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Vorstand

Medizinischer Beirat

Prof. Dr. Dr. Univ. Prof. Dr. Univ. Prof. Dr.
Susanne Kircher Eduard Paschke Barbara Plecko
Rechnungspriifer MPS-Botschafter

Ing. Friedrich Schwaiger Angelo Salvarani

Blrozeiten: Mo - Do 7:00 - 13:15 Uhr

Christine Hauseder Anna Prahofer
Buro Familienbetreuung

Unterstiitzung von Betroffenen

Wir informieren, beraten und begleiten MPS-Familien, stellen Kontakt mit Arzten, Wissenschaftlern und Kranken-
hausern her; wir organisieren Tagungen, Therapiewochen, Geschwisterkinderwochen und Erwachsenentreffen; wir
unterstitzen MPS-Familien in finanziellen Notlagen; wir produzieren Informationsmaterial.

Foérderung von Forschungsprojekten

Trotz zahlreich laufender wissenschaftlicher Projekte besteht immer noch groRer Forschungsbedarf. Wir unterstiit-
zen Forschungsprojekte zur Entwicklung von Diagnosemethoden und Therapie von MPS-Kindern.

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

zu andern.
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Grundsatzerklarung

Wir, die Gesellschaft fiir MukoPolySaccharidosen
und ahnliche Erkrankungen, bedanken uns sehr
herzlich fiir die wertvolle und gro3artige Unterstiit-
zung, die wir im Jahr 2017 erfahren durften.

MukoPolySaccharidosen sind eine Gruppe von
Krankheiten, viel schrecklicher noch als ihr Name.
33 Jahre schon - seit 1985 - begleiten wir betroffene
Familien.

Wir sind fuir sie da, und wir sind sehr dankbar, dass es
Menschen gibt, denen MPS-Kinder, Kinder ohne Lob-
by, daflir mit einer grausamen Krankheit, am Herzen
liegen. Nur wenn wir auf die grof3zligige finanzielle
Unterstlitzung unserer Spender zdhlen kdnnen, sind
wir in der Lage, betroffenen MPS-Familien effektiv
zu helfen. Nur Miteinander kénnen wir Perspektiven
Schaffen - fur Kinder mit MPS.

Spenden schenken uns Hoffnung und die notige Zu-
versicht, dass wir unsere Projekte Jahr fir Jahr ver-
wirklichen kénnen. Egal, ob es um die unmittelbare
Hilfe fir betroffene Familien, um die Férderung von
Forschungsprojekten oder um den laufenden Betrieb
unserer in Osterreich einzigartigen MPS-Beratungs-
stelle geht - das alles kann nur gelingen, wenn treue
Spender den Weg mit uns gemeinsam gehen.

Ich darf an dieser Stelle versichern, dass jeder ein-
zelne finanzielle Beitrag eine entscheidende Veran-
derungen in der Lebensqualitat betroffener Familien
schaffen kann.

Um in der Mittelverwendung auch nach auf3en trans-

parent zu sein, unterziehen wir uns seit dem Jahr
2006 freiwillig der strengen Kont-
rolle durch die Kammer der Wirt-
schaftstreuhdander und wurden mit
dem ,Osterreichischen Spenden-
gltesiegel” ausgezeichnet. *)

Jeder Weg beginnt mit einem ersten Schritt. Seit
1985 sind wir viele Schritte gegangen - auch 2017,
sodass wir wieder groRRartige Projekte verwirklichen
und wichtige Teilziele erreichen konnten. Dennoch,
es liegt noch ein grolRes, steiniges Stlick Weg vor uns.
Bestimmt kdnnen wir unsere Vision ,Leben mit MPS

soll lebenswert sein immer wieder ein Stlck weit
verwirklichen. Das zeigen unsere Projekte wie die
MPS-Therapiewoche, wo wir nachhaltig dafiir sor-
gen, dass unsere Patienten eine bessere Lebensqua-
litdt erreichen.

Viel schwieriger ist es mit der Vision ,MukoPolySac-
charidosen miissen heilbar sein®. Doch selbst daran
arbeiten wir, indem wir immer wieder - auch in Form
von internationalen Kooperationen - ganz gezielt
Forschungsprojekte mit dem Ziel einer Therapie-
entwicklung unterstitzen.

So kdmpfen wir weiter, Schritt flir Schritt, immer mit
der Hoffnung, dass unsere Spender treu an unserer
Seite bleiben. Denn es sind unsere Spender, die uns
Hoffnung und Zuversicht fur die Zukunft schenken!
Wir sind dankbar fiir jeden Schritt, den sie mit uns
gemeinsam gehen. Gemeinsam kénnen wir so Vieles
schaffen!

Michaela Weigl
Vorsitzende der MPS-Gesellschaft
und betroffene Mutter

*) Das Spendengltesiegel wird jahrlich von der Kammer
der Wirtschaftstreuhander verliehen. Gepruft werden
dabei die OrdnungsmaBigkeit der Rechnungslegung, das
interne Kontrollsystem, die satzungs- und widmungsge-
maBe Mittelverwendung, Sparsamkeit und Wirtschaft-
lichkeit, die Finanzpolitik, das Personalwesen sowie die
Lauterkeit der Werbung und die Ethik der Spendenwer-
bung.

Unser Motto:
Miteinander Perspektiven Schaffen
- fur Kinder mit MPS

Unsere Vision:
Leben mit MPS soll lebenswert sein.
MukoPolySaccharidosen miissen heilbar
sein.



Was war los in diesem Jahr?

MPS-Familien brauchen in vielerlei Hinsicht ein
gewaltiges Netzwerk - Medizin, Therapie, Betreuung,
Pflege, Schule, Krankenkassen, Familie...nichts ist
einfach. Die MPS-Gesellschaft hilft u.a. beim Aufbau
dieser wichtigen Strukturen, dient als Anlaufstelle und
Vermittler fiir bzw. zwischen diesen Strukturen, stellt
Information zur Verfiigung, fordert Forschungsprojekte
und organisiert Veranstaltungen, die ein Leben mit MPS
erleichtern sollen.

Denn auch ein Leben mit MPS soll lebenswert sein. Dabei
wollen wir vor allem durch unsere MPS-Beratungsstelle
und die angebotene Familienbetreuung helfen!

Ich moéchte Sie mit unserem Tatigkeitsbericht auf
eine kleine Reise mitnehmen. Wir werden durch
die ,MPS-Landschaft” reisen und immer wieder mal
einen kurzen Halt machen, um Ihnen kleine Einblicke
zu geben. An manchen Haltestellen gibt es langere
Aufenthalte, damit sie mal genauer hinsehen kénnen.
Gerne konnen Sie auch jederzeit umsteigen, unsere
Website besuchen oder personlichen Kontakt mit
uns aufnehmen. Wir freuen uns auf Sie!

Am Anfang des Jahres stehen immer Riickschau
auf das Vorjahr, Evaluation der durchgefiihrten
Projekte, Ein- und Ausgabenrechnung samt
Budgetplanung und Definition der Projekte fiir 2017.
Eine der wichtigsten Fragen ist immer jene nach der
Finanzierbarkeit der geplanten Projekte. Darum ist
es auch so wichtig, dem Spendensammeln in unserer
Arbeit viel Raum zu geben. Es ist zwar schade, so viel
Zeit damit verbringen zu missen, die fiir das laufende
Jahr notwendigen finanziellen Mittel aufzubringen,
wenn daflir weniger Zeit zur Betreuung der Familien
zur Verfligung steht. Doch es ist notwendig. Denn wir
brauchen das Geld, um FUR die Familien Projekte
durchzufiihren, von denen sie in groRartiger Weise
profitieren kénnen.

Es ist schon, dass wir - trotz der Seltenheit und
Unbekanntheit von MPS - immer wieder Menschen
treffen, die uns auf verschiedene Weise helfen. Fir
diese Menschen sind wir so dankbar! Sie sind der
Motor, der nicht nur mich, sondern die ganze MPS-
Gesellschaft am Laufen halt.

Was waren unsere Projekte 20177

Unsere wesentlichen - und im Jahreslauf wieder-
kehrenden - Projekte sind die , die
wir fir MPS-Betroffene organisieren.

Jeder dieser Veranstaltungen widme ich in diesem
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Tatigkeitsbericht eine ,Haltestelle mit langerem
Aufenthalt® in Form eines Kurzberichts oder einer
Fotoseite. Bilder sagen oft viel mehr als Worte,
deswegen sind die Texte sehr kurz gehalten. Wer
noch mehr Bilder sehen méchte, den lade ich ein
jederzeit mal kurz auszusteigen, unsere Homepage
oder unsere Facebook Seite zu besuchen und sich
dort unsere Fotoalben anzusehen.

Was Sie vielleicht wissen sollten:

MPS betreffen niemals nur das Kind oder den
Patienten selbst. MPS sind so gravierende
Krankheiten, dass sich ihre Auswirkungen ganz
vehement auf die gesamte Familie ausweiten.
Deswegen planen wir unsere Veranstaltungen
prinzipiell so, dass wir immer die ganze Familie
einbeziehen und jedes Familienmitglied fir sich
davon profitieren kann.

Fiir 2017 waren das folgende Veranstaltungen:

Fir 2018 planen wir Ubrigens zusatzlich noch die
Teilnahme am MPS-Weltkongress und - brandneu -
jeweils ein Wochenende zum Auftanken flir Mitter
bzw. fir Vater.

Andere wichtige Projekte:

Von den Projekten, die keine Veranstaltungen, aber
ebenso wichtig sind, gibt es solche, die wir auch
regelmaig durchfihren und solche, die wir nur bei
Bedarf bzw. wenn es uns moglich ist, machen.
Darunter fallen zum Beispiel immer wieder die
Unterstiitzung von Forschungsprojekten, die
regelmaBige internationale Kooperation mit
anderen MPS-Gesellschaften, die aktive Mitarbeit
in der Allianz fiir seltene Erkrankungen (Pro Rare
Austria) als nationale Kooperation und die Tatigkeit
im Beirat fiir seltene Erkrankungen.



Auch kamen
nicht zu kurz. Im April waren wir auch in deisem Jahr
wieder beim Vienna City Marathon als Premium
Charity mit allem was dazu gehort (Messestand
auf der Vienna Sportsworld, Facebook Postings,
Newsletterbeitrage, Webbanner) vertreten.

Anlasslich des internationalen MPS-Tags am 15. Mai
posteten wir den ganzen Mai hindurch jeden Tag ein
Sujet mit einem anderen MPS-Kind, um Menschen
auf uns aufmerksam zu machen.

Ein einzigartiges, aber hoffentlich nicht einmaliges
Projekt war unsere die wir
gegen Ende des Jahres durchgeflhrt haben. Wir
wollen und missen mehr Aufmerksamkeit fir MPS
bekommen, damit unseren Kindern zukiinftig noch
mehr geholfen werden kann. Dank unserem MPS-
Botschafter Wolfgang Bock und der groBartigen
Werbeagentur Createam haben wir pro bono ein
phantastisches Sujet bekommen, das wir - Dank
Epamedia - Anfang November in OO und Wien
plakatieren konnten. Auf Facebook haben wir
passend dazu eine Werbeanzeige geschaltet.
Parallel dazu sind wir mit der dazugehorigen,
brandneuen online gegangen.

Ein weiteres GroRprojekt ist war unsere
, die wir noch mit Ende des Jahres online

www.mps-austria.at

schalten wollten. Der Arbeitsaufwand dafiir war
jedoch so hoch, dass wir zu dem Zeitpunkt zwar
sehr weit waren, aber doch nicht fertig. Wir haben
uns dann entschlossen, den Tag der seltenen
Erkrankungen Ende Februar als Anlass zu nehmen,
um die neue Seite frei zu schalten. Nach 15 Jahren
war eine Erneuerung dringend notwendig geworden.
Besonderen Wert haben wir darauf gelegt, dass die
Website trotz der Fille an Information tibersichtlich
und einfach zu navigieren ist. Der Spendenbereich
mit der Méglichkeit gleich online zu spenden wurde
mit der Moglichkeit Patenschaften zu schlieRen

ausgebaut und ein neuer Shop geschaffen, der
standig erweitert werden kann.

Inzwischen haben wir eine Menge positiver
Rickmeldungen bekommen und freuen uns Uber
wesentlich erhéhte Besucherzahlen.

Am 30. November wurde unser européisches ,Baby*
geboren. Es ist im Moment ungefidhr 12 Lander
schwer, wiegt 25.000 Euro, heif3t

und ist eine gemeinnitzige Gesellschaft mit
beschrankter Haftung. Auch dazu hat MPS Austria
einen wertvollen Beitrag geleistet.

Der , unsere Vereinszeitung, entstand
wie immer im Herbst, sodass er mit Ende November
verschickt werden konnte. Es ist ein Werk von 120
Seiten und enthalt nicht nur einen ausfiihrlichen
Uberblick tber das Jahr, sondern punktet auch mit
mitreiBenden, sehr personlichen Geschichten aus
den MPS-Familien.

Die stillste Zeit im Jahr war flr uns arbeitsbedingt
eine der intensivsten, da wir versucht haben, auf
moglichst vielen

auszustellen. Einerseits um Aufmerksamkeit fir MPS
zu gewinnen, andererseits nattrlich um moglichst
viel zu verkaufen und so wieder Geld fiir Projekte zu
organisieren. Es braucht viel Zeit, nicht nur um auf
den Markten prasent zu sein, sondern vor allem auch
in der Vorbereitung - Marmeladen, Séafte, Likore,
Badesalze,Dinkelspelzkissen, Gestecke, Ndharbeiten
und vieles mehr produzierten wir vorab in liebevoller
Handarbeit. Dank fleiBiger Helfer konnten wir all
diese Dinge an verschiedenen Orten anbieten, so z.B.
beim Adventmarkt in St.Georgen, in Ebreichsdorf,
in Gosau und in Mondsee, aber auch im Klinikum
Wels-Grieskirchen, bei der Adventkranzweihe in
der Pfarre Wels Pernau, beim Elternsprechtag der
HTL Wels und wahrend der einen oder anderen
Benefizveranstaltung.

Michaela Weigl und der gesamte Vorstand

Vorstand der MPS-Gesellschaft



Tatigkeitsbericht 2017

(Kurzfassung)

Teilnahmen an:

*  MPS-Konferenz Ungarn

*  Kongress fiir seltene
Erkrankungen

*  Vienna City Marathon

*  Pressekonferenz und
Konferenz von OKIDS/OFSE

*  BKMF-Treffen

*  Festder Seltenen

* Infotagder SHGs im KH Wels

*  Festengagiertin Linz

*  Bestof Austria Wien

*  Marktplatz Lebensnetze Linz

* Life Messe Wels

* Diverse
Benefizveranstaltungen

Sitzungen /
Besprechungen

*[ 'MPS-Europa Treffen

=\ MPS-Vorstandsklausur und
Vorstandssitzungen

* | Vorstandssitzungen Pro Rare

= “Mitarbeit im Beirat fiir SE am
Gesundheitsministerium zur
Umsetzung des NAPse

*  Arbeitssitzungen der Arge
Selbsthilfe Osterreich

*  Sitzungen Vergissmeinnicht.at

* Generalversammlung
Fundraising Verband

* Infoveranstaltungen
zu Erbrecht und
Testamentgestaltung

*  Kinderrehaklinik St. Veit

*  Spendengiitesiegelforum

= Treffen mit Arzten,
Wissenschaftlern,
Pharmafirmen, Prominenten
und Serviceclubs

Organisation /
Durchfiihrung:

*  Kinderprogramm Fest der SE
*  Organisation Laufteams und
Messestand VCM 2017

=  Aktionen zum int. MPS-Tag

*  MPS-Therapiewoche
Organisation von Therapeuten
und Kinderbetreuern
Erstellen eines Therapieplanes
Planung Social Program

*  MPS-Sommertagung
Organisation von Vortragenden
Programmerstellung
Planung Social Program

*  MPS-Fortbildung fir

Physiotherapeuten und
Orthopadietechniker

*  MPS-Erwachsenentreffen

*  MPS-Geschwisterkinderwoche

*  MPS-Schiff Mirno More

*  Hotelsuche fiir Veranstaltungen

*  Weihnachtsaktionen

Betreuung von MPS-
Familien:

*  Telefonische Betreuung

*  Personliche Betreuung vor Ort

* Internationale MPS-Hilfe

*  Bearbeitung und Abwicklung von
Unterstiitzungsantragen

*  Recherchierenvon
Unterstiitzungsmoglichkeiten
flr Betroffene in besonderen
Lebenslagen

*  Betreuung von MPS-
Familien wahrend
Krankenhausaufenthalten

Publikationen:

*  MPS-Falter 2017

= Tatigkeitsbericht 2016

*  Neuauflage der MPS-Flyer

*  Aktualisierung und Neuauflage
der Homepage

*  Gestaltung einer Landingpage

= Aktualisierung Pressemappe

*  Konzeption und Versand von
Spendenmailings und Dankbriefen

=  Erstellen von Prasentationen fiir
Messen und Vortrage

*  Erstellung einer Foto-DVD

*  Begleitung von Projektarbeiten

Forschungsprojekte:

*  Unterstiitzung der Diagnosestelle
am Institut fir Med. Chemie Wien

*  Projekt MPS IVB an der Med.
Univ. Graz

Gesellschaft fiir
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Offentlichkeitsarbeit /
Medien:

* Tagder SE - Fest der Seltenen

*  Aktionen zum int. MPS-Tag

*  Pflanzaktion Vergissmeinnicht.at

*  Ausstellungen bei Messen,
Tagungen, Selbsthilfetagen

*  Vienna City Marathon 2017 als
Premium Charity

*  Spendenmailings

*  Presseaussendungen

*  Verteilung von Infomaterial

*  Verteilung von MPS-Artikeln

*  Facebook Prasenz

* Imagekampagne auf Facebook

*  Plakatkampagne

Sonstiges:

*  Entwurf eigener Billetts/Block/
Geschenkset

*  Entwurf und Produktion von MPS-
Werbeartikeln

*  Produktion von Verkaufsartikeln
flir Weihnachtsmarkte

*  Ausschreibung, Bewerbung und
Verkauf von Weihnachtsbilletts

*  Stellen von diversen Subventions-
bzw. Spendenansuchen

*  Spenderbetreuung

* Internationale Zusammenarbeit
(MPS Europa und MPS
International)

*  Technischer Support

*  |T-Support



MICH KENNEN SIE VIELLEICHT.
ABER KENNEN SIE MPS?

Wolfgang Béck, Botschafter fir MPS

JETZT INFORMIEREN UNTER
WWW.MPS-AUSTRIA.AT

24-Bogen Plakat

Facebook Carousel Ad

Liebe Spender, liebe Freunde, liebe Wegbegleiter!

Gemeinsam mit den von MukoPolySaccharidosen Betroffenen, unseren MPS-Kindern, MPS-Patienten, MPS-Familien, aber auch

den Menschen, die in irgendeiner Form mit ihnen zu tun haben, blicke ich dankbar auf das Jahr 2017 zuriick.

Wir konnten alle unsere wichtigen Projekte verwirklichen, ganz besonders Veranstaltungen, von denen MPS-Patienten di-
rekt und unmittelbar profitierten, zum Beispiel unsere einzigartige Therapiewoche.

Durch unsere rege Informationstcitigkeit waren wir immer wieder in der Offentlichkeit préisent und konnten wertvolle Auf-
kldrungsarbeit leisten. Das verdanken wir vor allem der grof3artigen Unterstlitzung von Wolfgang Bock, Createam, Epame-
dia und Zwoa, die uns einerseits die Sujets fiir unsere Imagekampagne pro bono erstellten und andererseits Plakatfldchen
zur Verfligung stellten bzw. die Werbeinschaltungen auf Facebook fiir uns erledigten.

AufSerdem konnten wir MPS-Familien in Notsituationen sogar finanziell zu unterstiitzen, ihnen wenigstens in dieser Hin-
sicht etliche Sorgen abnehmen.

Méglich war all das dank Ihrer wertvollen Hilfe! Wir freuen uns liber jeden einzelnen von lhnen und schéitzen lhre Unterstiitzung
sehr. Bitte nehmen Sie mein groBes DANKESCHON ganz persénlich, es ist grofartig, dass Sie den schweren ,MPS-Weg* mit uns
gemeinsam gehen! Schon, dass es Sie gibt. Schon, dass Sie das MPS- Motto ,Miteinander Perspektiven Schaffen - fiir Kinder mit
MPS“ mit uns leben.

Ihre Michaela Weigl
Vorsitzende und betroffene Mutter




Michaela Brunner-Krainz (Natlrlicher Verlauf einer Erkrankung: nur
interessant oder essentiell?), Christoph Kampmann (Herz), Sabine Kardinal
(Mein Alltag mit MPS - aus der Sicht der Bezugsperson), Susanne Kircher
(Chair), Richard Kiihnhauser (Osteopathie fir Kinder mit MPS), Florian Lagler
(Jahresuntersuchungen / Kinderrehaklinik St. Veit), Michael Messenbdck
und Paul Prihofer (Mobile Rampe und mobiler Personenhub - Vorstellung
von Diplomarbeiten fir MPS), Dorothea Madslinger (Transition im Bereich
angeborener Stoffwechselerkrankungen ), Jama Nateqi (Friihere Diagnose
von MPS / Symptoma), Anna Prihofer mit Thomas Plamberger und Beyza




Yurdakul (Ein Schiff fir MPS - unser Mirno More Projekt), Stewart Rust
(Schlafstérungen), Marion Tschernutter (Projektbericht: Etablierung eines
Zellmodells zur Charakterisierung von GLB1 Mutationen und Evaluierung
neuer Therapieansatze),MikeUnmacht(OrthopidietechnischeVersorgung),
Gerlinde Weigel (Versorgungsmoglichkeit im niedergelassenen Bereich),
Martin Weigl (Radumbau leicht gemacht / Technik), Werner Windischhofer
(Labordiagnose  lysosomaler  Erkrankungen  unter  besonderer
Berlcksichtigung von Mukopolysaccharidosen), Andra Huber-Zeyringer
(Unsere Kinder sind beSONDErs)



11 Einzeltherapieangebote, 11 Gruppen-
therapieangebote, vier Workshops - eine ganze
Menge Programm fiir Patienten und fiir ihre
Begleitpersonen!

€ €

Trommeln (Conny Kirsch)
Entspannung (Conny Kirsch)
Linedance (Karin und Rudi Kientzl)
Physiotherapie (Christine Wurlitzer)
Genetik (Susanne Kircher, Ulrike Ihm)
Emaillieren (Sigrid Meindl)
Schilfworkshop (Familie Bandar)
Erndhrungsberatung (Konrad Friese)
Smovey (Sabine Salzmann)

Nordic Walking (Sabine Schwaiger,

Resi Seibt)

Riickenschule (Ada Lange)

Progressive Muskelentspannung (Ada
Lange)

Wassergymnastik (Ada Lange)
Maltherapie (Natascha Stattmann) “ Q\
Mountain Bike (Martin Weigl) 9
Zahnarzt (Fredi Wiesbauer)






KINDERBETREUER

THERAPEUTEN

MED. BEGLEITUNG

GRUPPENLEITER

SANITATER

SPONSOREN
SPENDER
ORGANISATION:







Dienstag, 18.7.

Zeit Physio Gruppen | M M g M g Cranio Rolfing Ernédhrg Malen Gesprach Kreativ Zeit
Ada Ada Harald Hermi Steffi ulli Herbert Konrad Natascha | S.Kircher Sigrid
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& Mountain- &
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i m Malen movey i
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S| BV BAV AG AUsZU,g 2017 MARW LL L o e
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12:45 12:45
13:00 Y Therapieende 13:00 Uhr 13:00
: Mi k ab 1g:45 U XL A :
= teesneck o 160 UGryppentherapie flir Begleitpersonen (Was- T
14:00 . ggr@yhmﬂggstlk, Rickenschule, Progressive 14:00
14:30 . H 14:30
o Genetik WS Muskelentspannung, Smovey, Entspannung mit
15:30 Musik, Nordic yVaIkln , Trommeln, Boogie) 15:30
16:00 oo .
e ¢ Trommeln fir Kinder und Erwachsene

» 17 verschiedene Therapieangebote

taglich Giber 90 Einheiten
3 -4 Einheiten / Patient und Tag

6 - 10 Einheiten fir Begleitpersonen / Woche
Outdoor-Programm

*  Workshop Physiotherapie
MPS-GRUPPEN-THERAPIEPLAN 2017

» Kreativworkshop ,Emailliereni®

e Kreativworkshop ,Flechten mit Schilf*

+ zwei Ausfliige (Sommerrodelbahn Biberg,
Schaubergwerk und Tonis Almspielplatz)

¢ Mairchenabend, Konzertabend

¢ mind. 5 Stunden taglich professionelle Kinder-
betreuung

Sonntag 16.7. Montag 17.7. Dienstag, 18.7. Mittwoch, 19.7. Donnerstag, 20.7. Freitag, 21.7. |
zeit |Einzeltherapien It. Plan Einzeltherapien It. Plan Zeit pien It. Plan Zeit | pien It. Plan Zeit | Eil ien It. Plan Zeit ien It. Plan |
: 08:00 08:00-10:00 :( 08:00 08:00
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08:30 08:30 08:30
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[Fonn | " [Tonn | inder 08:30-
schule Kreativ |09: schule @ Ws Malen | oo 0:30 09:00 09:00 | schule
08:30-9:30 [NATASCHA 08:30-09:30 o915 | 08:30-9:30 ) Kreativ 08:45-10:00 | T fog, 15 09:15 | 08:30-9:30 KARIN+RUDI
Malen 08:30 NATASCHA Linedance
09:30 08:30-10:00 09:30 i 09:30
HED Malen 09:0( Linedance 08:30 - 10:30
Smovey 10:30 09:45 09:45 09:00 - 10:30 (ev. [09:45
09:30-10:30 10:00 AR 10:00 ADA 10:00 bis 11:00)  [10:00
10:15 0 10:15 | Wasser- 10:15 10:15
1030 b 10:30 | gymnastik 1030 1030
1045 0 10:45 | 10:00-11:00 1045 AR 1045
ADA ADA conny [ 11:00 “A';AISCHA 11:00 B 11:00
alen 0
Wasser- KONRAD Wasser- T-Kinder 11:15 10:30-12:00 11:15 b 11:15 SIGRID
11:30 | gymnastik ws gymnastik AERaeT 11:30 . 11:30 SIGRID  [11:30 ADA ws
11:45 | 10:45-11:45 Ernahrung [11:45 | 10:45-11:45 1 Smovey 11:45 11:45 ws 1145 | Wasser- Kreativ
12:00 NATASCHA| 11.00-12:30 [12:00 11:30-1230 |NATASCHA 12:00 Therapieende 12:00 Uhr 12:00 Kreativ 11:00[12:00 | gymnastik 11:00-1230
LD g 12:15 eI CEEDTES Lo 12:15 Lunchpaket ab 10:30 Uhr 12:15 1300 [12:5 | 11:30-12:30
13:00 Entspanng 13:00 oa
12:30 ) 12: 12:30 12:30 12:30
12:00-13:00 1259
12:45 : 12:45 12:45 12:45
Therapieende 13:00 Uhr 13:00 Therapieende 13:00 Uhr 13:00 Therapieende 13:00 Uhr 13:00 13:00 Therapieende 13:00 Uhr 13:00 Therapieende 13:00 Uhr
Wittagssnack ab 12:45 Uhr Mittagssnack ab 12:45 Uhr Mittagssnack ab 12:45 Uhr Mittagssnack ab 12:45 Uhr Mittagssnack ab 12:45 Uhr
14:00 14:00 14:00 | SUSANNE 14:00 Ausflug 14:00 14:00
— — ws Freier Nachmittag v tT_""'s:/";sP'eblplatz ! 1 Freier Nachmittag
15:00 _ i 15:00 1500 | Genetik 1500 | 1 OUNAINCArt I Bergbaumuseum /g o, 15:00
Freier Nachmittag Ausflug Schaustollen Freier Nachmitta;
Saalfelden Rodelbahn g
16:00 16:00 16:00 NATASCHA |16:00 16:00 KARIN+RUDI |16:00
—— 0 Malen fiir —— —— i ——
17:00 17:00 17:00 17:00) 17:00 Linedance 7
p KB —— — 16:00-18:00 [——
17:30) erungfeier Ste de 17:30) 17:30) 17:30) 17:30) 17:30)
18:30 Abendessen 18:30 Abendessen 18:30) Abendessen 18:30 Abendessen 18:30 Abendessen 18:30 Abendessen
20:00 20:00 20:00 20:00 20:00 EE  piaabend ehmerbeitrige
bis eier Abend bis Packe d Spieleabe bis eier Abend / Dorfabe bis enabe bis e bis .
22:00 22:00 22:00 22:00 22:00 22:00
RickenTkegeliahn [Wokre et s [resebam/carnen | (WK [reeipEngag | [inedance [roverod. verese Ricken Joarin o xegelban
Smovey Kegelbahn od. Terasse Kreativ Trommeln Malen Pizzeria
Malen Pizzeria Malen Pizzeria [Trommeln Haus A Kreativ Linedance |Foyer od. Terasse
WaGy Hallenbad [Trommeln Haus A WaGy Hallenbad | Trommell Kreativ
Ernahrung Haus A Hallenbad Entspanng  Kinderzimmer Haus A WaGy Hallenbad
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Therapie EET/ EET/
EET EET Genestein / EET . EET
. Gentherapie
Gentherapie
aktuell studi
seit 2003 in seit 2007 in intf:ﬂ::;;;n seit 2014 in seit 2006 in
Europa Europa Avplikation: Europa zugel- Europa zuge-
zugelassen; zugelassen; PP ’ assen; lassen Klinische Studie
Genistein- (EET)
Studie zur Studie zur Studie Gentherapie-
intrathekalen intrathekalen Gentherapie- Studie zum studie
Applikation Applikation rap natirlichen
studien Verlauf
Patienten in Therapie bzw. Studie 3 13 0 7 3 0
Medikament Aldurazyme Elaprase Vimizim Naglazyme
Firma Genzymg/Blo- Shire Shire BioMarin BioMarin Ultragenyx
Marin Lysogene
N\ Leider hat sich unsere Spezialambulanz im

orthopéadischen Spital Wien Speising ,in Wohlgefallen
aufgel6st”. Eine interdisziplindire Ambulanz mit
komplexen Patienten zu fiihren, ist in diesem Spital
leider doch nicht so einfach gewesen. Es ist schade, wir
kénnen dieses tolle Service dort nicht mehr anbieten
und haben deswegen nach einer neuen Losung gesucht.

Nachdem wir dort aber drei ganz wunderbare Arzte
kennen und lieben gelernt haben, wollten weder wir
noch sie, dass dieses Projekt nun im Sande verlauft.
Orthopéadische und handchirurgische Probleme, von
denen viele der MPS-Patienten betroffen sind, in einer

gemeinsamen Ambulanz zu begutachten, die notwendigen Therapien, die notwendige Versorgung mit Orthesen
einzuleiten, ist ein groBartiges Service fiir unsere Familien, das wir nicht mehr missen wollen.

Dr. Gerlinde Weigel, Doz. Werner Girsch und OA Dr. Alexander Krebs haben sich deshalb entschlossen, diese
interdisziplindre Ambulanz in der Ordination weiter anzubieten. Diese Ordination ist im 8. Bezirk in Wien,
Breitenfelder Gasse 18 angesiedelt (MOTIO), eine Konsultation ist nach dem Wahlarztprinzip moglich - keine
Kassenvertrage! Damit ist weiterhin die Moglichkeit einer Begutachtung der Kinder im interdisziplindren

Bereich moglich geworden.

Seitens der MPS-Gesellschaft haben wir uns entschlossen, die Familien durch die Ubernahme der in der
Ordination entstehenden Selbstkostenbeitrage zu unterstiitzen.
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Geschwisterkinderwoche

- im August 2017 | Kitzladen

Wir initiieren jedes Jahr eine MPS-Geschwisterkinderwoche. Sie ist als Erlebnis- und
Selbstwertwoche fiir gesunde Geschwister von MPS-Kindern gedacht.

Es ist eine Woche, die ganz speziell auf ihre Bedirfnisse ausgerichtet ist. So haben sie
wenigstens einmal im Jahr die Gelegenheit ganz fir sich unter sich zu sein, ohne Mama
und Papa und vor allem ohne ihre kranken Geschwister. Die gesunden Geschwister
durfen fiir einige Tage die Hauptrolle spielen, einmal selbst im Mittelpunkt stehen, selbst
diejenigen sein,umdiesich allesdreht - und genau das tun, was ihnen gerade Spald macht.
Eine Woche ohne stindige Riicksichtsnahme, eine Woche nicht im Schatten stehen...

Doch auch wenn es lustig ist, gibt es wahrend dieser Tage immer wieder Gelegenheiten,
Erfahrungen auszutauschen, daran zu wachsen und zu reifen, voneinander zu lernen und
dann von der Gemeinschaft gestarkt in die Familie zuriickzukehren.

Wir wissen, dass diese gemeinsame Zeit sehr wichtig fiir sie ist, deshalb hat die MPS-
Geschwisterkinderwoche auch einen festen Platz in unserem Jahresprogramm.



Ziel unserer MPS-Erwachsenentreffen ist es, die
Patienten fiir ein Wochenende aus ihrem Alltag
herauszuholen und ihnen neben ein bisschen
Wellness fiir Kérper und Seele eine Plattform

zu bieten, um sich in gemutlicher Athmosphare
zusammenzufinden, Erfahrungen auszutauschen und
neue Energie aufzutanken.

Noch einmal fihrte uns das Treffen in den herrlichen
Kurort Bad Hofgastein, wo wir kaum angekommen,
zu einer Mihlenbesichtigung aufbrachen.

Im Hotel hatten wir fir alle Teilnehmer Massagen
gebucht, die jeder einzelne genoss - genauso wie den
schier unendlichen, hauseigenen Wellnessbereich.
Der erste Tag machte mit vorbeiziehenden
Regenbandern gleich klar, dass Relaxen an der
Tagesordnung stehen sollte, was auch sehr dankbar
angenommen wurde.

Den zweiten Tag verbrachten wir allerdings
grof3teils in der Therme nebenan, wo sich alle im
wohltuenden Thermalwasser tummelten und so
mancher auf Schmerzlinderung durch das Radon im
Wasser hoffte. Das wunderschéne Bergpanorama
mit blauem Himmel und erstem Schnee war ein ganz
besonderer Genuss im AuBenbecken der Therme.

Ein wunderschénes Hotel (Das Alpenhaus
Gasteinertal) und eine noch schénere Gemeinschaft
- Herz, was willst du mehr?

-

|19



Seit Janner 2014 sind wir Teil von Vergissmeinnicht.
at - der Initiative fir das gute Testament.

Vergissmeinnicht.at ist eine Osterreichweite Initiative
von gemeinnitzigen Organisationen und dem Fund-
raising Verband Austria. Gemeinsam wollen wir
Menschen zum Thema ,gemeinniitziges Vermacht-
nis“ informieren: Denn immer mehr Menschen wol-
len wissen, wie sie in ihrem Testament neben ihren
Angehorigen auch eine gemeinnutzige Organisation
bericksichtigen kénnen.

In Partnerschaft mit der Osterreichischen Notariats-
kammer ist es der Initiative moéglich, Interessenten
die dafiir notwendige Rechtsinformation zur Verfi-
gung zu stellen.

Gemeinsam mit Vergissmeinnicht.at méchten wir
das offentliche Bewusstsein von Menschen Uber die
Moglichkeit des gemeinnitzigen Vermachens star-
ken und sie motivieren, tatsachlich einen gemeinniit-
zigen Zweck im Testament zu beriicksichtigen.

Ein Legat zugunsten der MPS-Gesellschaft ist eine
Investition, die sinnvoll und von bleibendem Wert
ist. Auch so kann man MPS-Kindern Perspektiven fir

eine bessere Zukunft zu schenken. Dazu gehéren bei-
spielsweise

. die Chance auf eine rasche Diagnose

. die Chance auf eine wirkungsvolle Therapie

. die Chance auf bessere Lebensqualitat

. die Chance, erwachsen zu werden

Vergissmeinnicht.at fihrt jahrlich mehrere Events
durch, zu denen die Organisationen ihre Spender ein-
laden kénnen.

Fir die MPS-Gesellschaft nahm unsere Schriftfih-
rerin Saskia Etienne gemeinsam mit 68 anderen Or-
ganisationen an der jahrlichen Vergisssmeinnicht-
Pflanzaktion im Wiener Volksgarten teil.

Wahrend der Woche des guten Testaments im im
September waren wir bei der Veranstaltung im Bota-
nischen Garten in Linz dabei. Die eingeladenen Spen-
der der verschiedensten Organisationen hatten dort
zunachst ein schénes Rahmenprogramm: Fiihrung
durch den Botanischen Garten Linz. Im Anschluss
daran wurde ihnen ein interessanter Vortrag zum
Thema Erbrecht mit anschlieBendem Buffet geboten.
Wir Organisationsvertreter standen ebenso zum Ge-
sprach zur Verfligung.




Unsere Awareness-Aktion lief den ganzen Mai tiber auf Facebook, wo jeden Tag ein
anderes Sujet gepostet wurde - jeweils eines unserer Kinder mit einer passenden
Botschaft.

Zusatzlich dazu wurde eine Karte per Email an alle unsere Kontakte verschickt, auf
der wir uns bedankten und den Sinn des MPS-Tages kurz erklarten.
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Fest der Seltenen Erkrankungen 2017

Menschen. Viele Menschen. War das nicht das Fest der seltenen Erkrankungen? Wenn es hier um ,Seltene” geht, wie
kommt es, dass es doch in der gesamten Ovalhalle so wuselt? Das ist ganz einfach: GEMEINSAM SIND WIR NICHT SO
SELTEN!

Wie Xavier Naidoo singt: ,Was wir alleine nicht schaffen, das schaffen wir dann zusammen.’

Genau das ist unser Motto und der Grund, warum beim Dialog der SE gar nicht so wenige Betroffene mit Familien und
Freunden zusammenkommen. Es ist ein groBes Miteinander, von dem wir alle profitieren. Eine Gemeinschaft, die zeigt,
dass es uns alle gibt und die gesehen werden soll. Eine Gemeinschaft, die etwas erreichen moéchte: Pro Rare Austria mit
allihren besonderen Mitgliedern.

Auch in diesem Jahr wurde ich mit der schonen Aufgabe betraut, die Kinderbetreuung zu organisieren:

Es wurde geschminkt, gezaubert, gespielt, gebaut und gebastelt. Doch nicht nur das. Hier spriihte es nur so von
Menschlichkeit. Flir uns ist diese Zeit jedes Mal wieder ein Geschenk, in der wir sehr beriihrende Momente erleben:
Kinder, die ausgelassen herumlaufen. Kinder, die sich iber das Aussehen anderer Kinder wundern und nicht einfach
wegschauen, sondern ihnen die Hand geben und fragen, was da eigentlich los ist. Kinder, die sehen, dass ein anderes
Kind Unterstitzung braucht und keine Sekunde zégern zu helfen. Kinder, die gemeinsam etwas schaffen, das sie alleine
nicht kénnten. ,Und was wir alleine nicht schaffen, das schaffen wir dann zusammen. Es ware schén, wenn die Welt ein
kleines bisschen mehr so ware wie unsere Kinder. Toleranz, Akzeptanz und Gemeinschaft. Danke, dass ich ein Teil davon
sein darf.

Nach der offiziellen BegriiBung durch Rainer Riedl und dem EURODIS-Video anlasslich des Rare Disease Day 2017
durften meine Kinderbetreuer und ich gemeinsam mit MPS-Kindern und gesunden Geschwisterkindern das Programm
mit einem Tanz er6ffnen. Es war ein groRes Miteinander, in dem jeder einzelne gesehen wurde und einen Beitrag geleis-
tet hat. Die Gemeinschaft ist in solchen Momenten so stark, dass sie mich manchmal richtig umhaut. Uns ist es wichtig
mit unseren Choreographien zu zeigen, dass eine Erkrankung

nicht automatisch bedeutet, dass jemand etwas nicht kann.

,Behindert ist man nicht, behindert wird man. Wer mit einer

Erkrankung lebt, weil3 genau, was ich damit sagen mdchte. Es

kommt nicht darauf an, im richtigen Moment den richtigen

und genau denselben Schritt wie alle anderen zu machen.

Entscheidend ist es dabei zu sein, mitzumachen, Spal3 zu

haben. Und es kommt darauf an, dass jeder auf seine Kosten

kommt. Wer es schafft eine schnelle Drehung zu machen,

der dreht sich. Alle anderen wackeln wahrenddessen mit den

Huften und haben genauso viel Spal3 daran. Es geht nicht da-

rum genauso schnell wie der Strom zu schwimmen, sondern

darum jemand zu sein, der den Strom auf seine Art und Weise

ganz wunderbar ergédnzt und den Schnell-Schwimmern auch mal zeigt worauf es im Leben wirklich ankommt.

Wahrend wir uns anschlieend in den Kinder-Bereich zuriickzogen und dort viel Spaf3 hatten, konnten sich die Erwach-
senen dem grofRartigen Programm in der Arena 24 widmen, wo sie erst Martin Pyrker mit Boogie Woogie und Blues
und dann Hanno Rhomberg mit seinen Zauberfreunden begeisterten. Nach der gemeinsamen Networking-Zeit, in der
sie einerseits gute Gesprache flihren konnten und andererseits auch neugierig dem Geschehen im Kinderprogramm
folgten, fiel es ihnen fast schwer wieder zum nachsten Programmpunkt in den Saal zurtickzukehren. Dort gab es einen
groBartigen Vortrag von Michael Trybek (iber die starkende Kraft von Humor - aber manche hatten wohl gern mit uns
mitgespielt.

Der gemeinsame Abschluss war fiir Grof3 und Klein ein Highlight, als wir im Hof des Museumsquartiers auf ein Trom-
melkommando hin unsere bunten Luftballons steigen lieBen. Was fiir ein schones Zeichen von Verbundenheit! Ganse-
haut.

Anna Prahofer
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Einmal im Jahr erscheint unsere Vereinszeitung,
der MPS-Falter: eine bunte Mischung aus
sachlichen, wissenschaftlichen und persoénlichen
Berichten - zur Information, Kommunikation
und zum Erfahrungsaustausch fiir Betroffene,
sowohl die Patienten selbst, als auch

deren Bezugspersonen wie Eltern, Lehrer,
Pflegepersonen, Therapeuten und Arzte.

Zu unserem Empfangerkreis gehdren neben
unseren Mitgliedern auch 6ffentliche Stellen
des Gesundheitsbereiches wie Krankenkassen,
Bundessozialamter, Landesregierungen, Arzte,
Krankenhauser, aber auch Firmen und Spender,
die uns unterstitzen.

2017 erschien der MPS-Falter in einer Auflage
von 3500 Stiick in einer Starke von 120 Seiten.
Finanzieren konnten wir ihn mit Hilfe von
Inseraten und der grof3ziigigen Unterstiitzung
der Druckerei Jentzsch.

Wahrend des Jahres produzieren wir
regelmaBig Informationsflyer zu bestimmten
Themen bzw. Projekten. Sie werden vor allem
fur Spendenmailings, aber auch fiir den MPS-Tag
und bei Benefizveranstaltungen verwendet.

Wir verwenden fiir unsere Produktionen keine
Agentur, das alles entsteht direkt im MPS-Biiro!
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THRE SPENDE IST
STEUERLICH
ASSENES

LAUFEN FUR MPS. Laufen fiir Leben.

Bitte helfen auch Sie! Registrieren Sie sich als Charity-LauferIn fir MPS-Kinder und starten Sie Ihre

eigene Spendenseite! Als MPS-LauferIn erhalten Sie von uns als Dankeschon ein/e

atmungsaktives Funktionsshirt
multifunktionales Bandana
Einladung zur VCM-Party im Rathaus

Trinkflasche

- Vienna City Marathon
LAUFEN FUR THERAPIE: 23. April 2017

Run for Charity
Sie mochten fir MPS-Kinder
starten? Dann haben wir das
passende Laufpackage fir Sie!

LAUFEN FUR LEBEN:

LAUFEN FUR MPS!

Bitte sammeln Sie mit lhren Freundinnen und Bekannten mind. 300,-EUR Spenden (als Marathon- oder

Halbmarathon-Lauferin) bzw. mind. 500,- EUR Spenden (fur Ihr Vierer- Staffellaufteam).

Auf die Platze - fertig — helfen

Unsere zweite Teilnahme am Vienna City Marathon als Premium Charity Partner brachte uns eine
Spendensumme von insgesamt (iber 9.000 Euro ein. Dieses fantastische Ergebnis haben wir einerseits unseren
MPS-Laufern zu verdanken, die mehr als 2000 Euro gesammelt hatten, andererseits wurden wir auch von der
Wiener Stadtischen Versicherung gro3ziigig mit 2000 Euro unterstitzt. Erdinger Weil3bier (iberraschte uns
mit einer riesen Spende von tiber 5000 Euro, dem gesamten Reinerlds fiir das Bier, das sie bei der Messe gegen
einen Spende verteilt hatten. So war der VCM 2017 nicht nur ein super Erlebnis, sondern auch finanziell ein
Giberraschend guter Erfolg, Giber den wir uns riesig freuen.
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Spendenspiegel 2017

Mittelherkunft 2017

l. Spenden a) ungewidmete Spenden €353759,49
b) gewidmete Spenden €101747,19
Il. Mitgliedsbeitrage €2913,00
[1l. Betriebliche a) betriebliche Einnahmen aus €0.00
Einnahmen offentlichen Mitteln ’
b? sonstige betriebliche €34291.65
Einnahmen
IV. Subventionen und Zuschisse der 6ffentlichen €200,00
Hand
V. Sonstige Einnahmen |a) Vermogensverwaltung €373,98
b) sonstige andere Einnahmen
sofern nicht unter Punkt | bis €0,00
IV festgehalten
VI. Auflésung von Passivposten flir noch nicht
widmungsgemal3 verwendete Spenden bzw. €0,00
Subventionen
VII. Auflésung von Riicklagen €35938,24
VIII. Jahresverlust €0,00
Mittelverwendung 2017
. Leistungen fiir die statutarisch festgelegten €384706,27
Zwecke
Il. Spendenwerbung €134010,51
I1l. Verwaltungsausgaben €10506,77
IV. Sonstige Ausgaben, sofern nicht unter l.bis IlI.
€0,00
enthalten
V. Zuflihrung zu Passivposten fir noch nicht
widmungsgemal verwendete Spenden bzw. €0,00
Subventionen
VI. Zufiihrung zu Riicklagen €0,00
VII. Jahresliberschuss €0,00

Verantwortlich fir Spendenverwendung, Spenden-
werbung sowie fir den Datenschutz ist die Vor-
standsvorsitzende Frau Michaela Weigl, gemeinsam
mit den anderen Mitgliedern des Vereinsvorstands.
(siehe dazu Organigramm auf Seite 4)

IHRE SPENDE IST

STEUERLICH
ABSETZBAR

Reg.Nr. S0 1461 ~

Aus dem Finanzbericht des
Jahres 2017 wird sehr deut-
lich, dass die Gesellschaft
ftirMukoPolySaccharidosen
in diesem Jahr gut gewirt-
Schaftet hat.

Aufgrund unserer Spen-
deneinnahmen war es uns
moglich die vorrangigen
Vereinsziele zu erreichen.
Der Betrieb der MPS-Bera-
tungsstelle, Herzstiick des
Vereins, konnte aufrecht
erhalten werden. Das ist
besonders wichtig, weil wir
nur so all dei betroffenen
Familien in vielerlei Hinsicht
professionell  unterstiitzen
kénnen.

Uber sémtliche Spenden-
einnahmen  und  deren
Verwendung fithren  wir
genauestens Buch. Unse-
re Eingaben-Ausgaben-
Rechnung sowie die ge-
samte Buchhaltung und die
zweckgerichtete  Verwen-
dung der Spendengelder
wurde von den Rechnungs-
priifern kontrolliert.

Die Priifung zur Bestétigung
des Vorliegens der Voraus-
setzungen fiir die Spen-
denabsetzbarkeit (ab 2006)
und die Priifung der Krite-
rien fiir die Vergabe des
Spendenglitesiegels durch
die Kammer der Wirtschaft-
streuhénder (ab 2008) wur-
den von der unabhéngigen
Wirtschaftspriifungskanzlei
Holzinger & Partner durch-
gefiihrt.

Die MPS-Gesellschaft ver-
wendet die Spenden entspre-
chend der Zweckwidmung
der/des Spenders; bei freier
Zweckwidmung flief3t der Be-
trag in eines unserer laufenden
Spendenprojekte.



MukoPolySaccharidose

Unter den MukoPolySaccharidosen
(kurz MPS) versteht man eine
ganze Gruppe von Erkrankungen,
welche alle im Stoffwechsel der
MukoPolySaccharide eine Stérung

zeigen.

MukoPolySaccharide sind lange,
auch  verzweigte, Zuckerketten
(,Polysaccharide”), welche
sich immer aus den gleichen

Grundbausteinen ableiten lassen: es
sind dies abgewandelte Formen einer Glukose und einer
Galaktose. Diese Ketten findet man Uberall im Korper,
wo sie flr die Festigkeit der Gewebe, die Hille oder
Festigkeit von Organen, den Wassergehalt des Korpers,
das Zusammenspiel der Zellen untereinander und vieles
andere mehr verantwortlich sind. Ihr teilweise schleimiger
Charakter und die Moglichkeit, sie mit spezifischen
Farbungen flir Schleimsubstanzen sichtbar zu machen,
bedingt den Zusatznamen ,Muco-* fiir Mucor (= Schleim).

Bei allen Mukopolysaccharidosen ist der Aufbau dieser
Zucker unbeeintrachtigt, der Abbau jedoch fehlerhaft. Fiir
den Abbau miissen Kettenstiicke indie Zellen transportiert
werden, wo sie in den Lysosomen, kleinen Zellorganellen
mit ,Verdauungsfunktion®, mit Hilfe von Enzymen zerlegt
und abgebaut werden. Nach heutigem Wissenstand sind
dafiir 11 Enzyme notwendig, welche jeweils nacheinander
die Zuckerketten verkleinern, bis schlieBlich einfachste
Bestandteile ibrigbleiben, welche ausgeschieden werden,
oder vom Koérper wieder verwertet werden kénnen. Bei
allen MPS-Patienten fehlt nur eines dieser Enzyme, sodass
der weitere Abbau blockiert ist und unverdaute Reste von
Material in den Lysosomen solange angehauft werden,
bis die Zellen daran zu Grunde gehen und die Organe ihre
Funktion einbliBen. Da MukoPolySaccharide Uberall im
Korper vorkommen, sind die Folgen einer solchen Stérung
in allen Organen nachweisbar.

MukoPolySaccharidosen werden durch eine genetische
Verdnderung in den Chromosomen von gesunden
Ubertragern an die Kinder weitervererbt. Nur wenn beide
Elternteile denselben Defekt fiir dasselbe Enzym haben
und beide zur selben Zeit mit ihren Genen an ein Kind
weitergeben, dann wird ein Kind an MPS erkranken. Nicht
umsonst spricht man von einer ,Laune der Natur®, die vollig
Uberraschend grof3es Leid in eine Familie bringt.

Haben Eltern fehlerhafte Gene fiir unterschiedliche
Enzyme oder wird nur ein krankes Gen weitergegeben,
dann sind die Kinder ebenso gesund wie ihre Eltern auch.
Es besteht jedoch ein gewisses Risiko, dass sie selbst
einmal MPS-Kinder bekommen werden, wenn der Partner
zufallig denselben Gendefekt hat.

Jeder Mensch ist Trager einer Zahl von Gendefekten, doch
ist nicht vorhersehbar, welche das sind. Deshalb passiert
es fur Familien sehr oft vollig iberraschend, dass ihr Kind
an dieser Erkrankung leidet. Es muss jedoch angemerkt
werden, dass in einer Familie immer wieder auch mehrere

- was ist das eigentlich?

Kinder mit MPS geboren werden, zumal die Diagnose
beim ersten kranken Kind oft sehr spat gestellt wird und
dadurch keine rechtzeitige genetische Beratung erfolgt.

Fir die 11 bisher bekannten Enzyme gibt es 11
verschiedene Genorte, die dafiir verantwortlich sind.
Bei 10 MPS-Typen sind es immer beide Eltern, die die
Krankheit weitergeben, nur bei der MPS Typ Il, dem
Morbus Hunter, sind es die Mitter, die den Defekt an ihre
Sohne weitergeben kénnen. Die Gendefekte kénnen sich
unterschiedlich stark auswirken, es gibt Patienten, die
haben noch geringe Restfunktionen des jeweiligen Enzyms,
sodass die Symptome etwas abgeschwacht auftreten
kénnen. Andere haben jedoch keinerlei Restaktivitat des
betreffenden Enzyms mehr, sodass Patienten schon sehr
frih Symptome zeigen und bald versterben. Am ehesten
werden jene Kinder diagnostiziert, die das Vollbild der
Erkrankung zeigen, mildere Verlaufsformen werden kaum
erkannt, es ist daher von einer héheren Zahl Erkrankter
als den uns bekannten tGber 100 Patienten in Osterreich
auszugehen.

Da die Zuckerketten im Korper in den einzelnen Organen
etwas unterschiedlich zusammengesetzt sind und sich
die genetischen Defekte an den verschiedenen Enzymen
im Abbau an jeweils anderen Stellen auswirken, sind die
klinischen Symptome sehr vielfaltig, was die Diagnose sehr
schwierig macht.

Da sich die Kinder in den allerersten Lebensmonaten
unauffillig entwickeln, bedarf es der Erfahrung eines
besonders geschulten Arztes, um die friihen Symptome,
wie grol3er Kopf bei verlangsamter Entwicklung, Leisten-
und Nabelbriiche, haufige Infektionen der Atemwege
oder Mittelohrentziindungen richtig zu deuten. Immer
wieder dauert es Jahre, bis Patienten nach unzahligen
Arztbesuchen die richtige Diagnose bekommen.

e Eine Gruppe der Patienten zeigt die typische
Speicherung in allen Organen mit stark vergroéRerter
Leber und Milz, Herzwandverdickung und verdickter
Haut und Schleimhaut.

e Eine zweite Gruppe féllt durch stark verformte
Knochen, Kleinwuchs, schlaffe Sehnen und Bander auf.

e Eine dritte Gruppe hingegen zeigt kaum &auBere
korperliche Veranderungen, doch ist das Verhalten
typisch. Sie sind sehr unruhig, rastlos, fast aggressiv,
kénnen kaum sprechen und verlernen sukzessive alles
an Fahigkeiten, welche sie bereits erworben hatten.
Sie werden spater zunehmend apathischer, bis sie
schlie3lich vollkommen bewegungsunfahig sind. Die
meisten Fehldiagnosen sind in dieser letzten Gruppe
zu vermuten.
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