen 
Ereignissen dargestellt. Nichts davon ist 
im Detail beschrieben, doch im nächsten 
Jahr wird auch das geschehen und wir 
werden gemeinsam voller Stolz auf diese 
(ersten) 30 Jahre unseres Vereinslebens 
zurückblicken. Was bei uns alles 
entstanden ist und was unser kleiner 
Verein auch global Großes bewirkt hat, 
darauf können wir wirklich stolz sein. 

Einer, der alle diese Jahre mitgetragen 
und entscheidend mitgestaltet hat, war 
Prof. Paschke, dessen Wirken ich aus der 
Perspektive der MPS-Familien ab Seite 
15 beschrieben habe. Frau Prof. Susanne 
Kircher, die ja selbst zu den allergrößten 
in der MPS-Welt zählt, hat Prof. Paschkes 
weitreichendes Wirken in einem Vortrag 
anlässlich seines Abschiedssymposiums 
von der Perpektive der Öffentlichkeit aus 
beleuchtet. Leider konnte ich diesen 
Vortrag hier nicht mehr aufnehmen, aber 
ich werde 2015 einen Weg finden, Sie 
auch daran teilhaben zu lassen. 

Nun also zum Blick in die andere 
Richtung, nach vorne:
Im Sommer 2015 sind unsere 
Jubiläumsveranstaltungen geplant. 
Wir werden das internationale 
MPS-Netzwerktreffen bei uns in 
Österreich abhalten, einen eintägigen 
Ärztekongress (zur Schulung auf MPS) 
organisieren, unsere Sommertagung 
und die Therapiewoche. Dafür haben wir 
uns sehr bemüht, ein passendes Haus 
zu finden (Herbergsuche S.42), damit das 
alles parallel bzw. nacheinander möglich 
sein wird. Unsere Suche war erfolgreich, 
und so denke ich, dass wir alles in ganz 
praktischer Weise organisieren können 
und möglichst viele dabei sein werden. 

Klein, aber fein

Auch die kleineren Veranstaltungen 
sind wichtig und dürfen nicht fehlen. 
Gar nicht mehr wegzudenken ist unsere 
Geschwisterkinderwoche (S.58), die wir 
ebenso jährlich in den Sommerferien 
anbieten. Der einzige Fehler an dieser 
Woche ist laut Kindern der, dass sie zu 
kurz ist. Vielleicht können wir auch daran 
noch arbeiten, wer weiß?
Das MPS-Erwachsenentreffen, das sich 
zu einem jährlichen Fixpunkt entwickelt, 
wird gerade mit großer Freude erwartet 
und erst nach dem Druck dieser Zeitung 
durchgeführt. Der Bericht dazu muss 
deswegen ein anderes Mal erfolgen. 
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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

Arjan starb ganz überraschend kurz nach dem MPS-Weltkongress in 
Brasilien und nur zwei Tage nach dem 20. Geburtstag der VKS 

(Dachverband für seltene Erkrankungen in Holland), 
die er mit seiner Frau Hanka aufgebaut hatte. Die VKS betreut 

mittlerweile Patienten mit 185 verschiedenen seltenen Erkrankungen.

Jessica
Henkel

12. 3. 2014

Viktoria
Eberhard
20. 3. 2014

Bálint
Vizkeleti
Mai 2014

Arjan 
Meutgeert
29. 8. 2014
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Je schöner und voller die 
Erinnerung 

desto schwerer ist die Trennung.
Aber die Dankbarkeit verwandelt
die Qual der Erinnerung in eine 

stille Freude.
Man trägt das vergangene Schöne

nicht wie einen Stachel,
sondern wie ein kostbares Geschenk 

in sich.

Meine liebe Viky!

Du bist anders als die anderen...
- doch niemand versteht dich so wie ich.

Du lachst anders als die andern...
- doch niemand hört es so gerne wie ich.

Du kannst nicht sprechen wie die andern...
- doch niemand versteht dich so wie ich.
Du kannst nicht laufen wie die andern...
- doch niemand trägt dich so gern wie ich.
Tausend Dinge könnt ich hier schreiben...

- doch eines nur ist wichtig für mich...
Du bist ein Teil von mir - mein Ich...

Du bist anders als die andern!
Du bist ein ganz besonderes Kind!

         Dieser Text hat immer sehr gut zu 
uns beiden gepasst...

deine Mama



Tätigkeitsbericht 2014 (Kurzfassung; Langfassung als Broschüre oder über Website erhältlich)

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

Sonstiges:
•	 Ausschreibung, Bewerbung und 

Verkauf von Weihnachtsbilletts
•	 Entwurf eigener Billetts/Kalender/

Block/Lesezeichen
•	 Gemeinsame Forschungsprojekte 

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

Werbeartikeln
•	 Technischer Support
•	 IT-Support

Besonderes: 
•	 Unterstützung Projekt Dr. Tomatsu
•	 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

•	 Empfang Im Londoner Parlament
•	 Vortrag beim Abschiedssymposium 

Prof. Paschke in Graz

Hallo liebe MPS-Familien!

Heute möchte ich euch kurz meine neue Funktion im Verein vorstellen. 

Die einen oder anderen habe ich auch bisher schon gelegentlich besucht, wenn ich in der 
Nähe war oder  jemand  gezielt Unterstützung oder Betreuung für die Kinder gebraucht 
hat. Das hat in der letzten Zeit immer mehr Anklang gefunden, und es kam auch immer 
öfter vor, dass ich „angefordert“ wurde. So habe ich Kinder betreut, zur Enzymersatzttherapie 
begleitet oder im Krankenhaus besucht und damit die Eltern entlastet.  Mir macht es 
sehr viel Spaß, Zeit in den Familien zu verbringen – vor allem, weil ich alle Familien gut 
kenne und einen guten Draht zu den Kindern und Jugendlichen habe. Es ist mir auch ein 
Anliegen, mich um Probleme im Alltag zu kümmern und zu helfen, Lösungen zu finden. 

Deshalb haben erst Mama und ich - und dann auch der Vorstand - beschlossen, dass 
meine Mitarbeit im Verein zukünftig noch aktiver als Familienbetreuerin erfolgen soll. Ich 
stehe dafür (neben manch anderen Aufgaben wie der Aktualisierung unseres Facebook-
Auftrittes und manchen Büroarbeiten, wenn Not an der Frau ist) übiicherweise acht Stunden 
wöchentlich zur Verfügung.

Ihr könnt euch also sehr gerne jederzeit per Email oder Telefon bei mir melden. Egal worum 

D
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Teilnahmen an:
•	 MPS-Tagungen (z.B. Deutschland, 

Ungarn)
•	 MPS-Weltkongress in Brasilien mit 

Vorsitz im Familienprogramm
•	 Kongress Politische Kindermedizin 

in Salzburg
•	 Internationalen MPS-Treffen
•	 Expertentreffen zum Thema 

Heimtherapie in Frankfurt
•	 BKMF-Treffen
•	 Sitzungen Vergissmeinnicht.at
•	 Marsch für SE
•	 Benefizveranstaltungen für MPS 

(z.B. Motorradweihe Gerasdorf, 
Golfturnier Himberg)

•	 Begräbnissen

Organisation und Durchführung:
•	 Aktionen zum internat. MPS-Tag
•	 MPS-Familientreffen zum int. MPS-Tag
•	 Stand auf der Messe Integra
•	 Vorstandstreffen
•	 MPS-Therapiewoche Wagrain
•	 Organisation von Therapie-

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

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

Pharmafirmen, Prominenten und 
Serviceclubs

•	 Vorstandssitzungen Pro Rare Austria
•	 Expertentreffen für SE
•	 Internationales MPS-Netzwerktreffen

Öffentlichkeitsarbeit / Medien
•	 Presseaussendungen
•	 Spendenmailings
•	 Aktionen zum int. MPS-Tag
•	 Pflanzaktion Vergissmeinnicht.at
•	 Verteilung von Infomaterial 
•	 Verteilung von MPS-Artikeln
•	 Ausstellungen bei Messen, 

Tagungen, Selbsthilfetagen
•	 Marsch der SE
•	 Berichte für Zeitungsartikel
•	 Film für Lyoness TV
•	 Film für vielgesundheit.at

Publikationen
•	 Aktualisierung Pressemappe
•	 Konzeption und Versand von 

Spendenmailings und Dankbriefen
•	 MPS-Falter Ausgabe 2014
•	 Aktualisierung der Homepage
•	 Erstellung Foto-DVD 
•	 Erstellen von Präsentationen für 

Messen und Vorträge
•	 Begleitung von Projektarbeiten

- 8 -
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Tätigkeitsbericht 2014 (Kurzfassung; Langfassung als Broschüre oder über Website erhältlich)

„Über den Wolken
muss die Freiheit wohl grenzenlos sein,

alle Ängste, alle Sorgen
sagt man

blieben darunter verborgen
und dann

würde was uns groß und wichtig 
erscheint

plötzlich nichtig und klein.“
 ……..

Vor vielen Jahren gab es dieses 
bekannte Lied vom deutschen 
Liedermacher Reinhard Mey.
In den letzten Wochen habe ich 
öfters an dieses Lied denken 
müssen, nachdem ich die Methode 
bzw. den Ort der Datenspeicherung 
von MPS-Österreich komplett neu 
gestaltet habe. 

Der bisherige „Server“ ein Windows-
XP-Computer mit zwei 1 TB Platten 
(gespiegelte Daten) war in die Jahre 
gekommen. Nach 5 1/2 Jahren war 
die Ausfallwahrscheinlichkeit schon 
relativ hoch. Nachdem auch der freie 
Speicherplatz dem Ende zuging, war 
es an der Zeit Lösungen zu suchen.
Für die Schule bzw. privat verwende 
ich seit etwa zwei Jahren einen 
kommerziellen Cloud-Speicher. Dies 
ist ein ausgelagerter Speicherplatz, 
irgendwo auf der Welt, im World-Wide-

Martin Weigl

„Über“ den Wolken
Web. Deshalb spricht man von einer 
Cloud, also Wolke. Bei mir ist dies beim 
großen Bruder in Amerika.

Für die sensibleren Daten von MPS-
Austria wollte ich eine bessere, 
möglichst sicherere, aber doch auch 
komfortable Lösung mit externem 
Datenzugriff und automatischer 
Datensynchronisation verschiedener 
Geräte. Außerdem arbeitete die 
bisherige Datensicherung nicht 
mehr 100% zuverlässig. Dateien mit 
kryptischen Bezeichnungen wurden 
nicht gesichert bzw. führten zum 
Abbruch der Sicherung. Zusätzlich 
war auch eine Erweiterung des 
Speicherplatzes gefragt. Ein weiteres, 
wichtiges Argument war noch die Frage 
des Energieverbrauches. Ein normaler 
XP-Computer braucht mehrere 100W, 
auch wenn er nur als Dateiserver 
dient. Und dies tagein, tagaus, Jahr 
für Jahr, geschätzte 15000 kWh in den 
letzten fünf Jahren. Nachdem auch 
die beiden PCs von Michaela und 
Christine erneuert werden mussten, bot 
sich die Gelegenheit einer kompletten 
Strukturumstellung.
Nach umfangreichen Recherchen und 
der Beratung beim Fachhändler vor Ort, 
der Firma PCO in Wels, beschaffte ich 
einen neuen Netzwerkspeicher, eine 
s.g. NAS, mit umfangreichen Features. 
Damit wurde über viele Stunden 
nach der optimalen Lösung gesucht, 
und vorerst eine neu provisorische 
Datensicherung aufgebaut. Ich musste 
das neue System erstmal genau 
kennenlernen, um die gewünschten 
Anwendungen verwirklichen zu können. 
Danach kam die zweite NAS ins Haus, 
in welche die neue Datenspeicherung 
in einer privaten MPS-Austria-Cloud 
implementiert wurde. Es gab dabei 
auch immer wieder Rückschläge 
mit verweigerten Zugriffen, falschen 
Strukturen und anderen Problemen. Ich 
musste mit diesen neuen Geräten erst 
„richtig umgehen lernen“.
Die Struktur in der Cloud mit den 
jeweiligen Zugriffsrechten mussten 
angelegt und Unmengen von Daten 
überspielt und kontrolliert werden. 
Parallel dazu wurden die beiden 
neuen PCs gebaut, installiert und der 
Datenzugriff programmiert. 

Nach vielen Wochen experimentieren, 

strukturieren, programmieren, 
verifizieren und einigen fast schlaflosen 
Nächten befinden sich die Daten von 
MPS-Österreich in den Wolken, der 
Cloud. Die NAS steht neben mir im Büro, 
also nicht beim großen Bruder. Die 
Freiheit des Datenzugriffs ist beinahe 
grenzenlos, ob vom PC, Tablett, Laptop 
oder Handy, jeder Berechtigte kann 
weltweit auf die gewünschten Daten 
zugreifen. Zwischenzeitlich ist Michaela 
zwar nicht mehr jede Woche mit Maria 
zur Therapie in London oder Mainz, wo 
sie die Daten verfügbar haben sollte, 
aber es gibt trotzdem immer wieder 
den Bedarf bei Tagungen, Vorträgen 
und anderen Gelegenheiten, auf die 
MPS-Daten zugreifen zu können.
Der Energieverbrauch wurde durch 
diese Maßnahmen drastisch verringert, 
für die nächsten 5 Jahre wird der 
Verbrauch des Cloudspeichers bei 
ca. 1500 kWh liegen. Die Ängste vor 
Datenverlust sind zwischenzeitlich unter 
den Wolken verborgen, die Sorgen ob 
all die Wünsche verwirklichbar sind 
haben sich schon fast in den Wolken 
aufgelöst, die Dateisynchronisation ist 
noch nicht zur Gänze verwirklicht, aber 
doch schon greifbar. Dazu aber mehr 
ein anders Mal.

Des geht, werde ich mich bemühen zu 
helfen und schnellstmöglich Antworten 
auf Fragen oder Anliegen zu finden. 
Bei Bedarf besuche ich euch bzw. eure 
Kinder auch daheim, um mit ihnen etwas 
zu unternehmen. 
Je nachdem wie es meine Ausbildung 
an der Pädagogischen Hochschule 
zulässt, wo ich an unterschiedlichen 
Tagen immer wieder mal frei habe, 
nehme ich mir gerne Zeit für euch! 

Die schönsten Momente im Leben 
sind die, in denen man merkt, dass 
man zur richtigen Zeit am richtigen Ort 
ist – also zögert bitte nicht, ich freue 
mich auf euren Anruf!

Eure Anna
anna.praehofer@mps-austria.at

Anna PrähoferFamilienbetreuung 
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MPS I MPS II MPS III MPS IV MPS VI MPS VII
Therapie

EET EET
EET / Ge-
nestein / 

Gentherapie
EET- Studie

EET / 
Gentherapie

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-

studien

seit 2014 in Eur-
opa zugelassen;

Studie zum 
natürlichen 

Verlauf

seit 2006 in 
Europa zuge-

lassen

Gentherapie-
studie

Klinische Studie 
(EET)

Patienten in 
Therapie bzw. Studie 1 9 0 4 2 0

Medikament Aldurazyme Elaprase Vimizim Naglazyme

Firma Genzyme/Bio-
Marin

Shire
Shire

Lysogene
BioMarin BioMarin Ultragenyx

     Aktueller Stand der Therapie in Österreich (2014)
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Leider stehen die einstmals für 
unsere MPS-Familien errichteten 
Ferienwohnungen nicht mehr zur 
Verfügung!
Andreas Müller bzw. der Verein Kids2Kids 
ist nicht mehr Betreiber der Wohnungen. 
Diese wurden an die Gemeinnützige 
Bau- und Siedlungsgenossenschaft 
„Waldviertel“ übergeben. Per 1. Juli 2014 
ist die Gratisbenützung für uns erloschen 
- so weit die für uns völlig überraschende 
Aussage von Herrn Dir. Mag. Mayrhofer.

Das telefonische Versprechen von 
Herrn Damberger, dass es im Sommer 
2014 noch eine Übergangslösung 
geben würde, in der die Benützung 
weiterhin möglich wäre, wurde von ihm 
so kommentiert: „Die Wohnungen sind 
picobello geputzt, da lassen wir sicher 
niemanden mehr rein.“
Man hat uns allerdings angeboten,  
die Wohnungen zu einem hohen 
monatlichen Preis zu mieten, was wir 
dankend ablehnen. Traurig, aber wahr.

MPS-Familien nach der Schlüsselübergabe 2007

Studie beendet - Vimizim® zugelassen

Seit der europäischen Zulassung von Vimizim (siehe auch S. 36) können unsere drei „Versuchskaninchen“ Faruk, Maria und 
Zülfiye erstmals in Österreich behandelt werden, inzwischen zum Teil sogar schon in Heimtherapie (siehe auch S. 64).
Somit steht nun auch für alle anderen Patienten mit MPS IVA erstmals ein Medikament zur Verfügung. 

     ...es war einmal - aus für Liebnitz
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MPS-Jubiläumstagung
und

MPS-Therapiewoche
2015

            

Bad Hofgastein - 
      Hotel Klammer´s Kärnten
                                                  17. - 26. Juli 2015

SAVE THE DATE!

2015 - ein Jubiläumsjahr         30 Jahre MPS-Gesellschaft

19851981 1986

Vereinsgründung
durch Marion Kraft und 

Susanne Kircher

Barbara Kraft
wird diagnostiziert -  

MPS I

1. MPS-
Familienkonferenz

1991

Gründung Forschungs-
gesellschaft für MPS

1996

Maria Prähofer
wird diagnostiziert - 

MPS IVA

1995

10 Jahre MPS-
Gesellschaft

Produktion der ersten 
MPS-Filme



- 13 -

2015 - ein Jubiläumsjahr         30 Jahre MPS-Gesellschaft

2000 2002

2006

Homepage 1. Geschwisterkinder-
woche

1. MPS-Falter

1. Therapiewoche

Spenden-
begünstigungs-

bescheid

Spendengütesiegel

200319991997

Gründung 
OÖ. Ges für MPS 

durch Michaela Weigl 
(Maria´s Mama)

MPS-Weltkongress
 in Österreich

Übernahme des 
Bundesvereins durch 

Michaela Weigl

 

     

MPS – FALTER 
       Miteinander Perspektiven Schaffen 

 
 

 
 
 

Gesellschaft für MukoPolySaccharidosen 
und ähnliche Erkrankungen 
 
 

Februar 2003   

2005

Begegnung mit 
Dr. Schüssel

Wissenschaftsministerium
fördert Forschungsprojekt  

in Graz

Konferenz in Brüssel

Rare Diseases im 
7. Rahmenprogramm der 

EU verankert

2009

Vorläufer 
Therapiewoche

neues Logo

Wolfgang Böck als 
MPS-Botschafter

2010

Jubiläumsfeier im 
Bundesministerium

Anstellung 
Bürokraft

Christine Hauseder

1. Plakatkampagne

2012

1. Erwachsenentreffen

2013

1. TV-Spot

30 Jahre MPS- 
Gesellschaft

2015

Ärztefortbildung

Internationales 
Netzwerktreffen in 

Österreich

Jubiläums-
veranstaltungen:

Zulassung 
Medikament für MPS I

Zulassung 
Medikament für MPS VI

Zulassung 
Medikament für MPS II

2007

2014

Zulassung 
Medikament
 für MPS IVA

Christoph R.
 1. österreichisches 
Kind in EET-Studie

2011
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Michaela Weigl

Prof. Dr. Eduard Paschke                     - wohlverdienter Ruhestand                     (aber noch kein endgültiger Abschied)
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Es hat ja irgendwann so kommen müssen: Unser lieber, allseits 
geschätzter und hochverehrter Edi verabschiedet sich aus der Uniklinik 
in Graz und tritt nach 32 Jahren seinen wohlverdienten Ruhestand an. 
Eigentlich ist es müssig zu erwähnen, dass er Großartiges geleistet hat 
für uns MPS-Familien,  aber auf der anderen Seite habe ich den Drang,  
unseren Lesern  einen klitzekleinen Einblick in sein Lebenswerk zu geben 
und ihm an dieser Stelle doch noch einmal ein großes DANKE sagen - 
und zwar nicht nur in meinem Namen, sondern in unser aller Namen, 
im Namen der großen MPS-Familie, Hand in Hand mit unseren Kindern!

Am 17. Oktober fand Prof. Paschke zu Ehren ein Abschiedssymposium an der Uniklinik 
Graz statt, zu dem auch ich - neben durchwegs hochkarätigen Personen - als Rednerin 
eingeladen worden war. Mein Thema, das sich Edi selbst ausgesucht hatte, fand ich 
im ersten Moment schwierig, doch nach Beratung mit der allseits hilfsbereiten Susanne 
Kircher, die mir ein Update über die an mir spurlos vorübergegangenen ersten zehn 
Jahre von Edis großartigem Wirken (ich stieß ja erst 1996 dazu) gab, fiel mir so viel ein!

So sprach ich also zum Thema: „Was haben unsere Kinder davon?“

Ich bin nicht sicher, ob jedem in unserer großen MPS-Familie so bewusst ist, was 
Herr Prof. Paschke, liebevoll Edi genannt, alles für uns getan hat. Deswegen möchte 
ich hier meine Gedanken auszugsweise wiedergeben:

- 1984 -

Nun, wie war die Situation vor 30 Jahren? 1984, da hatte sich unter Marion Kraft und 
Susanne Kircher soeben eine sogenannte MPS-Initiative gegründet, der 1985 die 
Vereinsgründung folgte. Diagnostisch gesehen war noch nicht viel los in dieser Zeit, 
doch Edis Wirken hatte glücklicherweise schon begonnen...
Als er begann, gab es nur die Möglichkeit einer klinischen Diagnose, die 
Pränataldiagnostik war nur beratend möglich, indem man aufgrund der 
Wahrscheinlichkeit annahm, ob ein Kind betroffen sein könnte oder auch nicht. 
Und es war möglich, einzelne Enzyme in Graz zu messen. Übrigens auch in Wien 
für MPS I, MPS IIIB und MPS VI, allerdings nur auf photometrischer Basis, andere 
Methoden gab es noch nicht.
In diese Zeit, nämlich ins Jahr 1986, fiel auch unsere erste MPS-Konferenz, die 
damals gemeinsam mit deutschen Familien grenznah in Schärding abgehalten 
wurde, was übrigens dazu führte, dass sich ein Jahr später auch unsere deutschen 
Nachbarn entschlossen, einen eigenen Verein zu gründen. Eduard war schon bei 
dieser allerersten Konferenz dabei und so sollte es bis zuletzt auch bleiben. Er 
war nie nur der trockene Wissenschaftler, der sich im Labor „versteckte“! Nein, er 
suchte von der ersten Stunde an den Kontakt zu „seinen“ Patienten. Ich denke, 
das ist auch der Grund, weshalb ihm die MukoPolySaccharidosen so besonders 
ans Herz gewachsen sind und weshalb uns heute eine so herzliche Freundschaft 
verbindet. Er wusste einfach immer, wofür bzw. für wen er forschte und das spornte 
ihn ganz gewiss immer wieder an!

- 1994 -

1994, zehn Jahre später, sah die Sache schon ein ganz anders aus, auch wenn jene 
Dinge, auf die wir damals mächtig stolz waren, heute selbstverständlich sind.
Es ist die Zeit, in der unsere ersten zwei MPS-Filme entstanden, eine Kurzversion 
für Familien und eine medizinischere Langversion, eher für Ärzte gedacht. In der 
Langversion wird auch über Diagnosen gesprochen, unter anderem waren wir stolz 
darauf, dass man schon Pränataldiagnosen durchführen konnte.
Originalton aus unserem Film: „Pathologische Ergebnisse der Harnuntersuchungen 
stellen die Indikation zu weiteren Untersuchungen in Blut oder Leukozyten oder 
Hautfibroblasten dar, mit welchen der exakte Enzymdefekt nachgewiesen werden 

kann und muss. Ein positives, 
d.h. pathologisches Ergebnis 
der Screeninguntersuchung darf 
keineswegs als endgültige Diagnose 
betrachtet werden und muss 
enzymatisch verifiziert werden, um eine 
genetische Beratung oder pränatale 
Diagnose sinnvoll durchführen 
zu können. Eine nachgewiesene 
Restaktivität des betreffenden Enzyms 
erlaubt keine Vorhersage über Verlauf 
oder Schwere der Krankheit, welche 
daher oft erst retrospektiv als mild oder 
schwer klassifiziert werden kann. 
Die zunehmend häufiger durchgeführten 
molekularbiologischen Untersuchungen 
machen jedoch deutlich, dass bestimmte 
Genmutationen mit dem Krankheitsverlauf 
korreliert werden können. Die Abklärung 
von MPS durch ein Harnscreening und/
oder eine nachfolgende enzymatische 
Untersuchung erfordert großes Wissen 
und Erfahrung und ist daher auf wenige 
untersuchende Stellen in Österreich 
beschränkt.“

Ich denke, es wird sich niemand 
wundern, dass auch hier schon die Uni-
Klinik in Graz als Anlaufstelle genannt 
wurde!

Weiter im Originalton:
„Dass Lisa, das dritte Kind gesund 
ist, konnte bereits während der 
Schwangerschaft festgestellt werden. 
Eine pränatale Diagnostik ist bei den 
MukoPolySaccharidosen möglich und 
wird auch in Österreich praktiziert. Hier 
bieten sich die Chorionbiopsie in der 9. 
- 10. SSW oder die Amniozentese in der 
14. - 16. SSW an. Präzise Vorhersagen 
sind möglich, doch kann es mehrere 
Wochen bis zu einem definitiven 
Ergebnis dauern.“
Was für ein Unterschied zu 1984! 

1994 gab es in Graz also schon die 
Möglichkeit der Pränataldiagnose, die 
Diagnostik aller Enyzme war ebenso 
möglich und der Überträgerstatus konnte 
mit großer Wahrscheinlichkeit aufgrund 
der Enzymaktivität vermutet werden.
Eduard blieb seiner Linie treu und 
besuchte unsere jährlichen MPS-
Konferenzen, wo ich ihn 1996 auch 
persönlich kennenlernen durfte. 
Marias Diagnose war noch gar nicht 
verifiziert, aber die Wahrscheinlichkeit, 
dass sie MPS hätte, war groß und so 
hatte ich beschlossen, gleich mal 
zur MPS-Konferenz zu fahren. Zur 

Michaela Weigl

Prof. Dr. Eduard Paschke                     - wohlverdienter Ruhestand                     (aber noch kein endgültiger Abschied)
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selben Zeit hatte ich übrigens auch 
mit großer Freude festgestellt, dass ich 
wieder schwanger war, ein Grund mehr 
mich über Wahrscheinlichkeiten etc. 
schlau zu machen. Als völliger Neuling 
in der MPS-Szene waren Eduards 
Erklärungen willkommene Nahrung 
für meinen Wissenshunger. Ich saugte 
jede erdenkliche Information auf und  
schätzte es ungemein, dass Edi sich 
schon damals, bei unserer allerersten 
Begegnung viel Zeit für mich nahm, 
mir alles mit einer Engelsgeduld 
erklärte. Diese Konferenz wird mir aus 
mancherlei Gründen mein Leben 
lang in Erinnerung bleiben, eine der 
positivsten jedoch habe ich an dieses 
Gespräch.

Natürlich war ich kein Einzelfall, Eduard 
hatte viel persönlichen Kontakt zu 
uns Eltern, auch zu den Patienten. So 
geschah es dann auch, dass sich sein 
„Steckenpferd“ herauskristallisierte:

Wir haben in Österreich viele 
Patienten mit MPS IVB, mehr als in 
anderen Ländern und möglicherweise 
überhaupt die meisten weltweit. Früher 
dachte man einmal, MPS IV B wäre 
eine milde Form von MPS IVA, doch 
stellte sich heraus, dass B von einem 
ganz anderen Gendefekt herrührt als 
A. Weiters stellte sich auch heraus, 
dass der gleiche Gendefekt, der MPS 
IVB auslöst, noch eine zweite, völlig 
andere Krankheit auslösen kann, die 
GM1 Gangliosidose. Warum, das war 
die große Frage, die sich Prof. Paschke 
stellte und die ihn nie mehr los ließ. Er 
begann also eine Antwort darauf zu 
suchen.
Auf diese Weise rückten diese  Patienten 
ins Interesse der Wissenschaft und 
wurden Teil der wissenschaftlichen 
Forschung. Vorher hatte sich niemand 
dafür interessiert, doch nun gibt es 
zahlreiche Publikationen zu diesem 
Thema, die meisten davon natürlich 
von Eduard. Er beschrieb zum Beispiel 
die genetische und biochemische 
Charakterisierung von Phänotypen mit 
bestimmten Mutationen und hat schon 
eine Reihe von Mutationen gefunden, 
die jeweils die eine bzw. die andere 
Erkrankung auslösen. 
Inzwischen gibt es eine enge 
Zusammenarbeit mit Kanada, und 
ein gemeinsames Forschungsprojekt 
in dieser Richtung wird wohl auch 
dafür sorgen, dass Eduard nur als 
„Teilzeitrentner“ bezeichnet werden 
kann. Es gibt noch laufende Projekte, 
die ihm abzuschließen, ein großes 

Bedürfnis sind!
An den Zellen betroffener Patienten werden übrigens auch Therapieoptionen 
untersucht, was zu neuen Erkenntnissen führt.

In dieses Jahrzehnt reiht sich auch ein für uns Österreicher bedeutsames Jahr: 
1999. Im März 1999 fand der 5. internationale MPS-Kongress in Wien statt, wo wir 
schon damals über 500 Teilnehmer begrüßen konnten. Prof. Paschke war damals 
- gemeinsam mit Prof. Kircher - für das wissenschaftliche Programm verantwortlich. 
Und dieses Programm konnte sich sehen lassen!

- 2004 - 

2004, das ist erst zehn Jahre her, hatte Eduard - mit finanzieller Hilfe unserer 
damaligen Forschungsgesellschaft für MPS und der MPS-Gesellschaft - die gesamte 
Molekulargenetik aufgebaut und etabliert. Das führte zu einer Vereinfachung von 
Diagnose, Pränataldiagnose und Überträgerdiagnose. 
Er begann damals die Mutationsanalysen aller Patienten, die er in den vergangenen 
20 Jahren diagnostiziert hatte, aufzuarbeiten. So ist die Genotypisierung aller MPS-
Patienten gelungen und heute weiß jede MPS-Familie genau, welche Mutationen  
zur Erkrankung geführt haben. Das lässt uns bei manchen den Zusammenhang 
von Phänotyp und Genotyp erahnen bzw. bestätigt diesen Zusammenhang sogar. 

Wir haben diese Arbeit immer nach Kräften unterstützt und auch über viele Jahre 
eine halbe Stelle direkt bzw. indirekt (durch Vermittlung) andere Stellen in Eduards 
Labor bezahlt, sodass er das Labor mit weiteren Stellen ausbauen konnte. Dafür 
hat Eduard sich am Ende des Abschiedssymposiums übrigens noch einmal ganz 
lieb bedankt, mit einer Herzlichkeit, die wirklich deutlich gemacht hat, wieviel auch 
ihm unsere Unterstützung bedeutet hat. 

Mir hat immer sehr gefallen, dass Eduard auch seine Mitarbeiter auf unsere 
Konferenzen mitgebracht hat. So haben sie alle die Möglichkeit gehabt, MPS-
Familien kennenzulernen, MPS-Patienten zu sehen und zu realisieren, was es denn 
eigentlich ist, wofür sie arbeiten. So hatten auch sie einen direkten, menschlichen 
Bezug zu ihrer Arbeit und vielleicht sogar ein bisschen zusätzliche Motivation.

Auch 2005 ist ein erwähnenswertes Jahr. Damals haben wir als Verein unser 
20-jähriges Jubiläum gefeiert und anlässlich dieser Tatsache hat Eduard neben 
unserer Konferenz und Therapiewoche auch einen Ärztekongress organisiert. 
Die Vortragenden, die er dazu eingeladen hatte, waren die absolute Haute Volée, 
Weltklasse, die Besten der Besten. 150 Ärzte waren eingeladen, immerhin 50 sind 
tatsächlich gekommen und konnten von diesen Besten lernen! Viele sprechen 
noch heute von der großartigen Veranstaltung!

- 2014 -

Und damit bin ich beim Heute angelangt: 2014 - Wie ist die Situation heute?

Eduards Labor ist voll etabliert und international anerkannt. Es klärt sowohl 
österreichische als auch viele ausländische Patienten ab. Es klärt nicht nur MPS 
ab, sondern auch viele andere LSDs (lysosomale Speichererkrankungen), auch 
peroximale Erkrankungen und mehr. Es gibt nicht viel, das in Graz nicht gemacht 
werden kann, und wenn doch, so ist Eduard ein guter Vermittler, der genau weiß, 
wohin in diesen Fällen Proben verschickt werden müssen. Erwähnenswert ist 
auch, dass er vielen ausländischen Kollegen die Möglichkeit geboten hat, die 
Diagnostik von ihm zu lernen, was dankbar angenommen wurde, sodass nun 
auch in anderen Ländern bessere Diagnosen durchgeführt werden können. 

Geschult hat er uns Eltern übrigens auch immer und regelmäßig! Ja, es ist kaum zu 
glauben, was er uns bei seinen Vorträgen oft zugetraut hat und mit welcher Liebe 
zum Detail er uns selbst schwierigste biochemische Zusammenhänge verständlich 
erklären konnte. So sind auch wir Eltern zu einem soliden Grundwissen über Gene, 
DNA, Mutationen, Therapiezugänge und -ansätze bzw. -optionen und vielem mehr 
gekommen, was bestimmt nicht selbstverständlich ist.  
Heutzutage ist vieles so einfach geworden... Manchmal ruft mich jemand an, wo es 
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irgendwann, möglicherweise schon vor Jahrzehnten, einen Fall 
von MPS in der Familie gegeben hat. Die Frage ist dann meist, 
ob er (sie) die Krankheit weitervererben könnte. Und die Antwort 
ist simpel: „Bitte 10 ml EDTA-Blut an Prof. Paschke schicken, er 
wird Ihnen dann sagen, ob Sie Überträger sind.“

Erinnerungen

Ich habe viele Erinnerungen an Edi, die ich nicht missen 
möchte! 
Da waren Highlights wie 2006 unsere Konferenz in Brüssel, bei 
der wir anhand von MPS die Not der seltenen Erkrankungen 
so erfolgreich darstellen konnten, dass wir damit die Aufnahme 
der seltenen Erkrankungen ins 7. Rahmenprogramm der EU 
bewirken konnten. Daraus resultierten seither viele Millionen 
an Fördergeldern, weil es damit möglich geworden war, 
Projekte für seltene Erkrankungen einzureichen. Ein anderes 
Highlight 2010, als wir anlässlich unserer Jubiläumsfeier im 
Bundesministerium, gemeinsam mit Susanne Kircher und Till 
Voigtländer eine Pressekonferenz gegeben haben. Oder erst 
kürzlich in Brasilien, wo wir beim MPS-Weltkongress gemeinsam 
den Vorsitz bei der ersten Sitzung im Familienprogramm führen 
durften. Schön sind aber auch viele andere Erinnerungen an den 
besonderen Menschen Eduard. Das Du-Wort, im Klopeinersee 
schwimmend angeboten, ernste Gespräche, gemeinsames 
Kaffeetrinken oder Planen von Veranstaltungen, ein Tänzchen 
oder gar das zu Konferenzen mitgebrachte Saxophon...

Beim Abschiedssymposium wurde er durch die Bank von 
allen Rednern sehr gelobt und es war augenscheinlich, dass 
ihn seine Mitarbeiter alle ganz besonders gern haben. Barbara 
Plecko hat es auf den Punkt gebracht, als sie gesagt hat, dass 
Eduard nicht nur ein großer Kopf ist, sondern auch ein großes 
Herz und Qualitäten wie soziale Kompetenz und Toleranz hat. 
Damit hat er seine Arbeitsgruppe immer zusammenhalten 
können, sodass sie geradewegs auf ein gemeinsames Ziel 
zusteuern konnten. 

Zukunft 

Besonders freut mich auch, dass Eduard an die Zukunft 
gedacht hat und uns nicht „alleine“ zurücklässt. Er hat mit Herrn 
Prof. Werner Windischhofer einen würdigen Nachfolger für 
die gesamte Labortätigkeit nominiert. Das schenkt uns einen 
positiven Ausblick darauf, dass all die Dinge, die er aufgebaut 
hat, dort auch weiterhin möglich sein werden. Die stabile Basis 
ist gesichert.

Was Eduard´s wissenschaftliche Arbeit betrifft, bin ich 
zuversichtlich, dass sich auch da ein würdiger Nachfolger 
finden wird. In den nächsten Jahren werden wir gewiss noch 
von ihm selbst so manches hören und lesen!

Es gibt doch etliche Indizien dafür, dass unser lieber Edi nicht 
ganz plötzlich von der Bildfläche verschwinden wird und 
besonders uns MPS-Familien noch erhalten bleibt. Beispiele 
dafür sind etwa, dass er noch im August mit großem Interesse 
den gesamten MPS-Weltkongress in Brasilien verfolgt hat, nur 
drei Tage nach seiner Pensionierung auf der ungarischen 
MPS-Konferenz vorgetragen hat, uns auch für diesen MPS-
Falter noch ganz selbstverständlich einen Artikel geschrieben 
hat und wir soeben begonnen haben, gemeinsam einen 
Ärztekongress für 2015 zu organisieren - da steht schon wieder 
ein Jubiläum an, nämlich 30 Jahre MPS-Gesellschaft!

DANKE

Im Namen der 
Eltern und im 
Namen der 
MPS-Patienten 
danke ich   
unserem  hoch 
geschä tz ten 
Herrn Prof. 
Paschke für die 
Möglichkeiten, 
die sich im 
Laufe der 
Jahre durch 
seine Arbeit für uns eröffnet haben, für alles was er so 
unbeirrt aufgebaut hat. Ich danke auch dafür, dass das 
alles in Zukunft genauso weiterlaufen wird und dass das 
gesamte Angebot den MPS-Familien auch weiterhin zur 
Verfügung stehen wird. 
Wir alle schätzen unseren Edi sehr und freuen uns weiterhin 
auf seine Teilnahme an unseren MPS-Veranstaltungen! 
Schließlich ist er unser Ehrenmitglied und wir sind sehr stolz 
auf ihn!

Ein großes DANKE gebührt auch seiner Frau Dagmar, die 
immer alles mit großer Liebe mitgetragen hat und auch stets 
gern zu unseren MPS-Veranstaltungen gekommen ist.

Stark verwurzelt in der Region
Mit mehr als 440 Bankstellen sind wir in Oberös-
terreich stark verwurzelt und stehen für Stabilität, 
Kompetenz und Kundenorientierung. Mit nachhalti-
gen Strategien unterstützen wir unsere Kunden bei 
der Umsetzung ihrer Vorhaben.

www.raiffeisen-ooe.at
     .com/raiffeisenooe     .com/raiffeisenooe     .com/raiffeisenooe     .com/raiffeisenooe

Impulse
für OÖ

Prof. Paschke im Kreis von MPS-Familien



MPS Erkrankungen verlan-
gen den Patienten und deren 
Familien viel ab und benötigen 
regelmäßige Kontrollunter-
suchungen - auch, wenn keine 
Therapie erhältlich ist.
 
Wenn wieder eine der regelmäßigen 
halbjährlichen oder jährlichen Ver-
laufsuntersuchungen bei MPS- 
Patienten ansteht, kann man oft nicht 
glauben, dass die Zeit seit der letzten 
Untersuchung so schnell vergangen 
ist. Viele Patienten fragen sich, 
warum sie schon wieder untersucht 
werden müssen, da sich für sie doch 
nichts merklich verändert habe. Die 
Aufenthalte in der Klinik sind zudem 
belastend für Patienten und ihre 
Familien. Geschwisterkinder müssen 
versorgt werden, es muss Urlaub oder 
schulfrei genommen werden, oft steht 
eine weite Anreise zum Zentrum an, 
ein Aufenthalt in der Klinik ist niemals 
angenehm, Patienten und Eltern 
haben Angst, dass etwas „Schlimmes“ 
entdeckt wird usw...

Nichtsdestotrotz sind gerade bei 
chronisch fortschreitenden Erkrankungen 
wie bei den Mukopolysaccharidosen, 
die alle Organsysteme betreffen, diese 
regelmäßigen Kontrollen extrem wichtig.
Zum einen, weil lebensbedrohliche 
Komplikationen frühzeitig erkannt 
und behandelt werden müssen, zum 
anderen, da man Symptome, die 
die Lebensqualität einschränken, 
erkennen möchte. Sie dienen 
weiterhin der Verlaufsbeobachtung 
unter einer Therapie wie der 
Enzymersatztherapie oder nach einer 
Knochenmarkstransplantation. 
Lebensbedrohliche Komplikationen 
sind: Herzveränderungen, 
Rückenmarkseinengungen und 
Lungenbeteiligung. 
Die Lebensqualität einschränkende 
Komplikationen sind zum Beispiel: 
Schmerzen, Skelettveränderungen, 
Seh- und Hörprobleme. 

Die meisten Krankheitssymptome 
bei MPS entwickeln sich schleichend 
und sind deshalb für den Patienten 
selbst anfänglich schwer zu bemerken.  
Werden sie  aber zu spät erkannt, 
sind sie manchmal nicht mehr 

rückgängig zu machen. Ein Beispiel ist die Rückenmarkseinengung im Bereich 
des Kopf-Hals-Bereiches. Wenn Symptome auftreten wie Schwäche oder gar 
Lähmungserscheinungen der Arme oder Beine, dann kann das manchmal schon 
zu spät sein - trotz operativer Therapie - um wieder eine vollständige Genesung zu 
erreichen. 

Es gibt in der Fachliteratur für viele MPS-Formen internationale Richtlinien (für MPS I, 
MPS II und MPS VI), welche Untersuchungen wann und wie oft durchgeführt werden 
sollten.
Nicht alle MPS-Formen haben dieselben Komplikationen, aber viele sind ähnlich. 
Beispielsweise haben Patienten mit MPS III häufig weniger körperliche Probleme 
als Patienten mit MPS I, II, IV, VI und VII.
Für alle MPS-Patienten gilt jedoch, dass halbjährlich eine ausführliche ärztliche 
Befragung (Anamnese) schon viele Probleme – insbesondere im Verlauf der 
Erkrankung - aufdecken kann. Auch die gründliche ärztliche Untersuchung ist 
enorm wichtig und zeigt bereits oft frühzeitig Symptome auf. Hierzu gehören auch 
Blutdruck, Puls, Körpergröße, Gewicht und (bei Kindern) der Kopfumfang.

Nicht alle Untersuchungen sind bei allen Patienten durchführbar. Für einige Tests 
ist die Mitarbeit des Patienten notwendig. Dies ist bei Patienten mit geistiger 
Beteiligung oder sehr jungen Patienten oftmals nicht möglich. 

•	 Der 6 Minuten Gehtest ist - wenn möglich - eine gute Methode, um die 
Ausdauer zu überprüfen, allerdings zählt auch hier das Ergebnis im Verlauf. 
Gründe für eine eingeschränkte oder abnehmende Ausdauer können 
Lungenprobleme, Rückenmarksprobleme (Schwäche der Muskeln) und 
Skelettprobleme sein - für eine weitere Differenzierung der Ursache sind dann 
weitere Untersuchungen notwendig. 

•	 Urin und Blutuntersuchungen sind ebenfalls als Verlaufskontrollen notwendig. 
•	 Herzprobleme wie Herzrhythmusstörungen beziehungsweise 

Herzklappenveränderungen oder eine verminderte Herzleistung werden 
durch ein EKG beziehungsweise eine Ultraschalluntersuchung des Herzens 
(Echokardiographie) aufgedeckt. 

•	 Wenn durchführbar, sollten Patienten auch regelmäßig ihre Lungenfunktion 
testen lassen.

•	 Jährliche augen- und ohrenärztliche Untersuchungen geben Auskunft über 
die Seh- und Hörleistung des Patienten. In der ohrenärztlichen Untersuchung 
können auch entzündliche Veränderungen des Trommelfells oder Flüssigkeits-
ansammlungen hinter dem Trommelfell, die die Hörleistung einschränken oder 
Nasenpolypen, die die Atmung und somit häufig den Schlaf stören, gesehen 
werden.  In der augenärztlichen Untersuchung ist neben der Sehleistung auch 
die Untersuchung des Augenhintergrundes und des Augeninnendruckes 
notwendig - diese Probleme werden vom Patienten nicht selbst bemerkt, 
können aber zu einem Sehverlust bis hin zur Blindheit führen.

•	 Eine ganz wichtige regelmäßige Untersuchung – insbesondere bei MPS 
I, II, IV und VI ist die Kernspinuntersuchung (MRT) des Kopfes und des 
Überganges vom Kopf- zum Halsbereich. Zum einen wegen des möglichen 
gestörten Abflusses des Nervenwassers (Hydrocephalus), zum anderen 
wegen der möglichen Einengung und Schädigung des Rückenmarkes 
durch Ablagerungen im Gewebe um das Rückenmark herum (kraniozervikale 
Stenose). Ein MRT sollte in der Regel jährlich erfolgen, in Ausnahmen auch 
alle 2-3 Jahre. Es bietet sich an, gelegentlich die gesamte Wirbelsäule im MRT 
abzubilden, da somit auch Rückenmarkseinengungen im Bereich der unteren 
Wirbelsäule dargestellt werden, die ebenfalls zu Lähmungserscheinungen 
führen können. 

•	 Eine Untersuchung der hinteren Leitungsbahnen des Rückenmarkes 
(somatosensorisch evozierte Potentiale, SEP) kann einen ersten Hinweis auf eine 
Störung der Rückenmarksfunktion geben, ersetzt aber nicht die neurologische 
Untersuchung und das MRT.

Christina Lampe

Regelmäßige Untersuchungen bei MPS
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•	 Die Leber und die Milz sind bei 
MPS häufig vergrößert und zeigen 
in der Regel unter Therapie eine 
Normalisierung ihrer Größe. Mittels 
Ultraschall kann diese festgehalten 
werden. 

•	 Orthopädische Untersuchungen 
mit Röntgenaufnahmen der 
Wirbelsäule, der Hüftgelenke und 
(bei x-Beinen) der beiden Beine im 
Stehen können helfen, frühzeitig 
entweder mit orthopädischen 
Hilfsmitteln wie Korsetten, Orthesen, 
orthopädischen Schuhen, Ein-
lagen, usw. eine Linderung von 
Schmerzen und eine Stabilisierung 
zu erreichen oder die Indikation für 
eine operative Therapie zu stellen. 
Die Messung des Ausmaßes 
der Gelenkbeweglichkeit zeigt 
zudem, welche Gelenke besonders 
von Steifheit betroffen sind und 
besonders physiotherapeutisch 
trainiert werden müssen.

•	 Eine überaus wichtige 
Untersuchung ist zudem die 
Schlaflaboruntersuchung. Unter 
anderem durch die verengten 
Atemwege schnarchen viele MPS-
Patienten und haben nächtliche 
Atemaussetzer. Diese führen 
dann zu Tagesmüdigkeit, Konzen-
trationsstörungen und Unruhe/
Unwohlsein. Viele (auch sehr junge 
MPS Patienten) benötigen eine 
nächtliche Atemunterstützung. 
Diese muss dann im Verlauf 
natürlich ebenfalls regelmäßig 
kontrolliert werden.

•	 MPS I, II und VI Patienten können 
noch eine Besonderheit haben: 
das Karpaltunnelsyndrom, welches 

eigentlich eher bei Erwachsenen auftritt. Das Karpaltunnelsyndrom ist eine 
Einengung des Nevens der Hand (Nervus medianus), der für das Gefühl und 
die Bewegung der ersten drei Finger zuständig ist und in der Innenseite des 
Handgelenkes verläuft. Er kann dort durch Ablagerungen eingeengt werden, was 
zu einem Gefühlsverlust der Finger und zu deren Bewegungseinschränkung 
führt. Leider fehlen meist die typischen Symptome wie nächtliches Kribbeln 
der Hände. Durch eine Nervenleitgeschwindigkeitsmessung (NLG) kann 
dieses bestätigt werden und eine operative Therapie eingeleitet werden.

Patienten mit MPS III haben weniger körperliche Symptome als die anderen 
MPS Formen. Dennoch sollten o.g. regelmäßige Verlaufsuntersuchungen soweit 
möglich stattfinden. Ein jährliches MRT des Kopfes ist nicht unbedingt notwendig, 
da Rückenmarkseinengungen im Kopf-Halsbereich nicht so häufig sind wie bei 
den anderen MPS Formen. Das muss von Patient zu Patient entschieden werden. 
Wichtiger ist - neben der üblichen Anamnese und körperlichen Untersuchung - 
eine gute orthopädische Versorgung, um die Mobilität zu erhalten und Schmerzen 
zu verringern, HNO ärztliche Untersuchungen, eine gute Einstellung der möglichen 
Schlafprobleme, der möglichen Epilepsie, und der Kontrolle des Herzens. Bei 
Unruhe unklarer Ursache sollten immer eine organische Ursache und Schmerzen 
ausgeschlossen werden.

Ich kann sehr gut nachvollziehen, wie nervenaufreibend und lästig diese ständigen 
Verlaufskontrollen sind. Die Einführung der Therapien bei MPS (Enzymersatztherapie 
und Knochenmarkstransplantation) und die damit verbundenen regelmäßigen 
Kontrolluntersuchungen unter Therapie haben jedoch dazu geführt, dass 
tatsächlich viele Krankheitskomplikationen viel früher entdeckt und somit frühzeitig 
behandelbar sind. Letztlich geht es darum, mehr Lebensqualität für unsere 
Patienten zu erreichen und Komplikationen möglichst im Keim zu ersticken. 

Dr. Christina Lampe, HSK Wiesbaden

Da die MPS Erkrankung bei jedem Patienten individuell verläuft, ist eine strikte 
Aussage wann und wie oft welche Untersuchungen notwendig sind recht schwer 
zu treffen.  
Generell gilt aber, dass sich bei MPS I, II, IV, VI und VII

 6 monatige Kontrolluntersuchungen bewährt haben. Hierzu gehören:
- Anamnese
- Körperliche Untersuchung  (mit neurologischer Untersuchung)
- Blutdruck, Puls, Körpergewicht, Körpergröße
- Urinuntersuchung (Entzündungen, Ausscheidung von GAG)
- Blutuntersuchungen (Blutbild, Elektrolyte, Leber und Nierenwerte)
- EKG
- Lungenfunktionstestung (wenn möglich)
- 6-Minuten Gehtest (wenn möglich)
- SEP

Jährliche Kontrolluntersuchungen sollten folgendes beinhalten:
- Augenärztliche Untersuchung
- Ohrenärztliche Untersuchung
- Echokardiographie
- MRT des Kopfes und Kopf-Halsbereiches
- Orthopädische Untersuchung (mit Gelenkbeweglichkeitsmessung und    
 Röntgen)
- Ultraschall der Leber und Milz
- Schlaflaboruntersuchung 
- Zahnärztliche Untersuchung

Zusätzliche Untersuchungen:
- MRT der gesamten Wirbelsäule
- Nervenleitgeschwindigkeitsuntersuchung
- CT Untersuchung der Lunge (vor allem vor einer Operation)
- EEG bei Epilepsie

Bei MPS Patienten nach einer Knochenmarkstransplantation sollten ebenfalls die 
regelmäßigen Kontrolluntersuchungen im transplantierenden Zentrum stattfinden. 



Am 02. Januar 2014 haben Herr Prof. Maurizio Scarpa von der 
Universität Padua in Italien und ich an der Klinik für Kinder und 
Jugendliche der Dr. Horst Schmidt Klinik (HSK) in Wiesbaden ein 
Zentrum für seltene Erkrankungen eröffnet. 

Angefangen haben wir mit leeren und grauen Räumen, aber in Toplage: 
Erdgeschoss der Kinderklinik mit eigenem Flur, aber direkt neben der Kinder-
Notaufnahme und den Funktionsabteilungen. Und natürlich rollstuhlgerecht.  
Wir haben uns dann unser Zentrum eingerichtet:  gestrichen, Möbel besorgt, 
Telefone und Computer organisiert und was man sonst alles so benötigt 
(von Heftklammer bis Notizblock und Spitzer). Im März ist dann noch Melanie 
Plewka zu uns gestoßen - die gute Seele unseres Zentrums. Sie organisiert 
und terminiert unsere Patienten, präpariert und überwacht die Infusionen, 
macht Bestellungen, kurz: Sie organisiert uns!

Da die HSK schon seit längerem Erfahrung mit seltenen Erkrankungen hat, 
war der Einstieg für uns nicht ganz so schwer - im Gegenteil - wir sind 
sofort herzlich aufgenommen worden und waren direkt Teil des Kinderklinik-
Teams. Manfred Schwarz, der MPS erfahrene Neurochirurg ist ebenfalls 
ein Teil davon. Auch die anderen Fachabteilungen waren von Anfang 
an aufgeschlossen und kooperationsbereit. Mit den anderen Zentren in 
Deutschland sind wir ebenfalls in enger Kooperation bezüglich Diagnostik 
und fachlichem Austausch verbunden. 

Natürlich arbeiten wir eng mit der Brains For Brain Stiftung (www.brains4brain.
eu) zusammen, die Forschungsprojekte unterstützt, in denen versucht wird, 
die Gehirnbeteiligung bei seltenen Stoffwechselerkrankungen zu behandeln. 
Auch neue Medikamente und Therapien zur Behandlung von MPS werden 
im Rahmen klinischer Studien an unserem Zentrum angeboten. Wir nehmen 
an allen weltweiten Datenbanken und Registern bei MPS teil.

Unseren ersten (eigenen) Patienten haben wir dann bereits Ende Januar 
gesehen. Mittlerweile sind es viele Patienten geworden: stationäre, ambulante, 
ausländische, private, Kinder, Erwachsene, aus anderen Fachabteilungen...so 
dass wir bereits expandieren müssen.

Am 4. Februar 2015 werden wir unsere offizielle Eröffnungsfeier haben - jeder 
ist herzlich eingeladen! Und natürlich jederzeit sonst!

Prof. Maurizio Scarpa
Dr. med. Christina Lampe
Zentrum für seltene Erkrankungen (ZSE)
Klinik für Kinder und Jugendliche, Dr. Horst Schmidt Klinik (HSK)

Ludwig-Erhard-Str. 100
65199 Wiesbaden
Telefon Sekretariat: +49 (0) 611 43 2314 
E-mail: info-zse@hsk-wiesbaden.de
http://www.hsk-wiesbaden.de/abteilungen/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen.html

Christina Lampe

Ein neuer Anfang 

Anmerkung der Red.: 
Die ersten Österreicher waren natürlich 
auch schon da - und kommen wieder!
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Fredi Wiesbauer

MPS International Network Meeting
12./13. August 2014 / Costa do Sauipe, Brazil

Das Meeting verlief mit einigen 
Ausnahmen im üblichen Rahmen. 
Das Protokoll des letzten Treffens 
in Osaka wurde genehmigt, es gab 
keine Änderungen. Die Teilnehmerzahl  
dort war kleiner als zuletzt, weil viele 
Europäer den Weg nach Japan 
scheuten.

Nicht für alle war es eine Neuigkeit, aber 
offiziell gaben Barbara Wedehase aus 
den USA, Christine Lavery aus England 
und Kerstin Hawkins aus Kanada ihren 
Rücktritt bekannt. Das Netzwerk verliert 
damit drei der wichtigsten Personen 
aus der Führung.

Schon als zweiter Punkt kam die 
Zukunft des Netzwerks zur Diskussion. 
Und hier prallten die Meinungen 
erstaunlich hart aufeinander. Bislang 
hatte die englische MPS-Gesellschaft 
alle Unterlagen, alle Anfragen für 
Unterstützung, alle Adresslisten, etc. 
stets in ihrer Obhut. Die Protokolle, 
d.h. das Sekretariat, wurde von Kerstin 
Harkins aus Kanada seit fünf Jahren 
gemanagt.

Mit dem Rücktritt der drei Damen 
ist es möglich, die Struktur des 
Netzwerks einmal offen zu diskutieren 
und über allfällige Änderungen 
unvoreingenommen nachzudenken.
Das Sekretariat bzw. seine Arbeit kann 
nicht von einer Einzelperson gemanagt 
werden. Das bedingt also eine 
größere Organisation mit bezahlten 
Arbeitskräften. In Europa haben dies 
neben England auch Deutschland, 
Frankreich, Holland, und Österreich. In 
Asien sind dies Taiwan und teilweise 
Australien und Japan.

Es gibt einige Aspekte, die jetzt Lösungen brauchen: 

•	 Die Webseite ist nur rudimentär und könnte mehrere Ziele 
besser erreichen, wenn sie stets à jour wäre.

•	 Die Anfragen betroffener Familien (und die Antworten) werden 
nicht zentral behandelt, sondern in den einzelnen Ländern. Hier 
bleibt viel Knowhow liegen.

•	 Die gesamte Planung des Netzwerks ist momentan in den 
Händen der drei zurücktretenden Damen, auch hier fehlt es 
an Kontinuität.

•	 Alle Meetings – auch die großen – sollten zentral geplant 
werden, damit die Arbeit nicht jedes Mal von den lokalen Organisationen neu 
gemacht werden muss.

•	 Die effektiven Kosten sind nicht bekannt, da sie in den jeweiligen Budgets der 
Organisationen „verschwinden“. Ein Koordinator braucht schließlich einen Lohn, 
um seine Arbeit richtig machen zu können, jetzt wissen wir nicht einmal geschätzt 
den effektiven Zeitbedarf dafür!

•	 Die Patientenorganisationen sollen die Führung übernehmen bei den vielen 
Gentech-Trials, die bald beginnen und den betroffenen Patienten und Familien 
zu einem wohlüberlegten Entscheid verhelfen, wo sie mitmachen wollen und 
können. Vielleicht sollte das Netzwerk eine Art Patientenpool gründen, damit all 
die verschiedenen Natural History Studies überhaupt mit genügend Patienten 
gemacht werden können.

Die Idee von lokalen Treffen in den Zwischenjahren der Internationalen Treffen 
stieß auf Zustimmung. So könnten sich die asiatischen, die südamerikanischen 
und die europäischen Patientenorganisationen mit jeweils relativ kurzen Wegen 
treffen, Koordination und Kooperation wäre durch das Sekretariat gesichert.

Hanka aus Holland schlug vor, anlässlich der deutschen MPS-Konferenz ein 
Treffen zu organisieren, wo Ideen diskutiert und Entscheide vorgespurt werden 
sollen. Eine Gruppe mit Anne-Sophie (F), Carmen (D), Fer (UK; T), Fredi (CH), Hanka 
(NL), Mary (IR) und Michaela (A) bildete sich. Hanka schrieb noch am selben Abend 
einen Entwurf, der bis zum November diskutiert werden soll. 

Am Nachmittag wurden die Mitglieder des Netzwerks exklusiv über die letzten 
Ergebnisse der Forschung von Lysogene für MPS IIIA informiert. 
Die Vertreter der weiteren Firmen, Genzyme, BioMarin, Shire, Ultragenyx, PTC 
Therapeutics, Armagen und Green Cross sprachen über Bestehendes und 
Geplantes.  Für uns interessant ist die Tatsache, dass sich neben den etablierten  
großen Drei in der Szene auch einige Newcomer etablieren, die den Markt 
aufmischen möchten.
Brian Bigger orientierte über Genistein. Sein Versuch mit hohen Dosierungen ist 
noch nicht zu Ende, er benötigt noch mehr finanzielle Mittel.

Auch die Industrie möchte Kontinuität bei ihren Ansprechpartnern, sie möchte 
Richtlinien erstellt haben bezüglich Sponsoring, Zusammenarbeit und Mitsprache.

Am Ende des zweiten Tages wurde intensiv diskutiert, wie die unterschiedlichen 
Mentalitäten und Kulturen unter einen Hut zu bringen wären. Einige Mitglieder 
fühlen sich durch die anglo-amerikanische Führung gegängelt. Es liegt aber an 
uns allen, aus dieser Diskussion positive Schlüsse zu ziehen. Und diese danach 
auch umzusetzen.  Die beiden „Grand old Ladies“, Barbara und Christine, ziehen 
sich teilweise zurück, es liegt jetzt an uns, ihre Arbeit selber weiterzuführen.

MPS-PräsidentInnen aus aller Welt
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Der 13. Kongress für Mukopoly-
saccharidosen und verwandte 
lysosomale Speicherkrankheiten, der von 
der Brasilianischen MPS-Gesellschaft 
und vom Team von Prof. Dr. Roberto 
Giugliani  (Porto Alegre) organisiert 
worden war, fand vom 13. - 17. August 
2014 in Costa do Sauipe statt. 

Costa do Sauipe stellt ein riesiges Resort dar, 
das aus mehreren Hotels und Pensionen 
besteht. Es liegt 76 Kilometer nördlich von 
Salvador de Bahia, der Hauptstadt des 
Bundesstaates Bahia. Das Hotel, in dem 
der Kongress stattfand und wo auch die 
meisten Gäste wohnten, befindet sich ganz in 
Strandnähe. Wie auf den internationalen MPS-
Tagungen üblich, war das Programm sowohl 
für Ärzte und Wissenschaftler als auch für die 
betroffenen Familien ausgerichtet.

Die Gesamtzahl aller Teilnehmer betrug 
1036 (aus 43 Ländern!), 363 waren Patienten/
Familienmitglieder und 472 Ärzte und 
Wissenschaftler. Die übrigen Teilnehmer 
waren Helfer und Vertreter pharmazeutischer 
Firmen.

Alle auf dem Gebiet der lysosomalen Speicherkrankheiten bedeutsamen 
Wissenschaftler haben auf diesem Kongress Vorträge gehalten, zu nennen 
sind zum Beispiel John Hopwood (Adelaide, Australien),  Joseph Muenzer 
(North Carolina), Andrea Ballabio (Neapel), Andreas Gal (Hamburg), Elizabeth 
Neufeld (Los Angeles), Emil Kakkis (Novato, Kalifornien) und William Sly 
(Saint Louis).

Vor dem eigentlichen Kongress fanden zwei wichtige Konferenzen 
statt: Zum einen das internationale Treffen aller MPS-Gesellschaften 
und zum anderen das sogenannte Lysosomal Network Biology Meeting, 
eine rein wissenschaftliche Tagung von Experten auf dem Gebiet der 
lysosomalen Speicherkrankheiten.

Am Vormittag der eigentlichen Konferenz am 14. August fand eine 
gemeinsame Sitzung sowohl für Ärzte als auch Familien statt, für eine 
Simultan-Übersetzung  (englisch, spanisch, portugiesisch) standen 
Dolmetscher zur Verfügung. Zunächst gab Lorne Clarke aus Vancouver 
einen Überblick über den aktuellen Stand der Forschung auf dem Gebiet 
der Mukopolysaccharidosen und lysosomalen Speicherkrankheiten. 
Insbesondere betonte er in seiner Rede, dass wir noch wenig über die 
biologischen Zusammenhänge verstehen, die vom Gendefekt zu den 
Krankheits-Symptomen führen. In weiteren Vorträgen wurde darauf 
hingewiesen, dass die heute verfügbaren Behandlungsmöglichkeiten wie 
die Enzymersatz-Therapie nicht gleichermaßen für alle Organe wirksam 
sind: Insbesondere erreichen die über die Blutbahn zugeführten Enzyme 
kaum das Skelettsystem  (Shunji Tomatsu, Wilmington, USA) und das 
Zentralnervensystem auf Grund der Blut-Hirn-Schranke gar nicht (Mauricio 
Scarpa, Wiesbaden).
Die wissenschaftlichen Vorträge am Nachmittag waren dem Thema 
gewidmet, wie sich die Enzymersatztherapien im Langzeitverlauf bewährt 
haben: Insgesamt konnten die Ergebnisse der Zulassungsstudien 
bestätigt werden; aber nicht alle Komplikationen lassen sich durch die 
Enzymersatztherapie verhindern. Für die Familien wurde eine Einführung 
in zukünftige Behandlungsmöglichkeiten  gegeben: Die angesprochenen 
Therapieformen, insbesondere die Gentherapie, befinden sich jedoch 
vorwiegend noch im experimentellen Stadium und wurden bisher nur in 
Zellkulturen bzw. in Tiermodellen erprobt.
Das Thema der Gentherapie wurde am nächsten Tag auf der 
wissenschaftlichen Sitzung weiter erörtert, auch wurde diskutiert, auf 
welchem Wege die Blut-Hirn-Schranke überwunden werden kann. 
Ein wichtiges Thema war auch das Auftreten von Antikörpern, die 
die Wirksamkeit der Enzymersatztherapie negativ beeinflussen 
können. In Vorträgen am Nachmittag wurden aktuelle Befunde und 
Behandlungsmöglichkeiten bei anderen Speicherkrankheiten, 
wie zum Beispiel der Mukolipidose II und III, Mannosidose und der 
Metachromatischen Leukodystrophie, diskutiert.

Das Familienprogramm befasste sich unter anderem mit dem Thema, wie 
die Wirksamkeit einer Behandlung überprüft werden kann. Wichtig für 
diese Frage ist die Kenntnis des natürlichen Verlaufes einer bestimmten 
Krankheit, untersucht anhand einer großen Zahl von Patienten vor Beginn 
einer Therapie. Zunehmend werden auch biochemische Veränderungen 
im Blut bedeutsam, die unter einer Therapie zu beobachten sind und als 
„Biomarker“ bezeichnet werden. 
Weiterhin wurde über Experimente zur Wirksamkeit von Genistein, dem 
Extrakt aus Sojabohnen, berichtet: Die klinischen Studien an Sanfilippo-
Patienten haben noch keine eindeutigen Ergebnisse gezeigt; Brian Bigger 
berichtete, dass in Manchester auch biochemische Experimente mit hohen 

Michael Beck
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Dosen an Genistein in Zellkulturen durchgeführt werden.

Bezüglich der aktuellen und neuen Therapiemöglichkeiten 
sollte nicht vergessen werden, dass die MPS-Patienten 
zur Behebung von Komplikationen auch weiterhin 
Behandlungen, wie zum Beispiel Krankengymnastik, 
Operationen und nächtliche Beatmung benötigen. Dieses 
Thema wurde am nächsten Tag noch weiter fortgeführt 
und vertieft. Die Familientagung schloss mit Vorträgen zur 
psychischen Bewältigung einer chronischen Krankheit, wie 
es ja die Mukopolysaccharidosen darstellen.

Am Ende der wissenschaftlichen Sitzung standen Fragen zu 
aktuellen diagnostischen Verfahren, insbesondere wurden 
Methoden und zukünftige Perspektiven eines Neugeborenen-
Screening für lysosomale Speicherkrankheiten diskutiert.
Auch den Kindern wurde ein umfangreiches Programm 
angeboten, unter anderem der Besuch einer Schildkrötenfarm.

Zum Abschluss des 13. Internationalen MPS-Symposiums 
fand ein festlicher Gala-Abend mit einer Tanzeinlage, die die 
Kinder eingeübt hatten, einer (sehr lauten) Musik-Band und - 
nicht zu vergessen - einem köstlichen Buffet, statt.
Zusammenfassend gab der MPS-Kongress wieder 
Gelegenheit zum Gedankenaustausch zwischen Familien 

und Wissenschaftlern, es wurden neue Bekanntschaften 
geschlossen und auch die Erholung kam nicht zu kurz. Diese 
Konferenz bedeutete ein für alle - Ärzte, Wissenschaftler und 
Familien - großartiges, unvergessliches Erlebnis. 

Einen Rückblick auf die Tagung liefert die Internet-Seite: 
http://www.mps2014.com/new/
        
Prof. Dr. M. Beck

Life for MPS - Award 2014 ...
...Dr. Bryan Winchester

Die Preisträger auf dem Gebiet der Medizin der vergangenen Jahre : 
v.l.n.r.: Bryan Winchester, Elisabeth Neufeld, William Sly, John Hopwood, Michael Beck

2014 2006 2008
2010 2012

Total attendees: 1036
Families: 363
Scientists: 472
Volunteers: 51
Others: 150
Staff: 120

Abstracts: 219
Speakers: 81

Scientific sessions: 6
Family sessions: 6

Sattelite Symposia: 5 
Countries : 43

Michael Beck
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Eduard Paschke 

Neue Ideen für die Therapie von   Mukopolysaccharidosen 
Ein Bericht vom 13th International Symposium on Mucopolysaccharidoses and Related Diseases, Brasilien, 12. bis 17. August 2014  

Das diesjährige internationale MPS – Symposium fand im August, 
in Costa do Sauipe, einem Ferienresort nahe Salvador de Bahia, 
Brasilien, statt. Ein perfekter Veranstaltungsort unter Palmen, direkt an 
der atemberaubend schönen Atlantikküste, an dem fast 400 betroffene 
Familien und 500 Wissenschaftler aus 43 Ländern von den Veranstaltern 
und dem Hotelpersonal mit großer Herzlichkeit betreut wurden. 

Mehr als 80 durchwegs ausgezeichnete Vorträge für Wissenschaftler und 
betroffene Familien zeichneten ein umfassendes Bild des Wissensstandes, 
von Beiträgen zur klinischen und praktischen Betreuung der Patienten 
bis zur genetischen und biochemischen Grundlagenforschung. 

Zwei subjektiv ausgewählte Themenkreise daraus seien hier näher 
beschrieben:

•	 Das Lysosomale Netzwerk  – der neue Big Boss im Zellstoffwechsel?
•	 Die Gentherapie ist klinische Realität

1) Das Lysosomale Netzwerk  – der neue Big Boss im Zellstoffwechsel?

Der wissenschaftliche Teil begann 
bereits einen Tag vor der Eröffnung der 
Haupttagung mit einem „Lysosomal 
Biology Meeting“, auf dem rasch klar 
wurde, wie radikal sich das Wissen um 
Funktion und Aufgaben der Lysosomen 
in den letzten Jahren gewandelt hat. 
Die alte Vorstellung vom einfachen 
„Müllcontainer“ in dem unbrauchbar 
gewordene, kompliziert aufgebaute 
Makromoleküle gespeichert, zer-
kleinert und ihre Bausteine dem 
Zellstoffwechsel wieder verfügbar 
gemacht werden, gilt nicht mehr. 
Stattdessen hat man erkannt, dass 
Lysosomen Teil eines komplexen 
Membransystems (des „lysosomalen 
Netzwerks“) sind und erhebliche 
Bedeutung für den Energiehaushalt 
haben (Abb1). 
Große Anteile des Zellinhalts (z.B. 
Proteine im Cytosol, Energieträger wie 
Fett- und Kohlenhydratmoleküle oder 
Zellorganellen wie Mitochondrien) 
werden durch einen Vorgang abgebaut, 
der als „Autophagie“ (d.h. etwa „sich 
selbst aufessen“) bezeichnet wird.
Änderungen im Energiehaushalt 
der Zelle führen zur Freisetzung von 
Signalmolekülen, die Prozesse in 
Gang setzen in deren Folge ganze 

Regionen der Zelle oder ganze Zellorganellen von Membranen umschlossen 
werden. Diese Autophagosomen verschmelzen mit Lysosomen, in denen der 
Inhalt durch lysosomale Enzyme abgebaut wird und die Abbauprodukte ins 

Abbildung 1
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Eduard Paschke 

Neue Ideen für die Therapie von   Mukopolysaccharidosen 
Ein Bericht vom 13th International Symposium on Mucopolysaccharidoses and Related Diseases, Brasilien, 12. bis 17. August 2014  

Cytoplasma freigesetzt werden. An der 
Lysosomenmembran befindet sich ein 
Enzym (TORC1), das gemeinsam mit 
anderen Komponenten die Menge 
freigesetzter Abbauprodukte misst 
und je nach Ernährungszustand der 
Zellen den Energiestoffwechsel durch 
Anpassung der Aktivität von Genen 
oder Gengruppen steuert.
So werden etwa alle Gene, die für die 
Bildung lysosomaler Proteine (Enzyme, 
Transportproteine, Membranproteine) 
zuständig sind, durch ein Protein, 
den „Transkriptionsfaktor EB“ (TFEB), 
aktiviert. TFEB stimuliert außerdem 
die „Exocytose“, bei der die mit 
Speichermaterial gefüllten Lysosomen 
mit der Zellmembran verschmelzen und 
so ihren Inhalt aus der Zelle schleusen. 
Eine Aktivierung der Exocytose durch 
TFEB stellt somit einen Weg dar, wie 
man Speichermaterial im Rahmen 
einer Therapie aus der Zelle schleusen 
kann. 

Dieses Prinzip konnte von Andrea 
Ballabio aus Neapel in einer Studie 
erprobt werden, wo er in Mäusen mit M. 

Pompe oder in der Zellkultur gezüchteten Pompe-Muskelzellen die Wirkung einer 
vermehrten Bildung von TFEB auf die Speicherung von Glykogen untersuchte. Er 
fand eine Verminderung des gespeicherten Glykogens, verkleinerte Lysosomen 
und verringerte Anhäufung von Speichervakuolen. Nach Klärung von Fragen zu 
möglichen Nebenwirkungen hält er eine Anwendung dieses neuen Prinzips für 
die Therapie von LSDs und anderen Erkrankungen für aussichtsreich. 

Eine Stimulierung der Exocytose kann auch mit niedermolekularen Substanzen 
erreicht werden. ß-Cyclodextrin kann die Blut-Hirn-Schranke überwinden und so, 
nach Versuchen mit Tiermodellen für Morbus Niemann-Pick Typ C (NPC), die 
Exocytose stimulieren. Die Verabreichung von ß-Cyclodextrin an Patienten mit 
Morbus Niemann-Pick C in klinischen Versuchen in USA, Spanien und Brasilien 
führte zu einer Neuverteilung der gespeicherten Membranbausteine vom Gehirn 
in Blutzellen, vermutlich durch vermehrte spezifische Aufnahme von Exosomen,  
die durch ß-Cyclodextrin vermehrt im Blut vorhanden waren. 
Darüber hinaus zeigte sich, dass Störungen der Funktionen von zahlreichen 
Komponenten des lysosomalen Netzwerks bei häufigen neurodegenerativen 
Erkrankungen wie M. Parkinson, Alzheimer oder bei Amyotropher Latersklerose 
eine kausale Rolle spielen. Nach einer Schätzung von John Hopwood, Adelaide, 
Australien haben derartige „Lysosome-deficient Diseases“ („LDD“) eine Häufigkeit 
von etwa 1:100, d.h. sie sind etwa 50 mal häufiger als die lange bekannten 
Lysosomal Storage Diseases (LSD). 
Damit rückt die Grundlagenforschung über Störungen der Lysosomenfunktion 
ins Zentrum des Interesses der Medizin und der biomedizinischen Industrie. Es 
besteht begründete Hoffnung, dass damit ein gewaltiger Zuwachs an Wissen 
für eine Verbesserung vorhandender oder Entwicklung neuer Therapiekonzepte 
verbunden sein wird. 

2) Die Gentherapie ist klinische Realität

Neben diesen Themen aus der Grund-
lagenforschung wurde über viele neue 
Entwicklungen zur Therapie berichtet. 
Für Mukopolysaccharidosen haben 
sich die verschiedenen bekannten 
Strategien der Enzymersatztherapie  
(enzyme replacement therapy, ERT), 
der  Transplantation von Knochen-
markstammzellen (hematopoetic 
stem cell therapy, HSCT) und der 
Substratreduktionstherapie (SRT) 
prinzipiell bewährt.
Keine dieser Methoden allein erfüllt 
alle Anforderungen. 
Neben zahlreichen technischen 
Verbesserungen ist zu erwarten, dass 
durch Kombinationen der verfügbaren 
Methoden (z.B. HSCT+ERT  oder ERT + 
SRT) Fortschritte und Verbesserungen 
erzielt werden können.

Hauptaugenmerk war allerdings 
auf Methoden gerichtet, die die 
Therapie von Erkrankungen des 
Zentralnervensystems ermöglichen. 

Hier wurden speziell durch neue Verfahren der Gentherapie große Fortschritte 
erzielt. Grundsätzlich müssen dazu Kopien eines normalen Gens in ein 
Trägerpartikel, den sogenannten Vektor eingebaut werden, um zu garantieren, dass 
die therapeutischen Gene tatsächlich in der Lage sind, die Krankheitsursache zu 
beseitigen. Zwei unterschiedliche Grundstrategien, die „in-vivo“ oder  „ex-vivo“-
Methoden können dazu angewandt werden.

Bei der „In-vivo“ Therapie  (Abb. 2) werden Vektoren eingesetzt, die aus 
Adenoviren entwickelt wurden (adeno-associated vectors, AAV). Sie sind so 
verändert, dass sie zwar in Zellen eindringen und die therapeutische DNA in 
den Zellkern einschleusen, sich selbst aber nicht mehr vermehren können. Sie 

Gentherapie  in vivo

Injektion
ins Gewebe

Therapeutisches 
Gen

Injektion
ins Gewebe

Gen 
in AAV‐Vektor

verpackt

AAV‐Vektor entlässt 
das Gen  in die Zelle

Bildung und Sekretion 
des Enzyms

Copyright © LYSOGENE

Abb2

Abbildung 2
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den Zellkern einschleusen, sich selbst 
aber nicht mehr vermehren können. 
Sie sind speziell für Zelltypen mit 
langer Lebensdauer und geringer 
Teilungsaktivität, wie Nerven- oder 
Muskelzellen, geeignet. Es wird das für 
die Therapie nötige Gen, nicht aber der 
Virus-Anteil des Vektors in die Patienten-
DNA  eingebaut (Abb. 3). Damit kann 
die Gefahr einer unbeabsichtigten 
Aktivierung von Tumorwachstum 
minimiert werden, bei einer Zellteilung 
geht das therapeutisch wirksame Gen 
allerdings verloren. 

Ein derartiges in vivo-Konzept ist zurzeit 
für die Therapie von MPS IIIA unter der 
Leitung von M.Tardieu, Paris und der 
Firma Lysogene in Entwicklung. In 
präklinischen Versuchen mit MPS IIIA-
Mäusen konnte gezeigt werden, dass 
bei Injektion des Gens für Sulfamidase 
mit Hilfe eines adenoviralen Vektors 
die Aktivität des Enzyms im Gehirn 
ansteigt und die Glykosaminoglykan-
Speicherung abnimmt, ohne dass 
gefährliche Nebenwirkungen ent-
stehen. 
Seit 2012 wurden vier Patienten 
im Alter von zwei bis sechs Jahren 
durch einmalige Vektorinjektion 
ins Gehirn behandelt. Bei Be-
handlung mit Medikamenten gegen 
Abstoßungsreaktionen („immun-
suppresive Therapie“) zeigte sich 
bei allen Patienten ohne Anzeichen 
von Nebenwirkungen eine moderate 
Besserung neuropsychologischer 
Testergebnisse. 
Auch berichteten die Eltern über 
Verbesserungen im Verhalten, 
Schlafstörungen und der für die 
Krankheit typischen Hyperaktivität. 

Ein zweiter, verbesserter Vektor mit 
erhöhter Dosierung soll nun zwischen 
2015 und 2017 in einer multizentrischen 
Studie bei  zwölf Patienten an zwei 
bis drei Zentren in Europa und USA 
erprobt werden. 
Ein ähnlicher Versuch zur Gentherapie 
von MPS IIIA soll im 3. Quartal des 
Jahres 2015 in Spanien gestartet 
werden. 

Eine andere Strategie, derzeit im 
klinischen Zulassungsverfahren 
der Phase I/II wurde von G. Andria, 
Neapel, für MPS VI berichtet. Er 
entwickelte einen AAV-Vektor, der das 
therapeutische Gen spezifisch in die 
Leber dirigieren kann. Nach einmaliger 
Injektion fand er einen gleichmäßigen, 

Zellkern

Patienten‐DNA

Lentiviraler Vektor
Das therapeutische Gen wird 
Teil der DNA des Patienten, 

und bei der Zellteilung 
auf die Tochterzellen vererbt

Integrierend 
Nicht Integrierend 

Adeno‐assoziierter 
Viraler Vektor (AAV)
Kein Teil der DNA des 
Patienten, geht bei der 
Zellteilung verloren

Zwei Typen Viraler Vektoren
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über mindestens ein Jahr stabilen Anstieg der Enzymaktivität in der Leber, mit 
positiven Effekten auf die Ausscheidung von Glykosaminoglykanen, sowie auf 
Funktionen von Herz, Skelettmuskulatur bzw. den Knochenbau. Bei ähnlichem 
therapeutischem Effekt könnte eine solche Nutzung der Leber als „Enzymfabrik“ die 
Behandlungskosten im Vergleich zur EET mit gentechnisch erzeugter Arylsulfatase 
B drastisch reduzieren.

Schließlich wurde noch von ex-vivo Verfahren (Abb4) berichtet, bei denen 
Knochenmark-Stammzellen den Patienten entnommen und in Zellkultur mit einem 
Vektortyp behandelt werden, der in das genetische Material der Zellen integriert 
wird (Lentivirale Vektoren) (Abb3). Die Stammzellen werden in Zellkultur genetisch 
korrigiert und vermehrt und können dann in großer Menge dem Patienten wieder 
infundiert werden. 
Im Vergleich zur herkömmlichen Stammzelltransplantation besteht eine viel 



geringere Gefahr von Abstoßungsreaktionen, da keine immunologisch “fremden“ 
Stammzellen eingesetzt werden. Gleichzeitig können deutlich höhere Dosen 
an genetisch korrigierten Zellen angewandt werden. Das im Vergleich zur 
Verwendung von AAV-Vektoren höhere Risiko einer Entwicklung von Tumoren 
kann durch Verwendung spezieller, sich selbst inaktivierender Vektortypen 
minimiert werden. Nach erfolgreicher Anwendung dieses Prinzips bei nicht–
lysosomalen Erkrankungen, z.B. X-Adrenoleukodystrophie, wurde diese Methode im 
vergangenen Jahr bei drei präsymptomatischen Patienten mit Metachromatischer 
Leukodystrophie eingesetzt. Im Zeitraum von 7-21 Monaten zeigten die Patienten 
im Vergleich zu Geschwistern keine Zeichen eines Fortschreitens der Erkrankung. 
Klinische Versuche der Phase 1 sind für MPS I, II und VII mit unterschiedlichen 
Vektoren geplant.

Somit hat die Gentherapie das 
Stadium einer experimentellen 
Idee überwunden und ist in der  
klinischen Realität angekommen. 
Ihre Weiterentwicklung sollte mit 
großer Vorsicht und „realistischem 
Optimismus“ (B. Winchester, London) 
erfolgen. 

Katalin Komlosi

Geplante bzw. laufende Studien
Bericht vom MPS-Netzwerktreffen, Brasilien, 11. bis 12. August 2014  

Im Rahmen des  International Network Meetings stellten uns die 
Pharmafirmen, die sich mit MPS-Forschung beschäftigen, ihre aktuellen 
Ergebnisse bzw. Pipelines von zukünftigen Medikamenten vor. Dazu 
werde ich im folgenden einen kleinen Überblick geben:

Lysogene

Als erstes stellte sich die Firma Lysogene mit der MPS IIIA Gentherapie-Studie  
(SAF 301) vor. Ausführlich wurde über die Phase I/II Studie berichtet (safety trial, 
open label mono-centric study, four patients, from 2,7 - 6,6 years), in der es keinerlei 
unerwünschte Nebenwirkungen gab. Eine klare Aussage bzgl. der neurokognitiven 
Entwicklung der Patienten kann noch nicht gemacht werden, es wurden aber 
Verbesserungen der Schlafqualität und im Benehmen beobachtet.  Auch die für 
das dritte Quartal 2015 mit zwei oder drei Studienzentren in Europa und in Amerika 
und zwölf Kindern geplante klinische Studie SAF 302 wurde bekannt gegeben. In 
diese Studie sollen jüngere Kinder eingeschlossen werden, auch der verwendete 
Vektor soll verbessert werden. Lysogene plant außerdem eine Natural History 
Studie für MPS III. 
Diskutiert wurde über die Schwierigkeit, Patienten mit MPS IIIA im Alter unter 
vier Jahren zu identifizieren, um diesen eine Studienteilnahme zu ermöglichen. 
Lysogene plant daher eng mit den Patientenorganisationen zusammen zu arbeiten.  

Genzyme

Von Genzyme hörten wir über die neuesten MPS I Forschungsthemen: 
•	 Studie zur Anwendung von EET bei transplantierten MPS I-Patienten 

(Minnesota; 10 Patienten über 14 Jahre)
•	 Verlauf und Stand der Studie zur intrathecalen Laronidase-Verabreichung
•	 Systematische Studie durch die Beschreibungen von MPS I Geschwisterpaaren 

zur Untersuchung der Vorteile einer frühzeitigen Behandlung
Genzyme stellte auch sein „Humanitarian Programme“ sowie die „PAL-Awards“, 
einem globalen Programm zur Unterstützung von MPS Gesellschaften, vor.

BioMarin

BioMarin berichtete über die Forschung in MPS III, MPS IV und MPS VI. 
•	 Für MPS VI laufen sowohl die Natural History Study (121 Patienten, begonnen 

2003) als auch die klinische Studie mit Galsulfase weiter. Als Ergebnis sind 
Wachstumskurven für therapie-naive MPS VI-Patienten und für MPS VI-
Patienten unter EET schon verfügbar. 

Steckbrief Dr. Katalin Komlósi
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Promotion an der Universität Pécs, Ungarn. 
2008-2012: Ausbildung zum Facharzt für 
Kinderheilkunde
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Humangenetik
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Molekulargenetik am Institut für 
Medizinische Genetik der Universität Pécs 
Seit 2013 Janos Bolyai Stipendiatin der 
Ungarischen Akademie für Wissenschaften 
zum Thema „Hochdurchsatz-
Sequenzierung von unidentifizierten 
Neuromuskulären Erkrankungen”. 
2014: Campus Hungary Stipendiatin am 
Institut für Humangenetik Mainz. 

Wissenschaftliche Schwerpunkte: 
Neuromuskuläre Erkrankungen, 
Stoffwechselkrankheiten (Lysosomale 
Speichererkrankungen und 
Mitochondriopathien).
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•	 Für MPS IVA ist ab September 
2014 neben der laufenden 
klinischen Studie mit EET auch 
ein MPS IV Register geplant. 

•	 In der MPS IIIB Studie wird mithilfe 
von IGF-2 konjugiertem Enzym 
(NAGLU)  ein Weg zur direkten 
Verabreichung des Enzyms in das 
Zentralnervensystem gesucht. 

•	 Auch für die Neuronale Zeroid 
Lipofuszinose 3 (Batten disease) 
ist eine klinische Studie an der 
Kinderklinik in Hamburg geplant.

Shire 

Shire berichtete über die 
Forschungsergebnisse der intra-
thecalen Enzymgabe in MPS II: 
•	 Die Phase I/II Studie sei vollendet 

und die Phase III/IV Studie geplant
•	 In Zusammenarbeit mit der 

University of Minnesota ist sowohl 
eine Natural History Studie als 
auch eine Phase I/II Studie zur 
intrathecalen EET bei MPS IIIA 
im Laufen, momentan werden 
Patienten rekrutiert. 

Die Firma Shire plant auch bald die 
Ergebnisse zum natürlichen Verlauf 
von MPS IIIB zu veröffentlichen.

Ultragenyx

Professor Emil Kakkis stellte die Firma 
Ultragenyx und den fortgeschrittenen 
Stand der Studien zur MPS VII Therapie 
vor. Nach Vollendung des MPS VII 
international surveys zur Identifizierung 
von Patienten läuft aktuell die Phase II 
Studie, während die Phase III und die 
„Unter 5 Jahren” Studie für Ende 2014/
Anfang 2015 geplant ist. Momentan 
werden vier Patienten mit MPS VII mit 
EET behandelt.

Neuigkeiten brachten die zwei, bis jetzt kleinen Firmen, PTC-Bio aus New Jersey, 
USA und Green Cross aus Südkorea. 

PTC

PTC Bio ist eine Biotech-Firma, die durch die Ergebnisse der RNA Biologie neue 
Behandlungen für seltene Erkrankungen zu entwickeln hofft.  
Einer dieser Mechanismen ist das sogenannte „nonsense readthrough“, 
wobei Mutationen, die zu einem Kettenabbruch des Proteins führen durch die 
Transkriptionsmaschinerie durchgelesen und dadurch beseitigt werden. Dieses 
Durchlesen wird durch verschiedene kleine Moleküle ermöglicht.
Eine dieser Substanzen, Ataluren, wird in Duchenne Muskeldystrophie in einer 
Phase II Studie, in der Zystischen Fibrose in einer Phase III Studie schon verwendet. 
Auch für MPS I wird eine Phase II Studie geplant, da mehr als 60% der Patienten 
von einer nonsense Mutation betroffen sind.

Green Cross

Die Biotech-Firma Green Cross aus Südkorea hat ein alternatives Produkt, 
Idursulfase Beta (Hunterase®) zur EET für MPS II entwickelt. Das Medikament hat 
noch keine FDA-Zulassung, doch wird in Südkorea momentan gerade die Phase 
III Studie beendet. Nach der FDA-Zulassung ist eine internationale Anwendung 
des neuen Medikaments geplant.

Studien abseits von Firmen

Als weitere Studien wurden Forschungen vorgestellt, die nicht direkt von Firmen 
initiiert sind. So wurde von der im Sommer begonnenen Phase III Studie für 
die Anwendung von hohen Dosen von Genistein bei MPS IIIA Patienten an der  
Universität Manchester berichtet.
Auch eine Gentherapie mittels Knochenmarkstransplantation ist für MPS IIIA am 
Nationwide Children‘s Hospital in Columbus, Ohio, USA geplant.

1. Infusion von rhGUS 
für MPS VII 

am 16.10.2013

Bild:
Dr. Emil Kakkis, Ultragenyx, 

CEO: International MPS 
Network Meeting, 13. August, 

2014, Bahia, Brasilien
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Anna Prähofer

So ein Weltkongress...
 

So ein Weltkongress wirkt ganz anders, wenn man zum ersten Mal 
Teilnehmer ist und nicht nur begleitendes Kind oder Kinderbetreuer.
Nach einer 23-stündigen Reise nach Salvador de Bahia setzten wir zum 
allerersten Mal einen Fuß auf südamerikanischen Boden. Was für eine 
Aufregung! Brasilien. Das Land des Sambas. Das Land der Leidenschaft. 
Wir alle waren natürlich sehr gespannt, was uns hier auf der anderen 
Seite des Äquators erwarten würde. 

Etwa 75 km nördlich von Salvador, der Hauptstadt von Bahia, fand das 13. Internationale 
MPS-Symposium statt. Costa do Sauipe heißt das Paradies, wo wir in einem unglaublich 
großen und wunderschönen Resort untergebracht, und in das zu diesem Anlass über 
1000 Teilnehmer angereist waren. 
Der brasilianische Winter hat mit dem Europäischen nur eines gemeinsam: Die 
Sonne geht früh unter. So war es schon stockdunkel, als wir um ca. 21:00 Uhr 
bei 25˚C mit sieben Personen und mindestens genauso vielen Koffern in den 
Shuttlebus stiegen. 
Was mir sofort auffiel, war die unglaubliche Freundlichkeit des brasilianischen 
Volkes. Auf meinen Reisen habe ich bereits die einen oder anderen Brasilianer 
kennengelernt und habe mich sehr darauf gefreut einige Zeit in deren Land, von 
dem ich schon so viel Schönes gehört hatte, zu verbringen. 

Das Symposium selbst startete am Donnerstag, doch vorher fand neben dem 
Internationalen MPS-Network-Meeting an welchem MPS-PräsidentInnen aus aller 
Welt teilnahmen, auch eine rein wissenschaftliche Tagung für Experten im Bereich 
der lysosomalen Speicherkrankheiten statt.  Wir reisten schon am Wochenende 
an, denn Mama und Martin mussten am Montag bereits arbeiten und sollten 
bis dahin wieder fit sein. Wir hatten also Zeit, das Resort zu erkunden und erste 
Bekanntschaften mit den liebenswerten und lustigen Animateuren am Pool und 
mit unseren späteren Surflehrern am Strand zu machen.

Am Tag vor dem Network Meeting konnten wir Regina Próspero, die Brasilianische 
MPS-Präsidentin, ihren Mann und Amira, ihre „Voice“ die alles auf Englisch 
übersetzte, kennenlernen; wir verbrachten den Nachmittag mit ihnen. So wurden 
Erfahrungen unter MPS-Präsidentinnen, die beide auch betroffene Mütter sind, 
und allgemeine MPS-Neuigkeiten ausgetauscht. Bei „Aqua de coco“ im Schatten 
einer Palme war das ein sehr netter Austausch. Ein Herr, der auf einem Pferd mit 
zwei großen Körben voller frischer Kokosnüsse angeritten kam, schlug uns die 
Kokosnüsse mit einer Machete auf, reichte uns einen Strohhalm dazu, und wir 
konnten das Kokosnusswasser direkt aus der Kokosnuss trinken.

Die weit und noch weiter gereisten Familien trudelten nach und nach im 
wunderschönen Resort ein und langsam füllte sich nicht nur die Lobby, sondern 
auch der Strand und die Liegen am Pool mit „MPSlern“. Ich freute mich sehr, 
Bekannte wie Edi und Dagmar Paschke, Christina Lampe, Maurizio Scarpa, Shunji 
Tomatsu, Carmen und Vladimir Kunkel, Michaela Giel (MPS Deutschland), Alison 
Warwick aus London, Aidan aus Irland und die Wiesbauers aus der Schweiz wieder 

zu treffen. Wir hatten auch Gelegenheit 
neue Gesichter kennen zu lernen. Wie 
üblich dauerte es nicht lange, bis sich 
ein internationales Grüppchen an 
jungen Leuten gefunden hatte, das die 
ganze nächste Woche über sehr viele 
Gesprächsthemen und noch viel mehr 
zu lachen hatte. 
So verbrachten wir die Freizeit 
mit Schweden, Engländern, Iren, 
Holländern, Schweizern, Brasilianern, 
Australiern und vielen mehr. Es war 
ein fröhliches Miteinander und wieder 
einmal war es unglaublich toll zu sehen, 
wie verbunden wir alle doch durch 
MPS sind, und dass die MPS Familie 
nicht nur in Österreich eine Familie ist, 
sondern eine internationale. Obwohl - 
oder vielleicht auch gerade deswegen? 
- wir uns zwei Tage zuvor noch nicht 
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einmal gekannt hatten, konnte man 
uns abends nicht dazu bewegen 
doch einmal früher schlafen zu gehen. 
Es gab so viele Gemeinsamkeiten 
und Unterschiede, ob es persönliche 
Erfahrungen, Erfahrungen mit 
klinischen Studien oder die 
gemeinsame Leidenschaft für das 
Reisen war – die Gesprächsthemen 
gingen uns nie aus. 
Besonders begeistert hat mich 
wie schnell meine kleinen Brüder 
Johannes und Michael Freundschaft 
mit Sean aus Australien und André 
aus Brasilien geschlossen haben. Paul 
hat die Zeit, in der wir (Mama, Martin, 
Maria und ich) in den Vorträgen saßen,  
mit Ruben aus Holland verbracht, und 
so wurde fleißig Englisch geübt, ohne 
dass sie es wirklich bemerkt hätten.
 
Es war sehr spannend, verschiedene 
MPS-Familien und auch Präsi-
dentInnen der verschiedenen MPS-
Gesellschaften kennen zu lernen 
und beim gemeinsamen Mittag- 
oder Abendessen oder Ausflügen 
miteinander zu plaudern.

Besonders nett war der 
Samstagnachmittag an dem Arjan 
Meutgeert von der Holländischen MPS- 
Gesellschaft beschlossen hat, ein paar 
Kinder aus der Kinderbetreuung zu 
„befreien“, da sie sich ein bisschen 
gelangweilt haben. So sind wir 
gemeinsam mit sechs Kindern zum 
Sauipe Nautico - das war ein Bereich 
im Resort, den man in sieben Minuten 
mit dem Bus erreichte - gefahren, um 
dort Kajak zu fahren und den Flying 
Fox auszuprobieren. Die Kids hatten 
riesigen Spaß - und wir auch. 
Da das gesamte Resort aus sechs 
Hotels und mehreren Ferienwohnungen 
besteht, waren natürlich auch Urlauber 
dort. So dauerte es auch nicht lange 
bis wir Bekanntschaft mit einigen 
Brasilianern aus Rio und Sao Paulo 
oder auch Argentiniern aus Buenos 
Aires schlossen. Sie staunten natürlich 
nicht schlecht, denn sie hatten noch 
nie in ihrem Leben von MPS gehört, 
geschweige denn MPS-Patienten 
gesehen und waren sehr interessiert 
an der Stoffwechselerkrankung. In 
unserer Freizeit  verabredeten wir 
uns öfter mit ihnen, um es uns lustig 
zu machen. Ob nachmittags zum 
Volleyball spielen oder abends zum 
Sambatanzen oder Quatschen an 
der Bar – wir haben die Zeit mit ihnen 
genossen. Vor allem drei Geschwister 

in meinem Alter (wir nannten sie liebevoll 
„Japbrasilians“, weil sie gebürtige Brasilianer mit 
japanischen Großeltern sind) waren sehr angetan 
von Aidan aus Irland und Maria – sie waren 
begeistert von deren Lebenseinstellung und haben 
mir mehrmals gesagt, wie sehr sie es genießen, 
Zeit mit uns allen zu verbringen. „You made a very 
big change in our lifes“ sagten sie, nachdem sie 
sich mit dem neu erlernten österreichischen „Pfiati“ 
von uns verabschiedet haben. 
Es ist immer wieder schön zu erleben, wie MPS 
die Lebenseinstellung von gesunden Menschen 
ändern kann. Ich kenne dieses Phänomen selbst 

– wie oft hat mich ein Blick auf Marias Leben, ihre 
Lebensfreude und das Gottvertrauen mit dem 
sie durch die Welt geht,  schon nachdenklich 
gestimmt und mich immer wieder aufs Neue 
gelehrt, die Kleinigkeiten im Leben einfach mehr 
zu schätzen? Und so freue ich mich immer, wenn 
ich merke, dass Maria oder andere MPS-Patienten 
Veränderung in einem Leben bewirken können.

Die bereits erwähnten Animateure am Pool 
schenkten uns ihre gesamte Aufmerksamkeit, 
sobald wir uns unsere Liegen zurechtmachten. 
Bald kannten wir uns alle beim Namen, unsere 
Mama wurde liebevoll „Mamãe“ genannt und wir 
wurden anderen Gästen als die „wunderbaren 
Österreicher“ vorgestellt.
 
Jedes Jahr sehe bzw. erlebe ich selbst, wie viel Arbeit 
es bedeutet, eine Tagung (oder Therapiewoche) 
vorzubereiten, obwohl die Teilnehmerzahl in 
Österreich vergleichsweise nicht hoch ist. Einen 
Weltkongress mit so vielen Menschen und einem 
unglaublich vielfältigen Programm zu organisieren, 
scheint mir unvorstellbar!

Die Begrüßungsveranstaltung wurde für alle 
Teilnehmer gemeinsam im großen Saal abgehalten. 
Das war ein Anblick! Unzählige Zuhörer und 
ein Komitee von  Wissenschaftlern und MPS-
Präsidentinnen auf der Bühne...
Nach einem kurzen Überblick zum 
Organisatorischen und zu den Teilnehmern, ging 
es mit dem ersten Vortrag von Lorne Clark über 
neueste Erkenntnisse in der Forschung weiter. Sein 
Thema fand ich besonders interessant, denn es 
ging darum, was wir alles noch nicht wissen!
Es war das erste Mal, dass ich bei einem 
Weltkongress aktiv als Teilnehmerin und nicht 
nur zur Kinderbetreuung dabei war. So war es für 
mich ziemlich aufregend, mit meinem Headset 
für die Synchronübersetzung ins Englische 
in diesem großen Saal mitten unter Familien, 
Wissenschaftlern und Ärzten zu sitzen und den 
interessanten Vorträgen zu lauschen. Anfangs 
schrieb ich noch mit wie eine Wilde, um ja nichts zu 
vergessen, doch mit der Zeit bekam ich ins Gefühl, 
wie viele Notizen ich wirklich machen musste. Bei 
manchen Vorträgen habe ich auch total vergessen, 
etwas aufzuschreiben, weil es so interessant war 
zuzuhören. Ob Enzymersatztherapie, Gentherapie, 
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das Problem Blut-Hirn-Schranke oder Beinkorrektur – 
man konnte so viel Neues lernen.

Während wir nach der „Opening Ceremony“ in der 
Mittagspause waren, wurde der große Saal durch 
eine Wand getrennt, und es wurden zwei getrennte 
Vortragssäle für den Nachmittag vorbereitet. Ab 
dann lief das wissenschaftliche Symposium parallel 
zum Familienprogramm, an dem wir in erster Linie 
teilnahmen. Mama wechselte manchmal zu den Ärzten, 
wenn sie „drüben“ etwas Besonderes interessierte.  Im 
Familienprogramm wurde vor allem über die neuesten  
Operations- und Therapiemöglichkeiten gesprochen. Es 
gab aber auch Berichte über persönliche Erfahrungen 
von Betroffenen oder deren Familien. Insgesamt war 
es sehr spannend, den Ärzten, Eltern und Betroffenen 
zuzuhören und somit auf den neuesten Wissensstand 
gebracht zu werden. 

In den Mittagspausen gingen wir einen Happen essen, 
und ich nutzte mit meinen neuen schwedischen 
Freunden Karl und Rasmus - beide Patienten mit MPS 
II - und Aidan aus Irland, MPS IVA, die freie Stunde, um 
uns am Pool wieder aufzuwärmen – die Vortragssäle 
waren so stark gekühlt, dass wir in Pullovern und langen 
Hosen eingepackt zuhörten. 
Klimaanlagen! Etwas, das unsereins schwer verstehen 
kann. Nicht die Klimaanlagen selbst, über deren 
Erfindung wir ja ansich froh sind, sondern über das 
Phänomen, dass Räume bei hochsommerlichen 
Außentemperaturen auf winterliche Innentemperaturen 
heruntergekühlt werden! Wir haben richtig gefroren, 
doch auch das haben wir überstanden.
 
Was mir noch sehr gut gefiel, war die Rememberance 
Ceremony bei der alle Teilnehmer dabei waren. Begleitet 
von den Capoiristas Denny, Daniel und Jef (Männer, die 
die brasilianische Kampfsportart Capoeira beherrschen), 
Trommlern und den wunderschönen Blumenmädchen 
Lucila und Deisy,  machten wir uns wie in einer Prozession 
auf den Weg vom Hotelgarten zum Strand. Es wurde 
gesungen und getanzt. Am Strand wartete ein kleines 
Boot mit einem Korb. Jeder bekam eine weiße Rose, die 
man verbunden mit einem Wunsch oder Gedanken, den 
man vorher zu Papier gebracht hat, in den Korb legen 
konnte. Zwei kräftige Brasilianer kämpften sich durch 
die starken Wellen hinaus auf´s Meer, wo sie die Körbe 
den Fluten „übergaben“. Als besonders schönes Zeichen 
wurde in Erinnerung an unsere bereits verstorbenen MPS-
Patienten, eine junge Schildkröte in den Sand gesetzt,  und 
wir alle sahen zu wie sie langsam und zielstrebig ins Meer 
kroch. Die Zeremonie war sehr beeindruckend! Besonders 
schön fand ich, dass nicht nur die Familien, sondern 
auch die Ärzte, Wissenschaftler, Pharmavertreter und alle 
Helfer teilnahmen. Dieses gemeinsame Erlebnis war total 
berührend!
 
Am letzten Abend wurde der Kongress mit einem 
eleganten Galaabend im großen Saal abgeschlossen. 
Vor dem Essen wurde der „Life for MPS Award“ vergeben. 
Preisträgerin war Virginia Tsai aus Taiwan und auch die 
scheidende Kirsten Harkins aus Kanada wurde noch 
ausgezeichnet.

Die Kinder haben während der 
Kinderbetreuung eine Geschichte 
in Form eines Tanzes eingeübt und 
vorgeführt – besonders stolz war ich, 
dass mein kleiner Bruder Johannes 
die Geschichte vorher auf Englisch 
erzählen durfte, damit auch die 
ausländischen Teilnehmer verstanden 
worum es ging - vor einem Publikum 
von 1000 Menschen! 
Die Kinder haben mit ihren Tänzen 
viel Stimmung in die Bude gebracht 
und diese Stimmung hielt dann 
auch für viele Stunden an! Nachdem 
wir viel zu viel vom leckeren Buffet 
gegessen hatten, tanzten wir alle weiter. 
Wiederum nicht nur Familien, sondern 
alle gemeinsam, auch die Ärzte und 
Wissenschaftler. Wir alle genossen 
den letzten Abend so sehr, dass uns 
gar nicht auffiel, dass es schon so spät 
war, als die Band sich verabschiedete. 

In dieser kurzen Zeit haben wir so 
viele interessante und besondere 
Menschen kennengelernt! Ich freue 
mich sehr auf ein Wiedersehen beim 
nächsten MPS-Weltkongress 2016 in 
Bonn – bleibt uns nur zu hoffen, dass 
dort auch die Sonne so schön für uns 
scheint und uns die Sonnenaufgänge 
am Meer nicht zu sehr fehlen.  
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Besonders berührt hat mich der 
Vortrag von Mark Dant, dem Vater 
von Ryan Dant, MPS I, aus Texas. Er 
sprach zu dem Thema „Intrathecal 
Enzyme Replacement Therapy for 
MPS I. One person´s experience“. 
und  von all den „Heroes“, die er 
in den Kindern, aber auch in den 
Wissenschaftlern sieht. Für mich 
ist auch er selbst ein wahrer Held!

Zunächst erzählte er von dem Schock, 
den auch viele andere Eltern erlebten, 
als ihre Kinder mit MPS diagnostiziert 
wurden und davon, wie er damit umging. 

Als Jeanne und Mark Dant erfuhren, 
dass ihr einziger Sohn Ryan an 
Mukopolysaccharidose Typ 1 leidet, 
empfanden sie, dass das die doppelte 
Dosis an schlechten Neuigkeiten war, 
die Eltern jemals zu hören erwarteten. 
Die schlechte Nachricht war nämlich 
nicht nur, dass ihr dreijähriger Sohn 
eine Lebenserwartung von nur zehn 
Jahren hätte und zu erwarten wäre, 
dass sie mitansehen müssten, wie der 
Gesundheitszustand ihres Sohnes 
immer schlechter und seine Schmerzen 
immer mehr werden würden. Das 
Schlimmste war auch nicht, dass es 
keine Therapie gab, sondern, dass 
es nicht einmal die Aussicht auf eine 
Behandlung in mehreren Jahren gab, da 
MPS I so selten ist. Auch wenn es jemals 
eine Chance geben sollte, würde Ryan 
davon nicht mehr profitieren. Ihre einzigen 
Optionen waren daher, entweder das 
Unumgängliche zu akzeptieren oder 
das Unzähmbare zu bekämpfen. Sie 
entschieden sich für den Kampf…

Weil sie wussten, dass egal welche 
Therapie oder Forschung das Leben 
ihres Sohnes retten sollte, dies finanziert 
werden müsste, begannen sie Geld 
zu sammeln. Ihre erste Aktion, ein 
Kuchenverkauf, brachte $ 342,-- und 
damit war die „Ryan Foundation“ 
geboren. Mithilfe von Freunden, 

Bekannten und Nachbarn wurden aus Kuchenverkäufen Golfturniere, Fischturniere 
und Tombolas. Durch die Aufmerksamkeit lokaler und nationaler Medien erhielt die 
Stiftung $ 200.000,- von einem einzelnen Spender. 

Der zweite Teil ihres Plans war eine Forschungsarbeit zu finden, die zu einer Therapie 
für MPS I führen könnte. Dieser Teil des Plans führte Familie Dant zu Dr. Emil Kakkis 
an die UCLA (University of California, Los Angeles). Dr. Kakkis forschte dort nach einer 
Behandlungsmöglichkeit, doch mangelte es ihm an finanzieller Unterstützung. Diese 
kam also nun von der Ryan Foundation und Dr. Kakkis konnte seine Arbeit mit seinem 
kleinen Team weiterführen. 

Wie jedes Kind wollte Ryan der Beste sein in allem was er tat, auch in jedem Sport,  
den er ausübte. Doch als die Krankheit sich über seinen Körper ausbreitete, wurden 
all diese Träume von einem einzigen Wunsch ersetzt: ein normales Kind zu sein. Als 
er neun Jahre alt war, hörte er auf, über übliche Kinderträume, wie zur High School zu 
gehen, den Führerschein zu machen oder sogar das Erwachsenwerden, zu sprechen. 
Ryans Körper hatte begonnen, ihm zu sagen was seine Zukunft sein würde. 

Doch durch die Therapie (Aldurazyme), die durch die Unterstützung der Ryan 
Foundation von Dr. Emil Kakkis an der UCLA (LA BioMed) entwickelt wurde, konnte 
er die meisten der durch MPS I verlorenen Fähigkeiten wieder zurückgewinnen. Er 
war einer der Teilnehmer in der ersten Studie zu Aldurazyme, und seit seiner ersten 
Infusion am 13. Feburar 1998 erhält er wöchentlich über vier Stunden seine intravenöse 
Infusion. Damit ist er nun der am längsten mit Aldurazyme behandelte Mensch auf der 
Welt. Seit 2003 erhält Ryan Heimtherapie, was viele Stunden im Krankenhaus erspart. 

So vergingen die Jahre und Ryan begann wieder von der Zukunft zu träumen. 
Trotz schulischer Schwierigkeiten an der High School begann er sein Studium am 
Brookhaven Junior College in Dallas – bis MPS seine Träume wieder einmal bedrohte. 
Die Blut-Hirn-Schranke, des Körpers natürliches System, welches das Gehirn sehr aktiv 
vor vielen bakteriellen Infektionen schützt, hielt leider auch Aldurazyme davon ab, über 
das Blut in das Gehirn und die Wirbelsäule zu gelangen. 

Die Tatsache, dass Ryans Gehirn weiterhin die Glykosaminoglykane (GAGs) speichert, 
wurde durch Probleme mit dem Kurzzeitgedächtnis ersichtlich. 
Mark erzählte von einer Situation: Sein Sohn lernte den ganzen Sonntag lang 
verschiedene Gesteinsarten und beherrschte den Stoff für die Prüfung am nächsten Tag 
perfekt. Am darauffolgenden Abend fragten ihn seine Eltern wie die Prüfung gelaufen 
sei, Ryan stand traurig vor ihnen und sagte nur: „Als ich dort war, konnte ich mich an 
keinen einzigen Namen erinnern.“ Mark brachte folgenden Vergleich: „Wenn du zu 
Hause deinen Rasen mähst, gehst du tagelang daran vorbei und denkst dir nichts. 
Doch plötzlich kommt ein Tag, an dem das Gras wieder lang ist und du dich wunderst, 
wann das Gras so gewachsen sei, weil du es gar nicht bemerkt hast.“ Genauso ging 
es ihnen mit Ryan – im Alltag bemerkten sie kaum, dass sein Gedächtnis abbaute, da 
es so schleichend passierte, doch eines Tages wurde es ihnen ganz schlagartig klar.
Eine Zukunft am College würde unmöglich werden, wenn Ryan Erlerntes einfach 
wieder vergessen würde. 

Dr. Emil Kakkis hatte inzwischen begonnen, an Therapien für andere MPS-Erkrankungen 
zu forschen, doch seine Nachfolgerin Dr. Patricia Dickson bewies, dass sie ebenso 
engagiert ist. Die Partnerschaft zwischen der Ryan Foundation und dem LA BioMed 
bestand weiterhin, und mit der Hilfe von vielen Freunden und privaten Spendern 
konnten $ 2 mio aufgebracht werden um Wissenschaftlern an der UCLA zu helfen, 
Therapien für MPS I zu entwickeln. Dr. Dickson´s Team,  leistete mit der Unterstützung 
der Ryan Foundation (und auch anderen Spendern) Pionierarbeit bei der Entwicklung 
der Intrathecal-Therapie für MPS I. Bei dieser Therapie wird das Medikament direkt ins 
Rückenmark injiziert, sodass es auch das Gehirn erreichen kann. 
Patienten begannen nach Harbor zu reisen, um diese neue Therapie zu beginnen. 
Dr. Dickson schloss eine Partnerschaft mit Ärzten aus dem Oakland Children´s 

Vortrag von Mark Dant, zusammengefasst von Anna Prähofer

Intrathecal Enzyme Replacement Therapy 
for MPS I :  „One person´s experience“
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Hospital und der University of Minnesota, 
welche die Testergebnisse für die 
Studienpatienten ausarbeiten würden. 
Die Studie läuft weiterhin und die Ryan 
Foundation übernimmt weiterhin alle 
Reisekosten der Studienteilnehmer und 
ihrer Eltern für die zahlreichen Reisen 
dorthin.
Ryan war die erste Testperson. Im Alter 
von 21 Jahren erhielt er im Mai, Juni 
und Juli 2012 die ersten drei Injektionen 
von Aldurazyme ins Rückenmark, seither 
bekommt er die Injektionen im Rhythmus 
von drei Monaten, bislang elf an der 
Zahl. Mark Dant zeigte ein Video von 
der Behandlung seines Sohnes, sodass 
wir das ganze Procedere mitverfolgen 
konnten. 

Die positiven Ergebnisse sind messbar, 
bestimmte Gehirnregionen haben sich 
verändert. Besonders auffallend ist aber 
eine Verbesserung beim Hopkins Verbal 
Learning Test – Revised TM. Dabei geht 
es darum, eine Anzahl von Wörtern 
nach dreimaliger Präsentation aus 
dem Gedächtnis wiederzugeben. Ryan 
schaffte eine Verbesserung von 57% 
bei der unmittelbaren Wiedergabe und 
sogar 107% bei der Wiedergabe mit 20 
Minuten Verzögerung! 

Im Dezember konnte sein Sohn das 
Junior College erfolgreich abschließen 
und im Jänner ging er an die Universität 
nach Louisville, wo er ein vierjähriges 
College begann. Schon im Mai hatte er 
die ersten drei Kurse mit den Noten B 
und A abgeschlossen.
Ja, Ryan ist ein stattlicher junger 
Mann geworden, und es war eine 
Freude zu sehen wie gut es ihm geht, 
aber auch wie dankbar er für diese 
Therapiemöglichkeiten ist, die sein 
Leben grundlegend verändert haben. 

Seine Eltern haben den Kopf nicht in 
den Sand gesteckt und durch ihren 
unermüdlichen Einsatz Großartiges 
bewirkt, ja Unmögliches möglich 
gemacht. Die Intrathecal-Therapie hat 
Ryans Zukunft einmal mehr verändert – 
jetzt kann er wieder träumen!

Wer mehr über die unglaubliche 
Geschichte dieser Familie lesen möchte, 
den möchte ich auf die Website der 
Ryan Foundation verweisen: 
http://ryanfoundation.net 

ALLES AUS EINER HAND: 

Wir sind Komplettanbieter im 
Bereich Gebäudedämmung, 
Trockenausbau und Verputz.
Ob Neu- oder Altbau, ob 
Leicht- oder Massivbau, 
wir bieten Ihnen Wärme-
dämmung sowie Ausbau-
möglichkeiten für alle 
Bereiche. Von der Fassade 
über den Keller zum 
Wohnraum bis hin zum 
Dachboden.
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Die diesjährige Jahrestagung der SSIEM fand in Innsbruck statt 
und war für Tirol der größte Kongress dieses Jahres. Es nahmen 
2400 Teilnehmer aus 73 Staaten daran teil. 
Nachdem die neu entwickelte Enzymersatztherapie für die 
Mukopolysaccharidosen Typ IVA (Morquio A) in Form des 
rekombinant hergestellten Enzyms N-Acetylgalaktosamin-6-
Sulfatase (GALNS) unter dem Namen VIMIZIM® (elosulfase alfa) 
in diesem Jahre zunächst im Februar durch die FDA (USA), im 
April durch die EMA (Europa) und im Juli 2014 schließlich durch 
die kanadische Gesundheitsbehörde zugelassen wurde, nahm 
BIOMARIN diese Zulassungen zum Anlass, die neue Therapie 
im Rahmen eines Satellitensymposiums beim Europäischen 
Stoffwechselkongress der internationalen Fachwelt vorzustellen. 
Ich hatte die Einladung erhalten, als Österreicherin dort die 
Einführung machen zu dürfen.

Nach einer Vorstellung, was denn Mukopolysaccharidosen im Allgemeinen 
und Morquio A im Besonderen sind und welche gesundheitlichen 
Probleme dabei auftreten können, wurde das Konzept der EET erklärt und 
in welcher Weise der medizinische Nutzen nachgewiesen werden könne. 
Daher habe ich zunächst erklären müssen, was ein 6-Minuten-Gehtest, ein 
3-Minuten-Stiegensteigtest ist, wie die Atemfunktionstests aussehen und 
welche Kriterien im MorCAP (einem klinischen Fragebogen über Morquio 
A-Patienten) und im Morquio A Registry (einem Fragebogen, der von 
Patienten ausgefüllt wird) abgefragt wurden. Die Erkrankung selbst ist sehr 
selten, wenn auch regional recht unterschiedlich: in Nord-Irland kommt 
ein erkranktes Neugeborenes auf 76.000 Neugeborene, in Australien ist 
es nur eines von 640.000 Neugeborenen. Trotzdem ist es gelungen, in 
die Befragungen über Morquio A über 320 Patienten einzubeziehen, was 
eine relativ große Zahl ist und die Erkenntnisse über Morquio A wesentlich 
vermehren konnte.

Ausdauer und Mobilität

Ein großes Thema bei Morquio-Patienten 
ist die Ausdauer und Mobilität, zwei Dinge, 
die zunehmend mehr in den Fokus des 
Interesses rücken. Für die Patienten ist 
entscheidend, ob sie sich selbst waschen, 
pflegen und anziehen können, ob sie essen 
und trinken können und im Haushalt die 
alltäglichen Dinge  bewältigen können, sowie 
gegebenfalls das Haus verlassen können, um 
ein Transportmittel zu erreichen. 
So konnte gezeigt werden, dass, je nach 
Erhebungskollektiv, 19 – 24 % eine Gehhilfe 
benötigen und 31 – 45 % auf einen Rollstuhl 
angewiesen sind. Die Beurteilung durch 
die Patienten selbst ist für die einzelnen 
Altersstufen unterschiedlich, doch insgesamt 
beunruhigend. Während erwachsene Patienten 
eine deutliche Einbuße der Lebensqualität 
erkennen, wenn sie ausschließlich auf den 
Rollstuhl angewiesen sind (sie wird nahezu 
ähnlich schlecht eingeschätzt, wie von 
Patienten mit multipler Sklerose, die dauerhaft 
pflegebedürftig geworden sind), beurteilen 
kindliche und jugendliche Patienten mit 
Morquio A diese Situation noch gravierender, 
sie beurteilen diese Situation schlimmer als 
tot zu sein! 

Wenn die EET eine Verbesserung der 
6-Minuten-Gehtests oder 3-Minuten-
Stiegensteigtests zeigt oder eine verbesserte 
Lungenfunktion, dann sind dies Parameter, 
wie sie im medizinischen Bereich messbar 
und anerkannt sind. 
Die eigentliche Bedeutung für die Patienten 
liegt jedoch in der Fähigkeit, dadurch 
verbesserte Voraussetzungen zu haben um 
den Alltag besser zu bewältigen, was sich in 
einer höheren Lebensqualität niederschlägt. 
Während der klinischen Studie zur 
Enzymersatztherapie (EET) wurde daher auch 
mittels Fragebogen die gesundheitsbezogene 
Lebensqualität (health-related quality of life) 
miterfasst. 
An dieser Stelle sei Maria Prähofer ganz 
herzlich gedankt, dass sie durch Fotos von 
sich ermöglichte, im Vortrag die einzelnen 
Situationen im Alltag und während der Studie 
anschaulich zu illustrieren, die durch die Fotos 
dokumentierten Situationen sind bei den 
Zuhörern sehr gut angenommen worden.

(EET)
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Der natürliche Krankheitsverlauf von 
Mukopolysaccharidosen Typ IVA (Morquio A)

Dr. Simon Jones, Kinderarzt und Spezialist für angeborene 
Stoffwechselerkrankungen im St. Mary´s Hospital in 
Manchester, UK, berichtete in seinem Vortrag über die 
Auswertung der Studienergebnisse von den beiden 
Untersuchungen an 325 bzw. 326 Morquio-Patienten 
aus Sicht der Ärzte (MorCAP) und Patienten (International 
Morquio A Registry). Zu den bekannten Skelettproblemen 
gehören der verkürzte Rumpf und dadurch verursachter 
Minderwuchs, Veränderungen der Knie, der Wirbelsäule, des 
Brustkorbs, der Beine, Hüften und Knöchel. Einerseits sind es 
laxe, überbewegliche Gelenke, andererseits steife Gelenke 
und Gelenksschmerzen bei den Patienten. Diese Probleme 
sind bei weitgehend 80 – 90 % der Patienten nachweisbar. 
Es gibt aber auch zahlreiche Veränderungen, die nichts mit 
dem Skelett zu tun haben, wie in erster Linie Mittel- und 
Innenohrprobleme (in 77%), Zahnprobleme (in 68%), Lungen- 
und Herzprobleme (58 bzw. 43%), Probleme mit dem 
Nervensystem (51 %, dabei sicherlich auch stark verursacht 
durch die Instabilität der Halswirbelsäule am kraniozervikalen 
Übergang). Deutlich weniger sind es eine Vergrößerung 
der Leber (26%), Milz (17%) oder Magendarmprobleme 
(15%). Es war auch ein Ergebnis der Studie, dass 71% der 
erwachsenen Patienten mit ihrer Körperlänge unterhalb der 
dritten Perzentile lagen, großteils sogar unter 120 cm. Auch 
wenn die Körperlänge ein Messpunkt der Studie war, ist 
eine Ankurbelung des Körperwachstums bei Erwachsenen 
nicht in wenigen Monaten zu erwarten und daher auch im 
Studienverlauf nicht wesentlich verändert gewesen.

Klinische Studie über VIMIZIM® (elosulfase alfa) 
und Management Guidelines

Schließlich präsentierte Dr. Christian Hendriksz vom Salford 
Royal NHS-Foundation Trust in Manchester, UK, die 
Ergebnisse der Studie. Chris ist spezialisiert auf erwachsene 
Patienten mit lysosomalen Erkrankungen und leitete die 
Studie für die EET für MPS IVA. Er konnte darstellen, dass 
die im Verlauf der Studie getestete zweiwöchig verabreichte 
Enzymgabe den gleichen Effekt zeigte wie die Placebogruppe 
und nur die wöchentliche Verabreichung positive Wirkungen 
erkennen ließ. Die eindeutig nachweisbare Wirkung war in 
der Verbesserung des 6-Minuten-Gehtests zu erkennen, 
welcher wie bereits ausgeführt, vielleicht nicht sinnvoll 
erscheint im Sinne, was haben Patienten davon, um einige 
Meter weiter gehen zu können. Sind es jedoch die Meter, die 
der Patient braucht, um bis zu einem Fahrzeug zu kommen, 
die Schule, den Arbeitsplatz oder ein Geschäft erreichen zu 
können, dann können diese Meter von großer Bedeutung 
für den Patienten sein, seine Unabhängigkeit vergrößern 
und seine Lebensqualität erhöhen. Es ist allgemeiner Tenor, 
dass der 6-Minuten-Gehtest vielleicht nicht die gewünschte 
Situation widerspiegelt, doch ist er standardisiert und 

allgemein anerkannt. Es konnten sich insgesamt jedoch 
auch Verbesserungen in anderen Bereichen zeigen lassen, 
welche nicht zu den primären Endpunkten der Studie 
gehörten. 
Die Sicherheit der getesteten Enzymsubstanz war hoch, nur in 
1,3 % musste eine Infusion abgebrochen werden und die EET 
wurde im weiteren Verlauf weiter fortgeführt. Die häufigsten 
Probleme traten in Form von Fieber, Übelkeit, Erbrechen, 
Kopfschmerzen, Bauchschmerzen, Muskelkrämpfen oder 
Müdigkeit auf. In ungefähr 80% entwickelten Patienten auch 
neutralisierende Antikörper, doch wurde trotzdem weiterhin 
ein pharmakodynamischer Effekt der EET beobachtet. Bisher 
sind jedoch noch keine ausführlichen Untersuchungen 
der Beziehung zwischen der Präsenz von Antikörpern und 
dem therapeutischen Ansprechen auf die EET untersucht 
worden. Allergische Reaktionen sind, wenn vorhanden, 
durchschnittlich nach 2,4 Stunden der Infusion beobachtet 
worden und sie dauerten im Median 5 Stunden an. Aber 
bei 171 von 235 Patienten in der Studie kam es zu keinen 
allergischen Reaktionen. Insgesamt musste bei keinem der 
in die klinische Studie aufgenommenen Patienten die Studie 
abgebrochen werden, alle verblieben bis zum Studienende 
(und darüber hinaus in der „extended study“) im erfassten 
Kollektiv.
Als weitere positive Ergänzung präsentierte Chris Hendriksz 
die MOR-007 Studie, welche an Kindern mit Morquio A unter 
5 Jahren durchgeführt wurde und in welcher auch eine 
geringgradig stärkere Zunahme der Körperlänge innerhalb 
von 52 Wochen gegenüber den unbehandelten kindlichen 
Patienten nachgewiesen werden konnte. 
Auf Basis der bisherigen Daten für den Verlauf von MPS IVA-
Patienten hat Dr. Hendriksz gemeinsam mit einer Gruppe 
internationaler Spezialisten (darunter Kinderärzte, Genetiker, 
orthopädische Chirurgen, Lungenfachärzte, Kardiologen, 
Anästhesisten und Neurologen / Neurochirurgen) Empfehlungen 
(Guidelines) entwickelt, welche die Arten der Untersuchungen, 
den Umfang und die empfohlenen Zeitabstände vorgeben. 
Diese werden demnächst im American Journal of Medical 
Genetics (Part A) publiziert, das Manuskript wurde bereits 
akzeptiert.

Anmerkung: Auch österreichische Patienten waren in 
die internationale klinische Studie zur Testung der EET 
eingebunden, seit Juli 2014 ist das Präparat in Österreich 
zugelassen und die Morquio A-Patienten werden seitdem in 
Österreich damit behandelt. Für Maria ist nach genau drei 
Jahren aufwendiger wöchentlicher Reisen nach London, 
später Mainz und schließlich Wien durch die EET als 
Heimtherapie ein Traum endlich in Erfüllung gegangen. Dir, 
liebe Maria, und allen anderen Patienten in Österreich die 
besten Wünsche für eine erfolgreiche Unterstützung der 
medizinischen Behandlung durch die EET mittels VIMIZIM®! 

Susanne Kircher
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Gleich nach der Präsentation der 
Enzymersatztherapie für MPS IVA in 
Innsbruck im September 2014 erhielt 
ich die Einladung, einen Vortrag 
über Mukopolysaccharidosen und 
Schwangerschaften in Dublin zu 
halten. Der ursprünglich vorgesehene 
Sprecher war ausgefallen und ich 
hatte zufällig mit Chris Hendriksz bei 
einem gemeinsamen Abendessen 
der Vortragenden besprochen, 
dass ich es so schade finde, 
dass niemand Interesse an den 
Erfahrungen mit Schwangerschaften 
bei Mukopolysaccharidosen hat. 
Immerhin haben wir in Österreich 
gleich fünf Familien mit Kindern, 
wo einer der Elternteile an einer 
Mukopolysaccharidose leidet. 
Von fünf Familien wissen wir, doch 
gibt es sicherlich noch mehr Familien, 
da bin ich mir sicher!

Zurück zur Einladung: der Vortrag sollte 
im Rahmen eines Symposiums über 
erwachsene MPS-Patienten (MPS and 
Adulthood) in Dublin, Irland, stattfinden. 
Es waren 80 internationale Experten 
aus den verschiedensten Disziplinen 
eingeladen, sowie drei Patienten, die über 
ihre Situation sprachen, darunter Joanna 
Wilson-Smale aus England, die über 
ihre fünf Schwangerschaften berichtete, 
von welchen die letzten beiden jeweils 
ein entzückendes kleines Mädchen 
hervorbrachten. Für ihre drei Fehlgeburten 
davor konnte keine Ursache erkannt werden. 
Joanna leidet an Mukopolysaccharidose 
Typ I Scheie (MPS IS) und wird seit Jahren 
mit Enzymersatztherapie (EET) mittels 
Laronidase (Aldurazyme®) behandelt. Die 
EET wurde auf ihren eigenen Wunsch und 
ihr Risiko während den Schwangerschaften 
und dem Stillen weitergeführt, da es 
keine Studien zur EET während einer 
Schwangerschaft gab. Grundsätzlich sind 
ja Schwangere von klinischen Studien 
ausgeschlossen, es sei denn, es handelt 
sich um ein Präparat, welches für die 
Schwangerschaft entwickelt wird. Es 
gibt zumindest noch keine publizierten 
Ergebnisse einer klinischen Studie, 
denn ich konnte noch knapp vor dem 
Symposium von Genzyme erfahren, dass 

Susanne Kircher

Schwangerschaften 
bei Mukopolysaccharidosen

es inzwischen seit drei Jahren eine prospektive klinische Studie über MPS 
I-Patientinnen gibt, die während der Schwangerschaft und dem Stillen die 
EET weiter erhielten und bei deren Kindern die  Entwicklung in den ersten 
Lebensjahren beobachtet wird. Erst eine Patientin wurde bei der Jahrestagung 
der Amerikanischen Gesellschaft für Humangenetik 2013 mittels eines 
Posters vorgestellt (Xue Y et al). Frau Prof. Ursula Plöckinger betreute kürzlich 
eine Patientin mit MPS VI in der Berliner Charité und auch da kam es zu 
einer erfolgreich zu Ende gebrachten Schwangerschaft. Als Endokrinologin 
erläuterte sie die hormonellen Vorgänge rund um die Schwangerschaft und 
mögliche Auswirkungen auf Organe, die bei einer MPS krankheitsbedingt 
betroffen sind. 

Ich konnte in der Literatur einige publizierte Schwangerschaften finden, deren 
Hauptprobleme sich kurz zusammenfassen lassen: 
Fast immer musste eine Entbindung mittels Kaiserschnitt erfolgen, 
da die Beckenveränderungen eine natürliche Geburt nicht erlaubten. 
Überraschenderweise sind die meisten publizierten Patientinnen solche mit 
MPS I (Hurler und Scheie), die mittels EET oder Knochenmarkstransplantation 
behandelt wurden. Es gibt kaum Fälle mit Morquio, zum Unterschied von 
unseren MPS IV-Mamas in Österreich, mit Ausnahme einer südamerikanischen 
Morquio-Patientin, die erstmals mit 21 Jahren diagnostiziert wurde und schon 
in der 20. Schwangerschaftswoche war. Da sie nur 87,5 cm groß war, muss 
sie jedenfalls als schwer betroffen bezeichnet werden. Auch sie bekam trotz 
zunehmenden schweren Herz- und Lungenproblemen und Ödemen vorzeitig 
in der 28. Schwangerschaftswoche ein Kind und es ging, obwohl zunächst 
bedrohlich, letztlich für Mutter und Kind gut aus. 
Eine andere Patientin bekam durch die „Last“ der Schwangerschaft 
starke Störungen durch Einengungen des Rückenmarkskanals mit 
Lähmungserscheinungen. Auch sie musste vorzeitig entbunden werden, 
doch konnten nach einer Entlastungs-Laminektomie-Operation danach viele 
der Symptome wieder behoben werden und es ging schließlich auch hier 
gut aus. 
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Ich konnte bei meinen Literaturrecherchen auch eine weibliche Hunter-Patientin 
finden, die eine Tochter geboren hat, sowie eine Sanfilippo-Patientin, die mit 57 
Jahren diagnostiziert wurde und mit 28 Jahren eine gesunde Tochter bekommen 
hatte. 

Erwachsene mit Mukopolysaccharidosen

Prof. Maurizio Scarpa vom Zentrum für Seltene Erkrankungen in Wiesbaden, 
Deutschland, hatte das Meeting initiiert, welches von BIOMARIN gesponsert wurde. 
Es ging um zahlreiche Aspekte von erwachsenen MPS-Patienten, wobei grundsätzlich 
jene Gruppe der Erwachsenen mit einer attenuierten („milden“) Verlaufsform 
unterschieden werden muss von jenen Patienten, die eine schwerere Verlaufsform 
haben und welche durch die neuen kausalen Therapien (Enzymersatztherapie, 
Stammzelltransplantation) eine Lebenserwartung bis in das Erwachsenenalter 
hinein „geschenkt“ bekommen haben. Es sind dies unterschiedliche Gruppen und 
daher waren Themen wie Langzeittherapien mit ERT, Langzeitbeobachtungen nach 
Knochenmarkstransplantationen, Lebensformen erwachsener MPS-Patienten, 
Mobilität, Lebensqualität, Alltagsstrategien ebenso Thema wie Herzprobleme, 
Wirbelsäulenoperationen, Hörstörungen oder Lungenfunktion. 
Ausführlich diskutiert und präsentiert wurden verschiedene Modelle der Überführung 
von kindlichen Patienten mit MPS in die Erwachsenenmedizin (Transition), welche 
allgemein als notwendig erkannt wird, aber nirgends wirklich ausreichend gelöst 
ist. In (ich glaube es war) Dänemark hat man kurzerhand den Zugang bis 35 
Jahren in die Pädiatrie ermöglicht, damit konnte die multidisziplinäre Betreuung, 
wie sie in der Pädiatrie typisch ist, für die betroffenen Patienten am einfachsten 
sichergestellt werden. In Brasilien wird in der medizinischen Betreuung nicht 
unterschieden zwischen Pädiatrie und Erwachsenenmedizin, es werden die 
Patienten von 0 bis 100 Jahren durch die gleichen Ärzte und Abteilungen betreut. 
Dr. De Jong konnte durch seine Übersiedlungen von Holland nach Neuseeland 
und schließlich Australien von den zugegeben sehr unterschiedlichen Systemen 
in den einzelnen Ländern berichten. 
Zuletzt wurde noch das Kapitel Heimtherapie diskutiert, welche es vor allem 
erwachsenen MPS-Patienten ermöglicht, weitgehend unabhängig zu sein und 
einer Arbeit nachgehen zu können, ohne einmal wöchentlich infusionsbedingt 
auszufallen. Es wurde über Patienten berichtet, die eine EET nur dann als für sie 
mögliche Therapie akzeptierten, wenn diese zu Hause verabreicht würde, was 
auch Abends und am Wochenende erfolgen kann, um nicht den Arbeitsplatz zu 
verlieren.

Auch wenn es mir lehrebedingt nur 
möglich war, eineinhalb Tage in Dublin 
dabei gewesen zu sein, bin ich für die 
großartige Chance dankbar, denn ich 
denke, dass wir auch in Österreich 
neue Herausforderungen durch 
erwachsene MPS-Patienten erleben 
und es ist von größter Wichtigkeit, 
international gemachte Erkenntnisse, 
Erfahrungen, wirksame Strategien oder 
Ideen aufzunehmen.  
Ein großer Dank gilt Maurizio Scarpa 
für die tolle Idee und BIOMARIN für die 
Realisierung und Organisation dieses 
außergewöhnlichen Meetings !

Susanne Kircher

Email: susanne.kircher@meduniwien.ac.at

Susanne Kircher

Ed Wraith – Professional  & Family Conference
                                                                     5. April 2014, Manchester, UK

Prof. Ed Wraith, international hoch geschätzter Kollege und bei MPS-
Familien äußerst beliebter und verehrter Kinderarzt, ist am 10. April 2013 
völlig überraschend verstorben. Zur Erinnerung an diesen besonderen 
Arzt haben Wissenschaftler aus aller Welt und die englischen MPS-
Familien am ersten Todestag ein Abschiedssymposium veranstaltet, zu 
welchem auch ich aus einem großen Bedürfnis heraus gefahren bin. 

Ich hatte selbst mehrmals kurze Studienaufenthalte an der Willink Biochemical 
Genetics Unit am Royal Manchester Children´s Hospital verbracht und war dabei 
von Ed´s Familie immer herzlich willkommen geheißen worden, allen voran 
seiner Frau Sue. Allerdings auch von der schwarzen Katze dort, deren Namen ich 
vergessen habe, die das Bett partout mit mir teilen wollte.

Ed´s Tod erfolgte noch im aktiven Berufsleben, wo er zwar gesundheitlich 
eingeschränkt war, doch niemand erwartete ein derart frühes Ableben. So wollten 
noch viele etwas Besonderes für Ed tun und es wurde ein riesiges Fest daraus, 



welches mehr den Charakter eines Geburtstagsfestes, denn eines Abschiedes 
hatte, ein Fest, wie es Ed gerne besucht hätte.

Im Vorfeld hatten Ingrid Schmalzl und ich noch beschlossen, unbedingt 
dorthin zu fahren. Wir wollten Ed´s Familie unsere besondere Wertschätzung 
und Anerkennung für Ed zeigen. Ingrid, die manche von den österreichischen 
MPS-Familien noch kennen, war seinerzeit an der Kinderabteilung die leitende 
Stationsschwester, als Ed die Abteilung von Prof. Immie Sardharwalla wegen 
dessen Pensionierung übernommen hat. Ingrid hat dort noch eine entzückende 
Wohnung aus ihrer Berufszeit in Manchester, und sie lud mich ein, die beiden 
Nächte in ihrer Wohnung zu verbringen. Am Vorabend des Symposiums trafen wir 
uns am Flughafen in Manchester, wohin wir beide aus verschiedenen Richtungen 
über unterschiedliche Zwischenstopps flogen, aber immerhin nahezu gleichzeitig 
ankamen. Mit dem Zug und der Schnellbahn fuhren wir spätabends zu Ingrids 
Wohnung. Am nächsten Morgen war ich überwältigt von der entzückenden Lage 
der Wohnung mit Blick in einen kleinen parkähnlichen Garten, den seinerzeit noch 
Ingrid mitangelegt und betreut hat. Nach dem Frühstück wurden wir von einem 
Kollegen von Ingrid abgeholt und nach einer kurzen Besichtigungstour mit dem 
Auto rund um den Hafen und die nähere Umgebung zum County Cricket Club 
geführt, wo alles stattfand.

Es ist kaum zu schildern, welches Hallo es von allen Seiten gab, als Ingrid frühere 
Arbeitskollegen und Freunde traf, doch auch ich wurde von vielen begrüßt, wobei 
ich niemals dachte, dass sie sich noch an mich erinnern würden.  Allen voran Sue 
und die „Kinder“ Jenny and James, die mich nun allesamt überragten und selbst 
bereits Eltern waren. 
Auch Dr. Allen Cooper und Prof. Guy Besley, die damals im Labor tätig waren, 
waren da, sowie Dr. Immie Sardharwalla, der über Ed´s frühe wissenschaftliche 
Aktivitäten sprach. 

Ed war nicht nur auf dem Gebiet der Mukopolysaccharidosen aktiv, sondern auch 
auf dem Gebiet anderer lysosomaler Erkrankungen, wie z.B. dem Morbus Gaucher, 
Morbus Niemann-Pick, Morbus Pompe oder Morbus Fabry eine führende Kapazität. 
Er begründete die MPS-Kliniken, die zunächst an den verschiedenen Stellen in UK 
stattfanden, später auch in Irland und Norwegen bzw. Taiwan  und damit auch 
MPS-Familien vor Ort die besten Möglichkeiten boten, Experten zu treffen und ihre 
Kinder begutachten zu lassen.  

Ed war in zahlreiche nationale und internationale klinische Studien involviert, 
darunter viele im Zusammenhang mit den Enzymersatztherapien. Er schaffte 
es im Laufe seines viel zu kurzen Berufslebens über 200 Publikationen und 28 
Buchkapitel zu verfassen.
Als sein engster Mitarbeiter sprach Dr.  Simon Jones über das multidisziplinäre 
Team in Manchester. 
Prof. Michael Beck aus Mainz berichtete über die internationale Bedeutung von 
Eds Wirken und Christine Lavery, die Direktorin der Englischen MPS-Gesellschaft, 
lobte die unglaubliche Unterstützung von Ed für die Familien mit lysosomalen 
Erkrankungen und seinen unermüdlichen Einsatz zur Verbesserung von deren 
Diagnose, Betreuung und Therapie. Dass viele der englischen Patienten die 
Enzymersatztherapie zu Hause bekommen können, ist nicht zuletzt das Verdienst 
von Ed Wraith, der bereits 2006 die sichere Verwendung einer Enzymersatztherapie 
bei MPS II und MPS VI in Form einer Heimtherapie nachweisen konnte. 
Prof. John Hopwood aus Adelaide, Australien, die „graue Eminenz“ auf dem 
Gebiet der Mukopolysaccharidosen, unterstrich die Bedeutung der verbesserten 
Diagnostik, die Dank Ed den Patienten mit Mukopolysaccharidosen und anderen 
lysosomalen Erkrankungen  zugute kam. Ed und Kollegen konnten eine Reihe 
von Genveränderungen bei MPS I, II, VI, Morbus Gaucher und Morbus Fabry 
identifizieren. 
Auch Prof. Brian Fowler, nun in Basel tätig, war früher in Manchester einer der 
Kollegen von Ed. Er, Prof. Maurizio Scarpa und viele andere gestalteten ein 
hochkarätiges Symposium über alle klinischen und diagnostischen Aspekte bei 

lysosomalen Erkrankungen, sowie 
deren Management.   

Ed hatte zu Lebzeiten mehrere 
Preise bekommen, wie 2008 eine 
Ehrenmedaille der Universität von 
Osaka in Japan, 2009 den Wellchild 
Award für den „besten Doktor“, und 
2010 den „Life Achievement Award“ 
als Auszeichnung für sein Lebenswerk 
für Mukopolysaccharidosen (eine 
Auszeichnung, die übrigens auch 
„unsere“ Michaela Weigl bekommen 
hat!). 

Frühere Patienten von Ed sprachen 
teilweise beim Symposium, doch 
vor allem in Form von kurzen 
Reminiszenzen beim gemeinsamen 
Dinner am Abend, welches wohl 
ungewöhnlich für den Anlass, zu 
einem fröhlichen, ausgelassenen Fest 
mit Musik und Tanz ausartete. 
Auch Ingrid nahm die Gelegenheit 
wahr und sprach über die frühen 
Zeiten mit Ed auf der Station. Ich 
konnte mit Immie nach langem wieder 
über frühere Zeiten plaudern (die 
letzten gemeinsamen Tage waren in 
Wien anlässlich des Besuchs beim 
Neujahrskonzert, ich glaube 1998), bis 
sein Sohn ihn abholte und Ingrid und 
mich ebenfalls nach Hause brachte.  
Nach einem langen Tratsch in Ingrids 
Wohnzimmer gingen wir irgendwann 
nach zwei Uhr früh zu Bett. Leider 
holte mich bereits um 7 Uhr 30 ein 
Taxi ab und brachte mich wieder zum 
Flughafen. 

Ich bin dankbar, dass ich (abgesehen 
von Ingrid) als einzige Österreicherin 
dabei sein konnte und ich kann 
Ed nur weiter in liebevoller und 
dankbarer Erinnerung behalten, er war 
als Kollege ein großartiger Mensch 
und ein unübertroffenes Vorbild. 
Marion Kraft, unsere Begründerin der 
Österreichischen MPS-Gesellschaft, 
hat ihm den „Verzehr“ von zwei 
Topfengolatschen zu „verdanken“, aber 
das ist eine ganz andere Geschichte… 

Susanne Kircher

PS: Ich bedanke mich herzlich bei der 
Österreichischen MPS-Gesellschaft 
für die großzügige Übernahme der 
Flugkosten nach Manchester!  
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Aktuelle Forschung - PPS (Pentosan 
Polysulfat) zur Behandlung von MPS 
Dr. Alexander Solyom sprach zu einem hochinteressanten Thema. 
Er hatte mir schon in Brasilien von seiner Forschungsarbeit mit 
PPS erzählt, so freute ich mich, dass ich seinen Vortrag nun hören 
konnte und möchte diesen hier für unsere Leser wiedergeben:

Trotz des Erfolges der Enzymersatztherapie (EET) bei 
Mukopolysaccharidosen, ist sowohl für Patienten als auch für Ärzte 
klar, dass die Wirkung der Therapie für bestimmte Organsysteme, 
vor allem für Knochen und Gelenke, nur beschränkt ist. Die von Prof. 
Calogera Simonaro am Icahn School of Medicine, Mt. Sinai, New York 
geleitete Forschungsarbeit zeigte, dass spezifische Glykosaminoglykane 
(GAGs) sehr ähnliche Entzündungsprozesse in Gang setzten, wie sie bei einer 
entzündlichen Arthritis beobachtet werden. Mithilfe von MPS-Tiermodellen 
wurde vom Simonaro Labor auch bestätigt, dass die Hemmung des 
Entzündungsprozesses zur signifikanten Verbesserung der Knochen- und 
Knorpelstruktur und auch der Gelenkfunktion führt. 

Im Laufe der Untersuchung verschiedener entzündungshemmender 
Substanzen identifizierte Prof. Simonaro Pentosan Polysulfat (PPS) als eine 
mögliche Therapie für MPS. PPS wir von der Firma bene Arztneimittel GmbH 
in Deutschland hergestellt, und wird seit 50 Jahren als Antikoagulationsmittel 
(ähnlich wie Heparin) und als Entzündungshemmer bei interstitieller Zystitis 
verwendet. Eine klinische Studie an Patienten mit Osteoarthritis (eine bei 
Erwachsenen häufig vorkommende, degenerative Gelenkerkrankung) 
konnte auch die potentielle Rolle von PPS bei der Behandlung von 
Gelenkerkrankungen mit chronischer Entzündung bestätigen. 

Anhand von MPS-Tiermodellen konnte Prof. Simonaro zeigen, dass 
PPS in diesen Tieren sowohl die systemische Entzündung, als auch die 
Knochen- und Gelenkschädigung deutlich reduziert, während sich auch 
ihre Beweglichkeit und Erscheinung verbesserte (MPS VI Ratten), und die 
entzündungsbedingte Verdickung der Arterien-Wand verhindert wurde (MPS I 
Hunde). Diese Ergebnisse wurden bei MPS Tieren beobachtet, die überhaupt 
keine EET erhielten. 

Als Teil der Untersuchungen wurde auch der GAG-Spiegel erfasst, und es 
fanden sich deutlich erniedrigte GAG-Werte bei den Tieren, die PPS erhielten.  
Dieser Effekt war vor allem dann deutlich, wenn sie das Medikament mittels 
wöchentlicher oder zweiwöchentlicher subkutaner Spritzen verabreicht 
bekamen (im Gegensatz zu Tieren, die es täglich oral bekamen). Weitere 
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Vom 2. - 4. Oktober 2014 fand die 
20. ungarische MPS-Konferenz statt. 
Wer mich kennt, weiß dass ich Ungarn 
liebe und so bin ich der Einladung von 
Norbert Kato sehr gerne gefolgt und 
mit Martin nach Gödöllö gefahren, 
um wieder einmal dabei zu sein. 

Es war schön, bekannte Gesichter zu 
sehen! Da waren natürlich Zsuzsa 
Hegybiró, die ungarische Ex-MPS-
Präsidentin, da war Almássy Zsuzsa, eine 
Ärztin, die ich sehr mag und die vermutlich 
alles weiß - ich glaube fast sie hat sechs 
Fachausbildungen! Da waren Alexander 
Solyom und Katalin Komlosi, die wir erst 
kurz davor in Brasilien getroffen hatten, 
genauso wie Michael Beck, Grzegorz 
Wregzin und natürlich Edi Paschke! 
Auch unter den MPS-Familien waren viele, 
mir lieb gewordene alte Bekannte, zum 
Beipiel Csabi aus Rumänien, der einer 
der Patienten der allerersten Stunde ist.  Er 
ist schon vor 25 Jahren nach Österreich  
zu unseren Konferenzen gekommen. 
Die erwachsenen Jungs beschwerten 
sich gleich heftig, weil ich Maria nicht 
mitgebracht hatte. Ich erklärte ihnen, dass 
sie von langen Fahrten Kreuzschmerzen 
bekommt, aber das ließen sie nicht gelten. 
Nächstes Jahr muss sie mit, sonst wird sie 
abgeholt!
Mein erster Abend endete spät nachts 
im Halbdunkeln auf der Treppe, wo ich 
lange mit Dora sprach. Ich hatte ihr ein 
Geschenk für Bálint mitgebracht und es 
ihr gleich bei meiner Ankunft voller Freude 
überreicht. Zwei  Stunden später trafen wir 
uns auf der Treppe und sie fragte, ob ich 
schon wüsste was mit Bálint passiert wäre. 
Nein, ich wusste nichts... Er war nur wenige 
Wochen nach unserer Therapiewoche ins 
Krankenhaus gekommen, ein Ding gab 
das andere, sein Zustand war immer wieder 
dramatisch, manchmal wieder besser, aber 
nie so gut, dass er nach Hause kommen 
hätte können. Im Mai ist er gestorben. Nein, 
ich wusste nichts... Und Dora hatte es im 
ersten Moment nicht übers Herz und auch 
nicht über die Lippen gebracht, auch 
die kleine Reka, Bálints Schwester hat 
nichts gesagt. Im Zimmer hatten sie das 
Geschenk ausgepackt und dann hat die 
Kleine mal so richtig ihren ganzen Kummer 
herausgeweint, Dora meinte es wäre gut 
gewesen, sie konnte bis jetzt nicht weinen. 
Da saßen wir also nun ...

 



Nein, ich habe keine schwangere Frau 
und bin deshalb auf der Suche nach 
einer Unterkunft für die Niederkunft, 
sondern ich habe eine große Familie: die 
MPS-Familie; sie wird auch nächstes Jahr 
wieder die hochbegehrte Therapiewoche 
bestreiten, außerdem die Sommertagung.
Und 2015 ist auch ein Jubiläum zu feiern: 
30 Jahre MPS-Österreich.

Außerdem wird sich das sogenannte MPS-
Netzwerk zum zweiten Mal in Österreich treffen. 
Das sind die PräsidentInnen aller MPS-Vereine, 
die Mitglied im Netzwerk sind, ca. 30 an der 
Zahl. Somit rechnen wir mit noch größerer 
internationaler Beteiligung. Ein weiterer Punkt 
ist ein eintägiger Ärztekongress, den wir zur 
Schulung der „Basis“ abhalten wollen, um 
unseren Familien zukünftig die Chance auf eine 
bessere Betreuung bzw. auch möglichst frühere 
Diagnosen zu geben.
Das alles soll in einer gemeinsamen 
Jubiläumsveranstaltung stattfinden. Somit 
ist eine Unterkunft notwendig, wo das alles 
auch möglich ist.  Es soll ein schönes und 
repräsentatives Hotel sein, mit Tagungsräumen 
für die Konferenzen, mit Hallenbad und mit 
Therapieräumen für die Therapiewoche, 
mit Zimmern, die groß genug für Familien 
und Rollstuhlfahrer sind, aber auch mit 
Einzelzimmern. Es soll in einer tollen Gegend 
sein, es muss finanzierbar sein, wenn möglich 
nicht zu groß, damit wir das komplette Hotel 
füllen usw… Diese Wunschliste könnte noch 
um  viele zusätzliche Punkte erweitert werden.

Also haben wir uns auf die Suche gemacht. 
Michaela hat zunächst mehrere Nächte lang 
im Internet Hotels gesucht und über deren 
Homepage mögliche Kandidaten ausgesucht. 
Sie hat dann eine detaillierte und liebevoll 
gestaltete Anfrage an eine Auswahl von über 
90 Hotels geschickt, worauf auch etliche 
geantwortet haben, wenn auch großteils mit 
Absagen wegen des Sommertermins. Es stimmt 
aber schon nachdenklich, warum es manche 
Hotelverantwortlichen nicht mal der Mühe wert 
finden, zumindest kurz zu antworten? Auch 
wenn es unmöglich wäre vom Termin, von 
den Zimmern, warum auch immer, eine kurze 
Absage wäre wohl nur fair.
Jetzt folgte die telefonische und schriftliche 
Vorauswahl der möglichen Unterkünfte. Manche 
hatten doch keine passenden Räumlichkeiten, 
nicht genügend freie Zimmer, oder mussten 
aufgrund des viel zu hohen Preises relativ 
schnell ausgeschieden werden.
Am Ende blieben nur noch einige wenige übrig 
und wir machten uns auf den Weg, um die 
vorselektierten Hotels zu besichtigen. Am ersten 
Wochenende fuhren wir nach Bad Hofgastein, 
um ein nettes Hotel direkt im Ort zu begutachten. 
Da gab es aber leider Einschränkungen mit 
unüberwindbaren Stufen. 

Untersuchungen sollen diese interessante Beobachtung noch erläutern. 

Die vielversprechenden Ergebnisse der Tierversuche führten zu zwei 
klinischen Phase I/II Studien mit subkutan verabreichter PPS. Eine der 
Studien läuft bei erwachsenen MPS I Patienten (Start Oktober 2014, 
Mainz, Deutschland),  die andere bei MPS II Patienten (Start September 
2014, Gifu, Japan). Studien an Kindern sind für Anfang 2015 geplant (auch 
mit Einbeziehung von  Patienten, die eine Knochenmarkstransplantation 
hatten) sobald einige Daten von den Erwachsen-Studien bereit stehen. 

Wir wurden darauf aufmerksam, dass einige Patienten bereits PPS 
benutzen. Obwohl PPS eine lange Geschichte und ein sehr gutes 
Sicherheitsprofil hat, ist es doch äußerst wichtig, dass die sichere 
Anwendung von PPS bei MPS im Rahmen von klinischen Studien 
demonstriert wird. Nur so kann die korrekte Dosierung (Menge und 
Frequenz), die mit dem besten klinischen Erfolg verbunden ist, festgestellt 
werden. Wir hoffen sehr, dass die Ergebnisse der klinischen Studien in 
naher Zukunft bereit stehen und die Effizienz dieser Therapie auf sichere 
Weise gezeigt wird. Zur Zeit aber möchten wir Patienten und Familien dazu 
raten, mit der Einnahme von PPS noch solange zu warten bis spezifische 
Information zur Dosierung und Sicherheit zur Verfügung stehen, damit Sie 
den größten Nutzen mit dem kleinsten Risiko genießen können. 

Knochenmarkstransplantation 
      bei MPS II
In Brasilien hatte Dr. Tomatsu davon gesprochen und mir einen 
transplantierten Jungen mit MPS II vorgestellt, Dr. Horowitz hat mir voller 

Stolz verraten : „This is MY patient.“ - und ich habe die 
beiden fotografiert (Foto links). Faszinierend wie der 

Bub aussieht. Wer würde denken, dass er MPS II 
hat? 
In seinem Vortrag hatte Dr. Tomatsu von 
Studien berichtet, die MPS II Patienten mit 
Enzymersatztherapie verglich mit jenen, die 
in frühem Alter transplantiert wurden. Als 
Ergebnisse hielt er fest, dass das Wachstum 

durch beide Therapien gleich positiv beeinflusst 
worden war, dass die Ergebnisse im 6-Minuten-

Gehtest und 3-Minuten-Treppensteigtest bei 
transplantierten Kindern besser waren, genauso 

wie die GAG-Ausscheidung hier mehr reduziert wurde. 
Er schloss mit dem Statement, dass die Transplantation bei jungen 
Kindern ein Standard sein könnte.

Und nun hörte ich auch in Ungarn, dass zwei Kinder 
mit MPS II transplantiert worden waren!
Der Vortrag kam von Dr. Orsolya Horváth. Sie bezog 
sich auf die japanische Studie aus 2012 und 
meinte, dass die Transplantation sehr wohl eine zu 
überlegende Therapieoption sei, allerdings nur in 
frühem Alter, noch bevor sich geistige Retardierung 
oder eine Herzklappeninsuffizienz abzeichnen. 
Natürlich müsse man das Risiko mit dem potentiellen Nutzen abwägen.
Anschließend stellte sie die beiden Fallbeispiele vor. Ein Bub wurde mit 
15 Monaten transplantiert, der andere mit 22 Monaten. 

Die anwesenden Ärzte teilten nicht alle diese Meinung, und so glaube 
ich persönlich, dass noch viel Zeit vergehen wird und eindeutigte 
Beweise - wahrscheinlich über Jahre - vorliegen müssen, bevor sich die 
Transplantation von MPS II Kindern tatsächlich als Therapiestandard 
durchsetzen wird.

D
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Auf  Herbergsuche
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Wir kundschafteten 
aber noch die Um-
gebung aus, den 
Ort selbst, den 
Kurpark und den 
a l t e h rwü rd i gen 
Kursaal, wo wir 
feststellten, dass 

dieser richtig gut für die Festtagung 
geeignet wäre.
Am späten Nachmittag ging es weiter 
nach Bad Gastein, in ein tolles, sehr 
großes Hotel. Anfänglich waren wir 
von Bad Gastein geschockt gewesen, 
wir kannten es nur vom Vorbeifahren, 
waren aber nie zuvor im Ort. Da ging es 
nur rauf oder runter, weil in die Hänge 
gebaut worden war. Maria stieß mit 
ihrem Elektrorollstuhl an die Grenzen 
des Möglichen. Glücklicherweise 
machten wir am nächsten Tag, nach der 
interessanten Hotelführung (das Haus 
hat traumhafte Seminargegebenheiten!), 
den Ort unsicher. Wir wollten unbedingt 
„dem Ort eine Chance geben“, hatten 
sogar schon einen Veranstaltungsslogan 
passend zum Ort erfunden: „Anlässlich 
unseres 30-jährigen Jubiläums drehen 
wir das Rad der Zeit zurück und feiern 
in einer alten Kaiserstadt.“ Wir wollten 
sehen, ob es nicht doch Möglichkeiten 
gab, sich direkt vom Hotel weg mit 
Rollstühlen und schweren Kinderwägen 
zu bewegen. Wir wurden fündig, es 
gibt einige sehr nette und absolut 
taugliche Kurpromenaden. Bevor wir 
spät abends abreisten, besichtigten wir 
noch die Felsentherme, dann ging es 
mit schlafenden Kindern im Auto nach 
Hause.
Vier Tage später war die nächste 
Besichtigung angesagt, diesmal in 
Schladming. Glücklicherweise konnte 
ich früh von der Schule weg. Dieses 
Hotel hat viele tolle Inklusivleistungen, 
vom Direktzugang zum örtlichen Bad 
mit großen Rutschen, über Tennishallen, 
einer riesigen Spielwiese, Kegelbahnen, 
Zimmergewehrschießen und noch 
einiges mehr. Das kulinarische Angebot, 
speziell für die Jubiläumsfeier, klang 
sehr verlockend! Nach mehreren 
Stunden Hotelbesichtigung und Be-
sprechung haben wir noch kurz den Ort 
auf Rolli-Tauglichkeit getestet. OK, auch 
hier konnte man recht schön spazieren 
gehen. Spät abends ging es dann mit 
einem Kopf voller Eindrücke wieder 
nach Hause.
Zwei Tage später brachen wir erneut 

nach Bad Hofgastein auf. Ein sehr schönes, familiäres Hotel war zur Besichtigung 
angesagt. Wir waren von den Möglichkeiten des Hauses sehr begeistert, sehr 
schöne Räumlichkeiten, ein toller Wellnessbereich mit Hallenbad und Freibecken 
mit Thermalwasser und sogar zusätzlichen Therapiemöglichkeiten. Für unsere 
Jubiläumsfeier stünde auch ein großer Festsaal in wenigen Minuten Entfernung zur 
Verfügung, für die kleineren Besprechungen des Netzwerkes und der Ärzte ist im 
Haus ausreichend Platz. Auch die Küche ist ausgezeichnet. Die Lage des Hotels 
ist sehr gut, direkt an einer Promenade, zentral gelegen, nur wenigen Gehminuten 
zum Kurpark, zur Seilbahnstation, ins Zentrum und zu einem Sportplatz mit einer 
Minigolfanlage. Nachmittags haben wir noch einen potenziellen Ausflug ausprobiert, 
bevor es abends wieder gespickt mit vielen neuen Eindrücken nach Hause ging.
Vier Tage später, wieder am Donnerstag, war die nächste Besichtigung geplant, 
Michaela und ich fuhren diesmal nicht in die Berge, sondern in die schöne 
Wachau. Die Lage dieses Hotels ist wunderbar, es ist ein sehr schönes Haus mit 
tollen Möglichkeiten. Wir hatten nicht genügend Zeit, um auch noch die Gegend zu 
checken - unsere Kinder kommen kurz nach Mittag heim und wir mussten rechtzeitig 
zurück sein.
Am folgenden Wochenende sind wir dann wieder gemeinsam mit den Kindern zu 
unserer letzten Besichtigungstour aufgebrochen. Und wieder ging es ins Gasteinertal. 
Wir besuchten eine wunderschöne, etwas abgelegene Anlage mit unbeschreiblicher 
Umgebung, tollen Räumlichkeiten bzw. Wellnessangeboten. Da gibt es viele 
Ausflugsmöglichkeiten direkt von der Unterkunft weg, tolle Freizeitangebote sehr gute 
Küche und noch viel mehr.
Von Bad Gastein ging es dann am nächsten Tag mit der Tauern-Zugschleuse nach 
Kärnten an den schönen Wörthersee, um das letzte Hotel zu besuchen. Unsere Fahrt 
wurde noch durch eine Panne verzögert, die Batterie des MPS-Busses hatte den Geist 
aufgegeben. Das besichtigte Hotel würde unseren Traum von einer Therapiewoche 
am See vollends erfüllen, aber leider ist dieses wunderschöne Haus in der Ferienzeit 
für uns nicht leistbar. So träumen wir noch weiter von einer Therapiewoche am See!

Jedes Mal haben wir längere Gespräche mit den Besitzern/der Besitzerin  oder 
Verantwortlichen geführt, um von uns zu erzählen, MPS und unsere Arbeit zu 
erklären, die Konditionen zu besprechen, sowie die Räumlichkeiten (das Hallenbad, 
die Seminarräume, die Zimmer, den Speisesaal, den Kinderbetreuungsraum) zu 
besichtigen. Wir können uns nicht auf Überraschungen einlassen, deswegen 
begutachten wir immer, ob auch alles mit Rollstuhl und Kinderwagen erreichbar ist, 
ob der Lift oder die Badezimmer groß genug sind, ob man sich ggf. mit kleinen 
Rampen abhelfen kann, wenn nicht alles ebenerdig ist und noch viel mehr. Dafür 
werden unzählige Fotos gemacht, damit wir uns später auch noch an alles erinnern 
können.

Ja und zwischendurch, jeweils am Freitag, ist Michaela auch noch mit Maria zur 
Enzym-Ersatz-Therapie nach Wien geflitzt. Aber das ist eine andere Geschichte! Auch, 
dass wir dazwischen ein Wochenende in Ungarn auf deren MPS-Konferenz waren.

Ehrlich gesagt sind die Besichtigungen  und die Auswahl der Hotels immer sehr 
anstrengend, aber es macht auch in einer gewissen Art und Weise Spaß, neue 
Hotels, ihre Chefitäten und neue Gegenden kennenzulernen. Aber am Schluss, nach 
vielen, vielen Stunden und unzähligen Kilometern, sind wir sehr froh, wieder ein tolles 
Haus für unsere Veranstaltungen gefunden zu haben, wo nicht nur das Haus passt, 
sondern auch die Einstellung und wir uns sicher sein können, dass wir willkommen 
sind und sich unsere MPS-Familien sehr wohl fühlen werden. Schlussendlich sind es 
ja nicht nur die örtlichen Gegebenheiten aufgrund derer wir die Entscheidung treffen, 
sondern auch eine menschliche. Leider auch eine finanzielle, schließlich müssen 
wir mit unseren Mitteln auch gut haushalten und sehr sparsam umgehen, was 
natürlich bedeutet, dass wir nur mit Häusern zusammenarbeiten, die uns finanziell 
sehr entgegenkommen. 

Wir freuen uns schon sehr auf den Aufenthalt im Hotel Klammer´s Kärnten in Bad 
Hofgastein. Lasst euch überraschen! 



Ein großes DANKE all
unseren Therapeuten!
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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 unserer 

Schnappschüsse.

Mehr Bilder gibt es auf unserer 
Website oder als DVD.

Ein besonderer Dank 
an unsere 

tüchtigen Kinderbetreuer 
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Paul Prähofer 
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Harald Meindl 
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Finanzieren konnten wir 
dieses Highlight nur mit der 

großartigen Hilfe unserer 
Sponsoren 

und vieler Spender -
allen voran die 

Stiftung Help & Hope 
die Lyoness Child & 
Family Foundation 

und Nögus.

Organisation:
Michaela Weigl

Christine Hauseder
Anna Prähofer
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Wir haben ein Windrad gebaut. Wir haben zuerst die 
Bestandteile sortiert und dann die Flügel angemalt 
und die restlichen Teile auch. Dann musste alles 
trocknen. 
Danach haben wir alles zusammengebaut. 
Wir mussten aufpassen, dass wir nicht 
selbst ganz bunt werden. Papa musste das 
Windrad dann wieder auseinanderbauen, 
weil wir es gar nicht mehr ins volle Auto 
bekommen haben. Zu Hause haben 
wir es wieder zusammengesteckt. Jetzt 
kann es sich im Wind schön drehen!

Nils ( 8 Jahre)

Ich war begeistert als Nina uns mitteilte, dass 
Rudi, ein netter Herr und Nachbar des Hotels 
Alpina in Wagrain, seine Unterstützung für unsere 
Kinderbetreuung angeboten hatte. 
Zu Pfingsten verbrachten wir das Wochenende 
in Wagrain, um die Zimmer und Therapieräume 
einzuteilen, den Tischplan zu machen, die 
beliebtesten  Ausflugsziele auf Spaßfaktor und 
Rollstuhltauglichkeit zu testen und Mama hat noch 
die wichtigen Details mit den Chefs Cathrin und 
Roland und der Rezeptionistin Nina besprochen.
Bei der Gelegenheit konnten wir auch Rudi und 
seine Frau kennenlernen. Rudi ist ein Mann, der 
leidenschaftlich gerne mit Holz arbeitet und seiner 
Kreativität freien Lauf lässt. Er zeigte uns seine 
Werkstatt und was er alles aus Holz baut. Mir war 
schnell klar, dass wir sein Angebot unbedingt 
annehmen sollen. Aus den vielen Werken, die 
er uns zeigte, habe ich mich für die Windräder 
entschieden. Gemeinsam besprachen wir, welche 
Arbeitsschritte Rudi im Vorfeld vorbereiten wird 
– sodass wir nicht die Kinder an der Kreissäge 
arbeiten lassen müssen, sie aber trotzdem so viel 
wie möglich selbst machen können.
So wurde während der Therapiewoche also im 
Garten eine kleine Stationen-Werkstatt aufgebaut. 
Die Kinder schliffen ihre Windräder zuerst (die einen 
mit mehr, die anderen mit weniger Begeisterung), 
bemalten die einzelnen Teile bunt und leimten sie 
nach dem Trocknen zusammen. Obwohl es viele 
Ähnlichkeiten gibt, entstanden viele individuelle 
Windräder mit ganz speziellen Effekten, wie 
zufälligen Farbspritzern, Grashalmen an den Flügeln 
oder sogar neue T-Shirt Kreationen (Entschuldigung, 
liebe Eltern!) und außerdem konnten wir am Ende 
viele stolze Handwerker bewundern.

Anna Prähofer
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Holzworkshop mit Rudi
Nils Polly / Anna Prähofer
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Der coole Tenniskurs 
                                                    Johannes Weigl 

Holzworkshop mit Rudi
Nils Polly / Anna Prähofer

L

Wie jedes tolle Jahr hat sich meine Mama 
für die Therapiewoche auch für uns 
Geschwisterkinder etwas ganz Besonderes 
einfallen lassen. Dieses Jahr war es ein 
Tenniskurs.

Mama vermutete, dass sich neun Kinder zum 
Kurs anmelden würden, doch es waren 16!

Michael war vorher krank geworden. Er 
hatte eine Knochenmarksentzündung 
und musste sich drei Monate schonen. 
Sportverbot. Er konnte also nicht mitspielen, 
und musste im Hotel bleiben. Aber sein 
Lehrer aus der Volksschule war auch 
mitgefahren und da war er froh, dass er 
mit ihm viel Zeit in der Kinderbetreuung 
verbringen konnte. 

Ich lief aber gleich nach dem Frühstück 
zum Tennisplatz in Wagrain. Mit meinen 
Tenniskollegen Fredi, Thomas, Paul und 
Dejan war es so richtig lustig!
Uns passierten immer wieder 
Ungeschicklichkeiten. Das war dann ziemlich 
zum Lachen. Es geschahen so Sachen wie, 
dass Fredi einmal auf den Ball schlagen 
wollte und versehentlich den Schläger ganz 
weit weggeworfen hat. Oder manchmal 
habe ich auf den Ball geschlagen und er ist  
blitzschnell zurückgeprallt und mir mitten ins 
Gesicht gesprungen. Das war zum Teil Spaß 
und zum anderen Teil Schmerz.
Wir machten auch öfters eine Übung, die 
uns alle sehr irritiert hatte. Wir sollten den 
Ball annehmen, doch unser Lehrer täuschte 
uns. Der Ball flog ganz woanders hin, als wir 
glaubten.
Mit unserem Lehrer Helmut, der einen Ball 
sogar mit ca. 180 km/h schlagen konnte, 
hatten wir total Spaß. Er hat unzählige 
spaßige Übungen mit uns gemacht und 
hat uns praktische Tricks gezeigt. Wir 
spielten fast jeden Tag und am Ende des 
Tenniskurses, gingen wir immer gemeinsam 
zum Hotel hoch und lachten fröhlich. Wir 
freuten uns natürlich schon auf die nächste 
Stunde.
Nach der coolen Woche waren wir alle 
richtige Profis im Tennis.
So wird man ein guter Profi: Es passieren 
zwar manchmal Fehler, doch Übung macht 
den Meister!
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Mein Konzert in Wagrain
                                        Wolfgang Knotz

Liebe  MPS-Familie und MPS-Mitglieder !

Ein Konzert vor dem Publikum gehört zu meinem Lebensinhalt. Doch leider habe ich die Möglichkeit 
noch nicht ergreifen können, mit der Ausnahme, dass ich für die MPS Gesellschaft spiele.

Immerhin durfte ich zum dritten Mal ein Konzert bei der MPS-Veranstaltung 
geben, und wie ihr schon bemerkt habt, bringe ich auch eine Leistung.  
Es macht mir viel Spaß, doch es gibt auch eine Phase wo man sich nicht freut. 
So ging es mir auch mit  Wagrain. Ich hatte manchmal psychisch schwierige 
Phasen wo ich nicht wusste, ob ich es schaffen werde. Da war die Motivation 
irgendwie eingeschlafen. Aber ich übte brav weiter. 
Darauf, dass ich endlich im Restaurant für die MPS-Familien spielen durfte, 
habe ich mich gefreut, der Platz war aber frustrierend. Ein Musiker braucht 
Abstand zum Publikum, das war aufgrund Platzmangels nicht möglich, 
dadurch hatte ich schon ziemliche Konzentrationsschwierigkeiten. Trotz 
allem muss ich sagen habe ich das gemeistert, und ich bedanke mich für 
das motivierte  Publikum und die super Stimmung bei meinem Konzert!
Meine Musikstücke waren richtig gewählt, also kann man es nur beim 
nächsten Mal noch besser machen. Besonders bedanken möchte ich mich 
bei Michaela Weigl & Vorstandsteam für die Einladung.

Vielleicht gibt es im nächsten Jahr wieder die Gelegenheit, dann darf ich 
mich auf das Konzert freuen. Nach wie vor lerne ich weitere neue Songstücke!  
DANKE.

TheBestOfKleinerWolfi
Wolfgang Knotz

Anm. der Redaktion: 
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. 

Die schönsten 
Weihnachtslieder

Wolfgang Knotz
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Lichtertanz & Mountaincart                                       
             Carina Polly

Mit dem Mountaincart neue 
Wege einschlagen

Es gibt Angebote, die würde man 
alleine wohl kaum ausprobieren. So 
verhält es sich auch mit manchen 
Freizeitideen, die viel Mut brauchen. 
Zum zweiten Mal gab es heuer bei der 
Therapiewoche so ein Angebot, das 
starke Nerven voraussetzt. Mit dem 
Sessellift ging es zuerst steil bergauf. 
An der Bergspitze angekommen 
wurde die schwindelerregende 
Aussicht zuerst in Angriff genommen. 
Einige Kinder konnten kaum mehr 
auf die „Mountaincarts“ warten. Mit 
Helmen ausgerüstet wurde für jeden 
von uns das passende Gefährt 
gefunden. Mit den Mutigen voran 
stürzten wir uns als große Gruppe über 
das erste steile Teilstück der Strecke. 
Da bemerkten viele wie „leicht“ man 
doch vorwärts kam. Durch das Gefälle 
ist kaum Körpereinsatz notwendig, 
man brauchte „nur“ zu lenken und 
zu bremsen. Das war für alle schnell 
verständlich und so zeigten auch die 
Vorsichtigeren unter uns bald mehr 
Einsatz und das Tempo wurde in 
der ganzen Gruppe immer schneller. 
Glücklich und stolz auf die eigene 
Tapferkeit landeten alle sicher im Ziel. 
Durch die positive Erfahrung in der 
Gruppe konnten viele ihren Horizont 
erweitern. Sowohl Angehörige wie auch 
Patienten haben eine Hemmschwelle 
überwunden. Mit dieser Motivation 
wird der Weg geebnet, sich auch 
abseits der Therapiewoche als 
Kraftstoß zwischendurch über 
„außergewöhnliche“ Aktivitäten 
zu trauen. Und so wollten wir 
das gewonnene Vertrauen bald 
ausprobieren! An einem schönen 
Herbstnachmittag suchten wir nach 
einer Mountaincartbahn in der Nähe 
und stürzten uns mit einem Cart die 
wunderschöne Bergstrecke hinunter. 

Wir freuen uns schon auf die nächsten 
Ideen, die uns trotz MPS aus dem 
Alltag ausbrechen lassen werden!

Ein Tanz in der Dunkelheit

Manchmal kann es passieren, dass 
man noch ein paar Minuten mehr 
Zeit hat auf der Therapiewoche. 
Dieses Jahr nutzten wir diese 
um das Gemeinschaftsgefühl 
noch mehr zu steigern. In einem 
spontanen „Tanzkurs“ versuchten 
wir diesen mit möglichst wenig 
Körpereinsatz aber umso mehr 
Zusammenhalt umzusetzen. Für 
jeden Teilnehmer (mit oder ohne 
Krücken oder Rollstuhl) konnten wir 
eine Rolle als Teil des Ganzen finden. 
Wir formierten uns der Größe nach 
und ließen durch unsere Hände mit 
großen Wellen und Kreisen dem so 
geschaffenen bildhaften Tanz noch 
mehr Ausdruck verleihen. Während 
wir beim „Training“ noch viel 
lachten (über unsere Strohhalme als 
Ersatzmaterial zur Verlängerung der 
Arme), konnten wir unseren Auftritt 
am Abend in der vollkommenen 
Dunkelheit noch mehr genießen. 
Mit Knicklichtern ausgestattet 
tanzten wir zu einem Songcontest 
Siegerlied und schufen ein richtiges 
Lichterwerk. Bei Mondlicht zu 
tanzen bringt noch mehr Vorteile 
als bei Tageslicht: Man muss sich 
aufeinander verlassen können, 
vertrauen und dem Nachbarn 
gleichzeitig genug Raum lassen (um 
sich nicht gegenseitig auf die Zehen 
zu steigen). Man braucht sich nicht 
für seine (Nicht-)Tanz-Kenntnisse 
schämen, da man in der Dunkelheit 
nur die Neonlichter - nicht aber 
seinen eigenen Körper - sieht. 
Tanz als Ausdruck der Seele tut 
gut, bringt uns 
zusammen - und 
der Applaus 
am Ende der 
Vorführung 
b r i n g t 
Freude und 
Mot ivat ion 
mit sich.
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Team und Vorfeld-
organisation leicht 
verändert, starteten 

wir am Sonntag unser Kinder-
programm. Ich behielt mein Konzept mit 
Wochenprogramm bei, stellte dieses 
bereits einige Wochen vorher zusammen, 
besorgte das notwendige Material und 
packte es gleich tageweise in Kisten, um 
das Auspacken vor Ort zu erleichtern. Das 
war sehr praktisch.
Während der verschiedenen Kreativ-
programme konnten sich die Kinder nicht 
nur künstlerisch, sondern auch fein- und 
grobmotorisch erleben. 
Neben faszinierenden Bauwerken, aus 
Kapplasteinen oder aus dem Röhrchen-
baukasten wurden wunderschöne 
Edelsteinbäumchen, Paracord-Armbänder 
und sehr individuelle Buttons gebastelt. 
Außerdem konnten sich die Kinder 
schminken lassen und Polsterbezüge, 
Piratenkappen oder Kochschürzen 
bemalen. 
Neu in diesem Jahr waren der Holz-
workshop mit Rudi (siehe S.48) und der 
gemeinsame Kinderausflug. Die Eltern 
ließen wir im Hotel zurück – sie konnten 
sich ein paar Stunden entspannen und 
sich austauschen – und fuhren mit einem 
Bus voller Kinder zur Sommerrodelbahn 
und zu der Abenteuerschule Hermann 
Maier nach Flachau. Dort durften wir den 
ganzen Nachmittag Segways, Elektro- und 
Benzinquarts benutzen. Der Ausflug war 
nicht nur für die Kinder ein Erlebnis, sondern 
auch für uns Betreuer ein Riesenspaß. Wir 
haben uns sehr gut aufgehoben gefühlt 
– Stefan und sein Team gaben wirklich 
jedem Kind die Möglichkeit, die Fahrzeuge 
auszuprobieren. Manch einer fühlte sich in 
seinen anfänglichen Bedenken bestätigt, 
andere fanden nach ein paar Metern doch 
Gefallen an den Gefährten und waren fast 
nicht heim zu bringen. 

Nachdem wir 2012 eine gebrochene Nase 
hatten (passierte beim Minigolfspielen), 
wollte ich einen erfahrenen Ersthelfer 
vor Ort haben und  setzte mich mit 
dem Roten Kreuz in Bischofshofen in 
Verbindungen. Herr Sendlhofer war so 
freundlich und stellte für uns ein ganzes 

Team an Rettungssanitätern zusammen, 
die uns abwechselnd an den Vormittagen 
bei der Kinderbetreuung unterstützten 
und in Sekundenschnelle Pflaster aus 
ihren Erste Hilfe Rucksäcken holten und 
auf die „schweren“ Verletzungen klebten,  
um die Kinder Sekunden später wieder 
fröhlich weiterhüpfen zu sehen. Ich bin also 
froh, vorgesorgt zu haben – wenn man 
vorbereitet ist, passiert angeblich nichts 
Schlimmes, und dieses Glück hatten wir. 
Am Donnerstagvormittag kam der zustän-
dige Sanitäter mit einem Rettungsauto, 
welches die Kinder begeistert besichtigten. 
Wir durften auch das Blaulicht, das 
Signalhorn und die Trage ausprobieren. 
Ich wurde zum Patienten, einige Kinder 
versorgten meinen gebrochenen Fuß sehr 
fürsorglich und brachten mich schnell und 
sicher ins Krankenhaus. 
Für den ehrenamtlichen  Einsatz der netten 
Sanitäter vom Roten Kreuz Bischofshofen 
und St. Johann  sowie Herrn Sendlhofer 
für die gute Zusammenarbeit ein großes 
Danke.

Wie bereits erwähnt, hat sich unser Team 
um zwei besonders liebe Betreuer erweitert, 
worüber ich sehr froh bin (Fotos oben). 
Edi, Michaels Volksschullehrer, bei dem 
ich bereits zum zweiten Mal die Praxis für 
mein Studium absolviere, und Michael, 
Pauls Freund aus der HTL, auf dessen 
soziale Ader ich durch einen glücklichen 
Zufall aufmerksam geworden war, sind 
eine große Bereicherung für uns. Michael 
hat gleich viele Geschwister wie ich und oft 
noch Pflegekinder in der Familie. Er ist es 
gewöhnt, sich liebevoll um sie zu kümmern. 
Und dass Edi, ein ganz besonderer Lehrer, 
natürlich in seinem Element ist, wenn er 
mit Kindern zu tun hat, versteht sich von 
selbst. Ganz besonders begeistert waren 
die Kinder (und Eltern!) nicht nur von Edis 
Bastelkünsten, sondern auch von der 
Premiere von „Edi´s MPS Band“ die  beim 
Bunten Abend einen Auftritt hatte. 

Ich möchte mich bei meinem Team für die tolle 
Zusammenarbeit und den unermüdlichen 
Einsatz bedanken – ohne euch wäre die 
Kinderbetreuung so nicht möglich.

Wer oder was ist neu?     
Anna Prähofer
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Besondere Freuden    

   Michaela Weigl

Gar keine Freude hatte ich mit meinen 
frisch verbrühten Füßen - kurz vor der 
Fahrt nach Wagrain fiel mir der Entsafter 
um. So konnte ich nicht ganz so wie 
ich wollte, man sah mich nur in Socken, 
Schuhe waren unmöglich, also eine Art 
Hausarrest für mich...

Aber sonst hatte ich sehr viel Freude bei 
der Therapiewoche!
Freude über die vielen Teilnehmer, über 
deren Disziplin beim Einhalten von 
Terminen,  die tollen Chefs (Cathrin und 
Roland) im Hotel, das supernette Personal 
(Nina, Alex), mein spitzenmäßiges 
Therapeutenteam, den lustigen, 
kompetenten Kinderbetreuungstrupp, 
meine fleißige Familie und das schöne 
Wetter.
Aber darüber hinaus gab es auch noch 
Ungeplantes und Überraschendes, so 
zum Beispiel den Besuch von Philipp 
Schörghofer, der uns alle sehr überrascht 
und ganz besonders gefreut hat. Plötzlich 
stand er da, er der Spitzenskiläufer, er, 
der Profi... und er marschierte mit mir zur 
Wiese, wo sich die Kinder gerade eine 
Schlacht Merkball lieferten, um sich mit 
uns fotografieren zu lassen. Da waren 
einige mächtig stolz darauf! Und als uns 
Nina am nächsten Tag noch eine ganze 
Ladung echte „Philipp Schörghofer 
Kapperl“ überreichte, da war jeder scharf 
darauf, so ein Kapperl zu ergattern - nicht 
nur die kleinen Jungs!
Philipp hat uns auf seiner Homepage 
geliked und wer weiß, vielleicht ergibt 
sich daraus etwas.

Familie Heinz und Familie Grünberger, 
jahrelange treue Unterstützer, denen wir 
ans Herz gewachsen sind, nahmen den 
weiten Weg nach Wagrain auf sich und 
besuchten uns. Wenn das keine Freude 
war!

Boris Sturm vom Verein SPD Edinost 
„Nachbarschaftshilfe kennt keine Grenzen“ 
unterstützte die Teilnahme unserer drei 
Gastfamilien aus Bosnien ganz spontan 
mit je 800 Euro - so eine Freude! (S.82)

Eine ganz andere, sehr liebe 
Überraschung war Steffi. Sie ist eine 
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LFreundin des Hauses und hatte sich 
spontan entschlossen, sich mit ihrer 
Arbeit einzubringen. Das machte sie  
ausgesprochen liebevoll. Manchmal 
stand sie bis spät nachts, um Patienten, 
Mütter, aber auch Kinderbetreuer mit 
galvanischem Heilstrom oder ihrer 
besonderen Kosmetik zu behandeln. 
An einem Nachmittag zauberte sie für 
besonders Interessierte sogar einen 
Workshop aus dem Ärmel. Am besten 
hat mir ihre eigene Begeisterung 
gefallen, die unglaublich freundliche und 
offene Art, wie sie auf uns zuging. Eine 
besondere Begegnung.

Auch eine besondere Begegnung war 
Heike Vordergger für mich. Nina (die 
Rezeptionistin) hatte mir den Kontakt zu 
ihr hergestellt, und ich bemerkte schon 
beim ersten Telefonat, dass das eine tolle 
Frau war. Ich habe ja schon vieles erlebt 
bei der Organisation und da sind auch 
Dinge dabei, von denen ich nur ungern 
berichten würde... Aber Heidi war ganz 
anders! Sie freute sich regelrecht, uns 
helfen zu dürfen! Aus einem Workshop 
für Eltern und fitte Patienten im Turnsaal 
wurden im Endeffekt drei Einheiten mit 
zwei Trainerinnen. Im Hotel gab es auch 
noch zwei Gruppentherapien für Eltern 
mit krankem Kind. Wir haben viel von ihr 
gelernt und es ist ihr gelungen, uns mit 
ihrer Begeisterung anzustecken - viele 
von uns sind mit nagelneuen Smoveys 
in der Tasche heimgefahren!
An dieser Stelle fällt mir auch die 
Gemeinde Wagrain ein, die uns einerseits 
den Turnsaal für diesen Workshop und 
andererseits den Tennisplatz (S.49) gratis 
zur Verfügung gestellt hat. Auch eine 
große Freude für mich!
Und dass die Kinder mit den beiden 
tollen Tennislehrern einen riesen Spaß 
hatten und trotzdem (oder deswegen?) 
viel lernten, war noch eine Freude mehr 
für mich.

Aber am meisten freue ich mich immer 
zu sehen, wie sehr „meine“ MPS-Familien 
diese Woche genießen und wie gut 
sie ihnen tut. Das entschädigt für viele 
schlaflose Nächte, die ich mir für die 
Vorbereitung „um die Ohren schlage“.



-  54 -

Daniela Schmidtmann

Integra, Therapiewoche und mehr

Liebe MPS-Familie!

So richtig weiß ich gar nicht was ich 
schreiben soll, aber man kann ja mal 
anfangen...

Nun wie hat dieses Jahr begonnen? 
Irgendwie angenehmer als das Jahr 
2013. Immerhin hatte ich 2013 nach 
langen Strapazen meine Herz-OP 
gut überstanden. Prof. Dr. Kampmann 
war bei der Nachuntersuchung auch 
zufrieden, also konnte ich ja sehr gut 
starten. 

Im Mai stand die Integra in Wels an. 
Gut, ich gehe da vereinsmäßig fremd 
(Verein für Partnerhunde statt MPS), 
aber freute mich riesig auf die fleißigen 
Helferlein der MPS-Familie. Ehrlich 
gesagt hätte ich mich aber auch 
gefreut, noch mehr bekannte Gesichter 
zu sehen und hab mich gewundert, 
dass ich beim MPS-Stand nicht mehr 
MPS-Familien angetroffen habe! Da 
hab ich mir Gedanken gemacht, dass 
es manchen vielleicht nicht gut geht 
und es ihnen deswegen vielleicht 
nicht möglich gewesen wäre, die 
größte Rehamesse von Österreich zu 
besuchen? So kann ich nur hoffen, 
dass dies nicht der Grund für die  
Abwesenheit war, sondern dass es 
nicht eindringlich bekannt gewesen 
ist, dass die Messe nun im Mai und 
nicht mehr im September stattfindet. 
Also dann: Haltet Augen und Ohren für 
Mai 2016 offen, vielleicht sehen wir uns 
dann ja doch mal auf der Integra!
Michaela, Maria und Christine können 
bestätigen, dass der coole MPS 
Stand uns auch gesehen hat. Für die 
vorbeikommenden Menschen gibt es 
dort super Informationen und für uns 
MPS-Familienmitglieder einfach tolle 
Gespräche!

Dadurch, dass eine Teilnahme an 
der Therapiewoche dieses Jahr - Gott 
sei Dank - wieder möglich gewesen 
ist, musste ich nicht lange auf ein 
erneutes Treffen warten. So haben wir 
dann in Wagrain viele liebe bekannte 
und neue Gesichter gesehen. Es gab 
freudige und ernste Gespräche.
Die Therapien waren eine Mischung 
aus anstrengend, entspannend und 
auf jeden Fall erfolgreich. Das Hotel war 

schön. Die Seele und die Lachmuskeln 
wurden vom gesamten Hotelteam 
positiv in Schwung gebracht.
Mit Familie Wirsing und Plamberger 
haben wir Spaziergänge gemacht. 
Zum Glück haben sich Thomas und 
Michi aber die traditionelle Wirsing-
Schmidtmann Wanderung entgehen 
lassen. Gut, mit Wanderung wäre es 
diesmal eine Übertreibung, aber sie 
endete so wie im Vorjahr in Maria Alm, 
als wir ein bisschen nass wurden. 
Nein, diesmal war es schlimmer: Wir 
waren  patschnass! Wir hatten uns 
auf den Weg zu einer kleinen Mühle 
gemacht. Nicht weit von dort entfernt, 
sahen wir in einem Bergdreieck eine 
gelbliche Farbe. Dunkle Wolken zogen 
auf. Nach dem ersten Donnergrollen 
beschlossen wir, lieber den Rückweg 
anzutreten und beobachteten noch 
eine Ansammlung von Glühwürmchen, 
liefen und rollten weiter in Richtung 
Hotel. Ca. 60 Meter vor dem Hotel hat 
wohl jemand die Schleusen geöffnet 
und dafür gesorgt das Klaus, Petra, 
Rosi, Markus, mein Hund und ich 
aussahen wie begossene Pudel. Die 
nächsten Spaziergänge waren weniger 
feucht, jedoch mit genauso viel Spaß 
verbunden.

Die Therapie während der 
Therapiewoche kann man in meinem 
Fall nicht auf die vielzähligen 
Behandlungen beschränken, die 
dort angeboten werden. Ich habe 
Höhenangst und so fühle ich mich 
auch diesbezüglich therapiert, wenn wir 
bei den Ausflügen Höhen erklimmen, 
die mir trotz der Kasseler Berge in 
meiner Nähe, völlig fremd sind.  Wo 
wir von Bergen sprechen, reden die 
Österreicher von Hügeln! 
Also im Freizeitprogramm gab es 
Hochwurzen, Grafenberg und den 
Dachstein. Wie erklimmt man diese 
Berge? Mit Gondeln… Ich bin ein 
Mensch, der es vorzieht, festen 
Boden unter den Füßen zu spüren. 
Mein vierbeiniger Begleiter ist bei 
solchen Aktivitäten wirklich die Ruhe 
selbst, aber wie Michi und Thomas 
bestätigen können – ich nicht. Thomas 
hat mir fachliche Erklärungen zu den 
Gondelkonstruktionen gegeben und 
zusammen mit Michi versucht, die 
Fahrten für mich so angenehm wie 



möglich zu machen. Ich muss 
sagen, eine Leidenschaft wird es 
nicht werden, aber ich wurde durch 
die tolle Aussicht und die Aktivitäten 
am Zielpunkt wirklich entschädigt. 
Die Aussicht vom Dachstein konnte 
ich leider nicht genießen. Ein wenig 
höhenkrank bin ich geworden. 
Trotzdem sind aber schöne Fotos 
entstanden und ich kann jederzeit 
meinen Mut beweisen!
Meine Mutter Rosi ist mit Thomas dort 
oben auf Erkundungstour in Schnee 
und Eis gegangen, ich meinerseits 
habe mit Michi und Marianne 
einen leckeren Bauernkrapfen und 
Schokolade mit Obers genossen. 
Diese Ausflüge mit Nervenkitzel 
konnte ich also trotzdem genießen.

Als Fazit möchte ich wirklich sagen, 
dass die Therapiewochen nicht nur 
gut für den Körper sind. Nein, der 
Geist kommt ebenfalls voll auf seine 
Kosten. Es ist immer wieder schön, 
Freunde zu treffen, neue Leute 
kennen zu lernen, in der Gruppe das 
Leben zu genießen und sogar mal 
MPS zu vergessen - zumindest in der 
therapiefreien Zeit passiert mir das 
regelmäßig.

Vielen Dank an Michi und ihr Team 
für die tolle Zeit!
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Geschwisterkinderwoche2014   

Wir bedanken uns herzlich für die großzügige finanzielle Unterstützung bei:



Geschwisterkinderwoche2014   

“Großen” wieder die Möglichkeit Kind 
zu sein. In dieser einen Woche ist man 
einfach in einer ganz anderen Welt - 
unsere kleine wundervolle Welt. Wir 
machen Blödsinn, lachen pausenlos 
und witzeln ständig herum. 
Das Sterntalerhof Team ist wie eine 
große Familie und der Sterntalerhof ist 
wie ein zweites zu Hause für mich. Es ist 
ein ganz besonderer Ort und ich bin so 
froh, dass ich jedes Jahr dabei sein darf. 
In all den Jahren ist mir das Team so 
ans Herz gewachsen, und ich möchte 
mich bei allen bedanken, dass sie sich 
so gut um uns kümmern. Sie geben 
sich immer so viel Mühe, die Woche 
schön und spaßvoll zu gestalten. Ich 
fühle mich am Sterntalerhof sehr wohl 
und freue mich wieder auf die nächste 
Geschwisterwoche. 

Tamina 

Tamina Vender 

Geschwister am Sterntalerhof
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D

Die Geschwisterwoche war wie 
immer einfach perfekt und total 
spaßig!
Mit dabei waren Paul, Luca, 
Thomas, Johannes, Michael, 
Maxi, Nadja, Muhammad, Lea, 
Fredi und ich. Für Lea, Fredi und 
Muhammad war es die erste 
Geschwisterwoche. 

Am ersten Tag haben wir nach dem 
Mittagessen unsere Zimmer belegt. 
Wie auch in den vergangenen Jahren 
gab es wieder die Pikobello Liste. 
Jeden Tag wurden die Zimmer von 
einem Betreuer kontrolliert und je 
ordentlicher die Zimmer waren, desto 
mehr Punkte bekam man in die 
Pikobelloliste eingetragen. 

Danach haben wir lustige Spiele 
gespielt, um die drei neuen Kinder 
kennen zu lernen. Natürlich waren 
wir auch bei den Pferden, um sie zu 
begrüßen. Ebenfalls wurde jedem 
Kind eine Betreuerin zugeteilt, um 
die Erstgespräche zu führen. Bei 
den Erstgesprächen kann man der 
Betreuerin erzählen, was man sich für 
die Woche wünscht und gerne machen 
würde. Nach den Erstgesprächen hat 
jeder von uns ein kleines Heftchen 
bekommen, in das wir jeden Tag unsere 
Erlebnisse einschreiben konnten. 

Ebenfalls waren wieder die Köche von 
Intercont bei uns und zauberten uns 
ein köstliches Essen auf den Tisch! 
Wir durften wieder bei der Vorbereitung 
des Nachtisches helfen, was uns allen 
sehr viel Spaß gemacht hat. 
Am Mittwoch waren wir alle in der 
Therme Stegersbach. Paul konnte 
leider nicht mit, da er krank geworden 
war, stattdessen hat er am Sterntalerhof 
im Büro geholfen. 
Wir haben jeden Abend unsere 
Lieblingsspiele gespielt: Bibedibibedi-bob, 
Sardinenbüchse und natürlich Werwolf. 

Das Reiten war total spaßig und auch 
sehr entspannend. Danke an die 
Pferde, die uns wie immer liebevoll 

auf ihren Rücken getragen haben 
und uns geholfen haben, uns zu 
entspannen. Wir haben Einzel- und 
auch Gruppenreiten gemacht. Zeit am 
Pferd zu verbringen, ist immer eine tolle 
und aufregende Erfahrung!

Mir persönlich hat das Ritual dieses 
Jahr am besten gefallen. Wir haben 
unsere Ängste und Wünsche auf 
ein Blatt Papier geschrieben und es 
dann ins Feuer geworfen. Dann hat 
jeder von uns ein kleines Fläschchen 
bekommen, wo man die Asche 
reingeben konnte. Das Fläschchen 
durften wir als Erinnerung mit nach 
Hause nehmen. 
Wir haben auch getrommelt und 
auf Steine geschrieben, was wir den 
anderen im Leben wünschen. Die 
haben wir zu unserem Baum gelegt, 
den wir letztes Jahr gepflanzt hatten. 

Die Woche verging wie jedes Jahr viel 
zu schnell, aber wir hatten alle sehr viel 
Spaß. Danke für diese schöne Woche! 

Ich bin jetzt schon seit gut acht Jahren 
bei den Geschwisterwochen dabei 
und ich hab nur gute Erfahrungen 
gesammelt. Ich habe viele nette und 
tolle Menschen kennengelernt, die 
jederzeit für mich da sind und mit 
denen ich über alles reden kann. Ich 
habe auf der Geschwisterwoche viele 
sehr gute Freunde gewonnen und es 
ist immer wieder schön, wenn neue 
Kinder dazukommen. 
Am Sterntalerhof haben selbst die 
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Interview mit Michaela Weigl, Vorsitzende 
der MPS-Gesellschaft, Mitbegründerin und 
Vorstandsmitglied der Pro Rare Austria 
(PRA), des Dachverbandes für seltenen 
Erkrankungen:

Was wollen Sie mit diesem Marsch 
bewirken?
Am Tag der seltenen Erkrankungen 
organisieren wir mit der Pro Rare jedes Jahr 
einen Marsch durch die Wiener Innenstadt. 
Wir wollen mit diesem Marsch vor allem 
zeigen, dass eine einzelne Krankheit wohl 
selten sein kann, dass wir „Seltenen“ 

insgesamt jedoch sehr viele sind und 
nicht ignoriert werden können. 

Es gibt eine Menge Probleme 
und Anliegen, die eine Lösung 

brauchen. Das können wir nur 
gemeinsam schaffen, indem 
wir mit einer Stimme auftreten!

Wer darf mitmarschieren 
und sind Sie mit der 
Teilnehmerzahl zufrieden?
Prinzipiell jeder. In erster 
Linie marschieren Betroffene 

mit den unterschiedlichsten 
Krankheiten, wir freuen uns 

aber über jeden Einzelnen, der 
diese Aktion mit uns mitträgt. Je 

mehr wir sind, umso eher werden wir 
beachtet und umso eher geraten wir in 

die Aufmerksamkeit der Öffentlichlichkeit. 
Unser Ziel wären 1000 Teilnehmer. Darauf 
könnten wir stolz sein! Wenn jeder Verein nur 
mit 20 Menschen erscheinen würde, wäre das 
ein Kinderspiel... Insofern bin ich noch nicht 
zufrieden, denn die Veranstaltung lebt von der 
Teilnahme vieler!

Wen haben Sie selbst dazu eingeladen?
Mir ist besonders wichtig, dass unsere MPS-
Familien an diesem Tag dabei sind. Des-
wegen organisiere ich aus diesem Anlass 
immer einen kleinen Event, ein Treffen, das 
im MPS-Kreis schon am Vorabend beginnt, 
damit wir auch genügend Zeit haben, um 
miteinander zu sprechen. Wer eine lange An-
reise nach Wien hat, wird unterstützt, sodass 
eine Übernachtung im Hotel ermöglicht wird. 
So schaffen wir es jedes Jahr, dass mindes-
tens 35 „MPS-ler“ kommen. 

Wozu gibt es die Kinderbetreuung?
Nach dem Marsch hält die PRA ihre General-
versammlung ab. Damit möglichst viele daran 
teilnehmen können und sich Kinder in dieser Zeit 
nicht langweilen,  habe ich mit meinem MPS-
Team für sie ein Spaß-Programm organisiert. 

Maria Prähofer

 Marsch der     seltenen Erkrankungen 2014             

 

 

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 
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Maria Prähofer

 Marsch der     seltenen Erkrankungen 2014             

Gemeinsam mehr erreichen 
–  mit einer Stimme!

Save The Date!
Aktionstag 2015 
am 28. Februar
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Reception at the House of Commons, Westminster 
„to celebrate a better future for Morquio Disease“

2. Juni 2014 / Rede von Aidan Kearney

Hallo und willkommen zu diesem 
renommierten Event um eine 
bessere Zukunft für Patienten mit 
MPS IVA,  Morbus Morquio, zu 
feiern.
Mein Name ist Aidan Kearney, ich 
leide an Morquio. Glücklicherweise 
habe ich die Möglichkeit erhalten,  
an der klinischen Studie zur 
Enzymersatztherapie für Morquios 
teilzunehmen.

Bevor ich die Studie begann, war 
ich körperlich und geistig in einem 
schlechten Gesundheitszustand. 
Ich hatte zwei Krücken und eine 
Beinorthese um mobiler zu sein. Ich 
hatte keine Energie, war stets atemlos 
und wog nur knapp 45 Kilogramm. Ich 
war blass und mager. Nur noch Haut 
und Knochen sozusagen. Tägliche 
Aufgaben - wie das Kochen einer 
Mahlzeit - waren ein Kampf für mich.

Mittlerweile bin ich seit ca. drei Jahren 
auf Enzymersatztherapie und mein 
Leben hat sich dramatisch verändert. 
Ich brauche weder Krücken noch 
Beinorthesen, um weite Strecken 
zurückzulegen. Ich bin viel weniger 
eingeschränkt und bei weitem nicht 
mehr so schnell ausgelaugt. 

Mein Gewicht ist auf ungefähr 57 kg 
gestiegen und mir wurde versichert, 
dass nicht alles davon Fett ist – 
Meine Güte, was für ein Glück! Meine 
verkümmerte Beinmuskulatur hat 

sich großartig erholt. Ich bin auch 
nicht mehr so schnell außer Atem 
und meine Lungenfunktion hat sich 
messbar verbessert.
Meine Ausdauer ist besser geworden, 
so kann ich viel mehr tun, auch einfache 
Aufgaben, wie das Abendessen 
zuzubereiten oder den Abwasch zu 
erledigen, fallen mir leichter - auch 
wenn es nicht immer Spaß macht. 
Früher brauchte ich nach einem langen 
Tag, zum Beispiel nach einer Reise, ein 
paar Tage, um mich wieder zu erholen. 
Aber jetzt, Dank der EET, erhole ich 
mich viel schneller und ich kann mehr 
unternehmen. Das macht das Leben 
viel einfacher.

Jeder, der mich kennt, sagt ich schaue 
besser aus als je zuvor. Alle sagen mir, 
wie schlecht ich vorher aussah und dass 
sie eine große Verbesserung meiner 
Gesundheit und meines gesamten 
Erscheinungsbildes wahrnehmen 
können. Meine Hautfarbe sehe besser 
aus, ich sei runder geworden. Ich sehe 
einfach besser aus – und das ist doch 
immer gut.

Ich bin auch nicht der Einzige, der 
profitiert hat. Ich habe auch bei anderen 
Patienten, welche die EET bekommen, 
großartige Veränderungen beobachtet. 
Sie alle berichten, dass sie viel mehr 
Energie und weniger Schmerzen in 
den Gelenken haben. Ich habe sogar 
eine Patientin gesehen, die dank 
Vimizim zum ersten Mal seit Jahren 
gerannt ist.

Das Selbstbewusstsein, die Energie und 
das erleichterte Schmerzmanagement, 
welche dieses Medikament Patienten 
mit Morbus Morquio gibt, ist erstaunlich. 
Es hat mein und auch das Leben 
anderer verändert. So bin ich stolz und 
begeistert, Teil dieser Morquio Studie 
gewesen zu sein!

Im August werde ich sogar zur 
Internationalen MPS-Konferenz 
nach Brasilien fliegen, was vor der 
EET aufgrund meiner armseligen 
gesundheitlichen Verfassung nicht 
möglich gewesen wäre. Ich hatte immer 
Angst davor irgendwo hinzufahren. 
Jetzt, mit der EET, freue ich mich auf 
Brasilien.

Ich möchte auch ein paar Worte 
zu den Regulierungsbehörden in 
Großbritannien sagen: Ich finde es ist 
notwendig, dass sie vorurteilsfrei aus 
der Sicht eines MPS Kindes oder eines 
erwachsenen MPS-Patienten über 
die Kostenübernahme entscheiden. 
Außerdem finde ich es wichtig, dass 
alle vier Nationen (Irland, Nordirland, 
Schottland, Wales) dieselbe Politik wie 
in Großbritannien übernehmen. Es 
sollte keinen Unterschied machen wo 
man wohnt – Vereinbarungen sollten 
auch in ganz Europa gelten. Wir alle 
sind schließlich Teil der MPS-Familie, 
wir verdienen alle denselben Zugang 
zu Therapien, egal welche Postleitzahl 
wir haben.
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Und zum Schluss möchte ich ein paar 
Menschen danken, ohne die ich heute 
nicht so gesund hier stehen könnte:
•	 den Krankenhäusern und deren 

Mitarbeitern, welche in die 
Morquio Studie involviert waren: 
London Royal Free, Belfast City 
und Manchester Hospital

•	 den Fachärzten, die uns mit der 
EET geholfen haben:

Dr. Fiona Stewart MBE
Dr. Derralyn Hughes
Dr. Chris Hendriksz

•	 der MPS Society, angeführt von 
Christine Lavery MBE, die an 
mich gedacht hat und mir die 
wunderbare Chance gab, als die 
Studie begonnen hat. Auch den 
Mitarbeitern im MPS-Haus und 
unseren Vertretern in Nordirland.

•	 und natürlich Biomarin dafür, dass 
dieses Medikament dort kreiert 
und produziert wurde. 

•	 sowie allen anderen, die in der 
Studie geholfen haben.

Zusammenfassend kann man sagen, 
dass die Zukunft für Morquio-Patienten 
definitiv eine bessere sein wird.

Übersetzung: Maria Prähofer

Auch Maria und ich waren der Einladung zu 
diesem wunderbaren Anlass gerne gefolgt. 
Dadurch, dass wir das Fest mit einer Infusion 
in London - ganz wie in „alten“ Zeiten - 
verbinden konnten, schlugen wir sozusagen 
zwei Fliegen mit einer Klappe. 
Die englische MPS-Society hatte das Fest 
anlässlich der Zulassung von Vimzim zur 
Behandlung von Patienten mit MPS IVA mitten 
im Parlament organisiert. Viele bedeutende 
Persönlichkeiten und auch Betroffene waren 
eingeladen. In England hat man noch 
Schwierigkeiten mit der Kostenübernahme 
für das Medikament vonseiten des NHS. 
Deswegen sollte mit den Vorträgen auch 
ein gewisses Lobbying für Vimizim erreicht 
werden. Die eingeladenen Redner zeichneten 
ein realistisches und beeindruckend positives 
Bild von der erfolgreichen Studie.
Neben dem Papa des allererstern Kindes in 
der Studie kamen u.a. auch Christine Lavery,  
die Studienleiter Dr. Paul Harmatz aus den 
USA und Dr. Chris Hendrix aus UK und ein 
erwachsener Patient (Aidan Kearneys Rede 
ist links abgedruckt) zu Wort.
Allen gemeinsam gelang es, den Erfolg der 
Behandlung mit Vimizim zu unterstreichen - 
und das können wir bzw. kann Maria nach 
eigenen Erfahrungen nur aus Leibeskräften 
bestätigen. Ein Hurra auf Vimizim! 

Michaela Weigl



Entweder liegt es daran, dass 
meine Mama diese Zeitung 
schreibt und sie ständig auf 
Artikeljagd ist, oder daran, dass 
ich tatsächlich jedes Jahr was 
erlebe, das einen Bericht wert ist. 
Jedenfalls durfte ich auch diesmal 
wieder einen Beitrag für unsere 
Leser verfassen.

Am 6. Mai 2014 
wurde Vimizim 

zur Behandlung von 
Patienten mit MPS IVA 

zugelassen, auf dem Bild oben feiern 
wir mit Eike Hoppe, der österreichischen 
Vertretung von BioMarin. Ich möchte  
erzählen, was diese Zulassung für 
mich persönlich bedeutet: 
Nach 15 Monaten habe ich meinen 
Studienstandort Mainz verlassen und 

bekomme meine Infusionen endlich auch in Österreich. Am 1. Juli 2014 hatte 
ich meine erste EET im AKH Wien, wo wir ja in Prof. Stulnig einen Arzt gefunden 
haben, der sich um uns erwachsenen MPS-Patienten bemüht. Das AKH hatte 
mir zwölf Infusionen zugesagt, anschließend dachten wir daran möglicherweise 
ins Krankenhaus Wels zu „übersiedeln“, was für mich eine totale Erleichterung 
dargestellt hätte, da ich dann gleich nach der Arbeit selbständig mit dem Rolli 
ins Krankenhaus hätte fahren können. Doch zunächst freute ich mich auf Wien. 
Ab sofort musste ich nicht mehr fliegen, wir fuhren mit dem Zug und konnten die 
ganze Prozedur in einem einzigen Tag erledigen. Kein Kofferpacken mehr, keine 
aufwändigen Buchungen mehr. Herrlich. 
Als ich auf der Station 20 I eintraf, wurde ich von Sr. Margit so herzlich begrüßt, dass 
ich mich gleich wohl fühlte. Sie gab uns ein Einzelzimmer mit Aussicht auf Wien 
und Mama war froh, dass sie in Ruhe arbeiten konnte während die Infusion lief. 
So ging das bis 6. Oktober, als ich meine zwölfte Infusion erhielt. 

Infusion Nummer 7 habe ich übrigens in Brasilien erhalten. Prof. Stulnig hatte sich sehr 
für mich eingesetzt und tatsächlich geschafft, dass ich meine Wochendosis von zehn 
Ampullen mitnehmen durfte. Dafür bin ich sehr dankbar und darüber war ich auch 
wirklich froh, denn auf diese Weise habe ich in der Zeit nur eine Infusion versäumt 
und bin auch in Brasilien fit gewesen. Die Infusion während des MPS-Weltkongresses 
mitten im Hotel zu bekommen war ein cooles Erlebnis und völlig unproblematisch.  
 Die brasilianische MPS-Gesellschaft hatte in einem der 

Kongressräume ein halbes Krankenhaus eingerichtet und 
dank Frau Dr. Angelina Acosta war man auch bestens 

auf meine Infusion vorbereitet. Einzig die kleine 
Manschette zum Blutdruckmessen 

war nicht geliefert worden, 
doch das lösten die 

Schwestern sehr geschickt: 
Sie maßen kurzerhand am 
Ober-schenkel. Das war 
witzig! Alles ging gut, wir 
waren glücklich.

Maria Prähofer

Neues Leben mit Heimtherapie



Anfang Oktober verabschiedeten wir uns also von Wien, um eine Woche später ein völlig 
neues Leben zu beginnen, denn es war alles anders gekommen, als wir dachten... 

Heute ist der 13. Oktober 2014 und ich erhalte gerade meine Infusion – während ich das 
schreibe sitze ich zu Hause in meinem eigenen Zimmer an meinem eigenen Schreibtisch 
und strahle über das ganze Gesicht: Ich habe  Heimtherapie! Fast auf den Tag genau drei 
Jahre nach meinem ersten Flug nach London. Ich bin daheim, kein London, kein Mainz 
und kein Wien, nein, ab sofort ist Finklham mein neuer Standort! 

In den vergangenen drei Jahren habe ich rund 300.000 Flugmeilen hinter mich gebracht, 
bin bei Miles & More Senator geworden und war überall bekannt. Egal ob am Flughafen 
in Linz, Frankfurt oder London Heathrow, alle wussten wer ich bin oder wen sie erwarteten, 
wenn sie meinen Rollstuhl ausluden. Ich sage nicht, dass das nicht nett war, aber so richtig 
nett ist es erst jetzt!
Meine Krankenkasse, die OÖGKK, hat meine Infusionen genehmigt und mir damit 
ermöglicht, auf Heimtherapie umzusteigen. Jetzt kommt Healthcare at Home zu mir, in 
Person von Nicole Ettl oder Franz Unterberger.

Schon um halb neun stand Nicole vor der Tür. Wenig später war dann auch Franz da, 
inzwischen hatte Nicole schon mal alles vorbereitet und die Infusion aufgezogen. Franz hat 
meine Venen inspiziert, sofort eine gefunden und mich „angestochen“. Er freute sich über 
meine tollen Venen, es funktionierte alles reibungslos und kurz nach 9.00 Uhr lief auch 
schon die Infusion.
Bei dieser „ersten“ Infusion stand wieder mal viel Papierkram an. Ich hatte eine Pumpe und 
eine passende Tasche bekommen, aber auch sonst war da einiges auszufüllen und zu 
unterschreiben. Während wir also den Papierkram erledigten, gab es Kaffee und leckeren 
Apfelkuchen für alle. Ich saß mit meiner neuen „Gucci-Tasche“ (Prada war leider ausverkauft 
- hihi) im Wohnzimmer und wir redeten über alles Mögliche. Später gingen wir sogar noch 
mit Anton spazieren. Das hatte ich mir gewünscht, ich wollte gleich richtig ausprobieren wie 
toll es ist, während der Infusion mobil zu sein!
Wer hätte das jemals gedacht? Also ich ganz bestimmt nicht.

An dieser Stelle möchte ich mich auch bei meiner Familie bedanken. Danke Mama, dass 
du sofort JA gesagt hast und erst dann überlegt hast, wie wir das alles jemals schaffen 
könnten mit wöchentlichen Flügen nach London und später dann mit Mainz. 
Vimizim ist das Beste, das mir passieren konnte. Mir geht es viel besser als 
vorher, auch wenn vorher nicht das Gefühl hatte, dass es mir schlecht 
geht. Danke für diese drei Jahre Vorsprung, in denen ich die EET 
als Testperson früher bekommen konnte. Auch wenn die Reisen 
anstrengend, Nerven aufreibend und oft lästig waren, sie waren es 
auf jeden Fall wert.
Danke auch allen anderen, die mich ab und zu zu den Infusionen 
begleitet haben, damit Mama mal eine Pause machen bzw. sich 
anderen Terminen zuwenden konnte, besonders Anna. Danke 
Martin, dass du mit  Paul, Johannes und Michael zuhause die 
Stellung gehalten hast und danke Oma, dass du fast jede Woche da 
warst, um zuhause mitzuhelfen. Nochmal ein großer Dank an „meine“ 
Infusionsmannschaften in London (Alan, Anna, Alison, Cecil, Dr. Hughes und 
natürlich Keith der mich nicht ein einziges Mal vergessen hat), in Mainz (Alex, Andrea, 
Bettina, Petra, Dr. Lampe, Dr. Reinke, Dr. Gökce) und in Wien (Dr. Harreiter). DANKE aber 
vor allem an BIOMARIN für die Entwicklung dieses Medikamentes. Im Namen von uns 
Morquios möchte ich euch sagen, dass ihr großartig seid! 

Mein Leben hat sich dank Therapie so verändert! Ich habe viel mehr Energie, mehr Kraft 
und bin nicht mehr ständig müde. Den Schleim, der mich so geärgert hat, bin ich wieder 
los geworden und meine Lebensfreude hat sich gefühlsmäßig verdoppelt. Nun bin ich viel 
unternehmungslustiger! Seit einem Jahr arbeite ich 15 Stunden wöchentlich (drei Halbtage) 
im E-Werk Wels. Mein Dienstvertrag der zuerst auf ein Jahr befristet war, wurde in ein 
unbefristetes Dienstverhältnis abgeändert, weil man mit meiner Arbeit sehr zufrieden ist. 
Ich bin aber auch sehr gerne dort und es erfüllt mich mit Stolz zu hören, wenn ich etwas 
gut gemacht habe. Ich liebe es, gebraucht zu werden und das auch zu hören! Etwas 
Schöneres kann ich mir gar nicht vorstellen!  Und wer weiß, vielleicht bekomme ich eines 
Tages meine Infusion auch während der Arbeit.
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Brigitte Brauneis

Diagnose: Spät, aber doch!
Probleme mit dem Gleichgewichtssinn. 
Auch die Leistungsfähigkeit nahm 
mit dem 50. Lebensjahr ab und ich 
bemerkte, dass Stress nicht mehr gut 
für mich war. Als das Taubheitsgefühl, 
vor allem in den Händen sich verstärkte 
und mein Körper immer steifer wurde, 
war ich sicher, dass die Ursache dafür 
nur eine Krankheit sein könnte.

Ihr könnt euch vorstellen, dass ich 
sehr viele Kassen- und Privatärzte 
aufgesucht habe, doch leider ohne 
Ergebnis. In dieser Zeit wurde ich 
dreimal auf Rheuma untersucht. Ein 
Neurologe hat mir auch eingeredet, 
dass ich auf Grund meiner künstlichen 
Herzklappen kein MR machen dürfte 
usw...

So ging es einige Jahre, bis im 
Sommer 2013 der Außenminiskus 
an meinem rechten Knie einriss. Der 
Chirurg wollte unbedingt ein MR vom 
Knie. Da habe ich mich dann endlich 
im AKH hinsichtlich meiner MR-
Klappentauglichkeit erkundigt: Die 
Antwort war zum Glück positiv.

Als mein Knie wieder so halbwegs 
in Ordnung war, ersuchte ich diesen 
Chirurgen um eine Verordnung für ein 
MR hinsichtlich HWS und Hand. Er 
schlug mir zwei Röntgenambulatorien 
vor, die seiner Meinung nach die 
besten Geräte besaßen. Das eine 
Institut war mir bekannt, dort ging 
auch ich immer hin,  aber wegen der 
längeren Wartezeit entschied ich mich 
zum ersten Mal für das andere. Das 
war meine beste Entscheidung!

Mein Befund wurde dort von einer 
Röntgenärztin erstellt, die sich schon in 
ihrer Studienzeit für seltene Krankheiten 
interessiert hatte. Sie rief mich an, und 
sagte mir, dass sie zu wissen glaube, 
welche Krankheit ich hätte. Sie ist für 
mich mein „rettender Engel“.

Obwohl es eine sehr schlimme 
Krankheit ist, bin ich erleichtert, dass 
meine Beschwerden endlich einen 
Namen haben.

  

Nach endgültiger Bestätigung der Diagnose und 
einer schwierigen Halswirbelsäulenoperation im 
Sommer 2014, erhielt ich im Oktober meine erste 

Enzymersatztherapie am AKH Wien. 
Ich erwarte mir davon, das Fortschreiten der MPS 

wieder aufhalten zu können.

Beim Marsch der seltenen Erkrankungen im 
März lernte ich Michaela Weigl und einige MPS-

Familien kennen, die mich gleich freudig im Kreis 
der großen MPS-Familie begrüßten.L

Ich, Brigitte, bin 60 Jahre alt, lebe in 
Wien und habe MPS VI. 

Im November 2013, vier Monate vor 
meinem runden Geburtstag wurde 
erstmals der Verdacht ausgesprochen, 
dass ich diese Krankheit hätte. Eine 
DNA-Untersuchung brachte schließlich 
Gewissheit.

Ich habe immer gewusst, dass ich einen 
Gendefekt habe. Schon als Baby hat 
man eine Wirbelsäulenverkrümmung 
festgestellt. So wurde ein Kinder-
ambulatorium für Orthopädie in den 
ersten zehn Lebensjahren mein zweites 
zu Hause. Dort passte man mir zuerst 
eine Gipsschale an, dann musste ich 
ein Jahr lang ein Gipskorsett tragen 
und in der Volksschule zeitweise ein 
Mieder. Das tägliche Turnen wurde mir 
in dieser Zeit zur Selbstverständlichkeit. 
Das tue ich noch heute, nur die 
Übungen sind immer wieder andere. 
So konnte ich meinen Rücken bis 
jetzt, mit Ausnahme von der Pubertät, 
schmerzfrei halten.

Ich habe mich immer sehr gerne 
bewegt. Als Kind tollte ich mit meinen 
zwei älteren Brüdern herum. Mit meinen 
Freundinnen aus der Volksschule, 
mit denen ich teilweise noch heute 
befreundet bin, spielte ich sehr viel im 
Freien, fuhr gerne mit dem Roller, ging 
viel wandern und im Winter eislaufen. 
Später, als ich meinen Mann kennen 
lernte, kam zum Wandern noch 
Schifahren und Tennis hinzu.

Mit Fünfzehn wurde ich Lehrling in 
einem größerem Unternehmen, wo ich 
mich zur Industriekauffrau ausbilden 
ließ. Anschließend besuchte ich 
ein Abendgymnasium, welches ich 
mit Matura abgeschlossen habe. In 
diesem Betrieb war ich 41 Jahre lang 
beschäftigt und meine Arbeit hat mir 
sehr viel Spaß bereitet.

Bis zu meinem 44. Lebensjahr war ich 
sehr sportlich. Dann ging es bergab – 
im Laufe der nächsten Jahre bekam 
ich künstliche Herzklappen (Aorta, 
Mitral), eine künstliche Hüfte, musste 
an beiden Händen wegen eines 
Karpaltunnelsyndroms operiert werden, 
litt an plötzlichen Druckanfällen am 
rechten Auge und hatte massive 



Im Herbst 2012 haben wir in Hof bei 
Salzburg den Österreich Stützpunkt 
der Healthcare at Home gegründet. 
Der lokale Apothekenbetrieb hat 
sich zur direkten Zusammenarbeit 
begeistern lassen und übernimmt die 
aufwendige Logistik und Lagerung 
der entsprechenden Medikamente, 
sodass wir von Salzburg aus überall 
in Österreich beliefert werden 
können. 
(Übrigens kann die Medikamenten-
belieferung bei manchen Krankheits-
bildern - nicht MPS - auf diesem Weg 
auch dann direkt an den Patienten 
erfolgen, wenn dieser keine 
Heimtherapie in Anspruch nimmt, 
sondern sich z.B. selbst infundiert 
oder beim Hausarzt infundiert wird). 

Mittlerweile ist die Versorgung 
von PatientInnen mit seltenen 
Stoffwechselerkrankungen bzw. 
Enzymmangelerkrankungen  in der 
Heimtherapie als fixer Bestandteil 
unseres  Gesundheitssystems nicht 
mehr wegzudenken. Daher ist es 
uns nun möglich, bereits mehr als 
40 Patienten in der Heimtherapie 
zu betreuen. Die Indikationsgebiete 
sind mittlerweile erweitert, da wir 

Nicole Ettl / Healthcare at Home

Ein kleiner Jahresrückblick 
seit Anfang 2014 auch MPS VI und seit September 
2014 auch MPS IVA  in Heimtherapie betreuen 
dürfen. Beide Indikationsgebiete sind für uns eine 
neue Herausforderung, der wir uns gerne stellen.  

Im Rahmen der Zusammenarbeit mit den 
Patientenselbsthilfegruppen und den jeweils 
zuständigen Spezialisten, versuchen wir 
gemeinsam die beste Versorgung für jeden 
einzelnen Betroffenen zu finden. 

Bei laufenden Fortbildungen wie zum Beispiel 
im November 2014 in Salzburg werden im 
medizinischen Simulationstrainingscenter an der 
Paracelsusuniversität in Salzburg  gemeinsam mit 
Ärzten mögliche  Krisensituationen nachgestellt und 
erarbeitet,  um für den Ernstfall gut vorbereitet zu 
sein. Erfahrene Trainer aus Anästhesie, Intensiv- und 
Stoffwechselmedizin analysieren in videogestützten 
Nachbesprechungen gemeinsam mit Healthcare at Home, wie zukünftig noch 
erfolgreicher in der Heimtherapie gearbeitet werden kann. 

Sowohl von Patientenselbsthilfegruppen, als auch den Patienten selbst, sowie 
den sie jeweils betreuenden Spezialisten im AKH Wien, konnte ich bereits ein 
sehr gutes Feedback über die Idee zur Versorgung am Heimatort gewinnen. 

Fotos:

Zülfiye bei der EET in der Schule 
während des Werkunterrichtes.
Pepe bei der EET in Wagrain 
während der Therapiewoche.
Achmad bei der EET via Port a 
cath ebenso in Wagrain während 
der Therapiewoche.

- alle mit „Bruder“ Franz.
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Ich bin 
die kleine Anna lena    

Ich bin die kleine Annalena Baier! Viele von euch kennen mich ja schon 
von den gemeinsamen MPS-Therapiewochen, an denen ich mit meinen 
Eltern seit nunmehr vier Jahren teilnehmen kann. Aber das sind ja nur 
ein paar wenige Tage im Jahr wo wir uns treffen, deshalb will ich euch 
heute etwas mehr über mich erzählen.

Nachdem mich meine Mama Anita neun Monate in ihrem Bauch herumgeschleppt 
hat, wollte ich am 16. Juli 2008 nun endlich selbst die große, weite Welt entdecken.
Das war gar nicht so einfach, und nach unzähligen gescheiterten Versuchen, 
wurde ich dann mittels Kaiserschnitt geboren. 
Dadurch konnte ich gleich mal meinen Papa Christoph kennenlernen, der mit mir 
in unser Zimmer zum Kuscheln ging. Ich war ein richtiger kleiner Sonnenschein 
mit zweifärbigen Haaren, alle dachten meine Mama hätte mir schon die Haare 
gefärbt. Nach ein paar erholsamen Tagen im Sanatorium Ragnitz in Graz ging es 
dann endlich nach Hause.
Seit diesem Tag wohne ich nun in unserem schönen Haus in der Nähe von Graz 
in der Steiermark.

Die ersten Tage und Wochen in 
meinem Leben verliefen eigentlich 
ganz normal, aber im Jänner 2009 
- mit einem halben Jahr bekam ich 
plötzlich eine schlimme Erkältung mit 
Husten und Fieber. Da der Husten mit 
Schweißausbrüchen nach Tagen nicht 
besser wurde, brachten mich meine 
Eltern in die Kinderklinik in Graz.
Dort wurde nach mehreren 
Untersuchungen eine durch den RSV 
Virus ausgelöste Infektion, genauer 
eine Dilatative Kardiomyopathie mit 
Linksherz-Dekompensation diagnos-
tiziert, das bedeutet kurz gesagt, 
meine linke Herzhälfte hat fast nicht 
mehr gearbeitet und ich hatte großes 
Glück, dass es noch rechtzeitig erkannt 
wurde. Mein Zustand war sehr kritisch, 
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Familie Baier

ich wurde ein paar Tage sogar mit 
einer Sonde ernährt, weil ich zu wenig 
Kraft zum Trinken und Essen hatte.
Nach zweieinhalb Wochen wurde ich 
entlassen, musste aber von dort an für 
die nächsten Monate bzw. Jahre viele 
Medikamente nehmen um mein Herz 
wieder zu stärken.

Zuhause vergingen die Wochen wie 
im Flug, und ich fuhr im Frühsommer 
mit meinen Eltern zum ersten Mal in 
den Urlaub. Mit dem Auto nach Italien 
ans Meer. Das war super lustig, mir 
gefiel vor allem der viele Sand und die 
gesunde Meeresluft tat mit gut.
Aber die große Freude hielt nicht lange. 
Bei der nächsten Mutter-Kind-Pass 
Untersuchung stellte meine Kinderärztin 

einen Perzentilensprung meines Kopfumfangs fest, und ich wurde wieder 
in die Kinderklink in Graz eingewiesen. Nach Sonografie und MR meines 
Kopfes, wurde ein dekompensierter chronischer Hydrocephalus festgestellt. 
Da ich aber keinerlei Schmerzen oder Hirndrucksymptome aufwies, konnte 
ich am nächsten Tag wieder nach Hause. Da sich das Problem aber nicht 
von selbst löste, musste ich mich Anfang August einer Shunt-OP unterziehen. 
Dabei wurde mir ein Überdruck-Magnetventil in den Kopf implantiert, damit 
die überschüssige Hirnflüssigkeit aus den Ventrikeln in meinen Bauchraum 
abfließen kann. Ich hoffe, irgendwann kommt das Ding auch wieder raus aus 
meinem Kopf?

Das war vermutlich schon ein Hinweis auf meine eigentliche MPS-Erkrankung, 
was wir aber zu diesem Zeitpunkt noch nicht wussten. Von meiner Geburt 
an hatte ich schon immer einen großen Bauch, einen krummen Rücken, 
einen kurzen Hals und eine kleine Stupsnase. Und ich war sehr steif und 
unbeweglich, manche meinten ich wäre faul gewesen. Damals wurde noch 
alles auf die unterschiedliche Entwicklung im Kindesalter geschoben, und 
meinen Eltern wurde gesagt, sie sollten sich keine Sorgen machen.

Um etwas für meine Fitness zu tun, ging meine Mama mit mir zu einer 
privaten Physiotherapeutin. Nach den ersten Einheiten äußerte sie dann den 
Verdacht, dass ich eventuell an einer Stoffwechselerkrankung leiden könnte. 
Meine Beweglichkeit wurde leider nicht wirklich besser, und gehen wollte ich 
auch nicht wirklich. 
Als ich dann bei meiner nächsten routinemäßigen Herznachuntersuchung 
wieder in der Kinderklinik war, wurden wir in die Pädiatrie geschickt.

Ich hatte das Glück, dass die Untersuchung von Frau Dr. Plecko gemacht 
wurde, die, wie ihr ja alle wisst, Spezialistin für MPS ist. 
Sie hat sofort auf MPS I getippt. Um es definitiv zu bestätigen, waren aber 
noch ein paar Untersuchungen nötig. Mama, Papa und mir wurde Blut 
abgenommen, welches von Herrn Prof. Paschke in allen Einzelheiten 
analysiert wurde. Danach stand endgültig fest, dass ich seit meiner Geburt 
an MPS I, Morbus Hurler, erkrankt bin. Diese Diagnose sagte uns natürlich - 
wie den meisten anderen Menschen - gar nichts. Es ist ja eine sogenannte 
seltene Krankheit, die keiner kennt. Frau Dr. Plecko erklärte uns alles, was wir 
wissen sollten, aber sicher nicht hören bzw. wahrhaben wollten.
Für meine Eltern brach eine Welt zusammen - jeder suchte nach dem „Warum wir“?

Mein großes Glück im Unglück war, dass man meine Erkrankung trotz allem 
frühzeitig erkannt hat und ich somit sofort mit einer Enzymersatztherapie 

Ich bin 
die kleine Anna lena    
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beginnen konnte. Das brachte schon 
eine kurzfristige Besserung meiner 
Beweglichkeit und auch hinsichtlich 
meiner äußeren Erscheinung. Aber wie 
schon oft in meinem jungen Leben, 
hatten wir uns zu früh gefreut. Bei 
der Form Morbus Hurler, überwindet 
die Enzymersatztherapie die Blut-
Hirn-Schranke nicht. Somit ist die 
einzige dauerhafte Lösung eine 
Stammzellentransplantation, welche so 
schnell wie möglich gemacht werden 
musste. 

Im Hintergrund wurde von Herrn Dr. 
Schwinger eine weltweite Suche nach 
einer geeigneten Stammzellenspende 
eingeleitet, welche Gott sei Dank 
erfolgreich war.
Nach ein paar Tagen Erholung zuhause, 
mussten wir im April 2010 dann zur 
Vorbereitung auf die Transplantation 
in die Kinderonkologie. Dazu musste 
mein ganzer Körper innen und außen 
vollkommen keimfrei werden, um das 
Risiko einer Infektion zu vermeiden. 
Nach knapp drei Wochen war es dann 
soweit, und ich musste mit meinen 
Eltern für die nächsten Monate in 
einem Sterilraum einchecken.
Meine Mama übernahm die 
Tage unter der Woche, und mein 
Papa, weil er arbeiten musste, die 
Wochenendschichten. Ich hatte keine 
Wahl, und durfte gar nicht mehr raus 
aus meiner sterilen Zelle.
In weiterer Folge mussten meine Eltern 
auch noch eine große Spitalswäsche, 
Handschuhe, Mundschutz und eine 
lustige Haube tragen. Das waren für 
uns drei die schlimmsten Monate im 
Leben,  denn wir saßen den ganzen 
Tag in diesem kleinen Raum, konnten 
nicht raus und hatten kaum  Kontakt zu 
anderen Menschen.

Dann ging es los mit der ersten einer 
Serie von Chemotherapien. Diese hat 
mein komplettes Immunsystem und 
mein Blutbild ausgelöscht. Ich wurde 
von Tag zu Tag schwächer, und 
konnte am Ende nicht mehr gehen, 
stehen und auch nicht mehr sitzen. 
Durch die dauerhaften Schmerzmittel 
konnte ich zumindest den Großteil des 
Tages schlafen und musste nicht zu 
viel leiden.
Nach acht Tagen war die Chemo dann 
endlich vorbei, und ich bekam meine 
neuen Stammzellen von einer jungen 
deutschen Frau in zwei Infusionen 
verabreicht. Das war am 25. Mai 2010, 
der seitdem mein zweiter Geburtstag ist.

Die ersten Tage danach ging es mir 
sehr schlecht, ich musste mich ständig 
übergeben, hatte Schmerzen und 
konnte nichts essen. Dazu gingen mir 
über Nacht alle meine Haare aus, und 
ich trug Glatze.
Nach über einer Woche ging es dann 
langsam aber stetig bergauf, meine 
erste Mahlzeit, die ich bei mir behalten 
konnte, war zum Erstaunen aller 
Anwesenden eine Sachertorte.
Meine Blutwerte wurden täglich 
besser, genauso wie mein neues 
Immunsystem. Passend zu meinem 
zweiten Geburtstag durfte ich 
dann nach Monaten endlich das 
Krankenhaus verlassen. Das war mein 
schönstes Geburtstagsgeschenk. 

In den nachfolgenden Wochen 
und Monaten musste ich immer 
zu regelmäßigen Kontrollen und 
Blutuntersuchungen, mittlerweile 
brauche ich das nur noch einmal 
jährlich.
Zuhause haben meine Eltern 
soweit wie möglich alles gereinigt 
und sterilisiert, um mich keinem 
unnötigen Risiko auszusetzen. Ich 
durfte zu Beginn nicht einmal Besuch 
empfangen, geschweige denn, einen 
Ausflug machen. 
Mittlerweile bin ich aber schon sechs 
Jahre alt, und gehe das dritte und letzte 
Jahr in den Kindergarten. Vor allem der 
Kontakt mit anderen Kindern macht 
mir sehr viel Spaß, und ich lerne jeden 
Tag was Neues.
Nächstes Jahr komme ich dann 
endlich in die Schule - ich kann es 
kaum erwarten.

Liebe Grüße,
Eure Annalena

P.S. Wir sehen uns bestimmt auf der 
nächsten Therapiewoche!
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Im Herbst 2013 bot uns Herr Prof. 
Paschke die Möglichkeit, Herrn Prof. 
Braulke aus Hamburg kennenzulernen, 
welcher am Universitätsklinikum 
Hamburg Eppendorf (UKE) 
Grundlagenforschung für die seltene 
Stoffwechselerkrankung unserer 
Tochter betreibt. Am UKE gibt es 
ein Spezialzentrum für lysosomale 
Speichererkrankungen. Im Gespräch 
mit Herrn Prof. Braulke haben wir 
erstmals daran gedacht unsere 
Franziska am UKE vorzustellen.

Ende April 2014 war es dann soweit: 
Meine Mutter und ich flogen mit 
Franziska nach Hamburg. Da Franziska 
nicht alleine sitzen konnte, saß sie bei 
ihrer Oma und genoss das Fliegen.
Wir haben uns für einen ambulanten 
Aufenthalt entschieden, damit es für 
unsere Franziska so angenehm wie 
möglich ist. Wir wurden ganz herzlich 
aufgenommen; Frau Dr. Muschol, 
Schwester Julia und Schwester Martina 
waren sehr bedacht darauf, dass sich 
Franziska zwischen den einzelnen 
Terminen gut ausruhen konnte. Die 
Untersuchungen (Orthopädie, Zähne 
und Kiefer), die zahlreichen Gespräche 
(unter anderem mit Frau Dr. Muschol 
und Herrn Prof. Braulke) sowie die 
Therapien waren auf vier Tage aufgeteilt. 
Für die orthopädische Untersuchung 
wurde Frau Dr. Breyer vom Klinikum 
Hamburg Altona hinzugezogen, da sie 
auf lysosomale Speichererkrankungen 

Mama Evelyn

Unser Aufenthalt in Hamburg
spezialisiert ist. Die Untersuchung der 
Zähne, des verdickten Zahnfleisches 
und des unter anderem dadurch 
schwierigen Zahndurchbruchs,  führte 
Herr Dr. Köhne (UKE) durch.

Wir durften dank der Vorsitzenden der 
österreichischen MPS-Gesellschaft,  
Frau Weigl, die Spezialistin für 
Kinder wie Franziska im Bereich der 
Physiotherapie kennenlernen. Die 
Physiotherapieeinheit mit Frau Wurlitzer 
war für Franziska sehr anstrengend, 
zugleich aber auch ganz besonders 
erfolgreich. Franziska ist zum ersten Mal 
für ein paar Sekunden frei gesessen 
– das ist einfach ein Wunder; danke, 
danke, danke, dass dieser Traum wahr 
wurde.

Wir fanden auch Zeit, die wunderschöne 
Hansestadt Hamburg zu erkunden; 
immer kurze Ausflüge, damit es für 
unseren Sonnenschein Franziska nicht 
zu anstrengend war; ein paar ruhige 
Stunden haben wir auch im Park in 
Hamburg Eppendorf verbracht.

Wir haben in Hamburg eine 
Familie getroffen, deren Tochter 
dieselbe Krankheit hat wie unser 
Mäderl; Herr Prof. Braulke hat uns 
zusammengebracht. So konnten wir 
Erfahrungen austauschen und haben 
bemerkt, dass uns sehr viel verbindet.

Der Kontakt zu anderen Familien und zur 
großen Familie der MPS-Gesellschaft 
hilft uns sehr. Frau Weigl und ihr Team 
stehen uns dankenswerterweise immer 
mit Rat und Tat zur Seite.
Wir möchten uns an dieser Stelle 
bei Frau OA Dr. Brunner-Krainz (Uni-

Kinderklinik Graz), Frau OA Dr. Gollmann 
(Krankenhaus der Elisabethinnen 
Graz), Frau Dr. Muschol (UKE) sowie bei 
Herrn Prof. Braulke (UKE) bedanken, 
dass sie uns den Aufenthalt am 
UKE ermöglichten. Unser Dank gilt 
selbstverständlich auch Frau Weigl für 
die großartige Unterstützung (sowohl 
persönlich, als auch in finanzieller 
Hinsicht), Franziskas Onkel für die 
Möglichkeit der Zwischenstopps 
vor und nach dem Flug und der 
Sozialversicherung.

Auf Franziska sind wir sind sehr stolz,  
dass sie alles so toll gemeistert hat 
und insgesamt sind wir zufrieden, dass 
wir in Hamburg waren ...
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Marion Pieper

Rückblickende Jahre...

Ja, meine Tochter ist inzwischen 
37 Jahre alt geworden. Eine 
beachtliche Zeit, gemessen an 
dem Krankheitstyp  MPS III. 
Frau Marion Kraft, sie hat über 
viele Jahre die österreichische 
MPS Gesellschaft geleitet, hat 
mich gebeten, ein wenig über 
das Leben mit meiner Tochter 
Silke zu schreiben.  

Ich habe mich entschlossen, einen 
positiven, weitblickenden  Einblick zu 
vermitteln. Der Lebensweg unserer 
Kinder ist letztendlich nicht normal, der 
Lebensstil der Familie ist weitgehend 
auf das Krankheitsbild gerichtet, und 
der Rahmen dafür muss ständig neu 
definiert werden.
Den Leidensweg der Krankheitsfindung, 
die Ohnmacht der Diagnose, die 
zahlreichen negativen Erfahrungen 
lasse ich bewusst aus. Sie mit 
Ihren jüngeren Kindern befinden 
sich vielleicht gerade in dieser 
Entwicklungsphase.  Bedenkt man die 
kurze Lebenserwartung unserer Kinder, 

folgend den Aussagen der Ärzte, so 
habe ich mich entschlossen, meiner 
Tochter ein glückliches, schönes und in 
vielerlei Hinsicht abwechslungsreiches 
Leben zu ermöglichen.
Ich möchte Ihnen somit einen Anstoß 
geben, irgendwie eine normale 
Alltagsentwicklung zu erfahren. 
Seien Sie kritisch bei der immensen 
Medikamentenvergabe, prüfend bei 
anstehenden Operationen und neuen 
Therapien, stets den Ist-Zustand 
des Kindes im Auge behaltend und 
den gesunden Menschenverstand 
einsetzend. Ich denke, damit trifft man 
eine gute Entscheidung, auch mit 
seinem Gewissen.

Nun zu meiner Tochter Silke:

Auffallend in den ersten Jahren ist ja 
der unglaubliche Bewegungsdrang. 
Dem muss man erfahrungsgemäß 
entgegenwirken. Ein Fahrrad 
schaffte Abhilfe und wurde zur 
großen Leidenschaft. Ampeln und 
bremsende Autos spielten bei ihr - trotz 
eingehender Ermahnungen - keine 
Rolle. Mit Elan und großer Dynamik 

ging es schnurstracks Richtung Straße 
oder zu dem Wassergraben zwischen 
den Obstbäumen.  Auf den Feldwegen 
Böschungen hoch und runter zu düsen 
machte einfach Spaß. Umkippen war 
auch nicht so schlimm.
Geschaukelt wurde ständig, sei es im 
Garten, im Spielkeller oder auf einem 
Spielplatz, wir kannten alle Plätze im 
Umkreis von 20 Kilometern.
Schwimmen, ich meine damit 
paddeln wie ein Hund, war auch so 
eine Begeisterung von ihr. Kaum war 
das Wasser der Schwimmhalle in 
Sicht, wurde zum Sprung angesetzt -  
auch in kompletter Kleidung. Es ging 
blitzschnell, und mein Adrenalinspiegel 
stieg auch so schnell an. Nach dem 
Wasservergnügen ging es zum Kiosk, 
um Süßigkeiten zu  kaufen. Manches 
kleine Mädchen, ganz stolz mit ihrem 
selbstgekauften Eis daherkommend, 
behielt es nicht lange in der Hand, 
weil meine Tochter es dem Kind 
völlig unerwartet entriss. Das Geschrei 
des Kindes war dann weit zu hören. 
So geschah es übrigens auch mit 
Fotoapparaten, Picknick Esswaren 
und Bällen auf Parkbänken  fremder 
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sitzender Leute bei unseren Ausflügen. 
Schon von weitem rief ich dann: 
„Entschuldigen Sie bitte.“ Manche 
Blicke waren vernichtend. „Na so ein 
Kind, überhaupt keine Erziehung.“

Irgendwann hatte ich einen Zivi, der 
zweimal pro Woche stundenweise 
zu uns kam. Dieser junge, sportliche 
Mann joggte dann mit Silke ausgiebig 
in den Obstplantagen herum und ich 
konnte Arbeiten im Haus erledigen, 
ohne ständig aufpassen zu müssen.  
Sechs Wochen Sommerferien  von der 
Schule, die Silke sonst einige Stunden 
besuchte, waren für mich arbeitsmäßig 
über diesen Zeitraum sehr stressig. 
Die Grenze der Belastbarkeit 
war  regelmäßig erreicht und das 
Ferienende dann eine Erlösung.

Viele Jahre hatte Silke Reittherapie. 
Den Anweisungen konnte sie 
gut folgen. Voltigieren war für den 
Gleichgewichtssinn sehr förderlich. Das 
Pferd machte sie ruhiger, und wenn sie 
die warmen Nüstern spürte, schaute 
sie das Tier ganz selbstversunken 
intensiv an.

Angst vor Tieren gab es nie. Mit ihren 
kleinen ausgestreckten Händen 

ging sie auf die größten Hunde zu. 
Meistens hörten diese dann mit ihren 
Drohgebärden auf und schnupperten 
nur noch ganz lieb an ihr herum.
Unsere Katze bekam häufig ihre 
Grobmotorik zu spüren. Der Katze gefiel 
dieses plötzliche Sich-fallen-lassen auf 
das schlafende, schnurrende Tierchen 
nicht: eine grenzwertige Situation 
und der Sprung die Rettung der 
Mietze. Sie war doch nicht die Matte 
in der Turnstunde, die wir regelmäßig 
besuchten, verbunden mit viel klettern, 
springen und hüpfen. Das brachte Kraft 
und Kondition für den Körper.
Einmal kam ich in die Küche. Die 
Katze saß auf dem Tisch und 
schaute verheißungsvoll die beiden 
Wellensittiche auf der Lampe an. Silke 
hatte den Käfig entriegelt, sollten die 
Vögelchen doch mehr Freiraum haben 
und die gute Frühlingsluft genießen. 
Das Fenster hatte sie  auch geöffnet. 
Alles ging gut. Wir verlebten noch viele 
gemeinsame Jahre, in Erinnerung mit 
lustigen Erlebnissen.

Einkaufen, das war spannend, es gab 
so viel zu entdecken!
Wie oft hörte ich im Kaufhaus die 
Durchsage: „Ein kleines blondes 
Mädchen, sie hört auf den Namen 
Silke, bitte holen Sie…“ Ich war immer 
ganz cool und habe mich stets beim 
Personal herzlich bedankt. 
Einmal rannte ich mit dem 
Abteilungsleiter und zwei Verkäufe-
rinnen durch die Abteilung. Silke war 
verschwunden. Fürsorglich redete 
man mit mir: „Machen Sie sich 
keine Sorge wir haben bisher jedes 
Kind gefunden.“ Meine Tochter war 
jedenfalls nicht in Sicht. Ich erwähnte 
ihre Vorliebe für Rolltreppen und wir 
sausten eine Etage tiefer. Dort war sie 
mit einem Einkaufswagen unterwegs 
und sammelte Obst und Gemüse ein. 
Es war frühmorgens und das Personal 
sortierte Ware ein, man hatte sie einfach 
nicht bemerkt. 
Silke hatte ein Faible fürs Kühlregal. Dort 
knabberte sie zu gern die Butterstücke 
an. Ich rettete die Situation, indem ich 
fix die Butter wieder exakt einsortierte. 
Die kleinen Zähnchen konnte man 
nicht gut in der Packung sehen. Man 
muss auch mal Tricks anwenden, liebe 
Eltern.

Ein großes Ereignis in unsere Straße: 
Ein Polizei Auto kam ganz langsam 
mit vielen Kindern im Schlepptau 
angerollt. Ich hatte zu Hause schon 

bemerkt, dass die Tochter ausgebüxt 
war und schwang mich zur Suche aufs 
Fahrrad. Das kam häufig vor. Meine 
Silke sah ich sofort recht staunend auf 
dem Rücksitz des Polizeiautos.  Beim 
Aussteigen vor unserem Haus meinte 
der beleibte Polizist. „Mama, bitte nicht 
schimpfen!“ Nein, nein, so etwas  habe 
ich (nie?) erwogen. Ich bedankte mich 
für den besonderen Geleitschutz. Die 
Kinder fragten danach was sie denn 
angestellt habe, weil die Polizei sie 
brachte……

Gelaufen sind wir täglich, konsequent 
bei Wind und Wetter. Der Wagen, erst 
ein Buggy, später ein Rollstuhl, wurde 
nur bei sehr langen Touren überhaupt 
mitgenommen. Im Wechsel durfte sie 
sitzen und dann wieder herumspringen. 
Das bestimmte sie meist selbst, ihrem 
Entdeckungsdrang folgend. 
Bewegung ist mir immer sehr wichtig, 
das macht das Kind müde, trainiert die 
Muskeln und ist für die Atmung von 
großer Bedeutung.

Nach solch ereignisreichen Tagen 
fiel ich abends todmüde ins Bett, 
bis ich durch häufiges Rufen in der 
Nacht wieder aufstehen musste. Nach 
getaner Arbeit habe ich gern den 
Sternenhimmel angeschaut -  auch so 
manchen Cognac dabei getrunken.

Jetzt ist die Zeit entspannter, aber 
arbeitsintensiv ist es dennoch mit den 
allumfassenden Hilfsmaßnahmen. 
Auch der Rollstuhl begleitet uns ständig. 
Die Skoliose ist ausgeprägt, das Laufen 
fällt schwer und die Koordination der 
täglichen Abläufe bedarf meiner oder 
fremder Hilfe (Inkontinenz, Nahrung 
reichen, ankleiden).
Aber eine Freude ist sehr ausgeprägt, 
sie liebt Ausflüge und gutes Essen. Es 
muss inzwischen in kleinen Häppchen 
gereicht werden. Beides sind für mich 
erfreuliche Lebensqualitäten, und wenn 
sie dann noch leise Musik hört, ist ihr 
Leben perfekt.

Nehmen Sie sich die Zeit, gemeinsam 
mit ihrem Kind die Welt zu entdecken, 
die Natur zu erklären: sie ist schön, 
aufregend und spannungsgeladen.

Belohnt werde ich durch ihr 
verschmitztes Lächeln, das sie auf ihr 
Gesicht zaubern kann.

Marion Pieper, die Mama.     
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Christine Hauseder

MPS-Austria auf der Messe Integra
Erstmals zum neuen Frühlingstermin vom 
7. bis 9. Mai 2014 öffnete die Integra im 
Messegelände Wels ihre Tore. Über 240 
Aussteller präsentierten aus den Bereichen 
Pflege und Reha Produktinnovationen,  
welche zur Erleichterung des Alltags von 
beeinträchtigten und pflegebedürftigen 
Menschen beitragen.

Schwerpunktthemen des sehr vielfältigen 
Bildungs- und Rahmenprogramms waren 
Demenz sowie Arbeit und Behinderung, aber 
auch Barrierefreiheit für ältere Menschen. Dazu 
wurde heuer erstmals das gratis Integra-Kino 
mit Filmvorführungen zum Thema Demenz 
angeboten. Dieses soll den richtigen Umgang 
mit betroffenen Menschen bewusst machen. 
Ein „Café im Dunkeln“ hat den Besuchern 
die Möglichkeit geboten, ihre eigenen Sinne 
zu schärfen und die Außenwelt in erster Linie 
durch Riechen und Fühlen wahrzunehmen.

Auch heuer haben wir die Gelegenheit 
genützt, um unseren Selbsthilfeverein auf der 
Messe zu präsentieren. Mit neuen Rollups und 
neuem Transparent zogen wir viele neugierige 
Besucher an. Weil Mukopolysaccharidosen 
immer noch relativ unbekannt sind,  konnten 
wir in vielen Gesprächen über Symptome, 

Krankheitsverlauf und  Lebenserwartung 
dieser seltenen Krankheit, aber auch über 
unseren Verein berichten. Viele interessierte 
SchülerInnen von Sozialschulen kamen 
vorbei und haben teilweise versprochen, 
MPS in ihren Diplomarbeiten zu behandeln 
und darüber zu berichten. 
Insgesamt war es wieder eine tolle 
Gelegenheit unseren Verein und damit 
die Mukopolysaccharidosen bekannter zu 
machen.
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Am 11. 6. 2013 hat Fritzi im Zuge einer MRT-Untersuchung ein 
Tracheostoma bekommen, dies hätte so nie passieren dürfen...

Wie immer mussten wir am Vortag zur Vorstellung zum Anästhesisten 
gehen.  Dort besprachen wir die Risiken und gaben die Genehmigung 
für ein Nottracheostoma (Koniotomie). 
Es gab während der Narkose keinen Notfall. Fritzi hatte das Pech, 
dass genau am Tag der Narkose seine Schleimhäute im Mund und 
Rachenbereich extrem angeschwollen waren und eine Intubation deshalb 
nicht möglich war. Trotz der Enge hatte er keinerlei Probleme mit der 
Atmung. Dadurch, dass er jede Woche während der EET am Pulsoximeter 
angeschlossen war, wissen wir sehr genau, dass er keine Probleme mit 
der Atmung hatte, weder im wachen noch im schlafenden Zustand. Die 
Daten wurden auch wöchentlich in seiner „Kurve“ festgehalten. Warum 
die Ärzte trotzdem ein Tracheostoma geschnitten haben, verstehen wir 
bis heute nicht.

Sabine Kardinal

Luftröhrenschnitt - und jetzt?

Meiner Meinung nach hätte man 
einfach abbrechen sollen. Fritzi hatte 
ja keine lebensnotwendige oder 
gar lebensrettende OP vor sich. Wir 
wollten eigentlich nur ein MRT von der 
gesamten Wirbelsäule!
Da das Spital für das MRT auf einer 
Vollnarkose bestand, hatten wir auch 
den HNO-Arzt und den Zahnarzt 
gebeten, Fritzi zu untersuchen. Es war 
auch die Anlage eines Port a cath 
besprochen worden, die aber noch 
nicht dringend notwendig war. Nach 
sechs Jahren EET wussten wir, dass 
es immer schwieriger werden würde, 
Fritzi für seine wöchentliche Infusion 
einen Venflon zu legen, deshalb hatten 
wir schon lange beschlossen bei der 
nächsten Vollnarkose den Port gleich 
mitzumachen.

Da Fritzi das Tracheostoma nicht 
wirklich brauchte, haben wir zuerst 
nach Absprache mit Fritzis Ärztin 
OA Dr. Rath beschlossen, es wieder 
zuwachsen zu lassen. Die zuständigen 
Kollegen im Spital waren aber ganz 
anderer Meinung. Sie fanden, dass 
Fritzi das Tracheostoma unbedingt 
brauchen würde und ohne dieses 
nicht wirklich atmen könne. Die 
Anästhesistin hat mich auch gleich 
direkt darauf hingewiesen, dass ich, 
falls ich das Tracheostoma zuwachsen 
lassen würde, mit ihm auch nicht mehr 
in dieses Spital kommen sollte, denn 
sie würden Fritzi in diesem Fall nicht 
mehr behandeln.  Sogar die zuständige 
Ärztin hat mir nahe gelegt, das 

Tracheostoma nicht zu verschließen, 
denn „ …das wäre sogar ein Fall, um 
ihnen die medizinische Obsorge für 
Fritzi zu entziehen“. 
Ich wollte mich mit den Ärzten in der 
Klinik nicht anlegen, darum ließen wir 
das Tracheostoma vorerst offen - man 
kann es ja jederzeit zuwachsen lassen. 

Fritzi tolerierte die Kanüle eigentlich 
sehr gut. Er griff nicht dauernd hin 
und war auch sonst sehr brav. Der 
Heilprozess war aber nicht so gut. Er 
hatte Schmerzen und das tägliche 
Säubern war für ihn eine Qual. 
Mit dem Essen hatte er auch keine 
Probleme, aber mit dem Trinken. Er 
verschluckte sich anfangs immer 
wieder. Wir haben das Getränk 
zuerst gelöffelt und später mit einem 
Strohhalm getrunken. So wurde es 

immer besser,  und als wir entlassen 
wurden, war das Trinken auch kein 
Problem mehr. 

Das Schlimme für Fritzi war aber seine 
Sprachlosigkeit. Sprechen kann er zwar 
schon seit 2006 nicht mehr, aber wir 
haben ihm gezeigt, dass er mit seiner 
Stimme auf seine Weise trotzdem mit 
uns kommunizieren konnte.  Jetzt ging 
gar nichts mehr. 

Wieder zu Hause überlegten wir die 
nächsten Schritte. Was sollten wir 
tun und was wäre für unser Kind das 
Beste? Wir haben mit unserer Ärztin 
und mit einigen anderen MPS-Ärzten 
über Fritzis Situation gesprochen,  
um die richtige Entscheidung treffen 
zu können. Das Ergebnis unserer 
Recherchen ergab folgendes:   
                                   
Leider ist es bei MPS Patienten 
anscheinend wieder mal anders als bei 
allen anderen. Nach jeder Tracheotomie 
die zuwächst, vernarbt das Gewebe 
unweigerlich und bei MPS-Patienten 
noch viel mehr. Daher ist bei einem 
wirklichen Notfall nicht gewährleistet, 
dass ein neuerlicher Zugang in die 
Trachea rechtzeitig erfolgen kann. Es 
kann zu einem Sauerstoffmangel im 
Gehirn kommen, der einen schweren 
Hirnschaden oder sogar den Tod des 
Patienten verursachen kann.
Das war uns für Fritzi zu riskant, 
deshalb haben wir beschlossen, das 
Tracheostoma vorerst zu belassen und 
nach einer Alternative zu suchen.
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Wie können wir das Stoma 
verschließen, ohne es für den 
Notfall zu verlieren?

Ich habe das Internet durchforstet und 
herausgefunden, dass es zwar für 
erwachsene Patienten eine Alternative 
gibt (Stoppel, Platzhalter,…) aber nicht 
für Kinder. In einem Forum habe ich 
dann sehr viel über dieses Thema 
erfahren. Anscheinend suchten nicht 
nur wir eine Alternative, sehr viele andere 
Eltern haben dasselbe Problem. Eine 
Klinik in Hamburg hat sich dieser Eltern 
angenommen und gemeinsam mit 
einem Epithese-Techniker etwas ganz 
Tolles geschaffen. Eine Tracheostoma- 
Epithese. 
Ich habe mit dem zuständigen Arzt 
Kontakt aufgenommen und dann 
mit unserer Ärztin Rücksprache 
gehalten. Alle Beteiligten hielten diese 
Möglichkeit für eine gute Alternative  
für Fritzi.  Da wir die nächsten Wochen 
sowieso in Usedom zur Reha waren, 
vereinbarten wir auch in Hamburg einen 
Termin. Schon einige Tage nach der 
Ankunft auf Usedom mieteten wir ein 
Auto und fuhren nach Hamburg. Fritzi 
und ich wurden drei Tage im Lufthafen 
(Kinderkrankenhaus Hamburg Altona) 
stationär aufgenommen. Unter 
Vollnarkose  wurde Fritzi untersucht 
um abzuklären, ob ein Verschließen 
des Tracheostomas  medizinisch 
überhaupt in Frage käme. Danach 
sollte ein Abdruck des Stomas gemacht 
werden, damit die Epithese passgenau 
gefertigt werden könnte. 

Leider kam es mal wieder anders 
als geplant. Fritzi erfüllte zwar alle 
Vorraussetzungen, um eine Epithese 
tragen zu können, doch es konnte 
kein Abdruck genommen werden.  Bei 
seinem Tracheostoma hatten sich eine 
Tasche und ein Granulom gebildet. 
Diese beiden Dinge mussten zuerst 
operativ entfernt werden, erst dann 
konnte man einen passgenauen 
Abdruck anfertigen.
Erleichtert, dass Fritzi eine Epithese 
bekommen könnte, aber auch traurig, 
dass es erst später sein würde, sind wir 
wieder zurück nach Usedom gefahren.

Unfreiwillig schulfrei
 
Inzwischen war es September 
geworden und Fritzi sollte wieder in die 
Schule gehen.

Bereits kurz nach Fritzis OP hatte ich die Direktorin über seinen Zustand informiert. 
Auch darüber, dass er vor den Sommerferien nicht mehr in die Schule kommen 
würde. Weiters hatten wir vereinbart, dass wir uns unabhängig voneinander 
erkundigen wollten, wie Schule mit Tracheostoma funktioniert. Kurz vor Schulschluss 
haben wir dann noch mal telefoniert. Die Direktorin hat mir Mut gemacht, Fritzis 
Lehrerin hatte sich bereit erklärt, bei seiner Ärztin eine Schulung zu machen und 
dann die Pflege des Tracheostomas zu übernehmen. Am ersten Schultag war 
dann alles anders: Der Landesschulrat hatte mir eine Nachricht zukommen lassen, 
dass Fritzi krankheitshalber vom Unterricht freigestellt würde, da die pflegerischen 
Maßnahmen viel höher seien als die schulischen. 
Jeder der mich kennt, weiß was dann folgte. Ich lasse doch eine so vollkommen 
unsinnige Aussage nicht auf mir sitzen! Insbesondere dann nicht, wenn Kinder 
in seiner Klasse sind, auf die diese Aussage eher zutrifft als auf Fritz. Fakt ist, die 
Schule wollte sich einfach rausreden. Kinder mit Tracheostoma dürften nur mit 
einer Krankenschwester in die Schule kommen und diese müsste ich selbst 
bezahlen: Kosten ca. € 800,- pro Monat - und das für eine Pflichtschule, die für alle 
Kinder gratis ist. (Nicht in jedem Bundesland ist es so, in einigen übernimmt das 
Land die Kosten für die Krankenschwester).
So wurde Fritzi vorerst für drei Monate aus medizinischen Gründen vom Unterricht 
befreit. Wir haben halt das Beste daraus gemacht und ihn so gut wie möglich zu 
Hause gefördert.
Im Endeffekt war er ein ganzes Schuljahr lang daheim.

Fritzi hatte das Tracheostoma nun schon vier Monate, und er hatte sich daran 
gewöhnt. Er musste kaum abgesaugt werden, aber das Sprechventil bereitete ihm 
immer wieder Probleme. Es war für Fritzi sehr anstrengend die Luft neben der 
Kanüle vorbeizudrücken. Aber gerade das Ausatmen über den Mund ist wichtig, 
um den Kehlkopf „in Betrieb zu halten“. Sonst könnte es dazu führen, dass Fritzi 
Probleme mit dem Trinken und Essen bekäme. 
Kurz vor Fritzis zwölftem Geburtstag war es dann endlich soweit, dass das 
Tracheostoma im SMZ Ost saniert wurde. Die Tasche und das Granulom wurden 
chirurgisch entfernt. 

Zurück nach Hamburg

Jetzt konnten wir unseren Aufenthalt in Hamburg für die Epithesen Anpassung 
planen. Die Krankenkasse übernahm die Kosten des Aufenthaltes im 
Krankenhaus, sowie die Kosten für die Epithese. Für die Anreise mussten wir 
selber sorgen. Wir mussten nur noch darauf warten, dass die Wunden ordentlich 
verheilten. Drei Monate später flogen wir dann nach Hamburg.

Bei Herrn Dr. Grolle im Lufthafen hat alles wunderbar funktioniert. Der Abdruck 
wurde in Vollnarkose genommen und der Epithesen-Techniker Herr Leisner 
hat alles daran gesetzt, dass die Epithese so schnell wie möglich fertig wurde. 
Fritzi hat über beide Ohren gelacht, als er die Epithese das erste Mal trug. Er 
konnte nach neun Monaten wieder normal atmen, laut lachen, schreien... es 
war einfach toll.

Fritzi wurde am ersten Tag und in der ersten Nacht wegen der Atmung 
überwacht. Es gab keine Probleme,  alles war ok. Am nächsten Tag mussten 
wir die Epithese aber wieder abnehmen, da sie am Hals spannte. Herr Leisner 
nahm sie mit, damit er sie noch rechtzeitig vor unserem Rückflug abändern 
konnte. Für Fritzi bedeutete das, die Kanüle wieder einzusetzen. Das war 
aber nicht so einfach, denn jetzt wusste mein schlauer Sohn, dass er die 
Kanüle eigentlich nicht brauchte und er wehrte sich mit Händen, Füßen und 
der Luftröhre (er kann das Stoma zudrücken, wenn er will). Es war unmöglich 
ihm die Kanüle wieder einzusetzen. Die Ärzte beschlossen, das Stoma über 
Nacht nur zuzukleben und am nächsten Tag wieder die Epithese einzusetzen. 
Obwohl Fritzi ein chirurgisch angelegtes Tracheostoma hat, ist es über Nacht 
so weit zugewachsen, dass er neuerlich in den OP musste. Die Öffnung wurde 
wieder geweitet und eine Kanüle eingesetzt. Einen Tag später sind wir mit zwei 
Epithesen im Gepäck nach Hause geflogen. 
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Doch nicht so einfach!

Nach fünf Wochen setzten wir ihm mit Hilfe von Frau Dr. Rath die Epithese im LKH 
Mödling wieder ein. Leider löste sich der Kleber in der Nacht und die Epithese 
löste sich vom Hals.
Wir mussten das Tracheostoma wieder weiten, diesmal ohne OP, von Kanüle zu 
Kanüle. Jede Woche wurde auf die Nächstgrößere gewechselt. In der Zwischenzeit 
besuchte ich einen Epithesen-Techniker in Wien und bekam eine Nachschulung 
im Epithesen-Kleben. 
Einige Wochen später folgte dann unser dritter Versuch. Es gab zwar wieder 
Probleme mit dem Kleber, aber wir konnten die Epithese immer wieder fixieren, 
sodass sie auch hielt.  Fritzi freute sich offensichtlich, dass er die Epithese wieder 
hatte. Er schlief besser, er aß besser und er machte einen wesentlich glücklicheren 
Eindruck als mit der Kanüle. Dieser Zustand hielt leider nur drei Wochen.  

Am 23. 4. 2014, nach der wöchentlichen EET, kam eine uns neue Ärztin zum 
Plombieren des Ports. Sie machte alles anders als die anderen Ärzte und Fritzi 
regte sich immer mehr auf. Er empfindet es als recht unangenehm, wenn er 
festgehalten wird und an diesem Tag dauerte es ihm einfach zu lange. Er flippte 
komplett aus. Er begann zu husten und dann bekam er keine Luft mehr. Ich nahm 
die Epithese sofort ab, damit er durch das Stoma atmen konnte. Aber er hatte 
extreme Angst und drückte die Öffnung zu. Die Ärzte kamen und versuchten ihm 
eine Kanüle einzusetzen - ohne Erfolg. Er wehrte sich noch mehr als sonst. Sie 
schafften es schließlich eine Larynxmaske zu platzieren. Danach wurde er mit dem 
Notarzthubschrauber ins AKH auf die Intensivstation gebracht. Am nächsten Tag 
kam eine HNO-Ärztin und setzte ihm ohne Probleme wieder eine Kanüle ein. 

Die Untersuchungen brachten aber auch ans Licht, dass Fritzi die Epithese nicht 
weiter tragen konnte. Für viele Kinder ist die Epithese sicher eine gute Alternative,   
aber für Fritzi nicht. Fritzi hat eine so kräftige Lunge, dass die Epithese bei jedem 
Ausatmen und bei jedem Husten nach vorne gedrückt wird. Mit dem Ergebnis, 
dass das Tracheostoma von innen nach außen zuzuwachsen beginnt.

Also alles wieder von vorne

Durch den einwöchigen Aufenthalt im Tiefschlaf auf der Intensivstation hat Fritzi 
natürlich wieder all seine Muskeln eingebüßt. Er konnte bei der Entlassung nicht 
einmal mehr frei sitzen.
Wir sind dann so rasch als möglich zur Reha gefahren. Während Fritzi daran 
arbeitete seine Mobilität wieder zurückzugewinnen, machte ich mich erneut 
auf die Suche nach einer Alternative zu einer Kanüle. Ich wusste ja, dass es für 
Erwachsene Platzhalter gibt. Also sollte es doch irgendwo auch so was für Kinder 
geben und wenn es eine Sonderanfertigung war... 
Ich habe wieder einige Spezialisten kontaktiert und jeder sagte mir dasselbe „So 
etwas gibt es nicht für Kinder“ oder „Wir wären froh, wenn es so etwas geben 
würde“ usw.  Ich habe auch unseren Hilfsmittelberater diesbezüglich gefragt. Er 
meinte nur, dass die Nachfrage zu gering wäre, um so etwas zu produzieren.

Aber wir gaben nicht auf. Wir waren auch bereit, ein Einzelstück anfertigen zu 
lassen. So begann ich alle Firmen anzurufen, die eine Safe-Tube (Platzhalter) für 
Erwachsene in Programm hatten. Ich fragte nach,  ob sie diesen Platzhalter auch 
in Sondergrößen produzieren würden.  
Nach ein paar Tagen habe ich wirklich eine Firma gefunden, die diese Platzhalter 
hat und auch maßfertigt. Ich nahm Kontakt zu ihrem Vertreter auf. 
Herr Hieblinger war von Anfang an sehr nett. Er erklärte mir die Vorgehensweise 
und wir verblieben so, dass sich Frau Dr. Rath mit ihm in Verbindung setzen würde. 

Einige Zeit später war Herr Hieblinger dann bei einem Kanülenwechsel im 
LKH Mödling dabei. So konnte er sich Fritzis Tracheostoma näher ansehen 
und gemeinsam mit Frau Dr. Rath entscheiden, ob so ein Platzhalter für Fritzi in 
Frage kommen würde bzw. welche Größe optimal für ihn wäre. Es wurde eine 
Standardgröße bestellt und ein Termin für das Einsetzten vereinbart. 

(Fortsetzung S. 79)



sofort direkt mit Amazon bzw. Shop++ verbunden. 
Allerdings wird die Information mitgeschickt, dass Sie 
von unserer MPS-Seite kommen. Also wissen 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 
mit eigenem Shop und  Links zu vielen 
verschiedenen anderen Shops ist? (z.B. links 

angeführte Webshops)

•	 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 29,- € 
Bestellwert der Versandkostenanteil entfällt?

So einfach ist helfen! Machen Sie mit! 
Bitte!

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: 
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 links 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. Sie werden 

Online Spendenshop        Spenden durch Kaufen
=Online einkaufen und MPS-Kinder unterstützen OHNE mehr zu bezahlen

MPS - Shop: Weihnachtskarten & mehr

Was viele wissen ist, dass wir auf unserer Website www.mps-austria.at eine Unzahl von Weihnachtskarten anbieten:
Exklusive Prägungen, gestanzte Billetts mit farbigen Einlageblättern, solche mit abnehmbaren Lesezeichen, moderne Motive in Rot, 
Grün, Blau, Gold oder als Farbenspiel, edel, weihnachtlich, sakral, modern, farbenfroh, international - für jeden Geschmack etwas! 
Unglaublich, aber wahr: Wir geben unsere Billetts samt eingedruckter Widmung „Der Erlös dieses Billetts kommt den an 
MukoPolySaccharidose erkrankten Kindern zugute“  inkl. Kuvert für eine Spende von nur 1,- Euro pro Stück ab (Sonderpreise für 
Großabnehmer). Individuelle Eindrucke mit oder ohne Logo, von 1- bis 4-färbig, ab 50 Stück ist alles möglich! 
Ab 300 Stück verrechnen wir außerdem auch keine Druckkosten für die Farbe Schwarz.

Weniger bekannt ist, dass dort auch ein großes Sortiment an Glückwunschkarten für viele verschiedene Anlässe zu finden ist. 
Also, wann immer es einen netten Anlass in Ihrer Umgebung gibt, schauen Sie rein auf www.mps-austria.at! Wir freuen uns 
auf Ihre Bestellung.
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Am 1. September war es dann soweit. 
Herr Hieblinger kam ins LKH Mödling 
und brachte Fritzis Platzhalter mit. Frau 
Dr. Rath machte sich damit vertraut 
und setzte Fritzi dann den Platzhalter 
ein. Fritzi bekam für das Einsetzten 
etwas zum Schlafen, es gab keine 
Probleme. Fritzis Atmung wurde 
kontrolliert, und wir mussten über 
Nacht im Spital bleiben. Er hatte von 
Anfang an keine Probleme. Die erste 
Woche war trotzdem sehr hart für ihn, 
da er den vielen Schleim, der sich in 
der Lunge angesammelt hatte, erst 
einmal abhusten musste. Aber auch 
das ging vorbei. Jetzt hat er nur noch 
eine leichte Kehlkopfreizung, doch 
auch das wird von Tag zu Tag besser. 
Man sieht richtig, wie er aufblüht, er 
ist von Tag zu Tag aufgeweckter, 
und er kann sich wieder viel mehr 
konzentrieren. Wir sind gerade dabei,  
ein passendes Pflaster zu finden, damit 
wir auch wieder schwimmen gehen 
können.

Nun können wir wieder einen Termin 
planen, den wir wegen des Tracheostomas 
immer wieder verschieben mussten: 

Fritzis Delphintherapie.
Zusatzinfo:

Die Montgomery Langzeitkanüle  
(Fritzis Platzhalter) wird mit einem 
Stöpsel verschlossen. Dieser kann 
jederzeit geöffnet werden. Mit einem 
Adapter passt auch jedes gängige 
Kanülenzubehör wie zum Beisopiel 
feuchte Nasen mit oder ohne 
Sauerstoffanschluss, Sprechventil oder 
auch der Ambubeutel.

Montgomery Langzeitkanüle

Koniotomie, umgangssprachlich fälsch-
licherweise auch Luftröhrenschnitt 
genannt. Darunter versteht man das 
Eröffnen der Atemwege in Höhe des 
Kehlkopfes bei akuter Erstickungsgefahr;  
ist eine ärztliche lebensrettende 
Notfallmaßnahme, die nur selten und 
nur als letztes Mittel zum Einsatz 
kommt. In der Notfallmedizin wird sie 
durchgeführt wenn die Atemwege 
verlegt sind und die Atmung anders 
(z. B. durch Intubation oder Beatmung) 
nicht gesichert werden kann und 
dadurch der Erstickungstod droht. 

www.dersichereweg.atwww.dersichereweg.atwww.dersichereweg.atwww.dersichereweg.at
mehr Info´s:

Der sichere Weg - Fölss GmbH   •   Dachsteinstraße 3  •   4614 Marchtrenk   •   k.foelss@dersichereweg.at

Durch fachlich qualifiziertes Personal wird eine 24 Stunden 
Betreuung im eigenen Heim ermöglicht. Die gewohnten Bedingungen 
und Lebensabläufe können so beibehalten werden.

0660/350 30 80 
0699/18 81 81 80

ZU HAUSE

STUNDEN24 
ALTEN & KRANKEN 

BETREUUNG

Wir sind gerne für Sie da: 

Altenpflege & Personalorganisation



Die Fakten

•	 Die MPS-Gesellschaft gehört seit 11.12.2009 dem Kreis der „begünstigten Spendenempfänger“ gemäß §35 Abs. 2 
BAO an, was bedeutet, dass unsere Spender über die Arbeitnehmerveranlagung bzw. über den Steuerausgleich für ihre 
Spenden eine Rückerstattung vom Finanzamt bekommen. Untenstehend sehen Sie, wieviel ein Spendeneuro für Sie 
tatsächlich kostet. (Wie die Rückerstattung genau funktioniert können Sie auf unserer Homepage einsehen, oder auch gerne bei  
uns im Büro erfragen.)

•	 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.

•	 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. 

Ihre Spende - u n s e r e  H o f f n u n g
IhrE Spende - IHr  Steuervorteil

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

Informationsmaterialien   
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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

L

Rollup.indd   1

20.04.2009   21:36:26

Wie Sie helfen können

Ihrer Phantasie sei keine Grenze gesetzt, wir freuen uns über Ihre Ideen. Hier nur ein 
paar Beispiele dafür, was alles möglich ist und schon gemacht wurde:

• Benefizveranstaltung (Oster-, und Weihnachtsmarkt, Schul- od. Sportveranstaltung,   

       Konzert, Versteigerung, Punschstand, Flohmarkt, Auktion...)

• Ehrenamtliche Mitarbeit in der MPS-Gesellschaft
• MPS bekannt machen (von uns erzählen, auf Facebook liken...)

• Bestellung von MPS-Artikeln (z.B. Weihnachts- oder Glückwunschkarten, Parfum, CDs,...)

• Spenden durch Kaufen (siehe S.78)

• Geburtstagsspende
• Kranzspende (Spende anstatt Kranz oder Blumen bei Begräbnissen)

• Legat, Erbschaft (siehe S.81) 

• Firmenspende (Weihnachtsspende oder anlässlich einer Firmenfeier...)

• Urlaubsspende (Mitarbeiter einer Firma spenden einen Urlaubstag...)

Bitte melden Sie sich bei uns

Wenn Sie helfen wollen und dabei Unterstützung in Form von Ideen, Möglichkeiten, 
Informationsmaterial, Werbematerial (Plakate, Rollups, Flyer, Banner... siehe unten) 
brauchen, melden Sie sich bitte bei uns im MPS-Büro. Wir sind gerne für Sie da! 
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
Ihre Spende kann das Leben unserer 
MPS-Patienten 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

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

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

  

       www.mps-austria.at

DGesellschaft für MukoPolySaccharidosen
und ähnliche Erkrankungen
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MPS ist selten - doch MPS-Kinder sind eine Realität. Sie brauchen Hilfe! 

Deshalb: Miteinander Perspektiven Schaffen - für Kinder mit MPS. 

MukoPolySaccharidosen (MPS) sind angeborene, langsam fort-

schreitende und tödlich verlaufende Stoffwechselkrankheiten. 

Aufgrund eines Enzymdefekts werden bestimmte Stoffwechsel-

produkte (die MukoPolySaccharide) nicht abgebaut, sondern in 

Körperzellen gespeichert. Der „Stoffwechselmüll“ sammelt sich 

dort an und zerstört diese Zellen, was zu schweren 

körperlichen und/oder geistigen Behinderungen führt.

Weil davon elf verschiedene Enzyme betroffen sind, 

entstehen sehr unterschiedliche Krankheitsbilder:

Die Symptome reichen von Skelettdeformationen, 

über Funktionseinschränkung von inneren Organen 

bis hin zu schweren Störungen der Gehirnfunktion. 

Manche Kinder werden blind, viele schwerhörig. 

Fast alle sind kleinwüchsig.Die durchschnittliche Lebenserwartung 

eines MPS-Kindes beträgt 15 Jahre.

IBAN: AT07 1860 0000 1700 5000 BIC: VKBLAT2L

Ihre Spende für MPS-Kinder ist steuerlich absetzbar.
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10 €

1000 €

600 €

500 €

350 €

30 €

200 €

50 €

100 €

5 €

1 €
Info-Broschüre für 
MPS-Eltern, z.B. unsere 
Anästhesie-Broschüre 

ein kleines 
Geburtstagsgeschenk für 
ein MPS-Kind

eine frisch diagnostizierte 
Familie mit erstem 
Informationsmaterial 
versorgen

eine Einheit für eine 
mobile Krankenschwester, 
die zu Hause bei der 
Pflege unterstützt

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

Unterstützung der MPS-
Diagnosestelle in Wien für 
ein ganzes Jahr

Das alles könnte ihr 
Spenden-Euro bewirken:

1700 €

Informationsmaterialien   
  

       www.mps-austria.at

DGesellschaft für MukoPolySaccharidosen
und ähnliche Erkrankungen

9

MPS ist selten - doch MPS-Kinder sind eine Realität. Sie brauchen Hilfe! 

Deshalb: Miteinander Perspektiven Schaffen - für Kinder mit MPS. 

MukoPolySaccharidosen (MPS) sind angeborene, langsam fort-

schreitende und tödlich verlaufende Stoffwechselkrankheiten. 

Aufgrund eines Enzymdefekts werden bestimmte Stoffwechsel-

produkte (die MukoPolySaccharide) nicht abgebaut, sondern in 

Körperzellen gespeichert. Der „Stoffwechselmüll“ sammelt sich 

dort an und zerstört diese Zellen, was zu schweren 

körperlichen und/oder geistigen Behinderungen führt.

Weil davon elf verschiedene Enzyme betroffen sind, 

entstehen sehr unterschiedliche Krankheitsbilder:

Die Symptome reichen von Skelettdeformationen, 

über Funktionseinschränkung von inneren Organen 

bis hin zu schweren Störungen der Gehirnfunktion. 

Manche Kinder werden blind, viele schwerhörig. 

Fast alle sind kleinwüchsig.Die durchschnittliche Lebenserwartung 

eines MPS-Kindes beträgt 15 Jahre.

IBAN: AT07 1860 0000 1700 5000 BIC: VKBLAT2L

Ihre Spende für MPS-Kinder ist steuerlich absetzbar.
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Ihre Spende bewirkt 
den großen Unterschied!

Vergissmeinnicht.at

   Seit 2014 ist auch die MPS-Gesellschaft Teil dieser Initiative.
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Am Jahresende schaue ich immer 
wieder voller Dankbarkeit auf das Jahr 
zurück, weil wir mit Veranstaltungen 
für MPS-Betroffene, Information, Auf-
klärungsarbeit und persönlicher Unter-
stützung von MPS-Familien viele Ziele 
erreichen konnten. Es ist mir aber auch 
bewusst, dass diese Arbeit nur dank der 
wertvollen Unterstützung unserer Spen-
der möglich ist. Ohne Spenden könnten 
wir das alles nicht leisten. 
Eine der nachhaltigsten Formen der 
Unterstützung sind Vermächtnisse. Im-
mer mehr Menschen entscheiden sich, 
in ihrem Testament neben ihrer Familie 
auch eine gemeinnützige Organisation 
zu bedenken. 
Damit können sie sogar über ihr Leben 
hinaus noch Gutes tun, die Zukunft 
mitgestalten, für die nächsten Generati-
onen Bleibendes schaffen und weiterhin 
Hoffnung geben.

Hinter den drei Buchstaben MPS steht 
für uns nicht nur der fast unaussprech-
liche Name der schrecklichen Krankheit 
MukoPolySaccharidose, sondern auch 
unser Motto: Miteinander Perspektiven 
Schaffen. 
Ihr Vermächtnis zugunsten der MPS-Ge-
sellschaft ist eine Investition, die sinnvoll 
und von bleibendem Wert ist. Denn da-
mit schenken Sie MPS-Kindern Perspek-
tiven für eine bessere Zukunft. 

Wir sind jederzeit gerne da, um Ihre An-
liegen zu besprechen - vertraulich und 
wertschätzend.

Ein symbolisches Dankeschön an die 
Testamentsspender: Beim gemeinsamen 

jährlichen Pflanzen von Vergissmeinnicht war 
auch Michaela Weigl für MPS-Austria dabei.

 
Die Blumen stehen für Menschen, die 

über ihr Leben hinaus wirken und für die 
Arbeit und die Projekte, die dank dieses 

Engagements realisiert werden.

Was ist ein Vermächtnis bzw. Legat?

Als Vermächtnis oder Legat bezeichnet man 
einen bestimmten Geldbetrag, Vermögenswert 
oder Gegenstand, den Erblasser einer Person 
oder Körperschaft hinterlassen. Im Gegensatz zu 
Erben sind Vermächtnisnehmer nicht Gesamt-
rechtsnachfolger des Nachlasses und haften 
grundsätzlich nicht für Schulden der Erblasserin/
des Erblassers. Das Vermächtnis wird im Rah-
men des Testaments vermerkt, oder man ver-
fasst für diesen Zweck ein eigenes Dokument. 
Das Vermächtnis ist eine beliebte Möglichkeit, 
auch eine gemeinnützige Organisation zu be-
denken, nachdem man Familie und naheste-
hende Personen versorgt hat.

Mehr Information dazu finden Sie unter
www.vergissmeinnicht.at oder auf unserer 
Homepage unter www.mps-austria.at.

5000 €



Hallo meine lieben Leser!

Ich möchte euch gerne erzählen was 
man alles Gutes zu tun wagt ohne 
außergewöhnlich großen finanziellen 
Einsatz leisten zu müssen. 
Wenn ich mal in der Internetwelt bin, 
schaue ich immer wieder gerne auf die 
MPS Homepage (www.mps-austria.at) 
um zu sehen, was es so Neues gibt. Vor 
ca. zwei Jahren las ich wieder einmal 
etwas Interessantes darin, das mir 
irgendwie keine Ruhe ließ:
Es war ein Bericht über Natalja. Wir 
haben sie heuer auf der Therapiewoche 
kennengelernt. Ich hätte gerne auch 
persönlich mit ihr Kontakt gehabt, was 
aber leider an den unterschiedlichen 
Sprachen scheiterte.  Es fällt mir aber 
ohnehin nicht leicht, Leute direkt 
persönlich anzusprechen, obwohl 
ich auch in meinem Beruf viel mit 
Fremdsprachen zu tun habe, gibt es 
doch immer wieder Grenzen. 

Zurück zu Natalja: Mich bewegte der 
Bericht sehr. Nicht nur, dass sie wie ich 
MPS IVA hat, sondern auch das familiäre 
Schicksal, der Tod ihrer Mutter. 
Sie bräuchte dringendst eine wichtige 
Halswirbelsäulen-Operation stand da. 
Mein Gedanke war auch, wenn es bei 
Maria gut gegangen ist,  so muss und 
kann es für Natalja auch gut gehen. 
Nur das große Hindernis liegt an den 
Grenzen. Die Krankenkassen in Serbien 
wollten die OP-Kosten im Ausland nicht 
übernehmen. Der Spezialist, der diese 
OP durchführen könnte, ist jedoch in 
Deutschland. 
Nun hatte unsere Vorsitzende 
Michaela Weigl versucht bei der 
„Stöpselsammelaktion“ Hilfe für Natalja 
zu finden, um das Geld für die OP 
auftreiben zu können. Tatsächlich wurde 
der Kulturverein SPD EDINOST v Pliberk/
Bleiburg (www.edinost.at), der es sich zur 
Aufgabe gemacht hat, Behandlungen, 
Reha-Aufenthalte, Therapien oder auch 
Operationen für schwer kranke Kinder 
zu ermöglichen, zum Mitstreiter von 
Michaela und leistete einen beachtlichen 
finanziellen Beitrag.

Auf der Therapiewoche habe ich erfahren, 
dass auch weitere Familien unterstützt 
wurden. Michaela hatte wieder drei 
bosnische Familien eingeladen, die 
zu Hause völlig ohne medizinische 

Christa Kompasso

Meine Benefizaktion: Stöpsel sammeln

und therapeutische Versorgung waren, 
um von unserer Therapiewoche zu 
profitieren. Kurzfristig bat sie den Obmann 
des Kulturvereins mit dem Motto 
„Nachbarschaftshilfe kennt keine Grenzen“, 
Herrn Sturm, um finanzielle Mithilfe, denn für 
Hotel, Therapieeinheiten, Kinderbetreuung, 
Ausflüge etc für drei Familien fallen doch 
sehr hohe Kosten an. Auch in diesem Fall 
hat er spontan zugesagt.

Die Idee von Herrn Sturm auf welche Weise 
man Geld für kranke Kinder auftreiben 
könnte, finde ich einfach großartig. Und 
eigentlich ist es ganz einfach: Stöpsel 
sammeln!

Meine Aktion

Mein Gedanke war, dass wir doppelt Gutes 
tun würden, erstens für die Betroffenen 
und zweitens auch für die Umwelt, wenn 
Stöpsel nicht in den Müll,  sondern zur 
Sammel- bzw. Abgabestelle gebracht 
werden würden!
Mein erster Schritt war an die Öffentlichkeit 
zu treten, und so plakatierte ich eine 
Information mit dem Verweis auf die 
Homepage www.stoepsel-sammeln.at im 
Schaufenster unserer Pfarrkirche. Der erste 
Schritt war getan und es ging los.
Es wurde Interesse geweckt und so 
stellten wir eine Tonne zum Sammeln im 
Bereich des Pfarrhofs unter der Tenne auf. 
Unser Pfarrkindergarten in Lind war von 
Anfang dabei - „Herzlichen 
Dank“ dafür. Auch die Eltern 
waren so angetan, dass sie 
das Projekt auch an ihrem 
Arbeitsplatz verbreiten wollten.
Ich fand das alles einfach eine 
tolle Sache. Kinder merken 
sich so viel, besonders das 
Gute. Das habe ich bemerkt, 
als meine Mutter einmal 
bei einem Kindergartenkind 
zu Hause war. Das Kind 
wusste, dass wir die Stöpsel 
sammeln und gab ihr gleich 
einige mit.
Um größere Aufmerksamkeit 
auf das Projekt „Stöpsel für 
Natalja“ zu lenken, schickte 
ich Informationen an alle 
meine Emailkontakte.  
“Einmal etwas Sinnvolles im 
doppelten Sinn zu machen“. 
Es kam einiges an Feedback 
zurück. Die Leute schrieben, 

dass sie es toll fänden und andere 
Mitmenschen motivieren wollten. 
Oder einfach: „Gute Sache - wir 
machen mit!“

Es machen nun auch schon Schulen 
in Knittelfeld (PTS) und - aufgrund 
des persönlichen Einsatzes meiner 
Nichte Franziska - Leoben (HLW)  
mit und werden auch im neuen 
Schuljahr weitersammeln! Außerdem 
eine soziale Einrichtungen in 
Judenburg, eine Abteilung im 
Gesundheitsbereich in Knittelfeld 
und viele Menschen, die ich gar 
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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!!



nicht kenne! Sie ließen sich etwas 
einfallen und bastelten Boxen für die 
Stöpsel in Klassen und Büros. Einfach 
ein herzliches Danke an ALLE!

Ich bringe meine E-Mail Erinnerungen 
immer wieder auf neuesten Stand, damit 
es nicht vergessen wird, ab und zu mit 
einer kurzen Gedichtform von mir, denn 
schließlich leben wir alle auf nur dieser 
einen Erde. Das Lied von Daliah Lavi 
„Mutter Erde weint“ machte mich sehr 
nachdenklich. Hört mal rein…
So hatten wir schon über ein Jahr 
gesammelt und es kam viel zusammen. 
Es war also an der Zeit, die gesammelten 
Schätze wieder loszuwerden! Also 
musste ich mich darum kümmern, dass 
diese auch abgeholt würden. Und so 
entstand mein erster, ganz netter Kontakt 
mit Herrn Peter Machek. Dieser war ganz 
erstaunt darüber, dass wir schon längere 
Zeit sammelten! Ich versuchte eine 
reibungslose Übergabe zu organisieren. 
Nachdem ich ja beruflich die meiste 
Zeit in Heiligenkreuz (NÖ) bin, teilte ich 
Herrn Machek mit, dass mein Vater 
mich vertreten würde, weil er auch mobil 
sei und er deshalb mit ihm die Zeit 
ausmachen sollte. Dann kam eine lustige 
Antwort seinerseits zurück: (wortwörtlich) 
„Mich haut es von den  Socken!“ Herr 
Machek war seinerzeit Internatsschüler 
in Heiligenkreuz und da er schon öfter 
da war, könnte es vielleicht sein, dass wir 
uns schon mal gesehen hatten.
Wir vereinbarten einen Übergabeort. Da 
er persönlich in Zusammenhang mit 
der Übergabe eines neuen Anhängers 

von Vereinsobmann Boris Sturm in 
der Steiermark unterwegs war, sollte 
dort unser außergewöhnliches erstes 
Treffen stattfinden. Der Transport konnte 
beginnen. Als wir die vollen Säcke und 
Kartons ins Auto einluden, staunte 
ich selbst darüber wie viele es waren! 
Ich vermutete, dass ich selbst  keinen 
Platz mehr hätte mitzufahren und Herrn  
Machek nicht persönlich kennenlernen 
würde, aber es sollte doch anders sein. 
Auch ich konnte mich noch ins Auto 
quetschen.  Eine letzte telefonische 
aktuelle Zeitangabe und ab zum 
Übergabeort.
Herr Machek staunte nicht schlecht wie 
voll unser Auto war! Da tauchten schnell 
Fragen auf nach dem  „Wie lange?“, 
dem „Wo?“ und dem „Wer?“ und ob wir 
auch weiterhin sammeln würden. Meine 
Antwort war eindeutig: „Auf jeden Fall!!! 
Es gibt nichts Gutes, außer man tut es!“ 
Unser erstes persönliches Treffen war 
irgendwie witzig, denn Herr Machek  
glaubte, dass meine Tochter geistliche 
Schwester in Heiligenkreuz sei. So 
musste ich gleich einmal klarstellen, 
dass ich Christa war, die mit ihm per 
Email in Kontakt getreten war und ich im 
Klosterladen arbeitete. Und zur andere 
Sache: Was noch nicht ist, kann ja 
vielleicht noch werden :-)
Von Anfang an hatten wir viel 
Gesprächsstoff und standen lange Zeit 
beisammen, um zu plaudern.  Herr 
Machek erzählte, wie er zu dem Projekt 
gekommen war und wieso er seinen 
großen (ehrenamtlichen!) Einsatz 
leistet. Irgendwann fragte er uns, ob wir 
Michaela Weigl kannten. „Ja, natürlich! 
Wir sind ja beim MPS-Verein, ich bin 
selbst betroffen!“ War ihm das gar 
nicht aufgefallen? Ich hatte doch extra 
die MPS-Jacke angezogen! Er meinte, 
irgendwie habe er das Logo erkannt. So 
merkte ich, dass er schon etwas müde 
war. Kein Wunder bei dem, was dieser 
Mann leistet. Er fährt unermüdlich zu all 
den Abgabestellen und holt die Stöpsel 
ab. Das ist sein großer persönlicher 
Einsatz. Ich wünsche ihm weiterhin viel 
Kraft und Gesundheit und weitere Helfer, 
die das Projekt unterstützen. Er ist wirklich 
ein netter, lustiger, redegewandter und 
hilfsbereiter Mensch. Gott sei Dank 
gibt es Menschen wie Peter Machek! 
Nun war er erstaunt über mich und 
meine Krankheit, er kannte bis jetzt nur 
Patienten mit schwereren Formen. Dass 

Aktuell wurden bis Oktober 2014 ganze 
233.5 Tonnen Stöpsel gesammelt

Gesammelt werden Plastik-Verschlüsse 
von Tetrapackerln, Getränke- oder 
Kosmetikflaschen. Diese werden an 
eine Recycling-Firma verkauft, die 
daraus Granulat zur Produktion von 
Plastikteilen herstellt und dem Verein 
SPD Edinost pro Tonne € 300.- bezahlt, 
die für Therapien, Operationen und 
Krankenhausaufenthalte von kranken 
Kindern verwendet werden.  

Mehr unter : www.stoepsel-sammeln.at

es auch mildere Formen von MPS gibt, 
davon wusste er nicht. 
 
Seitdem ist einige Zeit vergangen und 
ich werde demnächst die nächste  
Abholung planen, denn wir haben 
wieder viele Stöpsel gesammelt. Über 
das Sammeln sind nette, schöne und 
liebe Begegnungen, Gespräche und 
Überraschungen entstanden. Es ist 
schön, dass Menschen Gutes tun und 
auch geschätzt wird was man tut.

Ich hoffe, dass das Projekt „Stöpsel 
sammeln" noch weite Kreise zieht, den 
betroffenen Kindern zuliebe! Jeder 
Stöpsel, den wir nicht wegwerfen, zählt! 
Vergessen wir das nicht! 
Bitte liebe Leser, macht doch auch mit, 
lasst euch von mir anstecken, damit 
etwas Gutes zu tun! 
"Herzlichen Dank" an alle, die bereits 
mitmachen, aber auch an jene, die noch 
dazukommen werden! Ich denke, das 
kann jeder machen, der Platz und Herz 
dafür hat! 

Wir sind übrigens inzwischen eine 
offizielle Abgabestelle. 

Grüß euch,  
Christa  K., eine Stöpsel-Rebellin“ :-)
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Damit diese Seite nicht langweilig 
wird, werde ich diesmal nicht alle 
Namen aufzählen, sondern einfach 
allen Menschen ein gemeinsames 
DANKE sagen, eines das wirklich von 
Herzen kommt und das ich mit tiefster 
Überzeugung ausspreche, auch wenn 
ich hier nicht jeden einzelnen persönlich 
anspreche. 

Miteinander Perspektiven Schaffen, das 
kann ich nicht alleine, dazu braucht es 
viele Menschen! Natürlich ist „viel“ sehr 
relativ, doch gemessen an unserer 
Größe, glaube ich schon, dass wir uns 
recht glücklich schätzen können. 
Es gibt sie, diese Menschen, denen 
wir wichtig sind, die Anteil nehmen an 
unserem Schicksal und helfen wollen. 
Es gibt sie, diese Menschen, denen wir 
nicht egal sind, die nicht wegschauen, 
sondern aktiv werden und den Weg mit 
uns gemeinsam gehen. 
Jeder auf seine Art, gibt es doch so viele 
verschiedene Weisen zu helfen. Und 
das ist gut so, das ist schön! Menschen 
haben unterschiedliche Fähigkeiten, 
Talente,  Ideen und Möglichkeiten. 
Einzig der Entschluss helfen zu wollen, 
zählt. Ich kann Ihnen allen nur versichern, 
dass wir Ihre Hilfe, egal wie sie aussieht, 
sehr schätzen und uns freuen - über 
alles und jeden! 
Manchen fällt es leicht, uns eine 
Spende zukommen zu lassen, einen 
Geldbetrag oder eine Warenspende. 
Manche freuen sich, wenn sie uns bei 
der Kinderbetreuung helfen können. 
Andere wieder organisieren ganze 
Veranstaltungen für uns, um uns mit 
dem Erlös derselben zu unterstützen. 
Wieder andere fertigen in Handarbeit 
Bastelarbeiten für Weihnachtsmärkte, 
stricken, häkeln, filzen oder nähen, 
produzieren auch manch praktische 
Dinge für unsere MPS-Kinder, die man 
so nicht kaufen könnte. Manche helfen 
uns,  in der Öffentlichkeit bekannter zu 
werden, indem sie von uns erzählen, 
Artikel über uns schreiben oder gar 
Filme drehen. Wieder andere bemühen 
sich, „Licht ins Dunkel“ zu bringen, indem 
sie die Krankheit erforschen, neue 
Möglichkeiten für Diagose oder Therapie 
entwickeln. Manche freuen sich, wenn sie 

 MPS - Austria  sagt  DANKE
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. 

uns während unserer Veranstaltungen 
beherbergen können und sind tolle 
Gastgeber für unserer Familien. Andere 
nutzen ihre Fähigkeiten, um unseren 
Patienten körperlich Gutes zu tun und 
sie fit zu halten. Manche kaufen bei uns 
ihre Weihnachtskarten oder schenken 
uns Dinge, für unsere Veranstaltungen, 
damit wir unseren MPS-Kindern damit 
eine Freude bereiten können.
Und manche beten sogar für uns. Das 
gibt neue Kraft, um unseren schweren 
Weg weiter zu gehen.

Es gibt Menschen, die meinen, ihre Hilfe 
sei nicht der Rede wert, nur ein Tropfen 
auf den heißen Stein. Das stimmt nicht.! 
Jeder Handgriff und jeder Euro zählt. 
Wenn wir uns unser Vereinsleben als ein 
großes Mosaikbild vorstellen, dann wird 
schnell klar, dass es aus vielen kleinen, 
noch kleineren und teilweise winzigen 
Teilchen besteht. Und zwischendrin gibt 
es das eine oder andere große Stück. 
Und alle gemeinsam ergeben das Bild, 
ergeben das, was wir mit der Hilfe vieler 
Menschen schaffen können. Da ist 
keines der Steinchen unwichtig, jedes 
einzelne würde fehlen!

Am Jahresanfang stelle ich immer 
eine Projektliste samt Budgetplan 
zusammen. Dort steht, was ich alles 
gerne verwirklichen würde. Sicher, es 
gibt immer Dinge, die ich streichen 
muss, weil das Geld dafür einfach nicht 
reicht.Trotzdem darf ich mich glücklich 
schätzen, weil kaum ein Jahr vergeht, 
wo ich nicht am Ende des Jahres 
zufrieden zurückblicken könnte - denn 
die meisten Pläne aus der Projektliste 
werden tatsächlich Wirklichkeit. Dank 
aller der Menschen, die in irgendeiner 
Form mithelfen. 
Ihnen allen noch einmal ein großes  und 
herzliches DANKESCHÖN, nicht nur von 
mir, sondern im Namen des gesamten 
Vorstands und Hand in Hand mit 
unseren MPS-Kindern, denen Sie alle 
ein Lächeln ins Gesicht zaubern und 
sehr viel Freude schenken - vielleicht 
sogar Zeit.

Michaela Weigl, 
Vorsitzende und betroffene Mutter
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Es war einmal eine Familie die das 
Leben liebte. Aus der Liebe entstand 

Rose. Sie versorgten, beschützten 
und behüteten sie, und Rose wuchs 

und gedieh. Ihre Familie träumte 
davon, sie eines Tages erblühen zu 
sehen. Aber leider trug es sich zu, 

dass ihre geliebte Rose zu verwelken 
begann. Rose hatte aufgehört zu 
lernen und hatte alles vergessen, 
man erkannte sie fast nicht mehr. 
Eine sonderbare Krankheit hatte 
begonnen, den großen Traum 
zu zerstören. Alle Bemühungen 

schienen vergeblich. Es blieb nur 
eine Hoffnung, genährt von der Liebe 
derer, die Rose nahe standen und sie 
bis zu ihrem Ende belgeiten durften.

„Jahrelang anders zu leben, war eine 
wunderbare, wenn auch unermesslich 
traurige Erfahrung.“ 

Marlies Schwaiger, eine unserer Mütter der 
allerersten Stunde, hat sich mit diesem 
Buch, viele Jahre nach dem Tod ihrer 
Tochter Tanja, die an MPS III erkrankt war, 
so vieles von der Seele geschrieben. Das 
Buch ist ein wahrer Schatz. Wer es liest, 
der wird sich vielleicht zum ersten Mal ein 
bisschen vorstellen können, wie es ist, ein 
MPS-Kind zu haben. 

Das Buch ist für eine Spende von 15 Euro 
im MPS-Büro erhältlich.
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Rotary  Club  Wien  Schwechat  und

Lyoness  Child & Family Foundation

Es war einmal eine Weinlesung im 
Weinlokal Vinson.
Anlässlich dieser Lesung unterhielt sich 
Herr Komm.Rat Andreas Werner mit 
unserem Botschafter Wolfgang Böck, 
entschloss sich, uns weiterhin zu helfen 
und lud mich bald darauf zum Clubabend 
seines Rotary Clubs ein. Dort durfte ich im 
November 2012 unsere Arbeit vorstellen.

Im Sommer 2014 sind dann zwei ganz 
wundervolle Dinge passiert:

Einerseits hat der Rotary Club Wien 
Schwechat unter dem Präsidenten 
Michael Patocka ein Charity Golfturnier 
organisiert, dessen Reinerlös uns zugute 
kam. Zum geplanten Termin im Mai 
stand der Golfplatz wegen permanentem 
Schlechtwetter völlig unter Wasser; das 
Turnier wurde auf Juni verschoben. Doch 
die Spendensumme, die ich bei der 
Abendveranstaltung nach der Tombola 
gemeinsam mit Maria entgegennehmen 
durfte, war trotz Verschiebung und damit 
verbundener Absagen von potentiellen 
Spielern mehr als beachtlich. Wir freuten 
uns unglaublich, zumal die Therapiewoche 
anstand, und wir das Geld dafür sehr gut 
brauchen konnten!
Die Firma Lyoness, wo Herr Werner 
Geschäftsführer ist, war Sponsor des 
Turniers. Aber nicht nur...

Herr Werner gab mir auch die Möglichkeit,  
bei der Lyoness Child & Family Foundation 
einen Antrag zu stellen. Mein Antrag war 
erfolgreich, und so konnten wir mit Hilfe 
dieser Stiftung im Bereich Bildung völlig 
unerreichbar Geglaubtes verwirklichen!

Aus gegebenem Anlass wurde sogar ein 
Film  produziert, den man unter http://
www.lyoness.tv/de-AT/segments/53b12
c3a2ba55e21a6000004-golfen-fur-den-
guten-zweck sehen kann. Die Bilder links 
stammen von den Dreharbeiten, die später 
auch bei uns zu Hause fortgesetzt wurden.

Ja, manchmal werden Träume wirklich wahr! Dies Lysoness Child & Family Foundation wurde 
2008 als gemeinnützige Stiftung gegründet. Sie 
ist eine unabhängige, karitative Organisation, die 

sich weltweit für die Unterstützung und Förderung 
bedürftiger Kinder, Jugendlicher und Familien im 

Bereich Bildung einsetzt.

Präsident Michael Patocka
Komm.Rat Andreas Werner

Wolfgang Böck bei den Dreharbeiten



Diverse  Weihnachtsmärkte
Ein DANKE den fleißigen Produzenten und Standbetreibern: Sr. Angelika, Kerstin Dammayr, Doris Fischer, Iboja 
Haubner, Christine Hauseder, Honky Tonk Line Dancers, Wilma Pernegger, Traudi Pimmingstorfer, Christine 
Piribauer, Anna Prähofer, Familie Velich, Volksschule Seitenstetten, Sabine Wallner, Michaela Weigl, Pia Zelger

Sabine Wallner

Christine Hauseder

Michaela Weigl

Michaela Weigl

Michaela Weigl

Pia Zelger

Iboja Haubner

Iboja Haubner

Iboja Haubner

Christine Hauseder

Anna Prähofer

Wilma Pernegger

Christine Hauseder

Christine Piribauer

Christine Hauseder

Sr. Angelika

Michaela Weigl

Michaela Weigl

Volksschule 
Seitenstetten

Familie Velich

Doris Fischer

Michaela Weigl

Kerstin Dammayr
Traudi 

Pimmingstorfer

Honky Tonk Line Dancers

       - 86 - 
Christine Piribauer

Iboja Haubner

Kerstin Dammayr
Traudi Pimmingstorfer

Christine Hauseder



Adventmarkt  und  Adventfeier 
Volksschule   Seitenstetten

Der Anruf von Direktor Sturm mit der 
Mitteilung, dass die VS Seitenstetten ihren 
jährlichen Adventmarkt und die Adventfeier 

zugunsten unserer MPS-Kinder machen 
würde, freute mich riesig. Und als ich dann 

dort war und die Feier miterleben durfte, bei der 
der Turnsaal fast aus allen Nähten platzte, da war ich 

restlos begeistert. Es ist schier unglaublich, was diese Schule mit ihren 
hochengagierten Lehrern (und Eltern) auf die Beine gestellt hatte. Nicht 
nur herzige Darbietungen von den Schülern, sondern auch ein unendlich 
langes Kuchenbuffett und zwei Klassenzimmer voller Bastelarbeiten. Ein 
wirklich tolles Erlebnis und am Ende eine sagenhafte Spende von stolzen 
1000 Euro! Ein großes DANKE an die VS Seitenstetten in Niederösterreich!

Honky  Tonk 
Line Dancers

www.honkytonklinedancers.com
Karin Kientzl

Wir sind die Honky Tonk Linedancers 
- eine kleine Gruppe von Freunden 
die schon seit vielen Jahren Spaß am 
Linedance hat. Unser Clublokal ist im 
Veranstaltungssaal des KGV Simmeringer 
Haide, in 1110 Wien. Dort treffen wir uns 
jeden Donnerstag, um gemeinsam Spaß 
an unserem Hobby zu haben. 
Wir besuchen Country-Feste, Linedance-
Discos und Linedance-Workshops, um 
gemeinsam mit anderen Clubs zu tanzen 
und Neues zu erlernen. 

Euch haben wir 2003 in Kärnten bei 
einer Benefizveranstaltung, zu der ihr 
uns eingeladen habt, kennen und lieben 
gelernt und vieles über euch erfahren. 
Um ein bisschen zu helfen, sammeln wir 
seither Geld, veranstalten jährlich einen 
Weihnachtsmarkt und ab heuer eine 
Tombola bei unserem Weihnachtsfest. 
Auch durch andere Aktivitäten konnten wir 
Geld sammeln und euch spenden.  
Viele unserer Mitglieder unterstützen 
aktiv, in dem sie Weihnachtliches basteln, 
handarbeiten, Kekse backen, Marmeladen 
einkochen oder  Schnäpse ansetzen. Sie 
spenden ihre Werke, deren kompletter 
Erlös an MPS-Austria geht.
Auch der Besuch diverser von uns 

organisierter Veranstaltungen hilft mit, den 
Spendentopf zu füllen... 

So konnten wir heuer schon helfen:
€ 471,-- (für die Therapiewoche 2014) aus 
den Einnahmen vom Buffet am National 
Workshop Day und Tanzabzeichen-
Abnahme im Jänner.
€ 397,-- (für die Therapiewoche 2015) aus 
den Einnahmen vom Buffet am National 
Workshop Day2 und Party im Oktober.

Und natürlich bitten wir auch bei anderen 
Line Dance Clubs um Unterstützung.
So konnten wir 2013 € 2.222,-- (für die 
Therapiewoche 2014) Spende von 
unserem Weihnachtsbuffet  und vom NÖ-
Cup (www.dancealliance.
at/noe_cup) überweisen. 
Im August hat der Öster-
reichische Dach- und 
Fachverband für Country 
Western Tanz (www.
acwda.at) anlässlich 
seines 10-jährigen 
Bestehens, beim 
Linedance Weekend  
einen Gesamtbetrag von 
€ 1.200,- an die MPS-
Gesellschaft weitergeleitet. 

Auf der Pre Party am Freitag, konnte diese 
Spende durch Kuchen-BäckerInnen, 
-VerkäuferInnen und -EsserInnen, dem 
Caterer, dem Tanzladen http://www.
tanzladen.at/ aus Bad Vöslau und der 
Instruktorin Rachael McEnaney aus den 
UK/USA ermöglicht werden.

Es ist natürlich nur ein kleiner Beitrag den 
wir tun können um zu helfen, aber wir 
bleiben natürlich gerne dabei.

Anm. der Red.: Wir sind euch 
unendlich dankbar, dass ihr den 
Weg schon so viele Jahre mit uns 
geht. Eure Gesamtspendensumme in 
zwölf Jahren beträgt fast 60.000 Euro! 
Unglaublich, aber wahr! DANKE.



Liebes MPS-Team,

Ich möchte Ihnen im Namen des Fußballvereins UNION Schlierbach 
die freudige Nachricht überbringen, dass wir einen Spendenaktion für 
Ihre Organisation gestartet haben.
Ich habe auf der Integra-Messe von dieser Krankheit das erste Mal 
erfahren, und ich wollte mich sofort dafür einsetzen. Kurz darauf habe 
ich mich mit dem Vorsitz des Fußballvereins UNION Schlierbach, Rudi 
Grassegger, zusammengesetzt und alles besprochen.
Kurzfristig haben wir uns dazu entschieden, beim letzten Heimspiel 

einen Spendenaufruf an die Zuseher und Spieler zu machen. Unsere Mannschaft ist Meister geworden, deswegen waren 
auch sehr viele Leute anwesend und somit konnten wir umso mehr erreichen. Erfreulicherweise sind dabei ungefähr 475 Euro 
zusammen gekommen. Die Summe wird Ihnen so bald wie möglich überwiesen.
Ich hoffe, wir können Ihnen damit weiterhelfen; wir haben großen Respekt vor Ihrer Arbeit!
 

Viele liebe Grüße,  
Christina Kerschbaumer, stellvertretend für den Fußballverein UNION Schlierbach

Spendenaufruf  am  Fussballplatz
Christina Kerschbaumer / Union Schlierbach

Hallo, ich heiße 
Renate Sturm, bin 42 
Jahre alt und komme 
aus Kematen/Ybbs 
in NÖ. Ich arbeite 
im Landesklinikum 
Amstetten und als 
Energetikerin. 
Durch meine Freundin 
Christine Hauseder 
wurde ich erstmals auf 
MPS aufmerksam. 

Daraufhin habe ich vor zwei Jahren das 
erste Mal beim Weihnachtsmarkt in St. 
Georgen bei Grieskirchen mitgeholfen.
Das machte mir großen Spaß, und so 
überlegte ich, wie ich auch weiterhin 
helfen könnte.  Deswegen suchte ich mir 
dann zwei Weihnachtsmärkte in unserer 
Umgebung.
Im Gasthof „Zum goldenen Pflug“ in 

kleine  Hilfe  - Grosse  Wirkung
Renate Sturm

Amstetten sowie in Biberbach beim „Advent im Dorf“ war man sehr angetan von dieser 
Idee. Seit vorigem Jahr stelle ich jetzt auf diesen beiden Märkten aus, wo mich auch 
meine Kinder unterstützen.
Mein Angebot reicht von echtem Weihrauch und Räuchermischungen über Früchtebrot, 
selbstgebackene Kekse, verzierte Kerzen bis hin zu Zapfenwichteln und mehr... Ein Teil 
des Erlöses kommt dann den MPS-Kindern zugute.

Außerdem sammle ich das ganze Jahr Plastikverschlüsse. Hier unterstützt mich  
besonders meine Tochter Carina, die auch  in der Volksschule in Kematen sammelt.
Es ist ein schönes Gefühl, wenn man mit einem kleinen Beitrag Menschen helfen und 
glücklich machen kann...

Liebe Grüße, Renate Sturm

Achtung - wichtige Info - Achtung - wichtige Info - Ach tung - wichtige Info

Peter Kai, Begründer 
des Sterntalerhofs, 
hat ein neues Projekt 
ins Leben gerufen: 
„Buntglasfenster“, 
ein Zentrum für 

ganzheitliche Familienbegleitung.

Ort: Hotel Postgut, 5563 Tweng 
Kontakt: diakon.kai@gmail.com

Aufenthaltsdauer 1 – 3 Wochen möglich.

Besonders willkommen sind Familien

•	 in der Phase der Trauerarbeit; 
•	 die eine seelisch- bzw. körperlich 

traumatische Erfahrung erlebt haben;
•	 in denen ein Angehöriger an einer 

chronischen, lebensbedrohlichen oder 
lebensverkürzenden Erkrankung leidet; 

•	 mit Kindern, die an einem früh-
kindlichen psychoorganischen 
Syndrom leiden;

Um eine bedürfnisorientierte, persönliche 
Begleitung zu ermöglichen, werden grund-
sätzlich nur zwei Familien gleichzeitig begleitet!

Das Projekt „Buntglasfenster“ versteht sich  
als Oase der Regeneration, der Entlastung 
und als Herberge für Familien, die in eine 
existentielle Lebenskrise geraten sind, 
denn: „Zu sich selbst finden, zu seiner 
Wahrheit stehen kann nur, wer auf ein 
Gegenüber trifft, das ihn leben lässt und ihn 
bedingungslos  akzeptiert und wertschätzt. 
Wir bedürfen eines menschlichen 
Gegenübers, um unsere Menschlichkeit zu 
finden.“

Bei jeder therapeutischen Maßnahme 
müssen die Bedürfnisse, die Würde, der 



Michael Weigl - Buchbestellung über MPS-Büro möglich
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Honky Tonk Linedancers

Mit jeder Veranstaltung 
schenken Sie MPS-Kindern 

die Chance auf 
ein besseres Leben!

Dr. Walter Fuchs - 15. 12. 2014 

MPS-Familien und MPS-Freunde - Aufklärungsarbeit am 
internationalen MPS-Tag (15. Mai)

Samstag, 20.12.2014
Einlass: 18:00 Uhr

Beginn: 19:00
mit Weihnachts-Tombola
und selbstgemachtem Büffet

zugunsten
MPS-kranker Kinder

1110,  KGV Simmeringer Haide
Veranstaltungssaal (Zugang hofseitig)

Anmeldung: 0676 831 468 047 (Christl)

Die

freuen sich auf euren Besuch!

Musikbeitrag: EUR 11.-

mit

„New West“

Weihnachtslesung 
im Theater Center Forum

Achtung - wichtige Info - Achtung - wichtige Info - Ach tung - wichtige Info
Wille zur Selbstbestimmung, respektvoller 
Umgang und das Wohl des Menschen 
oberste Priorität haben.

Therapeutische Möglichkeiten:
•	 Heilpädagogisches Voltigieren;
•	 Experientielle Reittherapie;
•	 Seelsorglich – spirituelle Begleitung; 

(ohne missionarischen Beigeschmack 
und konfessioneller Einschränkung)

•	 Sensorische Integration;
•	 Viel Zeit für zwischenmenschliche 

Begegnung;

Viel mehr Info dazu auf unserer Website.



Die Weinbauern der Genussquelle 
Rosalia organisierten gleich zwei 
tolle Veranstaltungen für Kinder mit 
MPS: Im Dezember, unmittelbar vor 
Weihnachten, gab es das mittlerweile 
schon traditionelle Wein8terl. Die 
Veranstalter Familie Lassl und Familie 
Piribauer, bei der dieser Event auch 
jedes Jahr stattfindet, freuten sich, 
dass die Besucher so toll mitmachten, 
und dass auch Wolfgang Böck 
als Überraschungsgast „auf einen 
Sprung“ vorbeischaute. 

MPS-Botschafter Wolfgang Böck in Aktion bei 
„Wein & Lesung in der Genussquelle Rosalia in 

Bad Sauerbrunn. Er las aus einer Satire von Alois 
Brandstätter und amüsierte sein Publikum wie 

immer köstlich.

Im Mai lud die Vinothek & Greißlerei „Die Genussquelle Rosalie“ in Zusammenarbeit 
mit der Winzergemeinschaft Vinum Rosalia - schon zum zweiten Mal - zu der 
Veranstaltung „Lesung & Wein“ in die Genussquelle Rosalia in Sauerbrunn. Die 
Winzer verwöhnten die Besucher mit ihren edelsten Tropfen, Wolfgang Böck 
hingegen verstand es, sie mit seiner Lesung auf´s Beste zu unterhalten.  

Familie  Lehner - 
Dank  an  besondere  Menschen

Scheckübergabe nach einer erfolgreichen Lesung 
mit über 100 Besuchern.

v.l.n.r.: Heinz Döller, Anton Piribauer, Wolfgang Böck, 
Maria Prähofer, Herbert Lassl, Michaela Weigl

Wahrscheinlich gibt es niemanden, der unserer 
MPS-Familie so sehr, über so lange Zeit, so eng 
und so treu verbunden ist, wie Christine Lehner 
mit ihrer Familie. Als Freundin von Marion Kraft - 
unserer Vereinsgründerin (1985) - ist sie schon seit 
drei Jahrzehnten mit der MPS-Gesellschaft vertraut. 
Sie hat ein „großes Herz für kleine Hände“ und 
beweist das immer wieder auf´s Neue. 
Und so vergeht in dieser Familie kein Familienfest, 
kein runder Geburtstag, an dem nicht an MPS-
Kinder gedacht wird. Da wird regelmäßig auf 
persönlilche Geschenke verzichtet, um stattdessen 

um eine Spende für MPS-Patienten zu bitten. Auf diese Weise konnte 
unsere Christl schon so manchem Kind einen Herzenswunsch erfüllen 
und damit eine unglaublich große Freude bereiten. 

Liebe Christl, lieber Seppi, es ist schön, dass es euch gibt! Wir sind euch 
von Herzen dankbar - dafür, dass ihr den Weg schon so lange mit uns 
geht, dass ihr uns so liebevoll und selbstlos begleitet und auch dafür, 
dass ihr MPS mit euren Geburtstagsfesten immer wieder ein bisschen 
bekannter macht. DANKE!

 
Die Fotos stammen vom 60. Geburtstag von Josef Lehner und vom 90. Geburtstag 
von Christls Vater Herrn Komm.Rat Raimund Schober. 
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Wein8terl  und  Wein & Lesung 



 ...und wieder so  schöne  Überraschungen
 von  Sr. Angelika ,  Christine Piribauer und Doris Etzenberger 

Scheckübergabe nach einer erfolgreichen Lesung 
mit über 100 Besuchern.

v.l.n.r.: Heinz Döller, Anton Piribauer, Wolfgang Böck, 
Maria Prähofer, Herbert Lassl, Michaela Weigl

- erhältlich für eine 

Spende von 1 Euro  

Bestellung im MPS-Büro möglich!

MPS-Postkarten-Kalender
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Ein großes Dankeschön für diese wunderschönen Handarbeiten! Sr. Angelika näht und klebt mühevoll Billetts für uns. 
Die herzigen, liebevoll in Handarbeit hergestellten Packerln von Christine Piribauer sind mit Tee, Mini-Schokoladen, Raffaelo, 
Toblerone, Lippenschutzstiften etc. gefüllt. Ihre Phantasie hat scheinbar keine Grenzen... wunderbare Mitbringsel! 
Doris Etzenberger näht wunderschöne große Lätzchen als Geschenk für unsere Kinder! Jedes Lätzchen ist ein Unikat und 
mit allergrößter Liebe und Sorgfalt verarbeitet. Man kann nur staunen, wenn man sie betrachtet!




