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ZIELE

Unterstiitzung von Betroffenen

Wir informieren, beraten und begleiten MPS-Familien, stellen Kontakt mir Arzten, Wissenschaftlern und
Krankenhausern her; wir organisieren Tagungen, Therapiewochen und Geschwisterkinderwochen; wir
unterstitzuen MPS-Familien in finanziellen Notlagen; wir produzieren Informationsmaterial.

Forderung von Forschungsprojekten

Trotz zahlreich laufender wissenschaftlicher Projekte besteht immer noch grofRer Forschungsbedarf.
Wir unterstitzen Forschungsprojekte zur Entwicklung von Diganosemethoden 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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SPENDENKONTEN: VKB 1700.5000, BLZ 18600 | RAIBA: 111.211, BLZ 34736



GRUNDSATZERKLARUNG

Wir, die Gesellschaft fir MukoPolySaccharidsoen und ahnliche Erkrankungen bedanken
uns sehr herzlich fiir die Unterstiitzung, die uns auch im Jahr 2012 zuteil wurde.

Ohne die grof3artige Hilfe unserer Spender fir unsere MPS-Kinder kdnnten wir vieles nicht schaf-
fen. Wir kdnnen unseren schwer kranken Kindern nur dann effektiv helfen, wenn wir auf grof3-
zugige finanzielle Unterstlitzung zahlen kénnen. Denn wenn es nicht Menschen geben wiirde,
denen die vielfaltigen Probleme unserer MPS-Kinder am Herzen liegen, waren wir machtlos. Nur
Miteinander kdnnen wir Perspektiven Schaffen — flr Kinder mit MPS.

Und so schenken uns unsere Spender Hoffnung und Zuversicht, unsere Projekte tatsachlich ge-
lingen zu lassen. Sei es die unmittelbare Hilfe fir betroffene Familien, sei es die Forderung von
Forschungsprojekten mit dem Ziel einer Therapie fir MPS oder sei es der Betrieb unserer in Os-
terreich einzigartigen MPS-Beratungsstelle - das alles ist uns nur mit der Hilfe unserer Spender
moglich.

Ich darf Thnen an dieser Stelle versichern, dass Sie gewiss sein kbnnen, dass jede einzelne
Spende entscheidende Veranderungen in der Lebensqualitat betroffener Familien schaffen kann.

Selbstverstandlich werden alle unsere finanziellen Mittel ausschlieRlich im Sinne der Statuten
und der darin festgelegten Vereinsziele eingesetzt und nur nach den Grundsatzen der Rechtma-
Rigkeit, Wirtschaftlichkeit und Sparsamkeit verwendet.

Um in der Mittelverwendung auch nach auf’en transparent zu sein,
unterziehen wir uns seit dem Jahr 2006 freiwillig der strengen Kontrol-
le durch die Kammer der Wirtschaftstreuhander und wurden mit dem
,Osterreichischen Spendengiitesiegel“ ausgezeichnet.

Es ist ein schwerer Weg, den wir gehen, aber wir geben nicht auf, sondern wir kdmpfen weiter —
Schritt fur Schritt. Und deshalb hoffen wir, dass unsere Spender an unserer Seite bleiben, denn
ohne sie ware unser Kampf aussichtslos.

Und vielleicht sollte auch das einmal gesagt werden: Auch wenn ein Leben mit MukoPolySac-
charidose noch viel schrecklicher ist als der Name dieser Krankheit, auch wenn es oft und oft
kaum zu ertragen ist, wenn wir zusehen wie sehr unsere Kinder leiden missen und auch wenn
der Groliteil unserer Kinder gehen muss, noch lange bevor sie erwachsen sind: MPS-Kinder sind
was ganz Besonderes, starke Personlichkeiten mit einer umwerfenden Ausstrahlung und - so
lange es geht - mit einer unglaublichen Lebensfreude! Unsere Vision ist, dass MPS heilbar wird.

Michaela Weigl
Vorsitzende der Gesellschaft fir MukoPolySaccharidosen und betroffene Mutter

*) Das Spendengutesiegel wird jahrlich von der Kammer der Wirtschaftstreuhander verliehen. Gepriift werden
dabei die OrdnungsmaRigkeit der Rechnungslegung, das interne Kontrollsystem, die satzungs- und widmungs-
gemale Mittelverwendung, Sparsamkeit und Wirtschaftlichkeit, die Finanzpolitik, das Personalwesen sowie die
Lauterkeit der Werbung und die Ethik der Spendenwerbung.



TATIGKEITSBERICHT 2012 -
KURZFASSUNG

Teilnahmen:

« Tagungen und Kongressen (z.B.internationales MPS-Symposium in Holland)
+ Expertengruppentreffen fur seltene Erkrankungen am Bundesministerium

* Marsch fur seltene Erkrankungen

» Treffen internationales MPS-Netzwerk

*  BKMF-Treffen

» alle Benefizveranstaltungen fur MPS

Besonderes:

auszeichnung der Vorsitzenden mit dem Life for MPS Award 2012
« Mitarbeit in der Expertengruppe fir seltenen Erkrankungen
+ Spendensammlung fur OP Natalja
* Unterstlitzung eines Forschungsprojekts an der MedUni Wien

Vortrdge/ Benefiz:

« Kurzvortrage bei Spendeniibernahmen und Benefizveranstaltungen in ganz Osterreich
» Vereinsvorstellung bei Serviceclubs
» Vortrag beim internationalen MPS-Symposium

Organisation und Durchfiihrung:

* Aktionen zum internationalen MPS-Tag

» Vorstandssitzungen

 MPS-Therapiewoche Hochfligen

» Organisation von Therapieaufenthalten fur MPS-Patienten

» Hotelsuche fur die Veranstaltungen 2013

« Vorbereitung einer Infokampagne fiir HNO-Arzte und Padiater

Offentlichkeitsarbeit / Medien:

* Marsch der Seltenen Erkrankungen in Wien

» StraBenkampagne am internationalen MPS-Tag

» Erste Plakataktion seit Bestehen des Vereines

» Verteilen von MPS-Werbeartikeln

» Ausstellungen bei Messen, Tagungen, Selbsthilfetagen
* Presseaussendung

* Spendenmailings

* TV-Beitrag in ORF Winterzeit

Sitzungen:

* Gesellschaft fur MukoPolySaccharidosen und ahnliche Erkrankungen
» Forschungsgesellschaft fur MPS und ahnliche Erkrankungen

+ Expertentreffen fur Seltene Erkrankungen

* Pro Rare Austria

« Treffen mit Arzten, Wissenschaftlern, Pharmafirmen und Serviceclubs
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Betreuung von MPS-Familien:

+ Telefonische Betreuung bzw. Besuche

* Internationale MPS-Hilfe

+ Bearbeitung der eingegangenen Unterstutzungsantrage

* Recherchieren von Unterstutzungsmoglichkeiten fur Betroffene in besonderen Lebenslagen
- Einschleusen zweier Patienten aus OO und Wien in eine klinische Studie

- Durchsetzen einer Enyzmersatztherapie fur einen weiteren Patienten aus NO

* Betreuung von MPS-Familien bei Krankenhausaufenthalten im Ausland

Publikationen:

» Aktualisierung Pressemappe

» Kurzfassung MPS-Film, Beitrag fiir ORF Winterzeit

» Diverse Zeitungsartikel

* Konzeption und Versand von Spendenmailings und Dankbriefen
 MPS-Falter Ausgabe 2012

» Aktualisierung der Homepage

* Ausbau einer Website auf Facebook

» Erstellung Foto-DVD

» Erstellen von Prasentationen fur Messen und Vortragen

* Begleitung von Maturaprojekten

Sonstiges:

» Spendenlotterie - Lotterieausschuss

* Ausschreibung, Bewerbung und Verkauf von Weihnachtsbilletts

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

+ Entwurf eigener Billetts, Kalender, Lesezeichen, Blocks

* Entwurf und Produktion von MPS-Werbeartikeln

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

Gemeinsam mit den von MukoPolySaccharidosen (MPS) betroffenen Menschen schaue ich
dankbar auf das Jahr 2012 zuriick. Wir konnten durch Veranstaltungen fiir Betroffene, In-
formationstitigkeit, Offentlichkeits-, Aufkldrungsarbeit und persénliche Unterstiitzung von
MPS-Familien auch im vergangenen Jahr wieder etliche Ziele erreichen. Doch das war nur
mit der wertvollen Hilfe unserer Spender méglich - Dank unserer Spender, die den Weg mit
uns gemeinsam gehen, konnten wir uns wieder ein Stiick auf dem schweren ,,MPS-Weg*“
vorwarts kdmpfen.

Es ist schon, dass so viele unser Motto ,,Miteinander Perspektiven Schaffen -
fiir Kinder mit MPS*“ mit uns leben. Herzlichen Dank dafiir!

; ’
s 54-:.4 cba {{/V ¢
Michaela Weigl

Vorsitzende der Gesellschaft fiir MukoPolySaccharidosen

und betroffene Mutter



MPS ist selten, aber eine Realitat. Unsere Kinder
sind selten, aber eine Realitit. Und sie brauchen
Hilfe. Jetzt.

Wo aber soll diese Hilfe herkommen?
Hilfe von der Medizin

wischenzeitlich zum Teil sicher aus der

Medizin, denn nach vielen, vielen, vielen,
vielen Jahren konnen wir uns nun doch freuen,
dass zumindest manche MPS-Formen — wenn
auch nichtheilbar—doch zumindest therapierbar
sind und die Lebensqualitat der Kinder unter
Behandlung (zumeist, namlich vor allem dann,
wenn das Gehirn nicht betroffen ist) deutlich
besser wird. So gibt es fur drei MPS-Formen
eine zugelassen Enzymersatztherapie, fir
eine weitere Form lauft seit ein paar Jahren
eine klinische Studie und die Substanz steht
kurz vor der Einreichung zur Zulassung
als Medikament. Das dauert noch mal ein
Weilchen (20147), aber es gibt Grund zur
Hoffnung. Manche Kinder kénnen durch eine
Knochenmarktransplantation behan-delt
werden, was allerdings eine sehr frihzeitige
Diagnose voraussetzt. Das ist Ubrigens auch
die einzige Moglichkeit, um das Gehirn von
Patienten mit Zerebralbeteiligung vor der
raschen Zerstoérung zu bewahren. Aber der
Zug fahrt ab, wenn die Kinder zu spat entdeckt
werden.

Projekt Neugeborenenscreening

as ist der Grund, weshalb mir das

Neugeborenenscreening zu einem
Herzensanliegen geworden ist. Sicher, ich weil},
dass sich auf diesem Gebiet die Meinungen
nicht nur in der Politik, sondern auch in der
Arzteschaft teilen, aber wenn man all die
Familien mit ihren furchterlichen Schicksalen
kennt und mdglicherweise eine Chance hat,
diesem Schicksal frihzeitig mit einer Therapie
entgegen zu treten, dann kann man einfach
nicht dagegen sein — auch wenn

es hin und wieder ein falsch positives Resultat
geben konnte und Eltern moglicherweise
grundlos verunsichert wirden, auch wenn man
bei gewissen Krankheitsformen zum Zeitpunkt
der Geburt nicht sicher sagen kann, ob ein
unmittelbarer Therapiebeginn sein muss, oder
ob man maoglicherweise eine Weile warten, den
Verlauf beobachten und zu einem spateren
Zeitpunkt beginnen kann.

Wir unterstutzen jedenfalls ein grof3es Projekt
an der Uniklinik in Wien, wo sich Prof. Kasper
darum bemuht, einen geeigneten Test zum
Screening aus Trockenblutkarten fur alle
therapierbaren MPS zu entwickeln. Er ist dabei
weltweit fuhrend und wir sind stolz darauf,
dieses Vorhaben ein Stuck weit mitzutragen,
und zwar seit zwei Jahren gemeinsam mit
unserer Forschungsgesellschaft fur MPS.

Forschungsgesellschatft fiir MPS

o brigens haben wir uns zu Beginn

des Jahres entschlossen, die
Forschungsgesellschaft mit Wirkung
vom September 2012 aufzulésen. Wir
haben uns die Entscheidung nicht leicht
gemacht, sind, aber schlussendlich zu dem
Ergebnis gekommen, dass wir die Aufgaben
der Forschungsgesellschaft auch in der
bestehenden MPS-Gesellschaft wunderbar
mittragen konnen, das immer schon tun und
auch weiterhin tun werden.

MPS-Weltkongress

In der MPS-Forschung tut sich udbrigens
einiges! Ich hatte die tolle Gelegenheit, im
Rahmen des heurigen MPS-Weltkongresses
in Holland, wo ich eingeladen worden war, um
dort einen Vortrag zu halten, auch selbst eine
Vielzahl hochinteressanter Vortrage zu horen.
Es tut sich wirklich was! Aber es wird noch
viel Wasser die Donau runter flie3en, bis sich
all das realisieren und erfolgreich fur unsere
Kinder einsetzen lasst.
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Internationales MPS-Netzwerk

uch von der Seite unseres internationalen

MPS-Netzwerkes gibt es Plane, ein
wichtiges Projekt (Genestein-Studie fur MPS
[II) zu unterstitzen. So wichtig und so weit es
in der Planung aber auch schon ist, scheitert es
im Moment noch daran, dass die Finanzierung
noch nicht gesichert ist.

Hilfe von der MPS-Gesellschaft

amit bin ich bei einer weiteren Antwort auf

die Frage am Beginn ,Wo soll diese Hilfe
herkommen?“ angelangt.
Die  Antwort lautet natirlich: MPS-
GESELLSCHAFT. Es ware traurig, wenn es
nicht so ware. Damit ware fur mich unsere
Existenzberechtigung komplett in Frage
gestellt. Obwohl wir nicht in allen Belangen
helfen konnen. Leider. Das Tragische und
das, was mir immer wieder richtig weh tut,
ist, dass wir den Weg mit den Familien zwar
gemeinsam gehen konnen, dass wir den Weg
aber nicht gravierend beeinflussen koénnen.
Medizinisch gesehen so gut wie gar nicht. Die
Diagnose MPS ist friiher oder spater einfach ein
Todesurteil, daran lasst sich beim besten Willen
nichts andern, da kénnen wir nur gemeinsam
weinen. Denn wir alle werden unsere Kinder
viel zu frih verlieren und leben jahrelang in
diesem Bewusstsein.
Aberbis es soweitist, kdnnen wir die betroffenen
Familien auf vielerlei Weise unterstitzen und
so zumindest dazu beitragen, dass sich die
Lebensqualitat der Kinder und damit der ganzen
Familie verbessert.

MPS-Beratungsstelle

Es macht schon einen Unterschied in all dem
Leid, wenn jemand da ist, der versucht, den
Eltern Sorgen abzunehmen. Wenn es z.B.
krankheitsbedingte, finanzielle Probleme gibt,
wenn es gilt, um schulische Betreuung, Therapien
oder Kuraufenthalte kdmpfen zu missen und man
schon langst nicht einmal mehr flr den normalen
Alltag die nétige Kraft hat, wenn Informationen
gebraucht werden oder Kontakte zu Arzten und
Therapeuten hergestellt werden sollen.

Es gibt so viele Sorgen, die an unsere MPS-

Beratungsstelle herangetragen  werden!
Fast alles ist natirlich in irgendeiner Form
krankheitsbedingt, manches fallt aber absolut
nicht in unser Aufgabenprofil, doch wenn es fur
die Familie wichtigist, versuchen wirtrotzdem zu
helfen. Manche Sorgen |6sen wir ganz schnell
und unburokratisch, manchmal dauert es auch
eine Weile. Und manchmal sind wir Gberfordert.
Das macht dann wiederum mir Sorgen und es
argert mich, wenn ich an meine Grenzen stol3e,
aber es ist einfach so, es gibt einfach Dinge, die
man sich nicht aus dem Armel schiitteln kann,
z.B. Wohnungen.

Was zB. ist 2012 passiert?

... hoch eine paar wenige Worte zu den wirklich
besonderen Themen.....

Erste Plakatkampagne

twas ganz Besonderes war fur mich, dass

wir rechtzeitig zum internationalen MPS-
Tag im Mai unsere erste Plakatkampagne
durchfiihren konnten. Createam hat uns einen
geradezu genialen Entwurf dafir geliefert.
Manche mussten zweimal hinschauen, um die
Botschaft zu begreifen, aber gerade das war
so einmalig dran. Die Kampagne war Klein,
aber fein. Wir ,hingen“ mit zehn (gesponserten)
16-Bogen-Plakaten in Linz, mit 200 8-Bogen-
Plakaten in Wien und auferdem auf vielen
Containern bzw. in vielen Kaffeehdusern —
insgesamt nochmal um die 700 Stlick. Mein
Wunschtraum ist damit noch nicht in Erfullung
gegangen, aber es war ein toller Anfang und
ich traume noch eine Weile weiter... und
irgendwann...

Zwei Kinder mit MPS IVA in Studie

ine riesen Freude hatte ich aber schon

Februar, als es mir gelang, zwei weitere
Osterreichische Patienten in eine klinische
Studie in Mainz einzuschleusen, noch dazu
weil beide Kinder noch sehr jung waren (11 und
5 Jahre) und wir uns in diesem Alter von der
Therapie noch viel mehr erwarten kdnnen, als
bei alteren Patienten! Eigentlich waren es sogar
drei gewesen, aber flir den dritten war es zu
kompliziert wéchentlich nach Mainz zu fliegen.
Das fand ich zwar sehr traurig, aber angesichts
der Tatsache, dass ich in London etliche
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erwachsene Patienten beobachte, bei denen
das Enzym ,anschlagt®, bin ich zuversichtlich,
dass es auch ihm zu einem spateren Zeitpunkt
— wenn es als zugelassenes Medikament in
Osterreich erhaltlich sein wird — noch helfen
wird.

Betreuung unserer erwachsenen Patienten

InVerbindung mitdieser Geschichte kamfiirmich
eine wirklich erfreuliche Wende. Prof. Stuhlnig
hat mir gesagt, dass er unsere Not erkannt hat
und die dringende Notwendigkeit flr eine gute
Betreuung unserer Erwachsenen Patienten
sieht. Ermochte unsere erwachsenen Patienten
jetzt einmal jahrlich (Jahresuntersuchung) in
seiner Abteilung sehen. Alle, die das betrifft,
werde ich kontaktieren, um auch sicher zu
stellen, dass das klappen wird. Ich freu mich sehr
und mdchte Herrn Prof. Stuhlnig - besonders
im Namen der betroffenen MPS-Familien - ein
grolies Danke sagen!

Erwachsener MPSII-Patient auf EET

Nach langem Hin und Her ist es auch
gelungen, einen erwachsenen Patienten
auf Enzymersatztherapie zu setzen. Das war
wirklich schwierig, weil er der Kinderklinik langst
entwachsen war, ihn im Erwachsenenbereich
jedoch keiner kannte und er jahrelang
Krankenhauser mied wie eine unsichtbare
Gefahr, obwohl es ihm langst nicht mehr gut
ging. Nicht nur das Problem der Transition in
voller Breite... Es gab keine aktuellen Befunde
und so war viel nachzuholen. Letztendlich kam
— mit dankenswerter, grof3artiger Unterstitzung
von Prof. Stuhlnig (AKH Wien) — Mitte Oktober
auch fur unseren ,Spatzunder® der groRe Tag,
die erste Infusion! Nach drei EETs im AKH konnte
mittlerweile auch der Wechsel an das LKH Krems
erfolgreich vollzogen werden, dem Prim.Dr.
Junger vorsteht. Auch ihm ist diesbezuglich sehr
zu danken! Nun kann unser ,Grol3er” gemeinsam
mit seinem Bruder, der schon 2008 mit der EET
begonnen hatte, zur wochentlichen Infusion
gehen.

Lachendes und weinendes Auge

So haben wir - obwohl manche Kinder
krankheitsbedingt von der Therapie wieder
abgesetzt werden mussten oder trotz
Therapie verstarben, weil es einfach zu spat
fir sie war - nunmehr 15 MPS-Patienten auf
Enzymersatztherapie! Darlber freuen wir uns
riesig, auch wenn die Therapie keine Heilung,
sondern nur eine Besserung bewirken kann.
Trotzdem denke ich mit groRer Wehmut an all
die anderen Kinder, fiir die es noch keinerlei
Therapie gibt und wo das so traurige Schicksal
einfach seinen Lauf nimmt. Leider haben wir
wieder Kinder verloren, auch wenn sie einen
festen Platz in unseren Herzen haben, sie sind
fur immer gegangen...

Aktueller Stand der Therapie in Osterreich

MPS1I MPSIIl MPSIII MPS IV MPS VI
Therapie EET im
EET EET Tiermodell / | EET- Studie EET
Genestein
aktuell soit 2003 in seit 2007 in Studie zur Klinische Studien
Euroba Europa intrathekalen (MOR-005,
pa pa Applikation; MOR-0086, . .
zugelassen; zugelassen; MOR-007 seit 2006 in
Studi ) Genistein-Studie MOR-008) e 2Uee-
udie zur Studie zur : lassen
) . Studie zum
intrathekalen intrathekalen . o
Applikation Applikation Genthe(ame— natdrlichen
PPl PP studie Verlauf
Osterr. Patienten in Therapie/Studie 1 10 0 @) 1
Medikament Aldurazyme Elaprase Naglazyme
Firma Cenmyes Shire Sl BioMarin BioMarin
BioMarin Lysogene




Anlasslich des 12. Internationalen Symposiums
uber MPS und ahnliche Erkrankungen, das vom
28. Juni bis 1. Juli 2012 in Noordwijkerhout
in Holland stattffand, wurde an unsere
langjahrige Vorsitzende der Gesellschaft fiir
Mukopolysaccharidosen, Frau Michaela Weigl,
eine groBartige Auszeichnung wveriehen! Der
nur alle zwei Jahre zu vergebende ,Life For MPS
Award" wurde an Michi® flr ihre groBartigen
Bemihungen um Familien und Patienten mit
Mukopolysaccharidose vergeben.

Der Preis, der im Rahmen des voretzten Intematicnalen
MPS-Symposiums geschaffen wurde, soll jene Personen
auszeichnen, die sich mit  Oberdurchschnitiichem
Engagement flr Betroffene und die Forschung bemiihen
und damit eine Verbesserung der Situation won an
Mukopolysaccharidose Erkrankten herbeifithren.

Welche groBartige Ehre dies ist, lasst sich an den Namen
der bishergen Preistrdger ediennen: zB. Prof Emil Kakkis
aus den USA den Mitbegrinder von BIOMARIN und
Verantwortlichen fir die Enzymersatztherapie bei MPS |
Prof. John Hopwood aus Australien, dem wir u a eine
Unzah! von Forschungsergebnissen und Publikationen aus

LIFE FOR MPS AWARD
2012

Michaeia W

dermn Bereich der Physiologie und Pathophysiologie der
Mukopolysaccharide (saure Glykosaminoglykane) verdanken,
und Christine Lavery, welche denSelbsthilfegruppengedanken
in Europa maBgeblich beeinflusste.

Die diesjahrigen Preistrager waren Prof. Michael Beck von
der Villa Metabolica in Mainz, der die erste Spezialstation” fir
MPS-Betroffene in Deutschland aufgebaut hat, und unsere
Michi®, worauf wir wirklich stolz sein kénnen, denn damit zahit
sie zur Elite”.

lch denke, dass Michi das alles nur schaffen kann, weil sie
eine groBartige Familie hat, die sie dabei unterstitzt und auf
Vieles verzichtet Sie hat jedoch auch eine ungeheure Kraft,
die sie aus ihrem Glauben und ihrer Tochter Mara schoph,
und sie braucht offenbar nur wenig Schial, denn der Tag hal
auch fir sie nur 24 Stunden,

lch wiirde Michi winschen, dass sie neben der Uinterstilzung
aus ihrer Umgebung auch noch mehr Hilfe von anderen
erhall, da angesichts dieser Auszeichnung klar ist, dass sie,
ihre Familie und ihr MPS-Team Unglaubliches leisten und
dies auch noch fir ein paar Jahre tun mogen.

lch gratuliere Dir, liebe Michi, aus ganzem Herzen, aber ich
freue mich auch riesig mit Michael Beck, welcher giner der
Arzte der ersten Stunde” in Europa war Toll |

Susanne Kircher N

Auszug aus unserem MPS-Falter 2012



EIN GROSSES DANKE
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ERFAHRENE BESTES

— L

&0

a7 S
‘-i’fﬁr! i 4 3

> -~ . b P kT =y
Bernhard Piller g&:ﬁ Wurlitzer Tina Zimmerberger
r = L
¢ ‘} ."" i 4 -
B - i - - g

5. - 15. August 2012 | MPS_Therapiewoche
im Berghotel Hochfugen im Zillertal

Unser Therapeutenteam hat sich auf die Be-
handlung von MPS-Patienten spezialisiert.
Sie alle arbeiten liebevoll, ausdauernd und
konsequent mit unseren Kindern, sodass sich
sehr schnell anhaltende Erfolge einstellen.
Wahrend der Therapieeinheiten lassen sie
sich auch ,uber die Schulter schauen®, sodass
die Eltern von den Therapeuten im Laufe der
Woche viel lernen kénnen. Auch eigene The-
rapeuten durfen zu Trainingszwecken mit ge-
bracht werden.

Auf diese Weise profitieren unsere Kinder
doppelt, denn so kdnnen wertvolle Therapien,
die die Beweglichkeit erhalten, auch zu Hause
fortgesetzt werden.

Genauso spezialisiert ist unser Kinderbetreu-
ungsteam, das vormittags mit viel Liebe, Ge-
duld und Kreativitat die gesamte

Betreuung unserer MPS-

Kinder und auch .

deren gesunder_ &=

GLUCKLICHE

Ulli Kaser Ingrid Stadimayr Harald Meindl

Wolfgang Weichselbaumer mit Fi;r; und N:;Ia

So konnten wir auch 2012 rund 100 Teilnehmer be-
grulRen, die gemeinsam eine wunderschone Wo-
che verbrachten - mit ausgiebigem Therapiepro-
gramm fur Korper, Geist und Seele:

7 verschiedene Therapieangebote

zusatzlich Outdoor-Programm (Nordic Walking)
taglich ca. 60 Einheiten

3 - 4 Einheiten pro Patient und Tag

3 - 4 Einheiten fur Begleitpersonen pro Woche
Gruppentherapie fir Begleitpersonen (Wasser-
gymnastik, Riickenschule)

Kreativworkshop

Workshop ,Unterstiitzende Kommunikation®
Einzelgesprache mit MPS-Spezialistin
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BERICHT

ENTWICKLUNG EINER HOCHDURCHSATZ METHODE ZUR
DETEKTION VON MUKOPOLYSACCHARIDOSEN

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

Medizinische Universitit Wien
Univ. Klinik fiir Kinder-und Jugendheilkunde
Vorstand: Univ. Prof. Dr. Arnold Pollak

12|



ZUSAMMENFASSUNG uber die Entwicklungen des zweiten Projektjahres

Das Ziel dieser Studie ist und war es, geeignete
Methoden fur die Diagnostik von MPS aus der
Trockenblutkarte zu entwickeln. Bis dato konn-
ten wir zeigen, dass neue Methoden wie die
TurboFlow Technologie das Potential haben,
lysosomale Enzymaktivitaten zu messen. Das
Screening fur LSDs sowohl flir Neugeborene
als auch Hochrisikogruppen ist nach wie vor
eine technologische Herausforderung.

Auler fur MPS | ist derzeit kein kommerziell
erhaltliches multiplex basiertes (gleichzeitige
Analyse mehrerer Erkrankungen aus einer Tro-
ckenblutkarte) Analyseverfahren von MPS flr
Tandem Massenspektrometrie verflgbar.

Unsere Forschungskooperative bestehend aus
der Arbeitsgruppe von M. Gelb Washington,
USA, der Technischen Universitat Wien und
dem Osterreichischen Neugeborenenscree-
ning und Stoffwechsel Labor der Medizinischen
Universitat Wien.

Die im Vorjahr erbrachten Weiterentwicklungen
und gestarteten Kooperationsprojekte konnten
bereits teilweise zum Abschluss gebracht wer-
den. So konnten wir unsere wissenschaftliche
Arbeit Uber die Verkurzung der Analysedauer
erfolgreich in einem wissenschaftlichen Journal
publizieren.

Die von der Universtat Washington (M. Gelb)
zur Verfigung gestellten Substrate und Puffer,
welche eine zusatzliche Analyse von MPS I,
MPS IVa und MPS VI erméglichen, konnten

von uns erfolgreich fur ein erstes Konzept in

einem klinschen Labor angewendet werden.
Es konnten bereits ca. 100 Kontrollproben und
vereinzelt Patientenmaterial getestet werden.
Mit neuen Substraten konnten bereits ein Kon-
trollpatient mit bekanntem MPS Il und ein Kon-
trollpatient mit MPS |Va getestet werden. Die
Enzymaktivitaten waren eindeutig von denen
der gemessenen Kontrollen unterscheidbar.
Derzeit probieren wir mit internationalen Koope-
rationspartnern Probenmaterial von bekannten
Patienten zu erhalten, um die Methode einer
ausfuhrlichen Evaluierung zu unterziehen. Die
ersten Ergebnisse sind sehr

viel versprechend.

Zusammengefasst lasst sich sagen, dass nach
derzeitigem Stand ein Screening auf bis zu vier
MPSn und funf weiteren LSDs technisch um-
setzbar ist. Im folgenden Jahr 2013 ist eine Kli-
nische Evaluierungsstudie des neu entwickel-
ten Analyseverfahrens geplant, welches die
Tauglichkeit fur die Routinediagnostik tberpru-
fen soll.

Trotz vieler Verbesserungen und Weiterent-
wicklungen bleibt die derzeitige Laboranalyse
von lysosomalen Enzymen aus der Trocken-
blutkarte eine technisch anspruchsvolle Analy-
se. (Reagenzien, Apparaturen, Personal)

Durch gezielte Verbesserungen und Adap-
tierungen konnten im letzten Jahr wichtige
Schritte umgesetzt werden, welche die Detek-
tion von MPS wesentlich vereinfachen koénnten,
auch im Hinblick auf die Umsetzung in einem
Neugeborenen-Screening Programm.

Journal of Chromatography B, 908 (2012) 9-17

Contents lists available at SciVerse ScienceDirect

journal homepage: www.elsevier.com/locate/chromb

5 Journal of Chromatography B

Short-incubation mass spectrometry assay for lysosomal storage disorders
in newborn and high-risk population screening

Thomas P. Mechtler®P, Thomas F. Metz??, Hannes G. Miiller®P?, Katharina Ostermann®P,
Rene Ratschmann?, Victor R. De Jesus¢, Bori Shushan{, Joseph M. Di Bussolo¢,
Joseph L. Herman®, Kurt R. Herkner?, David C. Kasper?2--*



OFFENTLICHKEITSARBEIT

Y — W |
FILMAUFNAHMEN
FUR ORF WINTERZEIT

MPS ist sehr selten - und doch eine Realitat.
Leider eine immer noch relativ unbekannte Realitat...

Offentlichkeitsarbeit ist fiir einen kleinen Verein wie uns ex-
trem schwierig. Wir haben leider nicht die Lobby der ,Gro-
Ren®, man kennt uns kaum.

MPS-Kinder sind jedoch nicht weniger wert oder nicht min-
der wichtig als andere Kinder, die an haufigeren, bekann-
teren Krankheiten leiden. Auch sie brauchen jede Hilfe.
Dringend.

Deshalb bemuhen wir uns sehr, bekannter zu werden, denn
je mehr Menschen von MPS-Kindern und deren Schicksa-
len héren, umso mehr werden auch bereit sein, uns zu helfen.

Insofern hat es uns sehr gefreut, dass unser Werbespot,
den die Werbeagentur Createam 2010 dankenswerterwei-
se fur uns produziert hat, auch 2012 wieder eine Woche
lang taglich vor den 19:00 Uhr-Nachrichten auf ORF 2 zu
sehen war.

©@ O v @
\—Hfl Ihrer Spende fhenken Slnfllll./

r ; k ]

AulRerdem konnten wir auch heuer wieder einen sehr scho-
nen Beitrag fur die Sendung ORF Winterzeit aufnehmen,
in der berichtet wurde, wie eine unserer MPS-Patientinnen
mit ihrer Krankheit lebt und umgeht.

Zum internationalen MPS-Tag im Mai starteten wir mit un-
serer allerersten Plakatkampagne!

Der geniale Entwurf daflr stammte ebenfalls von Crea-
team. Die Kampagne war klein, aber es war ein leistbarer
Anfang und wir sind stolz darauf.

Eine groRRe Plakataktion wurden wir uns zwar winschen,
doch fehlen uns daflr die entsprechende finanzielle Mit-
tel bzw. Sponsoren. Spendengelder wollen wir daflr nicht
verwenden, da wir diese dringend fur unsere Projekte be-
notigen.

14 |



ERSTE PLAKATAKTION
SEIT BESTEHEN DES VEREINS GELUNGEN

Stellen Sie sich vor, es ist Ihr Kind,

fiir das es kein Morgen gibt.

Folgen Sie dem Hilferuf unter: www.mps-austti

16 Bogen Plakat - im Mai 10 Stiick plakatiert in Linz

Stellen sie sich vor, Stellen Sie sich vor, es ist Ihr Kind,
es ist Ihr Kind, fiir das fiir das es kein Morgen giht.

Folgen Sie dem Hilferuf unter: www.mps-austria.at
es kein Morgen gibt.
P S vy bl £ e s T

g'v‘ Transparent fiir Veranstaltungen

ich vor, es ist Ihr Kind,
Morgct o
Stellen sie sich vor,
es ist Ihr Kind, fiir das
Mit ihrer Spende schenksn Sie Zoit: es kein Morgen gibt.

VEEB-Bank 1700.5000, BLE: 18.600 Folgen Sie dem Hilferuf unter: www.mps-austria.at
8 Bogen (200 Stiick) und A 1 Postkarten
Plakat (700 Stiick) in Wien

Rollup fiir Veranstaltungen




INTERNATIONALER
MPS—”D\G 15. MAI

l\/IPS ist selten. Aber MPS ist eine Realitat.
Usere MPS-Kinder sind eine Realitat..
Und sie brauchen Hilfe. Jetzt.

Deshalb ist uns wunsere Offentlich-
keitsarbeit ein sehr groBes Anliegen. Je
mehr Menschen das schreckliche Wort
MukoPolySaccharidose héren und dann
vielleicht sogar fehlerfrei aussprechen
konnen ), umso mehr Menschen
werden auch von uns erzahlen und
an uns denken.. Wir machen bei den
Gesprachen in  den Einkaufszentren
immer wieder die Erfahrung, dass wir trotz
aller Bemuhungen noch keinen groBen
Bekanntheitsgrad haben - und schon gar
nicht eine groBe Lobby.

| Natdrlich gibt es Begegnungen auf die wir
gern verzichten kdnnen, Begegnungen
mit vollig deplatzierten, unangebrachten
und beleidigenden Worten, aber diese
Leute wissen wohl gar nicht was sie
sagen. Zum Glick sind die meisten
der Vorbeikommenden Menschen (),
die sich nicht nur gerne eine Rose von
uns schenken lassen, sondern sich
auch dafur interessieren, warum wir dort
stehen. Und so ergibt sich immer wieder
= ic Gelegenheit flr ein nettes Gesprach,
MPS wird langsam (aber sicher) immer
bekannter und die Anzahl der Menschen,
die fur uns da sind und uns helfen wird -
so hoffen wir - auch hdher.

Unsere MPS-Familien haben sich ihr
Schicksal nicht ausgesucht. Sie verdienen
wirklich jede nur mégliche Unterstiitzung.
= In diesem Sinne DANKE allen Familien,
I die sich mit dem Infostand engagiert
haben! DANKE allen Einkaufszentren,
dass sie uns den Rahmen dafir zur
Verfligung stellen - eine wirklich groBe
Hilfe!

Wir MPS-Gesellschaften ar-
beiten weltweit zusammen.
Wir haben sowohl ein euro-
paisches als auch ein inter-
nationales MPS-Netzwerk
gegrundet, was u. a. be-
deutet, dass sich die MPS-
Prasidenten aller Lander zu
regelmaldigen Arbeitssitzun-
gen treffen. Auf einer dieser
Sitzungen (2006) wurde be-
schlossen, dass wir einen
einheitlichen Tag als interna-
tionalen MPS-Tag festlegen.
Die Wahl fiel auf den 15. Mai.
An diesem Tag starten wir
weltweit Aktivitaten, deren
Ziel es ist, MPS bekannter zu
machen.

Wir haben diesen Tag in Os-
terreich 2007 erstmals gefei-
ert.

2012 stand eine Strallenak-
tion am Programm, um Men-
schen auf MPS aufmerksam
zu machen. An mehreren
Standpunkten in Osterreich
wurden Rosen, Informations-
flyer und kleine MPS-Werbe-
artikel (z.B. Kugelschreiber,
Glickwunschbilletts, Ma-
remaldeaufkleber) als Ge-
schenke verteilt - alles verse-
hen mit unserer Homepage,
sodass die Menschen auch
Gelegenheit hatten, mehr
Uber uns zu erfahren.

Die Aktion fand statt in Wien,
Wels, Haid, Spital an der
Drau, Lienz, Wiener Neu-
stadt, Bad Fischau und
Krems. Ziel ist nach wie vor,
die Anzahl der Standpunkte
in der Zukunft zu erweitern,
was jedoch freiwillige eh-
renamtliche Mitarbeiter er-
fordert, die wir leider immer
noch suchen.

links: Auszug aus unserem MPS-
Falter 2012
16 |



GESCHWISTERKINDERWOCHE

IM JULI 2012 | STERNTALERHOF

Unsere MPS-Geschwister-
kinderwoche ist auch langst
zur lieben Tradition gewor-
den. Acht Kinder durften im
Sommer ein paar gemein-
same Tage verbringen, die
ihnen wie jedes Jahr viel zu
kurz erschienen.

Denn: Diese Woche ist
eine Zeit, die sie nur fir
sich alleine haben, wo sie
mal nicht im Schatten ih-
rer kranken Geschwister
stehen und auf niemanden
Rucksicht nehmen mus-
sen.

Einmal im Jahr geniel3en sie ein paar Tage, wo sie mal selbst im Mittelpunkt stehen durfen.
Unterbringung, liebevolle und professionelle Begleitung werden vom Team des Sterntalerhofs
garantiert.

MESSEPRASENZ
DER MPS-GESELLSCHAFT

MukoPolySaccharidosen gehdren zu den seltenen Erkrankungen und selbst unter den ,Selte-
nen“ sind sie noch besonders selten. Unser Bekanntheitsgrad ist demzufolge nicht sehr hoch
und wir versuchen, das durch gezielte Offentlichkeitsarbeit zu &ndern.

Deshalb sind wir wo immer mdglich, als MPS-Gesellschaft auf Messen und/oder Kongressen
(z.B. Kinderarztekongress) anwesend, um Uber unseren Verein bzw. die Krankheit MPS aufzu-

klaren und zu informieren.

Mit unseren neuen Plakaten ,, Stellen Sie sich vor, es ist Ihr Kind, fiir das es kein Morgen gibt“ zogen wir zum Beispiel
auf der INTEGRA viele neugierige Besucher an unseren Stand. Wir waren ganz begeistert iber den Zulauf. In vielen
Gesprachen konnten wir tber Symptome, Krankheitsverlauf, Lebenserwartung und unseren MPS-Verein berichten.
Auch viele Schiilerinnen von Sozialschulen waren sehr interessiert und haben versprochen, MPS auch in ihren Ar-
beiten aufzunehmen und dartber zu berichten.




Seit 26. April 2011, also schon Uber 1 1/2Jahre, sind wir auch
auf Facebook zu finden. Da heutzutage so gut wie jeder auf
der modemen Intemetplattfiorm vertreten ist - so zweifelhaft
sie auch sein mag - haben wir uns entschieden, dass wir mit
MPS neben unserer eigenen Webseite auch auf facebook
online gehen, um die damit verbundenen Werbechancen zu
nutzen.

Also begann ich, eine MPS-Seite zu erstellen auf der
Interessenten die Moglichkeit haben sollten, sich zu
informieren. So findet man nun unter Info* eine kurze
Beschreibung zur Stoffwechselkrankheit MPS, zum Verein mit
all seinen Aufgaben, Zielen und Kontaktdaten und natirlich
dem Vernweis auf unsere Homepage www.mps-austria.at.
Es gehort zu meinen Aufgaben, diese Seite zu verwalten -
haha, ich bin damit schneller als Mama auf der offiziellen
Seite!l Das heiBt fir mich, die Seite in regelmaBigen
Abstanden zu aktualisieren, Veranstaltungen zu bewerben
und bereits stattgefundene Events rickblickend mit kleinen
Foto-Ausschnitten zu prasentieren. Neuigkeiten werden -
dank Smartphone - so schnell wie moglich gepostet, so zB.
die erste Enzymersatztherapie von unserem lieben Karli, bei
der ich dabei sein konnte. (Auf den Fotos rechts seht ihr Karl
zwischen unserem Muskitherapeuten Bemhard und mir wie
er Ubers ganze Gesicht strahlt und wie er seinen Venflon fur
die allererste Therapie seines Lebens bekommt.)

Auch Fotos diverser Benefizveranstaltungen, Spenden-
Ubergaben, der Start unserer Weihnachtsbilletaktion und
vieles mehr stelle ich online und ,teile sie mit der Welt".
Unsere MPS-Werbekampagne (TV-Spot und Plakatwerbung)
ist Ubrigens auch hier zu finden. Von einer richtigen’,
flachendeckenden Plakatkampagne in ganz Osterreich
kénnen wir ja nur trdumen, dafir fehlen uns die finanziellen
Mittel bei weitem (oder fehlt uns nur der richtige Sponsor?).
Deshalb versuchen wir eben hier - ber facebook - auf uns
aufmerksam zu machen. und bekannter zu werden.

Und nun kommt das Wesentliche: Durch das Teilen der
Links KANN JEDER EINZELNE HELFEN, Informationen und
Werbung zu verbreiten und so auf MPS aufmerksam machen.
Durch Freunde von Freunden von Freunden von Freunden
von Freunden versuchen wir, den Bekanntheitsgrad von
MPS zu steigem und Menschen zu finden, die sich fur
uns interessieren, denen MPS-Kinder zum Herzensanliegen
werden und die uns helfen. Deswegen freuen wir uns auf
DEIN ,Geféllt mir* | Bitte diesen Button drlicken - und schon
hilfst du uns!

Anna Prahofer

) Gefallt mir
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3. MARZ - MARSCH DER SELTENEN
ERKRANKUNGEN

Die MPS-Gesellschaft war wieder sehr zahlreich beim
Marsch der Seltenen Erkrankungen vertreten, welcher
anlasslich des internationalen Tages der Seltenen Erkran- .
kungen in Wien stattfand. S
Ziel des Marsches ist es, die Offentlichkeit auf die Prob-
lematik der SE aufmerksam zu machen und ein unuber-
sehbares Zeichen dafiur zu setzten, dass die ,Seltenen®
gemeinsam gar nicht mehr so selten sind, sondern einen
grol3e Gruppe, die es wert ist, beachtet zu werden - allein
in Osterreich etwa 400.000 Menschen!

Denn, so unterschiedlich die einzelnen Krankheitsbilder
sind, so ahnlich sind doch viele Probleme, mit denen Pa-
tientlnnen, Angehorige, Medizinerinnen und Therapeutin-
nen konfrontiert sind.

» Wissen iiber und das Bewusstsein zu seltenen Erkrankun-
gen ist weder in der Allgemeinbevélkerung noch im Ge-
sundheitswesen ausreichend vorhanden;

» Patientinnen suchen oft viele Jahre nach der richtigen
Diagnose;

» kompetente und versténdliche Informationen (iber die Er-
krankung sind schwierig zu erhalten;

» Wirksamen Therapien fehlen;

» Zugang zu méglichen Therapien ist nicht landesweit ein-
heitlich geregelt, sondern von lokalen / regionalen Ent-
scheidungstrdgern abhéngig;

* medizinische Grundversorgung ist in nicht-spezialisierten
Gesundheitseinrichtungen haufig unzureichend;

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

» Das soziale/berufliche Umfeld reagiert nicht selten mit Un-
verstandnis auf die Probleme Betroffener;

» Fehlen spezifischer Férderprogramme, die die Forschung
auf dem Gebiet seltener Erkrankungen vorantreiben.
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SPENDENSPIEGEL 2012

Mittelherkunft 2012
I. Spenden a) ungewidmete Spenden € 328.541,83
b) gewidmete Spenden € 8.500,00
Il. Mitgliedsbeitrage € 945,00
[ll. Betriebliche Einnahmen | a) betriebliche Einnahmen aus o6ffentlichen € 0,00
Mitteln
b) sonstige betriebliche Einnahmen € 0,00
IV. Subventionen und Zuschusse der offentlichen Hand € 20.200,00
V. Sonstige Einnahmen a) Vermogensverwaltung € 92,86
b) sonstige andere Einnahmen sofern €0,00
nicht unter Punkt | bis IV festgehalten
VI. Auflésung von Rucklagen und Verwendung von zweckgewidmeten € 0,00
Mitteln
Mittelverwendung 2012
I. |Leistungen fur die statutarisch festgelegten Zwecke € 266.639,70
Il. | Spendenwerbung € 68.896,26
lll. | Verwaltungsaufwand € 5.002,46
IV. | Noch nicht verbrauchte zweckgewidmete Mittel € 0,00
V. |Dotierung von Rucklagen €17.741,27

Der Finanzbericht 2012 zeigt eindeutig, dass die Gesellschaft fiir MukoPolySaccharidosen im
Jahr 2012 gut gewirtschaftet hat. Besonders erfreulich ist, dass wir aufgrund unserer Spen-
deneinnahmen unsere vorrangigen Vereinsziele erflillen konnten.

Uber sémtliche Spendeneinnahmen und deren Verwendung fiihren wir genauestens Buch.
Unsere Eingaben-Ausgaben-Rechnung sowie die gesamte Buchhaltung und die zweckgerich-
tete Verwendung von Spendengeldern wird vom Rechnungsprtifer kontrolliert.

Die Priifung zur Bestétigung des Vorliegens der Voraussetzungen fir die Spendenabsetzbar-
keit (ab 2006) und die Priifung der Kriterien flir die Vergabe des Spendenglitesiegels durch
die Kammer der Wirtschaftstreuhdnder (ab 2008) wurden von der unabhéngigen Wirtschafts-
prifungskanzlei Holzinger & Partner durchgefiihrt.

Die MPS-Gesellschaft verwendet die Spenden entsprechend der Zweckwidmung der/des
Spenders, bei freier Zweckwidmung flie3t der Betrag in eines unserer laufenden Spendenpro-
Jekte.

Verantwortlich fiir Spendenverwendung, Spendenwerbung sowie flir den Datenschutz ist die

Vorsitzende, Frau Michaela Weigl, gemeinsam mit den anderen Mitgliedern des Vereinsvor-
stands.
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MUKOPOLYSACCHARIDOSE -

WAS IST DAS EIGENTLICH?

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 fiir die Festigkeit der Gewebe, die Hillle oder Festigkeit von Organen, den Wassergehalt
des Korpers, das Zusammenspiel der Zellen untereinander und vieles andere mehr verantwortlich sind. lhr
teilweise schleimiger Charakter und die Moglichkeit, sie mit spezifischen Farbungen fir Schleimsubstanzen
sichtbar zu machen, bedingt den Zusatznamen ,Muco-* fir Mucor (= Schleim).

Bei allen Mukopolysaccharidosen ist der Aufbau dieser Zucker unbeeintrachtigt, der Abbau jedoch fehlerhaft.
Fir den Abbau mussen Kettenstlcke in die Zellen transportiert werden, wo sie in den Lysosomen, kleinen
Zellorganellen mit ,Verdauungsfunktion®, mit Hilfe von Enzymen zerlegt und abgebaut werden. Nach heutigem
Wissenstand sind dafir 11 Enzyme notwendig, welche jeweils nacheinander die Zuckerketten verkleinern,
bis schliellich einfachste Bestandteile tbrigbleiben, welche ausgeschieden werden, oder vom Kérper wieder
verwertet werden kdnnen. 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 einbiiten. Da MukoPolySaccharide tberall im Korper
vorkommen, sind die Folgen einer solchen Stérung in allen Organen nachweisbar.

MukoPolySaccharidosen werden durch eine genetische Veranderung 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 groRRes Leid in
eine Familie bringt. Haben Eltern fehlerhafte Gene fir 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 solche 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 Uberraschend, dass ihr Kind an dieser Erkrankung leidet. Es muss jedoch
angemerkt werden, dass in einer Familie immer wieder auch mehrere 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 daflir 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 Mdtter, die den Defekt an ihre S6hne weitergeben kénnen. Die Gendefekte kdnnen 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
Restaktivitdt des betreffenden Enzyms mehr, sodass Patienten schon sehr friih 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 hoheren Zahl Erkrankter als den uns bekannten
Uber 100 Patienten in Osterreich auszugehen.

Da die Zuckerketten im Koérper 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 unauffallig entwickeln, bedarf es der Erfahrung eines besonders geschulten Arztes,
um die frlthen Symptome, wie groRer 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. Eine Gruppe der Patienten
zeigt die typische Speicherung in allen Organen mit stark vergréRerter Leber und Milz, Herzwandverdickung
und verdickter Haut und Schleimhaut. Eine zweite Gruppe fallt durch stark verformte Knochen, Kleinwuchs,
schlaffe Sehnen und Bander auf. Eine dritte Gruppe hingegen zeigt kaum aufiere kérperliche Veranderungen,
doch ist das Verhalten typisch. Sie sind sehr unruhig, rastlos, fast aggressiv, kbnnen kaum sprechen und
verlernen sukzessive alles an Fahigkeiten, welche sie bereits erworben hatten. Sie werden spater zunehmend
apathischer, bis sie schlieRlich vollkommen bewegungsunfahig sind. Die meisten Fehldiagnosen sind in dieser
letzten Gruppe zu vermuten.

ao.Univ.Prof.Dr.Dr.Susanne Gerit Kircher, MBA | Institut fir Medizinische Chemie Wien
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Wussten Sie, dass

f
f
f
f
f

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

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

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

dass die haufigsten Eingriffe im HNO-Bereich notwendig sind?

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

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

grobe Gesichtszlge

einen grolien 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 - ausgeldst
durch einen Gendefekt, der zu Stérungen der Funktion der Enzy-
me beim Abbau der MukoPolySaccharide im Koérper fuhrt. Diese
sammeln sich in den Zellen an und zerstdren sie.

Bei der Geburt wirken die Kinder zwar vollig gesund, bleiben
jedoch bald in ihrer korperlichen und/oder geistigen Entwick-
lung zurlck 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 fihren.
Manche Patienten werden blind, viele sind schwerhorig.
Fast alle sind kleinwichsig.

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

S

Kontakt MPS-Gesellschaft:
/) .A-4612 Finklham 90, +43-7249-47795,
/ office@mps-austria.at
mps www.mps-austria.at

Foto: MPS |



Stellen sie sich vor,
es ist Ihr Kind, fur das
es kein Morgen glbt

Folgen Sie dem Hilferuf unter: www.mps-austria.at

Mit Ihrer Spende schenken Sie Zeit:
VKB-Bank 1700.5000, BLZ: 18.600



