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UNSERE

ZIELE

Unterstltzung von
Betroffenen

Wir informieren,
beraten und begleiten
MPS-Familien, stellen
Kontakte mit Arzten,
Wissenschaftlern

und Krankenhausern
her; wir organisieren
Tagungen, Therapie-
wochen und
Geschwisterkinder-
wochen; wir
unterstltzen MPS-
Familien in finanziellen
Notlagen;

Wir produzieren
Informationsmaterial.

Foérderung von
Forschungs-
projekten

Trotz zahlreich laufen-
der wissenschaftlicher
Projekte besteht
immer noch groBer
Forschungsbedar.
Wir unterstltzen
Forschungsprojekte
zur Entwicklung von
Diagnosemethoden
und Therapie von

MPS-Kindemn.

Offentlichkeits-
arbeit

MPS ist immer noch
viel zu wenig bekannt-
auch bei Medizinern.
Wir versuchen,

dies durch gezielte
Informationen zu
andermn.

Vorsitzende:

Michaela Weigl

+43-664-522 0 682
michaelaweigl@mps-austria.at

Kassier:

Gottfried Feldbacher

+43-664-30 18 157
gottfried.feldbacher@mps-austria.at

Schriftftihrerin:

Saskia Etienne

+43-650-52 52 477
saskia.etienne@mps-austria.at

Stellvertretender Vorsitzender:
Dipl. Ing. Martin Weigl
+43-664-13 27 727
martinweigl@mps-austria.at

Stellvertretender Kassier:
Michael Polly

+43-676-517 4 697
michael.polly@mps-austria.at

Stellvertretende SchriftfGhrerin:
Martina Ebner

+43-664-739 57 220
martina.ebner@mps-austria.at

WIEN

GRAZ

Diagnostik, Institut fiir Medizin. Chemie Uni Wien
1090 Wien, WahringerstraBe 10

Prof. Dr. Dr. Susanne Kircher
+43-1-4277-60804
susannekircher@meduniwien.ac.at

Univ. Klinik far Kinder- u. Jugendheilkunde Wien
1090 Wien, Wahringer Grtel 18-20

Osterreichisches Neugeborenen Screening und
Stoffwechsellabor FCU

Prof. Dr. Dr. David C. Kasper
+43-1-40400-3278

david kasper@meduniwien.ac.at

Stoffwechselabteilung

Prof. Dr. Dorothea Méslinger
+43-1-40400-3232 oder -3285
dorotheamoeslinger@meduniwien.ac.at

SALZBURG

Universitatsklinik fir Kinder- und Jugendheilkunde Salzburg
5020 Salzburg, MUliner Hauptstr. 48
Univ. Prof. Prim. Dr. Wolfgang Sperl

Institut fUr erbliche Stoffwechselkrankheiten Paracelsus
+43-662-4482-2600

w.sperl@salkat

Univ-Kinderklinik Graz
8036 Graz, Auenbruggerplatz 34

Biochemische und Molekulargenetische Diagnostik
Univ.Prof. Dr. Eduard Paschke
+43-316-385-14035
eduard.paschke@meduni-graz.at

Abt. fir angeborenen Stoffwechselerkrankungen
Univ. Prof. Dr. Barbara Plecko
+43-316-385-82813
barbara.plecko@meduni-graz.at

INNSBRUCK

Medizinische Universitat Innsbruck

Neuropadiatrie und angeborene Stoffwechselstérungen
Anichstrasse 35, A-6020 Innsbruck

A. Univ. Prof. Dr. Daniela Karall, IBCLC

+43 512 504 23600

danielakarall@i-med.ac.at

Zentrum fur Medizinische Genetik/ Humangenetik
Univ. Prof. DDr. Johannes Zschocke
SchopfstraBe 41, A-6020 Innsbruck
+43-512-9003-70531

humgen@i-med.ac.at

Unsere Burozeiten:
Mo - Do 7.15 - 13.00 Uhr

Christine Hauseder f
+43-7249-47795

office@mps-austria.at
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Titelbilld: Andreas, MPS |l

MPS-News 4/2011

Liebe MPS-Familien, liebe MPS-Freunde!

Wieder geht ein Jahr zu Ende und ich bin sehr froh, behaupten zu kdnnen, dass es ein
gutes Jahr war. Ganz besonders freue ich mich dariber, dass wir 2011 keine Kinder verlo-
ren haben und ich erstmals einen MPS-Falter ohne Todesanzeigen machen konnte. Das
ist eine groBe Freude fur mich, auch deswegen, weil ich weiB, dass ein paar Kinder wirklich
hart gekéampft haben. Gott sei Dank (I) haben sie sich erholt und das ist wunderbar!

Ich freue mich auch Uber jene Kinder, die neu zu uns gestoBen sind. Es gab doch einige
Neudiagnosen! Alle konnte ich noch nicht kennenlernen, freue mich jedoch schon sehr auf
unserer erste Begegnung. Es ist nicht immer leicht, nach einer so niederschmetternden Dia-
gnose den Weg in den Selbsthilfeverein zu finden.. Man weil nicht, was einen dort erwartet,
man hat Angst andere Kinder zu sehen und zu realisieren, was die Zukunft moglicherweise
noch bringen wird. Man hat oft auch nicht die richtige Vorstellung was die Mitgliedschaft
in so einem Verein bringen sollte. Umso mehr sind manche Betroffene Uberrascht, wenn
sie zu uns kommen, auf unseren Veranstaltungen dabei sind und da realisieren, dass alles
ganz anders ist, als sie gedacht hatten. Wir sind eine groBe MPS-Familie, wo sich Patienten
kennenlemen, wo sie oft erstmals sptiren, dass sie nicht alleine sind mit ihrer Krankheit, wo
sie sehen, wie andere ihr Schicksal meistern und wo sich intensive Freundschatften bilden.
Das motiviert, das starkt. Auch Miuitter, Vater und gesunde Geschwister sind flreinander da,
lachen und weinen miteinander, tauschen Erfahrungen aus und trosten sich gegenseitig.
Wir freuen uns immer sehr auf unsere Treffen und zehren lange davon!

Darliber hinaus sind wir mit unserer MPS-Beratungsstelle da, um MPS-Familien mit Rat,
Tat und Information zur Seite zu stehen, sie bestmdglich zu unterstitzen und sie auf ihrem
schweren Weg zu begleiten.

Mit dem MPS-Falter mdchte ich alle Leser ein Stlick weit in unsere Arbeit, unserer Projekte
und Visionen mithehmen...

M
)’
Vorsitzende

PS. Ich habe den MPS-Falter personlich in liebevealler Kleinarbeit zusarntniengesteitt, ‘es wurden dafir keinerlei
Spendengelder verwendet.
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Liebe Mitglieder, liebe Freunde!

ie ihr bestimmt gleich bemerkt

habt, gibt es auch in diesem Jahr
etwas Besonderes zu berichten: Wir
wurden mit dem Spendengiitesiegel
ausgezeichnet!
Diese Aufgabe stand schon langer mit
hochster Prioritat auf meiner Liste der
abzuarbeitenden Projekte. Es war nie
die Frage, ob wir es denn Uberhaupt
verdienen wirden, doch scheiterten wir
einerseits an akutem Zeitmangel und
andererseits an der Finanzierung. Diese
Prifung kostet (normalerweise) sehr viel
Geld und das hatte uns an anderer Stelle
einfach gefehlt. In diesem Jahr hatten wir
Glick: Die Kanzlei Holzinger&Partner
(Wirtschaftspriifer) erledigte die Prifung
zu einem absoluten Sonderpreis fur uns.
Nur so war es maglich. Vielen Dank fur
dieses groBe Entgegenkommen!
Fur alle, die es nicht wissen: Das
Gutesiegel bestatigt unseren Spendem,
dass unser Verein im Umgang mit
Spendengeldem die strengsten
Qualitétsstandards einhalt. Dem Spender
kann so durch Transparenz gezeigt
werden, dass seine Spenden auch
tatsachlich bei ihrem Zweck ankommen.

Ager auch sonst blicken wir wiederum
uf ein ereignis- und vor allem sehr
arbeitsreiches Jahr zurtick und ich bin
Gott dankbar, dass er mir immer wieder
die notwendige Kraft und Energie fur all
diese Herausforderungen schenkt.

Ich werde oft gefragt, wie ich das alles
schaffe. Meine vielen Kinder, davon ein
MPS-Kind, Haus- und Gartenarbeit und
,nebenbei“ die Arbeit fir den Verein.
Ehrlich gesagt, oft weiB ich es selbst
nicht. Gllicklicherweise bin ich nicht faul,
ich stehe friih auf, arbeite meist bis spét
in die Nacht und nutze einfach jede freie
Minute (manchmal auch doppelt - wir
Frauen sind ja multitasking-fahig) um
zu erledigen, was so anfallt. Autofahrten
oder Kleine Spaziergdnge mit unserem
Hund nltze ich zum Telefonieren mit
MPS-Familien oder 1x1-Abfragen bei
den Kindem, meinen Kaffee trinke ich
prinzipiell beim Computer.. so schlage
ich mich irgendwie durch den Tag.
AuBerdem habe ich eine tolle Familie,
in der wirklich jeder mithilft, selbst unser
Jungster (7) fragt ganz selbstverstandlich,
ob er im Biro was helfen kann und
freut sich, wenn er Weihnachtsbilletts
sortieren darf. NatUrlich bleibt oft was

liegen, der Garten ist nicht so schdn
gepflegt wie ich ihn gemn hatte oder die
Fenster sind nicht geputzt. Zum Bugeln
kommt meine Mama oder ich bring die
Wasche zu Gertraud (Der Wascheberg
flr eine siebenkopfige Familie ist hochl).
Wie bin ich dankbar fir diese Hilfe!
Dennoch ist es so, dass wir (Christine
und ich) oft das Geflihl haben, im Biiro
nur Spitzen abbauen zu kdnnen mit
unserem taglichen Pensum.

Wir beide sind ja seit einem Jahr nur
noch zu zweit im Buro, da kommt man oft
ganz schon ins Strudeln. Gut, dass uns
Anna immer ein paar Stunden aushelfen
kann, das macht es ein bisschen leichter.
Sie studiert jetzt in Wien und nimmt mir,
wenn maglich, die Termine dort ab.

Zuséatzliche  Unterstitzung  wdrden
wir (wenigstens  sporadisch)  wirklich
brauchen, am liebsten Ehrenamtliche!
Ehrenamtlichkeit ist ein schdnes Wort,
noch schoner wére es, solche Freiwillige
zu haben! Und so traume ich wieder
einmal einen Traum - in der Hoffnung,
dass er einmal wahr wird!

An dieser Stelle mochte ich auch an alle
betroffenen Familien appellieren, es geht
nicht nur um Hilfe von auBen, sondem
auch um Selbsthilfe. Es ist freilich nicht
jedermanns Sache (womdglich neben
der Pflege eines schwerkranken Kindes!)
Vortrage zu  halten, hinauszugehen
in die Offentlichkeit, Veranstaltungen
zu organisieren, klar. Dennoch bin
ich  Uberzeugt, dass jeder, wirklich
jeder, bestimmte Talente, Fahigkeiten,
Maoglichkeiten, Beziehungen, Ideen..
hat und diese in unsere tagliche Arbeit
einbringen konnte. Manchmal gendgt
es ja schon, die richtige Person am
richtigen Ort zu kennen, um eine Sache
vorwarts zu bringen. Manchmal gentgt
eine simple Idee, um anderen zu helfen.
Manchmal gendgt es, Broschiren oder
Flyer zu verteilen oder auch nur Uber
MPS zu reden..

Wir sind eine groBe Familie. Es geht um
uns alle! Es geht sogar um jene Kinder,
die erst zur Welt kommen werden!
Lasst uns Miteinander Perspektiven
Schaffen - fiir unsere Kinder mit MPS!

ieses Schaffen von Perspektiven

beschaftigt mich Ubrigens schon
eine ganze Weile nicht nur auf
Vereinsebene, sonderm ganz allgemein
- man muss schlieBlich auch Uber den
Tellerrand hinaus gucken!
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Die MukoPolySaccharidosen gehdren
zur groBen Gruppe der seltenen
Erkrankungen (SE) und sind deswegen
auch wenig bekannt. Wenn wir jedoch
die Summe der SE betrachten, dann sind
diese doch haufig! Das wird spatestens
dannklar, wenn man sich bewusst macht,
dass allein in Osterreich Uber 400.000
Menschen mit einer SE leben, in Europa
sogar 25 Millionen! Diese Gesamtzahl
wird vollig unterschatzt, weil man nicht
bedenkt, wieviele verschiedene SE es
gibt (6000 - 8000).

In unserem Gesundheitssystem gehen
die SE mehr oder weniger unter, weil
dieses in erster Linie auf die Bedurmisse
der haufigen Krankheiten hin ausgelegt
ist Logischerweise eigentlich. Doch
dadurch gibt es viele Probleme,
mit denen wir ,Seltenen“ im Alltag
konfrontiert werden, viele Dinge,
die uns das Leben schwer machen.
Schwerer, als es ohnehin schon ist. Der
Gleichheitsgrundsatz (das Recht jedes
Patienten auf mdglichst gleichartigen
Zugang zur medizinischen Expertise,
Diagnostik, Therapie, Pflege und
Rehabilitation) gilt nattirlich auch bei uns
in Osterreich. Theoretisch fein. Die Praxis
sieht bei uns ,Seltenen” leider oft anders
aus.

Dabei ist wohl das gréBte Problem jenes,
dass die SE viel zu wenig bekannt sind, in
der Allgemeinbevolkerung sowieso (was
oft zu Schwierigkeiten in der Schule und
spater im Beruf fiihrt), aber leider auch in
medizinischen Kreisen. Diese Tatsache
wirkt sich schon bei der Diagnose der
Krankheit negativ aus, weil oft zu spét (im
Schnitt nach drei Jahren) oder gar nicht
oder sogar falsch diagnostiziert wird und
Familien immer wieder eine Odyssee
von Untersuchungen in verschiedenen
Krankenhausem (im Schnitt drei Arzte)
durchmachen, bis sie eine richtige
Diagnose in der Hand halten. Wenn
man nun bedenkt, dass es zB. fur drei
Formen von MPS (, Il und Vi) schon eine
Enzymersatztherapie gibt, wird klar, wie
wichtig eine friihzeitige Diagnose und




ein friihzeitiger Behandlungsbeginn sind,
um die Therapie effektiv zu gestalten.
Dass man bei frihzeitigen Diagnosen
und entsprechender genetischer
Beratung moglicherweise weitere kranke
Geschwisterkinder vermeiden konnte, ist
Klar.

Freilich ware es auch unglaublich wichtig,
ein osterreichweites Netzwerk an Arzten
zu haben, die sich mit den verschiedenen
Gruppen von SE befassen, sie zumindest
erkennen und Patienten ggf. in die
Expertenzentren (fir MPS die Unikliniken
in  Graz, Innsbruck, Salzburg, Wien)
verweisen warden.

Aber auch nach der Diagnose gehen
die Problem in allen Richtungen weiter.
Fir viele SE (auch flr die meisten MPS-
Kinder) gibt es keine entsprechende
Therapie, schon gar keine Heilung. Selbst
dann, wenn eine Therapie verflgbar ist,
ist es noch lange nicht selbstverstandlich,
diese auch problemlos zu erhalten.

Und selbst dann, wenn es um ganz
gewohnliche Dinge des Alltag geht, zB.
erhohte  Familienbeihilfe,  Pflegegeld,
andere notwendige  Unterstltzungen
oder ganz normale Therapien, sind
oft Frust und Arger angesagt Allein
die Feststellung ,Dauerzustand muss
man sich mancherorts hart erkampfen.
Wer es nicht schafft, muss sein Kind in
regelméaBigen  Abstanden vorfUhren’,
um zu beweisen, dass es immer noch
krank ist, um auch weiterhin gewisse
Unterstitzungen bewilligt zu bekommen -
eine absolut frustrierende Tatsachel!

iese Dinge - und noch mehr - wurden

schon 2008 in einer Petition an das
Gesundheitsministerium Ubergeben
(unsere MPS-Gruppe hat damals jede
Menge Unterschriften gesammelt). Die
Arbeitdaran,diesenZustand zuverbessem,
ist in vollem Gange. (Siehe dazu Artikel
von Till Voigtiander, Seite 16). Nachdem
Anfang des Jahres vom Ministerium eine
»,Nationale Koordinationsstelle fiir SE“
(NKSE) an der Gesundheit Osterreich
GmbH eingerichtet wurde, war auch die
Neuformierung einer Expertengruppe fiir
SE geplant. Hauptaufgabe dieser Gruppe
soll es sein, das Gesundheitsministerium
sowie die NKSE bei ihren Arbeiten im
Hinblick aufdie Erstellung und Umsetzung
eines nationalen  Aktionsplanes  zu
unterstitzen.
Auch ich wurde eingeladen, an der
Expertengruppe teilzunehmen. Nachdem
mir all diese Dinge ein Herzensanliegen
sind, habe ich die Nominierung
angenommen und werde mich in diesem

Expertengruppe fur seltene Erkrankumgen

Gremium germe einbringen.

Anfang November fand die konstituie-
rende Sitzung dieses Gremiums statt und
ich war positiv Uberrascht, wie hochkarétig
dieses 22-kopfige Gremium besetzt istl
Neben dem Gesundheitsministerium,
Gesundheit Osterreich GmbH,
Sozialministerium und Ministerium
fur  Wissenschaft und  Forschung,
waren medizinische Spezialisten,
Arztekammer, Pharmig, Hauptverband
der Sozialversicherungstrager, AGES
Pharmed und Selbshilfegruppenvertreter
(Rainer  Riedl/Debra  und  ich/MPS)
vertreten (siehe Foto).

Der Nationale Aktionsplan umfasst
primar folgende Themenfelder:

* Anerkennung der Besonderheit

der SE im Gesundheits- und
Sozialsystem

* \Verbesserung der medizinisch-
klinischen Versorgung und
nachfolgende  Zertifizierung ~ von

Centers of Expertise

= Verbesserung der Diagnostik

*  Verbesserung der Therapie und des
Zugangs zu Therapien

* \Verbesserung der  Forschungs-
forderung im Bereich der SE

" Bewusstseinshildung zu SE

= Verbesserung der epidemio-
logischen Kenntnisse zu SE

* Anerkennung der Leistung der
Selbsthilfegruppen

Dass die Abarbeitung dieser Themen
nicht von heute auf morgen geht ist
bestimmt allen klar. Das gilt insbesonders
dann, wenn es darum geht, diese Dinge
auch  politisch umzusetzen. Aber ich
bin sehr zuversichtlich, dass Osterreich
damit auf dem richtigen Weg ist, dass es
letztendlich doch einfacher wird fir alle
Betroffenen mit einer seltenen Erkrankung!

Viele werden sich auch an den
Fragebogen zur Erhebung der Lage der
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seltenen Erkrankungen in  Osterreich
erinnemn. Allen, die ihn ausgeflllt haben,
herzlichen Dankl Diese Fragebdgen
wurden in den vergangenen Monaten
ausgewertet und im Moment entsteht
daraus ein Bericht, welcher Anfang
nachsten Jahres verdffentlicht werden
wird.

in weiterer Schritt in diese Richtung ist

die Grindung von Pro Rare Austria,
einer Allianz fiir seltene Erkrankungen.
Wir (Rainer Riedl/Debra, Ursula Novak/cf-
Austria, Karin Modl/OSPID und ich/MPS)
haben als Proponentenkomitee Statuten
ausgearbeitet,  diese  zwischenzeitlich
zur Vereinsgrindung eingebracht und
werden am 3. Dezember im Anschluss an
den Kongress fur seltene Erkrankungen
die Grindungssitzung abhalten.
Zweck dieser Allianz ist die Forderung
und Unterstitzung von Menschen, die
an seltenen Erkrankungen leiden. Wir
mochten versuchen, die Forderungen,
die innerhalb der ,Petition flr einen
Nationalen  Aktionsplan  fir  seltene
Erkrankungen in Osterreich® formuliert
wurden, durchzusetzen. Alle Vereine,
deren primarer Vereinszweck die Hilfe
und Unterstlitzung  fir Menschen mit
einer SE ist, sind eingeladen, Mitglied
zu werden. Dartber hinaus aber auch
Einzelpersonen, die an einer SE leiden,
welche abernoch keinen entsprechenden
Verein gegrindet haben, weil die daflr
bendtigte Anzahl von Personen mit dieser
SE in Osterreich zum Zeitpunkt des
Beitritts flr eine Vereinsgrindung nicht
ausreicht.
Wir (alle ,Seltenen?) haben so viele
gleiche oder &hnliche Probleme, da ist es
doch naheliegend, sich gemeinsam zu
engagieren, und dass nicht jedes kleine
Vereinchen alleine ,dahinwurschtelt’. Auf
politischer Ebene betrachtet, ist es ja auch
unmoglich, dass sich die Ministerien
mit jedem Verein gesondert befassen.
Deswegen ist es viel besser, gemeinsam



vorzugehen und gemeinsam gute
Losungen flir alle zu forcieren.

Wer sich jetzt fragt, was uns das als MPS-
Verein bringt, den muss ich enttduschen.
Ich glaube nicht, dass uns das als Verein
vorwarts bringen wird, aber es bringt im
Endeffekt im Alltag groBe Erleichterung
fur alle Betroffenen - und ist das nicht die
Hauptsache?

nd was hat sich daheim (in der
MPS-Gesellschaft) eigentlich getan
in diesem Jahr?

Wir blicken mit Stolz auf zwei wunderbare
Veranstaltungen zurlck. Einerseits unsere
MPS-Sommertagung, andererseits
unsere MPS-Therapiewoche. Eigentlich
ist ja die Therapiewoche das absolute
Highlight im Vereinsjahr, doch wage ich
zu behaupten, dass uns mit der Tagung
auch ein absoluter Volltreffer gelungen
ist. Berichte zu beiden Veranstaltungen
gibt’s im Blattinneren (ab Seite 12), auch
einige Fotocollagen, auf denen sich
hoffentlich der GroBteil der Teilnehmer
wiederentdecken wird. Wiederentdecken
werden unsere Teilnehmer auch einige
der Vortrage von unserer Tagung. Alle,
die ich bekommen konnte, sind auf den
nachsten Seiten abgedruckt - besonders
auch flr jene, die nicht dabei waren
und sich dennoch flr diese Themen
interessieren. Vielen Dank den Autoren!

er Zulauf  vonseiten  MPS

beim Marsch der seltenen
Erkrankungen in Wien, war heuer ein
bisschen mager. Da haben wir in den
Vorjahren schon mit gréBerem Aufgebot
teilgenommen! Vielen Dank all jenen,
die mitmarschiert sind und eine groBe
Bitte an die Daheimgebliebenen: Macht
euch bereit, im Februar ist es wieder
so weit. Marschiert mit! Je gréBer die
Teilnehmerzahl, umso mehr wird der
Marsch wahrgenommen!
Beim heurigen Marsch (Fotos S. 58) hatte
ich Ubrigens ein Erlebnis von besonderer
Klasse. Ich parkte in unmittelbarer
Nahe zum Treffounkt an der Oper
auf einem Behindertenparkplatz, Iud
Marias Elektrorolli aus, wir nahmen am
Marsch teil und als wir zurlckkamen,
prangte ein Strafzettel unter meinem
Scheibenwischer. Er war genau Uber
dem Behindertenausweis positioniert.
Strafen wollte man mich, weil ich
angeblich ohne Behindertenausweis
dot  parkte. Ich traute  meinen
Augen nichtl Nachdem ich nirgends
Polizeibeamte finden konnte, fuhr ich
heim und bekam nach ein paar Wochen

auch die Strafe. Natlrlich schrieb ich
einen Brief, dokumentierte alles mit Fotos
und verlangte eine Entschuldigung.
Diese bekam ich auch (wunschgeman),
und ebenso eine Erklarung flr dieses
Vorgehen. Nachdem etwa zu der Zeit der
Skandal mit einem hoheren Beamten in
der Zeitung war, welcher den Ausweis
einer verstorbenen Person  benutzt
hatte, glaubte man wohl nicht mehr
daran, dass diese Ausweise auch echt
sein und tatsachlich von Behinderten
benutzt werden konnten - und wollte
kontrollieren.. Dass ,echte Behinderte*
aber anderer Sorgen haben konnten,
als sich auch noch mit solchen Dingen
herumzuargem, daran denkt wohl keiner.

m 15. Mai ist internationaler MPS-

Tag. 2011 fiel er auf einen Sonntag
und so verlegten wir unsere Aktionen
auf den Vortag, um auch wirklich viele
Menschen auf den StraBen bzw. in
den Einkaufszentren anzutreffen. Super,
dass wieder einige Familien und einige
unserer Freunde mitgemacht haben!
lhr alle habt uns geholfen, auf uns
aufmerksam zu machen und wieder ein
kleines bisschen bekannter zu werden.
Danke! Leider habe ich nicht von all
unseren Standpunkten Fotos erhalten,
einige werden sich aber auf Seite 58
wiederfinden.
Firdas nachste Jahr hoffe ich schon jetzt
auf rege Teilnahme und Unterstltzung.
Packen wir die Gelegenheit gemeinsam
beim Schopf, der 15. Mai eignet sich
prima dazu. Und habt keine Angst,
dass es zu viel Arbeit bedeuten kdnnte.
Alle die mitmachen, werden von uns
mit samtlichem Material versorgt, die
Organisation lauft Uber das MPS-BUro,
es geht nur darum, einen Tag Zeit fur die
groBe MPS-Familie zu opfem!

eplant hatte ich auch noch ein

kleines Herbsttreffen gehabt. Dieses
ist nicht mehr zustande gekommen, weil
sich flr uns eine einmalige Gelegenheit
aufgetan hat, die allerdings sehr viel
Zeit in Anspruch nimmt. Maria wurde
als Testperson fir das zukinftige
Medikament fir MPS VA ausgewahit
und in die klinische Studie in London
aufgenommen (Bericht Seite 62). Wir sind
sehr froh Uber diese Chance und haben
sie natlrlich mit Freude wahrgenommen.
Was das logistisch bedeutet, kann
sich vermutlich niemand vorstellen,
auch ich selbst muss mich erst richtig
hineinleben in  dieses Doppelleben
zwischen Finklham und London. Drei
Tage London, vier Tage zu Hause - das
ist unser momentaner Lebensrhythmus,
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zumindest flr 26 Wochen. Freilich hab
ich in London das Buro in Form von
Telefon und Laptop im Gepack - also
keine Sorge, ich bin erreichbar und habe
in Christine auBerdem eine Sekretarin,
auf die ich mich 100% verlassen kann.
Trotzdem kann es sein, dass wir nicht
ganz so flott sind, wie wir méchten. Wie
es dann ab Mai weitergeht, wissen wir
noch nicht, moglicherweise kann Maria
die ,Extension-Study” dann in einem
néher liegenden Krankenhaus (Uniklinik
Mainz in Deutschland oder vielleicht gar
in Osterreich?) fortsetzen.

Egal wie, meine Devise ,irgendwie kann
man alles schaffen* hat sich noch jedes
Mal bewahrheitet und es wird auch
diesmal klappen. Irgendwie. Der Mensch
denkt und Gott lenkt, nicht wahr? Martin
hat in diesem Schuljahr Donnerstag und
Freitag nachmittags frei und kann so
bei den Kindemn sein. Das ist doch kein
Zufall, oder? Allein der Mittwoch macht
mir noch Sorgen. Aber vielleicht taucht
ja wie durch ein Wunder irgendwo und
irgendwann auch da noch Hilfe auf.

"I brigens, werft doch ab und zu einen
Blick auf unsere Homepage! Ich bin
immer wieder fleiBig am Aktualisieren
(natirich nicht alles auf einmal, alles
der Reihe nach, gut Ding braucht Weile)
und denke, dass es flr viele Neues zu
entdecken gibt. Der MPS-Shop wachst
und wartet auf Bestellungen, neue Fotos
sind eingestellt, es gibt Termine fur das
nachste Jahr..
Einen Termin mdchte ich auch hier
gleich nennen:
Die n&chste Therapiewoche findet
vom 5. bis 15. 8. 2012 statt und wird
wieder im Berghotel Hochfiigen sein!
Voranmeldungen nehmen wir ab sofort
entgegen!

Nun griBe ich euch alle noch ganz
herzlich mit einem Wort aus der Bibel:
~Ja, ich sage es noch einmal: Sei mutig
und entschlossen! Lass dich nicht
einschtichtern, und hab keine Angst!
Denn ich, der Herr, dein Gott, bin bei dir,
wohin du auch gehst.” (Josua 1,9)
AuBerdem mochte ich euch allen die
Jahreslosung fir 2012 mit auf den
Weg geben, well
sie so wunderbar |
zZu uns passt:
,Meine Kraft ist in

den Schwachen

méchtig.” N ""

2. Kor12,9 \ ' A
2 Q53

Eure ‘

Michaela Weigl| l



NEUIGKEITEN -

Liebe Familien!

Einige kennen mich ja schon in der groBen MPS — Familie.

Fur die anderen mochte mich kurz vorstellen:

Mein Name ist Martina Ebner, ich wohne in Spittal/Drau, im schonen
Karnten.

Im Alter von 19 Jahren wurde ich mit MPS IV B, Morbus Morquio,
diagnostiziert. Aufgrund meiner fortschreitenden Erkrankung istes mirnicht
mehr maoglich, arbeiten zu gehen, doch ich habe viele Hobbys.: Reisen,
Gitarre spielen und Yoga z&hlen zu meinen Lieblingsbeschaftigungen.
AuBerdem bin ich Tante und kimmere mich germn um meine Nichten.

Mittlerweile bin ich schon 10 Jahre in der groBen MPS - Familie! Im
Frihling hat mich Michaela gefragt, ob ich denn nicht auch im MPS - Vorstand mitarbeiten mdchte. Sie meinte, es ware toll,
jemanden im Vorstand zu haben, der selbst an MPS erkrankt ist, um die direkte Sichtweise der Patienten noch mehr in die
Arbeit einflieBen zu lassen.
Nach kurzer Bedenkzeit stimmte ich zu. Die heurige Generalversammlung wahrend unserer Therapiewoche hat mich dann
zur Schriftfihrer-Stellvertreterin gewahlt und schon war ich ,in Amt und Warden®. Es ist fir mich eine Herausforderung und ich
hoffe, dass ich mit der Unterstitzung und Hilfe der anderen Vorstandsmitglieder dieser Aufgabe auch gewachsen bin.

M
Liebe GriBe, Martina Q\Q

Altenpﬂege Personalorgamsatnon

24 Stunden Pflege zu Hause

Durch fachlich qualifiziertes Personal wird eine 24 Stunden

Betreuung im eigenen Heim ermiéglicht. - Die gewohnten
Bedingungen und Lebensabldufe kénnen so beibehalten werden.

Wir sind gerne fiir Sie da:

0676/842524210 - 0676/667 3566

Der sichere Weg - Fiilss GmbH * A-4632 Pichl bei Wels * FichtenstraBie 8
Fax: 07247/203 03 - e-mail: k.foelss@dersichereweg.at - www.dersichereweg.at



Hallo liebe MPS-Familien und MPS-Interessierten!

Einige kennen mich bereits,
aber als frisch  gebackenes
Vorstandsmitglied  (Schriftflihrerin)
mo&chte ich mich Euch etwas naher
vorstellen:

Ich heiBe Saskia Etienne. Ich bin vor 40 Jahren
in Belgien geboren und bin glicklich mit Tamas
Velich verheiratet.

Gemeinsam haben wir 4 Kinder: Luca (11), Balint
(9), Bulcsu (6) und Lilla (4).

In diesen 40 Jahren bin ich schon
viel um die Welt gekommen: ich
habe in Deutschland gelebt, in Afrika (Dem. Rep. Kongo), in Osterreich, und sogar auch
in Belgien!

Ich habe in Brissel Ubersetzen studiert und bin seit 11 Jahre gliickliche (wenn auch
manchmal gestresste) Vollzeit-Mutter, -Ehefrau, -Hausfrau, und -Taxifahrerin (wie es halt
so ist mit 4 Kindern).

Meine Hobbys sind reisen, lesen, singen im Chor und Sport treiben.

Vor 7 Jahren sind wir nach Osterreich gezogen und leben seitdem in einer kleinen
Stadt, 30 km stdlich von Wien: Ebreichsdorf.

In meinem ,MPS-Leben* gibt es bis jetzt zwei Schllsseljahre: 2005 und 2007!

Das Jahr 2005 war fiir mich ein Jahr des Gllcks und des Ungllcks! Ich war Uber die Geburt meines zweiten Sohnes Bulcsu
Uberglicklich, musste aber 2 Monate spéter erfahren, dass beide Buben an MPS Il erkrankt sind. Die Katastrophe! Seitdem
gehoren wir auch zur groBen MPS-Familie!

Im Jahre 2007 wurde ich mit doppeltem Glick beschenkt: Lilla, unsere zweite Tochter, kam zur Welt und kurz davor kam auch
die Elaprase zur Welt'! Seitdem bekommen Balint und Bulcsu wdchentlich dieses Enzym infundiert. Es war eine schwere
Geburt (,die Elaprase-Infusion®, nicht die Lillal), aber wir sind sehr gliicklich und dankbar, dass es Uberhaupt ein Medikament
gibt.

Dieser Situation und den damit verbundenen Herausforderungen ware ich wahrscheinlich nicht gewachsen ohne eine starke
Familie und die Gesellschaft fir MukoPolySaccharidosen, insbesondere Michaela Weigl. An dieser Stelle mochte ich mich
fir ihren Einsatz, fir ihre Hilfe, fUr ihre Bereitschaft, fUr ihre Freude, fUr ihre Unterstltzung, -kurz- flr Alles, bedanken. Danke
Michaelal

Ich bin sehr stolz darauf meinen Beitrag als Vorstandsmitglied im Verein (der mir so viel gegeben hat) leisten zu kénnen. Ich
hoffe, ich werde den Erwartungen gerecht und meine Aufgabe als Schriftfihrerin gut erflllen! Liebe Michaela, stelle aber deine
Erwartungen Gber meine Schreibkunst nicht zu hoch, mein Deutsch ist nach all den J§Qren noch immer nicht perfekt!

\

Ich freue mich auf die Zusammenarbeit! 9\
Eure Saskia




UNSER NEUER FILM

Dreharbeiten:
Therapiewoche in Hochflgen
Thermenklinikum Maédling
Filmstudio Bachkonig

Kamera:
Mario Hengster

Schnitt: - -

Eveline Schiitz,
lga Mazak i\ :

Dauer:

13 Minuten

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

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

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

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

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

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

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

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

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

Das Ergebnis kann sich sehen lassen!

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

EIN GROSSES DANKESCHON

AN DIE TEILNEHMER DER THERAPIEWOCHE 2010,

AN SUSANNE KIRCHER, ERWIN HAUSER UND

WOLFGANG BOCK FUR DIE MITWIRKUNG!
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MPS-SOMMER-

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

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

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

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

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



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

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

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

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

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

! e Michaela Weigl
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© Klinik, interdisziplinare Zeitschrift flir das Krankenhaus; Verlag MedMedia

erschienen in klinik 2011: Sonderausgabe ,orphan diseases®, April 2011

Seltene Erkrankungen in Osterreich —
ein Land im Aufbruch

Und wie steht es um die Entwicklungen auf nationaler Ebene? Grundsatzlich betrachtet, gut. Das
heiBt nicht, dass die beschriebenen Probleme (s. S. 6) bereits geldst, die Herausforderungen
bewéltigt waren. Aber in Osterreich entwickelt sich mittlerweile Beachtliches — und, noch wichtiger:
Osterreich verfugt Uber7 das Potenzial zu wesentlich mehr.

Priv.-Doz. Dr. Till Voigtlander, Osterreichischer Projektkoordinator von Orphanet, Klinisches Institut fiir Neurologie der MedUni Wien.

Osterreich hat Potenzial

Denn erstens gehort das Osterreichische
Gesundheitssystem a priori, was die Aus-
bildung von Arzten und medizinischem
Personal, die technischen Moglichkeiten
und die medizinische Expertise angeht, zu
den sehr guten in Europa. Und zweitens
existieren bereits viele klinische Einrich-
tungen, Projekte und Initiativen, die sich
mit seltenen Erkrankungen beschéiftigen,
manche bereits tiber Jahrzehnte etabliert,
manche erst relativ neuen Ursprungs. Was
Osterreich jedoch fehlt, ist ein {ibergeord-
netes Konzept, ein Programm, welches die
bestehenden Aktivitdten systematisch er-
fasst, sie unterstiitzt, bei Bedarf ausbaut
oder neu strukturiert, sie vernetzt und sie
schlieB3lich in einer Form sichtbar macht, in
der sie leicht zu identifizieren und zu nut-
zen sind.

Riickenwind durch Bevolke-
rung und Politik

Die Voraussetzungen fiir ein solches Glo-
balkonzept waren nie giinstiger als jetzt.
Das liegt zum einen an der deutlich ge-
stiegenen Aufmerksamkeit und Unter-
stiitzungsbereitschaft fiir seltene Krank-
heiten in der Offentlichkeit. Gerade die
Zahlen des jlingsten, Ende 2010 durchge-
fiihrten Eurobarometers (Nr. 74.3) bele-
gen dies in eindrucksvoller Manier. In ei-
nem Zeit-raum von 17 Tagen wurden
1010 Osterreicherinnen und Osterreicher

in einem personlichen Interview anhand
eines strukturierten Fragebogens zu ihrer
Meinung zu verschiedenen Themen be-
fragt, unter anderem zum Thema seltene
Erkrankungen.

Die Ergebnisse sind

schlicht beeindruckend (siche Tab.).

Die Griinde fiir diesen hohen Zustim-
mungsgrad mdgen unterschiedlicher Natur
sein und haben sicher auch mit den bereits
geschilderten Bemiihungen der Europii-
schen Kommission zu tun (s. S. 8).

Kontinuierliche Aufklirungsarbeit. Der
entscheidende Faktor war aber sicher die
von vielen Kriften getragene, kontinu-
ierliche Aufklarungsarbeit zu seltenen

Tah.: Eurobarometer

® 64 % der Befragten kannten eine etwas verein-
fachte Fassung der Definition seltener Krank-
heiten;

® 75 % kennen einen Betroffenen persénlich oder
haben im privaten Umfeld oder in Medien von
jemandem gehért, der an einer seltenen Erkran-
kung leidet;

® 87 % stimmen voll oder Gberwiegend zu, dass
die Allgemeinheit keine wirkliche Vorstellung
Uber die tatsachlichen Probleme der an einer
seltenen Erkrankung leidenden Patienten hat;

® 57 % stimmen letztlich voll oder berwiegend
dafir, dass seltenen Krankheiten in der Ge-
sundheitspolitik ein gewisser Vorrang einge-
raumt wird;

® 69 % bzw. 73 % halten es fir véllig gerechtfer-
tigt, wenn EU und Nationalstaaten gesonderte
Finanzmittel fir die Verbesserung und Koordi-
nierung der Forschung zu seltenen Erkrankun-
gen bzw. die Erleichterung des Zugangs zu Me-
dikamenten fir seltene Krankheiten zur Verfa-
gung stellen;

e rekordverdachtige 91 % wollen einen nationalen
Aktionsplan, der alle Dimensionen des Problems
berticksichtigt;

¢ und ebenfalls rekordverdachtige 94 % wiinschen
sich eine starkere europdische Zusammenarbeit,
um Betroffenen effizienter helfen zu kdnnen.

(Nr. 74.3; durchgefihrt Ende 2010)

Krankheiten in den vergangenen Jahren
in Osterreich — exemplarisch seien hier
die Petition fiir einen nationalen Aktions-
plan (2008), die von steigendem media-
len Echo begleiteten Veranstaltungen in
Wien und Salzburg zum Tag der seltenen
Erkrankungen in den vergangenen vier
Jahren (einschlieBlich der Mirsche fiir
seltene Krankheiten) und — ganz be-
sonders wichtig — die Offentlichkeitsar-
beit vieler Selbsthilfegruppen genannt,
sei es durch Kampagnen (herausragend
diejenige der ,,Schmetterlingskinder)
oder durch ,stille Uberzeugungsarbeit
bei den Menschen in unzéhligen Veran-
staltungen. Und natiirlich haben auch en-
gagierte Journalisten, die sich dieses
Themas angenommen und Artikel — teils
ganze Artikelserien — {iber seltene
Krankheiten verfasst haben, ihren Teil zu
dieser Entwicklung beigetragen.

Politische Mafinahmen. Zum anderen
hat die Osterreichische Gesundheitspoli-
tik, befordert durch die europdischen
Entwicklungen und vielleicht die eine
oder andere inldndische Informations-
kampagne, die tibergeordnete, nationale
Bedeutung des Themas erkannt und sel-
tene Erkrankungen auf ihre Agenda ge-
setzt. Als erste Malnahme rief das
Bundesministerium fiir Gesundheit Mit-
te 2009 eine beim Obersten Sanitdtsrat
(OSR) angesiedelte Unterkommission
fiir seltene Erkrankungen ins Leben, eine
erste mit allen relevanten Akteuren be-
setzte Expertengruppe, die einen Ent-
wurf fiir einen Osterreichischen nationa-
len Aktionsplan fiir seltene Erkrankun-
gen erarbeiten sollte.




EIN AUSSCHNITT AUS DEM FESTVORTRAG VON TILL VOIGTLANDER

ANLASSLICH UNSERER MPS-SOMMERTAGUNG

Der lange Weg zu einem
nationalen Aktionsplan

Wie sieht der Zwischenstand nach zwei
Jahren aus? Die Unterkommission legte
bis Ende 2010 nach intensivem Diskus-
sionsprozess folgende Unterlagen vor:

» das Grundgeriist fiir einen nationalen
Aktionsplan mit Definition von neun
strategischen Prioritdten, die die we-
sentlichen Problemstellungen bei selte-
nen Krankheiten abdecken;

* einen detaillierten Diskussionsentwurf
fiir die Einrichtung spezialisierter Ex-
pertenzentren fiir seltene Erkrankungen
(mit einer ersten Definition moglicher
Leistungs- und Qualitétskriterien);

* einen ersten Diskussionsentwurf fiir die
Einrichtung tiberregionaler Erstanlauf-
stellen fiir Patientinnen und Patienten
mit einer moglichen, noch nicht dia-
gnostizierten seltenen Krankheit;

* und einen detaillierten Diskussionsent-
wurf fiir die Einrichtung einer nationa-
len Koordinationsstelle fiir seltene Er-
krankungen.

Diese Bilanz mag auf den ersten Blick

mager erscheinen, doch der Eindruck

tduscht. Denn erstens wurde viel wertvol-
le und zugleich notwendige Grundlagen-
arbeit geleistet. Zweitens war das Ge-
sundheitsministerium mit eigenen Vertre-
tern kontinuierlich in die Arbeit und den
teils tief ins Detail gehenden Diskussions-
prozess der Unterkommission eingebun-
den, eine nicht zu unterschitzende ,,ver-
trauensbildende MaBnahme*, sowohl was
die Relevanz der Thematik als auch die

Kompetenz des Gremiums angeht. Und

drittens folgten diesen theoretischen Vor-

arbeiten bereits Anfang 2011 erste prakti-
sche Schritte.

NKSE. Von besonderer Bedeutung ist
hierbei die vom Gesundheitsministerium
vorangetriebene Einrichtung einer Natio-
nalen Koordinationsstelle fiir seltene Er-
krankungen, kurz NKSE. Angesiedelt bei
der Gesundheit Osterreich GmbH (GOG),
hat die NKSE im Januar diesen Jahres ih-
ren Betrieb aufgenommen und, noch mit-
ten in der Aufbauphase, die ersten Projek-
te in Angriff genommen. Die NKSE ist
nicht nur die erste sichtbare strukturelle
Komponente des nationalen Aktionspla-
nes, und damit ein wichtiges Zeichen des
wachsenden Engagements der Politik fiir

seltene Erkrankungen; sie ist dariiber hin-
aus ein wesentliches Bindeglied im inte-
grativen Gesamtkonzept, das der nationale
Aktionsplan verfolgt; und sie ist beauf-
tragt, den Entwurf fiir diesen Aktionsplan
nach Moglichkeit bis Jahresende final aus-
zuarbeiten (zusammen mit einer neuen
,Expertengruppe fiir seltene Erkrankun-
gen®, dem Nachfolgegremium der turnus-
gemd Ende 2010 aufgeldsten Unterkom-
mission des OSR). Aus diesem Grund star-
tet die NKSE derzeit — erginzend zu den
Vorarbeiten der ehemaligen Unterkommis-
sion — mittels strukturierter Fragebogen ei-
ne breit angelegte Bedarfserhebung zur Si-
tuation der seltenen Erkrankungen in Os-
terreich. Die Ergebnisse dieser online und
in Papierform erhobenen Umfrage sollen
nicht nur in einer entsprechenden Bedarfs-
analyse publiziert werden, sondern auch in
die weitere Ausgestaltung des Entwurfes
fiir einen nationalen Aktionsplan einflie-
Ben.

Neue Aktivititen im Zusammenhang mit
seltenen Krankheiten gab es auch abseits
der Bemiithungen um den nationalen Ak-
tionsplan. So wurde 2010 in Salzburg eine
erste, derzeit regionale telefonische ,,Hel-
pline* fiir seltene dermatologische und pa-
diatrische Erkrankungen eingerichtet. Im
gleichen Jahr wurde in Salzburg auch das
»Erste regionale Forum fiir seltene Erkran-
kungen* veranstaltet, dem im Mai diesen
Jahres das zweite Regionaltreffen, dieses
Mal in Innsbruck, folgen wird. Und im
Herbst 2010 wurde mit dem ,,Mariazeller
Gesundheitsdialog: Rare Diseases™ eine
nationale Kongressserie fiir seltene Er-
krankungen ins Leben gerufen, die alle
Interessengruppen — Arzte, Patienten, Poli-
tik und Industrie — gleichermalBen anspre-
chen und zu einem offenen und konstrukti-
ven Dialog, wie an einem runden Tisch,
vereinen soll. Im Oktober 2011 ist der
zweite Gesundheitsdialog in Wien geplant.

Resiimee

28 Jahre nach dem ersten politischen Be-
kenntnis zu seltenen Krankheiten iiber-
haupt befinden wir uns in Europa wie in
Osterreich inmitten eines »~Awakening* —
einer ,,Zeit des Erwachens®. Doch die Zeit
des Erwachens ist zugleich eine Zeit der
Herausforderungen und der Gefahren: die
Dynamik der Entwicklungen ist groB3, viel

wird geleistet, viele Initiativen entstehen;
aber die eigentlichen Ziele sind noch nicht
erreicht — und der Erfolg ist alles andere als
garantiert. Viele potenzielle Missverstind-
nisse und Bewahrungséingste lauern noch
auf dem Weg, viel Uberzeugungsarbeit ist
noch zu leisten. Und, ganz wesentlich, wir
befinden uns noch in der Phase der Entwiir-
fe, der Expertenrunden — am Ende wird es
aber auf die politischen Entscheidungstra-
ger ankommen, sie miissen die Entwiirfe in
Beschliisse umsetzen und sie nachfolgend
implementieren.

Was also kann man tun, um die positiven
Entwicklungen der vergangenen Jahre
fortzuschreiben und zu einem guten Ab-
schluss zu fiihren?

Erstens: Konsequent zusammenarbeiten!

Und zweitens: Sich immer wieder folgen-

der Tatsachen und Leitgedanken erinnern:

» seltene Erkrankungen sind kein Randthe-
ma; die Menschen in Osterreich wollen
ein verstirktes Engagement der Gesund-
heitspolitik, sie wollen Hilfe fiir die Be-
troffenen;

e der nationale Aktionsplan muss zwei
iibergeordnete Ziele verfolgen: (a) die
Verbesserung der Versorgung von Pa-
tienten mit seltenen Krankheiten und (b)
die Erleichterung der Arbeits- und Rah-
menbedingungen aller iibrigen, mit sel-
tenen Erkrankungen befassten Akteure;

* die Herausforderungen, die seltene Er-

krankungen fiir das Gesundheits- und

Sozialsystem bereithalten, haben zumin-

dest eine nationale Dimension; dann be-

darf es aber auch nationaler, koordinier-
ter Anstrengungen, um ihnen sinnvoll
begegnen zu konnen;

seltene Erkrankungen werden strukturel-

le Anpassungen und Weiterentwicklun-

gen erfordern; diese sollten nach Mog-
lichkeit im Konsens unter Beriicksichti-
gung gewachsener Strukturen erfolgen;

Konsens erfordert aber auch ausreichen-

de Kompromissbereitschaft.

Orientieren sich alle Interessenvertreter

und spiter auch alle Entscheidungstriger

an diesen Grundsétzen, kann der grofle

Wurf, ein in sich schliissiges, integratives,

in Europa vorbildhaftes Gesamtkonzept

fiir seltene Krankheiten zu entwickeln, ge-
lingen. Tun sie es nicht, droht dem ,,Erwa-
chen” der seltenen Erkrankungen jenes

Schicksal, das die Patienten in Oliver

Sacks beriihmter Geschichte ereilte. M



DER LANGE WEG ZUR DIAGNOSE - EINE ODYSSEE

Man sieht nur, was man weif3!!!
Johann Wolfgang von Goethe (1749-1832).

Mukopolysaccharidosen (MPS) gehGren zu der groBen Gruppe der lysosomalen
Speicherkrankheiten (LSD's). Mittlerweile sind ca. 50 Krankheiten, die zu dieser
Gruppe gehoren, bekannt. Sie werden durch Stérungen der Lysosomen, der
kleinen Organellen, die in jeder Zelle unseres Kbrpers vorhanden sind und die
Funktion der Verdauung lbernehmen, hervorgerufen. Lysosomen verdauen
mit Hilfe von zahlreichen Enzymen jedes angekommene, eigene oder fremde
Material. Liegt ein Enzymdefekt vor, bleibt das Material unverdaut und h&uft sich
in dem Lysosom an. Dies resultiert in einer weiteren Stérung der Zellfunktion.

Die geschatzte Gesamthaufigkeit der LSD’s betragt 1: 7.700 (kumulative Pravalenz),
der MPS 1: 22500 Geburten. Tatsache ist aber, dass jede einzelne lysosomale

Storung in sich noch viel seltener ist.

Eltern von Kindern mit der Diagnose MPS durchlaufen oft bis zur Diagnosefindung
eine Odyssee und fragen sich, warum die Arzte bis dahin die Krankheit nicht
erkannt haben. Vor allem dann, wenn heutzutage fir manche, noch wenige
Formen, eine Therapie gibt, die das Fortschreiten der Krankheit aufhalt.

Nun, abgesehen von  einigen
Ausnahmen, kommen Kinder mit
MPS als gesunde Neugeborene nach
einer in der Regel unkomplizierten
Geburt  auf die Welt Anfangs
schauen sie unauffallig aus, genauso
wie  stoffwechselgesunde  Kinder.
Die  folgenden Mutter-Kind-Pass
Untersuchungen  beim  Kinderarzt
oder auch beim praktischen Arzt
fallen normal aus. Unspezifische
Symptomatik wie zB. haufige Infekte
oder motorische Ungeschicklichkeit
(clumsiness) wird zundchst nicht
als  krankheitsspezifisch  erkannt.
Klare Symptome, wie vergroberte
Gesichtszlge oder Gelenksversteifung,
die den Verdacht erwecken kénnten,
dass ,irgendetwas nicht in Ordnung
ist, treten erst mit dem 4. - 5
Lebensjahr auf. Man konnte sagen,
dass sich ein zeitliches Intervall
einschaltet, wahrendessen bis auf
sehr aufmerksame Eltern, niemand auf
die ldee kdme, dass eine gravierende
Stoffwechselkrankheit vorliegen konnte.
Obwoh! die MPS-Krankheiten eine
gewisse klinische Homogenitat
kennzeichnet, haben sie gemeinsam,
dass sie aufgrund der vielen
unterschiedlichen Typen sehr
unterschiedlich auftreten. Fir jeden
Typ kann das Manifestationsalter, die
Organbetroffenheit, die Verlaufsform
und das Zeitraster des Fortschreitens

verschieden sein. Je leichter die
Symptomatik  bzw. je  weniger
Symptome auftreten, desto schwieriger
sind sie zu erkennen und desto spéater
erfolgt die Diagnosestellung.

Einige  der unspezifischen  bis
spezifischen Symptome kdnnen hier
aufgeflhrt werden:

* Infektanfalligkeit

e immer wiederkehrende Mittelohr-
entzindungen
Horverlust bis zur Taubheit
vergroberte Gesichtsziige
gedrungener Korperstamm,
Gelenksversteifung
motorische Ungeschicklichkeit
Karpal-Tunnel-Syndrom
Verhaltensauffalligkeiten (Aggressi-
vitét, Schlafstérungen)
zerebrale Anfélle
Regression der schon erreichten
Entwicklungsmeilensteine
mentale Retardierung
Hydrozephalus
Hormhauttribung
HerzvergréBerung,Herzrhythmus-
stdrungen
entzindliche-rheumatische
Erkrankung

Es gilt zuerst die krankheitstypischen
Symptome zu kennen, zu erkennen und
sie in Symptomgruppen (sogenannte
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ist es
weiteren

cluster) einzuordnen. Zusétzlich
unerlasslich, sie gegenUber

in  Frage kommenden  Diagnosen
(Differentialdiagnosen) zu stellen. Also
ist  Kombinationsfahigkeit vom  Arzt
erforderlich, sozusagen, Detektivarbeit ist
gefragt! Es ist legitim, dies ganz besonders
von den Spezialisten zu verlangen, die
bei jeglichem Verdacht, frliher als spater,
konsultiert werden sollten. Die Spezialisten
verwenden fur die Abklarung noch nicht
diagnostizierter Patienten daflr eigens

—
]

Symp tomen C

Wasserkopf

Haufiger Schnupfen/
Mittelohrentziindungen

Spastische Bronchitis

Abnorme Knochenform

Karpaltunnel Syndrom

Orangenhaut




VASSILIKI KONSTANTOPOULOU

erstellte  Schemata nach denen sie
systematisch vorgehen und schrittweise
mit Hilfe von diagnostischen Methoden,
die auch manchmal ihre Grenzen haben,
Diagnosen ausschlieBen bzw. bestatigen.

Die Gruppe der MPS-Krankheiten stellt
eine diagnostische Herausforderung fur
jeden Arzt, sogar manchmal flir manche
Spezialisten, dar. Die Wahrscheinlichkeit,
dass ein Spezialist flir angeborene
Stoffwechselerkrankungen die Diagnose
MPS stellt, ist groBer als die flr einen
praktischen Arzt.

Fakt ist jedoch, dass man tatsachlich nur
das erkennt, was man kennt, also das, was
man schon mal gesehen hat! Der Besuch
von Fortbildungen, Vortragen im Rahmen
von Kongressen, die Ausbildung der
Medizinstudenten (Studentenpraktikum,
Vorlesungen),als auchviel Aufklarungsarbeit
zB. durch die Selbsthilfegruppen, sind
erforderlich, damit Mediziner in der Zukunft
lernen, nicht nur an das Haufige zu denken,
sondern auch an das Seltene. Nur so kann
Patienten mit MPS so schnell wie maglich
kompetent geholfen werden.

X Ungewohnliche Symptomenkonstellation

\
9 Kontakt:

Dr. med. Vassiliki Konstantopoulou U n geWO h n l | C h e Sy m ptO me Z. B. fu rs A lte r
Padiatrische Stoffwechselmedizin (UEMS)
Abteilung fiir padiatrische Pulmologie,

Allergologie und Endokrinologie A b k' a run g SSC h ema

Universitétskinderklinik AKH Wien
vassiliki.konstantopoulou@meduniwien.ac.at

Konsultation von Experten

Auch an das Seltene denken!
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JAHRESUNTERSUCHUNGEN

——

Einleitung:

Mukopolysaccharidosen sind
lysosomale Speicherkrankheiten,
die einen fortschreitenden Verlauf
nehmen. Die ersten Symptome
treten im Sauglings- und
Kleinkindalter auf, manchmal auch
erst im Erwachsenenalter. Nach
anfanglicher normaler Entwicklung
werden immer mehr Symptome
sichtbar und fiihren so zur Diagnose.
Diese erfolgt biochemisch und
genetisch. Nach wie vor kann auch
bei sehr friih gestellter Diagnose der
klinische Verlauf nicht vorhergesagt
werden. Es sind daher regelmapige
Untersuchungen der betroffenen
Organsysteme notwendig.
RegelmaBige Untersuchungen
sind aber auch fir Betroffene
unter Enzymersatztherapie
notwendig. Die langfristig geplanten
Untersuchungen  sollten  jedoch
nicht davon abhalten bei plétzlichem
Auftreten von neuen Symptomen
unverziglich die entsprechenden
Untersuchungen einzuleiten.
Mukopolysaccharidosen
manifestieren sich in einer Reihe
von Organen. Es werden hier
die wichtigsten apparativen
Untersuchungen genauer dargestellt
und ausgefiihrt. Grundsétzlich sollte
jeder apparativen Untersuchung
eine genaue Anamnese (Befragung
des Patienten Uber die aktuellen
Beschwerden) sowie eine sorgféltige
klinische Untersuchung vorangehen.

Untersuchungen:

Magnetresonanztomographie (MRT)

Diese Untersuchung (Abb. 1-MRT-Geréat) dient
zur bildhaften Darstellung der anatomischen
Strukturen des Gehims und des Ubergangs
von Gehim in das Riickenmark (craniocervikaler
Ubergang). Bei dieser Untersuchung  wird um
denzuuntersuchenden Patienten einMagnetfeld
erzeugt, welches elekirisch geladene Teilchen
(zB. H,0-Molekile) zu Bewegungen veranlasst.
Verschiedene Substanzen (Fett, Wasser,...)
zeigen unterschiedliche Bewegungsmuster.
Durch Aufzeichnen der Bewegungen entstehen
die entsprechenden Bilder. Fir eine gute
Bildqualitdét muss der Patient mindestens 30
Minuten (meist langer) bewegungslos liegen.
Wahrend der Untersuchung ist fir den Patienten
ein lautes klopfendes Gerausch horbar. Daraus
ergibt sich, dass Sauglinge, Kleinkinder und
einige Patienten, die diese Anforderungen nicht
erflllen, eine Narkose bendtigen.

Elektroenzephalographie (EEG)

Das EEG (Abb.2 - Kind mit EEG-Elektroden) stellt
die Aktivitat der Gehirmnzellen dar und ist somit
eine funktionelle Untersuchung des Gehimns.
Diese Untersuchung benétigt man bei Verdacht
auf epileptische Anfalle. Es werden Elektroden
an genau bestimmten Punkten am Kopf
angebracht Die Untersuchung selbst dauert
ca. 20-30 Minuten. Fur eine gut zu beurteilende
Untersuchung sollte der Patient wach, ruhig und
entspannt sein. Diese idealen Bedingungen
erflllen Kinder nur selten. Daher sind diese
Untersuchungen haufig zu wiederholen, bis
eine gute Beurteilung méglich ist.

Nervenleitgeschwindigkeit (NLG)

MICHAELA BRUNNER

Abb. 3 - Messung der NLG, am Unterarm wird
ein Reiz gesetzt, Am Daumenballen)

Die  Nervenleitgeschwindigkeit — beschreibt
die Funktion (Leitungsgeschwindigkeit) eines
Nervens. Dazu werden im anatomischen
Verlauf des zu untersuchenden Nervens
Elekiroden auf der Haut angebracht
Mittels eines elekirischen Reizes wird die
Geschwindigkeit de  Impulstibertragung
(NLG) gepriift. Eine Funktionseinschrankung
ist haufig bei Bedrangung eines Nervens
festzustellen und zwar noch bevor eine
klinische  Funktionseinschrankung  sichtbar
wird (zB. Karpaltunnelsyndrom)

Abb. 4 - Karpaltunnelsyndrom: der Nervus
medianus (gelb) wird von Bindegewebe
eingeengt.

Potentiale

Somatosensibel evozierte

(SSEP)

Ahnlich wie bei der NLG werden hier Elektroden
am Korper angebracht Im  Unterschied
zur NLG wird aber die Nenenleitung der
sensiblen Nerven bis zum Gehirm gemessen.
Dazu mdussen Elektroden an der Hand, im
Nacken und am Kopf angebracht werden.
Wichtig ist diese Untersuchung bei Verdacht
auf Einengung des Rickenmarks am
Ubergang zum Gehim (craniocervicaler
Ubergang). Hier kann diese Untersuchung
schon eine funktionelle Beeintrachtigung
der Nerven zeigen, welche sich im MRT
(Bildgebung) noch nicht so darstellt. Die Dauer
der Untersuchung ist mit ca. 20-30 Minuten
anzugeben, ist aber ganz wesentlich von der
Mitarbeit des Patienten abhangig.

Augenuntersuchung mit Augenspiegel
und Spaltlampe




Die einfachste Untersuchung ist der Sehtest,
welcher die Sehscharfe beschreibt Die
verschiedenen Augenabschnitte (brechende
Medien: Hornhaut, Linse, Glaskorper,
Netzhaut) werden in der Untersuchung
mit dem Augenspiegel (Abb. 6) bzw. mit
der Spaltlampe (Abb. 7) beurteilt Fir die
Untersuchung mit dem  Augenspiegel
ist es notwendig, die Pupillen maximal
weit zu stellen um den Augenhintergrund
(Netzhaut) gut beurteilen zu kénnen. Es
wird ein pupillenerweitemdes Medikament
(Mydriatikum) ~ vorher  eingetropft.  Die
Spaltlampenuntersuchung erfordert
gute Mitarbeit und ist daher nicht bei
jedem Patienten durchfUhrbar. Mit  der
Augendruckmessung wird der grine Star
(Glaukom) friihzeitig erkannt und kann so
rechtzeitig medikamentos behandelt werden.

Horpriifung und HNO - Untersuchung

Bl o 8 10 mige ery

5

Bandle

Mittelahr

Das Horen hangt
einerseits  von  der
Schallleitung im Ohr
(vom Trommelfell Giber
das Mittelohr bis zum
Innenohr) ab und B
andererseits von der
Schallverarbeitung

im  Innenohr in  der Horschnecke
(Cochlear) und im Horzentrum im Gehim
(Abb. 8). Die Veréanderungen im Mittelohr
(Erguss=Seromukotympanon) werden
durch eine klinische Untersuchung des
Ohrs erkannt. Die Horprifung (Abb. 9)
erfolgt mittels Kopfhdrer, Uber welche dem
Patienten seitengetrennt TOne angeboten
werden. Dieser muss die Tone erkennen und
lokalisieren und dies entsprechend mitteilen.
Diese Untersuchung setzt entsprechendes
Verstehen der Anweisungen und eine gute
Mitarbeit des Patientenvoraus. Die Horprifung
mittels BERA (brainstem evoked response
audiometry = Himstammaudiometrie) st
von der Kooperation unabhangig. Diese
Untersuchung ist auch in Narkose maglich.

Elektrokardiogramm und
Echokardiographie

Im EKG (Abb.10) werden &hnlich wie beim
EEG die elekirischen Impulse, die durch
die muskulare Pumpfunktion des Herzens
entstehen, an der Kdrperoberflache
aufgezeichnet. Dazu mussen Elektroden
an der Brustwand und an Armen und
Beinen angebracht werden. Das EKG gibt
Aufschluss Uber Herzirequenz, -rhythmus
und eraubt Rulckschllsse auf die
Herzmuskulatur zB. Verdickung).

Die Echokardiographie (Abb.11) erlaubt eine

genaue Untersuchung des Herzens mit
Ultraschall. Im Normalfall wird diese beim
am Rucken liegenden Patienten von der
Oberflache des Brustkorbs aus durchgefuhrt.
Es kdnnen die anatomischen Strukturen
und der Blutfluss gut dargestellt werden.
Anhand der Flussgeschwindigkeit kdnnen
Veranderungen an den Herzklappen gut
erkannt werden (Herzklappenverengung =
Stenose, ungenugender Klappenschluss =
Insuffizienz)

Lungenfunktionspriifung

T ———
W —T T T 7

Paak Flow

-

l Ausatmung

Vil fin]
b
—iee

S Lunganwalurnen

1 3
4 | I, S| | |
4 r.

4

3 .| Einatmung
et
Die Aufgabe der Lunge besteht im
Gasaustausch, welcher Uber den Mund,
Nasen-Rachenraum  sowie  Luftréhre
und Bronchien schlieBlich in  den
Lungenblaschen erfolgt. Kohlendioxid (CO,)
wird gegen Sauerstoff (O,) ausgetauscht
Die Untersuchungen, die Uber diese
Funktion Auskunft geben, sind die klinische
Untersuchung mit Abhdren (Auskultieren),
das Lungenrontgen, eine Blutabnahme
zur Bestimmung der Blutgase sowie eine
Lungenfunktionsprifung (Spirometrie
(Abb.12). Die letztere Untersuchung misst
den Luftstrom bei ruhiger und verstérkter
(forcierter) Atmung und ligfert so Information
Uber die Funktion der Luftwege und des
Lungengewebes. Aber auch hier ist die
Verwertbarkeit der Untersuchung von der
guten Mitarbeit des Patienten abhangig.

Schlaflaboruntersuchung
(Polysomnographie)

ITTRTSIPESIESY - S Sov )

Diese Untersuchung findet im Schlaflabor
(Abb.13) statt und misst mehrere unter-
schiedliche Korperfunktionen wahrend des
Schlafes. Neben EEG und EKG werden der
Sauerstoffgehalt des Blutes (Pulsoxymetrie),
Luftstrom durch Nase und Mund, Atem-
bewegungen des Brustkorbes und des
Bauches, Muskelspannung, Bewegungen
der Augen und  Korpertemperatur
kontinuierlich aufgezeichnet. Diese Unter-
suchung kann unterschiedliche Formen
von Minderatmung aufzeigen:

1. Eine verminderte Sauerstoffkonzentration
bei gleichzeitigem Ansteigen der CO,-
Konzentration im Blut, trotz intensiver
Atembewegungen, ist durch Verschluss
der Luftwege bedingt  (obstruktive
Apnoe). Zugrunde liegen entweder groBe
Mandeln (Tonsillen) und Adenoide oder
eine ,weiche® Luftrdhre mit  verdickter
Schleimhaut wie dies haufig bei Patienten
mit Mukopolysaccharidose zu finden ist.
2. Ein verminderter Atemantrieb und somit
keine Atembewegung flhrt ebenfalls zum
Abfall der Sauerstoffkonzentration und
Ansteigen der CO_-Konzentration im Blut
(zentrale Apnoe). Je nach Ergebnis kann zu
einer Operation mit  Mandelverkleinerung
oder zu einer Atemunterstitzung zB. mit
Maske,...) fir zuhause geraten werden.

Zusammenfassung:

Diese Aufzahlung hier berlcksichtigt die
wichtigsten Untersuchungen und ist
sicherlich nicht vollstandig. Im Einzelfall
kann die Palette der Untersuchungen
also erweitert oder aber auch gekurzt
werden.  Ausgangspunkt  fur  jede
apparative Untersuchung sollte  immer
eine ausfuhrliche Anamnese und eine
sorgfaltige klinische Untersuchung sein. Die
Untersuchungen sollten symptomorientiert
durchgefihrt und nicht nur in regelmaBig
geplanten  jahrichen  Untersuchungen
absolviert werden.

Kontakt:

R Dr. med. Michaela Brunner-Krainz
\e Medizinische Universitit Graz
9 Stoffwechselabteilung
michaela.brunner-krainz@klinikumgraz.at
++43-316-385-86910

A - 8036 Graz



NEUGEBORENENSCREENING AUS HUMANGEN

Neugeborenenscreening: Prinzipien — Umsetzung — Nebenwirkungen?

Das Neugeborenen-Screening dient der Friherkennung
von angeborenen Stoffwechseldefekten und
endokrinen Stérungen bei Neugeborenen, die
die korperliche und geistige Entwicklung der Kinder
in nicht geringfligigem MaBe gefahrden. Durch das
Screening soll eine unverzigliche Therapieeinleitung
im Krankheitsfall ermoglicht werden. (Bundesausschuss
der Arzte und Krankenkassen, Deutschland).

Um dieses Ziel in einer Bevolkerung sinnvoll und geordnet
umsetzen zu kénnen, entwarfen Wilson und Jungner 1968
eine Reihe von Kriterien, die die Screeing-Eignung einzelner
Krankheiten beurteilbarer machen sollten. Diese Kriterien
lauten:

Die universellen  Richtlinien, die ein  universelles
Screeningprogramm erflllen sollte, wurden 1968 von Wilson
und Jungner fiir die World Health Organization entwickelt
(Principles and practice of screening for disease. 1968,
Geneva: World Health Organization). Demnach sollten
folgende Kriterien erfullt sein:

1. Es sollte sich um ein wichtiges Gesundheitsproblem
handeln;

2.Es sollte eine allgemein anerkannte Behandlungsméglich-
keit fUr Patienten mit der nachgewiesenen Krankheit geben;

3. Es sollten Einrichtungen fir Diagnose und Behandlung
zuganglich sein;

4. Es sollte ein latentes bzw. friihsymptomatisches Stadium
geben;

5. Es sollte einen passenden Test/Untersuchung geben;
6. Der Test sollte fUr die Bevélkerung akzeptabel sein;

7. Der natiirliche Verlauf der Krankheit einschlieBlich des
Fortschreitens vom latenten Stadium zur eigentlichen
Krankheit sollte angemessen verstanden sein;

8. Es sollte akzeptierte Regeln geben, wer als Patient
behandelt werden soll;

9. Die Kosten (einschlieBlich Diagnose und Behandlung der
identifizierten Patienten) sollten unter Berlicksichtigung der
gesamten Kosten des Gesundheitswesens angemessen
sein;

10. Die ldentifikation der Falle sollte ein kontinuierlicher
Prozess sein.

In den Empfehlungen des American College of Medical
Genetics (ACMQG) fiir das erweiterte Neugeborenenscreening
(American College of Medical Genetics Newbomn Screening Expert Group,
Newborn screening: toward a uniform screening panel and
system--executive summary. Pediatrics, 2006. 117(5 Pt 2): p.
$296-307) ist die Behandelbarkeit der erfassten Krankheiten
eine wichtige, jedoch nicht ausschlaggebende Rolle.

Es wurde ein System entwickelt, in dessen Rahmen in drei
Kategorien insgesamt 2100 Punkte vergeben werden. In
das ,Core Panel* des Neugeborenenscreenings wird eine
Krankheit aufgenommen, wenn mehr als 1200 Punkte
erreicht werden, eine Behandlung moglich und/oder nétig ist
und der Krankheitsverlauf ausreichend verstanden erscheint.
Ebenfalls firdas Neugeborenenscreening empfohlen wurden
dartiber hinaus Zweitziele (,secondary targets®), bei denen es
sich entweder um eine Differentialdiagnose einer Krankheit
im ,Core Panel“ handelt, die Krankheit mit einem Multiplex-
Test erfasst wird, oder ein Ubertragerstatus flr eine Krankheit
im ,Core Panel“ nachweisbar ist. Dieses Vorgehen fuhrte in
den USA zur Definition von insgesamt 54 Krankheiten, fUr die
eine Aufnahme in das Neugeborenenscreening empfohlen
wurde.

Bild 1 = Punkteschema des ACMG:

American College of Medical Genetics
NBS recommendations

« Krankheit
— Inzidenz 100
— Kilinisch diagnostizierbar in den ersten 48 Std. 100
— Krankheitsbelastung 100
— Nutzen einer friihen Intervention fir den Betroffenen 200
— Nutzen einer friihen Intervention fir Familie/Gesellschaft 100
— Frihe Diagnose & Therapie reduziert Mortalitat 100
+ Test
— Sensitiver und spezifischer Screening-Algorithmus 200

— Andere Testcharakteristika (z.B. Kosten, Multiplex, etc.) 500
+ Behandlung/Management

— Universell zuganglich 50
— Kosten 50
— Effektivitat 200
— Bestatigungsdiagnostik 100
— Akutbehandlung 100
— Simplizitat 200

Bild 2 - Liste der gescreenten Krankheiten in den ACMG Empfehlungen

ACMG NBS recommendations
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Kontakt:
A.Univ.-Prof. Dr. Daniela Karall, IBCLC / PD Dr. Dipl. oec. troph. Sabine Scholl-Biirgi
Med. Uni. Innsbruck / Department fiir Kinder- und Jugendheilkunde
Universitéatsklinik fiir Padiatrie IV

Neonatologie, Neuropadiatrie und angeborene Stoffwechselstérungen
Anichstrasse 35, A-6020 Innsbruck

daniela karall@i-med.ac.at / sabine.scholl-buergi@uki.at

Bild 3 - Flowchart des AVMG flir das Screeningvorgehen
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NEUGEBORENENSCREENING

Bild 4 - Botkin JR, Pediatrics 2006; 117: 1793-9

Newbhorn Screening Technology: Proceed With

Caution Botkin JR, Pediatrics 2006; 117: 1793-9

lefirey B Babkin, MD, MPH=_Eilen Wiight Clayton, MO, JI0®, Norman © Fost, SO, NPH- Wyie Burks. MD. PR Thomas H. Muray, Pr=
My Ann Badly, Ph=_ Benjarmin Wilkord, MDY, Al Berg, MO, MPR2 Lainie Friedman e MD, PRD®

Wenn Krankheiten, fUr die die Jungner und Wilson Kriterien nicht zutreffend sind
(wie es zB. fir Mukopolysaccharidosen der Fall ist), fir ein Screeningprogramm
in Erwégung gezogen werden, missen laut Botkin JR et al (Pediatrics 2006; 117:
1793) einige Fragen beantwortet werden:

1) Uberwiegen die Vorteile des Screenings gegentiber den Nachteilen?

2) Was sind aktuell die medizinischen, psychologischen, gesellschaftlichen
Verlaufe von positiv getesteten Kindermn mit der Krankheit?

3) Wie haufig sind “falsch positive” und mit welchen Konsequenzen?

4) Was sind sekundare Vorteile des Screenings flir die Familie und die
Gesellschaft? Sind diese ausreichend groB, um ein Screening zu
rechtfertigen, auch wenn es keine Behandlung fur das Kind gibt?

In der weiteren Uberlegung, warum ein Screening auch bei nicht unmittelbar
behandelbaren Krankheiten sinnvoll sein kann, flieBt die Uberlegung, dass es
sich:

* groBteils um genetische Stérungen handelt und daher ein Screening die
Maoglichkeit einer Familienberatung bietet

* eine frlhzeitige Diagnose diagnostische Odysseen erspart und dem
Gesundheitssystem Kosten

* durch langeres Bekanntsein der Diagnose ein besseres Verstandnis des
Krankheitsverlaufes gewonnen werden kann

e friihere medizinische Interventionen maglich werden

* ein systematisches Erfassen von Nutzen / Risiken medizinischer
Interventionen bei bestimmten Krankheiten ermoglicht wird und

e die Erfassung der Krankheiten in Forschungsprojekten frihzeitiger
stattfinden kann.

Somit beinhaltet die Entscheidung iiber die Aufnahme einer Krankheit in
ein Neugeborenen-Screening-Programm mit allen Fiir-und-Wider nicht
nur Machbarkeitsfragen, sondern auch klinische, ethische, rechtliche und
gesellschaftspolitische Aspekte.

Ein Beispiel fur eine Krankheit, die die Jungner und Wilson Kriterien nicht gut erfullt,
aber dennoch in ein Screeningprogramm aufgenommen wurde, ist der Morbus
Krabbe, auf den Kinder im Staate New York untersucht wurden (Pediatr Neurolog
2009; 40: 245-52).

By
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Bild 5- Pediatr Neurolog 2009; 40: 245-52 § v e o #00 0 B2
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Newborn Screening for Krabbe |
Disease:
the New York State Model

Das Detektionsprogramm und die
Einstufung der Ergebnisse wurden
von einem Expertengremium sorgfaltig
erarbeitet. Leider gibt es bei Morbus
Krabbe keinen guten Test, der eine
Vorhersagbarkeit der Schwere der
Erkrankung vorhersagt. Daher wurde
eine Kombination aus Enzymtest und
ggf. molekularem Test gewahlt. In der
weiterflhrenden  Diagnostik  erfolgte
eine Einstufung nach Enzymaktivat:

e Hohes Risiko: 0,0-0,15 nmol/h/mg

protein

e MaBiges Risiko: 0,16-029 nmol/h/
mg protein

e (Geringes Risiko: 03-05 nmol/h/
mg protein

Insgesamtwurden in dem Zeitraum des
Pilotprojektes 550.000 Neugeborenen
gescreent. Davon hatten vier nach
den erarbeiteten Kriterien ein hohes
Risiko. Zwei hatten einen Genotyp, der
kompatibel war mit einem infantilen
M. Krabbe, sie wurden Stammzellen
transplantiert. Ein Kind ist verstorben,
eines  entwicklungsverzogert.  Zwei
weitere mit ebenfalls Hoch-Risiko-
Genotyp wurden nicht transplantiert
und sind mit 8 und 16 Monaten klinisch
unauffallig. Weiters wurden 6 Kinder mit
maBigem Risiko und 15 mit geringem
Risiko detektiert. Alle mussten sich
in unterschiedlichen Zeitraumen
klinischen Untersuchungen stellen.
Zusammenfassend ist zu sagen, dass
in der gescreenten Gruppe statt der
erwarteten 5 Falle (bei einer Inzidenz
von 1:100.000) 25 Kinder als auffallig
eingestuft wurden, man hatte erwartet,
dass 90% der positiv gescreenten eine
infantile Verlaufsform zeigen wirden,
dabei waren es nur 20%. Somit hat
dieses Programm etlichen Familien
unklare Blrden und Angste auferlegt
und viele weitere Fragen aufgeworfen,
anstatt sie zu beantworten.

Im Rahmen von Neugeborenen-
screening-Programmen  wird ~ zwar
nicht direkt auf genetischer Ebene
untersucht, allerdings weisen die
meisten Metabolite direkt auf eine
genetische Krankheit hin, weswegen
es sich trotzdem um ,genetische”
Untersuchungen handelt = und zwar
bei gesunden Neugeborenen - also
handelt es sich um eine préadiktive
Testung ... Fur pradikiive genetische
Testungen ist ein standardisiertes




Vorgehen vorgesehen, das beim Neugeborenenscreening
vollig auBer acht gelassen wird und folgende Punkte
beinhaltet:

1) Die Untersuchung ist freiwillig, daher nur bei
Erwachsenen vorgesehen (eine Ausnahme besteht,
wenn eine Krankheit eine mdgliche Manifestation
im Kindesalter hat).

2) Es erfolgt eine interdisziplinare Abklarung, Beratung
im Rahmen eines Betreuungsprogrammes mit der
Diskussionvon Konsequenzen, Nutzen, Belastungen
- das Beratungsteam besteht aus einem klinischen
Spezialisten, einem Humangenetiker und einem
Psychologen/Psychiater.

3) Es erfolgt eine Beratung vor dem Test, dann die
Mutationsanalyse und dann eine weitere Beratung
nach dem Test.

Wenn die Kinder keine Stellung beziehen kdénnen —
Was sagen die Eltern? Was wiinschen sich die Eltern?
Einige Beispiele von Studien / Erhebungen, die diesen
Fragen versuchsweise nachgegangen sind.

Parents' Decisions to Screen Newborns for FMR1
Gene Expansions in a Pilot Research Project

Skinner D, Pediatrics 2011; 127: e1555-63

In einer Befragung von knapp 2000 Personen wirden sich
2/3 entscheiden, auf Fragiles X zu screenen, obwohl es fr
diese Krankheit keine Behandlung gibt. Die Grinde daftr
reichten von ,es kostet nichts* bis ,ich wirde mein Kind
besser unterstitzen kdénnen* bei den BefUrwortern und
von ,ich will nicht noch eine Untersuchung tber mein Kind
ergehen lassen® bis ,mein Partner ist dagegen* bei den
Gegnem. Nichtdestotrotz sprach sich die Mehrheit fur ein
Screening aus.

Neonatal Screening for Treatable and Untreatable
Disorders: Prospective Parents’ Opinions

Plass AMC, Pediatrics 2010; 125: €99-106

In einer niederlandischen Studie wurden 1631 Besucher
einer ,Babymesse* befragt. Es waren weit Uber 90% Frauen,
etwa 300 hatten selber Erfahrungen mit einer genetischen
Krankheit. Insgesamt beflrworteten etwa 3/4 auch das
Screening von nicht behandelbaren Krankheiten. Diejenigen,
die bereits selbst Kinder hatten, noch starker. Aus einigen
Antworten auf gestellte Fragen ergab sich jedoch auch
deutlich das Bild mangelnder Informiertheit der Befragten,
worum es sich bei manchen Krankheiten wirklich handelt.

Parents’ Decision-Making in Newborn Screening:
Opinions, Choices, and Information Needs

In einer kleineren Befragung konzentrierten sich Lipman et al
aufdie Aufklarung und Information von Eltern in Kleingruppen,
so dass diese am Ende differenziertere Antworten geben

konnten. Eltern winschen sich mehr Information! Daher
ist es fur die Fachleute, die von medizinischer Seite in
Neugeborenenscreening-Programmen  involviet  sind,
essentiell, dass sie lemen, auf die Sprache ihrer Patienten
zu hoéren, um Eltemn eine informierte Entscheidung zu
ermdglichen:

American JOumnal of Genetics Part A 146A:3132-3135 (2008)

Invited Comment

The Role of Qualitative Research in Medical Genetics:

Listening to the Voices ol Our Patients
Harbars A Bernbandi

Zusammenfassung:
Herausforderungen des Neugeborenen-
Screenings

Bevor daher eine Krankheit in ein Neugeborenenscreening-
Programm mit aufgenommen wird, sollte sorgfaltig das
Fir und Wider abgewogen werden und folgende Fragen
ausreichend diskutiert und verstanden worden sein:

¢ Was bedeutet der auffallige Befund?

— Handelt es sich bereits um eine Krankheit
oder lediglich um einen Risikofaktor? Wie
ist die Prognose einzuschatzen? Ist eine
Behandlung maglich?

—  Wann ist das Manifestationsalter
(moglicherweise erstim Erwachsenenalter)?

*  Wie haufig sind falsch positive / falsch negative
Befunde?

e Was bedeuten mogliche Varianten
klinische Relevanz?

— Sind es wirklich Non-diseases?
Oder moglicherweise nur  attenuierte
Krankheitsformen mit spaterem Beginn
oder ungewohnlichem Verlauf?

* Welches sind die Wiinsche / Bediirfnisse von
Betroffenen bzw. deren Eltern?

ohne

ZurKlarung dieser Fragen gibt es in den meisten Landern
ein Team von Spezialisten, die interdisziplinar ein
bestmogliches Screening implementiert sehen mochten.
In Osterreich gibt es dafir seit 2009 im Rahmen der
Arbeitsgruppe flr angeborene Stoffwechselstérungen
einen  Neugeborenen-Screening-Beirat, dem  zur
Zeit Vertreter der vier Stoffwechselzentren und des
Neugeborenen-Screening-Labores angehoren.

Kontakt:

Univ.-Prof. DDr. Johannes Zschocke

Zentrum fiir Medizinische Genetik/Division fiir Humangenetik
Medizinische Universitét Innsbruck

SchopfstraBe 41, A-6020 Innsbruck

humgen@i-med.ac.at
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DER ARZNEIMITTELZULASSUNGSPROZESS — GARANTIERTE

Einleitung

Arzneimittel durfen in  Osterreich
und der EU nur unter sehr strengen
Voraussetzungen vertrieben werden.
Um Patienten vor unwirksamen
oder gar gefahrlichen Arzneimitteln
zu schitzen, fordern die Behdrden
(6sterr. Agentur fir Gesundheit und
Erndhrungssicherheit bzw. European
Medicines Agency) vom Hersteller
sehr detaillierte Angaben bevor sie
die Genehmigung zum Vertrieb d.h.
die Markizulassung des Arzneimittels
erteilen'?,

Anlassfall fir die Einrichtung sehr
umfangreicherGesetze undRichtlinien
war die so genannte Contergan-
Katastrophe. Die Einnahme des
Schlafmittels Contergan® (Thalidomid)
durch  Schwangere flihrte  zu
korperlicher Behinderung bei Uber
5000 Neugeborenen. Contergan®
wurde vom Markt genommen und die
Herstellerfirma musste 460.000.000
Euro Entschadigung bezahlen?,

Stellt nun dieses Regelwerk ausreichend sicher, dass Patienten
mit seltenen Erkrankungen wie MPS sichere und wirksame
Medikament erhalten?

Was muss iiber ein Arzneimittel bekannt sein und wie bekommt man
diese Informationen?

Neben Produkteigenschaften wie Reinheit und Haltbarkeit muss sehr genau
untersucht werden, welche erwiinschten (Wirksamkeif) und unerwiinschten
Wirkungen (Sicherheit) ausgeldst werden. Die hochste Relevanz hierflir haben
Ergebnisse von sehrgroBen klinischen Studien. Zum Schutz der Studienteilnehmer
missen zuvor jedoch umfangreiche Untersuchungen an Tieren, mit Zellkulturen
und zunehmend mittels Computersimulationen durchgeflihrt werden. Erst
wenn mit ausreichender Gewissheit davon ausgegangen werden kann, dass
die erwlnschten Wirkungen in einem gilnstigen Verhaltnis zum Risiko fur
unerwinschte Wirkungen steht, wird die Zulassung erteilt. Vom Reagenzglas bis
zur letzten klinischen Studien dauert es meist 10 bis 15 Jahre und die Kosten
liegen bei ca. 0.8 Milliarden US Dollar (s. Abbildung 1). Bei haufigen Erkrankungen
nehmen an den verschiedenen klinischen Studien oft insgesamt mehr als 10.000
Personen teil*s, Durch diese umfangreichen Auflagen konnten bislang weitere
Katastrophen verhindert werden.

Marktzulassung
Klinische Studien

Phase | Phase Il
L gy

am Menschen Thesapicansalzes

Abbildung 1
Die Arzneimittelzulassung gliedert sich in die préklinische und Klinische (mit Menschen) Entwicklung.
Die klinische Entwicklung wird weiter in Phase I-IV eingeteilt, wobei die Zulassung nach Phase lll
erfolgt.

Phasen der Arzneimittelzulassung

Wie kann das bei seltenen Erkrankungen funktionieren?

Es liegt jedoch auf der Hand, dass die Entwicklung von Arzneimitteln flr seltene
Erkrankungen (Orphan Drugs) unter diesen Bedingungen kaum moglich ist.
Sehr hohe Entwicklungskosten stehen einem sehr kleinen Markt gegenutber
und die Notwendigkeit mehrerer groBer klinischer Studien der sehr geringen
Patientenzahlen. Fur Orphan Drugs wurden daher spezielle Voraussetzungen
geschaffen. Die Industrie bekommt finanzielle Anreize (zB. Verangerung des
Patentschutzes) gewahrt, auBerdem wird in die behordliche Beurteilung des
Nutzen-Risiko-Verhaltnisses mit einbezogen, wie dringend eine Therapie
bendtigt wird (Schwere der Erkrankung; Therapiealternativen). So  konnten
bislang insgesamt 126 Orphan Drugs zugelassen werden, zehn davon sind
Therapien fur Speicherkrankheiten wie Mucopolysaccharidosen®. Die rechtlichen
Rahmenbedingen haben also die Entwicklung von Orphan Drugs gefordert.

Ist das Risiko von Orphan Drugs hdher?

Fur die Entscheidung, ob ein Orphan Drugs zugelassen wird, stehen meist nur
relativ wenige Studien zur Verfligung, die zudem eine geringe Teilnehmeranzahl
und Dauer haben. Allein daraus ergibt sich jedoch kein hoéheres Risiko, da das




SICHERHEIT FUR MPS PATIENTEN?

FLORIAN LAGLER

Verhéltnis von Nutzen und Risiko beurteilt wird. Solange also der Nutzen das
erwartete Risiko deutlich genug Uberwiegt, kann auch auf der Basis kleinerer
Studien die richtige Entscheidung getroffen werden. Die bisherigen positiven
Erfahrungen mit Orphan Drugs bestétigen diese theoretische Uberlegung. Zwei
Einschrankungen sind jedoch zu bertcksichtigen. Erstens kdnnen einzelne
Patienten aufgrund individueller Unterschiede auf dieselben Arzneimittel
unterschiedlich reagieren zB. mit Unvertraglichkeiten oder mit besonders gutem
Ansprechen. Solche Unterschiede kdnnen flr die Vertraglichkeit bzw. die Auswahl
der richtigen Dosierung durchaus bedeutsam sein, sie sind jedoch mit kleinen
Studien kaum zu erfassen und daher fur Orphan Drugs wenig bekannt. Zweitens
sind kleinere Studien mit wenig Teilnehmern und geringer Dauer oft methodisch
anfechtbar und damit fir die wissenschaftliche Rechffertigung von sehr teuren
Therapien nicht optimal. Aus diesem Grund wird die Markizulassung von Orphan
Drugs meist unter der Voraussetzung erteilt, dass die Anwendung nach Zulassung
in groBen, langjahrigen Register- und andere Studien systematisch ausgewertet
wird. Nur wenn sich auch darin die Wirksamkeit und Vertraglichkeit der Arzneimittel
bestatigt, bleibt die Markizulassung aufrecht. Die Bedeutung dieser Phase IV-
Studien (nach Marktzulassung) ist daher bei seltenen viel groBer als bei haufigen
Erkrankunaen (s. Abbilduna 2).
Marktzulassung

Fhase |-l Phase IV

Patienten

Maglichst alle
Patienten

Nutzen [ Risiko

Abbildung 2 Verhaltnis der Phasen im Zulassungsprozess von Orphan Drugs

Im Vergleich zu anderen Arzneimitteln werden bei Orphan Drugs in Phase I-lll meist deutlich kleinere
und kirzere Studien durchgefiihrt. Die Bedeutung von Phase IV ist erheblich groBer als bei anderen
ArzneimitteIn7.

Was bedeutet das fiir mich als MPS-Patient?

Diese Ausflihrungen sollen einen groben Uberblick darliber geben, welche
MaBnahmen durch Behorden und Hersteller unternommen werden, um maglichst
wirksame und vertragliche Therapien fir MPS und andere seltene Erkrankungen
bereitstellen zu konnen. Diese Kenntnisse (Phase |-V, s. Abbildung 2) kénnen
helfen, den Entwicklungsstatus neuer Therapien (s. Abbildung 3% einzuschétzen.
AuBerdem sollte verdeutlicht werden, dass die systematische Therapieevaluierung
bei seltenen Erkrankungen auBerordentlich bedeutsam ist:

= um individuellen Unterschieden zwischen den Patienten gerecht zu werden,

= um auch seltene Nebenwirkungen zu erfassen,

* um durch einen Uberzeugenden Nachweis der Wirksamkeit auch sehr teure
Therapien im Sinne der Betroffenen schlissig rechtfertigen zu kdnnen.

Fur weiterfihrende Fragen steht Ihnen der Autor gerne zur Verfligung.

Kontakt:

Dr. med. Florian Lagler

Paracelsus Mediznische Privatuniversitat

Institut fiir angeborene Stoffwechselerkrankungen
Strubergasse 21 | A-5020 Salzburg
florian.lagler@pmu.ac.at

Therapieansatze fir MPS in
klinischer Entwicklung

MPS |

* Intrathekaler Enzymersatz
(BioMarin et al)

*  Knochenmarkstranplantation +
Enzymersatz (Unv. Minnesota)

= Stammzellentransplantation +
Enzymersatz (Univ. Minnesota)

MPS I
= Intrathekaler Enzymersatz (Shire;
Phase /1)

MPS il
= Intrathekaler Enzymersatz (Shire;
Phase /1)

MPS IVA
*  Enzymersatztherapie Morquio A
(Biomarin; Phase Ill)

MPS |, VI, VII
=  Stammzellentransplantation
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SUBSTRATREDUKTION UND CHAPERONE: ALTERNA

Mukopolysaccharidosen
sind eine Gruppe von elf
verschiedenen erblichen
Erkrankungen. Komplex auf-
gebaute  Zuckerketten, die
Mukopolysaccharide, konnen
nicht richtig abgebaut werden
(Abbildung 1).

Dieser Abbau findet in den Lysosomen,
den .Werkstatten flir Verdauung
und  Wiedernverwertung® in der
Zelle, mit  Hilfe spezifischer
,Schraubenschlissel®, den
lysosomalen Enzymen, statt. Fur
jeden der Zucker aus der Kette ist

ein spezielles Enzym erforderlich,
sodass der Abbau der Ketten

nur in festgelegter Reihenfolge Enzym

erfolgen kann. Wenn ein Enzym
defekt ist, kdbnnen die anderen
nicht arbeiten und die halb
abgebauten Ketten sammeln
sich an.

Neben den Lysosomen hat
die ,Fabrik® Zelle noch Vviele
andere ,Werkstatten“ (Abbildung
2. Im Zellkern liegen etwa
30000 Bauplane (,Gene") fur
die EiweiBstoffe der Zelle. Diese

Bauplane werden kopiert und

Abbildung 1

2.B. Mukopolysaccharide [, Substrate” fiir den lysosomalen Abbau),

N\

Rezeptor [Tor")

“—— Extrazelluldre Matrix —>

Zellmembran
Lder Gartenzaun®

Golgimembranen
Merpackung und Adressen”

Lysosomen-
Ribosomen — Merdavung und
<ElweiBfabriken” Wiederverwertung”

Zellkern
Bauplane fur alle
Makromolekile und Enzyme

Abbildung 2: Die ,Fabrik™ Zelle und ihre ,Werkstatten"

zu den EiweiBfabriken, den Ribosomen, gebracht, die ihre EiweiBprodukte zum
,Golgiapparat’, der Verpackungsabteilung in der Zellfabrik, dirigieren. Dort werden
kleine Zuckermoleklle an den Enzymen angebracht, um festzulegen, in welchem
Teil der Zelle sie arbeiten sollen. Auch die Mukopolysaccharide werden in diesem
Zellbereich produziert und an EiweiBstoffen befestigt. So entstehen komplexe
Molekile, die Proteoglykane, mit zahlreichen Funktionen in der Zelle, zB. als
GerUstbausteine der ,extrazellularen Matrix‘, der Kittmasse zwischen den einzelnen
Zellen eines Gewebes.

Nach erfolgreicher Funktion werden die Proteoglykane wieder in die Zelle
aufgenommen und abgebaut. Dazu mussen sie den Gartenzaun der Zellfabrik,
die ,Zellmembran®, passieren. In der Zellmembran befinden sich ,Tore* mit sehr
spezifischen Rezeptoren, die die Proteoglykane erkennen und in die Zelle eintreten
lassen, sodass sie in die Lysosomen transportiert und abgebaut werden kdénnen.

Auch die lysosomalen Enzyme

H
ECDHG COOH HE{:DE"\S} werden nach Bauplanen aus
COOH ™0 0 0 —— dem Zellkern zusammengebaut
_ . und im Golgiapparat mit
0®) l ”@ 0® NAc spezifischen  Zuckermolekdilen
1 als Adressen versehen.
H,COH COOH  H,C0® Rezeptoren dafir kommen auch

0.

NAc Lysosom.

im Golgiapparat vor, sie binden
@‘@_n QE‘Q"" . die lysosomalen Enzyme und
t e sorgen fur ihren Transport ins

Enzym2 l H@ 1G]

Somit braucht man fir einen

HaCOH COOH  H,C0® funktionierenden Abbau sowohl

0 0 den ausreichenden Einstrom

0 o-elc  yon Enzymen als auch die

N@J 0% NAc Anlieferung von ,Substraten®

i A l fir den lysosomalen Abbau
zB. Mukopolysaccharide,

USW. Membranbausteine,  Eiweiss-
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TIVEN ZUR ENZYMERSATZTHERAPIE?

stoffe, etc) in die Lysosomen (Abbildung 3). Wenn
bei Mukopolysaccharidosen die Anlieferung
funktionstlchtiger Enzyme ausfallt, sammeln sich die
halb abgebauten Mukopolysaccharide an, schadigen
die Zellen und verursachen die Krankheit.

In den letzten 20 Jahren ist es bisher gelungen, flr vier
Mukopolysaccharidosen und drei andere lysosomale
Speichererkrankungen  spezifische  Enzyme  auf
gentechnischen Weg zu erzeugen, die man durch
Infusion an Patienten verabreichen kann und die so
aufgebaut sind, dass sie von den richtigen Rezeptoren
erkannt und korrekt in die Lysosomen transportiert
werden. Diese Enzymersatztherapie zeigte bisher
zum Teil sehr beeindruckende Ergebnisse, zB. beim
Morbus Gaucher, und anderen Krankheitsformen,
wo es vorwiegend um eine Behandlung von inneren
Organen (Herz, Leber Niere) oder des Bindegewebes
geht. Wenig Wirkung zeigte sich bisher im Skelettsystem
und unwirksam ist diese Therapie im Gehim. Dies liegt
an der sogenannten Blut-Hirnschranke, die die Aufgabe
hat, Nervenzellen vor Schadigungen durch Viren oder
fremde EiweiBstoff zu schiitzen (Abbildung 4):

Nervenzellen (Neuronen) sind von verschiedenen Hilfs-
Zellen, den Gliazellen, umgeben, die sie emahren
und fur die Nerventéatigkeit wichtige Strukturen, zB. die
sogenannten Myelinscheiden, bilden. Die Versorgung
mit  Nahrstoffen und Sauerstoff erfolgt Uber die
KapillargefaBe des Blutkreislaufes, die im Gehirn von
sogenannten Kapillarendothelzellen fest und Ilickenlos
verschlossen sind. Leider wird im Gehim bereits in
der Neugeborenenperiode die Bildung spezifischer
Rezeptoren flr lysomale Enzyme in Endothelzellen
abgeschaltet, sodass die therapeutisch verabreichten
Enzyme nicht bis zu den kranken Neuronen vordringen
konnen.

Kleine Moleklle, zB. Zucker, werden von der Blut-
Himschranke nicht zurlckgehalten. Man versuchte
daher, die lysosomale Speicherung zu verringern, indem
man die Anlieferung von Substraten in die Lysosomen
drosselte (Substratreduktionstherapie; Abbildung
3). Ein erfolgreiches Beispiel ist hier das Miglustat
(N-Butyldeoxynojirimycin) in der Therapie von Stérungen
des lysomalen Abbaus von Membranbausteinen (M.
Gaucher, M. Niemann-Pick Typ C) (Abbildung 5): Ein
solcher Membranbaustein, Glucosylceramid, wird aus
einer Vorstufe, Ceramid, mit Hilfe des Enzyms ,UDP-
Glucose-N-acylsphingosine-Glucosyltransferase® durch
Einbau eines Glucosemolekils gebildet. Er dient
seinerseits wiederum als Grundstoff flir zahlreiche andere,
komplexer aufgebaute Substanzen (Lactosylceramid,
Ganglioside und Neutrale Glykoyphingolipide). Miglustat
hemmt spezifisch die Bildung von Glucosylceramid
und kann so eine verringerte Speicherung bei M.
Gaucher bewirken. AuBerdem hoffte man, dass auch
andere Erkrankungen, die durch eine Speicherung der
Ganglioside oder Neutrale Glykoyphingolipide entstehen,
durch Miglustatwaren.Da sich diese aus bishernichtvollig
geklarten Griinden auch bei Mukopolysaccharidosen

lysosomale Enzyme Substrate

X o - .

a) Enzymersatrtherapie (ERT):
Infusionstherapie mit gentechnisch
hergestelltem, normalem
menschlichem Enzym.

b Substratreduktion (SRT)
Miglustart
Genistein

c] (Partielle) Reparatur” der
defekten Genprodulkte mit
Chaperones

Produkte

Abbildung 3: Therapiemethoden zur Behandlung lysosomaler
Speichererkrankungen

i 4

Abbdldung 4: Die Blut-Hirn-Schranke verhindert den I:rl'elg der Enrymarsatrtherapie im Zentralnersensystem
Protein P kann nicht in die Neuronen gelangen, da e3 keine spezifischen Rereptoren in den Endothelzellen gibt

’é‘\W
He {‘H CHy &
HD\C"E\ WEHS T e T
Caramid - .UH'.

Miglustat

UD#-Glucose UDP-Glucose: N-acylsphingosine [N-Butyldeoxynojirimycin)
glecosyltransferase

Speicherung bei M. Gaucher

H OH Glucosylceramid
Lactosylceramid
Speicherung , 2.B.
| bei M. Niemann-Pick Typ C,
Gangliosidosen

Ganglioside und neutrale Glykosphingolipkde MPS 11l (sekundsir?)

Abbildung 5: Wirkungsweise der Substratreduktiontherapie
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als ,Begleitstoffe” ansammeln
und  maoglicherweise Anteil am
Krankheitsgeschehen  haben, hétte

Miglustat vielleicht auch hier einen

positiven Effekt.

Tatasachlich konnte gezeigt werden,
dass Miglustat bei Behandlung von M.
Gauchermit mildem oder mittelschwerem
Verlauf eine Abnahme der GroBe von
Leberund Milz und/oder eine verbesserte
Funktion des Knochenmarks bewirkt. Es
wurde deshalb im Jahre 2002 unter dem
Handelsnamen ,Zavesca“ als Erganzung
zur Enzymersatztherapie zugelassen.
Weiters  kdnnen Patienten mit M.
Niemann-Pick Typ C, einer lysosomalen
Speichererkrankung  mit  komplexen
neurologischen Stérungen, mit Zavesca
behandelt werden (Zulassung 2009).
Ein Beweis flir eine Besserung der
neurologischen Symptome bei MPS Il
war allerdings nicht zu erbringen (Guffon
et al: J. Pediatr, Juni 2011; Epub)

Zahlreiche, zum Teil widersprichliche
Resultate, wurden bisher flr auch flir eine
Therapie von MPS lll mit Genistein, einem
Inhaltsstoff der Sojabohne, verdffentlicht.
Im Unterschied zu Zavesca hemmt
Genistein allerdings nicht spezifisch ein
bestimmtes Enzym, sondem generell
den gesamten Stoffwechselweg der
Mukopolysaccharid-Synthese. Bisher
konnten verschiedene Forschergruppen
an kultivierten Hautzellen von Patienten
oder bei Versuchstieren mit MPS Il
eine Verminderung der lysosomalen
Speicherung bzw. eine Besserung
pathologischer Prozesse im Gehim
nachweisen. Die Ergebnisse aus
klinischen Anwendungen am Menschen
sind allerdings widersprtchlich. Auch
in den allerletzten Arbeiten kommt eine
Forschergruppe (Piotrowska et al. (2011)
zum Schluss, dass Genistein die Funktion
des Zentralnervensystems bei Patienten
mit MPS Il verbessert oder zumindest
stabilisiert, eine andere (Delgadillo et al.
(2011)) findet keinen Hinweis auf positive
Effekte.

SchlieBlich gibt es noch eine weitere,
aktuelle Strategie bei derSuche nach einer
Therapie von Mukopolysaccharidosen
mit kleinen Molekilen. Sie versucht
nicht, durch Gabe von intaktem
Enzym oder niedermolekularen
Stoffwechselhemmern,  sondern  mit
Hilfe von ,Chaperonen® die durch die
Genmutationen fehlerhafter Enzyme zu
reparieren und den Abbau zu verbessem
(Abbildung 3c). Um diese Anséatze zu
verstehen, muss man naher auf die
Funktion von Zellkern und Ribosomen

bzw. die Arbeitsweise der Enzyme
eingehen (Abbildung 6):

Im Zellkkern sind in den Genen die

O oy
Aminmsduren
ik [haeidfi-lamieine
e

|
> T
1:;_{-:4.14 Progmnkrtt;

T g — .
———— [rkaitakagrie s, G
ke RIBOSOM = e Fiweiblabes
e Il mation aus der [NA-Eopia
prrir imegeys e it S A

Abtsidung 6 : Whe wind die Erbinformation in Probein Ubsrsetzt?

Abbildung 7: Was bewirken Gen-Mutationen?
Die Abfolge (.Sequenz”) der Basen auf der DNA bestimmt die Sequenz der Aminosduren im
Protein. Die Seaourn? der Aminosiuren brstimmt die Faltune der Proteinkette

b) Chaperontherapie

_,_.--""-. W -.-\'"“--..__ —
e —
L Ao
Mormal

gefaftetes
Enzym
eo N

se ) \%._*% 5 %
= 2

} ~ }
Golgi

a) Korrekte Faltung

Pharmakologische Chaper

warginfeohl, nach Fan, 10, Frends b Mo, S0 24, 355-3560 [J003)

ons

Abbildung 8: Das Prinzip der Chaperontherapie

kopiert und fur die Produktion lesbar
gemacht werden (Transkription und
RNA-processing). Diese Arbeitskopien

Bauplane fiir alle EiweiBstoffe der Zelle  (Boten-RNA;  englisch ,messenger-
aufbewahrt. Wenn in den Ribosomen RNA; m-RNA) werden dann zu

Enzym gebildet werden soll, den Ribosomen gebracht und fir
mussen die Bauplane im Zellkern die EiweiBproduktion eingesetzt.
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EiweiBkorper sind lange Ketten aus
21 verschiedenen  Aminosauren.
Die Reihenfolge, mit der diese
Bauelemente im Protein angeordnet
sind  (die ,Aminosauresequenz’),
bestimmt seine Funktion. Sie ist in der
Boten-RNA mit Hilfe eines ,Alphabets"
von vier verschiedenen  Code-
Buchstaben (den ,Basen’) festgelegt,
wobei je drei Buchstaben ein Code-
Wort" flr eine Aminosaure ergeben.
Diese ,Worte* werden im Ribosom
abgelesen. Hilfsmoleklle  (Transfer-
RNA) suchen die Aminosaure aus, die
dem richtigen Codewort entspricht
und knipfen sie an die wachsende
Proteinkette im Ribosom an, bis ein
Code fur das Ende der Kette im
Bauplan steht Die Abbildung 7 zeigt
das Modell eines lysosomalen Enzyms
als Ergebnis dieses Vorgangs: eine
lange Kette von Aminosauren die zu
einem anscheinend wirren Knauel
zusammengefaltet ist. Diese Faltung ist
allerdings nicht zufallig, sondermn genau
festgelegt. Somit bestimmt die Abfolge
der Basen in der DNA die Sequenz der
Aminosauren im Protein. Die Sequenz
der Aminosauren bestimmt seine
Faltung und damit seine Funktion.
Abbildung 8 zeigt, wie an einem
Ribosom aus einer m-RNA ein Protein
produziert wird. Seine richtige Faltung
wird dadurch erzeugt, dass sich kleine
Molekdle, die molekularen Chaperones,
an die Kette anlegen und sie so in die
richtige Form bringen. Danach setzt
das fertig gefaltete Protein sie wieder

frei und wird vom Golgi-Apparat flr den
Versand verpackt.

Wenn sich ein Enzym, wegen eines
Fehlers in der Abfolge der Basen in
der DNA nicht richtig falten kann, wird
es im Normalfall sofort abgebaut.
Pharmakologische Chaperone
kdnnen eingesetzt werden, um falsch
gefaltete Enzyme ,gerade zu biegen®
dh. zu erreichen, dass sich die durch
Mutationen  fehlerhaft — aufgebauten
Enzyme so falten, dass sie ihre Funktion
zumindest teilweise  wiedererlangen
und dem vorzeitigen Abbau entgehen.

Tabelle 1 gibt einen vereinfachten
Uberblick  Uber derzeit laufende
Versuche  zur  Entwicklung  von
pharmokologischen Chaperones  flr
Lysosomale Speichererkrankungen.
Fur vier Erkrankungen  (M.Gaucher,
MFabry, GM2-Gangliosidose  und
M.Pompe) laufen derzeit Zulassungs-
verfahren der Stufe 2 und 3. Fir
zahlreiche andere Substanzen gibt
es Daten fUr ihre Wirksamkeit aus
Experimenten an kultivierten Zellen und
Versuchstieren, wie zB. einem Praparat
fir Mukopolysaccharidose IlIC von
einer Arbeitsgruppe aus Kanada.

Mit  Unterstitzung der Forschungs-
gesellschaft far MPS und
ahnliche Erkrankungen und dem

Bundesministerium flr Wissenschaft
und Forschung wurden an der Grazer
Kinderklinik, in den letzten Jahren
gemeinsam mit dem Institut flr

Organische Chemie der Technischen
Universitat  Graz ~ Versuche  zur
Entwicklung von  Chaperones  flr

GM1-Gangliosidose und MPS VB
durchgefihrt. Insgesamt drei neue,
wirksame Substanzen konnten

beschrieben werden, mit denen flur
einzelne Mutationen des betroffenen
B-Galaktosidase-Gens in kultivierten
Zellen bis zu 10-fache Steigerungen der
Aktivitat und eine Normalisierung ihres
Transports in die Lysosomen mdglich
ist. Somit scheint es aussichtsreich,
diese Substanzen an Tiermodellen zu
erproben. Zuvor sind allerdings noch
offene Fragen zu ihrem Stoffwechsel in
der Zelle und ihren Auswirkungen auf
die Funktion lysosomaler Enzyme zu
klaren.

Kontakt:

Ao.Univ.Prof.Dr. Eduard Paschke
Medizinische Universitét Graz
Biochemische und Molekulargenetische
Diagnostik
eduard.paschke@medunigraz.at
++43-316-385-14035

A - 8036 Graz

-’

Tabelle 1: Zugelassene Therapien und Pharmakologische Chaperones fir Lysosomale Speichererkrankungen®)

Krankheit Enzym Zugelassenes Praparat Pharmakologische Chaperones
Name Status
Fabry a-Galactosidase A Fabrazyme |agalsidase beta) DGJ (AT1001; Amigal™) | Phase 3
Replagal (agalsidase alfa) Galaktose Praklinisch
Gaucher Saure B-Glucosidase Cerenzyme (imiglucerase) Isofagomine Phase 2
VPRIV (velaglucerase alfa) Ambroxol Pilotstudie
Zavesca (Miglustat; NB-DNJ) + 17 Substanzen Priklinisch
GM2 Gangliosidose | Saure B-Hexosaminidase Keines Pyrimethamine Phase 2
+ B Substanzen Praklinisch
Pompe Saure o-Glucosidase Myozyme (alglucosidase alfa) Desoxynojirimycin Phase 2
Lumizyme (DMJ; AT2220)
MB-DMNJ (Miglustat) Praklinisch
MNO-DNJ
MPS IIC Heparansulfat-AcetylCoA: Keines Glucosamin Praklinisch
GINAc-Transferase
GM1 Gangliosidose | Saure B-Galaktosidase Keines & Substanzen, Praklinisch
Morquio B davon 3 aus unserer
Gruppe
*) wereinfacht nach: Valenzane et ol (2011) Assay end Drug Development Technologies, 83, 213-235
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DIE KRANIOZERVIKALE STENOSE BEI MPS

Die kraniozervikale %Stenose
bei MPS ist eine Enge des
Rickenmarkskanals im'Bereich
des Uberganges vom Kopf zur
Halswirbelsaule, die zu eiher
Kompression, also Einengung
des Ruckenmarkskanales und
damit zu einer Schadigung des
Riuckenmarkes fliihren kann.

1

Al

Metabolica

,Normalbefund"

Das Ruckenmark ist ein Teil des
Nervensystems. Dieser etwa 45 cm
lange und 1 cm dicke Strang liegt
im  Wirbelkanal und wird (wie das
Gehim) von  Rlckenmarkshauten
umgeben. Vom RlUckenmark gehen
auf der Hohe jedes Wirbelkorpers
beidseits sogenannte Spinalnerven
ab, die jeweils ganz bestimmte Teile
des Korpers sensibel (Fuhlen) und
motorisch (Bewegen) versorgen.

Das Ruckenmark ist also der Teil des
Nervensystems, der die Verbindung
zwischen den Nerven in den Armen/
Beinen und dem Gehim herstellt.

Je nachdem auf welcher Hohe das
Rickenmark eingeengt wird, kdnnen
Signale wie beispielsweise ,Arm
bewegen® oder Laufen® nicht mehr
weitergeleitet werden.

Die schlimmste Folge einer
unterbrochenenLeitungimRickenmark
ist eine hohe Querschnitts-lAhmung.
Es tritt eine Schwache in Armen und/
oder der Beine auf, Stuhl und Urin
kdnnen nicht mehr gehalten werden,
die Atmung ist gestort. Diese Situation
kann lebensbedrohlich werden.

Wahrend es beispielsweise  bei
(Sport-  oder Auto) Unféallen mit
Schadigung der Wirbelsaule oder
bei Bandscheibenvorfallen zu
einer plétzlichen  Einengung  des
Rickenmarkes kommen kann
und dies somit zu sofortigen
Symptomen  fuhrt, ist bei MPS-

Kraniozervikaler Ubergang

Patienten eine langsam zunehmende
Ablagerungen von Speichermaterial
(Glykosaminoglykanen, GAG)
im umliegenden Bindegewebe/
Bandapparat und manchmal auch in
den Ruckenmarkshauten ursachlich.
Demnach entwickeln sich auch die
Symptome langsam. Insbesondere
bei MPS IV Patienten kommt haufig
noch eine angeborene Lockerung der
Verbindungen zwischen den ersten
beiden Halswirbelkdrpern hinzu.

Eine Ausnahme bilden die MPS Il
Patienten. Sie sind kaum von einer
kraniozervikalen  Stenose  betroffen;
sonst tritt dieses Krankheitsbild bei
MPS |l Patienten seltener auf als bei
MPS |, IV und VI Patienten.

Von den 120 MPS |, Il IV und VI Patienten,
diewirregelmaBigin derVillaMetabolica
untersuchen, sind mittlerweile etwa 50
am kraniozervikalen Ubergang operiert,
ein 1/3 davon sogar zweifach.

Um frihzeitig eine kraniozervikale
Stenose  zu  erkennen, ist die
Anamnese, also die personliche
Krankheitsgeschichte, am wichtigsten.
Weiterhin  stehen hauptsachlich 3
Untersuchungsmaoglichkeiten zur
Verfigung:

1. die korperliche Untersuchung
(neurologische Untersuchung)

2. die elektrophysiologische
Untersuchung (SEP)

3. die bildgebende  Unter-
suchung (MRT/Kernspin)

In der kdrperlichen Untersuchung
kébnnen  einige  Stérungen  der
Weiterleitung im Ruckenmark getestet
werden:

e Muskelreflexe erscheinen viel
schwacher oder starker als
normal

e o5 treten Reflexe  auf,
die  normalerweise  nicht
vorhanden sein sollten

e ¢in Kraftverlust in Armen und/
oder Beinen

e Geflihlsstérungen (Berlihrung,
Temperatur, Vibration)

In der elektrophysiologischen
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Untersuchung werden nur Stérungen
eines bestimmten Bahnsystems des
Rickenmarkes,derHinterstrangbahnen
erfasst:

e Die Nerven werden am Hand
oder FuBgelenk elekirisch
gereizt und die Fortleitung
der elektrischen Impulse am
Rickenmark oder Gehim
gemessen.

e Sowohl die benotigte Zeit
als auch das AusmaB des
ankommenden Stromes
werden gemessen und
ausgewertet.

In der bildgebenden Diagnostik hat das
MRT die groBte Bedeutung, da hiermit
Weichteilstrukturen (Ruckenmark
Bander, Sehnen) am  besten
darstellbar sind. Uber die Funktion des
Rickenmarkes kann allerdings keine
Aussage getroffen werden.

e Die durch Ablagerungen
verdickten Gewebe als auch
der FluB des Nervenwassers
um das Ruckenmark herum
kdnnen beurteilt werden

e Schaden im  Rickenmark
selbst werden sichtbar

Als  zusétzliche Diagnostik dienen
folgende Untersuchungen:

e Lungenfunktion (Erkennen von
Atemstdrungen)

e (Gehtest (insbesondere im
Krankheitsverlauf)

e Dreidimensionales CT des
kraniozervikalen Uberganges
(Computertomographie  zur
Darstellung der knochernen
Strukturen)

Die  einzige  Therapiemoglichkeit
ist die operative Entlastung des
Rickenmarkes, die ,Dekompressions-
Operation®.  Hierbei werden Teile
der hinteren Wirbelbdgen und das
verdickte Gewebe entfernt und somit
wieder Platz fur das Ruckenmark
geschaffen. Das kann in der Regel
Uber einen Schnitt im Nacken operiert
werden.

Der Krankenhausaufenthalt dauert
etwa 10-14 Tage, die ersten Tage
verbringen die meisten Patienten zur
Uberwachung auf der Intensivstation.

-
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SEP

Klinik

Selten ist eine Stabilisierung der
Wirbelkdrper mit Schrauben notwendig.

Die Entscheidung zu einer Operation
beruht immer auf der Kombination der
Befunde aus der SEP-, MRT- und der
neurologischen Untersuchung.

Damit eine kraniozervikale Stenose
frihzeitig erkannt und behandelt
werden  kann, bevor Dbleibende
Schaden auftreten, sind regelmaBige
halbjahrliche Kontrollen notwendig.

Indlkatlc_m zur OP
einer CCU Stenose

¢ klinische Zeichen

MRT

 pathologisches SEP

« Einengung des
Ruckenmarkes im MRT

Kontakt:

Dr. med. Christina Lampe

Facharztin fiir Chirurgie

Zertifizierte Priifarztin fiir klinische Studien
Schwerpunkte

Mukopolysaccharidosen |, i, IV, VI

Tel: +49 (6131) 175754

E-mail: christinalampe@unimedizin-mainz.de
Villa Metabolica, Mainz, Deutschland



Von wem sprechen wir ?

Am Beispiel der Mukopolysaccharidosen: Dank der immer
besseren symptomatischen Therapien, aber vor allem durch die
Fortschritte der Kausaltherapie, wie der Enzymersatztherapie und
Stammezelltransplantation, werden immer mehr Patienten Uber
18 Jahre alt. Eine genaue Zahl kenne ich nicht, doch wlrde ich
schétzen, dass dies auf etwa 60 - 70 Prozent aller MPS-Patienten
zutrifit. Gehen wir von 100 Patienten in Osterreich aus, sind es 60
- 70 Patienten, auf die das Problem zutrifft oder zugetroffen hat. Bei
1000 Patienten waren dies 600 - 700.

Ahnlich schatze ich die Situation bei allen lysosomalen

-34 -

NICHT MEHR KIND -

Ein Vortrag von Susanne Kircher anlasslich unserer MPS-Sommertagung im Attergau.

Einfihrung

Zwei Erlebnisse haben mich bewogen, dieses
Jahr Uber dieses Thema zu sprechen. Zum ersten
bat mich Frau Weigl um einen Vortrag im Sinne
des Buches ,Weggelegt - Kinder ohne Medizin®.
Es solle wieder ein kritischer Vortrag werden, der
Probleme aufzeigt Gerade in dieser Richtung
ist jedoch nun eine Menge Bewegung in das
Gesundheitssystem gekommen und ich mdchte
nur auf die Aktivitdten von Dozent Voigtlander
verweisen, welcher auBerst beharrlich an der
Verbesserung der Gesundheitsversorgung von
Kindern speziell fur seltene Erkrankungen arbeitet.

Das zweite Erlebnis hatte ich im Frahjahr, als
Familie Koyuncu nach der geglickten Operation
der PEG-Sonde erzahlte, dass sie nun im Sommer
mit Yasin einen Urlaub in der Turkei machen wolle,
Yasin werde da 18 Jahre alt und man mochte
diesen besonderen Geburtstag in der Heimat
feiemn. Dabei ist mir ,eingeschossen, dass Yasin
bei seiner Ruckkehr ein Erwachsener ist, dass
nicht mehr seine Eltern fir ihn Entscheidungen
treffen dUrfen, nicht mehr fir ihn die Zustimmung
zu medizinischen Eingriffen geben dirfen, nicht
mehr seine Befunde erfahren durfen, es sei denn,
dass sie die Sachwalterschaft fir ihn beantragen.
Ich habe dann Familie Koyuncu an die Kinderklinik
verwiesen und festgestellt, dass auch dort dieses
besondere Datum nicht allen betreuenden Arzten
routinemaBig in allen Konsequenzen bewusst
war. Daher habe ich mir Uberlegt, heute etwas zu
diesem Thema zu sagen, etwas Uber Jugendliche,
die chronisch krank sind und auf der Schwelle zum
Erwachsenen stehen. Teenager, die ihr ganzes
bisheriges Leben unter der Obhut der Eltern und
der Betreuung der Kinderarzte waren und die nun
Erwachsene sind.

Erkrankungen ein, und wenn ich mir vorstelle,
wieviele es davon weltweit gibt, dann ist das
Problem, das ich ansprechen mdchte, ein
groBes. Nimmt man alle genetisch bedingten
Erkrankungen her - und ich mdchte nur ein paar
nennen - wie die cystische Fibrose, das Down-
Syndrom, die Muskeldystrophien Duchenne und
Becker, ADHS oder Epilepsie, sie alle werden im
Kindesalter manifest und sie alle ermdglichen es
dem Patienten, mit ihrer Erkrankung erwachsen zu
werden.




Jugendliche mit Behinderung
in Osterreich

Im 3. Bericht zur Lage der Jugend
in  Osterreich  Uber das Thema
LJugendliche  mit  Behinderungen
in Osterreich® wird primar Uber die
Bildungs- und Ausbildungssituation
von Jugendlichen mit Behinderung
berichtet (Walter Blumberger, 1999,
BM fir Soziale Sicherheit und
Generationen). Die Zahlen, die darin flr
1995 genannt werden, sind:
Jugendliche von 15 - 19 Jahren:
43400 Personen (10,6 % aller Auskunft-
gebenden)

Junge Erwachsene von 20 - 24
Jahren: 70,000 Personen (144 % aller
Auskunftgebenden). Dabei handelt es
sich um etwas mehr mannliche als
weibliche Betroffene.

Weiters heisst es in dem Bericht:
~fast 8 % der 20 - 24 jahrigen
Jugendlichen (in Osterreich) waren
1986 in irgendeiner Form korperlich
beeintrachtigt, 1995 schon jeder
siebente. Auch in diesem Alter ist die
Hauptursache die extreme Steigerung
von chronischen Krankheiten, die 1995
im Vergleich zu 1986 mehr als doppelt
so haufig auftraten”.

Im Schnitt waren zwischen 1993
und 1997 etwa 10.000 Schuler und
Schiilerinnen in der 5. - 8. Schulstufe
einer Sonderschule, wobei diese
far kdrperlich beeintrachtigte
Kinder, Kinder mit Sprach-, Hor und
Seheinschrankungen, aber  auch
Schwerstbehinderte angebotenwerden.
Im  Schuljahr  1996/97 besuchten
18827 Jugendliche eine Sonderschule
17 % davon eine Sonderschule fir
Schwerstbehinderte, dies entspricht in
absoluten Zahlen 3200 Betroffenen.
All diese Jugendlichen brauchen mit
Sicherheit eine éarztliche Betreuung,
die letztgenannte Gruppe aufgrund der
Mehrfachbehinderungen sogar eine
Reihe von Spezialisten.

Eine weitere Angabe im Bericht
untermauert die Zahl von Betroffenen:
wenn man alleine die kleine Gruppe
jener Jugendlichen nimmt, die bei den
Arbeitsamtern gemeldet und aufgrund
ihrer Behinderung (angefihrt wurden

korperliche, geistige und psychische
Behinderung, sowie Blindheit und
Taubheit) schwer vermittelbar waren, so
waren es in den Jahren 1998 - 2001
immerhin 3185 Jugendliche zwischen
19 - 24 Jahren und 344 Jugendliche
zwischen 15 - 18 Jahren.

Furalle diese Jugendlichen und jungen
Erwachsenen und noch vielen weiteren,
nicht erfassten Personengruppen, ist
eine  kontinuierliche  medizinische
Betreuung notig; und fur sie alle gilt,
dass sie im Wesentlichen bis zum
vollendeten 18, Lebensjahr beim
Kinderarzt, an einer Kinderabteilung
oder an einer Kinderambulanz eines
Krankenhauses betreut  werden,
dann jedoch nicht mehr. Wir missen
daher, angesichts dieser Zahlen, von
tausenden Betroffenen in Osterreich
sprechen.

Was sind die besonderen
Veranderungen ?

Im  American Joumal of Lifestyle
Medicine  heiBt es in einem
kirzlich erschienenen Artikel  Uber
,ransitioning from Pediatric to Adult
Healthcare®, was soviel heiBt wie ,Vom
Ubergang von der padiatrischen zur
Erwachsenenmedizin, dass in den
Vereinigten Staaten jahrlich nahezu
eine halbe Million Kinder mit speziellen
gesundheitlichen BedUrfnissen
erwachsen werden (Harris MA et al:
Am. J. Lifestyle Med. 2011; 5(1): 85-91).

lch  mochte mich im  Folgenden
nicht mit den entscheidenden Ent-
wicklungsphasen beschéftigen, die
ein junger Mensch am Weg zum
Erwachsenen  durchlauft,  sondem
damit, wie die Betroffenen die
medizinische Betreuung in dieser
Zeit erleben. Es zeigt sich, dass eine
Reihe der Betroffenen nicht nur die
medizinische Betreuungin derPadiatrie,
die als familienbezogen, kindorientiert
und koordiniert angegeben  wird,
verliert, sondem Uberhaupt jegliche
weitere  medizinische  Betreuung.
Der Autor meint, dass Betroffene
Uberhaupt ,zwischen den Stihlen®
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Welche
bemerkt ?

- die Zeit

SUSANNE KIRCHER

sitzen. Es sei dies am Beispiel des
Diabetes mellitus  aufgezeigt (ich
nehme an, dass es sich
des Alters um den insulinpflichtigen
Typ | einer Zuckerkrankheit handelt):
in einer zitierten Studie vergingen bei
31 % der Betroffenen mehr als sechs
Monate zwischen dem letzten Besuch
beim Kinderarzt und dem 1. Besuch
beim Erwachsenenmediziner, 11 %

aufgrund

Betroffenen gingen Uberhaupt
jegliche weitere medizinische

Betreuung verloren.

Probleme  wurden

Was waren die Hauptgrinde fur
Probleme, die von den erwachsen
gewordenen Jugendlichen angegeben
werden ?

- weniger FUhrung, wenn es um

medizinische Entscheidungen
ging

- weniger Verflgbarkeit der

Erwachsenenmediziner im
Vergleich zu Kinderarzten
zwischen  den
Kontrollen war langer

- wenigerKoordinationzwischen

den einzelnen Berufsgruppen,
wie  zB.  Diatassistenten,
Endokrinologen und Haus-
arzten

Auch wenn es in der Studie um junge
Erwachsene mit Diabetes mellitus
ging, ist doch anzunehmen, dass es fur
andere Erkrankungen ahnlich ist.

Losungsansatze

Eines der Schlisselelemente st
wohl, dass dieser Ubergangsprozess
von Jugendlichen bezogen auf die
medizinische Betreuung mindestens
genauso wichtig genommen und
begleitet wird, wie dies bei der Wahl
des Schulabschlusses, der weiteren
Ausbildung oder der Berufswahl
notwendig ist. Jugendliche mussen
dafir speziell vorbereitet werden,
auch im medizinischen

Bereich.




NICHT MEHR KIND - WER IST FUR MICH DA?

Jugendliche  sollen  lemen, die
Medikamente selbst zu besorgen,
selbst in die Medikamentenschachteln
einzuflllen, eigenstandig Arzttermine
auszumachen und zu organisieren.
Dies unter der Beobachtung der Eltern,
die noffalls unterstiitzend eingreifen
sollen. Auch wenn es schwer fallt,
sollen die Jugendlichen schlieBlich
lernen, den Arzt so lange zu fragen, bis
er ihnen alles Notwendige verstandlich
sagen kann (Harris MA et al: Am. J.
Lifestyle Med. 2011; 5(1): 85-91).

Auch wenn die Betroffenen immer
schon die Erkrankung hatten, bedeutet
dies nicht, dass sie bisher alle Aspekte
verstanden haben. SchlieBlich waren
es in allen Jahren priméar die Eltern,
die sich mit den Arzten besprochen
haben und die Betroffenen haben
sich als Kinder nicht aktiv eingebracht.
Sie konnten meist auch inhaltlich
noch nicht folgen. Sie mussen die
Erkrankung gegebenenfalls flr sich
erst neu entdecken.

Man soll beriicksichtigen, dass diese
jungen Erwachsenen weder Uber das
notwendige Vokabular noch Uber das
groBe Wissen verflgen, das deren
Eltern im Laufe der Jahre enrworben
haben. Auch wenn ein Teenager Uber
Jahre hindurch das medizinische
System frequentiert hat, hat er dies
in einer zumeist passiven Rolle
gemacht und muss nun, wie andere
junge Erwachsene auch, erst lemen
das System selbst zu nutzen, sich
selbst zu managen, der Anwalt fir die
personlichen Bedurfnisse zu sein.

Wie weit diese Aufgabe von den
Eltern auf die jungen Erwachsenen
Ubertragen werden kann und wie
gut die Kommunikation zwischen
dem jungen Erwachsenen und den
beratenden Eltern ist, hangt von den
Fahigkeiten und der Persdnlichkeit des
Betreffenden ab und wie weit er dieses
zulasst.

Neben der Vorbereitung des Patienten
selbst auf die neue Situation in der
Erwachsenenmedizin, istes notwendig,
auch  die  Erwachsenenmediziner
vorzubereiten auf medizinische
Probleme mit Erkrankungen von
Kindern und Jugendlichen, die friiher
gar nicht erwachsen wurden und die
in der Erwachsenenmedizin zum Teil

gar nicht bekannt sind. Das betrifft
gerade schwere Erkrankungen, die
oft multidisziplinar behandelt werden
mussen und die auch eine andere Art
der Organisation in der medizinischen
Betreuung brauchen. So stellt zB. die
Texas Tribune im September 2009
die Baylor Transition Medicine Clinic

notwendigen Schritte lernen, all ihre
eigenen gesundheitlichen Teilbereiche
fur die Zukunft zu managen, was eine
groBe Herausforderung ist

Zitiert wird eine Arztin flir Kinder- und
Jugendheilkunde von der Johns
Hopkins-Universitat, die Tools entwickelt

in_Houston / Texas vor, die sich
speziell um schwerkranke Jugendliche
kimmert, die erwachsen geworden
sind.

In der New York Times vom 13. Juni
2011 wird zitiert, dass eine Gruppe von
Arzten den Ubergang (= transition) von
der Padiatrie zur Erwachsenenmedizin
als eine Phase mit Unsicherheiten
und Risiken einschatzt, die nicht
wirklich geplant ablauft. Das ist nicht
nur fur Eltern stark belastend, sondem
die Arzte beflrchten, dass etwa
zwei Drittel der Betroffenen dabei
durch den Betreuungsrost fallen. Die
meisten Betrofffenen kennen keinen
fur ihre Erkrankung ausgebildeten
Erwachsenenmediziner  und die
Betreuung wird nicht als so umfassend
empfunden, wie sie es in der Padiatrie
war.

Der Autor Perri Klass beschreibt,
dass sich in den letzten Jahren zwei
Trends abgezeichnet haben: In der
Padiatrie werden heute Kinder mit
Erkrankungen betreut, die friher eher
nur im Erwachsenenalter beobachtet
wurden, wie Hyperlipidamie (hohe
Blutfettwerte), Diabetes Mellitus oder
hoher Blutdruck. Hingegen werden
Erwachsenenmediziner immer mehr
mit Erkrankungen konfrontiert, die
frdher kaum im Erwachsenenalter
gesehen wurden, wie cystische Fibrose,
komplexe Herzfehlbildungen, typische
Krebserkrankungen im  Kindesalter
oder angeborene Infektionen, wie HIV.

Erwachsenenmediziner mussen
umgekehrt nun lemen mit Patienten
umzugehen, die es friher nur in
der P&adiatrie gegeben hat So wird
eine Arztin aus Indiana zitiert, wo ein
eigenes Zentrum fir Jugendliche
und Erwachsene fir Erkrankungen im
Kindesalter aufgebaut wurde: “Es reiche
nun nicht mehr nur, sich erfolgreich zu
fhlen, dass ein Betroffener 18 Jahre
alt geworden ist, es ist notwendig,
dass diese 18-Jahrigen nun auch die
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hat, die es jungen Erwachsenen
ermoglichen sollen, einen Reifeprozess
Zu beginnen, um sich besser in der
Erwachsenenmedizin -~ zurecht  zu
finden, wobei sie nicht meint, damit erst
mit 18 Jahren zu beginnen:

- Betroffene sollten ihre eigene
Krankengeschichte kennen

- wissen, wie man Befunde
bekommt, diese verwahren
und weitergeben konnen

- wissen, wie man Rezepte
bekommt und wissen, was
man selbst dabei ausflllen

soll

- wissen, wie man mit der
Krankenversicherung in
Kontakt tritt

,Got transition”

Eine wesentliche Unterstltzung, die
ein  Kinderarzt einem Betroffenen
und seiner Familie anbieten kann,
ist jene bei der Entlassung aus der
padiatrischen Betreuung und dem
Ubergang zur weiteren Behandlung
durch Erwachsenenmediziner.

Dass dies fur alle Beteiligte nicht ganz
so einfach ist, macht die Website
,Got transition® des National Health
Care Transition Centers deutlich:
Sie richtet sich an Professionelle
des  Gesundheitsystems,  Familien,
Jugendliche, Anbieter und staatliche
Stellen mit dem Focus auf die
Jugendlichen mit besonderen
Bedurfnissen, die sich auf dem Weg
von der Betreuung durch Padiater hin
zu Erwachsenenmedizinem befinden
(http://www.gottransition.org)

Es ist bemerkenswert, dass die Monats-
schrift Kinderheilkunde in ihrem 6. Heft
2010 im Editorial anfUhrt: ,Transition
beschreibt den absichtsvollen,
geplanten Ubergang von Adoleszenten
oder jungen  Erwachsenen  mit
chronischen, oft seltenen Erkrankungen
von der kindzentrierten zZur




erwachsenenzentrieten Gesundheits-
betreuung...

Viele Kinder mit schweren medi-
zinischen Problemen, fur die noch vor
einer Generation keine Behandlungs-
optionen bestanden, werden heute
nicht nur das Erwachsenenalter
erreichen, sondern auch die Perspektive
fir ein selbstbestimmtes, erfllltes
Leben besitzen. Flr uns Padiater gilt
es, die Erfolge unseres Faches und
der damit verbundenen Forschung
flr unsere Patienten strukturiert in die
Disziplinen der Erwachsenenmedizin
zu transferieren. Dies umfasst u.a.
ein  starkeres  Engagement im
interdisziplinaren Gedankenaustausch,
der auch Raum in der Monatsschrift
Kinderheilkunde finden soll.*

Wenig spéater findet sich im 1. Heft 2011
in der Zeitschrift Der Nephrologe das
Leitthema ,Transition® In diesem Heft
widmensicheine ReihevonArtikelndem
moglichst erfolgreichen Ubergang von
der kind- zur erwachsenenzentrierten
Gesundheitsbetreuung, allerdings
vorwiegend auf dem Gebiet von
Nierenkrankheiten. Die Autoren
Haubitz und Pape beschreiben darin
ausfuhrlich mégliche Ansatze fur eine
gute Transition (Haubitz M und Pape
L: Der Nephrologe 2011; 1. 44-50),
wovon im Folgenden einige Punkte
aufgelistet werden sollen:

- moglichst frilhe Planung
des Prozesses (kein
punktuelles Geschehen)

- schon mit etwa 14 - 16

Jahren vom  Padiater
anzusprechen (abhg. vom
Alter, Reife...)

- Transitionsplan erstellen,

aktualisieren, korrigieren

NIEDEROSTERREICH

- den Transferzeitpunkt in-
dividuell festlegen (meist
nach dem 18. Lebensjahr),

- in dieser Zeit Kontaktauf-
nahme mit dem jeweiligen
Erwachsenenmediziner,
Besuch der spéteren
Ambulanz und Erwach-
senenstation

- Kontaktaufnahme mit dem
Team (Ansprechspartner
wechseln haufig)

- Transitionslotse fiir organi-

satorische Fragen und
offene Probleme (kein
Mediziner)

- Spezielles Informations-
material fiir Betroffene und
Eltern

- Transitionsschulung als
Zusatzqualifikation

- Thematisieren der
Transition bei Kongressen
und Seminaren

- Integrieren des Themas
Transition in Aus-, Weiter-
und Fortbildung

- Thematisieren der
Transition in der Primér-
versorgung,

- Evaluation der Programme
und Schulungen zum
Thema Transition

An der Medizinischen Hochschule

Hannover wurde 2010 mit Unter-
stitzung der Techniker-Krankenkasse
das zweijahrige Programm ,Endlich
Erwachsen® ins Leben  gerufen,
allerdings eingeschrankt auf
nierentransplantierte  Kinder  und
Jugendliche.

Weitere Projekte werden sicherlich
folgen und auch flr Osterreich sind

% WIR HABEN NOCH VIEL VOR.

Aktivitaten durchaus denkbar und ich
hoffe, dass solche stattfinden (werden).
Die jungsten Entwicklungen haben
mich selbst Uberrascht, da ich bei der
Wahl des Themas nicht so sehr an die
Aktualitat des Problems gedacht hatte.
Ich dachte mehr an die Erffahrungen
der letzten Jahre von Patienten, die
an einer Mukopolysaccharidose
erkrankt waren, und deren Probleme
beim Eintritt ins Erwachsenenalter.
Das Thema ist jedenfalls hochaktuell
und von groBer Wichtigkeit, sodass ich
hoffe, heute einen AnstoB gegeben zu
haben, sich weiterhin damit intensiv zu
beschéaftigen.

Ich wirde mich sehr freuen, wenn sich
Familien und erwachsene Patienten
diesbezuglich bei mir melden und mir
ihre Erfahrungen mitteilen wiirden.

Kontakt:

Ao.Univ.Prof.Dr.Dr.Susanne Kircher
Institut fiir Medizinische Chemie und
Institut fiir Medizinische Genetik

Zentrum fiir Pathobiochemie und Genetik
Medizinische Universitat Wien
WabhringerstraBe 10

1090 Wien
Email:susanne.kircher@meduniwien.ac.at
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Mein Name ist Dominik Ruttkay bin 25
Jahre alt und ich bin der groBe Bruder
von Pascal Ruttkay, einem an MPS IlIA-
erkrankten jungen Mann im Alter von 19
Jahren.

Dieses Jahr war ich zum allerersten Mal
Gast bei der MPS Therapiewoche in
Osterreich und mir hat dieses Ereignis
so sehr gefallen, dass ich es sofort
wiederholen wirde.

Hier nun ein kleiner Bericht von mir.

Aber erst einmal: Wie ich dazu gekommen bin.

Im Frihjahr dieses Jahres kam ein Teil der
Familie Weigl (na ja, eigentlich fehlte ja nur Anna)
zu meinen Eltern nach Offenburg (Deutschland).
Maria hatte nach ihrer Operation wieder einen
ihrer Kontrolltermine in Langensteinbach und so
bot sich das verlangerte Wochenende an, um
dem Europapark einen Besuch abzustatten. Meine
Eltern hatten die Familie Weigl zu sich nach Hause
zum Ubernachten eingeladen.

Bei diesem Besuch freute ich mich besonders auf
Maria. Ich hatte sie seit einer gemeinsamen Kur auf
Usedom vor elf Jahren nicht mehr gesehen.

Schon damals, als wir noch Kinder waren, hatten
wir uns sehr gut verstanden, man kann sagen: ,Wir
waren ein Herz und eine Seele.’

Wahrend des kurzen Aufenthaltes bei uns, hat
MichaelaWeigl Uberdie kommende Therapiewoche
2011 erzahlt und mir dann vorgeschlagen, dass ich
doch mitkommen sollte, um als ,Kinderbetreuer
einen Einblick in die Therapiewoche zu erhalten.
Irgendwie hat sie gemerkt, dass ich mit Kindem sehr
gut umgehen kann und ich mit den ,besonderen
Kindern* auch keine BerlUhrungsangste habe.

Bruder gewohnt.

Das Wochenende war vorbei, die Weigls reisten
wieder ab und die offizielle Einladung zur
Therapiewoche kam schon bald per Post ins Haus
geflattert.

Ich habe eigentlich nicht lange Uberlegen missen
und habe meiner Mutter zugesagt, dass ich zur
Therapiewoche im August 2011 mitfahren wirde.
Viel Vorbereitung fur die Kinderbetreuung hatte
ich nicht. Warum auch??? Ich wollte einfach mal
alles auf mich zukommen lassen und nichts
planen, so dass ich ohne viele Vorbehalte oder
Vorbereitungsstress einen Eindruck bekommen
konnte,

Der Tag war gekommen, die Reise ging los. Nach
neunstindiger Autofahrt mit kurzem Zwischenstopp
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in Minchen - bei Resi und Gunter Seibt
durfte Pascal sich erst mal ausruhen - und
langen Staus bei unserer Weiterfahrt sind
wir dann kurz vor 1800 Uhr bei schonstem
Wetter in Hipping angekommen. Wir
hatten unser Auto noch nicht mal richtig
verlassen, da wurden wir schon auf dem
Parkplatz von allen Seiten herzlich begruft!
Irgendwie bin ich mir persénlich etwas
verloren vorgekommen, weil ich nicht viele
kannte, die da auf uns zustromten und uns
begriBten. Dennoch wurde ich ziemlich
schnell mit den Anwesenden bekannt
gemacht.

Gleich nach der Ankunft wurden wir in
den Seminarraum des Hotels gebeten.
Michaela hielt eine kurze Ansprache
und erdfinete die Therapiewoche. Die
Therapieplane fur die Patienten wurden
verteilt und in dieser Einflhrungsrunde
wurden dann auch alle Therapeuten und
Kinderbetreuer vorgestellt.

Irgendwie wurde ich da am Anfang
nicht aufgerufen und musste auch nicht
vortreten. Ich war ja auch kein Vollzeit
Kinderbetreuer sondern nur ein Betreuer
auf Schnupperkurs.

,Gllck gehabt’, dachte ich, ,ich werde
nicht gleich zur Schau gestellt!® Doch
Michaela machte mir doch einen Strich
durch die Rechnung. Ganz zum Schluss
prasentierte sie auch mich! ,Auch gut, nun
kennen mich alle...!, dachte ich.

Nach der Eréffnung der Therapiewoche
stlrzten sich meine Eltern ins Getimmel|,
denn es gab so viele Leute und viel
Gesprachsstoff, schlieBlich hatte man sich
ein ganzes Jahr nicht mehr gesehen und
da gab es doch so viel zu erzahlen was
in dieser Zeit bei den einzelnen Familien
passiert war.

Ich stand da meistens daneben, wurde
immer wieder vorgestellt und naturlich von
allen Seiten gefragt, warum ich denn erst
jetzt zum ersten Mal zur Therapiewoche
mitgekommen sei. Tja, eigentlich frage ich
mich das im Nachhinein auch.

Auch wenn mich zu Beginn ein bisschen
unsicher fluhlte, sah ich sofort, dass sich
die Familien mit inren besonderen Kindern
sehr gut verstehen und sich in der Gruppe
auf Anhieb wohlfihlten. Der Umgang
miteinander war sehr herzlich und vertraut,
zu vergleichen mit einer groBen Familie.

Und so ganz alleine war ich ja dann doch
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nicht.: Anna, die groBe Schwester von
Maria, hat mich gleich unter ihre Fittiche
genommen!

Auch Anna hatte ich damals zur Kur auf
Usedom kennengelemt und schon elf
Jahre nicht mehr gesehen. Es ist schon
spannend, wenn man sich so lange
nicht gesehen hat. Und so war ich sehr
neugierig auf Anna. Wie hatte sie sich
wohl verandert????

Wir hatten uns damals quasi als Kinder
voneinander verabschiedet und sehen
uns nun als Erwachsene wieder.

Anna, du hast mich nicht enttauscht!!l!

Anna hat mir dann alles gezeigt, mich mit
den anderen Kinderbetreuern bekannt
gemacht und schon war ich mittendrin
statt nur dabei....

Das Tagesprogramm war ganz Klar:
Morgens (frih aufstehen) nach dem
Frihstlck alle Kinder betreuen, die nicht
bei irgendwelchen Anwendungen oder
Therapien waren.

Nach dem Mittagessen am Pool
entspannen oder bei diversen
Ausflugsaktivitaten  mitmachen.  Und

das Angebot flr das Ausflugsprogramm
war sehr gutl Da hatte sich die Michi
die allergroBte Mihe gegeben, um den
Geschmack von allen irgendwie zu treffen.
Meinen Geschmack hat sie jedenfalls
getroffen.

Ilch war zwar nicht bei allen Ausflligen
dabei, aber da wo ich mit von der Partie
war, hat es mir riesen Spal gemacht.
Zum Beispiel der Besuch in der Kaserei,
WO Wwir unseren eigenen Kase hergestellt
haben. Das war sehr interessant, da
haben wir wirklich alle was gelernt. Den
selbst gemachten Kase durften wir mit
nach Hause nehmen und geschmeckt
hat er uns auch! Beim lustigen Ausflug
in einen kleinen Vergnigungspark und
dem Ganztagsausflug mit Sommerrodeln
und Fahrt auf den Schafberg war ich auch
dabeil!

Abends hatten wir Gelegenheit uns beim
gemutlichen  Beisammensein,  beim
Karaoke-Singen, in der Bar oder beim
Kegeln noch besser kennenzulemen.
Meist war da die ,Jugend® unter sich. Wir
verstanden uns alle sehr gut und hatten so
manchen Unsinn im Kopf - was manchmal
auch mit einem nachtlichen Ausflug an
den Pool endete. Aber alles in allem waren
wir doch recht vernlinftig und brav.

Indieserkurzen Zeit habe ich sehrviele nette, positiv
verrickte und liebevolle Menschen kennengelernt.
Egal ob Therapeuten, Kinderbetreuer, Geschwister,
Eltern oder eben diese ,besonderen* Kinder.. alle
sind sehr freundlich und offen fur alles. Und da ist
es auch egal ob man schon ewig dabei oder neu
dazugekommen ist, man wird sofort aufgenommen
und integriert. Das anfangliche Gefihl ,verloren® zu
sein hatte ich so was von schnell abgelegt!

Leider mussten uns ein paar dieser alt- und
neugewonnen Freunde auch schon wahrend
der Zeit der Therapiewoche verlassen und nach
Hause fahren. Oder sie flogen gleich ganz weit
weg nach Amerika - ,Hey, Anna so schlimm war
ich nun auch wieder nicht, dass du gleich Uber
den groBen Teich reisen musstest, um mir zu
entkommen.*

Ich hatte auch den Eindruck, dass diese Woche
nicht nur den Eltern, die das ganze Jahr Uber
ihre ,besonderen* Kinder betreuen, sondem auch
den Kindern selbst und insbesondere auch den
Geschwisterkindern sehr viel Freude und Erholung
gebracht hat. Wir sind halt doch eine groBe MPS-
Familie, in der jeder flr jeden da ist - in guten wie
auch in weniger guten Tagen.

Die Kinderbetreuung selbst war fir mich eine
schone Sache - aber sie war auch schwierig fir
mich. Dadurch, dass die Kinder immer wieder
wechselten, musste ich mich auch immer wieder
neu mit den Kindern befassen und mich neu
auf sie einstellen. Irgendwie ist es schwer zu
erklaren. Die kranken Kinder fordem viel mehr
Aufmerksamkeit und man bendtigt das gewisse
Fingerspitzengefuhl fur sie. Aber wenn man einmal
ihr Herz erobert hat, dann lassen sie einen nicht
mehr los und man muss sie einfach lieben.

Ich denke oft an diese schéne/ Woche zurlick!

Besonders beeindruckt| haben mich auch die
jungen erwachsenen MPS- Patienten. Es ist schon
erstaunlich, wie sie trotz ihrer schweren Krankheit
und den Beeintrachtigungen mit denen sie leben
mussen, ihr Leben-so toll meistern und voll im-Griff
haben. Und es geféllt mir, dass sie auch absolut
SpaB am Leben haben und mindestens genau so
viel Unsinn im Kopf haben wie ich. Danke, dass
ich mit euch zusammen sein dutfte und wir so viel
Spal zusammen hatten.

Zum Schluss mochte ich mich bei allen fiir eine
unvergessliche Woche bedanken und ganz viele
liebe GriiBe sagen an alle die dabei waren und
wieder dabei sein werden. Wir werden uns beim
nachsten Treffen 2012 auf jeden Fall wieder sehen!

Euer Dominik M e




KINDERBETREUUNG GESCHWISTER-

MATURAPROJEKTGRUPPE HAK 1 WELS KINDER
MICHAEL WEIGL, 7 JAHRE

Simone Lang, Sabrina Krautgartner, Carina Mulleder,
Iris Razenberger, Jasmin Razenberger

Maturaprojekt!  Wir missen einen NPO-Verein finden, der
sympathisch ist, der mit uns arbeiten will, der uns unterstitzt, der
unser Interesse weckt und mit dem eine gute Zusammenarbeit
gelingt..

Unser erster Gedanke war: Einen Verein zu finden, der all diesen
Kriterien entspricht, wird eine unvorstellbare Herausforderung.
Nach einer langen Zeit, die uns viel Kopfzerbrechen bereitete,
kamen wir zu dem Entschluss uns beim Verein MPS vorzustellen.
Ohne lange zu zogern, sagte Michaela Weigl uns mit Freude
zu, da dadurch ja auch der Bekanntheitsgrad des Vereins
steigen wulrde. Nach einigen Treffen stellte sich heraus, dass der
Schwerpunkt unseres Projektes die Therapiewoche sein wirde.
Wir sammelten Sponsorengeld um flr die bevorstehende
Schiffsfahrt bei der Therapiewoche auch einen finanziellen Die Therapiewoche ist lustig, man hat viel
Beitrag zu leisten. Das gestaltete sich sehr schwierig, da sich SpaB! Die MPS-Kinder haben ,Therapie e
heutzutage kaum eine Firma dazu bereit erklar, sich bei einem S gesunden Kinder spielen. Die MPS-Kinder

sozialen Projekt zu engagieren. mussen sich anstrengen fur die Therapie!
Sogar die Gesunden haben Termine, zum
Beispiel Tenniskurs.

Wir machen viele Ausfllige, an denen wir viel
Spal haben! Wir gehen rodeln oder gehen in
die Kaserei, dort machen wir Kase. Auf dem
Schafberg war es auch sehr schon!
Vormittag basteln wir mit Playmais oder wir
zeichnen. Oder wir bauen mit Riesenduplo
Am ersten Tag hatten wir die Chance uns im Hotel einzuleben, [RCIECIRINGINVICRSE ICReleciglirSleEIC T
das Team langsam kennenzulemen und den Tag gemutich [ERAUSAEISERECCgIRsCIQVICIESIeL Y

ausklingen zu lassen. Und darum fahren wir jedes Jahr zu der
Dasausgiebige FrilhstlickgabunsEnergiefiirdieKinderbetreuung. [RIASEIRIEele T

Nach und nach lernten wir die einzelnen Kinder, inre Eigenheiten

und ihre Geschichten kennen. Anfanglich zégerten wir ein wenig, [ | r— l'
auf die Kinder zuzugehen, doch nach einiger Zeit fiel es uns =

immer leichter. g
Als wiraufdem Flip-Chart beim Abendprogramm ,Einzelbetreuung

am Zimmer* lasen, fihlten wir uns der Situation nicht gewachsen

und fragten Christine erschreckt, ob wir die Betreuung am Abend :
auch zu zweit machen kdnnten. Und wie jedes andere Problem,

wurde auch dieses geldst - es war namlich gar kein Problem!

Die Schiffsfahrt am Samstagnachmittag war ein voller Erfolg und
zauberte jedem ein Lacheln ins Gesichtl

Und schon war es soweit, der 11. August 2011 stand vor der
Tar. Mit gemischten Geflhlen kamen wir in Hipping beim
Familienhotel Lohninger-Schober an. Die Stimmung unter uns
war sehr angespannt, wahrend wir nervos in der Eingangshalle
warteten, bis uns jemand bemerkte. Durch die herzliche
BegriBung wurde uns aber unsere Angst gleich genommen -
wir fihlten uns sofort wohl.

Nach getaner Arbeit kam das Vergnigen: Wir genossen die
freien Abende gemeinsam mit den anderen Kinderbetreuern,
Therapeuten und Familienangehorigen, mit denen wir uns
hervorragend verstanden.

Um einige Erfahrungen reicher, einem lachenden und einem
weinenden Auge traten wir die Heimreise an. pe

ot
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EIN DANK AN DIE KINDERBETREUER

MICHAELA WEIGL

Eine gute Kinderbetreuung ist das A und das O flr eine gelungene
Veranstaltung. Fihlen sich die Kinder wohl und werden sie liebevoll
beschaftigt und versorgt, so 1auft alles andere wie von selbst.
Die Eltern haben die nétige Ruhe, um mal fir ein paar Stunden am
Tag abschalten und loslassen zu kénnen. Sie sind flr kurze Zeit
unbelastet und frei, um mal auch fur sich selbst was zu tun, was
tatsachlich sehr gut genutzt wird. Egal was, manche gehen zum
Nordic Walking, andere genieBen eine Massage oder ein bisschen
Sonne am Pool. Wieder andere nutzen die Zeit flir Gesprache, wo
doch der Erfahrungsaustausch innerhalb der Gruppe so enorm
wichtig ist. Egal wie, wesentlich ist, dass fur all diese Aktivitaten am
Vormittag ein Freiraum geschaffen wird, der den ohnehin so sehr
belasteten Mamas und Papas einfach gut tut.
Deswegen kann ich unseren Kinderbetreuermn gar nicht genug
danken! Sie verrichten einen schier unbezahlbaren Dienst - und sie
werden daflr auch nicht bezahlt. Ihr Lohn ist unsere Dankbarkeit fur
ihre Arbeit, das Lachen in den Augen der Kinder und das Gefunhl,
Gutes getan zu haben! Martin Luther hat mal gesagt ,Jeder muss
sich entscheiden, ob er im Licht der Nachstenliebe oder im Dunkel
der Eigensucht leben willl“ Unsere Kinderbetreuerinnen haben sich
flr das Licht entschieden und dafiir sind wir von Herzen dankbar,
vor allem auch deshalb, weil sie ihren ,Job* mit so viel Freude und
S0 viel Liebe machen - so etwas kdnnte man gar nicht kaufen!
Ein groBes DANKE
- fur die Leitung an
Christine Hauseder + Anna Prahofer
- sowie an
Denise Adelsberger
Sonja Berger
Gabi Bernold
Jakob Feldbacher
Katharina Hauseder
Sabrina Krautgartner
Simone Lang
Carina Mulleder
Christina Panholzer
Paul Prahofer
Iris Razenberger
Jasmin Razenberger
Theresa Rieger
Dominik Ruttkay
Doris Stadlmayr
Uli Weichselbaumer
Beatrice Wild

Besonders schon fand ich es, dass wieder neue
Geschwisterkinder in die Riege der Betreuerinnen aufgestiegen
sind, und dass sich auch eine unserer verwaisten MUtter mit
inrem groBen Erfahrungsschatz  bei der Kinderbetreuung
engagiert hat! ¥
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MUSIKTHERAPIE - WAS SOLL DAS?

BERNHARD PILLER

Ich kdnnte jetzt einfach die Definition dieser Therapieform
niederschreiben..  jedoch  verstehe ich  diesen
Erklarungsversuch leider selber nicht.

Aus diesem Grunde werde ich es auf meine Art und
Weise versuchen zu erklaren — dazu muss ich einen
kurzen Sprung in meine Kindheit machen:

Meine Schwester erzahlt am Frihstlckstisch von einer §
Freundin, die angeblich Musiktherapie in Wien studiert. |
Ich, als 8 jahriger Bursche, denke mir: ,Ha, das klingt ja
witzig! Das mochte ich auch mal machen!”

In den Sommerferien im Jahr 1994 verschlechterte sich
plétzlich mein Gesundheitszustand. lch musste mich ohne
ersichtlichen Grund jeden Tag in der Frih Ubergeben.
Ich aB zu dieser Zeit kaum etwas, und wenn doch, dann |
musste ich es nach kurzer Zeit wieder erbrechen. Das
Einzige, das mir in diesen Sommerferien Kraft gegeben
hat, war das Geigespielen (und meine Familie). Ich legte
mir CD’s von Mozart, Vivaldi und Tschaikowsky in den =
CD-Player, setzte mir Kopfhorer auf und spielte begeistert 2
mit. Die Musik hatte ich auf volle Lautstarke aufgedreht,
mein eigenes Geigenspielen konnte ich gar nicht horen.
Sechs Stunden am Tag - und das freiwillig!

Ein paar Wochen spater stellten die Arzte bei mir einen
Kleinhimtumor fest. Ich wurde am nachsten Tag operiert
und zehn Tage spater wieder entlassen. Wahrend
meines Krankenhausaufenthaltes musste ich feststellen,
dass mir irgendetwas fehlte.

Mein Wunsch war damals folgender:
Ich wollte eine neutrale Person bei mir haben, die mit mir Musik machte. Jemand, der einfach da war. Mit dem ich
spielen konnte. Bei dem ich weinen konnte. Eine Person, die mir Kraft gab. Einen Menschen, der mich trug. Einen,
der mich in den Schlaf sang. Dies war meine Vorstellung von Musiktherapie mit elf Jahren.

Heute sieht es folgendermalBen aus:
Uber das Medium Musik entsteht Beziehung. Es geht darum, Emotionen auf einer anderen bzw. neuen Ebene
auszudriicken. Meine Aufgabe ist es, zu begleiten und zu stltzen - sowohl im musikalischen Sinn als auch auf
der menschlichen Ebene. Trauer, Wut, Aggressionen und sonstige Gefuhle dieser Art haben natirlich Platz in der &
Musiktherapie. Mit Hilfe von Musik werden wir an unsere Ressourcen herangefihrt, um diese wieder zu splren. g

Auf der MPS-Therapiewoche am Attersee haben einige Kinder,
aber auch zwei Erwachsene dieses Angebot genutzt. Fir mich
war es spannend zu beobachten, mit welcher Unbefangenheit
und mit welcher Neugierde alle Kinder in dieses neue und
ungewohnte Setting hinein und wieder hinaus gegangen sind.
Die Erwachsenenarbeit in der Musiktherapie ist leider etwas zu
kurz gekommen, ich hoffe jedoch, dass sich das nachstes Jahr
andern wird.

Ich hoffe, dass ich einen kleinen aber feinen Uberblick Uber die L
Musiktherapie geben konnte und freue mich schon sehr auf | &,
nachstes Jahr. M J

e ol
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CRANIO-SACRAL-THERAPIE

MICHAELA WEIGL

Vor ein paar Jahren lernte ich Ulli Kaser kennen und mit ihr die Cranio-Sacral-Therapie. Ich fand sie
sehr gut (sowoh! Ulli, als auch die Therapie) und Ulli passte wunderbar in unser Therapeutenteam.
So beschloss ich, sie versuchsweise auf den Therapieplan zu setzen. Die Patienten waren
begeistert, die Wirkung war enorm und so ist diese Therapieform mittlerweile fix in unser jahrliches
Therapieprogramm eingebaut und gar nicht mehr wegzudenken - im Gegenteil, wir kbnnten
langst eine zweite Therapeutin brauchen!

Immer wieder werde ich gefragt, was denn das liberhaupt ist und was damit bewirkt werden kann.
Deshalb hier eine kleine Erklarung dazu:

Cranio-Sacral — was ist das?

Der Begriff "cranio-sacral” setzt sich aus den Worten Schadel (Cranium) und
Kreuzbein, das ist Teil der unteren Wirbelsaule (Sacrum) zusammen. Zwischen
diesen beiden Knochen pulsiert im Wirbelkanal die Ruckenmarksflissigkeit
(Liguor), welche im Gehimn gebildet wird. Durch die rhythmische Produktion und
Resorption dieser FlUssigkeit entsteht der sogenannte cranio-sacrale Rhythmus.
In einem gesunden Korper breitet sich dieser Rhythmus (6 bis 12-mal pro
Minute) Uber das Nervensystem und das Gewebe im gesamten Korper aus.
Diese Bewegung ist am ganzen Korper zu spuren, am deutlichsten aber an
Schadel und Wirbelsaule.

Ist der cranio-sacrale Rhythmus gestort, wirkt sich dies negativ auf das korperliche
und psychische Wohlbefinden aus und kann zu einer Vielzahl von sensorischen,
motorischen und anderen neurologischen Symptomen fiihren, die in der Folge
zu einer Beeintrachtigung oder Stérung des gesamten Organismus flhren.

Cranio-Sacral-Therapie

Die Cranio-Sacral Therapie ist eine sehr ruhige, angenehme und auBerordentlich
entspannende Behandlungsform, die auf dem bekleideten Kérper durchgefihrt
wird. '
Der Therapeut berthrt den Patienten und erspurt mit den Handen am Kopf
oder an den FuBen des Patienten den cranio-sacralen Rhythmus. Wenn der
Rhythmus in einer Korperregion schlecht, verandert oder nicht tastbar ist, weist
dies auf eine Blockade hin, die durch Krankheiten, Verletzungen und Schmerzen
in unserem Korper entstehen kann.

Durch behutsame Grifftechniken - der Therapeut Ubt dabei nur einen ganz
sanften Druck aus und manipuliert nicht - am Bindegewebe, an Nerven, Knochen
oder Organen, kann man den Korper anregen, die vorhandenen Blockaden,
Spannungen oder Fehlstellungen zu I6sen, und einen entspannten Zustand
wieder herzustellen. Ziel ist es, durch Entspannung das cranio-sacrale System
in Balance zu bringen und das seelische Wohlbefinden zu férdern. Der Patient
erlebt eine tiefe Entspannung und spurt wie der Kérper durch das Loslassen von
Blockaden wieder mehr Energie bekommt.

Die Cranio-Sacral-Therapie wirkt ausgleichend auf alle Kdrpersysteme, wobei
der Schwerpunkt die Ausrichtung der natlrlichen Statik, insbesondere der
Wirbelséule, des Beckens und der Schadelknochen, ist.

Anwendungsgebiete:
Konzentrationsschwéache, Lemschwierigkeiten, Schlafstérungen, Hyperaktivitat,
Stress, Kopfschmerzen, Rlckenprobleme, Gelenkbeschwerden, Symptome
nach Operationen, Symptome des vegetativen Nervensystems, Erkrankungen
des Zentralnervensystems, akute und chronische Beschwerden des
Bewegungsapparates, innere Unruhe, Probleme im HNO-Bereich. N




Es gibt so viele
Menschen, die zum
Gelingen unserer
Therapiewoche
beigetragen haben!
lhnen allen méchte
ich Hand in Hand
mit unseren MPS-
Kindern und deren
Familien mit ein paar
Fotoimpressionen
von den
Therapieeinheiten
ein groBes DANKE
sagen.

Kinderprogramm:
Siehe Seite 39

Therapeuten:
Ulli Kaser
Harald Meindl
Bernhard Piller
Ingrid Stadlmayr
Wolfgang Weichselbaumer

Christine Wurlitzer
Tina Zimmerberger

Sponsoren:

BG Gerasdorf
Roman Griehsler
Gerhard Gruber

Marie Luise Heinz
HAK Korneuburg
Honky Tonk Linedancer
LC Hinterbrihl
NOGUS

Osterr. Integrationsfonds
Pfarre St. Erhart, Wien
Soroptimistinnen Linz

Vienna Globetrampers
Wolfgang Weinhofer

I‘-—. L

..und viele Spender
Organisation:

Michaela Weigl|
Christine Hauseder

DANKE
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JilWir sehen uns auf Facebook!

www.facehook.com/wienerlinien
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emmer --partner

Finanzberatung GmbH

Risiken in der Fremdwahrungsfinanzierung vermeiden

Haben Sie in einer Fremdwahrung finanziert und suchen nach
einer Losung, den Verlust in der Wahrung schnellstmoglich zu
minimieren oder auszugleichen?

Vor nicht allzu langer Zeit war die Finanzierung in fremder
Wahrung das ,Spezialangebot von Banken“. Im Vordergrund
stand dabei immer nur der niedrige Zins gegenuber dem Euro.
Das Kursrisiko wurde im Beratungsgesprach meistens
vernachlassigt. Allerdings sind in den letzten drei Jahren in den
klassischen Fremdwahrungsfinanzierungen (CHF oder JPY)
Verluste um die 40 Prozent entstanden!

Wir haben Strategien entwickelt, um Sie aus der bestehenden
Fremdwahrungsfalle zu holen. Die Definition eines Maximal-
Verlustes und die laufende Bewertung einer Wahrung fiuhrten
dazu, Kursverluste deutlich einzugrenzen und entstehende
Gewinne zu sichern. Die aktuellen Kurse stellen eine gute Basis
dar, um davon zu profitieren.

Haben Sie Interesse und benotigen weitere Informationen, so lade
ich Sie gerne zu einem personlichen Gesprach ein!

emmer--partner

Finanzberatung GmbH

Dietmar Emmer, MBA - Geschaftsfihrender Dietmar Emmer — _Erfolg ist kein Zufall®
Gesallschafier, Akademischer Finanzmanager

A-4600 Wels, Linzer Stralie 62, Tel: +A0)T242/5837513
Fax +43(0)7242/58375913, Mobil. +43(0)564/5353838 emmer<partner
E-Mail. d emmen@ep! at, www epf at
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FIT DURCH DEN WINTER.

Norwegerpulli statt Badeanzug, Winterreifen anstelle von sommerlichen Pneus und die Schi als Ersatz
far das Fahrrad: Auto, Bekleidung und Freizeitaktivitdten werden rechtzeitig im Herbst auf winterliche
Verhaltnisse umgestellt. Und wie ist es um die bauliche AuBenhiille bestellt? Sind Haus und Wohnung
ebenso winterfest wie die Autoreifen fiir Eis und Schnee?

Vorausschauende und umweltbewusste Bauherren denken daher bei den ersten herbstlichen Nebel-
schwaden auch an ihre eigenen vier Wande und die anfallenden Heizkosten. Wie lasst sich dabei wertvolle
Energie und bares Geld sparen? Eine umfassende Sanierung reduziert Heizkosten um bis zu 80 Prozent
und wird mit umfangreichen Férderungen unterstitzt. Vereinbaren Sie noch heute einen Termin mit

Ihrem WohnService-Berater der VKB-Bank und sichern Sie sich die Vorteile unserer Angebote.

Sanierungs-Check der VKB-Bank

> Energiekosten senken,

> Forderungen ausschoépfen,

> Wohnkomfort steigern,

> Wohntraume leben mit dem WohnService der VKB-Bank.

Gratis-Forder-Check

Wir prifen gerne alle Méglichkeiten zum Erhalt einer Férderung
im Rahmen der Wohnhaussanierung und der Bundesférderung
»Sanierungsscheck 2011“. Bei dieser Aktion gibt’s Direktzuschisse
bis zu 6.500 Euro geschenkt.

Top-Kondition: 1,95 % jahrlich fix bis 31. Dezember 2011
FUr den nicht-geférderten Anteil Ihrer Sanierungskosten®.

*) Rechenbeispiel: 20.000 Euro Gesamtkreditbetrag, Laufzeit 20 Jahre, Sollzinssatz 1,95 Prozent
jahrlich fix bis 31. Dezember 2011, anschlieBend 3-Monats-Euribor mit Aufschlag von 1,5 Prozent,
kaufméannisch gerundet auf 1/8 Prozent, vierteljahrliche Anpassung, einmalige Bearbeitungsgebhr
vom Gesamtkreditbetrag in Héhe von 1 Prozent, KontofUhrungsentgelt vierteljahrlich 8,64 Euro,
monatliche Rickzahlungsrate 105 Euro, effektiver Jahreszins 2,4 Prozent, zu zahlender Gesamt-
betrag 25.159,82 Euro.

Informieren von der Férderung bis zur

. .. . . . Finanzierung: Die Wohnservice-Spezialisten
Wohlige Warme oder angenehme KUhlung verspricht das hochwertige Friedrich Steinmaurer, Leiter der VKB-Bank
Traubenkernkissen, das es bei jeder Beratung als Geschenk gibt. Marchtrenk, und Mag. Elisabeth Dopf von der
VKB-Bank Wels.

Praktisches Sofort-Geschenk

Aktion gultig bis 31. Dezember 2011.

4601 Wels, Kaiser-Josef-Platz 47, Telefon +43 7242 617 21-0 V K B B A N I/<
4614 Marchtrenk, Linzer StraBe 44, Telefon +43 7243 529 11

www.vkb-bank.at OSTERREICHS UNABHANGIGE BANK
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aurent

Bau-6mbH & Co KG

Fachunternehmen
fiir Stuckateur-
' -
e, yolb Trockenbau -und
osterr. Trockenbauunternehmungen Verp“tzarhelten

Ein
Qualitats-.

3014 Salzburg, Wilhelm-v.-Exner-Strafie 20
Telefon: 0662 /43 11 55, Fax: 43 11 55 - 83
e-mail: office@baurent.at

Meisterbetrieb

HeLlL

Trockenausbau - Stuckateur- und Vollwarmeschutzarbeiten

E-mail: office@meisterbetrieb-hoell.at
5322 Hof, Thannstr. 34 Buro-Tel. 0664/96 88 067
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Der Mensch
steht im Mittelpunkt

Wi st fest dlawon Gberpougl, coss Vertrouen und  #5
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winel. Dallr seizen wi unssr Fachsiison, ursmm
Letstungen und unsers Exfatmungsn ein, um

Thir wnsry Hundin seriisslichis Verinssnspirior

Fu bawr i jedar Baslahung sibdan din Manishen.

Planen Sie lhre Zukunft - wir begleiten Sie.

B Filr B3 Prozent der Oberfstemechennnen und Oberdstamalcher ist Raiffessan
dia sichersle Bankengruppe in Obergsiamsaich.”

B Mehr als 930,000 Kundinnen und Kundean vertrawen uns.
B Mit 2.453 Kundenberaterinnen und Kundenberatam in lheer Naha.
B |n 452 Bankstellan beraten wir Ske in allen finanziellan Angeleganheitan.

SPARKASSES

Eferding-Peuerbach-\Waizenkirchen

* Bpactra-Umirace

[y ]
Raiffeisenbank Fad

Dka Bank e e Zukunft

www. raiffeisen-ooe.at

&3 Ed. Hélzel

Kalender, Billetts, Geschaftsdrucksorten

* individuelle Beratung und
schnelle Produktion
¢ zahlreiche Sonderausstattungen

Unser Gesamtsortiment sehen Sie im
Online-Katalog unter www.hoelzel.at

Fir einen gedruckten Gratis-Katalog
und weitere Informationen rufen Sie uns
einfach an: 01/ 615 46 70-33
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achdem meine einst gemutliche Ein-Zimmer-Wohnung t&glich

immer enger wurde, beschloss ich am 29. August 1986 endguiltig
auszuziehen. Meine damalige Umzugshelferin, auch Hebamme genannt,
bemerkte sofort, dass ich SichelfliBe hatte, der linke ware schon fast ein
KlumpfuB. Sie meinte aber auch, dass dies viele Kinder hatten und Dr.
Strambach, mein Kinderarzt, bringt das schon wieder in Ordnung. - also
kein Problem.

An meinem 3. Lebenstag wurden meine Beine von der Zehe bis zur Leiste
eingegipst. An meinem 4. Lebenstag wurde ich wegen starker Gelbsucht
in die Cnopfsche Kinderklinik nach Nurnberg verlegt. Dort wurden meine
Gipsbeine wieder aufgeschnitten, leider auch meine Haut. Die Narben
habe ich heute noch.

Die Gelbsucht war sehr hartnackig, ich schlief sehr viel und trank zu
wenig, so dass ich zuerst mit Infusionen und spater mittels Magensonde
meine Nahrung erhielt. Drei Wochen musste ich in dieser Klinik bleiben.
Dort fiel den Arzten schon mein krummer Ricken, meine nach vome
eingedrehten Schultern und meine nach innen gedrehten Hande auf. Die
Rontgenaufnahmen ergaben nichts, ich durfte nach Hause - mit neuen
Gipsbeinen selbstverstandlich.

Im n&chsten halben Jahr wurde der Gips wochentlich gewechselt. Dann
wurden nur noch die FliBe gegipst, anschlieBend gab es Schienen.

- Und natirlich die unvermeidliche Spreizhose, denn die Huiften waren
auch nicht optimal.

In meinen ersten zwei Lebensjahren hatte ich regelmé&Bige Dates bei
meiner Krankengymnastin. Auch die Ubungen nach Voita, Mama sagte
dazu immer Baby-Polizei-Griff, blieben nicht aus.

Mit zwei Jahren war ich ein Kind wie jedes andere zweijahrige auch. Auch
mit drei Jahren war alles noch ganz ok. Doch dann lieB ich immer mal
etwas fallen. Manchmal war anscheinend auch ein Blatt Papier zu schwer
- es fiel mir einfach aus der Hand. Auch ich selbst fiel immer wieder hin
und da ich mich mit meinen nach innen gezogenen Handen, die ich
meist zur Faust ballte, nicht richtig abstitzen konnte, war ich Stammgast
in der Notaufnahme, um meine Platzwunden nahen zu lassen.

Mama bemerkte an mir, dass sich der Brustkorb zusehends nach vorne
wolbte und der Ricken immer runder wurde. Der Kinderarzt meinte nur,
dass es sich um einen Haltungsschaden handle und orthop&disches
Turnen helfen wirde.

Doch die Figur veranderte sich immer weiter, auch meine gleichaltrigen
Spielkameraden Uberholten mich groBenmaBig. Bisher war ich immer der
GroBte.

Mama reichte es. Als ich vier war, ging sie mit mir wieder zur
Krankengymnastin - auf eigene Rechnung - da der Kinderarzt
weiterhin von Haltungsschaden ausging. Frau Stratmann, also meine
Krankengymnastin, erschrak, als sie meinen Korper sah und empfahl eine
orthopadische Untersuchung bei Spezialisten.

o beginnt nun meine Geschichte mit MPS:

Ich wurde im Waldkrankenhaus in Erlagen orthopadisch untersucht =
gerontgt. Apropos Réntgen: Mit meinen Rontgenaufnahmen koénnte ich
den Attersee auspolstern.

Es hieB:

= die Hufte muss operiert werden,

= am 11. Brustwirbel muss operiert werden,

= und auch der Atlas, also der oberste Halswirbel bzw. -zahn.

Mama stand unter Schock - Papa war sprachlos. Der hinzugezogene

Oberarzt Dr. Liebig streifte mich nur kurz mit einem Blick und meinte: ,Das
ist ein Fall fur die Humangenetik.*
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Zwischenzeitlich aber schon mal
Korsettversorgung. Das erste Korsett, bereits
schon das Eingipsen zur Formabnahme, war
dann ein Schock fur mich.

ur die Humangenetik in Erlangen waren

natlrlich weitere Rontgenaufnahmen nétig,
diesmal von Hand-, FuB- und Kniegelenken.
Fotos von einer Hand, vom Ohr und vom ganzen
,nackten‘ Korper vor einem aufgemaltgen
Gitternetz wurden angefertigt. Ich kam mir vor
wie in einer Peep-Show. Von der Humangenetik
wurden alle Unterlagen nach Paris zu Professor
Maretaux geschickt. Es dauerte einige Wochen
bis wir ein Schreiben erhielten, in dem schon
der Verdacht auf MPS, aber noch wahrscheinlich
Typ 2 oder 3 mitgeteilt wurde.

Also wieder nach Erlangen, diesmal in die
Uni-Kinderklinik, Stoffwechsel-Abteilung.
Blutabnahme, 24-Stunden-Urin. Nach Hause -
warten.

erdacht auf MPS ja, aber wahrscheinlich Typ
VA
Noch einmal Erlangen - Stoffwechselabteilung,
Blutabnahme, 24 - Stunden-Urin. Nach Hause -
warten.

Kurz vor dem 5. Geburtstag erhielten wir die
Bestatigung der Diagnose MPS IV A

Der Arzt in Erlangen, Dr. Ibel, brachte es meinen
Eltern noch sehr vage bzw. schonend bei. ,Ich
konnte nicht so alt und nicht so groB werden.*
,Naja‘, dachten meine Eltern - auch mit 50 oder
60 Jahren und mit 1,70 KorpergroBe kann man
ein erfulltes Leben haben.

Dr. Ibel gab uns auch gleich die Adresse einer
Selbsthilfegruppe. Mama schrieb einen langen
Brief dorthin, wo alles drinstand, was ich bisher
hier gesagt habe. Darauf kam ein Anruf von
Brigitte Zumbro, dann der Beitritt zur MPS-
Selbsthilfegruppe, dann das erste MPS-Heft mit
detaillierter Beschreibung von MPS und seinen
Typen. Natlrlich suchte Mama zuerst nach MPS
IV und entdeckte neben der Beschreibung ein
Bild von Heideros.

as war der Augenblick, in dem Mama

in ein tiefes Loch fiel und den Rest
des Tages nur noch heulte.
Diese Informationen aus dem Heft waren
auch fir Papa der Grund zur Schuldfrage.
Da keine Schuldursachen gefunden
werden konnten, haderte er mit Got,
machte ihn daflr verantwortlich und
wollte nichts mehr von ihm wissen. Das
sollte einige Jahre so bleiben, aber er hat
sein Vertrauen zu Gott schlieBlich wieder
gefunden - wenn auch Uber Umwege

Homdopathie und teilweise schon
Esoterik.
Homdopathie, BachblUten und

Traditionelle Chinesische Medizin konnte
Mama gerade noch akzeptieren, als
es aber ans Kartenlegen und Pendeln
ging, sagte sie: Schluss - aus - Basta.
Sie konnte dies nicht mehr mit ihrem
Glauben vereinbaren.

992 waren wir bei unserem ersten

MPS-Familientreffen in Kirchberg. Das
war fir Mama ein traumatisches Erlebnis.
Sie kampfte die ganze Zeit mit den
Tranen und meinte danach: , Da geh ich
nie mehr wieder hin. Heute mdchten wir
alle diese Treffen mit unseren Freunden
nicht mehr missen.

it sieben wurde ich in die normale

Grundschule eingeschult.
Dort musste man die StraBenschuhe
gegen Hausschuhe tauschen. Da ich
mich mit dem Korsett aber nicht blcken
konnte, bekam ich immer ,Paten‘ aus
einer hoheren Klasse zugeteilt, die mir
beim Schuhe wechseln halfen. Ich nahm
auch am Tumunterricht teil. Nachdem die
Lehrkréafte Schwierigkeiten hatten, mir das
Korsett wieder anzuziehen, durfte ich an
den Tumunterrichtstagen ohne Korsett
zur Schule. Es war eine schone Zeit. Die
zwei Grundschullehrerinnen haben eine
tolle Klassengemeinschaft gestiftet. Ich
war nie ein AuBenseiter.
Ab der 5. bis zur 9. Klasse ging ich in die
Hauptschule. Bei Klassenausfliigen durfte
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ich immer mit dem Fahrrad mit, weil ich
nicht mehr so weit laufen konnte. 1999
bekam ich Gehstiitzen, 2001 meinen
Rollstuhl.

Dann kam die Klassen-Abschlussfahrt.
Ausgerechnet Venedig - und das mit
Rollstuhl. Aber meine Klassenkameraden
rissen sich darum, wer nun den Rolli
mit oder ohne Inhalt schieben oder
die vielen Stufen rauf und runter tragen
durfte. Meinen Quali-Abschluss habe ich
als Klassenbester und Schulzweitbester
abgelegt. Meine Lieblingsfacher waren
Physik und Chemie.

ann kam far mich ein Sabbatjahr.

Ich wollte urspriinglich etwas mit
Chemie und Labor arbeiten. Auf meine
Bewerbungen bekam ich trotz Hinweis auf
meine Korperbehinderung doch etliche
Einladungen zu Vorstellungsgesprachen.
Meine auBere Erscheinung und diverse
Einschrankungen lieBen mich dann doch
nicht als geeignet durchgehen.

Es waren durchaus verstandnisvolle
Gesprache darunter. So stellte ich mich
beim stadtischen Umweltamt in Nimberg
vor. Naturlich wurde ich nicht als Azubi
genommen, aber sie haben mich - und ich
durfte sogar Papa dazuholen, der im Auto
auf mich wartete - Uber eine Stunde von
Labor zu Labor gefihrt und dabei erklar,
warum ich hier nicht arbeiten konnte. Es
war vollkommen klar: nur Arbeitsplatze im
Stehen, hohe Arbeitsflachen, hantieren mit
schweren Saurekanistern, das Erklimmen
von diversen Tanks Uber Hihnerleitern.
Mit jedem Labor wurde mir das Herz
schwerer, war es doch genau das, was
ich machen wollte. Aber nach dieser
Flhrung habe ich verstanden, dass ich
meinen Berufswunsch ad acta legen
MUSS.

ach dem Quali ging ich fur ein Berufs

vorbereitendes Jahr ins Wichemhaus
nach Altdorf. Dort wohnte ich auch

":_-.
i

im Internat. Es war eine sehr behdtete, sehr
gemutliche Zeit in Schule und Internat. Fiir mich,
wie schon gesagt, ein Sabbatjahr.

In  dieser Zeit absolierte ich im
BerufsBildungsWerk fir korperbehinderte junge
Menschen in Rummelsberg eine dreimonatige
Berufsfindung und durchlief soziale, kauf-
mannische und technische Berufsfelder.

ach dem BWVJ in Alidorf wechselte ich

nach Rummelsberg und lemte dort 3 1/2
Jahre lang Technischer Zeichner, Richtung
Maschinen- und Anlagenbau. Schon zu Beginn
der Ausbildung stellte ich fest, dass dieses
Technische Zeichnen sehr viel physikalische
Elemente beinhaltet und so wurde aus dieser 2.
Wahl ein Beruf, den ich doch sehr gerne mache.

Auf diese Moglichkeiten des  berufsvor-
bereitenden Jahres und der Ausbildung im
BerufsBildungsWerk kamen wir immer durch
Hinweise und Tipps zur rechten Zeit von
Freunden und Bekannten, aber nicht vom Berater
fur behinderte Menschen beim Arbeitsamt. Im
Gegenteil: beim ersten Beratungsgesprach war
der erste Satz des Beraters nach BegriBung
und Vorstellung: ,Ihnen ist aber schon klar, dass
wir kein Geld mehr haben.

Da klappt einem erst mal die Kinnlade
runter. Aber meine Eltern haben sich nicht
einschlchtern lassen und ich konnte mich im
BerufsBildungsWerk zum Technischen Zeichner
ausbilden lassen.

urz vor Ende der Ausbildung habe ich

auch meinen Flhrerschein  gemacht,
bei einem Fahrlehrer, der viel Erfahrung mit
korperbehinderten jungen Menschen hatte.
Ich lemte in einem normalen Audi A 4, mit
6-Gang-Schaltgetriebe.
Zur Erhdéhung des Fahrersitzes dienten zwei
zusammengenahte Sitzkeile. Die Tochter des
Fahrlehrers nahte noch einen Haltegurt dran -
fertig war die Sitzerhdhung, die sogar vom TUV
abgesegnet wurde. So machte ich auch die
Fahrprifung, so fuhr ich auch die erste Zeit im
Opel Zafira meiner Eltern.

Voraussetzung flr den FUhrerschein war ein




verkehrs-orthopadisches und ein TUV-Gutachten.

Das erste war eine reine Geldschneiderei. 28-- Euro Seitenhonorar fir 5
Seiten Text, groBe Schrift, groBe Seitenrander, eineinhalbzeilig, 4 1/2 Seiten
wortwortlich von den Uberlassenen Arztberichten abgeschrieben, 6 Zeilen
inklusive Uberschrift Stellungnahme zur Fahrtauglichkeit. Mit Untersuchung
kostete das Gutachten mehr als 300~ Euro und trotz Nachfragen mussten
wir fast ein Vierteljahr darauf warten. Erst als der Fahrlehrer das Landratsamt
einschaltete, bekam ich das Gutachten. Der TUV war eine Sache von 10
Minuten, dann war's perfekt.

Mein eigenes Auto bekam ich im August 2007, einen schwarzen Ford Fiesta.
Er wurde auf meine BedUrfnisse bei der Reha Group in UnterschleiBheim bei
Munchen umgerUstet. Ich bekam eine Sitzerhdhung und im Kofferraum einen
Hebekran, um den Rollstuhl ein- und ausladen zu kdnnen. Diese Um- und
Einbaukosten tUbernahm vollstandig der dem Arbeitsamt angeschlossene
Integrationsdienst.

Meine Ausbildung endete im Februar 2007. Dann war ich zwar ,arbeitslos),
aber vollkommen damit beschatftigt, Bewerbungen zu schreiben, mich
vorzustellen, Absagen zu verdauen. Aber schon im Mai 2007 hatte ich eine
Arbeitsstelle als Technischer Zeichner fir Stahlbau in einer Firma fur Labor-
und Hospitaltechnik, gerade mal 10 km von zu Hause weg.

Mein direkter Vorgesetzter sitzt selbst mit Querschnittslahmung im Rollstuhl
und hat wahrscheinlich gerade wegen meiner Behinderung meine Einstellung
beflrwortet.

Mein Arbeitsplatz ist ebenerdig, sofort wurde fir mich ein Parkplatz neben
dem Eingang reserviert. Meine Kollegen versorgen mich mit Tee aus der
Teekiche im 1. Stock. Mit den meisten Kollegen verstehe ich mich sehr gut.
Zuerst bekam ich einen auf 2 Jahre befristeten Dienstvertrag. Das war nétig, da
der Arbeitgeber eine Zeit lang die Hélfte der Gehaltszahlungen als Zuschuss
vom Arbeitsamt bekam. Obwohl der Dienstvertrag erst im Mai 2009 auslief,
bekam ich schon vor Weihnachten 2008 die Zusage, dass der Dienstvertrag
in einen unbefristeten Vertrag umgewandelt wird. Eine Gehaltserhohung war
auch gleich mit dabei. Das war ein tolles Weihnachtsgeschenk.

Und so arbeite ich immer noch in dieser Firma, nun bereits das funfte Jahr.
Ich spiele mit dem Gedanken, in den nachsten Jahren meine Techniker
dranzuhangen.

Bisherwar mein Leben trotz MPS lebenswert. Meine Eltern und ich spirten
immer wieder Gottes Fihrung und Bewahrung. Ich wurde in eine Familie
hineingeboren, auf die ich mich immer verlassen konnte, die fur mein
Wohlergehen nichts unversucht lieB, die fir mein Weiterkommen mit den
Behérden kdmpfte und mit der ich auch viel Quatsch machen konnte. Trotz
all der Sorge um mich lieBen sie mir gentgend Freiheit fir meine eigene
Entwicklung.

Mit meinem zwei Jahre jingeren Bruder verstehe ich mich bestens, im
Doppelpack sind wir unschlagbar, aber auch total chaotisch.

Und mein Patenonkel, der auch Markus heiBt, passt da wunderbar dazu. Wir
gehen ins Kino, in die Disco und auf Musikfestivals.

Ich hab dbrigens die Musik wieder als Hobby entdeckt. Zwischenzeitlich
besitze ich 1 Akustikgitarre, 2 E-Gitarren, 2 Djemben und ein Cajon. Unterricht
besuche ich keinen, aber Mama sagt, manches klingt schon sehr gut. Wenn
ich richtig loslege, dann verlasst sie aber lieber das Zimmer. Uber meine
musikalischen Talente konnt ihr dann vielleicht heute beim Bunten Abend
streiten.

Danke - das war's.

Und hier das neue Ende vom September:

Nach vielen Jahren ohne gréBere Beschwerden hat mir MPS nun doch
einen Tritt verpasst. Nachdem ich die letzten zwei, drei Jahre meinen
Besuch in der Villa Metabolica immer wieder aufgeschoben hatte, gab es
nun keine Ausreden mehr.: Hallo Mainz, da bin ichF 1

o
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Anm. der Redaktion:

Was dann kam, war alles andere als lustig!
Markus wurde aufgrund seiner plotzlich
aufgetretenen Lahmung am 19. Oktober
in Mainz operiert. Seine Wirbels&dule wurde
begradigt und mit Platten und Schrauben
versehen. Die schwere OP verlief zwar
komplikationslos, doch die Zeit danach
war sehr schwierig: Immer wieder kamen
wahnsinnige Schmerzattacken, die Markus
sogar das Bewusstsein raubten. Nach fast
vier Wochen im Krankenhaus durfte er
endlich nach Hause und arbeitet jetzt hart an
seiner Mobilsation. Aufstehen darf er nur mit
Korsett, das eingebrachte Knochenmaterial
muss erst verwachsen. Aber das Schone ist:
Markus kann wieder gehen!




Auf 14,000 m? ist sie Osterreichs
fihrende Fachmesse flr die Anliegen
von alten, pflegebedurftigen und
behinderten Menschen sowie

deren Angehorigen und allen
Professionisten aus dem Sozial- und
Gesundheitsbereich.

Die integra® bildet seit Uber 20
Jahren eine optimale Plattform und
einen Kommunikationstreffounkt fur
kommerzielle Anbieter von Produkten
und Dienstleistungen sowie fur
Sozialverbande, Selbsthilfegruppen
und viele nicht kommerzielle
Institutionen.

Zum Publikum zahlen Menschen

mit Beeintrachtigung und deren
Angehdrige, Entscheidungstragerinnen
und Mitarbeiterlnnen aus der
Behinderten-, Alten- und Sozialarbeit.

Tipes

Laufend werden barrierefreie
offentliche WCs in Stadten
und Gemeinden sowie jene
an den Autobahnraststatten
mit dem sogenannten Euro-
Zylinderschloss  ausgestattet.
Das bedeutet, dass nur mehr
jener  Personenkreis  Zutritt
haben wird, der diese WCs
dringend braucht - nur einer der
Vorteile des euro-key.

Wer kann bestellen?

Erforderlich ist ein Nachweis mit einem
gultigen Bundesbehindertenpass (mit
Zusatzeintragung "Unzumutbarkeit der
Benutzung offentlicher Verkehrsmittel”
oder "Gehbehinderung’) oder einem
gultigen Ausweis nach § 29b StVO.

Wer, gleich ob behindert oder nicht,

Die integra®, Messe fiir Pflege, Therapie und
Reha, findet von 19. — 21. September 2012 im
Messezentrum Neu in Wels statt.

Ein fixer und sehr wesentlicher Bestandteil der integra® sind die hochkaratigen
Vortrage, Seminare und Workshops, welche die Fachwelt aus dem In- und Ausland
nach Wels ziehen. Auch die Kooperation mit Verbanden und Medien sorgt fur eine

breite Plattform der gemeinnutzigen Initiative.

Besuchen Sie uns auf
www.integra.at und fordem Sie
das kostenlose Vorprogramm
zur Messe an.

Das integra-Team freut sich, Sie
nachstes Jahr auf der integra®
2012 in Wels begriBen zu
durfen.

Messe integra

19. — 21. September 2012
Wels - Messezentrum Neu
07735/6631-61
office@integra.at

DER EURO—KEY‘

eine gewodhnliche WC-Anlage
benutzen kann, kann auch keinen
euro-key erhalten, weder geférdert und
kostenfrei, noch gegen Bezahlung!

Wie wird bestellt?

= Das Formular (Download unter
http://www.oear.or.at/barrierefrei-
leben/mobilitat-und-verkehr/
euro-key/euro-key/bestellung/
bestellsystem) ausflllen,

* den Nachweis der Behinderung
beilegen: Kopie des
Bundesbehindertenpasses  oder
Kopie des Ausweises nach §
29 b StVO (jeweils Vorder- und
Ruckseite),

* eine Briefmarke daraufkleben und
einsenden an:

OAR
Kennwort euro-key
1010 Wien, Stubenring 2/1/4
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Was kostet der euro-key?

Der euro-key kann, dank einer
Férderung des Bundesministeriums flir
Soziales und Konsumentenschutz, nur
dann gratis abgegeben werden, wenn
oben genannte Kriterien erflllt werden.

Bitte vergessen Sie nicht, das WC nach
Benutzung wieder zu versperren!

Im Internet gibt es eine Liste der
Standorte, die standig aktualisiert wird.:
http://www.oear.or.at/service/euro-key

Wer keinen Internetzugang hat, kann das
Formular auch gern bei uns im MPS-Biiro
bestellen, wir senden es gerne zu.
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INTERNATIONALER MPS-TAG MARSCH FUR SELTENE ERKRANK



JINGEN AUSFLUGE THERAPIEWOCHE



KARPALTUNNEL -
SYNDROM

OPERATION BEI OA DR. JOSEF LEGAT IN GRAZ




FRIT ZI

Vorgeschichte

Bereits 2009 wurde bei

Fritzi  ein  beidseitiges
Karpaltunnelsyndrom dia-
gnostiziert.

Leider waren sich die
Arzte bei der Behandlung
nicht einig. Einige sagten:
,Operieren!, Manche
meinten: ,Nicht operieren,
sondern nur mit Schienen
versorgen.* Ein  Arzt
meinte sogar, dass es bei
einem Kind wie Fritzi nicht
notwendig sei Uberhaupt
Zu operieren.

Da auch keiner unserer Arzte bis jetzt je
ein Kind mit CTS (Karpaltunnelsyndrom)
Uberhaupt behandelt hatte, entschlossen
wir uns, in die Villa Metabolica nach Mainz
zu fahren.

Dort wurde Fritzi von Dr. Manfred Schwarz
(Neurochirurg) untersucht. Er sah sich seine
Hande an und wie er sie benutzt, und er sah
sich auch die Untersuchungsergebnisse
der  Nernvenleitgeschwindigkeitsmessung
(NLG) an.

Die Empfehlung von Dr. Schwarz war,
mit der Operation noch zu warten. Wenn
Fritzi keine Schmerzen héatte und uns
auch sonst nichts auffallen wirde, sollten
wir die Untersuchung nach einem Jahr
wiederholen.

Von einer Schienenversorgung riet er uns
eher ab. Die Schiene sei nur dann effektiv,
wenn man sie sehr oft und lange tragen
wlrde, was aber flir das Handgelenk eines
Hunterpatienten nicht so gut sei.

Zuhause wieder angekommen, erarbeiteten
wir mit Fritzi's Therapeuten ein Konzept,
um seine Hande zu kraftigen und die
Beweglichkeit zu erhalten.

Ende des Sommers 2010 gab es doch
etwas wirklich Auffalliges bei Fritzi:
Erwarfimmer ofter zornig seine Spielsachen
weg. Wir beobachteten dieses Verhalten
eine Weile. So bemerkten wir, dass Fritzi
seine Spielsachen sehr gem herumtrug
oder damit in der Luft hantierte. Wenn er
aber langere Zeit so spielte, warf er das
Spielzeug plotzlich zornig zu Boden. Wir
hatten den Verdacht, dass er ganz bewusst
merkte, wenn ihn das Gefuhl in den Fingern
verlieB.

Im Oktober wurde unsere Vermutung
mit den Ergebnissen der NLG-Messung
bestatigt. Das Karpaltunnelsyndrom hatte
sich verschlechtert.

FUr die Operation haben wir uns flr die
Unikinderklinik Graz entschieden.

Nach einem Intensiven Gesprach mit
den Narkosearzten entschlossen wir uns,
gemeinsam mit der CTS-Operation gleich
eine Zahnsanierung und eine Kleinigkeit
im HNO-Bereich mit operieren zu lassen.
So konnten wir Narkosen einsparen, was
Sinn macht, weil diese bei MPS-Kindern ja
immer mit einem auBerordentlich hohen
Risiko behaftet sind.

Am Montag, den 12. September 2011, war
es dann soweit:

Wir wurden in der Kinderchirurgie Graz
aufgenommen. Den Rest des Tages
und den nachsten Tag verbrachten wir
mit Voruntersuchungen und intensiven
Gesprachen mit Arzten und Schwestern.
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Am Mittwoch um 7:30 Uhr wurden wir zum
Operationssaal gebracht. Die Anasthesisten
nahmen sich noch fiir ein kurzes Gesprach
Zeit.

Um 8 Uhr ging’s dann endgultig in den OP.
Da Fritzi von drei Arzten operiert werden
sollte, konnte mir keiner sagen wie lange
die OP insgesamt dauern wirde. Die
Schwestern  bereiteten mich jedenfalls
darauf vor, dass Fritzi die erste Nacht auf
alle Falle auf der Intensivstation verbringen
wurde.

Um 13:30 Uhr kam er dann aus dem OP.
Es ging ihm sehr gut, deshalb wurde er in
den Aufwachraum geschoben. Nach nicht
ganz einer Stunde durften wir wieder auf
unser Zimmer.

Die erste Nacht konnte Fritzi wegen
der Gipshand rechts und der Schiene
auf der anderen Hand nicht schlafen.
Schmerzen hatte er keine, da er eine
Schmerzbehandlung bekam.

Am Samstag wurden wir entlassen. Die
Nahte wurden 10 Tage spater im LKH
Maodling entfemnt.

Fritzi muss zwar zum Schutz der Narben
noch seine Schienen tragen, aber er spurt
bereits sehr viel mehr in seinen Fingem.
Nachste Woche beginnen wir mit der
Ergotherapie.

Wir kénnen die Grazer Klinik mit gutem
Gewissen weiterempfehlen!
Die Arzte waren sehr kompetent die
Schwestern und das Pflegepersonal sehr
freundlich und aufmerksam.

Arzte Graz

Anésthesie
. OA Dr. Anton Gutmann
OA Dr. Andrea Stockhuber

Neurochirurg
OA Dr, Josef Legat

Zahnarzt
. Dr. Maja Marotti

HNO
OA Dr. Andreas Lackner

Chirurgische Ambulanz
Mo-Fr 0316/38512129

AKH Wien Diagnose CTS

Univ.Prof.Dr. Tatjana Paternostro
Klinik fiir Physikalische Medizin
Tel: 01/40400+2308
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,15 Jahre warten? Worauf
denn?, werden sich nun
einige von euch fragen. Ich
will es euch sagen: auf die
Enzymersatztherapie!

eit meiner Diagnose im Alter

von 3 1/2 Jahren warte ich nun
schon mehr oder weniger auf diese
Maoglichkeit. Jetzt ist es so weit. Das
Enzym, welches mein Korper nicht
herstellen  kann, wurde kidnstlich
entwickelt und wird schon seit einiger
Zeit in einer klinischen Studie getestet.
Nun sind die Phase 1 und 2 dieser
Studie - an der 20 englische Kinder
beteiligt waren - abgeschlossen
und ausgewertet und die Phase 3
hat im Sommer begonnen. In diese
Studienphase werden nun viel mehr
Patienten eingeschlossen und auch
ich habe eine Chance bekommen. So
bin ich jetzt in London gelandet.. aber
erst mal alles der Reihe nach:

Von Anfang an kann ich leider nicht
erzdhlen, denn da wirde die Zeitung
viel zu dick werden (oder Mama
misste eine eigene fir mich schreiben,
denn in 15 Jahren passiert doch
einiges). AuBerdem kann ich mich ja
gar nicht mehr an alle Erlebnisse so
genau erinnemn und womaoglich wirde
ich unsere Leser auch langweilen!
Deshalb nur eine Kurzfassung.

eginnen werde ich da, wo wir zum

ersten Mal richtige Hoffnung auf
die EET fur Morquio hatten. Denn zu
meiner Diagnosezeit hieB es: ,Keine
Therapie ist in Sicht. Uberhaupt nicht.
Wir wussten zwar, dass daran
geforscht wurde, aber Forschung muss
ja nicht immer Erfolg bedeuten... Also
machten wir uns keine allzu groBen
Hoffnungen, wir hatten meine Krankheit
langst akzeptiert und lebten so normal
wie wir konnten.
Was erwartet man denn von einem
3 1/2-jahrigen Madchen? Ich hatte
doch keine Ahnung was eine
Stoffwechselerkrankung ~ warl  Man
konnte mir erklaren, dass ich nicht so
gro3 werden wirde wie andere und
immer wieder ins Krankenhaus musste,

aber das wars dann eigentlich auch
schon. Und als ich dann ein bisschen
mehr begriff, hatte ich mich auch schon
damit abgefunden und akzeptiert,
dass ich anders war. Wahrscheinlich
hatte ich damals auch gar keine
Veranderung wollen, immerhin war
ich etwas ganz besonderes in unserer
Familie.

In Amerika wurde aber fleiBig geforscht.
Dr. Shunji Tomatsu hat mittlerweile
Uber 25 Jahre an MPS IV A und dem
fehlenden Enzym geforscht. Wie kann
man es herstellen? Wie bekommt
man es am besten in die Knochen?
Immerhin ist ja Morquio ,a disease of
bone, bone, bone!* wie er zu sagen
pflegt.

Vor ein paar Jahren bemuhte sich
die Firma Vivendy in der Schweiz,
das von Dr. Tomatsu entwickelte
Enzym herzustellen, und kurz darauf
gab die Firma BioMarin eine ganz
Uberraschende Pressemeldung
heraus: BioMarin hatte das Enzym
entwickelt und wirde in Kirze eine
klinische Studie starten. Tats&chlich
begann diese vor knapp zwei
Jahren! (Vivendy verschwand von der
Bilaflache)

Weil man hoffte, die spétere Zulassung
in England am schnellsten vorantreiben
zu konnen, liefen die Phase 1 und 2
nur in England.

Im Juni 2011 startete die Phase 3 der
klinischen Studie, in der ich nun auch
eine der Testpersonen bin.!

Seit dem Frihling stand Mama schon
in Email-Kontakt mit London, um einen
Platz unter den voraussichtlich 160
Patienten weltweit fir mich zu ergattemn.
Ihre Devise war immer schon: ,Wenn
Maria jemals die Chance bekommen
sollte, sag ich zuerst JA und erst dann
Uberlege ich, wie ich es schaffen kann.*
(Das ist freilich nicht einfach, Mama hat
ja nicht nur mich, sondem noch vier
andere Kinder - auBerdem jede Menge
Arbeit im Verein und daheim sowieso!
Aber wer Mama kennt, der weiB, sie
schafft immer irgendwie alles)

Is vierte Patientin im Royal Free
Hospital London, startete ich am
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EN SICH ENDLICH GELOHNT

MARIA PRAHOFER

27. Oktober mit meiner ersten Infusion
und Uber diese mochte ich euch nun
mehr erzahlen:

Leider bin ich ja schon 18 und
habe somit keine Chance mehr
auf Wachstum. Insofern glaube ich,
dass meine FErwartungen an das
Medikament realistisch sind. Ich hoffe,
dass vielleicht der Schleim - den
ich seit meiner letzten OP vermehrt
habe - wieder weniger wird und sich
mein Gehor bessem koénnte. Froh
ware ich, wenn meine standigen
Rickenschmerzen verschwinden
wirden und ich wieder l&anger ohne
Schmerzen in Huiften, Knien, Kndcheln
und Rucken stehen und gehen konnte.
Es ware herrlich, wenn MPS bei mir
nicht mehr weiter fortschreiten wirde
und ich wenigstens so bleiben konnte,
wie ich bin.

Die Studie ist eine Doppelblindstudie,
das heiBt, niemand wei, ob ich
Placebo (Salzlbsung) oder das richtige
Enzym bekomme. Aber selbst wenn
ich jetzt nur Placebo bekommen sollte,
nach den ersten 26 Wochen bekomme
ich auf jeden Fall das Medikament. Das
ist auch noch viel friher, als wenn ich
bis zur Zulassung warten musste. Da
vergehen bestimmt nochmal ein paar
Jahre..

m 16. Oktober 2011 flogen wir also

zum ersten Mal nach London zum
Screening.
So bezogen wir am Abend unser
Zimmer im ,Premier Inn“ Hotel das
nur ein paar Minuten FuBmarsch bzw.
,Rollstuhlroller* vom Krankenhaus ,The
Royal Free* entfernt ist.
Alan, meine Studynurse, und auch Anna,
die zweite Nurse, die fir mich zustandig
ist, nahmen sich jede Menge Zeit, um
uns alles nochmal genauestens zu
erklaren. Dr. Hughes besprach mit mir
die Einverstdndniserklarung und ich
unterschrieb sie. Dann ging es los mit
all den Untersuchungen:
Flrdas Screening mussteich je zweimal
den 6-Minuten-Geh-Test, und den
3-Minuten-Treppensteig-Test machen.
AuBerdem einige  Untersuchungen
wie Blutwerte, Lungenfunktion, EKG,
Echokardiographie.. und natlrlich



werde ich auch noch von oben bis unten
durchgerontgt. BeieinerderAufnahmenwurde
ich auf ein Lineal gelegt, um gegebenenfalls
spater Wachstum nachweisen zu konnen
- was bei mir wohl nicht der Fall sein wird,
auch wenn es schon ware, denn 1 Meter
ware ich schon gern groB geworden!

JFur alle Falle* hatten wir eine Ubersetzerin
fur die ersten drei Wochen zur Verfligung
gestellt bekommen. Ulrike war uns auf
Anhieb sehr sympathisch und half uns auch,
uns in London zurechtzufinden.

Wir bekamen sogar Besuch!

Anna Uberraschte uns und blieb fast funf
Tage. Das war toll, denn sie hatte Zeit, was
mit mir zu unternehmen, wenn ich nicht
im Krankenhaus war und Mama konnte
inzwischen am MPS-Falter arbeiten. Dafur lud
Mama uns am Abend zu ganz besonderen
Sachen ein: Einmal sahen wir Stomp und
einmal das Musical the Lion King - wir drei
genossen die traumhaften Auffihrungen!
Auch Christine Lavery (von der englischen
MPS-Gesellschaft) mit ihrer Tochter Lucy
und Dr. Uma Ramaswani, kamen zu einem
gemeinsamen Dinner, wo wir viele Dinge
besprechen konnten.

Einen Tag vor dem ,Tag X vielleicht der
groBte Tag meines Lebens (?), flog Martin- mit
Paul, Johannes und Michael ein. Alle wollten
die erste Infusion meines Lebens miterleben.
DarUber freute ich mich sehr. Sie kamen
am Abend aber so mide an, dass wir nach
dem Abendessen gleich alle ins Bett fielen.
Aber man hatte mir ohnehin aufgetragen,
am Abend vor der Infusion zeitig schlafen zu
gehen, um flir das groBe Ereignis fit zu sein.

ann war es soweit. Der Tag der Infusion

war da. Wir sollten schon um 9.00 Uhrim
Krankenhaus sein.
FUr das erste Mal war ein Einzelzimmer fUr
mich vorbereitet. Ich legte mich aufs Bett,
meine Familie stand am FuBende, und wir alle
warteten voller Spannung was jetzt passieren
wirde. Alan legte mir zwei Venflons - einen
in jeden Arm - und schloss auch gleich
einen Beutel mit Salzlésung an, wo spater
die Infusion folgen sollte. Der zweite Venflon
war fur die Blutabnahmen bestimmt, zehn
Rohrchen sollten mir wahrend und nach
der Therapie abgenommen werden. Das
Medikament wirde um 9:30 Uhr fertig sein.
Da kam auch schon Anna (die
Krankenschwester) mit einer Tiite ins Zimmer
und hielt sie mit einem wunderschénen
Lacheln hoch, so dass wir sie alle bewundern
konnten: In der Tite befanden sich die
Ampullen, welche sie mir in den nachsten
vier Stunden verabreichen sollten. Was wohl
darin war? Das Medikament? Oder doch nur
Placebo? Wer weiB...

Sie zog aus einem weiteren Beutel
mit 100 ml Salzlésung die genaue
Menge der Fllissigkeit der von meinem
Gewicht berechneten Gesamtmenge
fur das Medikament heraus. Dann fullte
sie die Ampullen in den Beutel. 47 mg
Enzym - hoffentlich.

m Punkt 1000 Uhr startete Alan

die Infusion. Damit sie nicht
zu schnell lief, wurde eine Pumpe
zwischengeschaltet, die genauestens
steuerte, wieviele Tropfchen pro Minute
in meine Vene flieBen sollten. Erst ganz
langsam, dann ein kleines bisschen
schneller.
Fir meine Bruder war es nicht wirklich
spektakular und es dauerte nicht
lange, da begannen sie sich furchtbar
zu langweilen. So fuhr Martin mit ihnen
in die Stadt - sie wollten das Londoner
Aquarium besichtigen.
Mama und mir war gar nicht langweilig,
wir waren viel zu aufgeregt. AuBerdem
war standig was los: Alle 15 Minuten
Fieber- oder Blutdruckmessen, immer
wieder Blut abnehmen. Standig fragte
mich jemand: ,Und? Wie fuhlst du dich?
Spirst du was? Ich fuhlte mich wohl
und spurte gar nichts. Wir unterhielten
uns stundenlang mit Alan, Anna und
Ulrike. Wir hatten SpaB und die Zeit
verging wie im Flug. Ich kam nicht mal
richtig zum Lesen! Schon war es 14.00
Uhr und die Infusion war beendet.
Blutabnahme nach funf Minuten, nach
10 Minuten, nach 15 Minuten, nach
30 Minuten, nach einer Stunde, nach
2 Stunden, nach drei Stunden. Kurz
vor 17.00 Uhr das letzte Mal. Mir ging
es gut und so durften wir wieder ins
Hotel gehen, wo Uberraschenderweise
schon unsere Familie auf uns wartete.
Hungrig fuhren wir nach Camden
Town zum Abendessen, wo wir die
abendliche Marktstimmung genossen,
bevor wir hundemude ins Bett fielen.
Am nachsten Morgen gingen wir
ins Krankenhaus zur Kontrolle und
bekamen das OK fir die Heimreise.
Ich freute mich schon so auf zu Hause!
Ganz besonders auf meine Katzen!
Also ab zum Flughafen und heimwarts
- auch wenn es nur fur ein paar Tage
war, denn am Mittwoch sollte es ja
schon wieder zurtick nach London zur
nachsten Infusion gehen. Mein neuer
Lebensrhythmus fiir die nachsten 26
Wochen: Zumindest bis Ende April
fliegen Mama und ich jeden Mittwoch
nach London, freitags wieder heim..

Bis zum néchsten Mal, M

Eure Maria Q\\e
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Drei Jahre lang hatte ich meine Eltemn
ganz fUr mich alleine, bis mir gesagt
wurde, dass im Bauch meiner Mama
ein kleines Baby wachst - wie das
wohl reingekommen ist? Damit hab
ich mich, denke ich, nicht besonders
beschéaftigt — ich wollte einfach, dass
es ganz schnell rauskommt. Selber
noch fast ein Baby, wollte ich doch
endlich groBe Schwester werden und
konnte es nicht erwarten. Gleichzeitig
genoss ich die Zeit mit meinen Eltern,
die dazumal noch Zeit fir mich ganz
alleine hatten...

26. Mai 1993 - Das Baby war da! Mein
Leben als Einzelkind wurde durch
meine slUBe, kleine Schwester Maria
erheitert. Voller Stolz prasentierte ich
sie, half beim Wickeln, beim Baden,
beim Flttern - ja ich dachte sogar,
ich kdnnte sie stillen wie Mama - ich
hab’s versucht, satt wurde Maria aus
unerklarlichen Grinden aber nie...
Auch wenn meine Eltern jetzt nun
zwei Lieblingskinder hatten, war ich
nicht etwa eiferstichtig. Ich genoss die
Zeit zu viert. Weitere drei Jahre spater
begann Mamas Bauch wieder zu
wachsen. Ich, damals knappe 7 Jahre
alt und bereits darlber informiert wie
S0 etwas passieren konnte, freute mich
also auf ein zweites Geschwisterchen
- das Wickeln, Baden und Aufpassen
konnte ich ja inzwischen ganz gut
- ich hatte auch begriffen, dass das
Obligat des Stillens nur meiner Mama
vorbehalten war und ich das ja spéater,
wenn ich mal groB ware, nachholen
kdnnte...

Etwas, das ich zu dieser Zeit jedoch
nicht verstand war, warum meine
Eltern plotzlich so  traurig  waren.
Warum weinten sie denn, wenn wir
doch ein kleines Geschwisterchen
bekommen wiirden? Ich war doch
nicht schlimm gewesen! Warum saf3
meine Mama weinend auf dem Sofa
wahrend sie mit meiner Tante Gitti
telefonierte? Warum kamen denn da
Menschen und trosteten sie? Mama in
einem dunkelgrauen, langarmeligen
und weit geschnittenen T-Shirt, das

- BESONDERE ZEIT

-MIT BESONDEREN MENSCHEN

um den kugelrunden  Bauch etwas
spannte. Papa im grinen Pullover und
hellen, ausgewaschenen Jeans. Beide
saBen im Wohnzimmer und unterhielten
sich Uber Dinge die ich nicht verstand.
Tranen. Verzweiflung. Das Lacheln, das sie
mir schenkten, weil ich ganz verzweifelt
versuchte zu verstehen was passiert war
und warum sie so traurig waren, fiel ihnen
schwer. Dieses Bild ist eines von wenigen
an die ich mich noch erinnere. Ich war ja
auch erst sieben.

Jetzt, 14 Jahre spéter, weil3 ich was diese
Traurigkeit und Verzweiflung in meinen
Eltern ausgeltst hat MPS. Die Diagnose
meiner kleinen, lieben und so frohlichen
Schwester. ,lhr Kind hat MPS, es wird
den Verstand verlieren und sterben.’
Wer kann meinen Eltern verdenken,
dass sie so traurig waren? So verzweifelt.
Die Diagnose, dass ihr zweites Kind
schwerbehindert sei und nur wenige
Jahre zu leben haétte, die Information, dass
es sich bei Mukopolysaccharidose um
eine Erbkrankheit handle, die auch ihr
ungeborenes drittes Kind betreffen kdnnte,
die Verunsicherung und das Drangen
verschiedener AuBenstehender und nicht
betroffener Bekannten, das dritte Kind doch
lieber schnell abtreiben zu lassen, weil es
erantwortungslos und egoistisch® Papa
und mir gegentber ware, noch ein krankes
Kind zu bekommen. Die Nerven meiner
Mama lagen blank. Doch sie lieB sich nicht
beirren, sie wollte dieses Baby.

Zu dieser Zeit verstand ich nicht ganz was
das Problem war — Maria war doch ganz
normal... sie sah aus wie ich, sie spielte
wie ich, sie aB, trank, schrie, lachte, weinte
..alles normal, oder nicht? Was war denn
bloB los mit allen?

Wenn ich jetzt, 14 Jahre spéater, Fotos
von damals sehe, kann auch ich die
Unterschiede erkennen - im Alter
von zwei Jahren haben sich bereits
einige  Symptome bemerkbar gemacht,

besonders an Handen, FUBen und an
der Brust. Um diese zu erkennen, braucht

man jedoch ein geschultes Auge - und
inzwischen kann ich behaupten, dass
mein Auge geschult ist.

Ich erlebte hautnah mit, was es hieB, mit
dieser Erkrankung konfrontiert zu sein. Ich
sah zu, wie sich der Kdrper meiner kleinen
Schwester mehr und mehr veranderte, wie
sie aufhdrte zu wachsen, wie ihre Beine

ANNA PRAHOFER

sich zu einem X formten, wie ihre
Hande schwacher wurden und
sich ihr Brustkorb wdlbte. Ich sah
wie traurig sie darlber war, dass
sie nicht so wild wie andere Kinder
spielen durfte. Ich sah jedoch auch
wie glucklich sie war, wenn wir
gemeinsam im Teich spielten, wir
uns gemeinsam um unseren siBen
kleinen Bruder Paul kimmerten,
ihn fltteten - und dieses Mal
war Maria es, die versuchte ihn
zu stillen und sich wunderte, dass
er danach immer noch Hunger
hatte — mit ihm badeten und mit
ihm spielten. Fir mich war Maria
immer ganz normal, das Einzige
was sie von mir unterschied war,
dass ich immer gréBer wurde und
sie nicht. Doch das war mir egal -
meine Lieblingsschwester war sie
ja trotzdem. Sie war und ist meine
Heldin.

Abgesehen davon, dass ich meine
Schwester Uber alles liebe, bin ich
unglaublich froh, dass ich mit dem
Wissen aufwuchs, dass es auch
,2andere Menschen* gibt. Menschen,
die nicht genauso sind wie die
meisten von uns, Menschen mit

gewissen Beeintrachtigungen,
korperlichen und geistigen.
lch  wuchs jedoch auch mit

der Einstellung auf, dass diese
Menschen nicht verachtet werden,
sondem, dass diese Menschen
ganz besondere Menschen sind.
Sie sind anders, jedoch sind sie




deswegen nicht weniger wert, schon
gar nicht weniger liebenswert. Ich
lemte, diesen besonderen Menschen
Akzeptanz, Liebe und Anerkennung
entgegenzubringen, nicht mehr und
nicht weniger als gesunden Menschen.

Meine Mama beschéftigte sich vom
ersten Augenblick an intensiv. mit
diesem  komischen  ,Muko-dings-
da‘, mit MPS. Wir fuhren zu MPS-
Konferenzen, wo wir andere betroffene
Familien kennenlemten und Neues
Uber diese  Stoffwechselkrankheit
erfuhren. Dort traf nicht nur Maria
,Gleichgesinnte®, sonderm auch unsere
Eltern, Paul und ich. Es war schon zu
wissen, dass man nicht alleine war mit
seinen Problemen. Man konnte sich
austauschen, man wurde verstanden,
man konnte sein wie man eben einfach
war. Wir schlossen Freundschaften, die
sehr wichtig waren und Utber all die
Jahre anhielten. Das ist schon.

Schon 1999  (bemahm  meine
Mama dann die ,Gesellschaft flr
Mukopolysaccharidosen und ahnliche
Erkrankungen® von Marion Kraft als
neue Vorsitzende. Marion war so froh,
die Arbeit abgeben und gleichzeitig
sicher sein zu kdnnen, dass jemand
mit viel Kraft und Energie ihre
Nachfolgerin war. Maria war Mamas
Motor, ihr Antrieb, ihre Motivation -
sie entschloss sich aber, nicht nur
fur ihr eigenes schwerkrankes Kind
da zu sein, sondern ihre Zeit fur alle
betroffenen Kinder und deren Familien
einzusetzen. Der MPS-Verein wuchs,
es gab viele Neuerungen. Aus einem
Blro, das anfangs nur ein kleiner
Schreibtisch im  Schlafzimmer war,
wurde ein BlUro mit Computer und
riesen Schreibtisch in unserem Keller.
Die Regale wurden mehr und mehr.
Mama hatte immer wieder neue Ideen
und war sehr kreativ. Inzwischen entwirft
sie das ein oder andere Weihnachts-
oder Gluckwunschbillett und sogar
die Kalender selbst, sie macht jedes
Jahr diese Zeitung (da kommt sie
wochenlang  nicht  hinter  ihrem
Schreibtisch  hervor), sie organisiert
nicht nur die MPS-Tagungen, die auch
Marion schon veranstaltete, sondern
zusatzlich eine MPS-Therapiewoche.
Diese Woche ist jedes Jahr das
absolute Highlight und die Familien
freuen sich sehr darauf. Mit sieben
Therapeuten und einem Sportlehrer
bietet sie den Patienten und auch den
Geschwistern und Eltern ein breites
Therapieangebot  von  Massagen
verschiedenster Art,  Physiotherapie,

Hundetherapie bis hin zur Musiktherapie, Nordic Walking und Tenniskurs.

Ich bin wirklich stolz auf meine Mamal!

Mama, du machst das echt klasse! Auch wenn ich mich inzwischen daran gewohnt
habe, dass du ein Arbeitstier bist und deine tollen Ideen immer umsetzen kannst,
Uberraschst du mich jedes Mal wieder, wenn dir zB. fir ohnehin schon perfekt
organisierte Veranstaltungen noch immer Verbesserungen einfallen. Was du alles
erreicht hast, ist wirklich unglaublich! Unsere groBe MPS-Familie kann sich echt
gllcklich schatzen, dich als Vorsitzende des MPS-Vereins zu haben. Und dabei
kdnnen sich die meisten sicher gar nicht vorstellen, wieviel Arbeit im Blro anfallt
und was es heiBt, oft Tag und Nacht zu arbeiten! Was aber sicher niemand weif
ist, dass du nicht nur eine tolle Vorsitzende bist, sondem gleichzeitig die beste
Mama Uberhaupt geblieben bist — und das von funf Kindem! Obwohl Kinder das
normalerweise nicht gerne machen, muss ich zugeben, dass du es wirklich oft nicht
leicht hast mit uns. Alleine wie viel Zeit du investiert hast mich in Klavierstunden,
Schwimmuverein, Reitstunden, zu Freunden usw. zu kutschieren... und das mal
funf(!). Das soll mal jemand alles unter einen Hut bringen.

DANKE MAMA!

Durch Marias Erkrankung habe ich, wie gesagt, gelernt mit Behinderung umzugehen.
Und ich finde es unglaublich wichtig, dass auch andere Kinder, die nicht zufallig
einen beeintrachtigten Menschen in ihrer Familie haben, das lernen —von Anfang an!
Es ist wichtig, dass sie erfahren, dass es Menschen mit besonderen Bedurfnissen
gibt. Dass sie lemen, trotzdem normal mit ihnen umzugehen. Ich kann gar nicht
zahlen wie oft Maria bléd angestarrt wurde! Das Traurige ist, dass es meistens
nicht Kinder sind, die sich Uber ihr Aussehen wundern und sie anstarren als ware
sie eine AuBerirdische - nein, Kinder gehen oft direkt auf sie zu und fragen ganz
direkt: Warum schaust denn du so komisch aus?*, ,Warum bist denn du so klein,
,Wieso hast du so eine komische Brust?* ,Und du sollst schon 18 sein? Das glaub
ich nicht!* ... Es sind sehr direkte Fragen, die Maria sehr direkt beantwortet. ,Ich
habe eine Krankheit und darum kann ich nicht mehr wachsen.* ,Meine Lunge ist
zu groB fur meinen Kdrper, darum muss der Brustkorb mehr Platz fir sie machen
und deswegen steht er so weit raus - das heiBt Hihnerbrust’. ,Ilch bin zwar
kleiner als du, aber trotzdem bin ich alter”. So oft beobachte ich Jugendliche

oder auch Erwachsene, wie sie meine kleine Schwester anstarren, wie
sie ihr nachgehen und - ich Ubertreibe nicht — mit offenem Mund vor ihr
stehen blieben und nicht merken wie unpassend und respektlos sie sich
dieser besonderen jungen Frau gegenUber verhalten. Es ist sehr traurig,
wie manche Menschen auf Behinderung reagieren und sich den
Betroffenen gegendber benehmen.

e

Sehr traurig machte es mich auch zu sehen, wie schwer
Maria es hatte, nach dem Volksschulalter in eine
Klassengemeinschaft zu finden, zu wissen, dass
sie jahrelang von Schilern, wie auch von Lehremn
diskriminiert und nicht fir voll genommen wurde. Es
machte mich besonders traurig zu wissen, dass meine
kleine Schwester, dieser wunderbare Mensch, der sich
schon so vieles mitgemacht hat, so schwere Zeiten
hinter sich hat und trotz allem so unglaublich viel
Lebensfreude ausstrahlt, dass sich viele andere ein Stiick
davon abschneiden konnten, in der Oberstufe oft nicht
einmal begrit wurde, wenn sie die Klasse betrat. Es
kann schon sein, dass viele Menschen nicht wissen wie
sie mit beeintrachtigten Mitmenschen umgehen sollen
- das ist klar, wenn sie nicht, wie ich, damit aufwachsen,
oder im Laufe ihres Lebens intensiven Kontakt zu solch
besonderen Menschen haben, kénnen sie es nicht
wissen. Naturlich kann nicht jeder Mensch so ohne
Berlhrungsangste sein, wie wir Geschwister, die wir so
aufgewachsen sind. Trotzdem schade, dass viele nicht
einmal die Courage haben beeintrachtigte Menschen zu
griBen, wenn sie in einen Raum kommen. Denn jeder
Mensch verdient Respekt und Anerkennung. Leider ist
das in unserer Gesellschaft ein groBes Problem. Schon
wenn man eine krumme oder groBe Nase hat, wird man
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in der Schule beleidigt, man wird damit aufgezogen und hat es nicht leicht. Ich
frage mich: ,Was ist bloB mit unserer Gesellschaft passiert? Wenn es nicht groBe
und kleine und dicke und schmale Nasen geben wirde, waren wir doch alle
gleich! Was ware die Welt, wenn wir alle gleich waren? Langweilig. Gott hat sich
schon etwas dabei gedacht uns alle verschieden zu gestalten! Wir sollten diese
Unterschiede nicht verurteilen, wir sollten sie akzeptieren und froh dartber sein.
Jeder Mensch ist auf seine Art etwas Besonderes. Jeder Mensch ist ein eigenes
Individuum und hat es verdient so respektiert zu werden wie er geboren wurde,
denn er ist liebenswert, so wie er ist.

Wie viele von euch wissen, habe ich seit einigen Jahren die Leitung der
Kinderbetreuung auf der Therapiewoche Ubernommen. Als ich dieses Jahr aber
schon am Mittwochmorgen mit meinem Rucksack abreiste, um fur drei Wochen
quer durch Amerika zu reisen, konnte ich mich gar nicht richtig auf dieses
lang ersehnte Abenteuer freuen. Die ganze Zeit Uber war ich schon aufgeregt
gewesen und konnte es kaum erwarten. Doch dann war Therapiewoche. Es war
SpaBwoche. Es war Gemeinschaftswoche. Es war eine so schone Wochel! Ich traf
unsere groBe MPS-Familie wieder, verbrachte viel Zeit mit den Kindem und den
anderen Geschwistern, hatte so viel SpaB. Ich war einfach glicklich. So unglaublich

gltcklich! So gltcklich, dass ich gar keine Lust mehr hatte wegzufahren..
Es gibt mir selbst immer wieder so viel Kraft alle unsere MPS-Kinder zu sehen. Zu
sehen, wie sie mit ihrem Schicksal umgehen, wie sie es akzeptieren zu sein wie
sie sind, wie sie ihr Leben lieben, einfach so wie es ist. Ich liebe es, um sieben Uhr
aufzustehen, obwohl ich eigentlich gerne noch zwei Stunden geschlafen hatte, um
den Vormittag mit den MPS-Kindern und ihren Geschwistern zu verbringen. Ich
liebe es, wenn vier Kinder gleichzeitig auf mich einreden und alle etwas von mir
wollen. Ich liebe es, wenn sich zwei Kinder um ein Spielzeug streiten und ich sie
davon Uberzeugen kann, doch einfach gemeinsam zu spielen. Ich liebe es, beim
Mittagessen den Stress zu haben, dass sich moglichst alle Kinder gleichzeitig
hinsetzen und aufzupassen, dass auch wirklich alle essen und nicht eine halbe
Stunde spater wieder Hunger bekommen. Ich liebe ihre Gesichter,
wenn ein Glas umkippt und der ganze Saft Uber den Tisch lauft.
Ich liebe die strahlenden Augen, wenn ich mir einfach die Zeit
nehme, eine schon dreimal gehdrte Geschichte noch ein viertes
Mal anzuhdren. Ich liebe ihr Lachen, wenn wir gemeinsam einen
Hindermissparcour aufbauen. Ich liebe es, auf der Matratze
zu liegen und mich von funf Kindem ,niederketschen®
zu lassen und fast keine Luft zu kriegen. Ich liebe diese

Kinder. Ich liebe jedes einzelne von ihnen!

Und ich mdchte nicht authdren die Kinderbetreuung
Zu organisieren, weil es eine unglaubliche
Bereicherung fir mein Leben ist. Es ist so schén zu
sehen, wie man Kinder, egal ob gesund oder krank,
durch Aufmerksamkeit und Liebe zum Lachen
bringen kann. Es ist so schon, sie glicklich zu
sehen. Es ist unbeschreiblich dieses Geflhl, diese
Zufriedenheit, diese Geborgenheit, diese Liebe und
Warme geben zu konnen und zu wissen, dass
jeder einzelne es spdrt.

Fir mich ist es etwas Besonderes mit
beeintrachtigten Menschen Zeit zu verbringen.
Nach meiner Amerikareise segelte ich auch wieder
mit der Friedensflotte Mimo More in Kroatien, wo
ich im Activity-Team arbeitete. Auch das hieB: Bald
aufstehen und von frih bis spat mit den Kindem
lustig sein. Auch dort boten wir verschiedene
Angebote wie Hindemissparcour, Tattoo-Studio,
Flaggen malen, Trommelworkshop,...an und
natirlich durfte auch die Disco am Abend nicht
fehlen! In dieser Woche lemte ich wieder viele
beeintrachtigte Kinder und Erwachsene kennen. Es
kann sich niemand vorstellen, wie sehr sich diese
Menschen freuen, wenn man mit ihnen auch nur
ein Glas Eistee trinkt! 20 Minuten Zeit flr ein nettes

Gesprach uber ihren Alltag und die
Geschichten, die sie erleben, kdnnen
so viel bedeuten!

Aber eines darf man nicht vergessen:
Es sind nicht nur diese besonderen
Menschen, die danach Ubergltcklich
sind. Ich bin es auch. Es macht mich
selbst gltcklich, Menschen durch
solche Kleinigkeiten gltcklich zu
machen. Ich helfe gemn, ich versuche
Menschen, die es sonst nicht leicht
im Leben haben, das Gefihl von
Geborgenheit, Akzeptanz und Liebe
Zu geben, indem ich sie respektiere
wie sie sind. Doch auch ich selbst
schopfe daraus wieder Kraft flr
meinen persdnlichen Alltag, es gibt
mir Kraft und Energie, zu sehen wie
viel Lebensfreude diese besonderen
Menschen haben, wie locker sie das
Leben nehmen, obwohl sie stark
eingeschrankt sind! Es ist einfach
unbeschreiblich, wie viel einem ein
beeintrachtigter Mensch geben kann
- selbst wenn er einem nur wortlos
in die Augen schaut, oder wenn er
lachelt, weil man ihn berihrt.

Nun bin ich in Wien. Zum Studieren.
Ich habe aber in diesem Sommer
wieder ganz besonders gemerkt,
dass ich den Umgang mit diesen
besonderen  Menschen  einfach
brauche. lch mdchte es nicht missen.
Deswegen denke ich gerade Uber
einen freiwilligen  Besuchsdienst
nach. Ein bisschen Freizeit werde
ich hoffentlich haben, auch wenn
ich meiner Mama zukUnftig einige
Termine hier in Wien abnehmen

werde. Diese Zeit mochte ich
sinnvoll nitzen und mir selbst
und anderen damit Gutes tun.

Susanne Kircher hat mir erzahl,
dass immer wieder Familien oder
alleinerziehende Mtter Babysitter fur
ihre kranken Kinder suchen und wie
schwer sie es damit haben, weil viele
Berlihrungsangste haben oder sich
der Verantwortung nicht gewachsen
fihlen. Sie hat schon Kontakt flr
mich hergestellt und ich hoffe, dass
ich, wenn ihr meinen Bericht lest,
bereits ein paar Mal in Familien
mit behinderten Kindermn aushelfen
konnte. Danke, liebe Susanne, dass
du mir den Tipp gegeben hast!

Besondere Zeit mit besonderen
Menschen - Freude machen leicht
gemacht: Sei einfach du selbst
und respektiere Menschen mit
Beeintriachtigung! (N

o



PERLEN DES
GLAUBENS

SABINE WALLNER

Entstehung der Glaubensperlen

Bischof Martin Lénnebo
strandete aufgrund eines heftigen
Herbststurmes drei Wochen lang
auf einer kleinen griechischen
Insel mit nur 14 Einwohnern.

Dort dachte er dariiber nach, wie
er seinen personlichen Glauben
,oegreiflich® machen konnte. Da
in vielen Religionen Perlen als
Gebetshilfen dienen, begann er
seine eigene Glaubensperlenkette
zu gestalten. Sie besteht aus 18
Perlen:

Gottesperle: gold, gro3

Perle der Stille: sandfarben, oval
Ich-Perle: mittelgroB, wei
Tauf-Perle: groB3, weil

Perle der Stille: sandfarben, oval
W(sten-Perle: sandfarben, rund
Perle der Stille: sandfarben, oval
Perle der Gelassenheit: blau, groB
Perle der Stille: sandfarben, oval
Erste Perle der Liebe: rot, gro3
Zweite Perle der Liebe: rot, gro
Geheimnis-Perlen:mittelgroB, weil
Perle der Nacht: schwarz, groB
Perle der Stille: sandfarben, oval
Perle der Auferstehung: groB, weil
Perle der Stille: sandfarben, oval

Weitere Informationen bzw. Bestellmdglichkeit:
www.perlen —des-glaubens.de
ISBN 978-3-87503-121-8

Die Gottesperle

Gott sagt im brennenden Dornbusch:
Ich bin der ich bin und ich bin da.
Also durfen wir unser ,So-und-nicht
-anders® sein, durch Gottes liebende
Augen wahmehmen und uns freuen,
das wir seine geliebten Kinder sind. Ob
mps-krank oder nicht ... In der Bibel
steht ca. 360 mal das Wort: Flrchte
dich nicht!

An dieser wertvollen Botschaft mochte
ich mich anhalten.

Die Perlen der Stille — mogliche
Assoziationen und Erlebnisse
auf den MPS-Wochen

Ruhig werden, auf(Gott)horen, bewusst
durchatmen, sich massieren lassen,
zur  Cranio-Sacral-Therapie  gehen,
entspannen, dankbar werden. ..

Die Ich-Perle

Ilch bin wie ich bin, mit all meinen
Gaben, Talenten, Zielen, Wunschen,
Traumen, Sehnslchten die darauf
warten von mir gelebt zu werden.

Aber ich bin auch einmalig in
meinen Angsten, Krankheiten,
Beschrankungen, Behinderungen, ...
so bin ich eben.
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Die Taufperle

Ich  bin Ebenbild Gottes, werde
bedingungslos geliebt und Gott spricht
jedem von uns zu: ,Furchte dich nicht.
Ich habe dich bei deinem Namen
gerufen, du bist mein.*

Auf ewig und durch nichts zu trennen.
Daher sind unsere Taufnamen auch so
ein kostbares Geschenk!

Die Perlen der Stille — mogliche
Assoziationen und Erlebnisse
auf den MPS-Wochen

Bewusstes Erleben der Natur: walken
gehen, Sterne, Mond, Berge, Blumen,
Baume, Tiere und die kleinen Wunder
am Weg staunend betrachten und
wahrmehmen..

Die Wstenperle

Auch Jesus war 40 Tage in der Wiste
und kann unseren Lebenshunger
und Heilungsdurst verstehen und
nachvollziehen.

Far mich personlich war so eine
Wostenzeit der zeitgleiche Tod meines
Vaters und die Diagnosestellung MPS
Il (M. Hunter) bei meinem Sohn. Aber
es gibt vielerlei Wustenerfahrungen
am Rande des Lebensmutes und
der Kraft den néachsten Schritt
weiterzugehen.  Einige  Beispiele:
Luftballonstart  fir alle verstorbenen
,Stermnenkinder” in Kirchberg — meiner
allerersten Fachtagung, hilflos dem



Krankheitsverlauf
zuschauen mdissen, fast nichts
dagegen tun konnen, verzweifelt und
voller Angst sein, witend, traurig und
kraftlos.

Ich wirde jede meiner durchlebten
Depressionen als Wistenerfahrung
definieren und vielleicht ist das
genau jenes Erleben, welches den
Erfahrungen in der richtigen Wiste am
nachsten kommt.

fortschreitenden

Die Perlen der Stille = mogliche
Assoziationen und Erlebnisse
auf den MPS-Wochen

Leise werden, bewuBt anderen einfach
zuhoren, auf die leisen Tone achten:
zirpen der Grillen, Vogelgezwitscher,
lachen und glucksen der spielenden
Kinder von Ferne, hdren auf die eigene
innere Stimme, Zeit flr einen inneren
Dialog mit mir und mit Gott finden.

Die Perle der Gelassenheit

Der Herr gebe mir die Kraft, Dinge zu
akzeptieren, die ich nicht andemn kann.
Den Mut, Dinge zu andern, die ich
andem kann und die Weisheit, das
eine vom anderen zu unterscheiden.
Beispiele aus meinem  Leben:
Beendigung der Enzymersatztherapie,
Ende diverser Therapieformen - da es
flir Andreas nicht mehr hilfreich war.
zB.. Logopadie, Schienenversorgung
der Hand....

Loslassen lernen. Einer meiner Leitsatze

dazu ist geworden: \Wenn sich eine Tur
schlieBt, offnet sich eine andere.

Die Perlen der Stille — mogliche
Assoziationen und Erlebnisse
auf den MPS-Wochen:

Gott ist immer groBer als mein Denken!
Auf Traume und ,Zufalle* achten!

Die erste Perle der Liebe

Mit dieser Perle sind all jene Menschen
gemeint, die ich liebe.

In tiefer Dankbarkeit meinem Schatz
Andreas Emanuel, meiner Familie,
meinen geliebten, treuen Freunden und
Wegbegleitern. Ihr seid das Kostbarste
in meinem Leben! Ohne euch ware
mein Leben leer und herzlos.

Die zweite Perle der Liebe

Mit dieser Perle sind all jene Menschen
gemeint, die mich lieben. An dieser
Stelle sei meinem Sohn Andreas
Emanuel, meiner Mama - die fir uns
wirklich alles tut, was sie im Stande ist
zu tun - und meinem Partner ,Papa-
Toni* ein herzliches Dankeschon flr
ihre geschenkte Liebe. Und ich weiB,
dass ich es ihnen oft nicht leicht
mache, mich zu lieben.

Danke auch an all jene Arzte,
Therapeuten und Krankenschwestern
die unseren Krankheitsweg pro-
fessionell, einflihlsam und oft auch sehr
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herzlich mitgehen und uns helfen die
Einschrankungen und Beschwerden
S0 gering wie moglich zu halten.

Aber es gibt natirlich auch eine sehr
hilfreiche und verstandnisvolle MPS-
Familie, welche ich nicht missen
mochte.  Ich denke auch an jene
Wegbegleiter, die unser Leben mittels
Spendengeldern  unterstiitzen  und
oft ereichtern. An dieser Stelle ein
herzliches Dankeschon all jenen, die
bereit sind, Freud und Leid mit uns
zu teilen, die uns immer wieder zur
Seite stehen und ihr Herz offnen. Liebe
ist eine geschenkte Gottesgabe, die
man sich niemals verdienen oder gar
erkaufen kann. Es ist Gnade, wenn
einem liebende Menschen zur Seite
stehen. Ich kann nur dankbar sein und
staunen Uber so viel Herzenswarme,
die mich immer wieder umgibt.

Die Perlen der Stille — mogliche
Assoziationen und Erlebnisse
auf den MPS-Wochen

Moglichkeit zur Meditation meiner
Dankbarkeit, meiner Flrbitten und
Gebete, fir mich und andere...
Entwickeln eines Weitblickes - Uber
den eigenen Tellerrand hinaus - hin zu
anderen Menschen - Volkern — Noten
- Katastrophen.

Die drei Geheimnisperlen

Vielleicht soll uns die Anzahl der Perlen
auch daran erinnern, Geheimnisse flir



uns zu bewahren. Eigene, fremde, aber
auch gewisse ,bad-news’, die keinem
gut tun.

Ansonsten  bin ich in  Punkto
Geheimnisse auch nicht sehr versiert
- das ist auf alle Falle noch ein gutes
Ubungsfeld far mich. Aber ich muss
ja nicht alles kdnnen und darf auch
immer wieder was dazulernen.

Die Perle der Nacht

Auch Bischof Lénnebo hat Uberlegt,
ob er sie Uberhaupt in den Reigen
der  Glaubensperlen  aufnehmen
soll... man spricht nicht geme drtber.
Zu duster und trostlos sind jene
schwarzen Stunden in unserem Leben.
Dennoch kennt sie jeder von uns. Und
mir persdnlich wirde ein wesentlicher
Teil = das meine ich durchaus wortlich-,
also ein Teil meines Wesens fehlen,
ware da nicht die schwarze Perle. ..
Sofort fallen mir viele Momente der
Verzweiflung, der Depression, der
Hoffnungslosigkeit und des hilflosen
Ausgeliefertseins  seiner  eigenen
Ohnmacht ein. Stunden der Trauer
anlasslich der Diagnosestellung, der
Shunt-OP in Mainz, des schweren
Krankheitsverlaufes, des nicht mehr
gehen und sprechen Kdnnens von
Andreas, des OP-Berichtes von Maria
und Sophie, des Verlustes von Rudi,
Walter, Judith, Martina (und all den
anderen).. Hier konnte jeder der MPS-ler
wohl viele eigene Beispiele einfligen.

Das was mir bei den Perlen des
Glaubens so gefallt und mir auch
immer wieder so sehr hilft, ist die
Tatsache, dass es  schmerzhaftes
Leid und ftiefste Verzweiflung in
unserem Leben gibt — PUNKT- Hier
gibt es nichts zu beschdnigen oder
wegzudiskutieren — ABER - Ich werde
durch das Perlenarmband erinnert,
dass es neben der schwarzen Perle
auch noch viele andere Perlen gibt. Ich
kann sie zwar in meinem Herzen und
meiner Seele oft nicht wahrnehmen,
aber ich kann sie womoglich d
mein Berlhren in en sc
Stunden begreife mir
begreifich zu m dass es
noch andere Ding meinem Leben
gibt. Und genau das offnet meinen
,Leidens-Scheuklappenblick® und hilft
mir wieder Schritt flr Schritt das tiefe
Loch zu Uberwinden.

Die Perlen der Stille — mogliche
Assoziationen und Erlebnisse
auf den MPS-Wochen

Ich habe durch meine Psychotherapie
gelemt auf das zu schauen, was
Andreas noch kann. Nicht auf das, was
er nicht mehr kann.

Ebenso habe ich gelemnt, dass es
nicht nur schwarz und wei gibt -
dazwischen gibt es eine bunte Palette
an Moglichkeiten.

Ebenso habe ich gelemt dass auch
sub-optimale Lésungen eine durchaus
gute Ldsung sein konnen.

Die Perle der Auferstehung

Sie ist meine Hoffnungsperle - ich
habe ein personliches Bild dazu.

Ich sehe einen langen Tisch — eine
Festtafel - liebevoll gedeckt und
geschmudickt — es duftet nach frischem
Brot und ein Krug mit Wasser und
Wein steht auf dem Tisch. Wir sitzen
alle an diesem Tisch. Eingeladen
vom Schopfer und Liebhaber unseres
Lebens hochstpersdnlich - und
irgendwo an dieser langen Tafel ist
ein (fir uns) undurchsichtiger Vorhang
- und auf der anderen Seite dieses
Vorhanges sitzen mein Vater, Rudi,
Walter, Martina und all unsere lieben
Verstorben und feiern mit uns mit.
Noch kénnen wir sie nicht sehen -
aber ich splre, dass sie da sind. Und
ich glaube an die VerheiBung Gottes,
dass er abwischen wird jede Trane!
Noch ist es nicht soweit — aber die Zeit
wird kommen - fUr uns alle.

Die Perlen der Stille — mogliche
Assoziationen und Erlebnisse
auf den MPS-Wochen

...In stillem Gedenken.

o’

Die Perlen des Glaubens -
Die Perlen des Lebens

Die goldene Gottes-Perle

Du bist grenzenlos. Du bist nahe.
Du bist Licht - und ich bin Dein.
(Oder Du bist ewig..)

Perlen der Stille
Ich bin hier, Gott ist prasent, es ist ganz still.

Die kleine Ich-Perle
Ich bin Kklein, aber dennoch groB,
weil Gott in meinem Herzen lebt.

Die weiBe Tauf-Perle

Mein Gewicht ist sehr leicht,

wenn man es mit dem der Steme vergleicht.
Dennoch bin ich in Gottes Hand

wie Sterne, Erde, Himmel und mein Haus.

Die sandfarbene Wiisten-Perle

Wenn ich verloren bin und umherirre,

wenn ich Angst habe und nicht mehr wei3 was
ich tun soll,

wenn ich meinen Weg nicht zu Dir finden kann,
denn schickst Du mir einen Engel um mich zu
beschitzen.

Die blaue Perle der Gelassenheit

Ich lasse alle meine Probleme und Angste bei
Dir.

Ich kann den Tag und die schonsten Dinge
genieBen.

Die rote Perle der Liebe

Gott, Du liebst mich und Du gibst mir Liebe und
Freude.

Es ist wahrhaftig das Schénste und Beste, das
ich kenne.

Die rote Perle der Aufopferung
Wenn ich nett bin und andere helfe,
handle ich wie Jesus es tat.

Perlen der Geheimnisse

Meine Geheimnisse sind in dieser glanzenden
Perle versteckt.

Gott, Du kennst sie und Du kiimmerst dich um
sie.

Perle der Nacht
Ich bin ohne Furcht, denn Gott ist bei mir.

Perle der Auferstehung

Mein Herz ist voller Freude,

wenn ich an den Ostermorgen denke.
Jesus ist von den Toten auferstanden.
Gott, ich danke Dir, Du bist gut.

Gib mir Mut und Freuden fir mein Leben.

(Prayer card for children,
Ubersetzung Lydia Schleusener)

Quelle: www.rukoushelmetnet



ARBEIT MIT BEHINDERTEN MENSCHEN

Folgende Punkte sind flr mich wichtig,
um Uberhaupt mit Menschen arbeiten
Zu konnen.

Liebe zu den Menschen

Hausverstand

Humor

Respekt

Hochachtung

Feingefuhl

Mein Tatigkeitsgebiet als Behinderten-
betreuerin umfasste im Laufe
meines Lebens Wohneinrichtungen,
Tagesstrukturen und Schulen.

Zurzeit arbeite ich In einer Wohn-
einrichtung fr  chronisch psychisch
kranke Menschen, in welcher auch
Menschen mit Behinderungen wohnen.
Unser Grundsatz ist das Normali-
sierungsprinzip. Die daran orientierten
Aufgaben  umfassen neben dem
Wohn- und Tagesbetrieb zahlreiche
Moglichkeiten, von der Hilfe durch
Beschéftigung bis hin zur  aktiven
Lebens- und Freizeitgestaltung.

Unser gesundheitsorientiertes Angebot
sieht neben Betreuung, Pflege und
padagogisch-psychologischer  Beglei-

ULRIKE WEICHSELBAUMER

tung auch die gegebenenfalls notige arztliche und
therapeutische Versorgung vor.

Alle unsere Tatigkeiten erfolgen zum bestmdglichen Wohl
der uns anvertrauten Menschen mit Behinderung. Wir
unterstitzen und begleiten sie bei der Entwicklung ihrer
individuellen Fahigkeiten. Dabei versuchen wir, ihnen ein
weitgehend selbstandiges und selbstbestimmtes Leben zu
ermoglichen.

Unser Menschenbild ist ein ganzheitliches, die Wirde des
Menschen zu wahren, ist unser Anliegen. Es ist uns wichtig,
auch die Integration behinderter Menschen in unserer
Gesellschaft zu fordem.

So arbeiten wir teamorientiert, leisten Angehorigenarbeit
und kooperieren mit verschiedenen Behdrden.

Da es immer wieder neue Formen von Behinderungen gibt,

ist eine gut fundierte Ausbildung notwendig:

- Behindertenarbeit
Behindertenbegleitung
Behindertenpadagogin
Fachsozialbetreuerin
Diplom-Sozialbetreuerin
Fachsozialbetreuerin Behindertenarbeit
Fachsozialbetreuerin Behindertenbegleitung
Ausbildung zur Sondererzieherin
Betreutes Arbeiten .........

Naturlich gibtes wie in jedem Beruf Anforderungsprofile. Zum
normalen Profil kommen jedoch in der Behindertenarbeit
noch folgende Vorraussetzungen dazu:
- Uberfachliche Qualifikationen
Aufgeschlossenheit;
Selbstreflexion
Durchsetzungsvermdgen
Einsatzbereitschaft; insbesondere Flexibilitat
Freundlichkeit
Frustrationstoleranz; insbesondere Geduld
Hilfsbereitschaft; insbesondere Menschlichkeit, soziales
Engagement
Hohes EinfUhlungsvermdgen
Padagogisches Talent

insbesondere Bereitschaft zur

Das Reslmee meiner fast 30-jahrigen Berufserfahrung ist
dieses: Ich bin glucklich und auch stolz, dass ich mit so
vielen verschiedenen Menschen arbeiten durfte. Danke.

o?

www.wuestenrot.at




Wie jedes Jahr Anfang September
organisierte der EIAK (Elterninitiative flir
Anfallskranke Kinder) einen

auf der traumhaften Wiese am FuB der
Burg Liechtenstein (NO).

Wir, Familie Velich, waren dabei!

Ein wunderschoner Tag mit viel Sonne
und viel Freude.

Im Hauptzelt konnte man seinen
Hunger und seine Durst stillen, aber
auch die verschiedenste Bands
geniessen und deren tolle Musik;

flr die Kinder gab es Lesungen und
einen Magier.

DrauBen, auf der groBen Wiese, gab es
allerlei unterhaltsames fur die Kleinen:
Rollstuhlparcours, Schminken, Malen,
Voltigieren, Klettern, Dosenwerfen, mit
einem richtigen Auto fahren, uvm.

Das interessanteste war die Teddyklinik!
Dot bekam man ein Plischtier:
Nach der Aufnahme (Name, GroBe,
Gewicht und Krankheitssymptome des
Tieres), durfte man zum Arzt, der das
kranke Tier gemeinsam mit dem Kind
versorgte. Danach wurde man in die
Apotheke geschickt, und als Krénung
durfte jedes Kind sein verarztes Stofftier
behalten.

So sind wir mit vier ,Delfin-Patienten*
nach einem ereignissvollen und sehr
schoénen Tag nach Hause gegangen.

Nachstes Jahr sind wir wieder dabeil

Saskia Etienne
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Feststellungsbescheid &
Behindertenpass

Menschen mit Behinderung und Personen in ihrem Umfeld
(speziell Arbeitgeberinnen) sehen sich im Alltag haufig mit
Hdrden und Schwierigkeiten konfrontiert.

Fir mogliche Problemlosungen  bedarf es  zunachst
aber Information dariiber, was heit ,Begilinstigter
Behinderter  (Feststellungsbescheid) @ nach  dem
Behinderteneinstellungsgesetz® und was bedeutet ,iInhaber
eines Behindertenpasses® zu sein?

Ich bin behindert. Was bedeutet der Status ,begiinstigter
Behinderter“?

Ziel des Feststellungsverfahrens ist die Feststellung der Zugehorigkeit
zum Kreis der begunstigten Behinderten mittels Feststellungsbescheid.

Osterreichische Staatsblrgerinnen

EU-BUrgerinnen bzw.

EWR-Burgerinnen

anerkannte Fllchtlinge
mit einem vom Bundessozialamt oder gesetzlichen Unfallversiche-
rungstrager festgestellten Gesamtgrad der Behinderung (GdB) von
mindestens 50 % konnen diesen Status erwerben.
Ausnahme: Schulerinnen, Studentinnen und  Pensionistinnen
(Unbefristet)

Die Zugehorigkeit zum Kreis der begunstigten Behinderten eréffnet
einerseits ein breites Férderungsangebot und steuerliche
Vergiinstigungen fiir Arbeitgeberinnen. Deshalb ist es von
enormer Wichtigkeit, diesen Status dem bzw. der Arbeitgeberin zu
melden. Ansonsten kdnnen etwaige Schadenersatzanspriiche beim
zustandigen Zivilgericht geltend gemacht werden. Andererseits
kann dieser Status auch eine wesentliche Hiirde fiir eine
Arbeitsplatzsuche darstellen. Zu empfehlen ist daher eher die
Antragstellung auf Ausstellung eines ,Behindertenpasses".

Fir Arbeitnehmerinnen bewirkt die Beglinstigteneigenschaft
Schutzbestimmungen arbeitsrechtlicher Natur (z. B. Kindi-
gungsschutz, Entgeltschutz etc) und ermoglicht Forderungen zur
Beruflichen Integration. Eine breite Palette an Foérderungen stehen
jedoch auch Personen ohne den Status ,beglnstigter Behinderter*
(insbesondere Integrationslohnférderungen) offen.

Mit diesem Bescheid kann auf Antrag auch ein Behindertenpass
ausgehandigt werden.

Ich bin behindertt Was Dbedeutet ,lnhaber eines
Behindertenpasses” zu sein?

Das Verfahren zur Ausstellung eines Behindertenpasses hat den
Zweck, den Behinderungsgrad von Menschen mit Behinderung
festzustellen. Der Behindertenpass ist ein amtlicher Lichtbildausweis
mit den personlichen Daten und dem Grad der Behinderung. Dariiber
hinaus gibt es auch noch die Mdglichkeit, Zusatzeintragungen zu
beantragen.

Mit diesem Nachweis kdénnen Menschen mit Beeintrachtigungen
PreiserméBigungen bei Veranstaltungen bzw. einen Freibetrag im
Rahmen des Lohnsteuerausgleiches erwirken. Die Abgeltung der
Normverbrauchsabgabe (NOVA) ist fur dauemnd stark gehbehinderte
Personen moglich. Zusatzlich kénnen auch Arbeitgeberinnen bei
der Beschaftigung von Menschen mit Behinderung Férderungen
in  Anspruch nehmen. Der Behindertenpass bewirkt jedoch
keinen Kundigungsschutz oder die Anrechnung im Rahmen der
Ausgleichstaxe (keine Rechtsfolgen flir Arbeitgeberinnen).
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Integrationsbeihilfe

Um Betriebe zur Einstellung bzw. Ausbildung von
jugendlichen mit Behinderung zu motivieren, kdnnen
Integrationsbeihilfen fur die Dauer von max. 12 Monate
in Hohe von bis zu € 700 mtl. gewahrt werden.

Wird ein  vollversicherungspflichtiges Dienst-
oder Lehrverhdltnis mit einer/einem arbeitslosen
Behinderten oder einer gleichgestellten  Person
neu begrindet, kann dem beschaftigenden Betrieb
eine Integrationsbeihilfe bewilligt werden, sofern die
einzustellende Person mindestens 2 Jahre zuvor nicht
beim selben Betrieb beschéaftigt war. Bei Eingehung
eines Lehrverhaltnisses ist weder Arbeitslosigkeit noch
Nichtidentitat des Betriebes erforderlich.

Eine Beihilfe ist auch moglich, wenn ein befristetes
Arbeitsverhaltnis in der Dauer von mindestens 6
Monaten eingegangen wird. Die Integrationsbeihilfe
wird maximal flr ein Jahr, bei Lehrausbildung flr zwei
Jahre bzw. bei fortdauernder Leistungseinschrankung
bis zum Abschluss der Ausbildung gewahrt.

Die bescheidmaBige Feststellung der
Beglnstigteneigenschatt ist fir die Gewahrung einer
Integrationshilfe nicht erforderlich.

Bei Personen ohne Osterreichische Staatsburgerschaft
ist vor Antragstellung mit dem Bundessozialamt
Kontakt aufzunehmen.

Als forderbar gelten:

Personen bis 23 Jahre mit einer korperlichen,
psychischen, geistige oder Sinnesbehinderung von
mindestens 30 vH, die ohne HilfsmaBnahmen einen
Arbeitsplatz nicht erlangen konnen.

Gleichgestellt  sind ~ Schulabgangerlinnen  aus
Sonderschulen, Schilerinnen, die in dem Schuljahr,
in dem die Schulpflicht erfullt wurde, in Einzelfachem
nach dem Lehrplan flr Sonderschulen unterrichtet
wurden oder bei denen ein sonderpadagogische
Forderbedarf festgestellt war (Nachweis: Zeugnis)
sowie Jugendliche bei denen eine sozial-emotionale
Beeintrachtigung vorliegt. Als  Nachweis werden
entsprechende Stellungnahmen zB. des Jugendamtes
oder einer Schulbehoérde anerkannt.

Personen ab 24 Jahre mit einer korperlichen,
psychischen, geistige oder Sinnesbehinderung von
mindestens 50 vH, die ohne HillsmaBnahmen einen
Arbeitsplatz nicht erlangen konnen.

Bei Einstellung von Menschen mit Behinderung, die langer
als 6 Monate arbeitslos waren, kann eine Integrationsbeihilfe
bereits ab einem Grad der Behinderung (GdB) von mindestens
30 vH gewahrt werden.

Teilzeitbeschaftigung:
Bei Teilzeitbeschéftigung werden die Fordersatze dem
BeschaftigungsausmaB entsprechend gekurzt.

Lehrlinge:

Fir die Dauer von 2zwei Jahren betragt die
monatliche Forderung € 200 (unabhangig von
der Anzahl der Beschaftigten. Liegt danach
noch eine Leistungseinschrankung vor, kann die
Lehrlingsférderung auf Antragstellung bis zum Ende
der Lehrlingsausbildung verlangert werden.

Beginnt die Lehrausbildung nach Vollendung des 19.
Lebensjahres und besteht flr diese Altersgruppe der
Lehrlinge eine eigene Lohnregelung, kann im Einzelfall
eine hohere Forderung vereinbart werden.



info

Nutzen fOr
Dienstgeber

Das Bundessozialamt Landesstelle OO
setzt mit seinen Angeboten an den
Winschen und Bedirfnissen konkreter
Kunden an.

Bei Fragen oder schwierigen Situationen
im Zusammenhang mit der Beschaftigung
von Menschen mit Behinderung steht
lhnen das Team der Beruflichen Integration
als zentrale Anlauf- und Koordinationsstelle
des  Bundessozialamtes  Landesstelle
OO0 sowie zahlreiche sonstige Unter-
stitzungsstrukturen mit Rat und Tat zur
Seite.

Als wichtiges positives Argument flr die
Integration behinderter Menschen kann
fur Untemnehmen die dadurch steigende
soziale Kompetenz aller Mitarbeiterinnen
hervorgehoben werden.

An zweiter und dritter Stelle folgen die hohe
Motivation  behinderter Mitarbeiterlnnen
sowie die positive Wirkung auf das Image
des Unternehmens.

Nachfolgend noch weitere positive Aspekte
fur Dienstgeberinnen von Menschen mit
Behinderung:

* Image, Werbung

* finanzielle Férderungen

*  Ausgleichstaxe-Erspamiss, DG-
Beitrags-, DG-Zuschlags- und
Kommunalsteuer Erpamisse (nur bei
begUinstigten Behinderten)

*  zusatzliche Forderung unabhangig
von einer Leistungseinschrankung

(zB. Integrationsbeihilfe bei
Neueinstellung und Erflillung sonstiger
Voraussetzungen)

*  Arbeitsplatzadaptierungen verbleiben
teilweise im Unternehmen, selbst
wenn das Dienstverhaltnis beendet

wird zB. Lift)
* Coroperate  Social  Responsibility
(CSR - Ubemahme von sozialer

Verantwortung rechnet sich)

* hohe Motivation sowie  hohe
Einsatzbereitschaft von behinderten
Mitarbeitern

*  Diversity = die Verschiedenartigkeit der
Mitarbeiter als Erfolgsfaktor nutzen

Lohnforderungen zur Sicherung
von Beschdaftigungsverhdaltnissen

mit Menschen mit Behinderung

Die Beschéftigung von Menschen mit Behinderung bringt vielerlei
Vorteile mit _sich, u. a die Anrechnung auf die Pflichtzahl der zu
beschaftigenden begunstigten Behinderten und den Entfall bestimmter
Lohnnebenkostenbestandteile,  wenn Dienstnehmerinnen dem
Personenkreis der begunstigten Behinderten angehoren, die Steigerung
der sozialen Kompetenz aller Mitarbeiterinnen, die hohe Einsatzbereitschatt
von Menschen mit Behinderung und vieles mehr.

Sollten wahrend eines laufenden Dienstverhaltinisses dennoch Probleme
bei_der Beschéftigung von Menschen mit Behinderung auftreten, die
trotz der Inanspruchnahme von Angeboten des Bundessozialamtes
(zB. Arbeitsassistenz, Kostenzuschisse flr technische Hilfsmittel oder
Schulungen) nicht beseitigt werden kénnen und zu einer Gefahrdung des
Dienstverhaltnisses fuhren, kann zur Sicherung desselben eine der beiden
angefuhrten Lohnférderungen beim Bundessozialamt Landesstelle
Oberbdsterreich beantragt werden.

Entgeltbeihilfe (EB)

Diese Lohnférderung kann ab Antragstellung fur beginstigt behinderte
Mitarbeiterinnen gewahrt werden, wenn aufgrund der Behinderung
eine dem Dienstgeber bzw. der Dienstnehmerin nicht zumutbare
Leistungseinschrankung vorliegt. Die Hohe des Zuschusses wird nach
Durchfuhrung eines Betriebsbesuches bemessen.

Arbeitzplatzsicherungsbeihilfe (ASB)

Die Zugehdrigkeit zum Personenkreis der begunstigten Behinderten

ist bei dieser MaBnahme nicht erforderlich, jedoch ein Gesamtgrad der

Behinderung von Mindestens 50 vH, bei Jugendlichen unter 24 Jahren

mindestens 30 vH oder bei Lembehinderung (Schulabgangerinnen von

Sonderschulen bzw. unterrichtet nach dem Lehrplan fir Sonderschulen

oder sonderpadagogischem Forderbedarf) oder mit sozial-emotionaler

Beeintrachtigung (z.B. betreut durch Einrichtungen der Jugendwohlfahrt).

Sie kann z. B. gewahrt werden, wenn

= das Dienstverhaltnis aufgrund schlechter wirtschatftlicher Verhaltnisse
gefahrdet ist,

= Dienstnehmerinnen aufgrund von Qualifikationsdefiziten verbunden
mit einer Anderung der Arbeitsorganisation voribergehend nicht
optimal eingesetzt werden konnen bzw. an neuen Arbeitsplétzen
eingeschult werden mussen,

= Mitarbeiterinnen, die nicht dem Personenkreis der begunstigten
Behinderten angehdren, eine dem Dienstgeber bzw. Dienstgeberin
nicht zumutbare behinderungsbedingte Leistungseinschrankung
aufweisen.

* bei einem laufenden Kundigungsverfahren die Fortsetzung
der Beschéftigung nur mit Férderung moglich ist und der
Kindigungsantrag zuriickgezogen wird.

Das Bundessozialamt kann auch die Kosten flr behinderungsbedingte
Arbeitsplatzadaptierungen und Schulungen flr Mitarbeiterinnen mit Behinderung
sowie sonstige behinderungsspezifische MaBnahmen (z B. Kosten fir
Gebardensprachdolmetscherinnen) tbemehmen. Die Zugehdrigkeit zum Kreis der
beglnstigten Behinderten ist dabei nicht erforderlich. Im Rahmen der Bearbeitung
des Antrages auf Gewahrung einer Lohnférderung wird daher auch die Méglichkeit
der Gewahrung anderer behinderungsausgleicheder MaBnahmen zur besseren
Einsetzbarkeit lhrer Dienstnehmerinnen mit Behinderung gepriift.
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UnterstUtzungsangebote

fur Betriebe zur Beschdaftigung
bzw. Ausbildung von Jugendlichen mit
Behinderung

Die berufliche Integration von Jugendlichen gehort zu den wesentlichsten Aufgaben
des Bundessozialamtes. Gerade die ersten Schritte am Arbeitsmarkt stellen die
Weichen flr den weiteren Verlauf der beruflichen Karriere. Damit dabei Jugendliche
mit sozialen, begabungsmaBigen oder kérperlichen Benachteiligungen nicht
das Nachsehen haben, bietet das Bundessozialamt ein vielfaltiges Angebot an
MaBnahmen, um die Integrationschancen am Arbeitsmarkt zu erhdhen.

Welcher Personenkreis ist forderbare

Betriebe, die Jugendliche bis zum vollendeten 24. Lebensjahr mit einem
Grad der Behinderung von mindestens 30 vH oder mit Lernbehinderung
(ds. zB. Schulabgangerinnen aus Sonderschulen) oder sozial-emotionaler
Beeintrachtigung (z.B. betreut durch Einrichtungen der Jugendwohlfahrausbilden
oder beschaftigen, kbnnen mit den folgenden MaBnahmen unterstitzt werden.

Welche UnterstUtzungsmaBnahmen gibt ese
Integrationshilfe: Siehe Seite 74!

Zuschuisse for technische Hilfsmittel bzw.

Arbeitsplatzadaptierungen:

Stellt sich im Rahmen der Beschaftigung oder Ausbildung eines bzw. einer
Jugendlichen mit Behinderung heraus, dass behinderungsbedingt die
Anschaffung von technischen Hilfsmitteln, zB. einer Einhandtastatur, bzw. die
Umgestaltung des Arbeitsplatzes nétig ist, kbnnen diese Kosten bis zu 100 %
vom Bundessozialamt geférdert werden.

Zuschusse fur Nachhilfekosten:

Besteht bei einem bzw. einer Jugendlichen wahrend der Absolvierung einer
Lehre die Notwendigkeit von Nachhilfeunterricht, kénnen die Kosten vom
Bundessozialamt bis max. € 20 je Einheit Ubermommen werden.

Zuschuisse fur Dolmetschkosten:

Fir schwer horgeschadigte oder gehdrlose Jugendliche kénnen beruflich
veranlasste Dolmetschkosten fur qualifizierte Gebardensprachdolmetscherlnnen
Ubernommen werden.

Berufsausbildungsassistenz:

Die Berufsausbhildungsassistenz beschaftigt sich mit der umfassenden Beratung

und Begleitung von Jugendlichen und Betrieben vor und wahrend der Absolvierung

einer integrativen Berufsausbildung, also einer Lehre mit verlangerter Lehrzeit oder
einer Teillehre, Angeboten wird:

. Beratung hinsichtlich der Entscheidung fir die passende Ausbildungsform
Unterstltzung bei der Erstellung des Ausbildungsplans und des Ausbildungs-
bzw. Lehrvertrages unter Einbindung des Ausbildungsbetriebes
Nachhilfeunterricht und Vorbereitung auf die (Lehr)Abschlussprifung
Information zu und Organisation von Forderungen fir Dienstgeberinnen und
Jugendliche

Personliche Assistenz am Arbeitsplatz:

Die Leistungen der personlichen Assistenz flr Jugendliche mit schwerer
Behmderung (Pflegegeldbezug ab Stufe Ill) umfassen:
Begleitung am Weg zwischen Wohnung und Arbeitsstelle bzw. Ausbildungsort
Begleitung bei dienstlichen Verpflichtungen auBerhalb des Arbeitsplatzes
Unterstltzungstatigkeiten manueller Art bei der Dienstverrichtung oder
wahrend der Ausbildungszeit usw.
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Ausgleichstaxe
und PrGmie

Ausgleichstaxe

Um dem gesellschaftlichen Ziel des
Behinderteneinstellungsgesetzes -  der
Integration behinderter Menschen in den
Arbeitsmarkt - gerecht zu werden, wurde
der Ausgleichstaxfonds eingerichtet. Das
Vermogen des Fonds besteht aus den
jahrlich eingenommenen Ausgleichstaxen.

Unternehmen, die 25 oder mehr
Dienstnehmer/innen  beschéaftigen, sind
verpflichtet, auf jeweils 25 Beschatftigte
eine/n beglnstigte/n Behinderte/n
einzustellen (Beschaftigungspflicht).

Wenn die Beschaftigungspflicht nicht
erfullt ist, wird dem/der Dienstgeber/in
vom Bundessozialamt alljahrlich fir das
jeweils abgelaufene Kalenderjahr eine
Ausgleichstaxe (AT) vorgeschrieben. Diese
betragt derzeit monatlich EUR 226 - (Stand
2011) fur jede einzelne Person, die zu
beschaftigen ware.

Abweichend davon betragt die
Ausgleichstaxe  fir  Dienstgeber/innen,
die 100 oder mehr Dienstnehmer/innen
beschaftigen, flr jede Person, die zu
beschaftigen ware, ab 1.1.2011 monatlich
EUR 316- und fur Dienstgeber/innen,
die 400 oder mehr Dienstnehmer/innen
beschaftigen, flr jede Person, die zu
beschaftigen ware, ab 1.1.2011 monatlich
EUR 336,-.

Diese Betrage werden durch Verordnung

des Bundesministeriums jahrlich
angepasst.

Prédmie

Far  die Beschaftigung  von in

Ausbildung  stehenden  beglnstigten
Behinderten, erhélt der/die Dienstgeber/
in vom Bundessozialamt aus Mitteln des
Ausgleichstaxfonds eine Pramie in Hohe
von derzeit monatlich EUR 226- (Stand
2011).



Lohnabgaben
Vergunstigungen for
Dienstgeber/innen

Wurde der Grad der Behinderung
eines Dienstnehmers bzw.
einer Dienstnehmerin vom
Bundessozialamt mit mindestens
50 vH Grad der Behinderung mittels
Bescheid festgestellt, so erhalten
die Dienstgerberinnen, welche
diese Zielgruppe beschéftigen,
steuerliche Vergiinstigungen (bei
lohnsummengebundenen Abgaben):

Dienstgeberbeitrag (DB)

Den Dienstgeberbeitrag zahlen
Dienstgeber, die im Bundesgebiet
Dienstnehmerinnen beschéaftigen.

Nicht in die Bemessungsgrundlage
der Summe der Arbeitsldhne gehoren
Arbeitsldhne an Dienstnehmerinnen,
die als beglnstigte Personen
gemaB den  Vorschriften  des
Behinderteneinstellungsgesetzes
beschéaftigt werden.

Zuschlag zum
Dienstgeberbeitrag (DZ)

Beim Dienstgeberzuschlag handelt
es sich um eine Kammerumlage der
Wirtschaftskammer, daher wird der DZ
auch Kammerumlage 2 genannt.

Nicht in die Bemessungsgrundlage
der Summe der Arbeitsldhne gehoren
Arbeitsldhne an Dienstnehmerinnen,
die als beglnstigte Personen
gemaB den  Vorschriften  des
Behinderteneinstellungsgesetzes
beschéaftigt werden.

Kommunalsteuer (KommsSt)

Die Kommunalsteuer ist  eine
lohnabhangige Gemeindeabgabe.
Steuerschuldner ist der Unternehmer,

in dessen Unternehmen die
Dienstnehmerinnen beschéaftigt
werden.

Nicht in die Bemessungsgrundiage
der Summe der Arbeitsléhne gehdren
Arbeitslbhne an Dienstnehmerinnen,
die als begiinstigte Personen
gemaB den Vorschriften des
Behinderteneinstellungsgesetzes
beschaftigt werden.

Erhohter KUndigungsschutz

und Beendigung des Arbeitsverhdlinisses

Begiinstigte Behinderte (Feststellung mittels Bescheid) haben einen
erhohten Kiindigungsschutz (§ 8 BEinstG). Erh6hter Kiindigungsschutz
bedeutet, dass Dienstgeber vor Ausspruch einer Kindigung die
Zustimmung des Behindertenausschusses einholen mussen.

Die Zustimmung wird nach einer Interessensabwagung nur dann
erteilt, wenn es dem Dienstgeber nicht zuzumuten ist, den begUnstigten
Behinderten weiter zu beschatftigen, z. B. wenn

der Tatigkeitsbereich des begunstigten Behinderten entfallt und der
Dienstgeber nachweist, dass der begunstigte Behinderte trotz seiner
Zustimmung an einem anderen geeigneten Arbeitsplatz ohne
erheblichen Schaden nicht weiterbeschéatftigt werden kann;

der beglnstigte Behinderte unfahig wird, die im Dienstvertrag
vereinbarte Arbeit zu leisten, sofemn in absehbarer Zeit eine
Wiederherstellung der Arbeitsfahigkeit nicht zu erwarten ist und der
Dienstgeber nachweist, dass der begunstigte Behinderte trotz seiner
Zustimmung an einem anderen geeigneten Arbeitsplatz ohne
erheblichen Schaden nicht weiterbeschéatftigt werden kann;
derbeglnstigte Behinderte die ihm aufgrund des Dienstverhaltnisses
obliegenden Pflichten beharrlich verletzt und der Weiterbeschaftigung
Grinde der Arbeitsdisziplin entgegenstehen

Der erhéhte Kiindigungsschutz gilt nicht:

wahrend der ersten 4 Jahre eines ab 1.1.2011 neu begrindeten
Arbeitsverhaltnisses mit einem begiinstigten Behinderten
wahrenddererstensechsMonatecinesab1.1.2011neubegrindeten
Arbeitsverhéltnisses mit einem noch nicht begiinstigten
Behinderten, der wahrend dieses Arbeitsverhaltnisses begunstigter
Behinderter wird

wahrend der ersten sechs Monate eines vor dem 1.1.2011
begrindeten Arbeitsverhaltnisses

(Ausnahme in allen 3 Punkten: Arbeitsunfall, Arbeitsplatzwechsel im
Konzern)

bei einvernehmlicher Auflésung des Arbeitsverhaltnisses

Enden eines befristeten Arbeitsverhaltnisses durch Zeitablauf
berechtigter fristloser Entlassung

Uber Antrage auf Zustimmung zur Kindigung von beglnstigten
Behinderten  entscheidet der Behindertenausschuss. Dieser
setzt sich aus Verretern der Arbeitgeber/innen, der Arbeitnehmer/
innen, der organisierten Behinderten, des Arbeitsmarktservice und
des Bundessozialamts zusammen. Der Antrag auf Kindigung der
behinderten Arbeitnehmerin / des behinderten Arbeitnehmers ist bei der
zustandigen Landesstelle des Bundessozialamtes (Ort der Betriebsstatte)
einzubringen.

Nach einer Anhérung von Dienstgeber und Dienstnehmer ergeht ein
Bescheid. Dagegen ist die Berufung an die Berufungskommission
beim Bundesministerium fur Arbeit, Soziales und Konsumentenschutz
moglich.

Hinweis: FUr die Beendigung eines Arbeitsverhaltnisses durch
Dienstnehmer- Kindigung, einvernehmliche Auflésung oder berechtigte
Entlassung gelten flr beglnstigte Behinderte keine gesonderten
Bestimmungen. Eine ungerechtfertigte Entlassung kann beim
zustandigen Arbeits- und Sozialgericht bekampft werden und ist im Falle
des Erfolges der Klage rechtsunwirksam.
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GRIESKIRCHEN - 18. JUNI 2011 - LAUFTEAM DONAUTAL

Jawoh!! Wir waren wieder dabei. Dabei am 18. Juni. Dabei in
Grieskirchen. Dabei beim 12-Stunden-Benefizlauf. Dabei mit zwei
eigenen MPS-Staffeln. Dabei mit 13 erwachsenen Laufern und
vier Nachwuchstalenten.

Und dabei als diejenigen, die von diesem Lauf auch profitieren
durften, denn die Spenden pro erlaufenen Kilometer gingen zu
einem Drittel an MPS. 17.700 Euro wurden erlaufen, davon ganze
5900 Euro fur uns! Einfach spitze!

Herzlichen Dank an die Veranstalter Herrn Reinhold StraBer und
das Laufteam Donautal!

Vielen Dank auch an unsere tollen Laufer, ihr wart wirklich super
und habt euch eure Medaillen mehr als verdient. Dabei sein ist
alles, wir hatten eine Menge Spal3 - und sind mit unseren beiden
Staffeln fast 250 km gelaufen. Und ob ihr es glaubt oder nicht, die
drei Jingsten brachten es auf 11, 16 und 23 km!

GroBe Gratulation an die Veranstalter, die diesen Lauf professionell
und mit groBer Liebe organisiert haben und den Tag mit all
seinen logistischen Herausforderungen ganz musterhaft Gber
die Buhne gebracht haben! Man hélt es ja kaum flr moglich,
wie kompliziert die Organisation fUr eine Veranstaltung in dieser
Dimension ist. Unsere Bewunderung und unser Dank ist euch
sicher, Hut ab!

Ein groBes DANKE an unsere Laufer:

Marina Auer
Julian Bogensperger
Harald Eidenberger
Theresia Hollbacher
Lukas Horschlager
Alois Mayr
Rocco Nachel
Paul Prahofer
Vanessa Ruth
Martin Seemann
Johannes Weigl
Martin Weigl
Michael Weigl
Christine Wurlitzer
Andreas Zachmann
Felix Zimmerberger
Tina Zimmerberger

Ein Danke auch fiir die interne Organisation (Christine Hauseder)
und das Stehvermdgen im MPS-Zelt - eine Mannschatt will ja auch
angefeuert werden! Die Muppetshow (Familie Bierbaum, Michaela
Weigl, Anna Prahofer, Uli Weichselbaumer) war wirklich lustig..

Mehr Info unter: www.12hgrieskirchen.com

Michaela Weigl

o



"PURER GENUSS

Theresia HoIIbaCher

Wie sooft am Abend, wobei in letzter Zeit doch leider nicht mehr so regelmaBig, ging ich
mit meiner Freundin Marina laufen. Aus Tratsch und Klatsch hatte sie mir den Benefizlauf in

Grieskirchen schmackhaft gemacht. Vor allem, fur einen guten Zweck, namlich fiir die Gruppe

MPS zu laufen. Warum eigentlich nicht?

So kam der 18.Juni 2011 immer naher und ich hatte keine Vorstellung, was mich in OO erwartete. || n

Am Vorabend des Laufes in Grieskirchen angekommen, war ich schon so fasziniert, alleine schon
vom Aufbau des 12-Stunden-Laufes. Noch dazu sind die Teilnehmer der MPS-Staffel gemitlich
zusammengesessen um das Notigste fur den néachsten
Tag zu besprechen. Ich hatte =" : ey i ine sehr, sehr nette Runde
kennengelemt.

| lch war hellauf begeistert . . ' {Blind aufgeregt. Die Nacht war

kurzl Um 6:00 Uhr fiel der
I wurde immer groBer und
viele Leute, alt und jung. Am
an die Reihe zu laufen. Eine
mehr als einen Kilometer.
klar, ich wollte zwei Stunden
mit  Unterbrechung  oder
ich konnte fast nicht mehr
zu drehen. Ich hatte solch
Stand der MPS-Gesellschaft
purer Genuss. Die Leute an
verschiedenen Musikquellen

Startschuss.  Die  Stimmung
JroBer,  laute Musik  und
achmittag kam ich endlich
unde hatte ein bisschen
s war fir mich anfangs
aufen, aber zweimal, sprich
uch Verschnaufpause. Doch
ufhoren,  meine  Runden
esengroBen Spass beim
orbeizulaufen! Es war
ler Strecke und auch die
yrachten mich kaum zum

Bremsen. Doch dann nach — ast 25 Stunden hatte ich
doch das Geflnhl, mich onnte jetzt wer ablésen. Auch
der Kollege, welcher nach mir dran war, wartete schon sehnstchtig auf seinen Teil!

Far mich war dann am Stand von MPS Verpflegung angesagt, mit Prosecco, Pizza und sogar
mit Massage.

Trotz schwerer Beine und leichter Erschopfung war das fur mich einzigartig, ein Erlebnis, das
mir in positiver Erinnerung bleiben wird. Mein Wunsch furs nachste Jahr: Sechs Stunden laufen,
da hoffe ich allerdings auf Marinas Begleitung!

Bei Familie Weigl muss ich mich tausend Mal bedanken, fur die Gastfreundlichkeit und flr das
lustige Wochenende in Grieskirchen. Al

Danke fur Alles!




DAS GUTE LOS
Helfen und gewinnen!

Das Los

MPS startet auch 2012 wieder in die
Osterreichische Spendenlotterie ,Das gute Los"

Wer mitmacht gewinnt doppelt:

Wir laden Sie herzlich ein: Spielen Sie mit - und gewinnen
Sie einen von Tausenden Preisen, zB. ein Haus, Reisen oder
Gutscheine! (2011: 18400 Preise im Gesamtwert von 697.750
Eurol)

Das Gute an dieser besonderen Lotterie ist, dass Sie mit
lhrer Teilnahme zugleich helfen und gewinnen kénnen. Mit
etwas GllUck wohnen Sie bald in einem neuen Traumhaus,
genieBen den Urlaub lhrer Traume, richten lhr Heim neu ein
oder vieles mehrl UND sie helfen gleichzeitig schwer kranken
MPS-Kindern!

Die 1. Osterreichische Spendenlotterie ,Das gute Los* st
eine gemeinsame Aktion von einigen groBen Organisationen
aus dem Sozial, Umwelt- und Tierschutzbereich. Wir, die
Gesellschaft fir MukoPolySaccharidosen sind zwar nicht
groB, machen aber dennoch mit, weil wir hoffen, mit dem
Gewinn aus der Lotterie einen Teil unseres groBten und
wichtigsten Projektes, die MPS-Beratungsstelle wenigstens
fir ein paar Monate finanzieren zu kénnen.

Heuer haben wir dieses Ziel leider nicht erreichen konnen,
da es uns nicht gelungen ist, ausreichend viele Lose zu
verkaufen. Das Problem dabei war, dass wir als kleiner Verein
nicht Uber die entsprechend notwendige Anzahl von Adressen
verfligen. Allein die Tatsache, dass die Lotterie toll ist, reicht
bei einem kleinen Selbsthilfeverein wie der MPS-Gesellschaft
nicht. Wir wiirden einfach mehr Unterstltzer brauchen, mehr
Menschen, die uns helfen, die Lotterie fir MPS zu bewerben.!
Wir hoffen, dass wir unser Ziel 2012 wieder erreichen - mit
lhrer Hilfe wird es uns gelingen!

Denken Sie dran: Helfen zahlt sich aus! Doppelt: fiir Sie und
auch fiir uns! Machen Sie wieder mit!

MPS-Kinder profitieren nur dann, wenn Sie die Lose Uber MPS
kaufen - dh. sie steigen Uber unsere Homepage wwwmps-
austriaat ein, klicken dort auf das Logo ,Das gute Los* - Sie
werden automatisch weitergeleitet und sehen auf der neuen
Seite immer noch unser MPS-Logo. So wissen Sie, dass |hr
Loskauf MPS zugute kommit. Im Mai soll es wieder so weit sein!

Vielen Dank an all jene Menschen, die ihre Lose Uber MPS
kaufen oder gekauft haben - Sie helfen uns wirklich sehr!

Gemeinniitzige Lotterien in Osterreich

Die Durchflihrung gemeinnutziger Lotterien ist gesetzlich sehr genau
geregelt. So werden etwa die Kosten einer Lotterie begrenzt und
durfen einen fixen Prozentsatz der Einnahmen nicht Uberschreiten.

L

endenshofff

SPENDEN DURCH KAUFEN

ONLINE SPENDENSHOP

Online einkaufen und MPS-Kinder unterstiitzen OHNE MEHR
ZU ZAHLEN!

Sie konnen jetzt bequem von zu Hause einkaufen und damit
gleichzeitig kranken MPS-Kindem helfen - jeder Einkauf hilft!

+

www.shopplusplus.at

Wenn Sie auf www.shopplusplus.at einkaufen, unterstiitzen Sie
automatisch MPS!  Auf der Einkaufsplattform Shop++ finden
Sie Links zu hunderten Web-Shops, wie z. B. Amazon, sowie
einen eigenen Shop++ ,Bestpreis-Shop®. Durch jeden Einkauf
Uber diese Plattform helfen Sie MPS mit 2 bis 15 Prozent der
Einkaufssumme, ohne dass Sie auch nur einen Cent mehr
bezahlen mussen!

So einfach war Spenden noch nie! Denn die Online-
Shops spenden sozusagen fur Sie, namlich einen Teil Ihrer
Einkaufssumme!

Der Betrieb des Spendenshops wird zur Géanze von den
Unternehmen finanziert. Es fallen weder fir Sie, noch flir MPS
Kosten an!

So einfach war Spenden noch nie!

Und wie funktioniert es?

Steigen Sie liber unsere Homepage ein (www.mps-austria.
at), klicken Sie auf das Logo von Shop++ im rechten Frame
und das Shoppen kann los gehen.. oder gehen Sie direkt auf
www.shopplusplus.at/mps

amazonde

Nach wie vor gibt es unsere schon seit Jahren bestehende
und wirklich hervorragende Kooperation mit Amazon. Wenn
Sie bei Amazon einkaufen wollen, einfach auf unsere
Website gehen und auf das Amazon-Logo klicken. Und
schon unterstiitzen Sie mit lhrem Einkauf unsere MPS-
Kinderl Ohne mehr zu zahlen.

(Wissen Sie, dass bei Amazon z.B. Blicher versandkostenfrei
bestellt werden kénnen??)




Teilnahmen an:

MPS-Tagungen, Kongressen, zB.
MPS-Konferenz Deutschland und
Ungam, Expertenmeeting BioMarin
Dresden, Tagung Shire Berlin,
Stoffwechselsymposium Graz
Besichtigung Firma Shire Boston
BKMF-Treffen

Expertentreffen fiir seltene
Erkrankungen (SE)

Kongress flir SE

Marsch flr SE

12-Stunden-Lauf Grieskirchen
Benefizveranstaltungen

Organisation und Durchfiihrung:

Aktionen zum internat. MPS-Tag
Vorstandssitzungen
Generalversammlung
MPS-Sommertagung Hipping
MPS-Therapiewoche Hipping
MPS-Laufteams fUr Grieskirchen
Organisation von Therapie-
aufenthalten flir MPS-Patienten
Planung einer Infokampagne flr
Kinder- und HNO-Arzte

Betreuung von MPS-Familien:

Telefonische Betreuung/ Besuche
Internationale Hilfe

Positive Bearbeitung

und Abwicklung von
UnterstUtzungsantragen
Recherchieren von
UnterstUtzungsmaoglichkeiten
flr Betroffene in besonderen
Lebenslagen

Einschleusen einer Patientin in
eine klinische Studie

Publikationen

Erstellung einer Pressemappe
Diverse Zeitungsartikel
Fertigstellen des neuen MPS-Films
Konzeption und Versand von
Spendenmailings und Dankbriefen
MPS-Falter Ausgabe 2011
Aktualisierung der Homepage
Erstellung von Foto-CDs

Erstellen von Prasentationen fir
Messen und Vortrage

Erstellung Infoblatt zur Diagnose
TV-Spot im August

Fertigstellen des neuen MPS-Films

Vortrage/ Benefizveranstaltungen:

Kurzvortrage bei diversen
Spendeniibernahmen und
Benefizveranstaltungen in ganz
Osterreich

Vereinsvorstellung bei Serviceclubs

Sitzungen/ Besprechungen /Treffen:

Ges. fur MPS

Forschungsges. fir MPS

Treffen mit Arzten, Wissenschaftlern,
Pharmafirmen, Prominenten und
Seniceclubs.

Offentlichkeitsarbeit / Medien

Presseaussendungen
Spendenmailings
StraBenkampagne am MPS-Tag
Verteilung von MPS-Artikeln
Ausstellungen bei Messen,
Tagungen, Selbsthilfetagen
Marsch der SE

Aktueller Stand der Therapie in Osterreich

Bes
L]

Son

onderes:
Auszeichnung mit dem
Spendengitesiegel
Griindung einer Allianz flr SE mit
drei weiteren Vereinen
Unterstltzung von
Forschungsprojekten

stiges:
Spendenlotterie - Lotterieausschuss
Ausschreibung, Bewerbung und
Verkauf von Weihnachtsbilletts
Entwurf eigener Billetts / Kalender
Gemeinsame Forschungsprojekte
mit anderen Landem (Netzwerk)
Anschaffung eines
Vereinsfahrzeuges

Erweiterung der MPS-
Beratungsstellle

Entwurf und Produktion einiger
MPS-Artikel

Begleitung von Maturaprojekten

Therapie EET im
EET EET Tiermodell / | EET- Studie EET
Genestein
aktue” seit 2003 in seit 2007 in Studie zur Klinische Studie
Europa Europa Intrathekale Phase Il
zugelassen; zugelassen; Applikation; seit 2006 in
MorCap- Europa zuge-
Studie zur Studie zur internationale lassen
intrathekale intrathekalen Genestein- Studie zum na-
Applikation Applikation Studie tirlichen Verlauf
Osterr. Patienten in Therapie/Studie 1 8 0 1 1
Medikament Aldurazyme Elaprase Naglazyme
Firma e Shire Shire BioMarin | BioMarin
BioMarin




MPS - AUSTRIA SAGT DANKE

An dieser Stelle mdchte ich von Herzen allen ein DANKE sagen, die mich in irgendeiner Form in
meiner Arbeit flr Kinder mit MPS unterstitzt haben.

Das groBte DANKE gilt unserem Papa im
Himmel, der mir die notwendige Kraft und
Energie flr diese Arbeit schenkt und mir
immer wieder Menschen schickt, die ein
Lichtblick fir mich sind.

Ein DANKE all jenen Menschen, die im
Gebet hinter mir und meiner Arbeit fir MPS
stehen und mich so starken.

Ebenso, allen voran, ein DANKE meinem
Mann und meinen Kindem, die immer
wieder groBes Verstandnis daftr aufbringen,
dass ich so viel arbeite. An Martin auBerdem
noch ein DANKE fUr den ganzjahrigen
technischen Support zu Hause und auf all
unseren Veranstaltungen! Ohne diese Hilfe
ware vieles nicht moglich..

Ein besonderes DANKESCHON meiner
Maria, meiner ganz persdnlichen Motivation
flr diese Arbeit Sie tragt ihre Krankheit mit viel
Geduld und dem nétigen Humor und ist stolz
darauf, was wir in Osterreich bereits erreicht
haben.

Ein DANKE an meine Mama und an Gertraud
Mittermayr, die immer einspringen, wenn Not
,an der Frau® ist.

Auch ein DANKE meiner Chefsekretarin
Christine, fur die MPS nicht nur ein Job ist.

Ein DANKE an meinen Vorstand, der
gemeinsam mit mir die Verantwortung flr das
Geschehen im Verein tragt

DANKE an jene betroffenen Familien, die
sich aktiv am Vereinsleben beteiligen und
auch mal fur andere da sind.

Ein DANKE an ,unsere” Arzte, die sich mitdem
Thema MPS ein schwieriges ,Steckenpferd
ausgesucht haben und in dieser Aufgabe voll
und ganz aufgehen. Wir sind sehr froh, dass
es euch gibt!

Ein ganz groBes DANKE an Wolfgang Bock,
der in seiner Rolle als MPS-Botschafter
keine Gelegenheit versaumt, von uns zu
erzahlen, der es als seine Aufgabe sieht,
mit und durch seine Popularitat fir uns
da zu sein, und der schon vielzahlige
Benefizveranstaltungen unentgeltlich  flr
uns bestritten hat.

Wir sind stolz darauf, so einen Botschafter
zu haben!

Ein DANKE dem Hotel Lohninger-Schober,
im Besonderen Hemrn Christian Bockl,
fur die tolle Betreuung und Versorgung
wahrend unserer MPS-Sommertagung
und MPS-Therapiewoche. DANKE
an den Hochseilgarten Attersee, die
Attersee  Schifffahrt, den  Erlebnispark
StraBwalchen, die Rodelbahnen GesmbH
Strobl, die Salzburger Kasekultur und die

Schafbergbahnen flir die Sonderpreise bei
unserern Ausfliigen!

AuBerdem ein herzliches DANKE an alle,
die in diesem Jahr fUr die Betreuung unserer
Kinder bei unseren MPS-Veranstaltungen
zustandig waren und diese Aufgabe mit
viel Liebe und groBem Geschick ausgefiihrt
haben - allen voran Anna und Christine!

DANKE allen Firmen, die unsere Arbeit mit
gréBeren und Kkleineren Betragen tatkraftig
und groBartig unterstlitzt haben und an
jene, die ihre Weihnachstbilletts bei uns
bestellt haben.

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

DANKE all jenen, die unsere Forschungs-
gesellschaft mit Geldspenden unterstiitzen,
im Besonderen dem Linde Verlag.

Der Druckerei Jentzsch ein DANKE fUr die
Ubemahme eines GroBteils der Druckkosten
fur diesen MPS-Falter!

Ein DANKE an Roman Griehsler, dem
unsere MPS-Kinder richtig ans Herz
gewachsen sind und der nicht mude wird,
flr MPS aktiv zu sein.

DANKE an Christl Lehner, die immr an uns
denkt und keine Gelegenheit versaumt, auf
uns aufmerksam zu machen!

Danke an Lukas Horschlager fir die
Planung einer gewaltigen Fahrradtour von
Lissabon bis Hipping (Crossing Europe for
MPS) - auch wenn es nicht wie geplant
geklappt hat, der Wille zahlt firs Werk.

Ein DANKE an alle Medien, denen
MPS wichtig genug war, um darlber zu
berichten. Wir freuen uns Uber jeden Artikel.
MPS ist eine Realitdt, unsere Kinder sind
eine Realitat und die Probleme die wir
haben, kénnen nicht durch Wegschauen
gelost werden.

DANKE fur alle Warenspenden, die wir flr
unsere Veranstaltungen ganz toll brauchen
konnten! Im Besonderen bedanken wir
uns bei den Firmen Beiersdorf GesmbH,
Berglandmilch  Wels, Cofain, Druckerei
Holzel - Fr. Denk, Ed. Haas Austria, Enzbomn
Produkte, Fa. Weleda, Format Werke,
Friedrich Kaiser GmbH, Gonis, Grassinger,
Haribo, Henkel Austria, Hipp Gmunden,
Intersport Wels, Kelloggs Osterreich, Kraft
Foods, Landena Wels, Lindt & Springli
GesmbH, Linz AG - Fr. Dr. Fath-Gattinger,
Lyra Bleistift Versand, Mautner Markhof,
Milupa GmbH Puch, Multimarking, Opel
Mayrhuber, Opitec Hobbyfix, Pagro, Pfanner,
Piatnik, Ravensburger, Roidl Versand,
Schmidt Spiele - Hr. Pauli, Schwarzkopf &
Henkel, Starzinger, Wiener Spielkartenfabrik.
und Familie Piribauer.
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Ebenso ein ganz besonderes DANKE
an jene Menschen, die fir uns
Benefizveranstaltungen oder  Markte
organisiert haben:

Bikergemeinschaft Gerasdorf
Biz Dobrek
Eurotherme Bad Schallerbach
Doris Fischer, Wels
Dr. Walter Fuchs
Familie Griehsler, Wien
Gerhard Gruber
Familie Heinz, Gfohl
HAK Projektgruppe Klosterneuburg
Hauptverband Buchhandel
Familie Hauseder, St. Georgen
Honky Tonk Linedancer Gang
Lukas Horschlager
Kulturverein Fides Korneuburg
KSK ,Griiner Wohnen*
Laufteam Donautal
LC Hinterbrihl
Wolfgang Mayr
Metro Wien
Osterreichischer Integrationsfonds
Maria Prahofer
Mag. Roland Raunig; Klosterneuburg
Familie Riegler, Wien
Autohaus Ruiner
Familie Scheidl, Wien
Dr. Wolfgang Schussel
Soroptimist International Linz Club |
Vienna Globetrampers
Wasserbetten Dirisamer
Wolfgang Weinhofer
Beatrice Wild

Sie haben uns nicht nur mit finanziellen
Mitteln versorgt, sondern auch unseren
Bekanntheitsgrad in  der Offentlichkeit
gesteigert, was nicht minder wichtig ist. Ich
kenne die damit verbundenen Mihen sehr
gut und weiB diese Hilfe sehr zu schatzen!

Und last but not least: Ein groBes, dickes
und herzliches DANKESCHON an all unsere
Spender. Es gab auch heuer wieder viele
Menschen, die uns mit einer Geldspende
unterstUtzt haben und manche Menschen,
die uns Zeit geschenkt haben. Nur so
konnten wir unsere Projekte auch in diesem
Jahr durchftihren und kénnen nun mit Stolz
auf die geleistete Arbeit zurlickblicken. Ohne
all Ihre Hilfe kénnten wir unsere wichtige
Arbeit flr Familien mit MPS nicht leisten.

Schon, dass es Sie gibt!

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

Michaela Weig|, Vorsitzende
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1 Treffen mit MPS -Prasident Jordi Cruz
in Spanien
L e N T B
Beatrlce Wild und Maria Prahofer - Osterakhon HASCH | Wels Lukas Hoérschlager - Crossing Europe for MPS
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kurierat vom 17.Oktober 2011

Schussel zeichnete Tarock-Karten
Der Ex-Bundeskanzler mutierte fiir
den guten Zweck zum Kiinstler. Jede
Fiihrungskraft brauche Ausgleich, so
Schiissel.

Wolfgang Schissel zeigt von ihm gestaltete
Tarockkarten mit Tiermotiven.

Verliebte Schafe, Berggorillas aus Ruanda
oder musizierende Mause: Diese Motive
zieren die eigens entworfenen Tier-Tarock-
Karten des ehemaligen Bundeskanzlers
Wolfgang Schussel (V), der nach seiner
Polit-Karriere nun mehr Zeit fir andere
Leidenschaften hat Bei der Prasentation
seiner  selbstgemalten  Blatter am
Montagabend im Tiergarten Schonbrunn
erklarte Schussel, dass ihm gerade in
stressigen Zeiten das Spiel sehr geholfen
habe: "Jede Fuhrungskraft sollte einen
Ausgleich finden, ob beim Sport, in der
Musik oder im Spiel, sonst wird er noch
zum Fachidioten.”

Zu  Gunsten der Gesellschaft  fur
Mukopolysaccaridosen (MPS) entschied
der Alt-Kanzler und passionierte Tarock-
Spieler im Sommer, selbst zur Feder
zu greifen und 54 Blatter zu zeichnen.
Der Spielehersteller Piatnik produzierte
kostenfrei. "Die Skizzen habe ich zuerst
auf Papier gemacht Am iPad habe ich
die Bilder dann finalisiert”, sagte Schussel,
der bereits sein Studium teilweise mit dem
Zeichnen von Karikaturen finanzierte, im
APA-Gesprach.

Seit jeher habe der enemalige OVP-Politiker
viel gespielt und vor 20 Jahre habe er
intensiv damit begonnen, sich dem Tarock
zu widmen. "Dort lernt man die Menschen
wirklich kennen”, so Schissel. Zu ehrgeizig
oder wenig teamfahig sollte die Konkurrenz
allerdings nicht sein: "Das mag ich nicht
besonders.” Auch einen Wink vergangener
Tage fand man: Ein Krokodil, das nach
Kameras und Mikrofonen schnappte, soll
wohl das teilweise gespannte Verhaltnis zu
den Medien symbolisieren.

Die Idee zur Neugestaltung der Karte kam
Schissel bei einem Spielenachmittag im
Garten von Wolfgang Mayr, ehemaliger
APA-Chefredakteur und Tarock-Experte.
"Das Ergebnis ist wirklich unglaublich
gelungen’, erklarte Mayr. Talent und Mut
zeichne Schussel bei Partien aus: "Er ist ein
sehr guter Spieler, der auch einiges wagt.
Sein Motto lautet 'No risk, no fun’” Um Geld
spiele der ehemalige Politiker trotzdem
nicht geme.

DR. WOLFGANG SCHUSSEL ZEICHNETE TAROCK-KARTEN FUR MPS

VIELEN DANK

- fiir diese wunderbare Idee:
Dr. Wolfgang Schiissel

- fiir die Organisation:
Wolfgang Mayr

- fiir die Produktion:

Firma Piatnik o

Wir freuen uns riesig! 9\

Michaela Weigl
und die groBe MPS-Familie

Karten (pro Spiel Euro 25-) konnen Ubrigens

im MPS-BUro bestellt werden - solange der
Vorrat reichtl!
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MARIE LUISE HEINZ - SCHON VIERMAL FUR MPS

Adventkeramikmarkt auf den sich ganz Gfohl und Umgebung freut...

Es ist schon zur Tradition geworden, dass in der letzten November-
Woche in der Sparkasse Gfohl ein Adventmarkt stattfindet. Auch die-
ses Mal libertraf der Erfolg wieder alle Erwartungen bei weitem. Durch
die Privatinitiative — unterstuitzt von der Sparkasse - ist es moglich, den
Kindern, welche an MPS erkrankt sind, zusatzliche Therapien zu finan-
zieren. Therapien geben diesen Kindern Mut und Kraft fiir das alltagliche
Leben. Komm.Rat Maria Luise (2. v. li.) und Gerhard Heinz (3. v. li.) Uberrei-
chen gemeinsam mit Regionaldirektor Erich Fragner von der Sparkassen
AG Waldviertel Mitte den Spendenscheck iiber € 3.900,- an Michaela
Weigl, die Vorsitzende der Gesellschaft fiir MukoPolySaccaridosen.

Frau Heinz verwendet ihr unglaubliches Talent, um unseren MPS-Familien Freude
zu bereiten! Monatelange, liebevolle Detailarbeit - und dann ein mehrtagiger

Frau Heinz machte uns mit Ihrem Besuch
auf unserer Therapiewoche groBe Freude!
Sie verbrachte einen ganzen Tag mit
uns, konnte einen tiefen Einblick in die
Therapieeinheiten und das Geschehen
rundherum gewinnen und sich davon
Uberzeugen, dass ihr finanzieller Beitrag
hier wirklich sinnvoll verwendet wird.

Ein herzliches DANKE, liebe
Familie Heinz - wir schatzen lhre

Hilfe sehr!

Michaela Weigl
und die groBe MPS-Fe‘miIie

-

> o




Biz Dobrek

Autohaus Ruiner Langenlois




Und was wurden SIE diagnostizieren?

Wussten Sie, dass

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

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

dass die haufigsten Eingriffe im HNO-Bereich notwendig sind?

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

=rli="ri=/>y= =

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

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

grobe Gesichtszuge

einen grof3en Kopf

einen kurzen Hals

standig Infekte (Mittelohr, Atemwege)

einen Nabel- oder Leistenbruch hat

das in der Gelenksbeweglichkeit eingeschrankt ist
nicht mehr richtig wachst

und vielleicht schlecht hort?

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

Bei der Geburt wirken die Kinder zwar véllig gesund, bleiben
jedoch bald in ihrer kérperlichen und/oder geistigen Entwick-
lung zurtick und entwickeln schwere Behinderungen.

Die Formen der MPS sind sehr unterschiedlich. Die Krank-
heiten kdnnen zu Knochenveranderungen, zur Funktions-
einschrankung von inneren Organen wie Herz, Leber
und Milz und zu Stérungen der Gehirnfunktion flhren.
Manche Patienten werden blind, viele sind schwerhorig.
Fast alle sind kleinwlchsig.

Die durchschnittliche Lebenserwartung eines MPS-
Kindes betragt 15 Jahre. Ohne Therapie.
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Kontakt MPS-Gesellschaft:
\ A-4075 Finklham 90, +43-7249-47795,
/ office@mps-austria.at
m—ps www.mps-austria.at
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