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ZIELE

Unterstiitzung von Betroffenen

Wir informieren, beraten und begleiten MPS-Familien, stellen Kontakt mit Arzten, Wissenschaftlern und Krankenh&usern her;
wir organisieren Tagungen, Therapie- und Geschwisterkinderwochen; wir unterstitzen MPS-Familien in finanziellen Notlagen;
wir produzieren Informationsmaterial.

Forderung von Forschungsprojekten
Trotz zahlreich laufender wissenschaftlicher Projekte, besteht immer noch groBer Forschungsbedarf. Wir unterstiitzen For-
schungsprojekte zur Entwicklung von Diagnosemethoden und Therapien von MPS-Kindern.

Offentlichkeitsarbeit
MPS ist immer noch viel zu wenig bekannt - auch bei Medizinern. Wir mdchten das durch gezielte Information andern.

MOTTO + VISION

Miteinander Perspektiven Schaffen - fur Kinder mit MPS | Make Patients Smile M

Leben mit MPS soll lebenswert sein. MukoPolySaccharidosen miissen heilbar sein. Qe

TRANSPARENZ

Um in der Mittelverwendung auch nach aulen transparent zu sein, unterziehen wir uns seit dem Jahr 2006 freiwillig der strengen
Kontrolle durch die Kammer der Wirtschaftstreuhander und wurden mit dem ,Osterreichischen Spendengtitesiegel i
ausgezeichnet.
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nser Verein feiert 2020 ein grofRes

Jubildaum: 35 Jahre MPS-Austria.
Das ist groRartig und darauf sind wir
stolz. Denn das ist eine richtig lange Zeit:
Seit 1985 schon sind wir fir Familien
mit MPS und ahnlichen Erkrankungen
aktiv und helfen wo wir kénnen. Emo-
tional. Finanziell. Mit Information. Durch
Aufklarung. Mit Erfahrungsaustausch.
Durch Forschungsunterstiitzung. Durch
Offentlichkeitsarbeit.

Und natirlich mit unserer MPS-Bera-
tungsstelle, die ich heuer einmal - halb
scherzhaft, aber doch berechtigt - un-
sere BUBEBIS genannt habe. Denn in
Wahrheit ist es eine BeratungsUnter-
stitzungsBetreuungsEntlastungsBeglei-
tungsinformationsStarkungs-Stelle®. All
in one sozusagen:

Beraten - mit Rat beistehen. Unterstiit-
zen - emotional auffangen. Betreuen
- sich kiimmern. Entlasten - Last abneh-
men. Begleiten - den schweren Weg ge-
meinsam gehen. Informieren - Wissen
weitergeben. Starken - Kraft geben.
BUBEBIS ist der Teil unserer Arbeit, der
sich im direkten Kontakt mit den be-
troffenen MPS-Familien niederschlagt.
Der Teil, den man nirgendwo kaufen und
auch nicht in Euro beziffern kann. Der
Teil, welcher fir uns weder planbar noch
vorhersehbar ist und wo wir spontan
reagieren missen, wenn wir gebraucht
werden. Und gleichzeitig der Teil, der fir

LIEBE MITGLIEDER und EREUNDE!

unsere Familien so wichtig ist, wie das tagliche Brot. Es ist eine wichtige und an-
spruchsvolle Aufgabe, flir die es viel an Wissen, an Erfahrung und an Kontakten
braucht - denn MPS ist nie gleich MPS, nicht einmal bei Geschwistern. Genau-
so verschieden sind dann die Probleme, die auftauchen und auf die wir ,ma3ge-
schneidert” und individuell reagieren mussen.

Wenn das Telefon ldutet, wissen wir nie was uns erwartet. Ist es ein lieber Spen-
der, der sich erkundigt, wie er helfen kann? Oder eine Therapeutin, die wissen
mochte, worauf sie bei ihrer Arbeit mit MPS achten muss? Ist es eine verzweifel-
te Mutter, die um einen Reha-Aufenthalt fiir ihr Kind kdmpft und Unterstiitzung
braucht? Oder gibt es Probleme bei der Integration im Kindergarten? Ist es ein
MPS-Patient, der keine Termine fir die anstehende Jahresuntersuchung be-
kommt? Oder wurde eine notwendige Verordnung nicht oder nicht richtig aus-
gestellt? Ist es ein Vater, der nicht weil3, ob sein Kind zur Corona-Risiko-Gruppe
gehort? Oder hat eine Familie Angst ins Krankenhaus zu gehen? Ist es ein Arzt,
der Bildmaterial fir einen Vortrag braucht? Oder eine Krankenkasse, die die Er-
stattung eines Medikaments verweigert?

Egal was, Herausforderungen kommen fast taglich und missen geldst werden.
Das - und viel mehr - sehen wir als unsere Aufgabe. Wir wollen und kénnen
unsere MPS-Familien in einem Leben, das oft einem Kampf gleicht, nicht allein
lassen.

Denn der Kampf ist unausgeglichen: Die Krankheit sitzt immer auf dem langeren
Ast, sieist unbesiegbar. Und dazu auch noch selten - das ist gut, aber auch wieder
nicht. Denn MPS-Kinder haben keine Lobby. Ihre Stimme wird nicht gehort. Wir
mussen ihre Stimme sein und das wollen wir auch. Wir wollen einen Unterschied
inihrem Leben bewirken, und es durch unseren Einsatz ein kleines bisschen bun-
ter, heller und einfacher machen.

In vielen Fallen gelingt uns das auch, besonders durch unsere wiederkehrenden
Jahresveranstaltungen, die auf groBe Zustimmung und Begeisterung stoen.
Egal ob Therapiewoche, Geschwister-Erlebnistag, Mitter(aus)Zeit, Manner(ak-
tiv)Zeit oder MPS-Tagung - unsere Familien freuen sich darauf und profitieren
davon.

Eigentlich wollten wir heuer unser grof3es Jubildum feiern. Doch dann kam Co-
rona und alles war anders. Wir mussten uns alle irgendwie mit dieser Pande-
mie organisieren, ihr trotzen und mit ihr leben.

Leider haben wir gleich im Frihling eines unserer Kinder verloren, was sehr
traurig, schmerzhaft und schockierend war. Lisa war eines der vielleicht wohl
behiitetsten Kinder in unserer MPS-Familie, dennoch hat sie den Virus erwischt
- und hatte aufgrund der Lungenbeteiligung bei ihrer Erkrankung keine Chance,
gegen ihn anzukampfen. Mich trostet nur der Gedanke, dass sie ihren Lauf zu
Ende gelaufen ist und im Ziel - bei Jesus - angekommen ist. Sie wird nie wieder
Schmerzen haben, nie wieder eingeschrankt sein, nie wieder weinen, sondern
flr immer der frohliche Sonnenschein sein, als den wir sie kannten.

N attrlich gab es - besonders im Frihling - viel Unsicherheit, fehlendes Wis-
sen, offene Fragen und auch Angst. Keiner wusste, wie er damit umgehen,
wie er sich verhalten sollte. Wer gehort zur Hochrisikogruppe, wer nicht? Ge-
niigt es, wenn wir unsere Kinder daheim lassen, oder bringen wir sie auch damit
in potentielle Gefahr, wenn wir selbst arbeiten gehen? Kénnen wir iberhaupt
noch ins Krankenhaus zur Enzymersatztherapie fahren? Wird es moglich sein,
Patienten auf Heimtherapie umzustellen? Viele Fragen standen unbeantwor-



tet im Raum. Antworten bekamen wir zum Beispiel in On-
line-Veranstaltungen, die anfangs noch zoégerlich, in der Zwi-
schenzeit aber schon mit einer Selbstverstandlichkeit nicht
nur organisiert, sondern auch angenommen werden.

Die Welt hat sich sehr verandert, sogar meine personliche
Arbeitswelt, was doch etwas verwunderlich ist, weil ich so-
wieso schon immer von zu Hause aus gearbeitet habe. Was
aber voéllig anders ist, ist, dass praktisch jedes Treffen und
jeder Termin als Telefonkonferenz oder Zoom-Meeting statt-
findet. Ich empfinde diese neue Art jederzeit mit der gan-
zen Welt fast ,personlich” in Kontakt sein zu kénnen, recht
praktisch und hinsichtlich der Zeit, die ich fiir Reisen spare,
durchaus als Erleichterung. Allerdings sind die vielen Mee-
tings - oft lber mehrere Stunden taglich - mit Kopfhérern vor
dem Computer doch sehr anstrengend und krafteraubend.
Deshalb freue ich mich auf eine Zeit, in der wir das alles mit
Maf und Ziel machen werden. Eine Zeit, in der wir all diese
neu erlernte Technik einsetzen, weil wir wollen und weil es
uns Vorteile bringt, und nicht weil wir missen. Eine Zeit, in
der wir auch wieder face2face arbeiten kénnen.

ace2face - das bringt mich gleich zu zwei Gedanken. Ein-

mal die Feststellung, dass wir uns von Corona nicht ganz
unterkriegen haben lassen. Wir haben - Corona zum Trotz -
doch einen GrofBteil unserer Veranstaltungen durchgeftihrt.
Mit allen VorsichtsmaBnahmen und zum Teil etwas ,abge-
speckt®, aber doch. Es gab eine wunderbare Therapiewoche,
es gab eine Manner(aktiv)Zeit und es gab ein Erwachsenen-
treffen. Jedes dieser Treffen war wie ein besonderer Schatz,
den wir geborgen haben und an dem wir uns von Herzen er-
freut haben. Ich bin unendlich dankbar, dass uns das so ge-
lungen ist.

er zweite Gedanke ist wortlich in face2face enthalten.

Wir haben 2020 erstmals eine face2face Kampagne
durchgefiihrt! Ich habe diese Kampagnen immer sehr divers
gesehen, einerseits abgelehnt, andererseits aber damit ge-
liebaugelt und mir immer, wenn ich die Spendenwerber auf
der Stral3e sah, gewlinscht, sie wiirden da fiir MPS stehen.
Heuer war es so weit. Vielleicht ist das ein guter, zusatzlicher
Weg, um Unterstitzer flr unsere wertvolle Arbeit zu finden.
Wir hoffen es jedenfalls!

nsonsten kann ich noch berichten, dass wir im Laufe des

Jahres unsere Social Media Aktivitaten auf Facebook
und Instagram massiv verstarkt haben, um mehr Bekanntheit
zu erreichen. Wir haben unsere Webseite auf Englisch tiber-
setzt und bieten einen GroR3teil der Inhalte nun zweisprachig
an.
Uber weitere Neuigkeiten und Verinderungen - und es sind
nicht wenige - wird auf den nichsten Seiten berichtet.

Nun winsche ich viel Freude bei der Lektire des MPS-Fal-
ters und ende wie immer mit der Jahreslosung fiir das nichs-
te Jahr:

»Jesus Christus spricht: Seid barmherzig, wie auch euer Vater
barmherzig ist!“ Lukas 6,36

Michaela Weigl

Auch meinen Alltag im MPS-Biro hat Corona veran-
dert - wie viele andere wechselte ich ins Home-Of-
fice! Es musste alles recht schnell gehen, also nahm
ich die wichtigsten Ordner aus dem Biro mit nach
Hause, damit ich weiter produktiv sein konnte.
Keiner ahnte zu dieser Zeit wie lange wir, Michaela
und ich, uns nicht mehr sehen wiirden.

Aber jetzt zum Anfang! Daich schon 6fter von zu Hau-
se aus gearbeitet hatte, dachte ich, es ware kein Pro-
blem ins Home-Office zu wechseln. Doch ganz so ein-
fach war es dann doch nicht! Da ich dieses Mal, nicht
wie bisher im gelegentlichen Home-Office, viel am
PC arbeitete, vermisste ich den riesigen Schreibtisch
im Blro von Anfang an. Unser Schreibtisch zu Hause
steht im Wohnzimmer und bietet nicht so viel Platz,
wie ich normalerweise zum Arbeiten habe. Ich tber-
legte kurz und machte mein extra breites Bligelbrett
zum erweiterten Schreibtisch. Dieser begleitete uns
durch diese langen Wochen auch im privaten Alltag,
doch damit war wenigstens das Platzproblem gel6st!

Ganz so entspannt war meine Arbeit nicht: Home-
Office, Oma betreuen, Landwirtschaft und Haushalt
wollten ja alle unter einen Hut gebracht werden. Es
macht doch einen Unterschied, ob man daheim er-
reichbar ist oder nicht! Irgendwie hat man immer das
Gefiihl alles gleichzeitig zu machen - aber auch das
pendelte sich mit der Zeit ein!

Einen Vorteil hatte die Sache doch: zu Hause konnte
ich viele Sachen erledigen, zu denen ich im Biiro wah-
rend der Ublichen Arbeiten nicht komme. Michaela
und ich sagen so oft: ,Das machen wir, wenn wir ein-
mal Zeit haben!“ Leider kommt es recht selten dazu,
dass wir ,einmal Zeit haben®, weil es immer so viele
wichtige Aufgaben zu erledigen gibt. Vor Corona ist
das also nicht passiert. Inzwischen ist es erledigt -
unsere Datenbank zum Beispiel erstrahlt frisch ge-
pflegt in neuem Glanz - und wir kénnen unsere ,das
machen wir spater To-Do-Liste" wieder neu beginnen.
Teilweise kam es vor, dass ich schnell etwas in einem
Ordner nachsehen oder priifen musste, doch ,Ups,
der steht im Bliro!“ Ich habe nicht damit gerechnet,
dass der Lockdown sooooo lange dauert und konnte
nicht ahnen, was ich in dieser Zeit alles zu Hause brau-
chen wiirde. Das machte einen groRen Unterschied
und verkomplizierte meine Arbeit.

Ich habe viel an unsere MPS-Familien gedacht. Ich
habe mich gefragt, wie es ihnen geht und gehofft, dass
alle gesund sind. Wenn man keinen direkten Kontakt
hat, ist das schon sehr bedriickend! Michaela hielt
mich so gut es ging (ber Mail und Telefon auf dem
Laufenden. Aber ich freute mich schon sehr auf mei-
nen Platz im MPS-Bliro und darauf, wieder mitten im
Geschehen zu sein!

-, Christine Hauseder
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Unsere Lisa

m 2. Dezember 2014 erblickte unser Sonnenschein Lisa das Licht der Welt.

Wir waren tberglicklich.
Da Lisa etwas zu friih auf die Welt kam, mussten wir laufend zur Gewichtskontrolle ins Krankenhaus. Nur langsam nahm
sie an Gewicht zu. Neben dem Gewicht hatte Lisa auch Probleme mit der Hiifte. Diese wollten und wollten nicht besser
werden. Aus diesem Grund bekam Lisa schon bald eine Hiiftspreizschiene. Das war aber noch nicht alles. Da der Kopf nicht
dierichtige Form hatte, musste Lisa zudem noch einen Helm tragen. Aber auch nach einigen Monaten verbesserte sich die
Huifte nicht und auch die Helmtherapie zeigte kein Ergebnis.

it der Zeit fingen wir an zu zweifeln, ob wir Lisa mit diesen Hilfsmitteln wirklich etwas

Gutes tun.
Wir holten uns Meinungen von unterschiedlichen Arzten ein, allerdings bekamen
wir unterschiedliche Empfehlungen. Unsere Verzweiflung wurde immer groer.
Im Herbst 2015 haben wir unsere Osteopathin Joan kennengelernt. Dank ihres
Rates und nach vielen schlaflosen Nachten, entschlossen wir uns, die Huft-
spreizschiene und den Helm nicht mehr zu tragen, denn ohne genaue Diagnose
waren wir uns nicht sicher, ob wir Lisa damit nicht auch noch schadeten. Und es
war effektiv so.

Is Lisa 15 Monate alt war, erhielten wir in Genua die Diagnose: Mukolipidose i

Typ Il. Fir uns brach eine Welt zusammen, gleichzeitig waren wir aber auch
froh zu wissen, welche Krankheit Lisa hatte. Nun konnten wir die richtigen The-
rapien fur sie aussuchen und ohne schlechtes Gewissen die Hiiftspreizschiene
und den Helm weglassen.

018 kam Jonas, Lisas Briiderchen, zur Welt. Lisa war begeistert. Sie lieb-
te es, Jonas beim Wickeln zuzusehen, mit ihm spazieren zu gehen, mit
ihm zu spielen und ihn zu beobachten.
Lisa machte Dank Jonas laufend Fortschritte. Im Herbst 2018 kam
fiir Lisa ein besonderer Tag: Sie durfte den Kindergarten besu-
chen. Stefan und ich waren gespannt wie Lisa im Kindergar-
ten aufgenommen werden wiirde. Aber unsere Sorgen wa-
ren ganz umsonst. Lisa war von Anfang an voll integriert.
Dank ihrer netten Betreuerin Christa konnte sie alles
mit den Kindern mitmachen. Lisa lernte von Tag zu ‘
Tag dazu, sie machte richtige Entwicklungsschiibe.
Am tollsten fanden wir es, dass Lisa das Essen der
Kinder probierte. Den Brei, den die Kochin extra ald
s =
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genau, was Lisa wollte. Dank ihrer Mimik und Gestik konnte sie sich allen mitteilen. Lisa liebte die Kin-
der, sie liebte Feiern, im Mittelpunkt zu stehen und Kasperle zu spielen. Je mehr los war, umso besser.

ann kam Corona. An jenen Mittwoch, den 4. Marz 2020, kann ich mich noch sehr gut erinnern.
Lisa kam vom Kindergarten nach Hause. Christa, ihre Betreuerin, erzdhlte mir, sie hitte gehort,
dass bereits am nachsten Tag der Kindergarten wegen Corona geschlossen bliebe. Wir lachelten beide
dariiber und waren uns sicher, dass das nicht sein konnte. Wir hatten damals bereits
von einem Corona-Fall gehort, dieser war jedoch Gber 100 km von Sterzing
entfernt. Aus diesem Grund glaubten wir beide nicht richtig daran. Dass
wir dabei falsch lagen, erfuhren wir am selben Abend in den Nachrichten:
Die Kindergarten und die Schulen blieben bis auf weiteres geschlossen.
Am Freitag dieser Woche war Lisa das letzte Mal bei ihren GroReltern in
Pflersch, denn ab Dienstag nahm ich mir auf unbestimmte Zeit Urlaub und
auch Stefan arbeitete von da an von zu Hause aus.
Da wir bereits damals um Lisa Angst hatten, Gbernahmen andere
unsere Einkaufe. Ab Mitte Marz fiihlten sich die Eltern und die Tan-
te von Stefan, welche unter uns wohnen, nicht so wohl. Ab diesem
Zeitpunkt vermieden wir auch den Kontakt zu ihnen. Wir verlie-
Ben das Haus nur zum Spazierengehen.
An einem Mittwochabend, Ende Marz, wurde die Tante von Ste-
fan mit der Rettung abgeholt. Sie wurde auf Corona getestet. Das
Testergebnis war positiv. Zeitgleich bekam Lisa Fieber.
Wir bekamen Panik und nahmen gleich mit Lisas Kin-
derarzt Kontakt auf. Bereits eine Stunde spater ka-
men die Sanitater Lisa testen. Lisa war zu diesem
Zeitpunkt noch wohlauf. Am Freitag, den 27. Marz
verstarb Stefans Tante an Corona, und Lisa bekam
das positive Testergebnis. Sofort starteten wir mit der
Antibiotika Therapie und erhielten auch Sauerstoff. Da
- aufgrund von Corona niemand zu uns kommen konnte,
) blieben wir (iber Videoanrufe mit den Arzten in Ver-

bindung.
_ Am Dienstag schaffte es Lisa kaum noch FlUssig-
41 keit zu sich zu nehmen. Lisa und ich wurden ins
Krankenhaus von Sterzing gebracht. Zu die-
sem Zeitpunkt war Lisas Lunge noch frei.
Am nichsten Tag wussten wir, dass Lisa
es nicht schaffen wirde. lhre Werte ver-
schlechterten sich rapide. Stefan konn-
te sich noch von Lisa verabschieden,
konnte jedoch auf Grund von Corona
nicht bei Lisa und bei mir bleiben. Lisa
versta m Donnerstagmorgen




Sternurkunde

Der Stern mit den Daten

HIP-No. 67301
Rektaszension 13h 47m 32.55s
Deklination +49° 18’ 47.9”
Scheinbare Magnitude 1,85

wurde auf den Namen getauft

% Make Patients Smile %

Taufdatum 15.5.2020
Registrationsnummer NY2-C83-VQK-R5A

Wenn du bei Nacht den Himmel anschaust, wird es dir sein,
als lachten alle Sterne, weil ich auf einem von ihnen wohne,
weil ich auf einem von ihnen lache.
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Unser MPS......Stern

Wissenschaftliche Bezeichnung des Sternes

Hipparcos Katalog der ESA: 67301
Henry-Draper-Katalog: 120315
Sternzeichen: Grol3er Bar
Beste Sichtbarkeit: April
Himmelskoordinaten

Rektaszension: 13h47m 32.55s
Deklination: +49°18'47.9”
Ungefahre Entfernung: 101 L)
Leuchtkraft

Absolute Magnitude (aus dem Weltall): -0,6

Relative Magnitude (von der Erde): 1,85
Licht-Spektrum: B3V SB
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Begriffserkldrungen:

Der Hipparcos Katalog stellt den derzeit prdzisesten und aktuellsten
existierenden Sternenkatalog dar. Die Daten gehen auf die Messungen
des Weltraumteleskops Hipparcos der ESA zurtlick.

Die Himmelskoordinaten Rektaszension und Deklination bezeichnen
den Ldngen- und Breitengrad des Sternes relativ zum Himmelsdquator.
Die Entfernung wird in der Astronomie traditionell in Lichtjahren (LJ)
gemessen. Ein Lichtjahr bezeichnet die Entfernung, die Licht in einem
Jahr zurticklegen kann (9,5 Billionen km).

Die absolute Magnitude bezeichnet die Strahlungsintensitdt oder Hel-
ligkeit eines Sternes und die relative Magnitude die scheinbare Hellig-
keit, die von der Erde aus zu sehen ist und hédngt hauptsdchlich von der
absoluten Magnitude und der Entfernung zur Erde ab. Je kleiner der
Wert, desto heller der Stern. Der Polarstern z.B. hat eine relative Mag-
nitude von 2,1. Mit blosem Auge sichtbar sind Sterne mit einer relati-
ven Magnitude von 6 oder kleiner.

"« GroBer Biir

GroRer Bar (Ursa Major, UMa)

Der im Volksmund auch als GroBer Wagen bekannte
GrofR3e Bér ist das bekannteste Sternbild des Nachthim-
mels. Man kann dieses sehr groRe Sternbild von Oster-
reich aus das ganze Jahr Ulber betrachten. Man nennt
dies in der Fachsprache ,zirkumpolar®.

Der Grof3e Bar besteht aus einer sehr grol3en Anzahl an
Sternen. Nur die sieben hellsten Sterne formen den als
,GroBen Wagen“ bezeichneten und der Allgemeinheit
bekannten Teil dieses Sternbildes. [ ]

Fir Anfanger: Online Planetarium nutzen

Die einfachste Moglichkeit besteht darin, ein On-
line-Himmelsplanetarium - so wie Stellarium - zu
benutzen. In dieses muss man nur die Hip-Nummer
unseres Sternes (HIP 67301) eintragen. Als Ergeb-
nis bekommt man eine tagesaktuelle Sternenkarte
mit genauen Angaben zu der Position unseres Ster-
nes.

Fur Fortgeschrittene: drehbare Sternkarte verwenden
Auf einer drehbaren Sternkarte stellt man mit Hilfe
von Drehradern Datum und Uhrzeit ein. Dann sieht
man in welcher Himmelsrichtung und auf welcher
Hoéhe unser Stern sichtbar ist.

Fur Profis: eigenstandig am Himmel zurechtfinden
Als Erstes muss man den Polarstern finden. Der
Polarstern ist einer der helleren Sterne des Nord-
sternhimmels und befindet sich genau im Norden
auf einer Hohe von ungefahr 50 Grad.

Wir kénnen den ,Make Patients Smile” das ganze
Jahr und zu jeder Nachtzeit sehen, weil er sich in ei-
nem zirkumpolaren Sternbild befindet. Nachdem er
auch in der direkten Nahe des Polarsterns ist, kann
man ihn relativ einfach finden.

| 11
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Kurzfassung (Langfassung erscheint im Sommer 2021)

Tellnahmen an:

Dialog der seltenen Erkrankungen

Benefizveranstaltungen
Deutsche MPS-Konferenz online
Int. Advisory Board New Born
Screening (Takeda)

Zoom / Meetings:

Online Fragestunden zu Covid-19
MPS-Europa Treffen
MPS-International Network
MPS-Vorstandsklausur und
Vorstandssitzungen
Vorstandssitzungen Pro Rare
Pflegeroundtable

Task Force Pflege

Mitarbeit im Beirat fir SE am
Gesundheitsministerium zur
Umsetzung des NAPse
Treffen mit Arzten, Wissen-
schaftlern, Pharmafirmen und
Serviceclubs (tw. online)
MPS-Mutter-Zoom

Organisation /
Durchflihrung:

MPS-Wintertreffen
Kinderprogramm zum Dialog der
Seltenen Erkrankungen
MPS-Therapiewoche

Organisation von Therapeuten

und Kinderbetreuern

Erstellen eines Therapieplans

Planung Social Program

Kinderbetreuung
MPS-Manner(aktiv)Zeit
MPS-Erwachsenentreffen
Hotelsuche fir Veranstaltungen
Advent/Weihnachtsaktionen
(digitaler Adventmarkt)
Bewerbung Giving Tuesday Now
und Giving Tuesday
RegelmaBige Telefonkonferenzen
zur Vorbereitung des MPS-
Weltkongresses 2023

Publikationen:

MPS-Falter 2020
Tatigkeitsbericht 2019
Neuauflage diverser MPS-Flyer
Neuer CHAMPS-Flyer
Aktualisierung der Homepage, z.B.
mit Corona-Ticker

Ubersetzung der Homepage auf
Englisch

Update MPS-Shop

Aktualisierung Pressemappe
Konzeption und Versand von
Spendenmailings und Dankbriefen
Erstellen von Prasentationen fiir
Messen und Vortrage

Erstellung einer Foto-DVD
Kurzfilme fiir Social Media

Begleitung mehrerer Projekt- bzw.

Diplomarbeiten

Betreuung von MPS-
Familien:

Telefonische Betreuung
Personliche Betreuung vor Ort
Bearbeitung und Abwicklung von
Unterstitzungsantragen
Covid-19 Hilfe

Recherchieren von Unterstiit-
zungsmoglichkeiten fiir Betroffene
Betreuung von Betroffenen bei
Krankenhausaufenthalten
Awareness in Kindergarten/
Schulen

Unterstltzung bei der
Durchsetzung von Anspriichen

Offentlichkeitsarbeit:

Dialog der Seltenen Erkrankungen
Awareness zum int. MPS-Tag
ORF-Beitrage Licht ins Dunkel
Dreharbeiten Kurzfilm Verein
Film zur Therapiewoche

Film ,Erfolg durch Therapien®

Kurzfilme fiir Social Media
Spendenmailings
Presseaussendungen
Verteilung von Infomaterial
Prasenz auf Social Media
Kampagnen auf Social Media

Forschungsprojekte:

ISMRD - Mukolipidose
Personalisierte Medizin - Salzburg

Sonstiges:

Entwurf/Produktion/Bewerbung
von Billetts

Entwurf/Prod. MPS-Werbeartikel
Produktion von Verkaufsartikeln
flir Weihnachtsmarkte

Stellen von diversen Subventions-
bzw. Spendenansuchen
Spenderbetreuung

Internationale Zusammenarbeit
(MPS-Europa und MPS-
International)

Technischer und IT-Support



35 Jahre
MPS Austria

1985 - 2020

1995

10 Jahre MPS-Austria
Produktion der ersten
MPS-Filme

Christoph als erstes 6ster-
reichisches Kind in einer
klinischen Studie

15 Jahre MPS-Austria

2002
Der erste MPS-Falter
erscheint

Erste Therapiewoche

Erste Homepage geht
online

2005

1996

Diagnose Maria (Tochter
von Michaela Weigl)

1997

Griindung der OO Ges.
fiir MPS durch Michaela
Weigl

1986

1. MPS-Familienkonferenz

Begegnung mit Dr. Schiissel, in der Folge:

Konferenz in Briissel, Verankerung der Rare Diseases im
7.Rahmenprogramm der EU und Férderung eines MPS-
Forschungsprojektes an der Uni Graz durch das Wissen-

schaftsministerium

Wolfgang Bock wird MPS-Botschafter

Anstellung der Vorstands-
assistentin Christine
Hauseder

Zulassung des Medika-
mentes fiir MPS |

1981

Diagnose Barbara (Toch-
ter von Marion Kraft)

1985

Vereinsgrindung
durch Marion Kraft
und Susanne Kircher

1991

Griindung der Forschungs-
gesellschaft fur MPS

MPS-WeItkongress in
Osterreich

Michaela Weigl
tibernimmt Vorsitz im
Bundesverein

Erstmals MPS-Woche

sify Intermabional Symposivm

Mucapafysacchande
and Related Diseases

Wiemng, March 18-31, 1999




Zulassung des Medika-
mentes fiir MPS 11

Neues MPS-Logo

1. Geschwisterkinder-
woche

2010

25 Jahre MPS-Austria
Jubildumsfeier im Bundes-
ministerium

1. TV-Spot

Neuer MPS-Film

1. Erwachsenentreffen

Zulassung des Medika-
mentes fiir MPS IV

@
e Plakatkampagne

MICH KENNEN SIE VIELLEICHT.

ABER KENNEN SIE MPS?

Wolfgang Bock, Botschafter fir MPS

BT [ vz INFORMIEREN UNTER
% | WWW.MPS-AUSTRIA.AT
[

Physiotherapeuten-
schulung

1. MPS-Spendenlauf

Zulassung des Medika-
mentes fiir MPS VII

2011

Verleihung des
Spendengiitesiegels

2009

Zulassung des Medika- Spendenbeglinstigungs-
mentes fiir MPS VI bescheid

Erste Spendenmailings ‘ |RE SPENDE |ST ‘
STEUERLICH
ABSETZBAR |

Feg Wr, S50 1461

Stellen Sie sich vor, es ist Ihr Kind, 2012
m[ "}'f es ."‘.".' llnrm gibL, Life for MPS Award

fiir Michaela Weigl

1. Plakatkampagne

2015

Einfihrung der Online Spenden

Internationales MPS-Network Meeting in Osterreich
Arztefortbildung

Jubildumsveranstaltungen 30 Jahre MPS-Austria
Start mit eigener Billettkollektion

2016

Erste Teilnahme an der
Friedensflotte Mirno More

MPS-Scientific Award
fiir Susanne Kircher

Neue Homepage

Erste Miitter(aus)Zeit
Erste Vater(aktiv)Zeit

Start CHAMPS-Kampagne

Zulassung des Medikaments
fiir Alpha-Mannosidose

2020

Erste Face2Face Kampagne zur Spendenwerbung

Neue MPS-Filme: Erfolg durch Therapien | Therapiewoche

Englische Ubersetzung der Homepage

35 Jahre MPS-Austria




35 Euro spenden - 35 Tage lang

35 Jahre MPS-Austria - groBes Jubildum. Kann man das einfach so voriiber gehen lassen? Niemals.

Also waren ldeen gefragt. Und sie kamen... Wir dachten bei unserer Vorstandssitzung tiber die Zahl 35 nach und so kam es
letztendlich zu unserem Gewinnspiel, das wir auf Social Media (iber Facebook und Instagram 35 Tage lang beworben haben.
Jeder, der innerhalb dieses Zeitraums 35 Euro spendete, sicherte sich die Chance fiir ein Wochenende fir Zwei im 4* Hotel.
Das Sporthotel Alpenland in Maria Alm stellte uns grofRziigigerweise den Gutschein fiir unsere Verlosung zur Verfligung und
wir freuten uns auf den Tag an dem es so weit sein wiirde. Die Ziehung erfolgte im privaten Rahmen durch unseren Gliicksen-
gel Maria und wurde auf Facebook/Instagram tibertragen. Rund 70 Leute haben mitgespielt, sodass wir zwischendurch auch
jene mit einem Geschenk begliicken konnten, die die jeweils 35. Spende eingezahlt hatten. Unser Gewinner Stefan Karner
freute sich sehr Gber sein Gliick und wir Giber eine gelungene Aktion, die viel Spal8 gemacht hat.

st e,

Spenden & gewinnen Spenden & gewinnen Spenden & gewinnen
35 Jahre MPS-Austria
L O
35 Euro spenden - 35 Tage lang |

35 Jahre MPS-Austria
IS
5 Euro spenden - 35 Tage lang §

35 Jahre MPS-Austria

13 jabew WP Auntria S M L 35 Eurp spenden - 35 Tage lang |

i Zimmr

i3 Burn agenden, hefen, govwinnes « 1 Tipe lang 15 Birms spericken, helfon, grarsnes - 13 Tage ling

Die Beitrage zeigten
unsere Kinder, aber auch
Menschen aus unserem
Dream-Team, Therapeu-
ten, Arzte und Kinderbe-
treuer.

Wir produzierten eine

Unmenge an Postings und
Stories fiir Facebook und
Instagram und posteten
diese taglich - 35 Tage

R s redaibita o i lang.

amite in der Baa

Spenden & gewinnen

Wochenende fiir 2

w4 Hiotel Alpenland Mard A

15 s apanden, haffen, ravenes - garu 55 Tage lng 15 s apanden, haffen, ravinrms - garu 53 Tage lng 15 s apasden, haffen, rainms - gaue 5 Tage lsng 55 Eurs apascden, hetfen, grwisnss - garus 1 Tage lang

Wir wollten unser Ge-

winnspiel im Rahmen . ..
. piel . Wenn nichts mehr mog-
einer schénen Jubildums-

Spenden L gewinaen lich iSt, wird alles m6glich. Spenden & gewinnen
veranstaltung starten.

35 Jahre MPS-Austria Doch Corona wollte nicht. 35 Jahre MPS-Austria Neue Umstande erfor- 3¢ 0 Mps-Austria
E—— S hah der Start letzt- ' ———————— dern neue Wege. Und die  p—
35 Euro spenden - 35 Tage lang | 0 gesc 35 Eure spenden - 35 Tage lang | gehen wir eben - gemein- 35 Euro spenden - 35 Tage lang |

sam!

Geburtstag feiern online?

Spenden & gewinnen

endlich im kleinen Rah-
men in unserem Garten.

Spenden & gowinnen

35 Jahre MPS-Austria
[EE———————
15 Ewrg spenden - 35 Tage lang |8

Lirsk fur Spendenanite i der Bis Link rur Spendanseite in dor Bas Link fur Spendenteies in der ic.
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MPS-Austria ist 35 Jahre alt

--WPL Ut
A Yy -

LW a

Kurz nach dem Lockdown - wir durften schon zehn Menschen treffen - haben wir mit einem Teil unseres MPS-Teams im
Familienkreis den Geburtstag unseres Vereins gefeiert und dabei das Werbevideo fiir unsere Spendenaktion ,35 Jahre
MPS-Austria“ gedreht, welches Johannes meisterhaft umgesetzt hat. Nattrlich hatten wir lieber mit der groBen MPS-
Familie und vielen Gasten gefeiert, so wie wir das urspriinglich geplant hatten. Aber manchmal kommt es eben anders
als man denkt. Wir haben das Bestmdgliche daraus gemacht und die Feier wahrend der Therapiewoche in einem etwas
groBeren Rahmen mit einer viel groBeren Torte, immerhin 15 MPS-Familien und unserem groBartigen Therapiewochen-
team noch einmal wiederholt. Schén war’s! Wir sind gliicklich und stolz zugleich, dass es unseren Verein, vor allem diese
schdone Gemeinschaft, schon so lange gibt.

|17



Chase the signs

Internationaler MPS-Tag - 15.Mai

ANLASSLICH DES INTERNATIONALEN MPS-TAGES HABEN
WIR EINE INTERNATIONALE KAMPAGNE AUF SOCIAL ME-
DIA ZUM THEMA CHASE THE SIGNS GESTARTET.

¢ BCHASETHESKMS 0 BIHASETHESKING
(:% “““““ e (:% “““““ et DIE SYMPTOME
: o : o VON MPS

DIE DER MPS SIND
VIELFALTIG, ABER

. SIE KONNEN UBER-
ALL IM KORPER AUFTRETEN UND
SICH U.A. AUF DAS HOREN, SEHEN,
ATEMSYSTEM, WACHSTUM, SKE-
LETT ODER GEHIRN AUSWIRKEN.
WICHTIG IST, DIE SYMPTOME ZU
KENNEN UND VOR ALLEM AUF DIE

ZU ACHTEN.
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4 IBYMPTOME VON MPS

;',u,, " SIND VIELFALTIG

mnps = AND NICHT IMER EINDEUTIG

e, I
| CHASEE2 l
\| THE SIGNS

' Ausschlaggebend ist die
Kombination von Symptomen|




Clinical High Awareness for MPS

Das Projekt ,CHAMPS - MPS AUFDECKEN, Alleine unspezifisch, kombiniert ein Hinweis“ haben wir bereits in fritheren MPS-
Faltern vorgestellt. Es gab dafiir zundchst Flyer, Roll-ups und eine Webseite. Mittlerweile wurde das Projekt als Kampagne
auf mehreren Social Media Kanélen, vor allem Facebook, Instagram und Linkedin ausgerollt.

Ziel ist es, Mediziner, insbesondere Kinderarzte, aber auch Therapeuten auf MPS und Alpha-Mannosidose aufmerksam zu
machen, damit sie bei einer Haufung unspezifischer Symptome an diese Krankheitsbilder denken. Immer noch gibt es viel zu
viele Arzte, die diese seltenen Erkrankungen nicht kennen und die fiir sich allein unspezifischen Symptome einer MPS nicht
richtig zuordnen. CHAMPS soll das zukiinftig verbessern.

MPS AUFDECKEN T o |

Alleine unspezifisch, kombiniert ein Hinweis. Bileige O Muasen &3 snonien
: Chrace hagh Fewerom o
i A il s P i b

th e ey

L ]
Wissen Siewas [l Erkennen Sie

MPS bedeutet? die Zeichen!

Renass  mis Bos e v e Carin O Macheichtamden 0L -

cHamey g
L] L]

Yienn sus einemn Husten 3

i b Hat thr Patient

MPS AUFDECKEN
L stk i o schlaflose Nachte?

SYMPTOMFINDER

regeimallag oing

L LEMpeRn LS irHILIng, i

Kennen Sie dieses
Ganghild?

CHAMPS ist ein Projekt der deutschen MPS-Gesell-
schaft, wird wissenschaftlich durch Prof. Dr. M. Beck,
Dr. F. Lagler, Dr. Chr. Lampe, Dr. N. Muschol beraten
und finanziell von Abeona Therapeutics Inc., BioMa-
rin Deutschland GmbH, Chiesi GmbH, Sanofi-Aventis
Deutschland GmbH, Takeda Pharma Vertrieb GmbH
& Co. KG und Ultragenyx Pharmaceutical Inc. unter-
stlitzt. Es wurde als 3-Lander-Projekt aufgestellt.
Osterreich und die Schweiz haben eigene Champs-
Webseiten und die Kampagnen werden in allen drei
Landern geschaltet. Wir freuen uns Uber diese gelun-
gene Zusammenarbeit und sind dankbar dafir.




Die Kampagne beinhaltet auch eine ganze Reihe von Aufklarungsvideos, in denen MPS-erfahrene Arzte Interviews zu viel-
faltigen Themen geben. Im Hintergrund laufen in den Puzzleteilchen gleichzeitig Videos von Patienten ab, die das Gesagte
deutlich machen. Ganz toll und unbedingt sehenswert!

Themen sind z.B. ,Verdacht schopfen®, ,MPS erkennen®, ,MPS aufdecken", ,MPS therapieren®, ,Der Stand der Forschung®,
»,Mannosidose erkennen” oder ,Auf den ersten Blick”.

Klickt man dann auf die Webseite www.cha-mps.org, so kann man sich dort durch die Symptome bei den einzelnen MPS-For-
men lesen, findet einen Symptom-Katalog, bekommt eine Schritt-
fur-Schritt-Anleitung, wie im Verdachtsfall

vorzugehen ist und was nach der Diagnose ®:—.. i =
zu tun ist. Auch die Diagnosestellen mit thr Know.how st gefragt
MPS-Erfahrung sind als wichtige Kontak- | s e s

te angefihrt.

— EA="
e [ s
CHAMPS T

e BA=
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und teilen!

e S 1 W el g M rinad s e S mEL o

Wenn aus einem Husten
regelmiiflig eine
Lungenentzindung wird. .,

CHAMPS

CHINIEALH IO MAREARS S5

e
e

Hirt Bhr Patsnl @l 1 wacksen?

Eire WarksLMsarzAgEILIng ooer -STAgRanon kanm sin Hinwss il
WIFS b

Hahwen Sie sinen Patienten mit wisteren urspenfnchen Syrmpiomsn?
Diawrery chisniogn Sop aen WAPS:

AL T IO

HTTPS://CHA-MPS.AT
o HTTPS://WWW.FACEBOOK.COM/100855498086519
it iR : HTTPS://WWW.LINKEDIN.COM/SHOWCASE/CHA-MPS.ORG/

HTTPS://WWW.INSTAGRAM.COM/CHAMPS_CHA/




PD Dr. Florian Lagler

COVID-12 und MPS

Patienten, ihre Familien und ihr medizinisches wie pri-
vates Umfeld leben nun schon eine geraume Zeit in der
COVID-19-Pandemie. Viele Erfahrungen wurden gesam-
melt, einige Erkenntnisse gewonnen und dennoch bleiben
viele Fragen, die nicht mit letzter Sicherheit beantwortet
werden kdnnen. Einige davon werde ich versuchen, nach
aktuellem Stand des Wissens und aus meiner person-
lichen Sicht zu beantworten. Von diesen Fragen wurden
manche bereits im Zoom-Meeting der MPS-Austria an
mich gestellt, aber die zuriickliegenden Monate haben in
vielerlei Hinsicht zusatzliche Erkenntnisse gebracht.

Dies lasst sich mittlerweile relativ pragmatisch beant-
worten. Es sieht nicht so aus! Das darf man bei aktuell
46.840.783 Fillen (Stand 3. November 2020) durchaus
ohne komplizierte Hochrechnungen der Pravalenz unter
Bericksichtigung der diagnostischen Dunkelziffer und
der Lebenserwartung riickschlieBen. Denn, es sind er-
freulicherweise weltweit kaum infizierte MPS-Patienten
bekannt, obwohl man fiir viele Lidnder davon ausgehen
kann, dass MPS-Patienten besser medizinisch versorgt
und damit eher getestet werden als Durchschnittsmen-
schen. Es kdnnte durchaus sein, dass MPS-Patienten bzw.
Patienten mit chronischen Erkrankungen sogar bewuss-
ter mit der Situation umgehen und daher ein geringeres
Risiko haben.

Dies lasst sich deutlich schlechter beurteilen, da er-
freulicherweise viel zu wenige infizierte MPS-Patienten
bekannt sind, um verlassliche Riickschliisse zu ziehen.
Man kann lediglich Gberlegen, in wie fern die allgemein
bekannten Risikofaktoren auf MPS-Patienten zutreffen.
Zu den bestatigten Risikofaktoren fiir schwere Verlaufe
zdhlen Herz-Kreislauf-Erkrankungen (auch durch Blut-
hochdruck), chronische Nierenerkrankungen, chronische
Atemwegserkrankungen, chronische Lebererkrankun-
gen, ein Diabetes mellitus, Krebserkrankungen mit direk-
ter Immunsuppression, Krebserkrankungen ohne direkte
Immunsuppression, eine HIV-Infektion, eine Tuberkulo-
se, chronische neurologische Stérungen und eine Sichel-
zellandmie (Lancet Global Health VOLUME 8, ISSUE 8,
E1003-E1017, AUGUST 01, 2020). Von diesen Faktoren

liegen bei MPS-Patienten vor allem Herz- und Atemwegs-
bzw. Lungenerkrankungen haufig vor. Man sollte also im
Falle einer Infektion von einem erhéhten Risiko fiir einen
schweren Verlauf gegenilber zuvor gesunden Personen
ausgehen. Um sich nicht unnétig Sorgen zu machen, ist
es hilfreich, sich Folgendes vor Augen zu halten. Von den
genannten Risikofaktoren sind sehr sehr viele Menschen,
etwa ein Funftel der Allgemeinbevolkerung betroffen,
schwere Verldufe z.B. mit Bedarf von intensivmedizini-
schen MaRnahmen betreffen jedoch nur etwa 1- 2 % aller
Infizierten. Das bedeutet, auch wenn man infiziert ist und
Risikofaktoren aufweist, ist die Wahrscheinlichkeit fir
einen schweren Verlauf noch recht gering. Ebenfalls rele-
vant ist, dass vor allem sehr betagte Menschen ein sehr
hohes Risiko fiir schwere Verlaufe haben.

Im Gegensatz zu den oben beschriebenenrelativ geringen
Risiken direkt schwerwiegend von COVID-19 betroffen
zu sein, gibt es eine Reihe von indirekt durch COVID-19
verursachte Probleme, welche MPS-Patienten sehr wahr-
scheinlich treffen. In einer Umfrage von EURORDIS mit
Uber 4.000 teilnehmenden Patienten mit seltenen Er-
krankungen wurden folgende Angaben erfasst:

e UnterbrechungderVersorgungbei90%derPatienten,
in 60 % mit negativer Auswirkung auf die Gesundheit,
in 70 % mit negativen Auswirkungen auf das Wohl-
befinden

e Absage von Terminen - 70 %
e Verzogerung diagnostischer Tests - 60 %
e Verschieben oder Absage operativer Eingriffe - 50 %

Diese Probleme diirften etwa in gleichem Ausmaf auch
MPS-Patienten und ihre Angehérigen betroffen ha-
ben. Aus meiner personlichen Erfahrung heraus kann
ich jedoch sagen, dass ein groRBer Anteil der indirekten
Probleme durch gute Kommunikation auf ein Minimum
reduziert werden kann, MPS-Austria und andere Patien-
tenorganisationen haben hier wirklich groRartig gearbei-
tet. AuBerdem zeichnet sich ab, dass die Mehrheit der un-
abwendbaren Probleme wenigstens keine gravierenden
Folgen haben. Was also kann getan werden, um die zwei-
felsohne krafteraubenden und unangenehmen indirekten
Probleme auf ein Minimum einzuschranken?




Moglichst sachliche und klare Informationen
Uber Risiken

Die Unsicherheit Uber tatsachliche Risiken hat vielfach
dazu gefiihrt, dass Patienten selbst auf medizinische Ver-
sorgung verzichteten, dass Therapeuten Behandlungen
nicht fortfiihrten und dass Patienten von Unterricht bzw.
Arbeit ausgenommen wurden zu einer Zeit, in der dies
nicht nétig gewesen ware. Ich habe in vielen Gesprachen
festgestellt, dass meist gute Losungen gefunden werden
konnten, wenn erst einmal sachlich eine gute Informati-
onsbasis geschaffen wurde.

Informationen dartber, welche MaBnahmen dringlich
sind

MPS-Patienten und ihre Angehdrigen sind daran gewoéhnt, dass sehr
regelmafig und in erheblichem Ausmal Verlaufsdiagnostik und ver-
schiedenste therapeutische MalBnahmen durchgefihrt werden. In
der Pandemie sind haufig nicht alle diese MaBnahmen moglich oder
in Abwagung zum Infektionsrisiko nicht sinnvoll. Damit weder Wich-
tiges entfallt noch unnétige Unsicherheit entsteht gilt auch hier, dass
gut geplant und kommuniziert werden muss. Ein MPS-Experte soll-
te fiir den einzelnen Patienten spezifisch und im Austausch mit den
Familien festlegen, welche MaBBnahmen in welcher Situation sinnvoll
und gerechtfertigt sind.

Heimtherapie

Die Heimtherapie stellte eine sehr wertvolle Méglichkeit dar, die
Weiterflhrung der Enzymtherapie sicher zu stellen. Zum einen sind
die hohen Qualitatsstandards der Heiminfusions-Firmen auch im
Hinblick auf die Vermeidung einer Infektion sehr niitzlich. Zum an-
deren helfen die Nurses sehr, den Kontakt zwischen Patienten und
delegierendem Arzt zu halten und sind oft selbst ein ganz wichtiger
Ansprechpartner flr viele Sorgen und Anliegen.

Online-Sprechstunde

Natdrlich sollte nicht nur der indirekte Kontakt tGber die Nurses
moglich sein. Technische Losungen fir Video-Sprechstunden kon-
nen ebenfalls sehr hilfreich sein. Wir benutzen seit kurzem Click-
Doc, aber auch andere Systeme sind vergleichbar. Vermeiden sollte
man jedoch Plattformen mit geringerem Datenschutz-Niveau.

Diese Aufzahlung ist bei weitem nicht umfassend und es gibt sicher
eine Menge kreativer Losungen mit der Situation umzugehen. Im
Kern aber geht es um zwei Aspekte:

1. die Moglichkeit, verlassliche Informationen zu erhalten und

2. die Moglichkeit, Gber den Informationsaustausch hinaus in
Kontakt zu bleiben und auch seelische Anliegen anbringen zu
kénnen.

Eine zentrale Funktion hat hierbei die MPS-Austria und andere Pa-
tientenorganisationen, aber auch die Heiminfusions-Nurses und
behandelnden Arzte sind in héchstem Mafe engagiert, damit wir
diese Zeit gemeinsam gut tiberstehen.

Gesund bleiben, Florian Lagler

Als ich unsere Familien zu dem oben erwdhnten Zoom-
Meeting einlud, herrschten die unterschiedlichsten
Geftihle. Von absoluter Verunsicherung tiber Angst bis
hin zu entspannter Gelassenheit war alles da. Viele
Fragen standen im Raum...

e Wie sinnvoll ist es, bzw. ab wann kénnten wir
MPSler wieder zur Arbeit/in die Schule gehen?

e Kénnen wir eine externe Pflegeperson ins Haus
lassen oder ist das zu gefdhrlich?

e Wie kénnen wir unsere Jahresuntersuchungen
planen?

e Welches Risiko ist h6her: Die Ansteckung mit Co-
rona oder der Ausfall der Therapien?

e Kann sich Corona auf Prothesen negativ auswir-
ken?

o Wie gefdhrlich ist es, jede Woche zur Enzymer-
satztherapie ins Krankenhaus zu gehen?

e Kénnen wir unter diesen Umstédnden Heimthera-
pie bekommen?

e Ist jeder MPS-Patient per se ein Risikopatient oder
kommt es auf seinen kardiologischen/pulmunolo-
gischen Zustand an?

...aber wenige Antworten!

Ich war deshalb sehr dankbar, dass sich Florian Lag-
ler mitten im gré3ten Corona-Stress - in einer Zeit, in
der er kaum Mitarbeiter in der Klinik hatte und sogar
die Biiroarbeit selbst erledigen musste -, bereit erkldrt
hatte, mit uns MPS-Familien ein Zoom-Meeting abzu-
halten, um brennende Fragen zu beantworten. Es tut
gut, wenn man auf jemanden zdhlen kann, das schdtze
nicht nur ich, dafiir sind wir alle mehr als dankbar.
Es war unsere erste vereinsinterne Online-Veranstal-
tung, viele machten das zum allerersten Mal. Doch die
technischen Probleme waren schnell geldst und die
Fragestunde konnte beginnen. Einige Fragen waren
schon vorab bei mir eingetroffen, so konnten wir gleich
in medias res gehen und erhielten Antworten, die ein
gutes Bauchgefiihl in uns hinterlief3en.

Michaela Weigl
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MPS und Covid-19

Bieib daheim, auch fir mich

r

‘ i 5
BILDER AUS UNSERER

SOCIAL MEDIA KAMPAGNE
IM FRUHLING 2020

Infektionen mit dem neuartigen Coronavirus
(SARS-CoV-2) fuhren neben unspezifischen
Allgemeinsymptomen insbesondere zu einer
Beteiligung der Lunge (Husten, Kurzatmigkeit,
Lungenentzindung, Lungenversagen). Daher
ist davon auszugehen, dass Patienten mit Mu-
kopolysaccharidosen und dhnlichen Erkrankun-
gen ein erhdhtes Risiko flir schwere Verlaufe im
Rahmen einer COVID-19-Infektion aufweisen.

Bleib daheim, auch fir mich |
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WIR HABEN AUF UNSERER WEBSEITE EINEN CORONA-TICKER EINGERICHTET.
DORT FINDEN SIE WICHTIGE INFORMATIONEN UND LINKS ZUM CORONAVIRUS

FUR VON MPS UND AHNLICHEN ERKRANKUNGEN BETROFFENE.
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Neue Filme...loading

Szenen aus der Film-Arbeit auf der Therapiewoche 2020

Kaum zu glauben,
aber unser Film
,Leben mit MPS*
ist schon zehn (10!)
Jahre alt. Da dach-
ten wir, es wére an
der Zeit, was Neues
zu machen. Unser
Versuch im Vor-
jahr, den wir mit der
Plattform Health
Europe gestartet
hatten, brachte nicht
die gewlinschten Er-
gebnisse. Nichtsdes-
totrotz entstanden
ein paar sehr inter-
essante Interviews,
die wir nun mit Hilfe
von Isabella (Uber-
setzung - Untertitel)
und Johann Nestler
(Schnitt etc.) in Form
gebracht haben. Das
Ergebnis, der Film
,Erfolg durch Thera-
pien“ und die gleich-
namige  englische
Variante (englische
Untertitel) stehen
bereits mit einer
Lange von 25 Minu-
ten auf Youtube und
unserer Homepage.
Viel SpalR beim An-
schauen!

Was wir heuer pro-
duziert haben, ist
nun in der Verarbei-
tung. Es entstehen
daraus  einerseits
ein Kurzfilm (Schnitt
Johann Nestler) und
andererseits einige
kurze Werbevideos
(Schnitt  Johannes
Weigl). Ein Teil der
Werbevideos wur-
de bereits auf Social
Media gepostet, der
Kurzfilm soll bis zum
Jahresende fertig
sein.




Szenen aus der Film-Arbeit in Finklham 2020

Ich kenne Michi schon
sehr lange. Als ,alte*
Freundin meiner Frau

Isabella trat sie in mein Ein weiteres Filmprojekt entstand aus einem Projekt der Pro Rare Austria mit dem
Leben wie ein Wirbel- AKH Wien. Sieben Vereine, einer davon die MPS-Gesellschaft, machten mit. Was da-
wind. Ich bewunderte da- bei entstehen sollte, sind Kurzfilme von etwa drei Minuten, die an der Stoffwechsel-
mals schon ihre Kraft und ambulanz der Kinderklinik im AKH auf Tablets zur Verfligung stehen werden. Ziel der
Ausdauer, mit der sie sich Filme ist es, Familien mit frisch diagnostizierten Kindern zu motivieren, Kontakt mit
fir die Sache einsetzte, dem betreffenden Verein aufzunehmen und sich dort Hilfe zu holen. Einfach deswe-
nicht nur weil ihre Toch- gen, weil es um vieles leichter ist, wenn man mit so einem Schicksal nicht alleine ist,
ter Maria MPS-Patientin sondern jemanden hat, der den schweren Weg mitgeht und mit Rat und Tat zur Seite
ist. steht.

Die Stimmung inner- Wir haben den Film mit drei Familien gedreht und hatten - trotz einer gewissen Ner-
halb der Gruppe und die vositat und Anspannung - einen tollen gemeinsamen Tag!

freundliche  Aufnahme Zusatzlich zu diesem Filmaterial steuerten wir zur Auflockerung noch ein paar von
als Kameramann machte Johannes” Aufnahmen von der Therapiewoche bei. Nun sind wir gespannt auf das Er-
die Zeit in St. Johann fiir gebnis, welches wir auch auf unserer Webseite veroffentlichen werden.

mich zum Erlebnis. Zum
einen, weil der Zusam-
menhalt dieser ganz spe-
ziellen Familie in jeder Si-
tuation spurbar war und
zum anderen, weil sich
das Bewusstsein, was
Wichtigkeiten im Leben
betrifft, neu definiert hat.
Ich konnte sehr viel Posi-
tives aus dieser Woche
mitnehmen und bin auf
jeden Fall wieder dabei,
wenn es heiRt ,Kamera
[auft”,

A

Johann Nestler

In diesem Jahr habe ich
auf der Therapiewoche
nicht nur das Fotogra-
fieren ibernommen,
sondern auch gefilmt,
um Material flir Werbe-
videos zu sammeln. An-
fangs fiel es mir nattrlich
schwer, beides unterzu-
bringen, doch es hat sich
schnell herausgestellt,
wie viel mehr Raum an
Freiheit und Gestal-
tungsmoglichkeiten sich
beim Filmen ergeben
als beim Fotografieren.
Es war eine spannende
und vor allem lehrreiche
Woche flir mich, in der
ich wieder ehrenamtlich &
helfen durfte.
Johannes Weigl
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Prof. Dr. Dr. Susanne Kircher

MPS - networking

In Europa

Im Verlauf der vergangenen drei Jahren ist es immer
wieder gelungen, Aspekte der Mukopolysaccharidosen
tiber die digitalen Medien bekannter zu machen.

Dabei hat das engagierte Team von ©Pan European Net-
works Ltd (Health, Science and Government), nun Inno-
vation News Network, geholfen, eine Reihe von online
abrufbaren Beitragen zu verbreiten, tGber welche auch
schon im MPS-Falter 2018 berichtet wurde.

2018 hat der Chief-Editor Clifford Holt unsere Therapie-
woche in Saalbach-Hinterglemm besucht, und auch 2019
kam ein Team mit Stephanie Davies, General Manager,
aus Cheshire in England nach Saalbach-Hinterglemm, um
Interviews zu machen und ein Video Uber die Therapie-
woche zu drehen.

Es ist mir nicht immer leicht gefallen, alle Publikationen
in perfektem Englisch zu schreiben, doch hat das Redak-
tionsteam mit grol3er Empathie immer wieder den letzten
Feinschliff angelegt und mit grof3er Liebe die passenden
Bilder ausgesucht. Ich weil3 nicht, wie oft Michaela Weigl
von mir ein Email mit der Bitte um Bilder bekam. Sie hat
mir immer mit Bildern von der groBen MPS-Familie aus-
geholfen und dafiir bin ich allen Beteiligten sehr, sehr
dankbar. Keiner der Beitrage hitte dieselbe Qualitat
ohne all diese Bilder die mehr tiber MPS vermitteln kén-
nen als alle Worte.

Alle Beitrage sind ausschlieB3lich Giber das Internet abruf-
bar und mit unterschiedlichem Charakter: es gibt Artikel,
eBooks (das sind kleine Broschiren), oder Kommenta-
re, wie der Bericht von Clifford tber die Therapiewoche
2018, und wie er das erste Zusammentreffen mit MPS aus
seiner Sicht erlebt hat. Auch Reportagen lber den ,Rare
Disease Day with MPS Austria - 2019“ oder ,A spotlight
on MPS Austria“ haben die Aktivitaten der Osterreichi-
schen Gesellschaft flir Mukopolysaccharidosen im Fokus
gehabt.

Zu Beginn war es mir wichtig, MPS vorzustellen und die
unterschiedlichen Manifestationsmdoglichkeiten aufzu-
zeigen (,MPS - one disease with many faces", ,Understan-
ding mucopolysaccharide storage diseases").

28|

Die multidisziplina- h Send
re Betreuung und

Entwicklung  ver-
schiedener Thera-
pieoptionen sollte

aufzeigen, was sich
in den letzten Lebens-
jahrzehnten getan hat
(,How has treatment for
MPS evolved?”).
Mukopolysaccharidosen sind

seltene Erkrankungen und viele dieser etwa 6000 soge-
nannten Orphan diseases haben sehr dhnliche Heraus-
forderungen in Bewaéltigung, Diagnose und Therapie zu
meistern. Dass sich gerade bei MPS unglaublich viel getan
hat, reflektiert ein Beitrag tiber ,MPS - vom Gargoylis-
mus zur Gentherapie”. Nicht unerwéhnt bleiben soll aber
ein durchaus kritischer Artikel tiber die Entwicklung von
Therapien bei seltenen Erkrankungen (,orphan diseases”)
mit der Rolle der Investoren bei Forschung, Entwicklung
und Preisgestaltung.

Dann habe ich eine Serie gemacht, in welcher MPS in
den verschiedenen Lebensaltern Thema war: MPS in
der Kindheit, in der Jugendzeit, Erwachsenenalter, wie
erleben Betroffene ihr Leben mit der Krankheit in den
verschiedenen Lebensphasen. Natlrlich war es genauso
wichtig MPS aus der Sicht der Geschwister den Interes-
sierten nahezubringen (,MPS - Living with the diagnosis").

Mit Michaelas Unterstiitzung gab es eine umfassende
Zusammenfassung liber den Dachverband MPS-Europa.
Alle Mitgliedslander konnten Uber ihre Arbeit, Erfolge
und Schwierigkeiten bei ihrer Arbeit fir Patienten mit
Mukopolysaccharidosen und deren Familien berichten.
Die Probleme waren wohl bei den meisten Landern sehr
ahnlich und mogliche Lésungsvorschlage wurden doku-
mentiert. Es ist klar, dass dies noch keine Lésung herbei-
fahrt, doch ist eines meiner Lebensmottos, dass “auch
der Weg der kleinen Schritte irgendwann zum Ziel fiihrt".
Clifford hat mit einem Beitrag Gber die Situation in der
Schweiz noch detaillierter die Patienten und Familien
dort beleuchtet.



Personlich sehr gelungen finde ich das eBook tber ,Licht und Schatten bei MPS*
(,Light and Shadow - daily life with Mucopolysaccharide storage disorder”). Es ist
nicht zu leugnen, dass MPS eine schwere Biirde fiir die Betroffenen und deren Fa-
milien bedeutet, doch habe ich in all den Jahren der Kontakte zu den Patienten so
unglaublich viel Positives miterlebt, dass ich (iberzeugt bin, dass ein Leben mit MPS
eine besondere Tiefe hat, sowohl im Negativen, als auch im Positiven. Schatten ist
nur dort, wo auch Licht ist...

MPS sind lediglich eine besondere Gruppe von den vielen lysosomalen Erkrankun-
gen. Man soll nicht vergessen, dass es noch weitere dhnliche Stoffwechselstérungen
gibt, die klinisch viele Gemeinsamkeiten haben. Daher war es mir ein Anliegen, auch
Uiber die ahnlichen lysosomalen Erkrankungen zu schreiben, wie Mukolipidosen,
Mannosidosen, Fukosidosen etc. (,MPS and other similar lysosomal diseases").

Die beiden letzten eBooks vom Herbst 2020 stellen eine Zusammenschau der Ver-
gangenheit und der Gegenwart dar. Mit ,Best of MPS" soll nochmals eine Sensibi-
lisierung der Leserschaft erreicht werden, indem die unterschiedlichsten Aspekte
der Mukopolysaccharidosen nochmals umfangreich zusammengefasst werden. Auf
36 Seiten sind Fotos von vielen Betroffenen abgebildet, welche es vielleicht ermdg-
lichen kénnen, dass Arzte die Erkrankung zukiinftig besser erkennen kénnen, oder
dass Familien informiert werden, was trotz MPS méglich ist. Diesbezliglich haben
sich in den letzten Monaten auch Personen aus dem Iran, England und dem Nahen
Osten bei mir gemeldet.

Best of MPS Austria

Gerade erschienen ist das letzte eBook Uber die Therapiewoche 2020. Ich kann nur
nochmals ganz herzlich danken, dass die MPS-Gesellschaft mit Michaela und Johan-
nes Fotos zur Verfligung stellten, die von unglaublicher Schénheit und Qualitat sind,
ein ganz, ganz herzliches Dankeschon!

Mit einem eBook zu einem ganz anderen Thema beende ich dann mit 2020 jegliche
weitere Aktivitaten. Es war oft anstrengend, deadlines einzuhalten und immer Neu-
es zu Uberlegen. Mit Natalie Jones hat uns/mich im letzten Jahr eine sehr liebens-
wirdige Mitarbeiterin betreut, die grof3e Empathie fiir MPS aufbrachte. Ich hoffe,
ich konnte mit meinen Bemiihungen noch etwas dazu beitragen, dass MPS noch
mehr in den Medien vertreten ist und Menschen sensibilisiert.

Susanne Kircher
MPS and other similar Q_f\ -
w4

[ sams s O | [ | [ | r——————— I [ disax I‘-f
; ; - 81 ysosoma ses E5.
L‘Igl‘ll and shadow - dH.II‘}(' Becoming reality — mucopohysaccharide (; _— -
life with MPS storage diseases and sdulthood . Ry \F"‘-‘—
ol -
- _. 4 N i P
B N
M M = w -,
=1 ot B e i s s e [
srrprreraens Lerops

G| Cevemscnant i MuAnfobyhacrhandoue
[ []

ﬁ%‘:'- HASES, Eisup Qs ety Niiar S8

Jeder Beitrag wurden auch

- auf Facebook
veréffentlicht und von
> MPS-Austria geteilt.
Dieser Link flihrt zu den Suchergebnissen aller von Susanne Kircher Mucopolysaccharidoses
auf dieser Plattform Giber MPS veroéffentlichten Artikel und eBooks: Let's talk about

https://www.healtheuropa.eu/?s=MPS medical cannabis
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Better Health, Brighter Future Takeda

Seltene Erkrankungen:
Herausforderung Diagnose

Uber 50 % aller 30 % der Kinder mit
seltenen Erkrankungen einer seltenen Erkrankung
beginnen in der erleben nicht ihren

Kindheit* 5. Geburtstag.'

Nur fir 5 % der
bekannten seltenen
Erkrankungen gibt es

eine Therapie’

Rund 5 %

der Weltbevdlkerung
leben mit einer

seltenen
Erkrankung.

Rund 7.000
seltene
Seltene Erkrankungen

Erkrankungen sind bekannt."?
wiegen
schwer

400.“000 Betroffene
in Osterreich.’

Typischerweise Lang.er Weg
werden bis zu zur Diagnose
8 Arzte
aufgesucht.?

Im Durchschnitt
vergehen bis zur
richtigen Diagnose

4,8 Jahre’

40 % der Patienten
erhalten mindestens ein-
mal eine

Fehldiagnose.’
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Neurochirurgische

Kranio-zervikaler Ubergang, Spinalkanalstenose und Hydrocephalus

Bei den folgenden Ausfiihrungen handelt es sich um einen Vortrag, der fiir die deutsche MPS-Konferenz aufgenommen wurde.

Mitschrift und Zusammenfassung: Michaela Weigl

Philip Kunkel erklért in seinem Vortrag zunachst, welche
neurochirurgisch behandelbaren Probleme typischer-
weise bei MPS auftreten und zeigt anschlieBend anhand
klinischer Beispiele die dazugehorigen Therapieoptionen.
Er spricht im Wesentlichen Uber Spinalkanalstenosen
(Einengung des Wirbelsidulenkanales), die atlanto-axiale
Instabilitit (Uberbeweglichkeit am Ubergang zwischen
Kopf und Halswirbelsiule) und Giber den Hydrocephalus
(Wasseransammlung im Kopf), geht aber zunichst kurz
auf das Karpaltunnelsyndrom ein.

Hier eine Liste der Probleme mit Angabe der MPS-Form,
bei der sie anzutreffen sind:

1. Karpaltunnelsyndrom (I, I1, 1V - Einengung
der Handnerven im Handgelenksbereich)

2. Spinalkanalstenose

e Zervikal (I, 1V, VI)

e Thorako-lumbal (1, I1, IV, VI)

e Zerviko-thorakal (IV)
Atlanto-axiale Instabilitat (I, 1V, VI, VII)
Hydrocephalus (I, I, IV, VI, VII)

Ll

mmm Dieses Bild soll deutlich machen, dass
e sich das Handgelenk eines MPS-Kindes
| in der Breite nicht sehr von dem eines
B gesunden Erwachsenen unterscheidet.
Die Nerveneinengung hat also sicherlich
nicht mit der Breite des Handgelenkes zu
tun, sondern es geht um eine Ablagerung
der Mukopolysaccharide, die insbeson-
dere die Sehnenscheiden betreffen.

Wichtig ist die rechtzeitige Erkennung des Problems und
eine frihzeitige Behandlung noch bevor ein bleibender
Schaden eintritt.

Friihe Symptome: Ungeschicklichkeit der Hand (Dinge fal-
len vermehrt aus der Hand,...), Verschmélerung des The-
nars (=Daumenballen), verminderte Schweissproduktion

Diagnostik: mittels Nervenleitgeschwindigkeit
Hauptsachlich betroffen sind

Kinder mit MPS | (<70%) und
MPS Il (>90%).

Auf diesem MRT kann man die Steno-
sen deutlich sehen.

Typisch ist, dass die Ubergangsberei-
che zwischen zwei Wirbelsaulenbe-
reichen bzw. zwischen Kopf und Hals-
wirbelsdule betroffen sind:
Kranio-zervikaler Ubergang (KZU
C0-C2), zwischen Schidel und HWS
= C1/2 hochzervikal), zervikal (C3-
7), am Ubergang zwischen Hals- und
Brustwirbelsidule (zerviko-thorakal
C7-T2) und auch der Bereich zwi-
schen Brust und Lendenwirbelsiule
(thorako-lumbal T10-12).

Im Bild links ist die g
Enge im oberen = &

HWS-Bereich gut
sichtbar. Die schwar-
zen Stellen zeigen
die Ablagerung der
Mukopolysacchari-
de, die die Einengung
des Spinalkanals be-
wirken. Man kann ~
sich vorstellen, dass hier der Platz fehlt und kein Nerven-
wasser vorhanden ist, das als Puffer dienen kann.

Wann muss so etwas operiert werden?

Nicht immer. Unter 50 %. Namlich nur dann, wenn es Zei-
chen einer Riickenmarkseinengung im Sinne einer Druck-
schadigung gibt. Das merkt man an Myelopathiezeichen,
wenn die Reflexe der Beine tibermunter werden, Kribbel-
missempfindungen auftreten, Muskel diinn werden (Atro-
phien) oder Paresen (Lihmungen) eintreten.

Wichtig sind Schlaflaboruntersuchungen (Polysomno-
graphie): Hier kann man zentrale Apnoen (Atempausen)
erkennen, die Ausdruck einer Einengung des oberen Ri-
ckenmarks sein kdnnen. Wenn ein SSEP, eine Elektrophy-
siologische Untersuchung, bei der ein Stromreiz gesetzt
und dann gemessen wird wie lange er vom Muskel bis zum
Gehirn braucht, Veranderun-
gen zeigt, kann man daran er-
kennen, dass das Rlickenmark
gedriickt wird.

Ebenso bei intramedullaren Si-
gnalveranderungen, die manim
MRT sieht.




Aspekte bei MPS

- Vortrag von Dr. Philip Kunkel (Neurokinderchirurg an der Neurochirurgischen Klinik

Fallbeispiel:

Eine Patientin wurde jahrlich beobachtet. Mit 14, 15, 16
Jahren gab es keine Symptome, erst mit 17 Jahren be-
ginnen Kribbelmissempfindungen in den Fingern und die
elektrophysiologischen Untersuchungen zeigen Auffal-
ligkeiten.

Es erfolgt eine OP von hinten, bei der Knochen entfernt
wird, sodass das Rtickenmark mehr Platz hat. Es wird eine
Fusion (Versteifung) durchgefiihrt, bei der man das Hin-
terhaupt mit einer Platte und Staben in den oberen Hals-
wirbeln befestigt. Verstarkung mit Halo flir drei Monate.

Die Aufnahme vorher und nachher zeigt, dass es schén
eingeheilt ist und auch ordentlich Platz geschaffen wur-
de. Man sieht auch, dass die Ablagerungen in ihrer Gro-
Be abgenommen haben, was immer dann passiert, wenn
man eine Ruhigstellung durch Fusion durchfiihrt. Damit
schafft man indirekt auch vorne Platz, auch wenn man nur
von hinten operiert.

der Universitatsmedizin Mannheim

Diese Tatsache wird auch in der Literatur durch zwei Stu-
dien bestatigt:

In einer Studie mit 13 Patienten mit MPS IV und Fusion
von Hinterhaupt/Halswirbel wurde gezeigt, dass sich die
Entwicklung des Dens normalisiert und die Weichteilver-
mehrung deutlich abnimmt. (Stevens JM et al.: The odontoid

process in Morquio-Brailsford’s disease. The Effects of occipitocervical
fusion. JBJSB 1991)

Bei 10 Patienten mit MPS |, 8 Jahre nach Knochenmarks-
transplantation, zeigte sich ebenso eine Verminderung
der Auspragung der Densfehlbildung und Stabilisierung
(keine Abnahme) der Weichteilvermehrung hinter dem
Dens.

(Hite SH er al.: Correction of odontoid dysplasia following bone-mar-
row transplantation and engraftment in Hurler syndrome (MPS 1H).

Fallbeispiel:

Kleineres Kind, 4 Jahre alt.

Hier erfolgte die OP der HWS von hinten, Knochen wurde
vom Beckenkamm entnommen und dann hinten zwischen
dem Hinterhaupt und der oberen HWS angelagert, dann
mit Halo-Fixateur drei Monate ruhiggestellt. Der Kno-
chenist angewachsen.

- -:.-_"'l;_.-E.r_q:-rl-:_'n-.r:r

Im Langzeitverlauf sieht man ein Bild mit 11 Jahren und
man kann erkennen, dass die Platzsituation in der oberen
HWS gut ist. Der wei3e Punkt im Riickenmark (Narbe) ist
allerdings zurtickgeblieben, das Kind kann sich aber sehr
gut bewegen und ist in keinster Weise gelahmt.
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Fallbeispiel:

MPS |, 6 Jahre
Das Bild oben zeigt eine CT-Funktionsaufnahme (damit

kann man zeigen, dass die Wirbelsaule stabil ist).

Bei der OP wurde Knochenmaterial angelagert und
Platz fir das Riickenmark geschaffen. Auch der Kno-
chen, der eine Versteifung ermdglicht hat, ist am Bild
unten gut sichtbar.

T

Im Langzeitver-
lauf kann man er-
kennen, dass nun
mehr Platz fur
das Rlickenmark
vorhanden ist.

Bei diesem Patienten sind Komplikationen aufgetreten:
Der Knochen hat sich vom Hinterhaupt gel6st, das Gan-
ze ist wackelig geworden, sodass er noch einmal operiert
werden musste. Dieses Mal wurde eine Fusion mit Schrau-
ben durch-
gefihrt - im
zweiten Hals-
wirbelbogen
und einer Plat-
te am Hinter-
haupt.

Fallbeispiel:
MPS |, 4 Jahre

Auch das ist ein Fall, bei dem aufgrund der kleinen Ver-
haltnisse nicht mit Schrauben operiert werden konnte,
weil dafiir nicht gentigend Platz vorhanden war.

Man sieht die
ausgesprochene
Enge und auch
schon die Signal-
alteration im RU-
ckenmark.

Hier wurde die
Versteifung er-
reicht durch An-

lagern von Knochen, Ruhigstellung mit Halo, Knochen-
wachstum und Anlage von Knochenwachstumsfaktor.

Die CT-Bilder zeigen die HWS
nach der Operation und im Ver-
lauf das Knochenwachstum nach
sechs Monaten.

Ganz selten gibt es auch Zerviko-thorakale Spinalkanal-
stenose (zw. Brust- und Halswirbelsiule).

Philip Kunkel hat selbst noch keinen Fall gesehen, der
operiert werden musste, brachte aber ein Beispiel aus
der Literatur dazu.

Baratela WA et al.: Cervicothoracic myelopathy in children with Mor-
quio Syndrome A: A report of 4 cases. J Pedatr Orthop 2014

Haufiger sind die thorako-lumbalen Kyphosen (Kriim-
mung der Wirbelsiule nach vorne im Ubergangsbereich
zwischen Brust- und Lendenwirbelsdule). Diese kdnnen
zuerst konservativ mittels Korsett behandelt werden,
miissen aber spatestens, wenn sie zu einer deutlichen
Einengung des Wirbelsiulenkanals mit Symptomen fiih-
ren, operiert werden.




—

Korsett wenn thorako-lumbale Kyphaose nach dem 15. LM noch stark
ausgeprdgt

Im Bild ein Fall, der mit Versteifungsoperation behandelt
wurde, weil die Kriimmung schon sehr ausgepragt war
und diese auch im Korsett weiter zugenommen hat. So
eine Krimmung fihrt dann auch zu einer Einengung des
Wirbelkanals. In diesen Fallen muss eine kurzstreckige
Fusionsoperation mit Schrauben und Stdben nach kno-
cherner Entlastung durchgefiihrt werden.

Wenn das Problem mit der Stenose noch weiter unten
in der Wirbelsiule auftritt, dann missen haufig keine
Fusionsoperationen durchgefiihrt werden. An der Len-
denwirbelsaule sind dann haufig reine Dekompressionen
mikrochirurgischer Art moglich und mit diesen kann man
auch wieder gute Platzverhéltnisse schaffen.

Kurzstreck

(Treten v.a. bei MPS IV und MPS VI auf.)

Ale ojam g

Patern
wsh o i

,Der oberste Halswirbel (=Atlas) ist ringférmig und sitzt
auf dem Dens, dem Dreher des zweiten Halswirbels. Die-
ser flhrt zu einer
Lockerung im
Halswirbelsau-
lenbereich, so-
dass der Platz fiir
das Rickenmark
letztendlich zu
eng wird und dass
insbesondere bei
Bewegungen der
HWS nach vorne
der Platz fehlt,
sodass die Kinder
recht haufig mit
nach hinten tber-
strecktem Kopf
auffallig werden, um sich da selbst Platz zu schaffen.

Das ist ganz typisch fiir MPS IV*, erklart Philip Kunkel.

Flektions/Extensions Réntgen

Das Bild zeigt ein MRT eines 6-jahrigen Patienten, der
durch eine Reflexauffalligkeit auffiel - es ist deutlich zu
sehen, wie eng es an der Stelle ist.

Op

Hinterhaupts-platt

Bei der Operation wird am Hinterhaupt eine kleine Plat-
te angebracht. Dann werden in die Fortsatze, in den Bo-
gen des zweiten Halswirbels Schrauben eingebracht. Das
nennt man Weittechnik. Um das ganz fest werden zu las-
sen, ist zum Verbinden noch Beckenkammspan notwen-
dig. Haufig kann man auch ohne Halo behandeln.
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Die postoperative MRT-Aufnahme zeigt deutlich einen
Platzgewinn: Um das Riickenmark herum ist an der vor-
maligen Engstelle wieder ein deutliches Liquorsignal.

Auch hier sieht man Uber den Jahresverlauf, dass nicht
nur hinten mehr Platz geschaffen wurde, sondern auch
der vordere Teil abgenommen hat, d.h. der Teil, der hinter
dem Dens liegt, ist nun auch viel schmaler geworden.

Es gibt hierliber recht gute Daten:

In einer Studie von Uber 300 Patienten wurde festge-
stellt, dass bei 51 % der Patienten eine solche OP durch-
geflihrt wurde, weil so eine Enge vorlag. Und die Auto-
ren schlieBen nun aus diesen Daten, dass bei Kindern,
die noch keine Symptome haben, eine Dekompression
(Druckentlastung durch Knochenentfernung) und gleich-
zeitige Ruhigstellung durch Fusion (Versteifung) des kra-
nio-zervikalen Uberganges empfohlen wird, wenn eine
der folgenden drei Situationen vorliegt:

e Instabilitatim MRT

e Vollstandige Aufbrauchung des Nervenwasserrau-
mes um das Riickenmark herum

e Einengung des Spinalkanales >50%

Montano AM er al.: International Morquio A Registry: clinical manifes-
tation and natural course of Morquio A disease. J Inherit Metab Dis
2007

Sganzerla EP er al.: Craniovertrebral junction pathological features and
their management in mucopolysaccharidoses. Adv Tech Stand Neuro
Surg 2014

Es gibt hier zwei Formen:

e HC occlusus (nicht-kommunizierender Hydrocepha-
lus) - Hirnwasser kann nicht vom Produktionsort
zum Abbauort gelangen wodurch eine Zirkulations-
storung entsteht

e HC communicans (kommunizierender Hydrocepha-
lus) - Liquorresorptionsstérung

Kind mit MPS |, MRT

Sachlage: enger HWS-Ka-
nal, Querschnittslahmung,
Hirnwasser kann nicht gut
flieBen.

Es war ein Shunt notwen-
dig. Das ist ein Schlauch,
der das Hirnwasser, das
zu viel produziert bzw. zu
wenig abgebaut wird, in
den Bauchraum férdert.

In einer Studie Giber 13 von 60 Kindern mit MPS |, 11, IIl,
die mit einem Shunt operiert wurden, wurde gezeigt, dass
es dabei eine hohe Komplikationsrate gibt (Blutungen
oder Infektionen).

Aliabadi H et al.: Clinical outcome of cerebrospinal fluid shunting for
communicating hydrocephalus in mucopolysaccaridoses I, Il, and I11: a
retrospective analysis of 13 patients. Neurosurgery 2010.

Eine Alternative zur Shuntbehandlung ist eine endosko-
pische Methode, die Drittventrikulostomie (ETV). Bei der
ETV kann man mit einem Endoskop (R6hrchen das mit
Lichtquelle und Kamera versehen ist) eine Abklirzung
fir das Hirnwasser schaffen. Am Boden der dritten Hirn-
kammer wird mit einem Laser ein Loch gemacht, mit einer
Zange erweitert bis es grof3 genug ist, damit das Hirnwas-
ser gut hin und herlaufen kann.

Es gibt dazu auch erste Daten, die zeigen, dass dieses Ver-
fahren bei Kindern mit MPS ebenso funktioniert - z.B.
den Fallbericht eines 12-jahrigen Madchens mit MPS VI,
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das durch Kopfschmerzen auffiel. Bei ihr wurde eine ETV : '

durchgefihrt, dadurch war kein Shunt notwendig.

Neto AR er al.: Hydrocephalus in mucopolysaccharidosis type VI success-
fully treated with endoscopic third vetriculostomy. J. Neurosurgery Pedi-
atr 2013

FROMD WIBHHACHTIN

Dekompression sollte rechtzeitig durchgefiihrt wer-
den, damit keine dauerhaften neurologischen Ausfal-

le stattfinden. &
Deshalb regelmaBige, am besten jahrliche Check-up . : ' e : el C-"J i mpa S -.'i:::'!
Untersuchungen durchfiihren (MRT, neurophysiolo- ' il C. oo -
gische Untersuchungen, Schlaflabor). . el v
* [ratre 5 I P
£

Wenn ein symptomatischer Fall besteht, dann sollte
man zumindest im kranio-zervikalen Bereich nicht
nur entlasten, sondern auch versteifen, um die Abla-
gerung der Mukopolysaccharide zu vermindern.

Um Symptome zu verhindern, sollte bei MPS IV Pa-
tienten, die entsprechende Erscheinungen im MRT
aufweisen, auch dann eine OP in Betracht gezogen
werden, wenn sie asymptomatisch sind.

Bei sehr kleinen Patienten gibt es immer noch die
Moglichkeit eine Fusion in situ (ohne Implantat)
durchzuftihren.

Wichtig: Perioperatives Risiko bei MPS ist deutlich
erhoht, deshalb sollten diese Operationen unbedingt
an Kliniken gemacht werden, die sich mit MPS-Kin-
dern auskennen.

Kontakt: philip.kunkel@umm.de

Wik nachten

WEIHNACHTEN

www.mps-austria.at/shop-mps
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Enzymersatztherapie

Vortrag von Charlotte Aries, UKE Hamburg

Bei den folgenden Ausfiihrungen handelt es sich um einen Vortrag, der fiir die deutsche MPS-Konferenz aufgenommen wurde.
Mitschrift und Zusammenfassung: Anna Préhofer

Auf dem Feld der lysosomalen Speicherkrankheiten gibt oder es kénnten Antikorper gebildet werden, die die Wir-

es viele verschiedene therapeutische Anséitze. Einige sind kung des Enzyms neutralisieren kdnnen.

bereits in Form zugelassener Medikamente verfiigbar, an-

dere werden im Moment in klinischen Studien oder im La- Kurze Halbwertszeiten

bor untersucht. Die EET wird nach der Infusion recht schnell abgebaut
und kann die Zellen mit Enzymmangel oft nicht ausrei-

In ihrem Vortrag behandelte Frau Charlotte Aries die En- chend mit ausreichend Nachschub versorgen.

zymersatztherapien (EET), die es in verschiedenen Formen

gibt, je nachdem auf welchem Weg die kiinstlich herge- [

stellten Enzyme dem Ko&rper zugefiihrt werden. Dies kann
entweder intravends (direkt in die Vene), intrathekal oder
intracerebroventrikulr (direkt in das Nervenwasser) oder e IS EED

durch Fusionsproteine (ebenso intravends) passieren. e i) ek (S el ) et (L -

In den letzten 30 Jahren sind viele intravendse Enzymer- quor (=Nervenwa§ser) L[PG ‘quuor
umgibt unser Gehirn und den Spinalka-

s?tzthe.raplen ayf den Markt gekommen - so zum Beispiel el ) G 2 e i el Ve (e
fir Patienten mit Morbus Gaucher, Morbus Farby, MPS |, |1, e Il = e
IVA, VI, VII, LAL-D, CLN2 und Alpha-Mannosidose. Trotz- . . ’ . &
.. . . . schieht durch eine Lumbalpunktion oder
dem kdnnen noch nicht alle lysosomalen Speicherkrankhei- . .
. einen speziellen Katheter, der unter der
ten behandelt werden und auch an den bereits zugelasse-

nen Therapien kann noch manches verbessert werden Haut implantiert wird und Ahnlichkei-
P ) ten mit dem Port-Katheter hat. Dieser

Katheter miindet direkt im Spinalkanal
(nicht wie ein Port in einer Vene).

Keine ausreichende Passage tiber die BHS

Ein konkretes Problem der aktuell zugelassenen EETs ist
beispielsweise, dass die Blut-Hirn-Schranke (BHS) nicht
Uberwunden werden kann. Die BHS sorgt dafiir, dass nicht
alles, was in unserem Blut ist, auch ins Gehirn Gbertreten
kann. Das macht in manchen Fillen sehr viel Sinn, bedeutet ﬁ wr '
aber auch, dass neurodegenerative Speicherkrankheiten
(=Speicherkrankheiten, die das Gehirn betreffen), momen-
tan noch nicht zufriedenstellend behandelt werden kénnen.

Unzureichende Aufnahme in bradytrophe Gewebe
Stoffwechsellangsamere Gewebe, wie Knorpel, Knochen,
Kornea und Herzklappen, nehmen haufig unzureichend
Enzyme auf. Gerade bei Mukopolysaccharidosen sind diese
Gewebe oft schwer betroffen.

Intracerebroventrikulare EET

Diese EET wird direkt in den Ventrikel verabreicht. Dazu
wird ein spezieller Katheter direkt unter der Kopfhaut
implantiert.

Beide Varianten umgehen die Bluthirnschranke durch die
direkte Applikation in die Hirnfllssigkeit. So stellt man
sicher, dass die BHS kein Hindernis mehr ist.

Immunologische Reaktionen
Waihrend der EET kdnnen allergische Reaktionen auftreten




und Fusionsproteine

Diese Applikation ist allerdings mit gro3eren Umstanden
verbunden als das Legen eines einfachen Venenzugangs.
Auch das Risiko einer Infektion ist hier groBer als bei der
intravendsen EET. Dieses Risiko kann man mit der Nut-
zung eines Fusionsproteins umgehen.

Fusionsproteine

Ein Fusionsprotein entsteht, indem ein kiinstlich herge-
stelltes Enzym im Labor an einen Antikérper gebunden
wird. Dieser Antikorper erkennt spezifisch bestimmte Re-
zeptoren, die an der BHS vorhanden sind. Beispiele hier-
fiir sind der humane Insulin-Rezeptor oder der humane
Transferrin-Rezeptor. Kommt ein solches Fusionsprotein
an einem Rezeptor vorbei, kann das Fusionsprotein an
den Rezeptor binden und wird so mit Hilfe des Rezeptors
iber die BHS transportiert.

X Blutgefal
Rezeptor ——————, S
+ X - :
b4 Blut-Hirn-Schranke

Zentrales Nervensystem

i %
Gt ey

Aktuelle Beispiele zur klinischen Forschung
anhand von MPS |, 11, 111

MPS |

Bei MPS | besteht ein Mangel an alpha-1-lduronidase -
hier gibt es inzwischen ein zugelassenes Medikament,
die Laronidase, die einmal wochentlich intravends verab-
reicht wird.

Um die BHS zu Gberwinden, wird in verschiedenen klei-
neren Studien die intrathekale Applikation von Laroni-

dase untersucht. Dazu gibt es z.B. die dreimonatliche
Applikation bei Patienten mit milderem Verlaufsformen.
Im Universitatsklinikum Hamburg gibt es eine Reihe indi-
vidueller Heilversuche, z.B. erhalten Patienten bis zu 18
Monate nach ihrer Stammzellentransplantation einmal
monatlich Laronidase intrathekal.

Zusatzlich sind zwei Fusionsproteine zu erwahnen, wobei
eines den Insulin- und das andere den Transferrin-Rezep-
tor benutzt, um die BHS zu tGberwinden. Da es zu einer
Fusion der beiden Hersteller geckommen ist, wird in erster
Linie der Ansatz tiber den Transferrin-Rezeptor weiter-
verfolgt werden.

MPS 1|

Bei der MPS |l besteht ein Mangel an der Iduronat-2-Sul-
fatase (rhIDS). Hier sind weltweit inzwischen sogar zwei
verschiedene Enzymersatztherapien zugelassen. Keine
vonihnenist jedoch in der Lage die BHS zu (iberschreiten.

Momentan wird in Studien der Ansatz verfolgt die Idur-
sulfase intrathekal alle vier Wochen durch eine Lumbal-
punktion oder einen speziell dafiir implantierten Kathe-
ter zu verabreichen. Das passiert in Kombination mit der
wochentlichen intravendsen EET. Ein anderer Ansatz ist
es, die Idursulfase Beta alle vier Wochen intracerebro-
ventrikular zu verabreichen, was ebefalls in Kombination
mit der wochentlichen intravendsen EET erfolgt.

Fir MPS 1l gibt es verschiedene Fusionsproteine, die ak-
tuell im Rahmen klinischer Studien untersucht werden.
Wie auch bei MPS |, ist auch hier der Transferrin-Rezep-
tor der vielversprechendste Ansatz.

MPS [l

Fir MPS 11l gibt es momentan leider noch keine zugelas-
sene EET. Fiir MPS I11A wurden bereits verschiedene An-
satze in Studien untersucht, die Studien mussten jedoch
leider alle abgebrochen werden.

Mit dem AGT-184 ist momentan ein Fusionsprotein in der
Pipeline. Das bedeutet, es gibt noch keine klinische Studie
dazu. Voruntersuchungen haben jedoch vielversprechen-
de Ergebnisse geliefert.

Die AX-250 Studie (Allievex) zu MPS II1B, die mit Phase I
im Februar 2018 startete, scheint vielversprechend. Hier
wird die EET einmal wochentlich intracerebroventrikular
verabreicht. Aktuell steht diese kurz vor der Zulassung.

AuBerdem gibt es auch fiir MPSIIIB ein Fusionsprotein,
das sich im Moment in der Pipeline befindet.
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An derAX-250 Studie nimmt auch das Universitatsklinikum
Hamburg teil. Frau Aries prasentierte Ergebnisse der AX-
250 Studie aus ihrem Institut:

,Bei MPS [IIB kommt es zur Speicherung von Heparansulfat
im Liquor im zentralen Nervensystem. Bei den Studienteil-
nehmern ist es innerhalb von finf Wochen zu einem Absin-
ken der vorher deutlich erhéhten Heparansulfatkonzentra-
tion im Liquor auf normale Werte gekommen. Dieser Effekt
hat auch in den folgenden Wochen angehalten.
Entscheidend ist allerdings auch, dass sich nicht nur an La-
borparametern etwas verandert, sondern dass wir einen po-
sitiven Einfluss auf die Entwicklung der Kinder beobachten
kénnen. Auch das ist bei unseren Patienten der Fall, wenn
man ihre Entwicklung mit dem unbehandelten Verlauf bei
MPS IIIB vergleicht

Hier laufen zurzeit praklinische Studien. Zum Beispiel an
Mausen mit MPS V.

MPS IV betrifft insbesondere die Knorpel, Knochen und das
Herz - Organe, die von der aktuell zugelassenen Therapie
nicht ausreichend adressiert werden. Durch die Kopplun-
gen des kinstlich hergestellten Enzyms an Aminosauren,
die insbesondere ein im Knochen vorhandenes Molekiil, das
sogenannte Hydroxylapatit erkennen, konnten Forscher er-
reichen, dass deutlich mehr Enzyme in den Knochen aufge-
nommen wurden.

Die Quelle der kiinstlich hergestellten Enzyme spielt eine
wichtige Rolle.

Enzyme fir EET werden in sogenannten Zelllinien herge-
stellt. Diese Zelllinien konnen theoretisch aus menschlichen,
tierischen oder pflanzlichen Zellen hergestellt werden. Die
momentan zugelassenen Medikamente fiir EET werden in
erster Linie aus menschlichen oder tierischen Zelllinien her-
gestellt.

Aktuelle Studien untersuchen aber beispielsweise auch Ta-
bak- oder Mooszellen fir die Produktion. Exemplarisch wur-
den die Studien zu Alpha-Mannosidose und Morbus Fabry
gezeigt. Abhangig von der gewahlten Zelllinie ist z.B. das Ri-
siko fiir allergische Reaktionen.

Enzyme aus menschlichen Zellen sind den kérpereigenen En-
zymen deutlich dhnlicher und |6sen seltener eine allergische
Reaktion aus. Enzyme aus pflanzlichen Zellen sind dagegen
beispielsweise deutlich glinstiger in der Herstellung, so dass
man eine héhere Dosis verabreichen und dariber eine lange-
re Halbwertszeit erzielen kénnte.

Ein anderer Ansatz ist die sogenannte PEGylierung.
Werden langere Kohlenhydratketten an die kiinstlich
hergestellten Enzyme
angehangt, werden die
Molekile gréBer. Da-
durch wird ihr Abbau By
verlangsamt und damit
ihre Halbwertszeit ver-
langert.

Die Kohlenstoffketten erschweren es dem kérpereigenen
Abwehrsystem auRerdem das kiinstliche Enzym als etwas
Fremdes zu erkennen. Das Risiko allergischer Reaktionen
wird dadurch gesenkt. Bei Studien zum Morbus Fabry
konnte das Infusionsintervall so von alle zwei Wochen auf
alle vier Wochen verlangert werden. Fir die Patienten
bedeutet das einen Gewinn an Lebensqualitat.

Kombinationstherapien

Hier werden verschiedene Therapieansitze kombiniert.
Zum Beispiel eine EET mit einer Chaperonetherapie.
Chaperone stabilisieren die Enzyme und schiitzen sie so
vor dem Abbau. Bei Morbus Pompe konnte hiermit eine
erhohte Aufnahme in die relevanten Gewebe erreicht
werden.

o Die Verabreichung von EETs kann intravends, intrat-
hekal oder intracerebroventrikular oder als Fusioun-
sprotein erfolgen.

o Der Fokus aktueller Studien liegt auf der besseren
Wirksamkeit im Gehirn. Verbesserungspotential be-
stehtjedoch auchin Bezug auf die generelle Wirksam-
keit der EET, auf ihrer Verfiligbarkeit in stoffwechsel-
langsamen Geweben, in Bezug auf immunologische
Reaktionen und Halbwertszeiten und gegebenenfalls
in Bezug auf die Kosten.

o Fest steht jedoch, dass eine friihe Diagnosestellung

und damit friiher Behandlungsbeginn entscheidend
fir den Therapieerfolg sind.

Kontakt: c.aries@uke.de



Demenz bei MPS

Vortrag von Prof. Dr. Andreas Hahn, Universitit Giessen

Bei den folgenden Ausfiihrungen handelt es sich um einen Vortrag, der fiir die deutsche MPS-Kon-
ferenz aufgenommen wurde. Mitschrift und Zusammenfassung: Michaela Weigl

Definition

Demenz (lateinisch Dementia = Wahnsinn / Torheit)
e Muster von Symptomen unterschiedlicher Erkran-
kungen, deren Hauptmerkmal eine Verschlechterung
von mehreren geistigen (kognitiven) Fahigkeiten im
Vergleich zum friiheren Zustand ist
e umfasst EinbuRen an kognitiven, emotionalen und so-
zialen Fahigkeiten
betroffen sind
e Kurz - und weniger auch Langzeitgedachtnis
e Denkvermogen (Sachverhalte langsamer erfas-
sen)

e Sprache (Vokabular, Menge an Worten, die ich be-
sitze, kann nachlassen)

e Motorik (Koordination lasst nach, Bewegung wird
schlechter)

Synonym bei Kindern: Verlust oder Regression psycho-

motorischer Fahigkeiten

In fortgeschrittenem Stadium entwickeln Patienten Ver-
haltensauffalligkeiten und die Personlichkeit kann sich
verandern, was man am Beispiel der Alzheimerdemenz
sehen kann. Im Kindesalter ist der Begriff der Demenz
weniger verbreitet, man spricht eher von einer Regres-
sion psychomotorischer Fahigkeiten.

Bei Erwachsenen ist eine Demenz nicht schwierig zu dia-
gnostizieren, bei Kindern, die sich gerade entwickeln und
viele Fahigkeiten erst erlernen, ist es viel schwerer zu
erkennen, wenn sie Riickschritte machen. Ein erstes Zei-
chen dafiir ist, dass Kinder sich nicht so entwickeln, wie

normal

MES

Entwicklung

Alter

sie das normalerweise tun sollen.

Sie entwickeln sich vorerst altersgemaf, verlieren dann
aber Fahigkeiten, die sie einmal besessen haben. Es kann
aber auch sein, dass es Uber einen begrenzten Zeitraum
keine Auffalligkeiten gibt, doch dann langsam eine Pla-

teauphase inder Ent-
wicklung eintritt, in
der die Kinder nicht
wie gesunde Kinder
weiter dazulernen.
Nach einigen Jah-
ren bemerkt man,
dass es eindeutige
Rickschritte gibt, sie
verlieren, was sie schon
gelernt haben und entwi-

ckeln keine neuen Fahigkei-
ten mehr. Das ist das Bild, das
wir am ehesten bei MPS Patienten

sehen. Es gibt aber auch andere Verlaufe, bei denen die
Entwicklung schon ganz friih auffallig wird und die Kinder
nur recht wenig Fahigkeiten erwerben.

Zur Diagnose einer Regression oder Demenz, kénnen
entwicklungdiagnostische Testverfahren (testpsycholo-
gische Diagnostik) eingesetzt werden. Es gibt einige Ver-
fahren, die nur als Screening dienen, also um zu erkennen,
ob jemand Probleme hat. Es gibt eine ganze Fiille ver-
schiedener Testverfahren mit denen eine exakte Quanti-
fizierung der kognitiven Leistungsfahigkeit von Kindern
gemacht werden kann.

Beispiele dafiir sind:

Bayley Scales of Infant Development I11, Entwicklungstest
6 Mo. - 6 J. (ET 6-6), Griffiths-Entwicklungsskalen, M(in-
chener Funktionelle Entwicklungsdiagnostik, Wiener
Entwicklungstest, Hannover-Wechsler-Intelligenz-Test
(HAWIVA-III).

Bei Ergebnissen von 85 - 115 spricht man von einer
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durchschnittlichen, zwischen 70 und 85 von einer unter-
durchschnittlichen und unter 75 von einer deutlich unter-




durchschnittlichen Intelligenz.

Die Testverfahren kénnen im Verlauf mehrfach angewen-
det werden, z.B. mit 3, 4, 5 und 6 Jahren. So kann man
auch erkennen, ob es Abweichungen nach unten gibt, ob
sich die kognitive Leistungsfahigkeit dieser Patienten ver-
schlechtert. In diesen Fallen kann man dann von einer De-
menz bzw. Regression der kognitiven Fahigkeiten spre-
chen.

Was wissen wir zur Demenz bei MPS?

Ca. 75 % aller Patienten mit MPS entwickeln neurokogni-
tive Probleme wie z.B. motorische / sprachliche Entwick-
lungsverzogerung, Verhaltensauffalligkeiten, Sehstérung,
Schwerhorigkeit, zerebrale Bewegungsstorungen, Hyd-
rozephalus oder Epilepsie. Der Hauptteil dieser Probleme
entfallt auf Entwicklungsverzogerung und Regression der
psychomotorischen Fahigkeiten.

Nicht alle Patienten mit einer MPS entwickeln eine De-
menz, sondern betroffen sind MPS |, Il und Ill.

Wie wirkt sich das aus?

18 Monais 38 Manate 4 Manse

17 Jahre

Die oben stehende Abbildung zeigt kernspintomogragi-
sche Aufnahmen des Gehirns bei einem schwer betroffe-
nen Jungen mit MPS Il im Alter von 18, 36 und 60 Mona-
ten sowie eine von einem 17-jahrigen jungen Mann mit
milder Verlaufsform. Man sieht in weil3 die Nervenwas-
serrdume (Liquorrdume) und um diese Nervenwasser-
raume herum die wei3e Substanz, die Nervenbahnen, die
die Nervenzellen verbinden. Die girlandenférmige graue
Substanz sind die Nervenzellen, mit denen wir denken.
Sie werden durch die weil3e Substanz verbunden. Man
sieht vorrangig, dass es im Bereich der weilen Substanz,
der Nervenbahnen, Veranderung gibt, vor allem im hin-
teren Bereich. Im Laufe der Jahre nimmt diese Verande-
rung zu, die Nervenwasserraume werden immer etwas
weiter - das deutet darauf hin, dass es einen Verlust der
grauen Zellen im Gehirn gibt. Bei dem schwer betroffe-
nen Jungen korreliert die Zunahme der Veranderungen
mit einer Regression psychomotischer Fahigkeiten.
Diese Veranderungen im Kernspintomogramm kénnen
wir bei allen Kindern sehen, unabhangig davon welcher
Typ der MPS das ist.

Zumindest teilweise werden diese Veranderungen durch
die Einlagerung von Speichersubstanzen im Gehirn her-
vorgerufen. Das ist sozusagen das morphologische Kor-
relat einer sich entwickelnden Demenz bei der Mukopo-
lysaccharidose.

Mechanismen, die zur Entstehung einer
Demenz fuhren:

Der primare Effekt, die durch den Enzymdefekt bedingte
Anhaufung von Speichermaterial in den Nervenzellen und
Nervenbahnen, fiihrt dazu, dass die Nervenzelle durch
das viele Speichermaterial nicht mehr richtig funktioniert
und am Ende untergeht. Das Besondere bei Nervenzellen
ist, dass wir davon nur einen Satz fiir das ganze Leben mit-
bekommen und sie sich nicht wie beispielsweise Nasen-
schleimhautzellenden oder Zellen der Darmschleimhaut,
innerhalb von wenigen Tagen regenerieren, wenn wir
einen Magen-Darm-Infekt oder einen Infekt der oberen
Atemwege haben. Wenn Nervenzellen untergegangen
sind, dann kénnen wir sie nicht neu bilden, nicht ersetzen.
Schaden koénnen sich langfristig auswirken, wenn durch
eine Schadigung welcher Art auch immer, das sich entwi-
ckelnde Gehirn insbesondere in den ersten Lebensjahren
betroffen ist.

Durch die toxischen Abbauprodukte kénnen sogar ande-
re Nervenzellen, die selbst vielleicht noch nicht so stark
betroffen sind, zusatzlich geschadigt werden. Es konnen
auch Entziindungsphdnomene im Gehirn induziert wer-
den, was die Schadigung durch den Enzymdefekt poten-
zieren kann. Auch zusatzliche Probleme, wie z.B. die Aus-
bildung eines Hydrozephalus, kénnen die Entwicklung
einer Demenz noch verstarken.

Weil unsere Nervenzellen so kostbar sind, sind sie speziell
gesichert. Sie sind vom Rest des Korpers durch die Blut-
Hirn-Schranke (BHS) getrennt, welche verhindern soll,
dass unerwuinschte Stoffe (toxische Substanzen, Viren,...)
ins Gehirn gelangen. Es gibt aber aktive und passive
Transportmechanismen, die man sich wie kleine Tiirchen
vorstellen kann, durch die man doch hindurchkommen
kann, wenn man den richtigen Schliissel hat oder den
richtigen Bekannten, der einem die Tir 6ffnet. Abhangig
vom Lebensalter ist diese BHS noch mehr oder weniger
durchlassig - insofern gibt es Chancen fir Behandlungs-
optionen.

Behandlungsmaoglichkeiten

Die alles entscheidende Frage ist natiirlich: Wie kann man
die Demenz verhindern oder behandeln?

Das ist leider bis heute nur stark eingeschrankt moglich.
Was moglich ist, ist die symptomatische Behandlung
durch Physiotherapie, Ergotherapie oder Logopadie, aber
auch mit Medikamenten, wenn Kinder epileptische An-
falle haben oder Verhaltensprobleme zu stark ausgepragt
sind. Sekundare Schadigungsmechanismen, die das Gan-
ze noch verschlimmern, kdnnen auch operativ behandelt
werden. Was aber notwendig ware, das wére eine kausale
Behandlung, diein die Ursache der Entstehung der Krank-
heit eingreift - denn wir haben nur einen Satz an Nerven-
zellen und kdnnen diese nicht zuriickgewinnen, egal wel-
che Behandlung wir durchfiihren, sie muss so friih wie nur
moglich starten.
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Zur kausalen Behandlung gibt es eine Fiille von Ansatzen,

die hier nur kurz erwdhnt werden sollen:

e Stammzellentransplantation bei Kindern mit MPS | in
den ersten ein bis zwei Lebensjahren

o Applikation einer EET direkt in das zentrale Nerven-
system (funkioniert z.B. schon jetzt bei der neurona-
len Ceroidlipofuszinose Typ Il )

e Gentherapie (funktioniert z.B. schon bei der meta-
chromatischen Leukodystrophie und der Spinalen
Muskelatrophie Typ I, wo es schon zugelassene Me-
dikamente gibt)

e Chaperon-Therapien

e Substratreduktionstherapien

Aktuell von Bedeutung sind die Stammzellentransplanta-
tion und die Cerebroventrikuldre Enzymersatztherapie.

Wenn Kinder friihzeitig (<2 Jahre) transplantiert werden,
kénnen CD34+ Stammzellen ins Gehirn einwandern (Bild
rechts) und dort kleine Mengen des fiir die Patienten so
wichtigen Enzyms produzieren und damit den kognitiven
Abbau bei diesen Kindern vermeiden.

Dass eine Cerebroventrikuldre Enzymersatztherapie
eine geeignete Methode ist, sieht man beispielsweise bei
der neuronalen Ceroidlipofuszinose, wo man den Patien-
ten Uber ein sogenanntes Rickham-Reservoir in zweiwo-
chentlichen Abstanden das Enzym direkt ins Nervenwas-
ser gibt.

NACHHALTIG
i FUR
OBEROSTERREICH

NACHHALTIG FUR DIE
MENSCHEN OBEROSTERREICHS.

Miteinander. Nachhaltig. Wachsen.

Das wiinschen sich die Menschen und Unternehmen in
Oberosterreich. Mit persénlichem und menschlichem
Banking unterstiitzt die VKB-Bank dabei.

VKB-Bank Wels

4601 Wels, Kaiser-Josef-Platz 47
Telefon +43 7242 617 21-0
www.vkb-bank.at

VKB |BANK

Himatopoetische Stammazelltransplantation (H5T)

Knochan

Gewsbsmakrophagen

Datecklas

Knochenmark &
H CD34 + =
- o Stamm: .
- = 3 F Zelle Gehirn
$ ¢ S

- L 1 e

s Ahveolare Makiophagen
Hisplersche Zallan

@ 2

*»

i
ST fas

Die EETs, die wir im Moment haben, funktionieren rela-
tiv gut bei der Behandlung der somatischen Probleme
(z.B. MilzgroRe, LebergroRe...), aber sie sind ungentigend
fir die Behandlung der zentralnervésen Probleme bei
Kindern mit einer MPS. Wir sind deshalb nun an einem
Punkt, an dem die Pharmafirmen ihren Hauptfokus auf
die Behandlung der Vermeidung einer Demenz richten.
Es gibt eine Fiille von Problemen dabei, aber Herr Prof.
Dr. Hahn meint, er sei personlich sehr hoffnungsvoll, dass
in den nachsten zwei, drei Jahren auf diesem Gebiet ganz
deutliche Fortschritte gemacht werden mit denensich die
Prognose von vielen Kindern deutlich verbessern kann.

Kontakt: andreas.hahn@paediat.med.uni-giessen.de
H N
H N

Dieses Bild dient zum besseren Verstand-
nis des Artikels auf der ndchsten Seite.

Aufbau der Hornhaut

Netzhaut
Regenbogenhaut
Pupille
Tranenfilm

N\
Hornhaut
(Cornea) \

Tranenfilm —
— Epithel (Epithelium anterior)

Basalmembran — ~ Bowmansche Membran

(Lamina limitans anterior)

— Hornhautstroma
(Substantia propria)

< Descemetsche Membran
(Lamina limitans posterior)

Hornhautendothel — ====i=i==i=imi==
Endothelium posterior)

| 45



Augenprobleme

und deren Behandlung bei MPS, ML, Mannosidose

Vortrag von Dr. Simon Dulz, UKE Hamburg

Bei den folgenden Ausfiihrungen handelt es sich um einen Vortrag, der fiir die deutsche MPS-Konferenz aufgenommen wurde.

Mitschrift und Zusammenfassung: Anna Préhofer

Hauptsachlich betroffen von dem klinisch klassischen
Merkmal ,Hornhauttriibung” sind MPS | und VI. Meist
beginnt die Hornhautriibung bereits in jungen Jahren und
schreitet beidseits symmetrisch voran. Mitte 20 ist die
Tribung bereits sehr ausgepragt.

Es gibt eine Reihe von Diagnostika in der Augenheilkunde,
dienichtinvasivsind. Die Hornhaut lasst sichtomografisch
bis ins Detail beschreiben. Bei einer sogenannten Tomo-
graphie werden innerhalb weniger Sekunden Schnittbil-
der gemacht. So wird die Hornhaut in ihrer Dicke darge-
stellt. Eine reguldre Hornhaut ist zwischen 500 - 600 pm
dick. Bei einer Einlagerung von Mukopolysaccharidosen
nimmt die Dicke der Hornhaut zu und es kommen Werte
um 1000 pm vor.
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Therapie

Durchgreifende Hornhautverpflanzung

Der aktuelle Goldstandard der Therapie der Hornhaut-
tribung ist die penetrierende (durchgreifende) Horn-
hautverpflanzung. Das heif3t, die getriibte Hornhaut wird
zirkular entfernt und durch eine klare Hornhaut ersetzt.

Homhauttriibungen bei MPS

Therapie
durchgreifende Hornhautverpflanzung

Die Hornhaut wird nur zentral ersetzt, und wie auf der
Abbildung ersichtlich, ist in dem Bereich, in dem es essen-
tiell ist, die Hornhaut klar. Die Peripherie darf dabei mog-
lichst nicht operiert werden, damit es dort zu keinen Im-
munreaktionen, zum Beispiel einer AbstoBungsreaktion,
kommt.

Aus 2017 gibt es eine groBe internationale Studie mit gu-
ten Ergebnissen. 95 % der Keratoplastiken, die transplan-
tiert wurden, weisen ein gutes Ergebnis und eine klare
Hornhaut auf.

Einzelne Probleme kénnen Schwankungen des Augenin-
nendrucks oder partielle Triibungen, die durch eine Ab-
stoBungsreaktion zustande kommen, sein.

Patienten haben trotz alledem, dadurch dass sie spat
transplantiert werden, eine deutlich bessere Sehscharfe
nach der OP.

Tiefe anteriore lamelldre Keratoplastik

Eine weitere Moglichkeit ist die tiefe anteriore lamel-
lare Keratoplastik. Hier werden lediglich die vorderen
80 % der Hornhaut transplantiert, sodass nur eine hinte-
re eigene Lamelle der Hornhaut stehen bleibt. Epithel und
Stroma werden ersetzt, die Descemet-Membran und das
Endothel bleiben erhalten und bilden die Trageflache fiir

Anmerkung der Redaktion:
Ein Foto zum Aufbau der Hornhaut
haben wir auf Seite 45 abgebildet.



das Spendergewebe. Es wird also nur ein Teil transplan-
tiert. Diese Art von Keratoplastik ist mit weniger Risiko
verbunden, es besteht ein schnellerer Heilungsprozess,
weniger Reizzustinde und Augendruckschwankung.

Jedoch besteht besonders bei MPS-Patienten immer die
Frage, ob es durch die bestehenden Zellen an der Horn-
hautriickflache nicht schneller wieder zu Einlagerungen
von Glykosaminoglykanen kommt.

Deshalb ist der Goldstandard bei MPS weiterhin die
durchgreifende Hornhautverpflanzung.

Experimentelle Studienansatze

Hierzu gibt es eine Studie flir MPS | zur intrastromalen
Gentherapie aus dem Jahr 2020. Erste Ergebnisse aus der
Studie mit Kaninchen mit MPS | zeigen, dass die Horn-
hauttriibung durch diese intrastromale Gentherapie ver-
hindert bzw. wieder aufgehoben werden kann.

Die Stoffwechselprodukte lagern sich in der Hornhaut ab
und bilden langkettige Zuckermolekiile im Zentrum der
Hornhaut (=Stroma). Durch die Injektion eines viralen
Vektors und eines Gentransfers werden diese Zucker-
ketten gespalten und somit auch abgebaut. So kommt es
wieder zu einer Aufklarung der Hornhaut.

Algian Blue Staining
AN RN ARV-GFP

T i

In dieser Abbildung ist in einem Querschnitt der Horn-
haut eines der Ergebnisse der Studie ersichtlich. Durch
Alcian Blue Staining werden die Glykosaminoglykane,
die sich in der Hornhaut ablagern, eingefarbt und damit
sichtbar gemacht. Links ist eine behandelte Hornhaut
im Querschnitt zu sehen, bei welcher der Gentransfer in
das Stroma appliziert wurde. Rechts in der Abbildung ist
die Kontrollgruppe, die keine intrastromale Gentherapie
erhalten hat, mit deutlich mehr Ablagerungen (blau ge-
farbt). Hier - in der Kontrollgruppe - wurde nur ein AAV-
GFP injiziert, d.h. nur der Virus ohne dem geladenen Gen-
produkt.

Diese Studie konnte zeigen, dass es bei einer sehr fri-
hen Applikation erst gar nicht zu der Hornhauttriibung
kommt. Bei spater behandelten Tieren konnte die Tri-
bung reduziert werden. Es gab also einen reversiblen Ab-
lauf.

Im fortgeschrittenen Stadium der MPS kommt es unter
anderem auch zu Vernarbungen - eine Gentherapie kann
solche irreversiblen Schaden nicht wiederherstellen.

Glicklicherweise sind Patienten mit Mannosidose und
Mukolipidose extrem selten von Sehproblemen oder Seh-
minderungen beeintrachtigt.

Wenn man Verdnderungen sieht, dann sieht man sie im
Augenhintergrund.

Zu sehen sind zwei Augenhintergrund-Fotografien. Der
griine Pfeil in der Fotografie b zeigt den Sehnervenkopf
und zuséatzlich darunter CT-Aufnahmen - eine optische
Koharenztomographie. Das sind Schnittbilder durch die
Makula, das Zentrum des scharfen Sehens. Um die Ma-
kula herum (in der Abbildung gekennzeichnet durch die
roten Pfeile) kommt es zu einer Degeneration - einem Ab-
bau - der Fotorezeptoren und das hat eine negative Aus-
wirkung auf das periphere Sehen (Weitsichtigkeit).

Das wird allerdings selten von den Patienten bemerkt.

MNetzhautverinderungen bel alpha-Mannosidose

St pod Syl DETVR SRERECRLET L 3 TUC IR SRR
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Auf dem Bild unten ist der klassische kirschrote Fleck zu
sehen, den die meisten ML II-Patienten haben.

Netzhautverinderungen bel Mukelipidose Type I

Bei den meisten Patienten mit ML Typ Il kommt es zu kei-
nen Verdnderungen, die zu einer Sehbeeintrachtigung
fihren. Oft verdicken die Nervenfasern um den Bereich
der Makula und dort werden Stoffwechselprodukte ein-
gelagert. Dadurch scheint die Fovea zentral etwas rétlich.
Tatsachlich ist es das Gewebe um die Fovea, das deutlich
abblasst. Diese Verdnderung macht keine Probleme.

Kontakt: s.dulz@uke.de
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Auswirkung der EET bei MPS IVA

Ausziige aus einer Studienpublikation bzgl. EET und Wachstum

Aus dem Englischen lGibersetzt: Alfred Wiesbauer

Journal of Human Genetics

https://doi.org/10.1038/s10038-019-0604-6

Effect of enzyme replacement therapy on the growth of patients with Morquio A
Doherty Cet al.

Kurzfassung

Mukopolysaccharidose IVA (MPS IVA) ist eine degenerative systemische Skelettdysplasie, bei der Kinder eine ausge-
pragte Minderwiichsigkeit aufweisen und koérperlich behindert werden. In dieser Studie wurden die Wachstumsmuster
von Patienten, die mit einer Enzymersatztherapie (EET) behandelt wurden, mit denen unbehandelter Patienten vergli-
chen. Querschnitt- und Verlaufsdaten zu Gré3e und Gewicht wurden von 128 MPS-IVA-Patienten erhoben und mit den
Wachstumstabellen von MPS IVA verglichen. Zwolf Patienten (sechs mannlich, sechs weiblich), die vor dem 5. Lebens-
jahr mit der EET begannen, wurden mindestens zwei Jahre lang behandelt. Sechs von zwélf Patienten (50 %) mit EET
Uber zwei Jahre horten im Alter von 5,0 Jahren bis 9,0 Jahren (mittleres Alter von 6,2 + 1,6 Jahren) zwischen 94 und 98
cm (mittlere GréBe von 95,1 + 2,2 cm) auf zu wachsen. Die anderen Patienten, mit Ausnahme einer milden Form, wiesen
eine deutlich langsame Wachstumsgeschwindigkeit von 3,6 bis 7,7 Jahren auf. Behandelte und unbehandelte Patienten
mit schwerem Phanotyp erreichten ihre EndgréBe im Alter von ungefahr 10 Jahren. Patienten, die mit EET behandelt
wurden, wiesen analog zu ihren unbehandelten Kollegen einen reduzierten pubertdren Wachstumsschub auf, was zu
der ausgepragten Kleinwlichsigkeit im Zusammenhang mit MPS IVA beitragt. Im Vergleich zu den Wachstumstabellen
flir unbehandelte Patienten zeigten die mit EET behandelten Patienten in keiner Altersgruppe ein signifikant gréBeres
Wachstum.

Insgesamt erfahren mit EET behandelte Patienten keine Wachstumsverbesserung und weisen trotz friihzeitiger EET-In-
tervention vor dem Alter von fiinf Jahren weiterhin ein schwaches Wachstum auf. Diese Resultate deuten darauf hin,

dass die derzeitige intravenése EET bei der Korrektur des abnormalen Wachstums bei MPS IVA unwirksam ist.

Studienteilnehmer

Diese Studie basiert auf den Daten, die von 128 MPS-
IVA-Patienten (68 weibliche und 60 minnliche) am Ne-
mours/Alfred I. duPont Krankenhaus fiir Kinder und an
der Universitat Gifu erhoben wurden. 74 Patienten wa-
ren kaukasischer Herkunft, 48 asiatischer Herkunft und
6 afroamerikanischer Herkunft. Die Patienten, die eine
EET erhielten, wurden mit woéchentlichen Infusionen von
Elosulfase alfa (2,0 mg/kg) behandelt. 67 MPS-IVA-Pa-
tienten wurden mit EET behandelt, 61 Patienten waren
unbehandelt. GréBenmessungen wurden, wenn méglich,
im Stehen durchgefiihrt, oder der Patient lag mit durchge-
streckten Knien auf einer Flache, um die Beine vollstandig
messen zu kénnen. Die GréRenmesswerte bei Patienten
Uber 18 Jahren wurden als konstant bleibend betrachtet.
Daher wurden die Daten von MPS-IVA-Patienten Giber 18
Jahren als Daten mit 18 Jahren gruppiert. Die aus Gro6-
Ben- und Gewichtsmessungen bei MPS-IVA-Patienten
erhaltenen Referenzkurven wurden mit den etablierten
Wachstumskurven fiir MPS-IVA-Patienten verglichen.
Referenzkurven von MPS-IVA-Patienten wurden mit de-
nen von gesunden Kindern verglichen.

Studienpopulation

Von den 67 MPS-IVA-Patienten mit EET waren 36 mann-
lich, 31 weiblich. Bei den 61 unbehandelten MPS-IVA-Pa-
tienten waren 24 mannlich und 37 weiblich. Die durch-
schnittliche Dauer der EET betrug 3,17 + 2,0 (méannlich)
bzw. 3,07 £ 1,8 Jahre (weiblich). Die kirzeste und langste
Dauer der EET betrug 0,5 bzw. 6,6 Jahre. Die Phanotypen
wurden durch die Grof3e bestimmt. Patienten oberhalb
des 75. Perzentils auf der MPS IVA-Wachstumstabelle
fir jedes Geschlecht wurden als milde Falle eingestuft,
wahrend die Patienten unterhalb des 75. Perzentils als
schwer eingestuft wurden. 21 Patienten entsprachen der
milden Form der Erkrankung, 101 hatten einen schweren
Phanotyp, und sechs hatten unbekannte Phanotypen auf-
grund fehlender Daten oder weil sie zu jung waren, um
ihren Phanotyp zu bestimmen. Um die Auswirkungen der
EET in bestimmten Altersstufen zu bestimmen, wurden
die Patienten in drei Altersgruppen kategorisiert: unter
5 Jahren, zwischen 5 und 10 Jahren und Gber 10 Jahren.
Verglichen wurde jeweils die behandelte und die unbe-
handelte Gruppe.




Korpergrofie

EET-Beginn unter 5 Jahren

Die mittlere KérpergréRe war in allen Gruppen im Alter
von einem Jahr etwas hoher als bei der Normalbevélke-
rung; danach fiel sie jedoch deutlich unter die der Normal-
bevolkerung, dhnlich wie in der Morquio A-Wachstums-
tabelle. Bei keinem der 12 Patienten, die (iber zwei Jahre
eine EET erhielten, kam es zu einem signifikanten Wachs-
tum. Sechs der 12 Patienten horten zwischen 5,0 und 9,0
Jahren auf zu wachsen.

EET-Beginn zwischen 5 und 10 Jahren

Hier gab es drei mannliche und vier weibliche Patien-
ten. lhre KoérpergréBe war altersentsprechend gemaf
der MPS IVA-Wachstumstabelle oder lag darunter. Die
mittleren KérpergréBen beider Gruppen (behandelt/un-
behandelt) waren dhnlich. Abgesehen vom kontinuierli-
chen Wachstum der mild betroffenen Patienten kam es
bei allen Betroffenen zu einem adhnlichen Plateau wie bei
den unbehandelten Patienten. Insgesamt gab es keinen
Wachstumsanstieg, der Uber jenen der unbehandelten
Patienten hinausging.

EET-Beginn tiber 10 Jahren

Es gab 21 méannliche und 17 weibliche Patienten, die im
Alter von Uber 10 Jahren mit der EET begannen. Keiner
der behandelten Patienten in dieser Altersgruppe ver-
zeichnete eine deutliche Zunahme der Korpergroe.

Wachstumgsgeschwindigkeit

Kinder, die ihre Behandlungunter 3 Jahren oder zwischen
3und 5 Jahren begannen, wiesen dhnliche Wachstumsra-
ten auf wie altersgleiche unbehandelte Patienten.

Bei jenen, die zwischen 5 und 10 Jahren mit der EET be-
gannen, nahm die Wachstumsrate - trotz des kontinuier-
lichen Wachstums - sowohl bei den behandelten als auch
bei den unbehandelten Patienten mit milder Form - mit
zunehmendem Alter ab. Die Gruppe der Behandelten
zeigte im Vergleich keine deutliche Erhéhung der Wachs-
tumsrate.

Bei den Patienten, die bei Beginn der EET tber 10 Jahre
alt waren, zeigte die Studie, dass beide Gruppen - im Ver-
gleich zu gleichaltrigen normalen Kontrollen - verminder-
te pubertire Wachstumsschiibe aufwiesen. Es kam im
Vergleich zur unbehandelten Gruppe zu keinem deutli-
chen Anstieg der Wachstumsrate.

Gewicht und BMI

Die mittleren Geburtsgewichte betrugen 3,57 + 0,59 kg
(mannlich, n = 42) und 3,48 + 0,63 kg (weiblich, n = 36),
was in etwa denen in der MPS IVA-Wachstumstabelle ent-
sprach (3,56 kg bzw. 3,50 kg). Bei gesunden Babies liegt
es bei 3,53 kg bei Jungen bzw. 3,40 kg bei Madchen. Bis
zum Alter von vier Jahren entsprach das Gewicht in beiden
Gruppen dem der Normalbevélkerung und blieb analog zu
den Patienten aus der MPS-IVA-Wachstumstabelle.

Uber alle Altersgruppen hinweg gab es in beiden Gruppen
keinen signifikanten Unterschied beim Gewicht.

In beiden Gruppen wurde aber quer durch alle Alters
gruppen eine Verschiebung des mittleren BMI (Body

Mass Index) nach oben beobachtet.

Alle Patienten mit Ubergewicht waren unbehandelt. Da bei-
de Gruppen einen dhnlichen BMI und &dhnliche Tendenzen
zu Ubergewicht und Adipositas aufwiesen, deutet die Studie
darauf hin, dass die EET keinen Einfluss auf den BMI hat.

Diskussion

In dieser Studie wurde gezeigt,

(1) dass weder weibliche noch mannliche MPS IVA-Patien-
ten, die vor dem 5. Lebensjahr mit EET behandelt wurden,
eine Wachstumsverbesserung zeigten,

(2) dass behandelte und unbehandelte Patienten ihre End-
grofRe im Alter von etwa zehn Jahren erreichten,

(3) dass Patienten auch unter EET einen verminderten pu-
bertiaren Wachstumsschub hatten,

(4) dass Patienten unter EET in keiner der Altersgruppen
eine Wachstumssteigerung zeigten (abgesehen vom natuir-
lichen Wachstum) und

(5) dass der Anteil der adiposen und Gbergewichtigen Pa-
tienten in beiden Gruppen dhnlich war.

Nachdem GroBe und Gewicht von Neugeborenen dhnlich
jener der Normalbevolkerung sind, ist die Diagnose einer
MPS IVA bei der Geburt schwierig, es sei denn, es liegen
Knochendeformititen im Zusammenhang mit einer Ske-
lettdysplasie vor.

Die Wachstumsmuster beider Gruppen sind durch eine
beeintrachtigte Wachstumsrate nach einem Jahr gekenn-
zeichnet. Beide erreichen im Alter von etwa 10 Jahren ihre
EndgroRe.

Bei keiner der Altersgruppen wurde ein deutlicher Unter-
schied in der Wachstumsrate zwischen behandelten und
unbehandelten Patienten festgestellt.

Die Studie deutet also darauf hin, dass die derzeitige EET
das Knochenwachstum von MPS-IVA-Patienten nicht wirk-
sam verbessert, selbst wenn sie vor dem 5. Lebensjahr ver-
abreicht wird; allerdings sind weitere Studien von Patienten
mit EET, insbesondere im Alter unter 2 Jahren erforderlich,
um diese Resultate zu bestatigen.

Im Vergleich zur Normalbevolkerung zeigte sich in allen un-
tersuchten Altersgruppen eine Verschiebung des mittleren
BMI in beiden Gruppen nach oben. Somit haben MPS-IVA-
Patienten ein hoheres Risiko fiir Adipositas und Uberge-
wicht als die Normalbevolkerung. Zusatzlich zu dem Risi-
ko, das Adipositas fiir die Allgemeinbevélkerung darstellt,
wird die Belastung anfalliger Knochen und Gelenke durch
Ubergewicht bei Personen mit schwerer Knochendyspla-
sie verursacht, was zu einer Rollstuhlpflicht und weiteren
neurologischen und orthopadischen Komplikationen fiihrt.
Daher sollten MPS-IVA-Patienten mit ausgepragter Klein-
wichsigkeit Adipositas vermeiden.

Weitere Studien mit gréBeren Stichproben und/oder Pati-
enten unter zwei Jahren sind erforderlich, um zu beurtei-
len, ob eine intravendse EET das Wachstum von MPS-IVA-
Patienten verbessern kann.
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MPS und CBD

Potentieller Einsatz von Cannabinoiden?

Mukopolysaccharidosen (MPS) sind multisystemische
Erkankungen mit Involvierung zahlreicher Gewebe und
Organe. Dazu gehoren neben den Skelettveranderun-
gen und Gelenksveranderungen auch Steifheit oder Lax-
heit der Bander, eine Kardiomyopathie, Hydrozephalus,
erhohter Hirndruck, eingeschrinkte Lungenfunktion,
Schlafapnoen (Pausen beim Atmen), Schmerzen und epi-
leptische Anfille. Diese Symptome nehmen mit dem Al-
ter zu und schranken die Betroffenen haufig physisch ein.
Damit sind die Dinge des taglichen Lebens stark er-
schwert, die Herausforderungen zur Bewailtigung
des Alltags sehr gro. Die eingeschrankte Mobilitit,
Schmerzen, Angst und Frustration fiihren zu Depressio-
nen, nicht nur bei den dlteren MPS-Betroffenen, auch
schon bei den Kindern.

Die verbesserte Betreuung und Pflege sowie die nun ver-
figbaren neuen und effektiven Therapien fiir MPS-Pa-
tienten konnten die Lebensperspektiven und die Lebens-
erwartung deutlich verbessern. Es tauchen dabei jedoch
neue Herausforderungen und Schwierigkeiten auf, die
nach neuen Losungen verlangen. Das betrifft nicht nur
MPS, sondern auch eine Reihe anderer (zum Teil eben-
falls bereits behandelbarer) lysosomaler Erkrankungen,
wie Morbus Fabry, Morbus Gaucher, Glykoproteinosen
(alpha-Mannosidosen, Fukosidosen) oder Neurolipdosen
(Morbus Sandhoff, Morbus Tay-Sachs, Morbus Niemann-
Pick). Es stellt sich daher zunehmend die Frage, wie die
gewonnene Uberlebenschance von Patienten mit einer
verbesserten Lebensqualitit einhergehen kann.

Lysosomen sind kleine Zellorganellen, welche anfallen-
des Material in den Zellen abbauen sollen. Dieser Ab-
bauprozess ist bei den lysosomalen Erkrankungen einge-
schrankt, sodass nicht abgebautes Material liegenbleibt
und gespeichert wird. Es kommt zu einer fortschreiten-
den Zellschidigung und zunehmenden Einschrankung
der Organfunktionen. Dieses Material besteht aus sehr
groBBen Molekiilen, die eigentlich in kleinste Bestandteile
zerlegt werden sollten, bevor sie recycelt oder
ausgeschieden werden.

Einerseits fihren solche gestérten Stoffwech-
selvorgange zu sekundar gestorten Abldufen
anderer Zellaktivitdten und zu Stérungen in
der Zellarchitektur und Struktur. Letzteres be-
trifft vor allem vulnerable Strukturen wie die
Nervenscheiden, Nervenendigungen (Dendri-
ten und Synapsen) oder die Reizweiterleitung,

was an den bildgebenden Untersuchungen des Gehirns
und Riickenmarks oder im EEG erkennbar ist. Klinisch be-
merkt man dies durch eine Epilepsie, Parkinsonihnliche
Symptome, oder Entwicklungsverzégerung bis hin zur
Demenz.

Andererseits bewirkt das Speichermaterial eine Aktivie-
rung des Immunsystems mit unerwiinschten entziindli-
chen Reaktionen und Reduktion des Energiestoffwech-
sels in den Zellen, erkennbar an einer Muskelhypotonie.

Das Immunsystem und das Skelettsystem haben teilwei-
se gemeinsame Regulatoren, wie Zytokine, Rezeptor-
Proteine, Adapter-Proteine, Transkriptionsfaktoren und
signal-induzierende Substanzen, welche das Zusammen-
spiel der knochenbildenden Osteoblasten und knochen-
abbauenden Osteoklasten beeinflussen. Das kann zu
schweren Verianderungen der Knochen und einer rheu-
ma-ahnlichen Arthritis mit zunehmender Steifheit und
Kontrakturen in den Gelenken fiihren. Die Gabe von ent-
ziindungshemmenden Medikamenten, eine immunsup-
pressive Therapie oder gar Opioide kdnnen hilfreich sein,
sie haben jedoch unerwiinschte Nebenwirkungen.

Koénnte die Verwendung von Cannabis auch bei
MPS-Patienten hilfreich sein?

Medizinische Cannabinoide haben u.U. weniger Neben-
wirkungen als andere Analgetika wie Kortison oder
Opioide. Dabei sind Vorteile und Nachteile zum Wohle
des Patienten streng abzuwagen (Meta-Analysis in Lan-
cet Psychiatry 2019 Dec;6(12):995-1010).

Welche moglichen Einsatzgebiete wurden bisher, unge-
achtet einer MPS, bereits bekannt? Bei einem Hydroze-
phalus mit Kopfschmerzen, Ubelkeit und erhéhter Irrita-
bilitdt kann medizinisch-eingesetztes Cannabis hilfreich
sein. Wirbelkérperfehlbildungen mit einer Kompres-
sion des Riickenmarks verursachen Schmerzen, Muskel-
schwiche, Spasmen und Krampfe im Ricken oder den
unteren Extremitaten, besonders wenn Betrof-
fene bettlagerig oder auf den Rollstuhl ange-
wiesen sind (z.B. bei Multipler Sklerose).

' MPS-Betroffene mit neuronopathischen For-
men, wie Patienten mit schwerer Verlaufsform
einer MPS | (Hurler), MPS Il (Hunter) oder
MPS Ill (Sanfilippo) lassen oft erkennen, dass
sie Schmerzen haben, doch durch die kogniti-



ven Defizite ist es ihnen nicht moglich, zu beschreiben,
wo ihnen etwas weh tut. Die Eltern fihlen sich oft hilflos,
weil sie sehr wohl bemerken, dass ihr Kind gro8e Schmer-
zen hat, aber sie kbnnen nicht genau orten was los ist. Es
werden dann alle moglichen Organe untersucht, wie die
Zihne, die Ohren, Bauchorgane etc., aber eine schmerz-
auslésende Quelle wird dabei hdufig nicht entdeckt, der
Ausdruck des Schmerzes kann nicht interpretiert werden.

MPS betrifft die Knochen, den Knorpel und die Zdhne,
wobei letztere Schmelzdefekte haben kénnen, was zu
vermehrter Karies und zu Zahnschmerzen fiihren kann.
Schlecht geformte Zahne, eine vergrofRerte Zunge oder
ein verdicktes Zahnfleisch flihren zu eingeschranktem
Kauen, eingeschrankter Verdauung, Bauchschmerzen,
Krampfen und Durchfall, was den Betroffenen Schmer-
zen und Unwohlsein verursacht. Auch eine Leberver-
groerung kann viszerale Bauchschmerzen hervorrufen.
Eine groBBe Zahl von Patienten mit MPS leidet unter neu-
ropathischen Schmerzen, was man unter den Begriffen
Hyperalgesie, Hyperasthesie und Allodynie zusammen-
fasst, hervorgerufen durch schmerzempfindende freie
Nervenendigungen oder GefiaBspasmen. Diese Sympto-
matik nimmt mit fortschreitender Erkrankung zu.

MPS, eine multisystemische Erkrankung, die
multidisziplindre Behandlung erfordert

Es ist bekannt, dass mehr als die Halfte der MPS-Patien-
ten Schmerzen hat, aber es ist wenig Konkretes dar-
ber bekannt. Die Induktion inflammatorischer Zytokine,
Chemokine, Proteasen und Stickstoffoxide war bereits
Gegenstand einer Reihe von Studien bei lysosomalen Er-
krankungen. Es ist schwer, bei Betroffenen mit einer kog-
nitiven Einschrankung den Schmerz zu evaluieren, beson-
ders bei Patienten mit Sanfilippo. Eltern berichten, dass
das Weinen und Schreien der Kinder ihrer Meinung nach
mit Schmerzen zu tun hat, aber sie kénnen die Ursache
nicht zuordnen. Trotzdem ist es wichtig, dass die chro-
nischen Schmerzen der Betroffenen adaquat behandelt
werden sollen. Gerade bei chronischen Nervenschmer-
zen sind herkémmliche Schmerzmittel nicht ausreichend
wirksam. Zur Bekdmpfung werden zusatzlich psychologi-
sche Interventionen, Akupunktur, Akupressur und physi-
kalische Therapien eingesetzt.

Uber den Einsatz medizinischer Cannabinoide bei MPS-
Patienten ist jedoch kaum etwas bekannt, daher kann
Uiber einen moglichen Benefit nicht valide berichtet wer-
den. Es waére sinnvoll, den Einsatz von Cannabis in Stu-
dien systematisch zu erfassen, zumal eine Verabreichung
bei Kindern und jungen Patienten mit anderen schweren
Erkrankungen bereits vorgenommen wird, sei es in Form
von Ol, Cremen, Lotionen oder Schmerzpflaster. Mogli-
cherweise kann es dazu beitragen, dass die durch die neu-
en Therapien gewonnene Lebenszeit auch eine Antwort
findet auf die chronischen Schmerzen, was letztlich bei-
tragen kann, die Lebensqualitat zu steigern.
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Oral Cannabidiol Use in Children
With Autism Spectrum Disorder to
Treat Related Symptoms and
Co-morbidities
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In dieser Studie an 53 Kindern mit einem mittleren Alter
von elf Jahren (4 - 22) wurde Cannabidol (CBD) tiber
eine mittlere Dauer von 66 Tagen (30 - 588) verabreicht.
Dabei verbesserten sich die Bereiche Selbstverletzung
(n=34) bei 67,7 %, Hyperaktivitdt (n=38) bei 68,4 %,
Schlafprobleme (n=21) bei 71,4 % und Angstzustdnde
(n=17) bei 47,2 %. Als Nebenwirkungen wurden Somno-
lenz und Appetitminderung beobachtet.

Hyperaktivitdt, Rastlosigkeit, Konzentrationsstérungen,
autistisches, aggressives und selbstverletzendes Ver-
halten, aber auch Emotionen wie Impulsausbriiche oder
Angst-und Panikzustdnde sind uns auch bei MPS-Kindern
bekannt. Es ist durchaus vorstellbar, dass CBD als zusdtz-
liche Option auch bei MPS helfen kénnte - méglicherweise
mit weniger Nebenwirkungen als gdngige Medikamente.

Am UKE in Hamburg wird eine ,Therapie mit CBD-OI bei
MPS-Patienten mit Verhaltensauffdlligkeiten“ aktuell un-
tersucht, wie Frau Dr. Lindschau kiirzlich im Rahmen der
deutschen MPS-Konferenz berichtete:

,Die Patienten haben alle ein 10%-iges CBD-Ol erhalten,
welches sie sich selber im Internet oder aus der Apotheke
geholt haben. Die bisherigen Erfahrungen sind in allen Be-
reichen positiv, da liberall Verbesserungen und keine bzw.
sehr wenige Nebenwirkungen mit einer insgesamt guten
Vertrdglichkeit beobachtet wurden.

Seit kurzem behandeln sie auch Patienten mit Epidiolex.
Das ist ein verschreibungspflichtiges Cannabidol, das
2019 in Europa fiir Kinder ab zwei Jahren zugelassen
wurde. Da es nur flir bestimmte kindliche Epilepsien zu-
gelassen ist, wird es als Off-Lable-Use verschrieben und
in niedrigeren Dosen als fiir die Epilepsietherapie ange-
geben, verabreicht. Die Vertrdglichkeit ist sehr gut und
Nebenwirkungen gering bis gar nicht vorhanden.”




Mannosidosen sind Erkrankungen, die noch viel seltener
als Mukopolysaccharidosen (MPS) vorkommen. Alleine
in den letzten Jahrzehnten sind in Osterreich nur eine
Handvoll Patienten diagnostiziert worden, wobei man
anmerken muss, dass es doch eine héhere Dunkelziffer
geben dirfte.

Aus der Rickschau Uber die Entwicklung der
Mukopolysaccharidosen in den vergangenen
Jahrzehnten und deren Verbesserung von Diagnostik
und Therapie kann man zweifelsfrei feststellen, dass die
Bemiihungen um eine Sensibilisierung der Arzteschaft
zu einer verbesserten und friiheren Diagnose bei MPS
gefliihrt haben. GroBBe Anstrengungen zu einer sehr
frihen Diagnostik wurden vor allem unternommen,
um moglichst friih eventuell eine hamatopoetische
Stammzelltransplantation durchfiihren zu kénnen bzw. so
friih als moglich mit einer Enzymersatztherapie beginnen
zu koénnen. Dieser Einsatz hat sich gelohnt, zahlreiche
Betroffene mit MPS erreichen nun ein Lebensalter und
eine Lebensqualitat, die friiher undenkbar waren.

Krankheitsursache

Dass nun auch die Mannosidosen in den Fokus jener
lysosomalen Erkrankungen geriickt sind, nach denen
man gezielt sucht, hat damit zu tun, dass es seit
Kurzem auch fir diese Erkrankung eine spezifische
Enzymersatztherapie gibt. MPS und Mannosidosen
zahlen zu jener Gruppe lysosomaler Erkrankungen,
welche durch einen Enzymmangel von einem lysosomalen
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Die Mannosidosen

Enzym hervorgerufen werden. Durch eine Abdnderung
sowohl im miutterlichen als auch vaterlichen Gen hat ein
Betroffener keine ausreichende Produktion mehr vom
Genprodukt, jeweils einem Enzym, sodass der Abbau von
lysosomal abzubauenden Stoffen gestoppt wird und es
zur Speicherung in den Lysosomen, Zellen und Geweben
kommt, welche dadurch einen unaufhaltsamen Schaden
nehmen. Ein solcher genetisch-bedingter Enzymmangel
ist bei den Mukopolysaccharidosen gut bekannt, aber auch
ident bei anderen lysosomalen Speichererkrankungen,
wie einem Morbus Fabry, einem Morbus Gaucher, einem
Morbus Niemann-Pick, einem Morbus Pompe und einer
Reihe weiterer angeborener lysosomaler Krankheiten.
Sie alle zeigen mit fortschreitendem Lebensalter
zunehmende Symptome und kénnen letztlich nur dann
in ihrem nattrlichen Verlauf gestoppt oder abgemildert
werden, wenn es moglich ist, das jeweils fehlende Enzym
in den Korper einzubringen.

Therapieentwicklung

Die Entwicklung von kausalen Therapieformen hat in den
letzten Jahrzehnten groe Fortschritte gemacht und auch
MPS-Patienten kénnen seit den friihen 2000er-Jahren
von den ersten Therapien mittels Enzymersatztherapien
profitieren.  Zunehmend mehr  unterschiedliche
MPS-Typen kdnnen heute mittels regelmaRiger
Enzyminfusionen behandelt werden und fiir viele MPS-
Familien wéare ein Leben ohne diese Therapieoption
nicht mehr vorstellbar, trotz aller damit verbundenen
organisatorischen Schwierigkeiten.

Der Erfolg einer Enzymersatztherapie ist jedoch in vielen
Fallen durchschlagend, das Prinzip der kinstlichen
(rekombinant-hergestellten) Enzympraparate ist immer
dasselbe: In Zellkulturen wird humanes Enzym in groBer
Menge produziert und in regelmafigen Abstinden den
Betroffenen zumeist intravends zugefiihrt.

Nach der erfolgreichen Versorgung der haufiger
vorkommenden lysosomalen Speichererkrankungen
(MPS, Morbus Gaucher, Morbus Pompe, Morbus Fabry
etc.) hat man sich jenen Erkrankungen zugewandt, welche
ebenfalls von einer Enzymersatztherapie profitieren
kéonnten und doch in einer vertretbaren Pravalenz
(Haufigkeit in der Bevolkerung) auftreten. Das ist zu
Beginn schwierig einzuschatzen, da sich bei allen diesen
Erkrankungen in der Vergangenheit immer erst dann
das wahre Ausmaf3 Betroffener zeigte, wenn man gezielt
danach gesucht hat.

Bei der Abkldrung und Betreuung von MPS-Patienten
in den spezialisierten Stoffwechselzentren weltweit
konnten dabei immer wieder einzelne Patienten mit
Mannosidose beobachtet werden, was die Entwicklung
einer Enzymersatztherapie beglinstigte.

Nach Evaluierung des natirlichen Verlaufs der
Erkrankung an mehreren Zentren in Europa (Studie der
natural history) und einer erfolgversprechenden placebo-
kontrollierten Studie an 25 Patienten Gber 52 Wochen,
ist seit 2018 in Europa die Enzymersatztherapie unter
dem Wirkstoff Velmanase alfa (Lamzede®) zugelassen.
Die Voraussetzungen zu einer moglichen kausalen
Therapieform sind daher gegeben, es gilt nun die
potentiellen Patienten mit Mannosidose zu finden, zu
behandeln und davon profitieren zu lassen.

Mannosidosen sind Oligosaccharidosen

Die Mannosidosen sind Erkrankungen, welche viele
Gemeinsamkeiten mit den Mukopolysaccharidosen
aufweisen. Auch bei ihnen handelt es sich um
Zuckerreste, welche durch einen Enzymmangel nicht
korrekt von Zuckerketten, welche bei den verschiedenen
Proteoglykanen angefiigt sind, abgespalten werden.
Proteoglykane sind in der extrazelluldren Matrix des
Bindegewebes, des Knorpel- und Knochengewebes,
aber auch an den Zelloberflichen als Glykokalix zu
finden. Wahrend der GrofRteil der Zuckerketten aus den
Mukopolysacchariden (oder auch Glykosaminoglykanen)
besteht, finden sich immer wieder zwischendurch
oder an den Kettenenden einzelne Zucker angehangt,
wie Mannose, Fukose, Sialinsdure (Neuraminsaure)
oder Aspartylglukosamin. Man bezeichnet sie als
komplexe Zucker und nennt sie auch Oligosaccharide.
Ist eine solche Mannose in alpha- oder beta-Position
angehangt, handelt es sich um eine alpha-Mannose
oder beta-Mannose. Entsprechend gibt es ein Enzym
fir jede der beiden Positionen zur Abspaltung, die
alpha-Mannosidase und die beta-Mannosidase. Je
nach genetischem Defekt kann es daher zu einer alpha-
Mannosidose oder einer beta-Mannosidose kommen.
Im Fokus der therapeutischen Bemiihungen steht nun
die alpha-Mannosidose, eine beta-Mannosidose ist noch
weitaus seltener (oder wird noch seltener diagnostiziert).
Diese beiden Formen von Mannosidosen und die anderen
Stérungen in der Abspaltung der komplexen Zucker
werden unter dem Begriff der Oligosaccharidosen oder
Glykoproteinosen zusammengefasst, auch sie bilden,
wie die Mukopolysaccharidosen, eine Untergruppe
lysosomaler Enzymdefekte.

Klinische Merkmale

Wie bereits ausgefiihrt, resultiert die alpha-Mannosidose
aus einer Stoérung im Abbau der Proteoglykane im
Bindegewebe oder an der Zelloberfldche, ebenso wie dies
bei den Mukopolysaccharidosen der Fall ist. Daher ist es
verstandlich, dass auch etliche der klinischen Merkmale
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sehr dhnlich sein kénnen. Auch bei dieser lysosomalen
Stoffwechselstérung kann es zur VergréBerung von
Leber und Milz kommen (Hepatosplenomegalie), zu
charakteristischen Skelettverdnderungen (Dysostosis
multiplex), zu haufigen Mittelohrentziindungen (Otitis
media) und Paukenergiissen (Serotympanon) und
nachfolgender Hoéreinschrankung und verzégerter
Sprachentwicklung. In manchen Fallen ist die mentale
Entwicklung eingeschriankt, die Muskulatur schwach.
Wie auch bei den Mukopolysaccharidosen kann der
Kopfumfang vergroRert sein (Makrozephalie) und zu viel
Fllssigkeit in den Hohlrdumen des Gehirns vorhanden
sein (Hydrozephalus). Es konnen die Gesichtsziige
auffallend, die Zunge vergroBert und die Zdhne weit
auseinanderstehend sein. Beobachtet werden jedoch
noch eventuell zwei weitere klinische Symptome:
eine Myopathie (zunehmende Muskellzhmung) und
eine  Immunschwiche (Immundefizienz), welche
keine typischen klinischen Merkmale bei den
Mukopolysaccharidosen darstellen.

Verschiedene Verlaufsformen

Ahnlich wie bei den Mukopolysaccharidosen handelt
es sich bei den Mannosidosen um multisystemische
Erkrankungen welche eine zunehmende Symptomatik
zeigen. In schweren Fillen werden sie bereits im
Neugeborenenalter = manifest, bisweilen  bereits
intrauterin, bei milder verlaufenden Krankheitsverlaufen
ist die Klinik erst im Kindesalter oder in der Adoleszens
typisch, dann kénnen Patienten auch ohne Therapie das
héhere Erwachsenenalter erreichen.

Man unterscheidet daher bei der alpha-Mannosidose
mehrere Formen im Schweregrad (GeneReviews®,
aktuelle Fassung):

Typ 1:

Milde Verlaufsform, die nach dem 10. Lebensjahr
manifest wird und welche langsam voranschreitet, die
Skelettauffalligkeiten sind nicht erkennbar.

Typ 2:

moderate Verlaufsform, welche vor dem 10. Lebensjahr
diagnostiziert wird, mit langsamer Progression,
Skelettveranderungen und Myopathie.

Typ 3:

Schwere Verlaufsform, welche bereits pranatal (vor
der Geburt) manifest sein kann und zur Fehlgeburt
fihren kann, oder durch zunehmende Veradnderung im
Zentralnervensystem oder Infektion zum friihen Tod
fihren kann.

Viele der beschriebenen Symptome erinnern an
die  Mukopolysaccharidosen  mit  (iberwiegender

Speicherung, vor allem an die MPS | (Hurler), oder MPS I
(Hunter), mit den radiologischen Skelettverianderungen,

der Gesichtsdysmorphie, den haufigen Infekten und der
damit verbundenen Mittelohrschwerhorigkeit. Auch bei
alpha-Mannosidosen kann es zu Augenproblemen, wie
Strabismus (Schielen), Tribungen der Hornhaut aber
auch der Augenlinse kommen. Der Gang kann auffallend
im Sinne einer Ataxie werden.

Unterscheidung der Mannosidosen von den
Mukopolysaccharidosen

Auch bei den Mukopolysaccharidosen wurden in der
Vergangenheit bereits intrauterin schwere Verlaufe
beobachtet (MPS |, MPS IVA oder MPS VII), oder man
identifizierte bereits &ltere erwachsene Patienten
mit zunehmenden, jedoch sehr mild ausgepragten
Symptomen, sodass sich flir den Kliniker die Frage erhebt,
wie man denn nun eine alpha-Mannosidose von einer
Mukopolysaccharidose unterscheiden kénne. Es ist
weniger die Klinik als das Labor und die Genetik, die hier
eine Zuordnung zu treffen hilft:

Betroffene mit alpha-Mannosidose scheiden im Harn
ein charakteristisches Muster bei der Oligosaccharid-
Dinnschichtchromatographie aus, wohingegen die
MPS-Ausscheidung unauffillig ist. Vermutet man
einen Patienten aus dem Spektrum der lysosomalen
Erkrankungen, dann soll neben einer Untersuchung der
Mukopolysaccharide (Glykosaminoglykane, GAG) im
Harn immer auch die Untersuchung der Oligosaccharide
erfolgen. Es ist speziell im jingeren Alter praktisch
kaum moglich, Patienten mit MPS oder mit einer
Oligosaccharidose klinisch voneinander unterscheiden
zu kénnen.

Diagnostik

Ist das Ausscheidungsmuster der Oligosaccharide im Harn
charakteristisch, muss im Anschluss daran das Enzym
alpha-Mannosidase gemessen werden, welches dann bei
Betroffenen deutlich erniedrigt wére. Die Genetik muss
im Anschluss daran zwei pathogene Genveranderungenim
MAN2B1-Gen nachweisen, was durch Untersuchung der
Elternverifiziertwerdenmuss.Daessichumeineautosomal-
rezessive Erkrankung handelt, sind beide Elternteile
obligatorische Ubertrager mit einer Genverinderung
(heterozygot), Patienten haben immer zwei pathogene
Genvarianten (entweder homozygot oder kombiniert
heterozygot). Nur durch die Untersuchung der Eltern kann
bestatigt werden, dass es sich um eine ,trans-Position” der
beiden nachgewiesenen Genvarianten handelt, d.h. dass
jedes Genallel jeweils eine Verdnderung (Mutation) tragt.
Fast immer handelt es sich in der Erbsubstanz (DNA) um
eine missense Mutation (Basenaustausch mit Anderung
der Aminosiure im Genprodukt), ganz selten (< 2 %)
kann eine Verdoppelung (Duplikation) oder ein Verlust
(Deletion) eines Genabschnitts urséchlich sein, was in einer
Einzelgensequenzierung nach Sanger moglicherweise
nicht erkannt werden kann und mittels MLPA-Analyse
nachgewiesen werden miisste.




Es scheint jedoch durch die zunehmend leichter
verfligbare  Gentechnologie  weitaus  sinnvoller,
bei einem Verdacht in Richtung einer lysosomalen
Speichererkrankung eine Whole Exome Sequencing-
Untersuchung im Sinne eines Screenings anzufordern,
denn eine Harnanalyse kann eventuell unauffillig sein. Sie
muss nicht alle Oligosaccharidosen anzeigen. Gerade eine
beta-Mannosidose oder eine Aspartylglukosaminurie
kann ein unspezifisches Ausscheidungsmuster zeigen,
was einen Verdacht als falsch negativ entkraftet.

Da es sich jedoch bei der alpha-Mannosidose um eine
wirksam behandelbare lysosomale Erkrankung handelt,
sollten alle Anstrengungen unternommen werden, die
Betroffenen zu identifizieren und ihnen die Option der
Enzymersatztherapie zu erméglichen.

Genetische Beratung

Eine genetisch verifizierte Diagnose erlaubt auch bei all
diesen Erkrankungen eine sinnvolle genetische Beratung
fir die Eltern eines erkrankten Kindes, flr die Betroffenen
selbst oder dessen Geschwister. Auch die Option einer
Pranataldiagnostik ist bei bekannter Genetik schneller
und sicherer moglich.

Voraussetzung  zur  vermehrten Identifizierung
betroffener Patienten mit (alpha-) Mannosidose ist
die Sensibilisierung, dass nicht jeder Patient, der an
eine MPS erinnert, eine MPS haben muss, und dass
eine Harnuntersuchung nur auf Mukopolysaccharide
negativ sein kann und daher unbedingt eine Abklarung
der Oligosaccharide angeschlossen werden soll. Die
Bereitschaft zu einer breiter angelegten genetischen
Abklarung ist indiziert, weil das Spektrum behandelbarer
lysosomaler Erkrankungen zunehmend gré3er wird und
die klinische Erfahrung lehrt, dass die Symptome und das
Alter bei Manifestation sehr heterogen sein kbnnen.

Es ist der Firma Chiesi-Group (Chiesi Farmaceutici aus
Parma, ltalien) groRer Dank auszusprechen, dass sie die
nun ermoglichte Therapieoption trotz der noch kleinen
Anzahl von Patienten mit alpha-Mannosidose entwickelt
und zur Marktreife gebracht hat. Es ware wiinschenswert,
wenn diesem Beispiel folgend in Zukunft auch noch
weitere Oligosaccharidosen effektiv behandelt werden
kénnten.

Susanne Kircher
Medizinische Universitit Wien,
Zentrum fiir Pathobiochemie und Genetik
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Rolfing fu

m Herbst 2016 er6ffnete ich meine Rolfing Praxis,

nachdem ich meine Ausbildung zum Certified Rolfer in
Miinchen abgeschlossen hatte. Seither biete ich in Wien
Liesing sowohl Rolfing Sitzungen als auch Narbenbehand-
lungen nach Sharon Wheeler an.
Davor absolvierte ich von 2011 bis 2015 eine Ausbildung
zum Feldenkrais Lehrer in Wien am Feldenkrais Institut.
Im Jahr 2004 schloss ich meine vierjahrige Ausbildung
zum NLP (Neuro-Linguistisches Programmieren) Practi-
tioner ab.
Meine 33-jahrige Erfahrung in der Gastronomie und Ho-
tellerie trugen mafgeblich zu dem Wunsch bei, meine
Arbeit mit Menschen zu vertiefen und den Schritt in ein
neues Berufsfeld zu wagen.

Isim Janner 2017 das Telefon lautete und eine Dame

mich fragte, ob ich auch mit Kindern, die an MPS I
(Morbus Hunter) erkrankt sind, arbeiten wiirde, musste
ich erstmal schlucken und mich tber diese seltene Erb-
krankheit informieren. Wahrend der jahrlich stattfinden-
den MPS-Therapiewoche wurde unter anderem Rolfing
mit dem erfahrenen Rolfer Herbert Battisti angeboten.
Da ihr Sohn Fritzi auf die Behandlung sehr gut anspricht,
hat sie sich erkundigt, ob sie auch in Wien zu einem Rol-
fer gehen konnten. Herr Battisti meinte, sie kdnne sich an
jeden Rolfer in ihrer Umgebung wenden. So fiel die Wahl
auf mich.

Das Internet machte es mir moglich, und ich fand doch
erstaunlich viel Informationsmaterial Gber diese Er-
krankung. Nach Riicksprache mit meinem Rolfing Men-
tor wandte ich mich auch an Herbert Battisti und bat ihn
um seinen Rat, ob ich mich als ,Junger®, sprich als Rolfer
mit weniger Erfahrung, Gber diese Arbeit wagen soll. Er
sprach mir Mut zu und bot mir an, mich bei auftretenden
Fragen jederzeit zu unterstiitzen. So vereinbarte ich den
ersten Termin mit Frau Kardinal und ich begann meine
Rolfing Arbeit mit Fritz. Er war damals 14 Jahre alt und
hat sowohl korperliche, als auch geistige Einschrankun-
gen. Beim ersten Termin arbeitete ich fiir ca. 30 Minuten
mit seinen Handen und Unterarmen, wahrend er auf dem
Ricken lag und nur manchmal seinen Unmut Gber meine
Berlihrungen ausdriickte.

Nach der ersten Sitzung vereinbarten wir eine weitere fiir
die darauffolgende Woche. Am Beginn der zweiten Sit-
zung erzahlte mir Frau Kardinal wie sehr ihr die Verande-
rung in Fritzis Hinden und Armen unmittelbar nach Ver-
lassen der Praxis aufgefallen waren. Beide Hande seien
sehr viel beweglicher und lockerer gewesen. Dies hitte
auch in den darauffolgenden Tagen noch angehalten. Seit
damals kommt Frau Kardinal regelmaBig mit Fritz zu mir.
Manchmal arbeite ich an den Armen oder am Becken, in

Wolfgang Glotz

r Fritzi

letzter Zeit jedoch meistens an
seinen Beinen bzw. FliBen. Frau
Kardinal, die ihren Sohn ja am
besten kennt, und auch die Ent-
wicklung des letzten Jahres am
besten beurteilen kann, ist mit
der korperlichen Entwicklung
ihres Sohnes sehr zufrieden. Da-
bei muss gesagt sein, dass Frau
Kardinal au3ergewdhnlich en-
gagiertist, wenn es um das Wohl
ihres Sohnes Fritz und auch des
jungeren Sohnes Alfred geht.

m Dezember 2017 erhielt Fritz

dank des Engagements seiner
Mama die Mdglichkeit, taglich auf einem Gehroboter zu
trainieren. Er hatte sich angewohnt, auf den Zehen zu
gehen. Diese Fehlhaltung sollte dort wieder abtrainiert
bzw. ein Abrollen mit der ganzen FuBsohle gelibt werden.
Dieses intensive Erlernen einer - fiir Fritz ungewohnten -
Bewegung hat in meiner Beobachtung den bisher gréBten
Fortschritt gebracht. Ich habe gezielt an den Faszien des
Ober- und Unterschenkels, an der Plantarfaszie, sowie
an den Retinaculi am Sprunggelenk gearbeitet. Deutlich
spirbar und auch mit freiem Auge erkennbar war die fast
90-gradige Beugemoglichkeit des linken Sprunggelenks
bei allerdings nicht ganz gestrecktem Knie. Die Beugung
des rechten Sprunggelenks ist ebenso deutlich verbes-
sert, wenn noch nicht im selben MaRRe wie links. Deut-
lich sichtbar ist auch die geringere Einwartsdrehung des
linken Beines. Diese markanten Veranderungen an der
Struktur haben bei Fritz eine Verunsicherung im Gehen
hervorgerufen. Er findet die bisher gewohnte Balance,
die er beim VorfuBgang hatte, derzeit noch nicht. Jedoch
bringt er beide Fersen deutlich ndher zum Boden.

bschlieBend mdchte ich mich bei Frau Kardinal auf

das Herzlichste fir die Moglichkeit, mit ihrem Sohn
zu arbeiten bedanken. Ihr Engagement und ihre Firsor-
ge fur meinen jangsten Klienten ,Fritzi“ sind aul3erge-
wohnlich und bringen mich wéchentlich dazu, Giber meine
»Komfortzone“ und mein manchmal engstirniges Weltbild
nachzudenken.

Kommentar von Sabine Kardinal:

Bis heute haben wir es nicht bereut, Herrn Glotz und seinen
Fdhigkeiten zu vertrauen. Wir gehen nach wie vor jede
Woche zu ihm. Seit der Therapiewoche im Vorjahr haben wir
auf Anregung von unserem Herrn Battisti auf eine Stunde
verldngert. Er meinte, man kann bei Fritzis Hinden noch
viel mehr Beweglichkeit rausholen. Und genauso ist es.
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: mit Musi

[ Simon beim Workshop von MPS-Deutschland

l Am 1. November 2020 hatten mein Sohn Simon und ich die Ge-
legenheit beim Workshop ,Entspannung und SpaR mit Musik*
vom MPS-Verein Deutschland teilzunehmen, da dieser Corona-
bedingt als virtuelle Videokonferenz (iber Zoom stattgefunden
hat.

Simon hat es riesig Spal8 gemacht mit anderen Kindern Frau
Schmitz beim Gitarrespielen und Singen zuzuhéren und mit-
zumachen. Auch den anderen Kindern und Familien hat es viel
Freude bereitet, wie man an den strahlenden Augen und lachen-
den Gesichtern sehen hat kdnnen.

Wir wiirden uns sehr freuen, auch in Zukunft 6fter an solchen
Meetings und Workshops teilnehmen zu kénnen, da es Simon
und auch mir ein groBes Lacheln ins Gesicht gezaubert hat und
es auch eine tolle Moglichkeit ist, andere MPS-Familien kennen-
zulernen.

Bettina Pfaffender

Das gute Testament

MPS-Austria ist seit 2014 Teil der Initiative
flir das gute Testament - Vergissmeinnicht.at

e

= 3 3 u,
n .
Immer mehr Menschen entscheiden sich, in Vergissmein icht.at

ihrem Testament neben ihrer Familie auch  partnerin der initiative far das gute Testament
eine gemeinnUtzige Organisation mit einem

Legat zu bedenken.

Vielleicht ist es auch lhnen ein Herzensanliegen, unsere Arbeit fir MPS-Kinder langfristig
und nachhaltig zu unterstiitzen? Mit einem Verméachtnis zugunsten von MPS-Austria kdnnen
Sie - selbst noch Uber ihr Leben hinaus - Gutes tun, unsere Zukunft mitgestalten und etwas
Bleibendes fiir die nachste Generation schaffen.

lhr Vermachtnis zugunsten der MPS-Gesellschaft ist eine Investition, die sinnvoll und von
bleibendem Wert ist. Denn damit schenken Sie MPS-Kindern neue Hoffnung und Perspekti-
ven fiir eine bessere Zukunft.

Wir engagieren uns seit vielen Jahren mit voller Kraft flir MPS-Kinder. Das ist nicht einfach,
denn MukoPolySaccharidosen sind selten und unbekannt. Umso wichtiger ist es,dass Menschen
unser Engagement unterstiitzen, den Weg mit uns gemeinsam gehen und unsere Projekte durch
finanzielle Zuwendungen mittragen.

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

Wir sind jederzeit gerne da, um Ihre Anliegen - vertraulich und wertschatzend - mit lhnen zu be-
sprechen.

58 |



MikrObiom—das Hirn im Darm

Wir sind bei Fritzi immer sehr bemiht, sein Immunsystem so
gut wie moglich zu starken, um seinen Organismus nicht noch
zusatzlich zu MPS mit Infekten oder anderen Erkrankungen zu
belasten.

Dafiir haben wir auch unsere Erndhrung umgestellt:

Es gibt viel mehr Gemuse und gute Fette, sowie auch Rezepte,
die vom Ayurvedischen beeinflusst sind. Ziel der ayurvedischen
Lehre ist es, den Kérper zu entgiften und die Selbstheilungskraf-
te zu aktivieren. Dazu gehort auch ganz besonders eine gesunde
Erndhrung. Somit erndhren wir uns sehr entziindungshemmend.

Weiters wird bei Fritzi mindestens einmal im Jahr - meistens
zu Herbstbeginn - ein groBes Blutbild inklusive Mineralstoffe,
Hormone und Darstellung des Immunsystems gemacht. Dieses
Blutbild zeigt, welche Mineralstoffe Fritzi fehlen. Diese und eine
an ihn angepasste Mikroimmuntherapie bekommt Fritzi dann
zugefihrt.

Damit sind wir in den letzten Jahren immer sehr gut zurecht ge-
kommen.

Dieses Jahr hat uns zusatzlich ein neues Thema sehr interes-
siert: das Mikrobiom.

Wir haben einige Berichte im Fernsehen dariiber gesehen und
sind letztlich zu dem Schluss gekommen, Fritzis Mikrobiom un-
tersuchen zu lassen. Der Grund dafiir war, dass das Mikrobiom
fiir das Immunsystem des Korpers sehr wichtig, aber auch fir die
Gesundheit des Gehirns zustandigist. Da uns immer gesagt wur-
de, dass die Darmschleimhaut verdndert ist und die Nahrstoffe
nicht so gut in den Kérper aufgenommen werden kénnen, liegt
die Vermutung nahe, dass Fritzis Mikrobiom nicht so groRartig
ist und wir da nachbessern kénnten.

Bevor ich euch das Ergebnis verrate, mdchte ich euch noch iber
Fritzis allgemeine Gesundheit berichten:

Fritzi hat, wenn Gberhaupt, nur kleine Infekte, hauptsichlich
Kehlkopfreizungen. Kein Fieber, keine Medikamente. Sein CRP
Wert (Entzindungswert im Blut) liegt von nicht messbar bis - bei
der letzten Blutuntersuchung - bei 0,3. Mit dem Darm hat er kein
Problem, normaler Stuhlgang.

Die Mikrobiom Untersuchung ist nicht schmerzhaft. Es werden
Réhrchen mit Stuhlproben gefiillt und ins Labor gebracht.

Die Ergebnisse bekamen wir nach 14 Tagen und sie waren fiir
mich doch Giberraschend:

e Die Diversitat des Mikrobioms ist gut.

¢ Die Darmschleimhaut ist sehr diinn und es gibt leichte Ent-
ziindungen. Das kann, wenn es nicht behandelt wird, zum
Reizdarmsyndrom fuhren.

e  Fritzis Darm kann Histamin nicht sehr gut verarbeiten.

Mikrobiomassoziierte Gesundheitsrisiken

Entziindliche
Darmerkrankungen

Metabolische
Erkrankungen

Relzdarm-
syndrom

Intestinales

Mikroblom

Neurologlsche
Erkrankungen

Autolmmun-
erkrankungen

laich srhihing Risiko e slirkor orhiliibes Fisko
Das Mikroblom hal Einfluss auf beslimmie gesundheliliche
Risiken. Das Auftreten dieser Risiken kann durch das Fahlen
prolektiver Keime oder durch das Vorhandensein potentiell
pathogener Bakterien verursacht werden. Pfeile in der Grafik
deuten aufl ein erhdhles mikroblom-assoziierles Risiko in diesem
Bereich hin.

Das waren die wichtigsten Ergebnisse der Untersu-
chung. Wir haben einige darmaufbauende Préparate
bekommen, sowie Probiotika. Diese muss Fritzi jetzt
Gber einen Zeitraum von drei Monaten einnehmen.
Wie sich das auf ihn auswirkt, kannich euch erst nachs-
tes Jahr auf der MPS-Therapiewoche erzihlen.

Ich denke, es ist ein neuer Ansatz, der sicher gut flr
MPS-Patienten sein kann. Leider werden die Kosten
fir die Untersuchung nicht von der Sozialversiche-
rung Gbernommen. AuBerdem habe ich in Wien auch
nur zwei Arzte gefunden, die eine Mikrobiomuntersu-
chung Giberhaupt anbieten. Beide sind Wahlarzte. Die
Kosten lagen bei € 250,- ohne Praparate. Ein Preis, den
wir gerne zahlen, um fir Fritzis Wohlbefinden zu sor-
gen.

Sabine Kardinal
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Anlésslich der Voruntersuchungen zur Auf-
nahme in die Studie fur Vimizim stellte sich
heraus, dass Sophie dringend eine nichtliche Be-
atmung braucht. Das Gerat und die Maske waren
schnell gefunden und funktionierten tadellos.
Als Bauchschléferin hatte sie jedoch Miihe, in
dieser Position mit dem Druck der Maske auf die
Wange durchzuschlafen. Die Maske verrutschte,
blies in die Augen, fihrte zu Verspannungen und
verursachte Hautprobleme. Man passte Lage-
rungskissen und -Matratzen an, was aber nicht
zum Erfolg fuhrte.




Sie trug sie nicht oder nur sporadisch, obwohl es drin-
gend notig gewesen wiére.

Tagsliber schatzte Sophie die Beatmung sehr. Bei Er-
kaltungen oder Schwiche bat sie regelmaBig darum. Sie
benutzte sie beim Lernen zu Hause oder beim Ausruhen.
Nachts kam sie kaum zum Einsatz. Nach wenigen Stunden
wachte sie auf, hatte Schmerzen und Druckstellen auf der
Wange. Sie sollte ja beatmet werden, damit sie ausgeruh-
ter war. Das Gegenteil war der Fall.

Nach der Therapiewoche 2019 hatte Sophie einen
sehr starken Husten, welcher sie monatelang beein-
trachtigte. Sie war nicht arbeitsfahig, konnte das Haus
kaum verlassen und war, wann immer es ging, an der Be-
atmungsmaschine. Fiir genauere Untersuchungen hatte
man ein grof3es Blutbild gebraucht, eine Blutentnahme
war jedoch praktisch unmoglich. Ihr Port funktionierte
nicht mehr richtig. Die wochentliche Infusion ging noch,
eine Blutentnahme aber nicht.

o entschloss sie sich, den Port austauschen zu lassen.

Die OP fand im Dezember statt. Leider verlief der Ein-
griff nicht komplikationslos. Uber fiinf Stunden anstatt 90
Minuten wurde sie operiert und war danach geschwiécht.
Der Husten verstarkte sich und breitete sich aus. Sie
konnte kaum mehr sprechen, es kam nur ein Flistern.
Wegen der Operationsnarbe am Schliisselbein musste sie
auf dem Riicken schlafen. Somit war das Tragen der Be-
atmungsmaske wahrend der Nacht kein Problem mehr.
Geschwaécht wie sie war, wurde sie nun rund um die Uhr
beatmet. Anfanglich war ich gliicklich, dass das Thema
Bauchschlifer und Maske nun endlich vom Tisch war.
Doch sie konnte nicht mehr ohne! Sie war ohne Beatmung
nach kurzer Zeit nicht mehr in der Lage, wach zu bleiben.
Die Begeisterung hielt sich nach kiirzester Zeit in Gren-
zen und wich der Besorgnis.

ophie wurde wochenlang mit entziindungshemmen-

den Medikamenten behandelt. Wir wandten uns an
die Spezialisten im Unispital und in der Paraplegiker Kli-
nik. «<Oha! Von dieser Stimme wusste ich nichts!» war die
Reaktion. Eine Reha wurde vorbereitet.
Dann kam Corona. Die Reha wurde verschoben. Sophie
blieb zu Hause und konnte mit der Beatmung Homeoffice
betreiben. Zur Berufsschule musste sie zum Gliick nicht,
der Lockdown galt ja fiir alle.

um Nachrechnen: sie war seit August 2019 mehr oder

weniger wegen Krankheit zu Hause. Sie hat das gro3-
artig gemeistert. Diszipliniert hat sie an ihrem Tagesplan
festgehalten, gearbeitet, gelernt und Therapieeinheiten
gehabt. Skype-Therapie mit der Stimme der Physiothera-
peutin und Mamas Handen. Was das wohl gebracht hat?
Richtig! Lachen ist die beste Therapie. Mein Lachen war
schallend, Sophies mehr hechelnd, das der Therapeutin
eher verzweifelt.

nfang Mai durfte sie endlich in die Reha. Nach drei

Tagen konnte sie wieder sprechen. Ende der ersten
Woche war sie tagstliber nur noch sporadisch an der Beat-
mung. Bald konnte sie nach Hause und durfte wieder zur
Arbeit. Es kamen Logopadie und Lymphdrainage als The-
rapieeinheiten dazu. Ihr Chef reduzierte auf Anraten der
Arzte die Arbeitszeit, damit sie alles unterbringen konnte.
Seither schlaft sie nachts mit der Maske und ist viel aus-
geruhter. Sie hat keine Hautprobleme mehr, einzig der
Nacken ist von Zeit zu Zeit verspannt. Nach acht Jahren
haben wir unser ersehntes Happy End.

Christine Wiesbauer

Happy End

mit Umwegen







Ferdinand

chon als Kind wanderte ich gerne. Meine Familie

war jedes Jahr in den Bergen unterwegs. Bereits vor
meiner Diagnose fiel meinen Eltern auf, dass ich langsa-
mer war als andere Kinder, auBerdem auch schneller er-
schopft. Mit dabei war also immer eine Riickentrage, die
zum Einsatz kam, wenn ich nicht mehr konnte. Spater
konnte ich keine weiteren Strecken - und schon gar keine
Wanderwege- zuriicklegen. Ich wurde also in einer RU-
ckentrage getragen. Aber mit den Jahren wurde auch das
immer anstrengender fir meine ,Trager”.

s musste eine Alternative her. Mit dem Fahrrad sind

Wanderwege auch eher nicht so gut zu befahren, weil
ich mit den Stitzradern doch breiter bin und auch die
Wege oft recht holprig sind. Aber mit dem Laufrad geht
es gut. Solange es geradeaus geht zumindest. Sobald es
steiler wird brauche ich einen menschlichen Hilfsmotor.
Zum Glick habe ich starke Manner in meiner Familie, die
mich mit einer am Laufrad befestigten Hundeleine berg-
auf gezogen haben - bergab haben wir den SpalR dann
umgedreht, die Leine wurde am Sattel befestigt und so
wurde ich gebremst. So konnte auch ich wieder auf jeden
Wanderweg mit.

eit diesem August habe ich aber eine noch bessere

Moglichkeit gefunden - dank Martin, der immer die
Augen offen halt und nach Erleichterungen fiir meinen
Alltag sucht. Meinen Ferdinand. Ein Laufrad ,Grommy*
mit E-Motor von der Firma Mondraker Bikes aus Spanien.
Laufrader helfen Kindern ihre Balance zu verbessern und
somit auch schneller Radfahren zu lernen. Mit einem E-
Motor kann man auch noch schneller fahren und die Fii3e
mussen nicht mehr mitlaufen. Der Gedanke hinter dieser
Entwicklung ist ein sehr guter, aber einem kleinen Kind
zwischen drei und sechs Jahren wiirde ich dieses Laufrad
nicht geben. Auf der kleinstmdglichen Stufe fahrt es schon

7 km/h und das ist meiner Meinung nach fiir ein Kind, wel-
ches Geschwindigkeiten und Gefahren noch nicht so gut
abschatzen kann, zu schnell.

Fir mich allerdings ist der ,Grommy“ in 12 Zoll genau
perfekt. Ich kann wieder mit meinen Freunden mithalten,
wenn wir unterwegs sind, ich brauche nicht mehr standig
eine Pause, denn das gewdhnliche Laufrad hat mir, ob-
wohl ich nicht mein ganzes Gewicht selbst tragen musste,
trotzdem recht viel Kraft abverlangt. Ich habe mit mei-
nem fahrbaren Untersatz, den mit 7,5 kg auch ich noch
heben kann, auch endlich ein Gefadhrt gefunden, das in
Autos passt, fiir die mein Rollstuhl zu grof3 ist.
Mittlerweile habe ich meinen Ferdinand auch schon auf
jedem erdenklichen Untergrund getestet. Auf Wander-
wegen, im Wald, im Feld, auf Wiesen, am Strand und ja,
sogar im Schnee bin ich schon gefahren! Besonders viel
Spal3 hatte ich bei einer Testfahrt durch seichtes Wasser.

er ,Grommy"“ ist in 12 Zoll und in 16 Zoll erhéltlich.
Dadurch, dass bei dem Laufrad aber alle handelstib-
lichen Mountainbike Teile benutzt wurden war es auch
ganz leicht, den Sattel gegen einen etwas groBeren, in
der Vertikalen verschiebbaren Sattel auszutauschen. Und
auch die Bremse wurde gegen eine hydraulische Bremse
ersetzt, die ich nun selbst betatigen kann.
Ich kann das E-Laufrad mit gutem Gewissen empfehlen,
vor allem fiir Menschen, die sich trotz Einschréankung in
der Mobilitat auch selbst noch bewegen mochten.
Maria Prdhofer

EINE NEUE ART VON FREIHEIT,
SELBSTSTANDIGKEIT UND
SPASS ZUGLEICH!

Wanderlust - mal
ein bisschen anders




Enzymersatztherapien sind eine
grofde Chance, aber es ist gar nicht
immer so einfach damit zu leben.




Enzymersatztherapie

..wunderbar - aber nicht immer einfach!

nzwischen hatte Manuel tGber 80 Enzymersatzthera-
pien. Flr uns heil3t das, dass wir jeden Donnerstag von
ca. 08:30 Uhr bis 15:00 Uhr im LKH sind und warten, bis
die Infusion leer ist. Manuel ist wirklich sehr tapfer und
brav dabei.

Seit August 2019 erhilt er seine EET zum Glick im Kran-
kenhaus in Zwettl. Zuvor sind wir einige Monate ins AKH
nach Wien gefahren. Dort mussten wir nicht nur den Tag
der Infusion, sondern auch die darauffolgende Nacht
zur Beobachtung verbringen. So gesehen ist Zwettl eine
enorme Erleichterung fir uns. AuRerdem ist fiir uns die
Zeit wahrend der Infusion relativ schnell vergangen, weil
uns dort 6fter meine Cousine mit ihrem Sohn besucht hat.
So waren wir gut unterhalten. Auch eine andere Cousine,
die im KH Zwettl arbeitet, hat zeitweise ihre Mittagspau-
se bei uns verbracht. So war es immer wieder recht kurz-
weilig. Im letzten halben Jahr konnten wir diese Besuche
aufgrund des Coronavirus leider nicht mehr empfangen.

ir sind sehr froh dariber, dass Manuel berhaupt

die Moglichkeit einer Enzymersatztherapie hat
und besonders dariber, dass sie in Zwettl stattfinden
kann und wir nur einen Tag daflir brauchen. Trotzdem ist
es eine Belastung fiir die ganze Familie. Ich arbeite im So-
zialbereich nach Dienstrad. Wir brauchen also zuséatzlich
zu den Tagen, an denen mein Mann Markus und ich beide
arbeiten, auch jeden Donnerstag jemanden, der auf Ma-
nuels groBen Bruder Gabriel aufpasst.
Ich habe Gliick mit meinem Arbeitsumfeld, denn es ist
moglich, dass ich jeden Donnerstag dienstfrei habe, damit
Manuel tiberhaupt zur Infusion kommt.

nsere Arzte haben wahrend des Lockdowns wieder-

holt um Heimtherapie fiir Manuel angesucht, leider
wurde das - wie auch bei anderen Patienten - mit einer
,banalen“ Antwort abgelehnt.
Im Juli wurden wir von unserer Krankenkasse zu einem
Gesprach beziiglich Manuel eingeladen. Dort brach-
ten wir natiirlich auch das Thema Heimtherapie auf den
Tisch. Unsere Beraterin erkundigte sich bei den zustandi-
gen Stellen, ob es eine Moglichkeit dafiir gébe. Leider hiel3
es auch dieses Mal, dass eine Heimtherapie aus Kosten-
grinden nicht moglich sei.

Zusétzlich zur EET brauchen wir nattrlich viel Zeit flr
andere wichtige Therapien, die Physiotherapie und
die Ergotherapie. Und weil Manuel neben diesen Einhei-
ten zur Unterstlitzung seiner Mobilitat auch was braucht,
das ihm richtig SpaR macht und ein Vergnigen fir ihn ist,
geht er einmal wochentlich in die Musikschule.

s wére nicht nur flr uns als Familie eine groRe Erleich-

terung, wenn Manuel seine Infusion zuhause bekom-
men wirde, sondern vor allem auch ein Schritt in Rich-
tung Normalitat fiir Manuel. Er geht sehr gerne in den
Kindergarten und es nervt ihn, dass er jeden Donnerstag
fehlen muss, weil er im Krankenhaus ist.
Néachstes Jahr wird es noch spannender, denn er kommt
in die Schule. Es ist unmoglich, dass er jede Woche einen
Tag in der Schule fehlt. Wir haben diese Situation auch
schon einmal kurz mit unseren Arzten besprochen und sie
meinen, es wiirde sicher eine Lésung geben. Wir kénnten
zum Beispiel erst am Nachmittag zur EET kommen, doch
das wiirde bedeuten, dass Manuel nach der Schule sofort
ins Krankenhaus muss und erst zum Schlafen gehen nach
Hause kommt.
Fur Gabriel wére an diesem Tag gar keine Zeit. Er kommt
nachstes Jahr in die 4. Klasse und wir méchten ihm nattir-
lich nicht das Geflihl geben, als waren wir nicht fiir ihn da,
wenn er Unterstltzung braucht. Er kdmpft ohnehin schon
damit, dass Manuel jede Woche einen Tag mit Mama allein
hat. Gabriel belastet die Situation als gesunder Bruder
genauso. Hatten wir die Moglichkeit auf Heimtherapie,
wirde sich vielleicht auch diese Eifersucht etwas legen.
AuBerdem kénnten Oma und Opa bei uns zuhause auf die
beiden Jungs aufpassen und ich kénnte wieder geregelter
an unserem Dienstrad in der Arbeit teilnehmen.

Wir geben die Hoffnung nicht auf und glauben dar-
an, dass es irgendwann eine Losung flir uns geben
wird, um diese Enzymersatztherapie zuhause zu bekom-
men - und das nicht nur fiir Manuel, sondern fiir alle be-
troffenen MPS-Patienten, fiir die das eine Erleichterung
darstellen wirde.

Familie Holnsteiner




Is wir im September 2016 die er-

schitternde Diagnhose ,MPS Typ
II erhielten, ging alles Schlag auf
Schlag. Termine zu etlichen Untersu-
chungen folgten und auch Valentins
erste OP lie nicht lange auf sich
warten.
Im November, mit nicht einmal zwei
Jahren, wurde meinem Sohn ein
kinstlicher Venenzugang gelegt, zur
Erleichterung der Verabreichung
seiner wochentlich notwendigen En-
zymersatztherapie.

ie erste Infusion wurde Valen-

tin schon am 9. Dezember unter
strenger Beobachtung verabreicht.
Ganz langsam und unter strengen
Vorlagen - die Infusion dauerte 4,5
Stunden. Er reagierte zum Gllck
nicht allergisch und hatte auch sonst
keine Beschwerden. Ich konnte ein
bisschen aufatmen.
Und so wurde Freitag zu unserem
“Infusions-Tag“. Jede Woche ver-
brachten wir sechs bis acht Stun-
den im Krankenhaus. Eine neue und
schwere Zeit begann fiir uns - vor
allem aber fiir Valentin.

M ein Sohn entwickelte sehr
schnell eine Angststérung, die
sich auf viele Bereiche unseres Le-
bens auswirkte. So verfiel er immer
mehr in Panik, wenn er neue Situa-
tionen erlebte. Auch das Autofahren
wurde zu einer enormen Belastung.
Mein Kind konnte mit seinen zwei
Jahren in der Nacht vor der Enzym-
ersatztherapie vor Angst und Unru-




zur Heimtherapie

he nicht mehr schlafen. Ihn so zu erleben brach mir das
Herz, vor allem, weil er immer so ein unbeschwerter,
mutiger kleiner Sonnenschein gewesen war.

N ach  wochentlichen  Krankenhausaufenthalten
Uber eineinhalb Jahre, erhielten wir dann endlich
die gute Nachricht, dass die von Herzen gewiinschte
Heimtherapie genehmigt wurde. Wir konnten unser
Glick kaum fassen - denn bis zu diesem Zeitpunkt wur-
den unsere unzadhligen Antrage an die Behdrden und
Krankenkassen immer wieder abgelehnt. An dieser
Stelle méchte ich nochmals Prim. Dr. Uwe Wintergerst
meinen tiefsten Dank aussprechen: Er war unermid-
lich und mit viel Geduld fiir meinen Sohn da. Danke,
dass Sie nicht aufgegeben haben!

ittlerweile feiern wir unsere 120. Infusion zu

Hause! Unsere beiden Intensivpfleger Markus
und Anita, die abwechselnd die Infusion verabreichen,
passen perfekt zu uns. Valentin harmoniert mit beiden
so gut und auch ich vertraue ihnen sehr. Ich weil3, dass
wir bei ihnen in guten Handen sind und dartiber bin ich
sehr dankbar.

Valentins Angstzustande bauen, seit er seine Enzym-
ersatztherapie in Heimtherapie verabreicht bekommt,
immer mehr ab. Sogar das Anstechen des kiinstlichen
Venenkatheters klappt schon fast ohne Trdnen. Er
freut sich sogar, wenn Markus in unsere Auffahrt fahrt.
Obwohl die Freude, die er empfindet, wenn er wieder
fahrt, doch noch ein kleines bisschen iberwiegt.

Die Situation, die ihn in der Vergangenheit so enorm
in Angst versetzt hat, ist in der Heimtherapie fast ver-
schwunden.

Ich wiinsche mir von Herzen, dass jedes Kind und jeder
erwachsene Patient diese Erleichterung im Alltag er-
fahren darf, denn Enzymersatztherapien sind ein klei-
nes Stlick ertraglicher, wenn man dabei zuhause sein
kann.

Tanja Gatterbauer




- ein langer Weg zum grof3en Ziel

ch habe den Fiihrerschein! Ob ich das tatsdchlich einmal sagen kénnte, wusste ich nie so ganz. Aber ja, seit
17.9.2020 bin ich stolze Flihrerscheinbesitzerin!

M it der Fahrschule Fairdrive hatte ich zum ersten Mal 2011 zu tun. Wie meine Geschwister wollte auch ich
gerne den L17 Fihrerschein machen. Also haben wir nach einer passenden Fahrschule gesucht und diese
dann auch in der Fahrschule Fairdrive in Linz gefunden.

Auf der Rehacare-Messe in Disseldorf durfte ich zum ersten Mal mit einem Auto fahren und das mit ei-
nem Mercedes Sprinter - ein riesiges Auto - umgebaut von der Firma Paravan und fiir mich natdrlich
vollkommen (ibertrieben. Ich safd auf einer Bierkiste, damit ich iberhaupt Gber das Lenkrad sehen konnte.
Mit einem Fahrschullehrer an meiner Seite durfte ich Giber den Lieferantenparkplatz der Messe fahren.
Die Autohersteller und Umbauer kamen von allen Seiten und wollten Fotos machen. Mama meinte,
hatte ich keine Ohren, wiirde mein Grinsen rundum meinen Kopf gehen. Es war so schén, zum ersten

Mal selbst am Steuer zu sitzen und zu wissen, ich wiirde es schaffen, ich wiirde den Flihrerschein
eines Tages in den Handen halten.

Die Firma Paravan in Deutschland baut Autos - speziell an die Bediirfnisse von Menschen mit Be-
eintrachtigung angepasst - um. Ob Rollstuhlfahrer oder halbseitig paralysiert - dort ist alles mog-
lich. Mit ihren Joystickumbauten helfen sie vielen Menschen dabei, ihren Traum vom eigenen
Auto und Fuhrerschein zu erfiillen. Allerdings sind diese Umbauten teuer. Sehr teuer.

ie Fahrschule musste damals noch ein Auto von Paravan mieten, was die Kosten flir meinen

Flhrerschein extrem in die Hohe getrieben hatte. Deshalb, und auch weil ich die grof3-
artige Moglichkeit bekam, an einer klinischen Studie fiir die Enzymersatztherapie in London
teilzunehmen, habe ich meinen Traum von Mobilitdt vorerst beiseitegelegt, aber nie ganz
verdrangt.

en zweiten ,ersten Schritt” in Richtung Fiihrerschein habe ich nach einem Kindergot-

tesdienst in meiner Kirche gesetzt. Wir sprachen mit den Kindern Uiber ihre grof3en
Ziele und ob es etwas gibt, woflir wir gemeinsam beten sollen. Auch ich hatte meinen
grofRen Traum - Selbststandigkeit durch ein eigenes Auto! Also haben wir auch fiir mein
Anliegen gebetet und ich war gestarkt fir eine Anmeldung in der Fahrschule.

Fotos: Harald Dostal



m Sommer 2019 machte ich eine Testfahrt bei der Fahrschule Fairdrive, die mittlerweile
selbst ein umgebautes Auto hat, welches individuell auf die jeweiligen Fahrschiler an-
gepasst werden kann. Egal ob Joystick, Handgas, mit Rollstuhl oder ohne, jeder kann in

dieser Fahrschule den Fiihrerschein machen. Ganz grof3artig! Manfred Schiittengruber hat
sich auch noch daran erinnert, dass ich ja schon einmal da war und hat sich gefreut, mich als
seine kleinste Fahrschilerin begriiBen zu diirfen.

Der Theoriekurs startete im September 2019, die Priifung am 30. Janner 2020 bestand ich
auf Anhieb und konnte daraufhin gleich mit den Fahrstunden beginnen. So wie in vielen
Geschichten aus dem Jahr 2020 kommt auch in meiner ,...und dann kam Corona“ vor. Im Warten

war ich immerhin schon gelibt und so konnten mir diese drei Monate auch keinen Strich mehr

durch meine Rechnung machen. Ich nutzte die Zeit, um auch meine Oberarmmuskeln zu starken,
trainierte mit Theraband und Wasserflaschen, denn nach den ersten Fahrstunden hatte ich noch
zwei Tage spater einen enormen Muskelkater. Anfangs musste ich mir fiir die Fahrstunden noch die
Handgelenke bandagieren, um meine Arme zu starken. Aber auch das wurde immer besser und ich
bekam mehr Kraft je 6fter ich fuhr und konnte die Bandagen dann zum Schluss schon ganz weglassen.
Im Juni startete ich voll durch.

Mit jeder weiteren Fahrstunde wurde mein Arm gestirkt. Ubung macht den Meister, sagt man so
schon. Und genauso ist es. Am 17. September 2020 war es dann soweit und ich habe die Fahrprifung
bestanden.

Danke an Manuel Schiittengruber, meinen Fahrschullehrer, der mich mit viel Humor unterstitzt hat,
um meinen grof3en Traum wahr werden zu lassen! Endlich werde auch ich Auto fahren und muss nicht
standig andere bitten, mich zu fahren.

etzt bin ich noch auf der Suche nach dem richtigen Auto und muss sehen, wie sich der Umbau fiir mich

machen lasst. Um das Fahren sowohl fiir mich, als auch fir das Umfeld, in dem ich mich bewegen werde,

so sicher wie moglich zu gestalten, werde ich zum Gas geben und Bremsen einen Joystick verwenden miissen.

Automatik ist sowieso klar. So wie es im Moment aussieht, werde ich den Rollstuhl im Kofferraum parken und

das Auto auf einem ,der Kérperform angepassten Sitz“ steuern kénnen - nicht wie wir vorher gedacht hatten - im

Rollstuhl sitzend. Was ich vor elf Jahren nicht einmal zu trdumen gewagt hétte, ist, dass ich ein Lenkrad benutzen

werde. Doch nun habe ich - dank Enzymersatztherapie und meiner Monster-OP - wieder mehr Kraft in den Armen

und schaffe es tatsachlich, mit nur einer Hand und Lenkradknopf zu lenken. Genaugenommen habe ich ohnehin

nur eine Hand frei zum Lenken, die zweite brauche ich ja, um Gas zu geben. Zum Zeitpunkt meiner Pri-

fung dachten wir noch alle, ich konnte mit Handgas fahren, doch das hat sich nach einer Testfahrt

bei der Firma Paravan leider nicht bestatigt. Sie sehen keine Mdoglichkeit, dieses Ding

nah genug an mich heranzubringen, sodass ich es auch bedienen kénnte. Das

war ein schwerer Schlag, denn das macht den Umbau um Vieles teurer.

Dennoch bin ich zuversichtlich, dass mit Gottes Hilfe alles ir-
gendwie klappen wird.

Maria Prédhofer, MPS IVA



Irotz Corona.ein
erofder Erfolg

ir haben um sie gebangt, sie war anders, sie wurde verschoben, aber es hat sie gegeben: Unsere heil3 geliebte

Therapiewoche. Und wir sind Gibergliicklich, dass wir es - Corona zum Trotz - geschafft haben. Einfach war es
nicht, das ware jetzt Gibertrieben - vor allem die allgegenwartige Spannung und Verunsicherung hat an den Nerven
gezehrt und mich immer wieder dazu bewegt, nachzudenken. Viele Gedanken gingen mir durch den Kopf, sogar der,
dass ich es einmal ein bisschen gemiitlicher hatte, wenn das Grol3projekt Therapiewoche ausfallen wiirde. Dass ich
dann Zeit hatte fir andere Dinge, die eigentlich auch wichtig waren, die ich aber genau aus Zeitmangel immer wieder
verschieben muss. Aber ein Jahr ohne Therapiewoche? Unvorstellbar. Das ware wie Spaghetti ohne Sauce, nein, viel
schlimmer. Das ware undenkbar.

19 mal SEIT 2002
>




atidrlich hatte ich es nicht um jeden Preis getan, dafiir sind

mir unsere MPS-Familien viel zu wertvoll. Aber mir war
klar: Wenn es eine Chance zur Durchfiihrung geben sollte, dann
wiurde ich es tun. Ich bereitete mich also vor, checkte alle Ge-
gebenheiten und Eventualitidten und begann irgendwann den
Therapieplan zu erstellen - alles in der Hoffnung, dass es klap-
pen wiirde und immer mit dem Schreckensgespenst im Hinter-
grund, dass mein schoner ,Luftballon“ noch am Anreisetag plat-
zen kdonnte. Theoretisch wéare das passiert, hatte das Hotel auch
nur einen einzigen Coronafall im Haus gehabt.

Is es im Méarz den Lockdown gab, hatten wir gerade unser

Wintertreffen anlasslich des Tags der seltenen Erkrankun-
gen erfolgreich hinter uns gebracht. Die Mitter(aus)Zeit stand
kurz bevor. Schweren Herzens entschloss ich mich damals, sie
nicht durchzufiihren, die Gefahr war zu gro. Was wiirde eine
MPS-Familie nur ohne Mama anfangen? Das ging einfach nicht.
Das Schone war allerdings, dass ich diese so beliebte Auszeit
nicht absagen, sondern nur verschieben musste und ich so einen

Lichtblick fir den November schaffen konnte.

Bei der Therapiewoche war es nicht ganz
so einfach. So wollte ich erstmal die Stim-
mung in den Familien checken, sehen wie sie
dazu stehen und wie wichtig ihnen die The-
rapiewoche tatsichlich ist. Manche hatten
Angst, manche konnten sich zum neuen Ter-
min nicht frei machen. Aber es war klar, dass
alle anderen nicht auf die Therapiewoche ver-
zichten wollten und eine Verschiebung mehr
als begriiBt wurde. Ich bat also unser Hotel um
eine Verschiebung an das Ende der Sommer-
ferien. Das war ein langerer Prozess, denn so
einfach war das nicht. Das Hotel war sehr gut
gebucht fir diese Zeit. Doch wir wissen, der
Mensch denkt und Gott lenkt: Der Hoteldirek-
tor entschloss sich, uns die benétigten Zimmer
zu geben. Hurra!

Parallel dazu fragte ich unser Dream-Team,
ob sie auch unter diesen besonderen Um-
stinden bereit waren mitzumachen. Ohne
Therapeuten und ohne Kinderbetreuer wiare
diese Woche voéllig unmoglich, konnte niemals
in dieser Form stattfinden. Und das Dream-
Team war bereit! Nahezu vollstindig sogar.
Meine Freude war unbeschreiblich.

Fazit: Wir hatten eine kleine, aber feine The-
rapiewoche mit VorsichtmaBnahmen wie
Masken und jede Menge Desinfektionsmittel.
Jene, die da waren, haben das gro3e Los gezo-
gen. Ein 15-kopfiges Team flir nur 15 Familien
mit insgesamt 18 Patienten ergab paradiesi-
sche Zustinde: Trotz der ,Kleinheit“ von 85
Teilnehmern absolvierten wir 350 Therapie-
einheiten in sechs Tagen. Herz, was willst du
mehr?

Michaela Weigl



herapiewoche
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Ob Einzeltherapien oder Gruppentherapien - wir
waren mit unserem fast schon legenddren Dream-
Team absolut top ausgestattet und konnten unseren
Teilnehmern ein Programm der Spitzenklasse bieten.
Viele von ihnen gehéren schon lange zur MPS-Familie,
manche sind erst seit kurzem dabei, manche frisch dazu
gestoB3en - jeder von ihnen aber ein Unikat, keiner von
ihnen wegzudenken. Wir sind total dankbar!

Ein groBes und herzliches DANKESCHON an all diese
Menschen, die uns ihr Wissen, ihr Kénnen und ihre Zeit
ehrenamtlich zur Verfligung stellen und so liebevoll mit
unsarbeiten.Ohneeinsoempathisches, professionelles
und motiviertes Team wére eine Therapiewoche von
diesem Format nicht méglich.

“& Physiotherapie (Tina Zimmerberger, Julian
Bogensperger, Tobias Forster, Kristina Hasenauer,
Anna-Sophia Mihl)

“& Massagen (Harald Meindl, Hermine Reitbdck,
Steffi Hutter)

‘& Cranio Sacral Therapie (Ulrike Kaser)
“& Osteopathie (Michael Hasenknopf, Richard Kithnhauser)
\‘& Feldenkrais (Petra Mistelberger, Teresa Moser)

\W/ Medizinsprechstunde (Susanne Kircher, Ulrike lhm,
Natascha Riepl)

“& Simulationstraining (Florian Lagler, Mark Baumann,
Jan Boor)

“& Hundetherapie (Patricia Mauernbéck & Aurora)

“& Progressive Muskelentspannung (Tobias Forster,
Julian Bogensperger)

“& Riickenschule + Wassergymnastik (Tobias Forster,
Julian Bogensperger)

\‘& Linedance (Karin und Rudi Kientzl)
(N

P

“& Smovey + Nordic Walking (Simone Fleischhacker,
Tanja Gatterbauer, Saskia Etienne)

\‘& Kreativ-Workshop (Sigrid Meindl)
“& Mountain Bike (Martin Weigl)

“& Selbstorganisation / Workshop (Martin Zagimayr)



Richard




Therapiewoche

FUR DEN NOTFALL
VORBEREITET SEIN

Es ist immer wieder eine groRe Freude
die Maoglichkeiten der Medizinischen
Simulation zu nutzen, um Angehdrigen
von MPS-Patienten Erfahrungen zu er-
moglichen. Fir diejenigen, welche noch
nie teilgenommen haben: Bei den Si-
mulationstrainings setzen wir spezielle
Roboter ein, sogenannte Simulatoren,
welche in vielen Funktionen Patienten
entsprechen. So kdnnen Erfahrungen mit
kritischen Situationen gesammelt wer-
den. Wir haben vor (iber sechs Jahren ein
Trainingsprogramm fiir MPS-Pflegende
und MPS-Arztinnen entwickelt. Seit drei
Jahren trainieren wir auch Eltern.

Das Besondere am Training ist, dass wir
zunachst gemeinsam mit den Angehori-
gen herausarbeiten, welche moglichen
Situationen besonders Angst machen.
Diese Situationen kénnen anschlieBend
praktisch erfahren werden. Wichtig ist
dabei nicht nur medizinische Handgriffe
zu Uben, sondern auch zu erfahren wie
man in solch stressigen Situationen ruhig
das No6tige macht. Ich bin immer froh zu
sehen, wie gut die Eltern meiner Patien-
ten das hinbekommen. Es wiére schon,

wenn unsere Trainings auch dazu bei-
tragen, dass sie sich etwas weniger
Sorgen machen. Am schoénsten aber
wiére es natlrlich, wenn moglichst
wenige auf diese Kompetenzen zu-
riickgreifen missen.

In diesem Sinne: Gesund bleiben!

Ihr Florian Lagler

,Das Training war sehr lehrreich fiir
mich, da wir die verschiedensten
Szenarien durchbesprochen haben
und mit der lebensechten Puppe
liben konnten. Ich habe Neues
dazu gelernt, Altes gefestigt und
mir wurde die Angst weitgehend
genommen, bei einem Ernstfall an-
zupacken und zu helfen.”

,lch bin dankbar, jedes Jahr am
Simulationstraining teilnehmen zu
diirfen. Man bekommt von Exper-
ten wie Dr. Florian Lagler wertvolle
Tipps und das bereitet uns sehr gut
auf Notfdille vor.”




ot




Therapiewoche

Sporthotel Alpenland St. Johann, 28. 8. - 4. 9.2020

er hat jedes Jahr eine super ldee, die wir beim Kreativworkshop verwirklichen kénnten? Sigrid!

Immer wieder schenkt sie uns mit diesem Workshop entspannte Stunden, in denen wir unseren Alltag kom-
plett vergessen und in ein Projekt eintauchen, das uns Spaf3 und Freude macht. Ob beim Taschenflechten, Patschen-
filzen, Emailieren, Drachenbauen oder diesmal beim Linolschnitt - unter ihrer versierten, paddagogischen Anleitung
entstehen immer (!) Gberraschend tolle Werke. Diese Dinge begleiten uns tiber Jahre, bekommen einen Ehrenplatz
an der Wand, werden mit Stolz getragen oder gern verwendet. Wann immer wir sie sehen, rufen sie ein zufriedenes
Lacheln und postive Gedanken hervor, denn sie sind nicht nur praktisch oder schén, sondern auch Erinnerungen an
gemeinsame Stunden im Kreis der groBen MPS-Familie, die wir alle so schatzen und genieBen.
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herapiewoche mal anders. Also auch Kinderbetreuung mal

anders. Die Zeit vor der Therapiewoche war in diesem Jahr
noch aufregender als sonst. Niemand wusste so recht, ob die
Woche stattfinden kann. Gehofft haben wir alle. Also wurden
auch die notigen Vorkehrungen getroffen.

Ausgestattet mit Mund-Nasen-Schutz im MPS-Format, Fa-
ce-Shields und Desinfektionsmittel wurden alle MPS-Fa-
milien und Teammitglieder auf die Woche vorbereitet. Die Be-
sprechung mit meinem Kinderbetreuer-Team glich in diesem
Jahr einer Hygieneschulung. Im Vordergrund standen die Si-
cherheit und Gesundheit der Kinder. Nattrlich sollte der All-
tag flr sie so normal wie moglich stattfinden kénnen, deshalb
war die Vorsicht von unserer Seite sehr gefragt. Die Mal3nah-
men, die wir in den Monaten zuvor bereits alle aus dem Alltag
verinnerlicht haben, waren natiirlich auch den Kindern bereits
bekannt. Anfangs war es sehr gewoéhnungsbedirftig, da wir
alle einen sehr liebevollen Umgang miteinander pflegen und
es auch fur die Kinder ganz Ublich ist, dass Umarmungen ver-
teilt werden. Unsere groBe MPS-Familie musste trotzdem auf
Abstand gehen. Wir waren ja schon froh, dass die Woche statt-
finden konnte - also waren uns auch die MaBnahmen, um dies
zu ermoglichen, mehr als recht. Bei der Arbeit mit MPS-Kin-
dern und auch gesunden Kleinkindern ist es nicht moglich die-
sen Abstand immer einzuhalten. Wir haben MPS-Kinder, die
sehr intensive Betreuung brauchen, die auch Kérperkontakt
erfordert. Hier kam unsere neueste Ausstattung zum Einsatz
- wahrend der Kinderbetreuung wurde von den Betreuerin-
nen jederzeit ein MNS getragen, um die Kinder zu schitzen.
AuBerdem erhielten alle ein persoénliches Hande-Desinfek-
tionsmittel, damit die Hygiene zwischendurch nicht zu kurz
kommen konnte.

DANKE...|




MIT COOLEN MPS-MASKEN, FACESHIELDS UND DESINFEK-
TIONSMITTEL WAREN WIR CORONAFEST ZUR BETREUUNG
UNSERER LIEBLINGE AUSGERUSTET.

er Spiele-Alltag hat sich auch etwas verandert - die Spielsachen und Oberfldchen im Kinderbetreuungsraum

wurden jeden Tag zu Beginn, wahrend und am Ende der Kinderbetreuungszeiten desinfiziert. Da auch andere
Kinder im Hotel waren, die den Kinderbetreuungsraum am Nachmittag genutzt haben, wenn wir nicht da waren, ha-
ben wir die von uns mitgebrachten Spielsachen weggerdumt, nachdem sie desinfiziert waren.
Das Programm wurde so gut es ging nach DrauBen verlegt, sodass die Kinder viel an der frischen Luft waren. Daftr
hat sich die grof3e Terrasse mit Garten perfekt angeboten. Schén, dass wir so unkomplizierte Kinder haben! Beson-
ders dankbar bin ich fiir mein unglaubliches Team, welches immer wieder eine reibungslose Betreuung in einer posi-
tiven Atmosphére und sicheren Umgebung flr unsere Kinder méglich macht.

uch fir mich persénlich war es, nach einem langen Krankenstand, eine ,mal andere” Therapiewoche. Ein gro3er

Dank geht hier an beide Michaels (Weigl und Messenbéck), die den Grof3teil der Organisation ibernommen ha-
ben, um mich zu entlasten und sich mit Franziska, Raphael und Antonia so authentisch, liebevoll und firsorglich um
die Kinder bemiiht haben, die mir selbst die Welt bedeuten. Ich bin stolz auf mein Team und sehr dankbar, dass ich so
wunderbare Menschen um mich habe, fiir die unsere MPS-Kinder genauso wertvoll sind, wie fiir mich. Danke flir eure
Liebe, eure Aufmerksamkeit und eure Bereitschaft, eure Zeit zu schenken.




Als Neuzugang im Kinderbetreuungsteam fiel mir zu-
allererst die Selbstverstandlichkeit auf, mit der ichim
Team aufgenommen wurde. Ich konnte mich schnell ein-
finden und dank der ungezwungenen Gruppendynamik

. fUhlte ich mich von Anfang an wohl. Das Team war sehr
harmonisch, so hatten wir auch keine Startschwierigkeiten.

Im Alltag in der Kinderbetreuung mussten wir trotz der Um-
stande nicht auf die Nahe zu den Kindern verzichten - in manchen Fallen wére es
uns auch gar nicht moéglich gewesen den Abstand einzuhalten. Ausgestattet mit
Mund-Nasen-Schutz konnten wir die verschiedensten Spiele spielen und weder
den Betreuerlnnen noch den Kindern wurde langweilig. Vom Hoérbuch-Héren Giber
Malen und Basteln bis zu gemeinschaftsfordernden Gruppenspielen fehlte es nie
an Motivation und Enthusiasmus. Bei eben solchen Gruppenspielen oder Ausfli-
gen war es sehr schon, zu sehen, wie sich die Kinder gegenseitig unterstitzten und
miteinander nach Lésungen suchten.
Weil wir genligend Betreuer waren, gab es immer verschiedene Beschaftigungen
gleichzeitig, an denen sich die Kinder beteiligen konnten. Wahrend beispielsweise
", ineiner Ecke Turme gebaut wurden, um die Grobmotorik zu trainieren, wurde in

. der anderen vorgelesen und drau3en FuBBball gespielt. Wir konnten nahezu immer
auf die Wiinsche eingehen, die die Kinder duRerten.
Natrlich beschrankte sich die Kinderbetreuung nicht nur auf den Vormittag im
Kinderbetreuungsraum des Hotels. Auch bei Spaziergangen im Ort durften wir
die Patientlnnen und Geschwisterkinder begleiten und am Nachmittag und Abend
wurden Kartenspiele und Verstecken gespielt.

Obwohl, oder gerade, weil alle Kinder so verschieden waren, kam es kaum zu
Streit. Lieber zeigten sie sich gegenseitig und uns ihre Lieblingsbeschaftigungen -
wir durften Breakdance lernen und erfahren, wie man ein Iglu aus einer Matratze
baut.
So konnte auch ich als Betreuerin mit und von den Kindern Neues lernen.

Antonia Lagler






Physiotherapie

ina ist die Frau mit der wir den Grundstein fiir die Therapie-
woche gelegt haben. Sie war schon damals die persoénliche
Therapeutin unserer Maria, schon damals offen fir alles, hilfsbe-
reit, lernbereit und menschlich eine GroRe. Es war also naheliegend, dieses Projekt mit ihr zu starten.
Damals - 2002 - haben wir klein angefangen: mit Physiotherapie und Hippotherapie.
In den folgenden 19 Jahren haben wir das Format Therapiewoche konsequent ausgebaut, und Tina hat keine einzige
dieser Wochen ausgelassen. Sie begleitet uns Jahr fiir Jahr mit ihrer Familie und kennt praktisch alle unsere Patien-
ten. Uber die Jahre hat sie einen Reichtum an Erfahrung gesammelt, den sie inzwischen an neue Therapeuten wei-
tergibt. Auch an jene, die unsere Familien aus der Heimat mitbringen, um ihre Kinder auch zu Hause gut versorgt zu
wissen. Es ist uns wichtig, dass sie bei den Therapien auf der Matte und im Waser dabei sind, um von Tina zu lernen,
denn das ist ein weiterer Beitrag dazu, dass unsere Therapiewochen auch nachhaltig effektiv sein kénnen.

,Tina du bist schon sehr lange bei uns. Und so erfahren. Ich kenne dich seit ich ein kleines Kind bin, und jetzt bin ich grof3
und wir sehen uns immer noch, weil du immer treu zu uns bist und immer geholfen hast wo es geht. Daflir méchte ich dir
danken, liebe Tina!“ (Worte von Bulcsu mit MPS 1l)

ulian ist einer unserer frischgefangenen Physiotherapeuten. Er war

bereits 2008 als Kinderbetreuer ehrenamtlicher Mitarbeiter der
MPS-Therapiewoche. 2020 bot er uns seine Dienste als Physiotherapeut
an. Wir haben uns riesig gefreut, ganz besonders unsere jungen Patien-
ten. Ob Monsterschuhe oder Sprossenwand - er hatte fiir jeden und jede
die passenden Ubungen in petto! Ganz besonders freut uns die Zusage,
dass Julian uns auch im nachsten Jahr begleiten wird! Ein Gewinn fiir die
groBe MPS-Familie, nicht nur professionell, auch menschlich.

,Cataleya hat sich total wohl gefiihlt in der Physiotherapie bei Julian. Sie
hat ihn richtig angehimmelt! Julian konnte total gut mit unserer Tochter um-
gehen, ging voll auf sie ein. Therapien sind mit Cataleya ja nicht so leicht,
weil sie nicht gerne mitmacht. Aber Julian machte das so einfiihlsam und
spielerisch, dass sie jedes Mal Spaf3 hatte! Danke!"

DANKE... |




BEWEGUNG IST LEBEN. DESHALB IST DIE PHYSIOTHERAPIE
WAHREND DER MPS-THERAPIEWOCHE NATURLICH FUR ALLE
MPS-PATIENTEN ABSOLUTES PFLICHTPROGRAMM.

MPS-TEAM
THERAFIEWOCHE

Tobias hat nicht lange Gberlegt, als er
von Julian gefragt wurde, ob er die
MPS-Therapiewoche als Physiothera-
peut begleiten mochte. Genauso schnell
wie er seine Entscheidung getroffen hat,
hat er seinen Platz in unserer MPS-Grup-
pe gefunden. Einzeltherapien zu Wasser
und zu Lande, Gruppentherapien fir Pa-
tienten und Begleitpersonen, Wasser-
spiele fiir die Kids oder Training im Fit-
nessstudio - Tobias ist vielseitig und er
wird auch von vielen Seiten geschatzt!
Schoén, dass er unser Dream Team so be-
reichert!

Ob Einzel- oder Gruppentherapie - Tobi-
as und Julian haben als Physiotherapeu-
ten gleich viele Aufgaben Gbernommen
und die Teilnehmer fir Bewegung unter-
schiedlichster Art begeistert. Im Wasser,
auf der Matte, bei der Riickenschule und
der progressiven Muskelentspannung -
Spaf3 bei der “Arbeit” war immer garan-
tiert.

Kristina und  Sophia
arbeiten in der Kin-

der- und Jugend Rehaklinik
LEUWALDHOF in St. Veit,
wo wir seit Kurzem endlich
eine ,Therapieheimat® fur
MPS-Kinder gefunden ha-
ben.

Wir durften sie dort ken-
nenlernen, als wir im Janner
2019 eine Weiterbildung
mit Christine  Wourlitzer
- unserer Wunder-Wurli
- organisierten, um die The-
rapeuten der Klinik speziell
auf das Krankheitsbild der Mukopolysaccharidosen zu schulen. Schonim
Sommer waren beide zum ersten Mal bei der Therapiewoche dabei, wo
sie weiter von Wurlis grenzenloser Erfahrung profitieren konnten und
von Anfang an mit groBer Freude in der Gruppe aufgenommen wurden.

MPE-TEAM
THERAPIEWOCHE

atients

Idealerweise legt die Physiotherapie Grundlagen, die dann in der Ergo-
therapie fir den Alltag ausgefeilt werden, sodass diese beiden Thera-
pieformen Hand in Hand gehen und sich wunderbar erganzen - genauso
wunderbar wie Kristina, eine Ergotherapeutin, unser Team ergénzt, in
dem uns der ergotherapeutische Ansatz noch gefehlt hat. Liebevoll und
temperamentvoll zugleich bereichert sie unser Dream-Team - auch fir
Begleitpersonen, die sie heuer mit einer mitreiBenden Schnupper-Zum-
ba-Einheit ordentlich zum
Schwitzen gebracht hat.

Sophia, die Physiothera-
peutin, und Krisitina ha-
ben langst ihr Herz an unse-
re Kinder verloren und sind
mit Begeisterung dabei.

Was besonders schoén zu se-
henwar,istwiediebeidenihr
gesammeltes Wissen schon
jetzt an unsere ,Neuen‘
weitergaben und sie sich als
Team wunderbar erganzten.

MPE-TEAM
THERAPIEWOCHE




Massagen

arald, der Mann mit den magischen Handen. Seit acht Jahren ist die

Therapiewoche fir ihn ein Fix-Termin, den er nicht verpassen wirde.
Als medizinischer Heilmasseur schafft er Schmerzlinderung fir Patien-
ten und pflegende Angehorige, die durch das standige Heben und Tragen
vor allem Beschwerden im Riickenbereich entwickeln. Ob Schmerzlinde-
rung oder Entspannung - Harald wei3 immer was zu tun ist. Niemand
verlasst seine Massageliege ohne einen guten Tipp fir den Alltag mitzu-
nehmen. In unserem Dream-Team ist Harald ein fixes Mitglied und eine
grol3atige Bereicherung.

H ermi hat 2020 das
siebte Jahr mit uns
erlebt. Zum Gllck ist sie
so unkompliziert und lieb, Rt
dass auch die besonde-
ren Herausforderungen
wahrend dieser ,etwas
anderen Therapiewoche*
sie nicht abschrecken konnten. Der MPS-Mund-Nasen-Schutz steht ihr
auch wirklich tadellos. Hermi ist Masseurin und verwohnt Patienten und
Begleitpersonen gleichermaf3en mit ihrer angenehmen Behandlung. Der
anstrengende Alltag in den MPS-Familien hinterlasst seine Spuren - vor
allem im Ricken- und Schulterbereich der meisten Eltern. Es ist eine Wohl-
tat flr die geforderten Eltern, einfach einmal eine halbe Stunde nichts zu
tun und sich verwohnen zu lassen. Der perfekte Platz dafiir ist bei Hermi
auf der Massageliege!

MPS- TEAM
THERAPIEWOCHE

Osteopathie

ichard und Michael durften wir vor finf Jahren kennenlernen, als sie im
Zuge ihre Zusatzausbildung fir Kinder-Osteopathie mit MPS-Patienten
arbeiteten und dartiber eine Arbeit schrieben.
ichael und Richard kom-
men aus Bayern, sind zu
Hause mehr als gut gebucht
und voll eingeteilt. Dennoch
nehmen Sie sich Jahr fur Jahr
die Zeit, auch flir uns da zu sein
und kommen fiir einen Tag zur
Therapiewoche. An diesem
Tag arbeiten sie beide bis zum
Abend, sodass wirklich jeder
Patient in den Genuss einer Os-
teopathieeinheit kommt.
Osteopathie ist eine komplementdrmedizinische Behandlungsform bei
der sowohl Diagnose als auch die Behandlung mit den Handen durch-
gefihrt wird. Damit koénnen die beiden auch Patienten behandeln, die
nicht mehr sprachlich duRern und mitteilen kénnen, was ihnen weh tut.
Sie versuchen Funktionsstérungen im Koérper zu erkennen, schmerzhaf-
te Blockaden im Korper zu I6sen und Selbstheilungskrifte zu aktivieren.

MP5-TEAM
THERAFIEWOCHE

MPS- TEAM
THERAPIEWOCHE

HILFREICHE o000 oo
THERAPIE GEGEN ®ecve0eo0e
SCHMERZEN. o0 ove000
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Hundetherapie

atricia ist Hundetherapeutin, das heil3t sie arbeitet nie allein. lhre

Hindin Aurora ist immer an ihrer Seite und gemeinsam sind sie ein
wunderbares Team. Die Kinder melden sich sehr zahlreich zur Hundethe-
rapie an. Ob sie im Rollstuhl sitzen, gehen kénnen oder bettlagerig sind
- Aurora stellt sich auf die besonderen Bedirfnisse ein und tut ihnen gut.
Die Hundetherapie spornt unsere jungen Patienten zur Bewegung an.

Die Lebensqualitit von Men-
schen kann auch mit Hilfe von
Hundetherapie erhoht werden.
Oft reicht die alleinige Prasenz
eines Hundes, um positve Ef-
fekte zu erzielen. Aurora wirkt
wie ein Katalysator - ihre An-
wesenheit allein spornt die Kin-
der zu Leistungen an, die sonst
nicht moéglich sind, zu Bewegungen, die sie sonst vermeiden wirden, weil
sie Schmerzen hervorrufen. Die Kinder werden durch den schnellen Auf-
bau von Vertrauen selbstbewusster und auch kommunikativer. Das kénnen
wir wahrend der Therapiewoche oft beobachten. Selbst Therapie ohne
Korperkontakt tut gut. Hunde haben ein gutes Gesplr fiir den emotionalen
Zustand von Menschen und kdnnen dabei helfen, Stress oder Angst abzu-
bauen. Viele unserer MPS-Kinder haben die Fihigkeit zu sprechen verlernt.
Sie kénnen nicht ausdriicken, was sie bedriickt. Aurora spirt ihre Emotion
und vermittelt unseren Patienten Sicherheit und Zuneigung.

?rrrr'lpr..'\‘?

MP5-TEAM
THERAFIEWOCHE

MPS-TEAM
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Cranio Sacral Therapie

Ulli ist Cranio-Sacral-Therapeutin. Seit 2009 ist sie ein fixes Mitglied unse-
res Dream-Teams und begleitet nicht nur die MPS-Therapiewoche, sondern
seit ein paar Jahren auch das MPS-Erwachsenentreffen.

ULLI

Auf ihrer Liege werden Patienten und Begleitpersonen durch sanfte Berih-

Uil ht’!EFfﬁEt die rungen verwohnt, viele kommen in absolute Entspannung, kénnen abschal-
Therapiewoche ten oder schlafen sogar ein.
sait 2009 als

Dabei arbeitet Ulli gefiihlvoll mit ihren Handen, ersplirt den craniosacra-
len Puls und ortet an Stellen wo dieser veradndert ist, Blockaden, die durch
Krankheiten, Verletzungen, Verspannungen aber auch durch psychischen
Stress entstehen. Einheiten bei Ulli helfen unseren Patienten oft den Kor-
per ins Gleichgewicht zu bringen und geben ihnen splirbar neue Energie.
Genauso beliebt wie ihre Therapie ist sie mit ihrem hilfsbereiten, ruhigen
Wesen auch selbst. Kurz gesagt, gar nicht mehr wegzudenken, weder als
Therapeutin, noch als helfende Hand, auf die wir immer zahlen dirfen.

Cranio-Sacral-
Therapeutin.

2015 wurde sie als
SchriftfGhrerin in
den Vorstand
gewahit.

Seit 2015 ist Ulli tibrigens auch Mitglied des Vorstands.




Lindedance

arin und Rudi gehéren zu den Honky Tonk Line Dancers in Wien.

Gemeinsam mit ihren Clubkollegen stehen sie uns seit 2003, wo wir
uns anlasslich unseres MPS-Countryfestes in Karnten kennenlernten,
treu zur Seite. Immer wieder haben sie kreative Ideen, wie sie uns helfen
kénnen, Adventmarkte, Tanzveranstaltungen, Kuchenbuffetts und vieles
mehr - sie scheuen keine Miihe, um damit einen finaziellen Beitrag fir un-
sere Therapiewochen zu leisten und tragen damit schon seit vielen Jahren
mit mehreren Tausend Euros zum Gelingen bei.
Uber die Jahre hat sich eine schéne Freundschaft entwickelt, die letzt-
endlich auch dazu geflihrt hat, dass sie auch personlich bei den Therapie-
wochen dabei sind. Seit 2017 schenken Sie uns zusatzlich ein paar Tage
ihrer Zeit, um uns einen Line Dance Workshop anzubieten. Der Workshop
war von Anfang an gut gebucht, denn tanzen ist lustig, macht Freude, ent-
spannt und lasst die Alltagssorgen in den Hintergrund treten. Jeder ist
eingeladen mitzumachen: Patienten, die sich noch so gut bewegen kénnen,
Geschwister, Eltern, aber auch Kinderbetreuer und Therapeuten schwin-
gen das Tanzbein und ernten bei der Tanzvorfiihrung beim Bunten Abend
tosenden Applaus.
Unsere heurige Therapiewoche war coronabedingt kleiner ausgefallen,
getanzt haben wir trotzdem. Einen ganzen Abend lang, denn bei dieser Art
von Tanz gibt es keinen Koérperkontakt und Abstinde kénnen prima ein-
gehalten werden.

MP5S-TEAM
THERAPIEWOCHE

udi und Karin sind fir uns da, wenn wir Hilfe brauchen. Auch dann,
wenn es um direkte Unterstiitzung von Patienten oder ihren Eltern
geht - ob beim Schieben von Rollstiihlen, der Begleitung zu Ausfliigen oder
einfach dann, wenn jemand ein offenes Ohr braucht.
Wir sind sehr dankbar fiir diese wertvolle Freundschaft.

MPS-TEAM
THERAPIEWOCHE

Kreativitat

Sigrid ist die Frau, die uns zeigt, dass mehr in uns steckt als wir glauben
wirden.

Es begann 2012, als wir Taschen aus LKW-Planen flochten. Das endete
fast in einer totalen Manie, wir konnten bis spat in die Nacht hinein nicht
aufhoéren, weil es so groBen SpalR machte. Die Ergebnisse konnten sich
auch wirklich sehen lassen und die Taschen werden bis heute gerne und
mit Stolz getragen. Genauso toll war auch ihre Idee, Amulette mit uns zu
emaillieren - wir stellten also unseren eigenen Schmuck her! Die Teilneh-
mer ihrer Workshops haben auch schon mit Seife aus Schafwolle eigene
Patschen gefilzt, chinesische Drachen gebaut oder heuer Linoldrucke fab-
riziert - alles Dinge, die sie mit ihren Schilern tGber Jahre erprobt und fir
gut befunden hat und die fiir uns ein Programm darstellen, das uns kurz
mal vom Alltag abtauchen und den Moment genief3en lasst.

KREATIVITAT
BRAUCHT MUT.
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WIR STELLEN UNSEREN PATIENTEN UNTERSCHIEDLICHSTE
THERAPIEMETHODEN ZUR ERLEICHTERUNG IM ALLTAG VOR.

Feldenkrais

Petra arbeitet nach der Feldenkrais Methode. Seit zwei Jahren berei-
chert sie unser Team nicht nur durch ihre Fahigkeiten, sondern auch
mit ihrem strahlenden, nattirlichen Wesen, das ihr den Zugang besonders
zu den Kindern sehr einfach macht.

Die Feldenkrais-Methode, entwickelt von dem israelischen Physiker Mos-
he Feldenkrais, ist eine Lernmethode und eine Art Bewegungsunterricht.
Der Grundgedanke ist, dass Schmerzen durch einen falschen Bewegungs-
ablauf ausgeldst werden. Ziel
der Methode ist, sich durch
eine Verbesserung der Kor-
perwahrnehmung den Bewe-
gungsablauf bewusst zu ma-
chenundinFolge zu verdndern.
Petra erkennt schnell welche
Fehl- oder Uberbelastung die
Patienten haben und unter- :
stlitzt sie durch ihre sanfte Behandlung dabei, eine erleichternde Kor-
perhaltung und Bewegungsablaufe zu erlernen.

eresa ist Pharmzeutin und Feldenkrais-Therapeutin. Wir haben sie

durch einen schénen Zufall in der Apotheke kennengelernt, ihr von
MPS erzahlt und sie hat uns spontan angeboten, uns mit Feldenkrais-
Einheiten zu unterstiitzen. Im ersten Jahr konnte sie selbst gar nicht
mitfahren, aber 2020 durften wir auch sie in unserem Dream-Team be-
griBen.
Mit ihrem freundlichen Wesen macht sie es Patienten ganz leicht, ihr zu
vertrauen und unterstitzt sie mit der Feldenkrais-Methode dabei, Be-
wegungsablaufe zu verinnerlichen, die in Folge eine Schmerzlinderung bedeuten. Nicht nur Bewegungsplanung und
Kontrolle stehen bei einer Behandlung von Teresa am Plan, sondern auch sehr viel Empathie, Geflihl und Humor.
Eine Behandlung, die rundum gut tut und im Alltag nachhaltig wirkt.
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Gelegenheit fur Entwicklung

...WAS DIE BEKANNTSCHAFT MIT
DEN ,PRAHOFER-WEIGLS" ALLES
VERANDERN KANN...

Im Sommer 2014 erzahlte mir mein Bruder Michael, dass
er auf eine Therapiewoche mitfahren darf. Damals konn-
te ich mir erst nichts darunter vorstellen und hatte mir
nicht ausmalen kénnen, dass auch ich einmal Teil dieser
Woche sein wiirde und wie sehr ich davon flir meine Per-
sonlichkeitsentwicklung profitieren werde.

An einem heiBen Juli-Tag 2014 fuhr bei mir zu Hause der blaue
Bus vor. Ausgestiegen sind mein Bruder Michael, Anna, Maria
und Paul. Alle waren etwas erschépft von der Therapiewoche,
trotzdem strahlten sie, weil sie eine ganz besondere Woche
hinter sich hatten. Von Anfang an war die Verbindung zwischen
den beiden Familien gegeben. Wir haben ja auch so einiges ge-
meinsam - allem voran, dass wir jeweils finf Kinder sind. In den
folgenden Monaten luden wir Geschwister uns gegenseitig zu
Spieleabenden ein, erlebten viele lustige Momente miteinan-
der und Freundschaften entstanden.

Als Anna mich im Friihjahr 2017 fragte, ob ich als Kin-
derbetreuerin auf die Therapiewoche mitfahren méch-
te, flihlte ich mich sehr geehrt und etwas stolz, dass sie
mir das zutraut. Je ndher dann die Woche riickte mach-
ten sich nichtsdestotrotz ein paar Unsicherheiten und
Zweifel in mir breit. Wie soll ich mit den beeintrachtigten
Menschen umgehen? Was, wenn ich etwas falsch mache?
Wie viele andere Menschen hatte auch ich anfangs Bertih-
rungsangste, man konnte ja etwas ,kaputt“ machen.

Nach einem Tag in der Kinderbetreuung war all das
jedoch schnell verflogen. Der Umgang miteinander
war herzlich, unkompliziert und auf Kommunikation im Team
und mit den Kindern basiert. Es wurde das Normalste und
Selbstverstandlichste auf der Welt.
Sofort habe ich alle Menschen ins Herz geschlossen und ich
erkannte, dass es wichtig ist MPS bekannt zu machen. Unter
anderem auch bei Menschen, die MPS-Kinder in jungen Jahren
kennenlernen und im Idealfall die sehr spezifischen Symptome
erkennen kénnten. Menschen, die zum Beispiel in Kindergar-
ten arbeiten - daher war es mir ein Anliegen, Anna und Maria
zu mir in die Schule einzuladen (BAfEP Ried im Innkreis).
Die beiden haben im Rahmen des Faches Heil-und Son-
derpadagoik einen Vortrag tiber MPS allgemein und das
Leben mit MPS im Speziellen gehalten. Meine Klasse war
begeistert und hat sich sofort dafiir eingesetzt, dass das
jahrliche Sozialprojekt der gesamten Schule zugunsten
von MPS-Austria durchgefiihrt werden sollte:
Alle Jahrgange haben iber vier Wochen Pausen-Buffets

fiir die anderen Jahrgange vorbereitet und so konnten
wir am Ende des Projektes einen Scheck in Héhe von
€ 2500;- Giberreichen.

Leider wurde in meiner Ausbildung kaum Fokus darauf
gelegt, Erfahrungen im Umgang mit beeintrachtigten
Kindern zu sammeln. Umso mehr bin ich dankbar fiir die
Erlebnisse, die ich durch MPS-Austria hatte. Ich schatze
sehr, dass ich inzwischen jedes Jahr als Kinderbetreue-
rin mitfahren darf, Freundschaften schlieBen durfte,
und mich in einem Bereich, der mir ansonsten womaog-
lich verwehrt geblieben wiare, weiterentwickeln konnte.

Liebe Michaela, Anna, Maria und alle anderen der MPS
Familie - ich bin sehr froh euch einen Teil meines Le-

bens nennen zu dirfen!

Franziska Messenbdock




Leiste gerne meinen Beitrag

ICH GLAUBE, MANCHE BEGEG-
NUNGEN FUGEN SICH EINFACH,
WEIL ES SO SEIN SOLL..

Ich glaube manche Begegnungen fligen sich einfach, weil es so
sein soll. Daftir bin ich immer sehr dankbar.

swar im Jahr 2012. Damals war flir mich Facebook fast ein

Fremdwort und doch bin ich tber diesen Kanal zur MPS-
Familie gekommen. Ulli Kaser hatte auf Facebook gepostet,
dass ein/e Masseur/in fir die sogenannte MPS-Therapiewo-
che gesucht wird. Es wéare eine ehrenamtliche Tatigkeit, bei
der man vormittags massiert und nachmittags am Familien-
programm teilnehmen kann. Die Kosten flir Verpflegung und
Unterkunft wird von MPS-Austria ibernommen.
Das hat mich sofort angesprochen, da ich immer gern massiert
habe und es nicht als Arbeit gesehen habe.

Ili und ich waren Arbeitskolleginnen, deshalb rief ich sie
sofort an, ob dieses Posting noch aktuell ware. Daraufhin
hat sie mir den Kontakt von Michaela gegeben und ich meldete
mich spontan bei Michi. Uberraschend fiir mich war, dass wir
nur ca. 10 km voneinander entfernt wohnen.
Wir waren uns auch gleich sympathisch und hatten ein unter-
haltsames ,Aufnahmegesprach®.
Michi traute mir die Aufgabe zu, daich 27 Jahre in Bad Schal-
lerbach als Masseurin gearbeitet habe.

ie erste Therapiewoche an der ich teilnahm fand in Maria
Alm im ,Sporthotel Alpenland” statt.
Also da hat's mich emotional ganz schén erwischt. Da ich MPS
bis dahin noch nicht kannte und keinerlei Kontakte zu MPS-
Familien hatte, konnte ich es im ersten Moment nicht glauben,
wie entspannt und natirlich die Familien in dieser herausfor-
dernden Situation leben. Sie alle sind so liebevoll und gehen
sehr gut mit ihrer Situation um. Christine hat mich dabei un-
terstlitzt, mich nach und nach wieder zu ,neutralisieren.’
Alle Achtung an alle, die von MPS betroffen sind und es so be-
rihrend und souverdn meistern.
Mittlerweile war ich schon das siebte Mal dabei und ich fiih-
le mich richtig gut, hier meinen Beitrag leisten zu kénnen. Ich
habe kein einziges Mal lberlegt, ob ich nidchstes Mal wieder
dabei bin, weil es flir mich einfach dazu gehért. Deshalb freue
ich mich schon, wenn es nachstes Jahr ein
Wiedersehen gibt.

In Liebe und Dankbarkeit,
Hermine

Hermine Reitbdock




Eine besondere Therapie
auf einer besonderen Woche

fir besondere Menschen!

eldi darf ich nicht vergessen!

Dieser Satz schie8t mir beim Packen fiir die MPS-Fa-
milien Therapiewoche 2020 durch den Kopf! Ja, Feldi der
Hahn, eine bunte Handpuppe, hilft mir tagtaglich in mei-
ner Praxis. Die Kinder, die zu mir kommen haben ihn Giber
die Jahre lieb gewonnen und auch meine kleinen Freun-
dinnen und Freunde der MPS-Familie freuen sich schon

wieder auf ihn.

H euer geht’s nach St. Johann im Pongau - etwas spater
als geplant, unter besonderen Auflagen, mit Mund-

schutz und Desinfektionsmittel. Zum Gllick ist ja das La-

chen noch erlaubt und so mache ich mich gut gelaunt auf

den Weg.

Feldi sitzt unter seinen Kuscheltierfreunden und mit ge-

nlgend Spielsachen im Kofferraum.

Warum heif3t Feldi eigentlich Feldi?

Feldi ist nach der Feldenkrais-Methode benannt, diese

wurde von Dr. Moshe Feldenkrais entwickelt.

or einigen Jahren habe ich die vierjahrige Feldenkrais

Ausbildung abgeschlossen und gleich noch ein Jahr
Ausbildung Jeremy-Krauss-Approach angehangt.
Jeremy Krauss, ein direkter Schiiler von Feldenkrais,
wendet seinen Zugang zur Feldenkrais
- Methode fiir besondere Kinder
weltweit sehr erfolgreich an.
Das Kind wird auf seinem
jeweiligen Entwick-
lungsstand abgeholt.
Ich begleite es mit
klaren sanften Berih-
rungen und Bewegun-
gen in die nachsten
Entwicklungsschritte,
erreiche Uiber die Bewe-
gungen das Gehirn, wo es
zur Anbahnung neuer Mog-
lichkeiten und Bewegungsmuster
kommt, die das Kind dann relativ rasch im
Alltag umsetzt.
Eine Verbesserung der Bewegungskontrolle, Bewegungs-
planung, der Tonusregulation und des Gleichgewichtes
stellt sich ein. Auch die sprachliche Entwicklung und die
Emotionen werden positiv beeinflusst.

Weil aus der Hirnfor-
schung bekannt ist,
dass jedes gute Lernen in einem schmerzfreien, leichten,
spielerischen Bereich stattfindet, schaffe ich bei meiner
Therapie ein kindgerechtes Umfeld.

Bunte Matten und Spielsachen erwarten die Kinder und
die Eltern werden in die Stunden mit einbezogen.

Es gelingt mir als langjahrige Kindergarten- und Hortpa-
dagogin sehr leicht die Kleinen zu motivieren, zu férdern
und kreativ in ihrer Entwicklung anzuleiten.

Auf der Therapiewoche gibt's von mir neben zahlrei-
chen Einzelstunden auch lustige Kindergruppen zum
Thema ,Bewegen wie die Tiere." Da verwandeln wir uns
in Baren, schleichen wie die Katzen, stampfen wie Dinos,
kratzen uns wie Affen und schmiicken uns mit wunder-
schénen Einhérnern.
Hirnforschung, Bewegung und Padagogik und die
Schwerpunkte der Feldenkrais-Methode haben mich be-
reits mein Leben lang begeistert.
Mit ungewdhlichen, kreativen Ideen und freudiger Mo-
tivation darf ich mein Fachwissen auf der MPS-Woche
spielerisch umsetzen und staunen wie sehr die Kinder
und Erwachsenen davon profitieren.

ebender Therapieschatze

Nich die vielen Begegnun-
gen mit Menschen, die ihr
Schicksal auf wunderba-
re Weise meistern, das
gemeinsame Lachen,
Tanzen, Feiern, aber
auch Trauern und ein-
mal ganz still werden.
Es sind Momente, die
uns gemeinsam wachsen
lassen und im Alltag nach-
wirken.
Vor Kurzem habe ich gelesen, dass
das Immunsystem durch die Zugehérigkeit
zu einer Gruppe viel mehr gestarkt wird, als durch Bewe-
gung und Erndhrung! Dieses Gestarktsein splire ich ganz
deutlich als ich mit Feldi die Heimreise antrete.
Zu Hause in meiner Praxis wartet Pauli das Skelett auf
uns, wer weil3, vielleicht darf er ja im kommenden Jahr
auch mit dabei sein!

Petra Mistlberger, Feldenkrais Lehrerin und JKA Therapeutin
mit eigener Praxis in Kremsmiinster OO, Mutter von drei er-
wachsenen Kindern, Kindergarten und Hortpddagogin, Hort-
leiterin in Kremsmiinster, Referentin beim Land OO, Kath. Bil-
dungswerk und Familien Bund Zentrum.
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Therapiewoche aus meiner Sicht

um ersten Mal war ich im Jahr 2008 Teil

der MPS-Therapiewoche in Loipersdorf.
Michaela fragte mich, ob ich nicht Zeit
hatte auch die MPS-Therapiewoche zu
begleiten. Bislang hatte ich nur an den
MPS-Konferenzen teilgenommen.
Doch je gréRBer die Therapiewoche
wurde, desto mehr Unterstlitzung
konnte Michaela vor Ort brauchen.

Arbeit eingedeckt.
Wir, als Organisationsteam, sind bereits vor
dem offiziellen Start der Therapiewoche
vor Ort beschiaftigt. Wir befiillen fir alle
tolle Willkommenstaschen mit Waren-
spenden aller Art, die ich im Vorfeld
organisiere. Die Behandlungsrdume
werden beschriftet, damit sich die Fa-
milien gut zurechtfinden und wissen
wohin sie zu welcher Therapie gehen
mussen. Gemeinsam bereiten wir alles
so vor, dass sich unsere MPS-Familien so
richtig wohl fiihlen kénnen und diese Wo-
che ein unvergessliches Erlebnis fiir sie wird!
Sie haben es verdient, einmal im Jahr ein we-

inmal im Jahr die Familien persén-

lich zu treffen, mit ihnen zu plaudern,
zu lachen oder manchmal auch zu weinen
gehort fur mich seitdem einfach dazu. Es
ist schon, die Therapieerfolge live mitzuerle-

ben und sich gemeinsam mit den Familien dartiber nig Auszeit von ihrem harten Alltag zu bekommen.
freuen zu koénnen. Jedes Jahr aufs Neue, sehe ich Und wenn ich dazu etwas beitragen kann, ist es umso
hoch motivierte Therapeuten und liebevolle Kin- schoner!

derbetreuer, die unsere MPS-Patienten mit viel «Z1/@HEVRL Koy, Ich sehe mich als Ansprechpartnerin fir alle
Begeisterung begleiten! Und das noch dazu ARy 2020 __ Teilnehmer: Fiir Wiinsche, Probleme, Sorgen
ehrenamtlich! Ich kann aus tiefster Uber- _~—~—— . = und auch Anregungen habe ich immer ein

zeugung sagen, dass diese Woche fiir
alle eine Bereicherung ist!

» offenes Ohr! Im persénlichen Gesprach
erfdhrt man oft wo der Schuh driickt!
: 1 Gerade auch neuen Familien méchte
ie Therapiewoche soll fiir alle Pa- FE_'--_.._ —- i " ichhelfen sich zurecht zu finden.
tienten eine - wie Michaelaimmer E === - Meistens habe ich einen fixen Platz in
sagt - ,Minikur mit Rundumbetreu- der Lobby, damit ich wahrend der The-
ung” sein. Im Vordergrund steht stets, " ; rapiezeiten immer leicht zu finden bin.
dass sich die Familien immer wieder ‘—— # | % Auch Wiinsche an Michaela kénnen bei
Inputs fiir den Alltag zu Hause mitneh- mir deponiert werden. Sie kommt immer
men kénnen. Wir mochten, dass die Pa- wieder bei mir vorbei, damit wir uns aus-
tienten so lange wie méglich mobil bleiben tauschen kénnen. Ich freue mich, wenn ich
und ihren derzeitigen Gesundheitsstand so Michaela bei ihrer groBartigen Arbeit ein we-
gut es geht verbessern oder erhalten! nig Unterstltzung geben kann.
Die betreuenden Eltern wahrend dieser Woche zu Ausfliige und dazugehdrige Mitfahrgelegenheiten
entlasten ist ebenfalls ein groRes Ziel dieser Wo- zu organisieren und dafiir zu sorgen, dass wieder alle
che. Auch sie sollen Therapien, wie Massagen, gut zuriickkommen gehért ebenso dazu.
Entspannung, Riickenschule, Wassergym-
nastik oder die Moglichkeit eines intensi-
ven Arztgespriaches bekommen, die sie
fir den Alltag starken. Ganz wichtig ist
auch der Erfahrungsaustausch in die-
ser groBen Gemeinschaft. Angste und
Sorgen auszusprecheniist nicht tabu -
das Schone ist, dass jeder Verstandnis
hat, weil sich die Familien oft in dhn-
lichen Situationen befinden.

Wenn sich die Familien beim Ab-
schied schon auf das nachste Jahr
freuen, wissen wir, dass wir alles richtig
gemacht haben. Es ist ein gutes Gefiihl
flir die Familien da zu sein, sie zu unter-
stitzen und zu sehen, dass sie in dieser
Woche der Gemeinschaft die Sorgen
des Alltags ein bisschen beiseiteschie-
ben kénnen.
Auch fiir mich ist es einfach schén, zu
dieser groRen MPS-Familie dazu zu ge-
héren.

£

M eine eigene Aufgabe vor Ort sehe
ich darin, Michaela zu entlasten. Sie

ist ohnehin immer bis Gber beide Ohren mit
Christine Hauseder, Vorstandsassistentin
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Buchstabenkombination MPS?

nfang des Jahres fragte mich mein

bester Freund und Kollege, Julian,
ob ich ihn flr ein paar Tage auf ein
Abenteuer nach St. Johann begleiten
mochte.

Er erzdhlte mir, dass die Menschen,
die ich bald kennen lernen sollte, nett,
offenund riicksichtsvoll sind. Ich hérte
damals die Buchstabenkombination
MPS zwar zum ersten Mal in meinem
Leben, aber die Beschreibung der
Beteiligten und des Ablaufs der
Woche reichte mir vollkommen aus,
um zuzusagen.

or Ort fiel mir als erstes die

familidre Atmosphire und die
Empathie auf. Ich wusste in diesem
Moment: es wird eine schone Zeit
werden.

Mit etwas zittrigen Knien und einer
groRen Portion Vorfreude starteten
wir in die ersten Therapietage. Die
Teilnehmerlnnen schafften es von
Beginn an meine Nervositat mit einem
sorglosen und unvoreingenommenen
Lachen wegzuzaubern. Begeistert von
der Freude am gemeinsamen Arbeiten
und der Euphorie, mit der in der MPS-
Gemeinschaft die Tage gelebt werden,
hinterlieBen sie nicht nur gute
Eindriicke, sondern es entstanden
auch schéne gemeinsame Momente,
andie ich mich gerne zurtickerinnere.

cht unglaublich  sympathische

Menschen, ein einfiihlsames Team
rund um Michaela, die diese Woche
organisiert. Therapeutenkolleglnnen,
mit denen man sich austauschen
kann und die immer bereit sind,
einem unter die Arme zu greifen,
gemeinsames Essen, Bewegung und
lustiges Abendprogramm. Hier wird
ein Rahmen geschaffen, in dem sich
wirklich jeder - egal ob Eltern, Kinder,
Veranstalter, Mitarbeiterlnnen - wohl
fihlen kann. Chapeau!

Ich m&chte mich bedanken. Danke fiir
die Zeitund dieschénenErinnerungen.
Danke fur das Vertrauen. Danke fir
die Mihen. Danke fiir das gemeinsame
Sein.

Ich freue mich auf nachstes Jahr!

Tobias Forster

M it riesengrof3er Vorfreude haben
sich Tobi und ich auf den Weg
zu unserer ersten Therapiewoche in
der Funktion als Physiotherapeuten
gemacht.

ch kannte den Ablauf zumindest
teilweise schon, da ich vor einigen
Jahren bereits als Kinderbetreuer
bei der Therapiewoche in Hochfligen
dabei sein durfte. Dennoch war ich
sehr gespannt darauf, wie es denn
wohl sein wiirde, die Zeit aus der
Perspektive eines Therapeuten zu
erleben. Glicklicherweise gab es da
ja noch den ,alten Hasen“ Tina, die
uns fir die ersten Therapieeinheiten
unter ihre Fittiche nahm. Und auch
Michaela hat daflir Sorge getragen,
dass wir nicht allein mit Patienten,
die intensivere Betreuung brauchen,
gearbeitet haben. Daher gestaltete
sich die ,Feuertaufe® angenehm
und ich merkte sehr schnell, dass
ich groBen Gefallen und Spald an
der Arbeit mit den Kindern und
Erwachsenen hatte.

ie Art und Weise wie uns die
Eltern, Erwachsenen und Kinder
in der Therapie mit Offenheit und
Vertrauen begegneten, hat mich
unglaublich beriihrt und mich auch

weiter motiviert mein Bestes zu
geben. Ich bin sehr beeindruckt
davon, wie die MPS-Familien mit
ihren unterschiedlichen ,Schicksalen”
umgehen.

ch erlebte so viele positive
Momente, der Zusammenhalt und
die Zusammenarbeit der Familien
untereinander ist schwer in Worte zu
fassen. Es ist schon mitanzusehen wie
Menschen ihr Schicksal annehmen
kénnen und dem Leben mit Freude
und Dankbarkeit begegnen! Und da
darf ich - zumindest flir eine Woche
im Jahr - mitmachen und einen
kleinen Teil zu dieser sehr gelungenen
Therapiewoche beitragen, denn das
war sie wirklich. Die gegenseitige
Unterstitzung im gesamten MPS-
Team und das wirklich grof3e
Engagement von jedem einzelnen
Teilnehmer und jeder einzelnen
Teilnehmerin hat die Woche zu einer
sehr, sehr schénen Zeit gemacht.

An dieser Stelle méchte ich auch noch
meinen Hut vor Michaela ziehen, die
trotz ihrem bereits jahrzehntelangen
Engagement unermidlich zu sein
scheint. Mit wie viel Herzblut und
Freude sie ihrem Tun nachgeht hat
mich sehr inspiriert.

eben der therapeutischen
Arbeit im Einzelsetting zahlte
die Betreuung verschiedener

Gruppenkurse zu meinen Aufgaben.
Von der Wassergymnastik, wo ich stets
auf wahnsinnig viel Motivation und
Bereitschaft traf, mindestens 120 % zu
geben, bis hin zur Rickenschule und
Progressiven Muskelrelaxation - es
war eine groBe Freude, da wirklich
ausnahmslos jeder mit vollem Einsatz
dabeiwarundeinsehrwertschatzender
Umgang gepflegt wurde. So etwas sieht
man im therapeutischen Arbeitsleben
nicht so haufig!
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as bleibt noch zu sagen? Ich

habe diese abwechslungsreiche
und spannende Woche wirklich sehr
genossen. Einige der MPS-Kinder
haben jetzt schon einen Platz in
meinem Herzen gefunden und ich
freue mich wirklich sehr ein Teil
dieser groRen Family sein zu dirfen.
In diesem Sinne: Auf viele weitere
schone Therapiewochen.

Julian Bogensperger



Erste Therapiewoche

Dieses Jahr waren wir mit unserer Tochter Cataleya zum ersten Mal auf der MPS-Therapiewoche.

Von Anfang an haben wir uns total wohl geftihlt. Wir haben viele starke und liebevolle Familien kennen-
gelernt. Es ist wunderbar, dass sich auch so viele Therapeuten und Kinderbetreuer eine ganze Woche Zeit fir
unsere MPS-Kinder nehmen. Und das alles ehrenamtlich.

Wir konnten uns viel mit anderen Familien austauschen, uns Tipps holen und vor

allem haben wir gesehen, dass wir mit unseren Sorgen nicht allein sind. :
Wir fahlten uns sehr gut aufgenommen und die groRe MPS-Fami- &
lie, zu der wir jetzt auch geh6ren, machte uns sehr viel Mut i
und gab uns Kraft flir den Alltag. Wie in einer richtigen P
Familie.
Michaela und ihr Team haben eine tolle Wo-
=L y che organisiert. In diesem Projekt steckt
\r

so viel Liebe und Energie - man splrt
richtig, dass sie ihr ganzes Herz reins-
teckt und sie alles dafiir tut, dass es
uns Familien gut geht.
Auch die Therapeutinnen und Thera-
peuten sind so empathisch und gingen
so lieb und verstandnisvoll mit Cataleya
um. Dankeschén fiir so viel Engagement
und so viel Herz!

Besonders beeindruckt hat uns, dass sich Cataleya
bei Julianin der Physiotherapie so wohl gefiihlt
hat. Sie ist sonst nicht besonders zugéanglich,
was fremde Manner betrifft, aber er ging
total auf sie ein, hat die Therapie spiele-
risch fur sie gestaltet und sie hat ganz
groBartig mitgemacht. Therapien sind
mit Cataleya oft nicht so leicht, weil sie
nicht gerne mitmacht, doch Julian hat
sie um den Finger gewickelt - und sie
ihn wahrscheinlich auch!
Auch die Feldenkrais-Therapie bei Petra
hat Cataleya gutgetan. Die Jeremy-Ap-
proach-Ausbildung und Petras authenti-
scher Umgang mit Kindern haben ihr schnell
Sicherheit und Vertrauen vermittelt. Sie war,
genauso wie bei der Hundetherapie, sehr ruhig und
entspannt. Es war wirklich schén unsere Tochter so zu
sehen und zu beobachten, wie gut ihr die Therapien tun.

Wir bedanken uns, dass wir dabei sein und so viele tolle Menschen
kennenlernen durften und freuen uns schon auf das nachste Jahr!

Nicole Walch
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ch hatte heuer zum ersten Mal die Gelegenheit, meine Schwester Bettina und meinen Neffen Simon zur
MPS-Therapiewoche, welche dieses Jahr in St. Johann im Pongau stattgefunden hat, zu begleiten. Die Vor-
freude und Spannung vor der Woche waren grof3, da ich von meiner Schwester schon einiges durch Erzahlun-
gen von Vorjahren erfahren habe, aber mir noch nicht wirklich vorstellen konnte, wie es wird, das erste Mal mit
dabei zu sein.

leich bei der Ankunft wurde ich herzlich von meinem Neffen, meiner Schwester und dem MPS-
Team empfangen. Einige wenige Gesichter kannte ich bereits, viele waren mir noch neu. Ich
flhlte mich vom ersten Moment an sehr wohl. Meine gréBten Wiinsche waren, diese
Woche viel Zeit mit meinem Neffen und meiner Schwester zu verbringen und vor
allem auch andere Familien kennenzulernen. Beide Wiinsche wurden reichlich
erflllt.
Darilber hinaus habe ich viele gro3artige Menschen in dieser Woche
kennenlernen diirfen. Es war eine aufregende Woche, in welcher sich
die pragenden Momente (iberschlugen - von den spannenden The-
rapiestunden (Feldenkrais-, Wasser-, Hunde-, Physiotherapie ...),
dem gemeinsamen Ausflug zu den Bluntautalseen, den Work-
.=, shops, den gemeinsamen Gesprachen und Spieleabenden, bis hin
"%\ zudem schénen Gefiihl des Zusammenhalts in der groBen MPS-Fa-
= milie, welches enorm Kraft und Zuversicht schenkt!

A Ein grofRes Dankeschon an Michaela und das gro3artige Team,
welche diese Woche gemeinsam flir uns Familien ermog-
licht haben.
Ich bin fiir jeden Moment, den ich dabei sein konn-
te, dankbar, fiir jedes einzelne Gesprach und fir die
schone Zeit, die meinem Neffen, meiner Schwester
und mir geschenkt wurde.
Es war eine wunderschéne Woche in einer eher
bedriickenden Zeit, die unsere Welt gerade co-
rona-bedingt durchlebt. Diese Woche zeigte mir
durch das Kennenlernen und den Austausch mit
vielen starken und herzlichen Personlichkeiten, mit
viel Lebensfreude, Starke und Zufriedenheit, was im
Leben wirklich zahlt.

Ich hoffe, auch nachstes Jahr wieder dabei sein zu kénnen,

winsche allen viel Kraft in dieser
komplizierten Zeit, in welcher
wir uns gerade befinden, und
auf ein baldiges Wiederse
hen!

Mit lieben GriiBen, Sonja



,Mitte September war es endlich wieder soweit. Mdnner-Aktiv-Wo-
chenende (MAW) in den schénen Bergen Osterreichs! Diesmal tra-
fen wir uns in Grof3arl. Tolles Hotel - vielen Dank Gottfried fiir die
gute Wahl -, malerische Kulissen und ein Bergwetter von dem man
sonst nur trdumen kann.
Unsere Gruppe ist auch gewachsen. Markus aus Niederésterreich
und der Riickkehrer Konrad aus dem hohen Norden haben den oh-
nehin tollen Teamgeist weiter nach oben geschraubt.
Die zwei Tage mit den Mountainbikes bergauf haben uns (mich auf
jeden Fall) ans Limit gebracht. Irgendwie hat das Bike aber doch
seinen Weg zur Hiitte gefunden...! Am letzten Tag gab es dann als
Krénung nur ,Downhill* mit den
Mountainkarts.
DANKE Martin fiir die Organisa-
tion, ich freue mich schon auf das
Treffen 2021!“

Tamds

“Das Highlight unseres diesjdhrigen Mdnner-Ak-
tiv-Wochenendes war unbestritten die von Gottfried
ausgesuchte Unterkunft: das Essen fabelhaft, die
Hotelbar sehr gemiitlich und der Chef des Haus-
es, Mariano, an Originalitdt und Sympathie kaum
zu Ubertreffen. Die Gegend rund um Grofdarl lief3
sowohl fiir die Radfahrer als auch fiir die Wanderer
wenig zu wiinschen (ibrig.

Das Gliick mit dem Wetter war uns auch dieses
Jahr wieder hold und von Verletzungen blieben wir
auch verschont. Alles in allem wieder ein gelun-
genes, entspanntes Wochenende - trotz der ganzen
COVID-Problematik.

Vielen Dank den Organisatoren und dass ich wieder
habe dabei sein diirfen. Bis zum ndchsten Mal.”

LG aus Siidtirol, Stefan

3. Treffen

\l/ SEIT 2018

“Wie immer wars eine tolle Show mit tollen
Typen - vor allem jene, die eine elendslange An-
reise in Kauf nahmen. Erst wurde mal mit Maske
auf das Wiedersehen angestofden - dann gings
schon zum herrlichen Abendessen. Ein paar
Getrdnke spdter rauchten die Képfe liber den
Karten, denn wir suchten die perfekte Tour fiir
Wanderer und Biker.
Am ndchsten Tag gings los. Fiir die Wanderer
eine gute halbe Stunde friiher, weil sie ja ,ldnger
brauchen®. Ha, welch Witz. Als wir Biker nach
ca. 800 hm auf die Hiitte kamen, safien die
Wanderer bereits beim zweiten Getrdnk und
hatten schon einen Sonnenbrand aufgezogen. Runter
waren dann die Biker doch im Vorteil, wobei wir noch
etwas Zeit auf der Hiitte liegen lielen - nebst ein
paar Weizenbieren. Bergab gings dann (iber herrliche
Waldwege bis in den Ort Grof3arl, wo die Wander-
er beim Wirten schon wieder auf uns warteten. Am
ndchsten Tag merkte man schon ein kleinwenig den
Verschleifd der nicht mehr ganz jungen Truppe - Knie
Problem da, Kopfweh dort - naja - wir werden alle
nicht jiinger. Trotzdem hatten wir wieder einen super
Gipfel und eine super Abfahrt mit ein paar Labsta-
tionen dazwischen, inklusive Nachbesprechung im
Hotel mit Weinbegleitung.
Sonntags gings dann nochmal bequem rauf, mit der
Gondelbahn in die Berge zum Panoramaschauen
und runter entweder mit einem Mountainkart oder
mit dem MTB- abgeschwun-
gen wurde in der Pizzeria und
schon war das Wochenende
wieder vorbei - Fortsetzung
folgt im Jahr 2021

Clemens



,SCHON, LUSTIG, UNTERHALTSAM
ABER AUCH ANSTRENGEND*

Es war ein tolles Mdnnerwochenende mit allem,
was dazu gehért: schénes Wetter, coole Typen,
super Hotel mit gutem Essen, gemiditliches Zu-
sammensitzen an der Bar und besonders gutem
Rotwein. Der erste Tag war fiir mich locker mit
E-Bike, weil Konrad sich in mein Mountainbike
verliebt hat und es nicht mehr hergeben wollte.
Der zweite Tag war fiir mich sehr anstrengend,
und ohne diese Gruppe hditte ich den Gipfel nie
erreicht. Trotz Anstrengung war Humor an ers-
ter Stelle, es wurde viel geblddelt und gelacht
(es gibt selbstsprechende Frauen in Grof3arl =
Insider). Ich kann nur sagen: Es war ein unver-
gessliches Mdnnerwochenende und ich freue
mich auf ndichstes Jahr!
Jungs, es war mir eine Freude!

Gottfried

JMAW - gut dabei gewesen zu sein. Sprich-
wortlich aktiv sein - fordert Geist, Kérper und
Gemeinschaft. Dieses Jahr war unsere Gruppe
erfreulicherweise etwas grofSer (leider nur bei
den Bikern). Also ein Aufruf an alle die noch
zu Fuf3 unterwegs sein mochten: Es ist fir je-
den etwas dabei. Und die Wandergruppe war
immer friiher am Zielpunkt (dank Thomas, der
einen Speed hinlegte). Wir trafen uns immer
auf einer Hiitte und bestiegen dann gemeinsam
den Gipfel.
Eine tolle Erfahrung, ich finde es darf ruhig mehr
Nachahmer geben. Eventuell néchstes Jahr?“
Harald

,...eine echt klasse Truppe! Das Mdnner-
Wochenende war wieder ein Fest! Outdoor!
Spafs! Sport! Action! Entspannung! Emo-
tionen! Und sehr schéne Gesprdche! Diese
Berge kénnen echt hoch sein... Tolles Hotel,
klasse Friihstiick! Super Abendessen! Das
Wetter war superklasse! Eine gelungene
Veranstaltung! Ich freue mich schon auf das
ndchste Jahr!*

Liebe Ostsee-Griifle, Konrad




Berau am Wolfgangsee, 23. - 26.10. 2020

‘lch mochte mich bei jedem einzelnen
bedanken der mir dieses aul3erordentlich
entspannende und wunderschone Wo-
chenende ermdglicht hat und auch all
jenen, die dabei waren!! DANKE! DANKE!
DANKE!

>

KLEIN, ABER FEIN - WIR LASSEN
UNS NICHT UNTERKRIEGEN!

N icht abgesagt - hurra! Das MPS-Erwachse-
nentreffen ist langst zur lieben Tradition
geworden und niemand mdchte es missen.

Es ist eine Gelegenheit, sich gegenseitig zu
starken, voneinander zu profitieren, indivi-
duelle Erfahrungen auszutauschen und sich
gegenseitig Tipps und Ratschlage zu geben.
Und natdrlich auch, um SpalR miteinander zu
haben! So ein Austausch gibt Kraft, macht
Mut und lasst die Sonne ein bisschen heller
scheinen. Genau daflir wollen wir Raum geben,
genauso wie flr wichtige Therapieeinheiten -
Cranio Sacral Therapie und Massagen - und ein
gemeinsames Erlebnis, das nicht alltaglich ist.

. Treffen
8 erre ,Das Erwachsenentreffen

A dieses Jahr war wieder
spitze - die Teilnehmer alle
NEGATIV, das Treffen da-
flr umso positiver. Danke
flr die Organisation und
wir freuen uns aufs nachs-
te Jahr!®

SEIT 2013

Bedeutsames, beherztes Wochenende
Erfrischend

Reden

Auszeit

Unterhaltung, Unternehmungen

Es war ein WUNDERSCHONES Treffen,
ein herzliches Vergelt's Gott".

,Super schoén war das Erwachsenentreffen!"

>






Erwachsenentreffen

Spalf3, Erholung, Therapie

e ————

euer fand das Erwachsenentreffen in St. Wolfgang im

Salzkammergut, vom 23. bis 26. Oktober, statt und war
wie immer sehr nett. Wir waren in der Berau am Wolfgang-
see, einem sehr netten Hotel und zwei schénen Ferienhau-
sern, untergebracht. Das Essen war kdstlich und beim Frih-
stlicksbuffet, fehlte es auch an nichts!

m Samstag machten wir einen netten Ausflug nach St.

Wolfgang, wo Michaela schon einige Termine fiir uns ge-
plant hatte. Unser erstes Ziel war ,Das Salzkontor®, wo uns
einiges Uber Salz, den Baustein allen Lebens, erzahlt wurde.
Als nachstes durften wir die Lebkuchenmanufaktur der Fami-
lie Gandl besuchen, wo uns der Hausherr erklarte, wie Leb-
kuchen gebacken wird, vom Rohstoff bis zum Endprodukt.
Es gab auch Kostproben, die wirklich lecker schmeckten. Im
Anschluss erreichten wir nach einem kurzen Spaziergang die
Benediktiner Seifenmanufaktur, wo wir einen Einblick beka-

B

men, wie Seifen entstehen. Alle durften eine Seife
mit einem Stempel versehen, welche wir dann ge-
schenkt bekamen. Unser letztes Ziel an diesem Vor-
mittag war die Kaffeewerkstatt, wo wir einige Ge-
heimnisse tber den Kaffee erfuhren. Die Werkstatt
ist total urig eingerichtet, der Besitzer zeigte uns wie
Latte Art funktioniert und zauberte schéne Muster
in den Milchschaum unserer Cappuccinos.

er Nachmittag stand uns dann zur freien Ver-

fiigung und die meisten von uns wurden mit ei-
ner besonderen Massage mit Kérperarbeit nach Dr.
Trager verwohnt.

er Sonntag wurde durch die Sonne seinem Na-

men gerecht. Es war ein herrlicher Tag! Am Vor-
mittag spazierten wir Gber den Birglstein am Ufer
des Wolfgangsees nach Strobl, einem wunderscho-
nen Ort. In der Mitte der kurzen Wanderung mach-
ten wir einen Zwischenstopp, wo Johannes auf den
Felsen am bzw. im See ein tolles Fotoshooting mit uns
machte.
Zu Mittag fuhren wir fir einen kleinen Spaziergang
zum Gasthof Kleefeld, wo wir die Sonne bei einer

kleinen Jause und Kaffee genossen. Herrlich!

Im Anschluss machten wir noch eine Schifffahrt nach Sankt
Wolfgang, wo wir bei der Station Schafberg ausstiegen und
von Michaela abgeholt wurden.

Ili, unsere Cranio-Sacral-Therapeutin, war schon in der

Frih angereist und hat um 10 Uhr mit den Therapie-
einheiten begonnen. Das machte unseren Ausflug logistisch
spannend, doch wir schafften es aufgrund der kurzen Entfer-
nungen doch, dass fast alle Gberall dabei waren und niemand
zu viel verpasste.

m Montag nach dem gemdtlichen Frihstilck, sahen wir

uns, sozusagen als Premiere, den neuen MPS-Film ,Er-
folg durch Therapien an. Dann folgte der allgemeine Auf-
bruch und jeder machte sich langsam auf den Heimweg.
Es war wieder einmal ein tolles, verlangertes Wochenende,
mit viel SpaB, Erholung und angenehmen Therapien. Trotz
Corona konnten wir das Treffen genieRen und ein wenig ab-
schalten. Vielen Dank dafiir!
Ich wiinsche allen eine schéne Zeit und freu mich schon auf
das néchste Treffen.

Brigitte Gruber
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Zwei Versuche - einmal im Marz - einmal im November

Dieses Jahr widire ich zum ersten
Mal dabei gewesen und finde es
sehr schade, dass es nicht statt-
findet, denn wir MPS-Mamas ha-
ben eine besondere Verbindung

- die seltene Erkrankung unserer
Kinder. Ich hdtte mich schon auf
ein paar Tage Auszeit, Spaf und
Entspannung vom Alltag gefreut.

Eine digitale Massage, ein digita-
les Essen, ein digitales Verwéhn-
programm.... Traurig!!!

Was mir am meisten fehlen wird,
da wir uns nicht treffen kénnen,
seid IHR!

Wir lachen, wir reden, wir unter-

Ich bin NUR eine Mutter???

Ich kann es nicht ausstehen,

wenn Leute sagen
,Du bist ja nur Mutter!”

Ja, ich bin eine Mutter -

und eine verdammt gute dazu:

Kochin, Kindermadchen,

Lehrerin, Bedienung, Kran-
kenschwester, Schiedsrichter,

Fotografin,

Sicherheitsdienst, Taxifahrerin,

Eventplanerin, Friseurin,
Vorleserin und Beraterin.

Liebe Michi ! Mir tut es sehr leid,
da der Austausch zwischen uns
immer sehr nett und wichtig

ist. Und manche Probleme und
Angste werden wieder kleiner
und unser Zusammensitzen und
Lachen tut unserer Seele gut.

Ja, ich hab mich auch schon so
gefreut liber die Miitterauszeit.
Wo einfach wir Mamas/Frauen
im Mittelpunkt stehen, wir uns
um nichts kiimmern miissen und
nach Strich und Faden verwéhnt
werden.

Aber durch Corona haben wir
noch mehr Zeit, die Vorfreude
auf das ndichste Treffen richtig zu
geniefien...

Ich verjage Monster aus dem
Schlafzimmer,
rede mit unsichtbaren Freun-
den und halte imaginare Licht-
schwertkanonen.

stiitzen einander, wir beraten
uns, wir héren zu, wir spielen, wir
essen und lassen es uns gemein-
sam gut gehen....

Ohne EUCH ist das nix!

Kann es kaum erwarten, dass wir
das alles nachholen kénnen!

Bis bald meine Lieben!

Daich bis jetzt bei jeder Miit-
terauszeit dabei war, habe ich
mich auch dieses Mal auf gute
Gesprdche mit netten Miittern

Ich habe keinen bezahlten und ein tolles VerwShnprogramm

Urlaub, gefreut.
kein Krankengeld und ab 17 So bleibt mir nun die Vorfreude
auf ndichstes Jahr!

Uhr fangt der Stress oft erst an.
Ich arbeite Tag und Nacht,
bin sieben Tage in der Woche
24 Stunden lang in Bereitschaft
- flir den Rest meines Lebens.
Das heif3t es ,nur” Mutter zu
sein...

Es wdre meine erste Miitteraus-
zeit gewesen. Nun freu ich mich
darauf, im ndchsten Mdrz dabei
zu sein, um mit euch die Zeit zu
genief3en und mal fiir eine kurze
Zeit die Angste und Sorgen zu
vergessen.

Den hab ich gefunden ...und I
genau deswegen hditte ich
[ mich auf die Miitterauszeit so |
I gefreut weil ich auch "nur" eine i
" Mutter bin!!

Ich hdtte mich sehr gefreut auf
das Miitter Wochenende. Es
wdre mein erstes Mal gewesen,
und ich war schon total ge-
spannt, was mich erwartet. Und
hétte mich sehr darauf gefreut,
einfach mal die Seele baumeln zu

Fir manche dadrauBen binich . . . .
Es wdire meine erste Miitterzeit

P'C_hts Besonderes, | gewesen - ohne Stress, ohne
aber fir jemand ganz Besonde- i Beeilung und natiirlich mit viel
ol

ren binich ALLES. Verwshnung.

lassen. e 00000
o000 00
® ®© 0 ®0 0
0 ® 000
000 0O




Es ist vermutlich nicht notwendig zu erklaren, warum
ich eine Mtter(aus)Zeit fir sinnvoll und notwendig
halte. Die Frage ist vielmehr, warum mir das nicht schon
friher eingefallen ist? Ich bin ja Mutter, flinffach sogar,
ich sollte es doch wissen...

Vielleicht liegt es einfach daran, dass ich immer versuche,
so gut wie moglich zu funktionieren, in meiner eigenen
Familie, in der groBen MPS-Familie, Gberall. Ich komm
meist gar nicht auf die Idee, irgendwann Pause zu ma-
chen, weil ich immer sehe, was noch alles zu tun wére...
dafiir bekomme ich in regelmaBigen Abstinden zu hoé-
ren, wie dumm das ist, was mich allerdings nicht weiter
berlihrt. Ich will einfach da sein, wenn mich wer braucht.
Deshalb war es auch kein eigenes Bedirfnis, das mich auf
die Idee einer Mutter(aus)zeit brachte. Ich hatte tiber-
legt, was ich mir anasslich des rundrunden 33. Geburts-
tages von MPS-Austria besonderes ausdenken kénnte.
Und das war mir dabei eingefallen. Ich wollte den Mit-
tern eine Freude machen und hab damit den Nagel auf
den Kopf getroffen. Auf meine erste Einladung haben
prompt zwolf Mamas reagiert - die Mutter(aus)Zeit war
geboren.

Nun muss ich fast hoffen, dass mir niemand bdse ist, dass
es so lange gedauert hat, bis wir neben all den anderen
Veranstaltungen endlich auch was organisieren, das in
den Kern der Familie trifft - auf die Mamas, die alles am

Laufen halten.
N atuirlich war ich auch selbst dabei und hab es genos-
sen. So ein Wochenende ist eine absolut besondere
Zeit, das ist unbestritten. Wir Mamas, die tagein, tagaus,
praktisch liickenlos zur Verfligung stehen, diirfen uns ein
paar Tage zurilickziehen und erholen! Unglaublich, aber
wahr! Abschalten, nicht kochen missen und trotzdem
ein tolles Essen genieBen; plaudern mit Menschen, die
uns nahe stehen, zu denen wir einen besondern Draht
haben; umgeben sein von Menschen, die ohne Erklarun-
gen verstehen; eine herrliche Massage oder eine Kosme-
tikanwendung geniel3en - bitte wer hat dafiir denn im
echten Leben Zeit? Erfahrungen weitergeben, von Sor-
gen erzahlen, davon wie es einmal war oder wie es ein-
mal sein wird, Angste ausdriicken, Freude teilen, lachen,
weinen... alles hat Platz und alles ist gut. Abschalten und
Kraft tanken - und dann wieder rein in den Alltag, zurtick
zur Familie, die wir natrlich trotz aller Freude vermis-
sen...
2020 leider nicht.

as soll ich sagen? Das bose Wort mit ,C" sagt alles.

Es ist einfach sehr schade. Wir waren im Marz
schon traurig, als klar wurde, dass wir uns nicht treffen
werden. Doch die Vorfreude auf den Ersatztermin im
November war fein. Dass die zweite HotelschlieBung ge-
nau zwei Tage vor unserer Anreise kam, war Pech.

>

DAS WAR ZUMINDEST DER PLAN...

esehen haben wir uns trotzdem - zeitgemal3 auf Zoom.

Und 14 Mamas hatten richtig Spaf3!
Ich hatte die Mamas um eine Wortspende fir den MPS-Fal-
ter gebeten und da kam die Nachricht von Saskia mit ,digitale
Massage, digitales Essen, digitales Verwéhnprogramm.... und
ich dachte: ,Oh nein, ganz so digital wird es nicht, ich lass mir
was einfallen.” So packte ich ein Packchen fiir alle die dabei ge-
wesen waren, verschickte es und bat alle, es nicht zu 6ffnen,
sondern es zum Zoom-Meeting mitzubringen. AuBerdem kiin-
digte ich noch einen Uberraschungsgast an. Ich freute mich
selbst schon wie ein kleines Kind auf den Geburtstag, weil ich
so gespannt war, wie es werden wiirde.

M ein Uberraschungsgast war Inga Voss, eine MPS-Mama
aus Deutschland, die ich schon viele Jahre kenne. Sie
machte eine Stunde Lachyoga mit uns - einfach grof3artig!
Dann 6ffneten alle die Post und fanden drei kleine Geschenke,
ein Gluckwunschbillett und ein frankiertes Kuvert. Zwei Ge-
schenke durften wir gleich 6ffnen - und vernaschen. Von we-
gen digitales Essen! Als nachstes versuchten wir ein Spiel, das
gar nicht so einfach war. Wir nahmen das Kuvert und gaben es
unter Anleitung von Anna nach links, rechts, oben oder unten
weiter - immer so, dass es die Nachste in Empfang nehmen
konnte. Oje, oje, links war pl6tzlich auf der anderen Seite. Und
die Anordnung der Gesichter auf jedem Bildschirm unter-
schiedlich. Natirlich waren wir ehrgeizig genug, es trotzdem
zu schaffen. Am Ende kam das Kuvert bei Saskia an und sie 6ff-
nete es. Was fiir ein Zufall: Es enthielt ein Glickwunschbillett
mit dem Text ,Schon, dass es dich gibt!“

Das ,digitale Verwohnprogramm® wollte ich auch nicht ein-
fach so stehen lassen, deshalb war es nach drei Stunden Spaf3
an der Zeit, das dritte Geschenk zu 6ffnen: eine Gesichtsmas-
ke! Wir prosteten uns also noch mal zu, verabschiedeten uns
herzlich, und vielleicht gingen an-
schlieRend alle ins Badezimmer... ich
hab es nicht gesehen, aber ich hoffe,
dass der Abend auch allen anderen
so groBBen Spal gemacht hat wie mir
selbst.

Michaela
| 107
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P10 raro ausiria

allianz fur seltene erkrankungen

...dass es Pro Rare Austria gibt! www.prorare-austria.org

(

Unsere Vision:

Fiir ein gutes Leben in der Mitte der Gesellschaft

Unsere Mission:

Pro Rare Austria gibt Menschen mit unterschiedlichen seltenen Erkrankungen
und deren Angehdrigen eine gemeinsame, laute Stimme. , ,

[ Woussten Sie schon...

I Beirat flr seltene Erkrankungen

Beirat OKUSS

Gremium Neugeborenen-Screening

ArGe Mutter-Kind-Pass

Sitzungen der leitenden Chefarzte
Masterplan Pflege

Kollektive Patientenbeteiligung (OKUSS, BVSHOE, NANES)
EURORDIS

Task Force Health Technology Assessment
Task Force Rare Disease Day (EURORDIS)
Task Force Pflege

| ..dass Pro Rare Austria in vielen Gremien mitarbeitet? |

Der Pro Rare Jahresbericht fir 2019
ist dieses Mal online erschienen.

Jahresbericht 2019 Er enthédlt einen Reichtum an Beitragen zu
vielen Themen, die uns beschéaftigt haben:
von der Diagnosefindung und Patientenlen-
kung tGiber Register und Biobanken, Therapie-
entwicklung, Problemlagen bei der Kosten-
erstattung fiir Arzneimittel, Therapien und
Rehabilitation, Heilbehelfe und Hilfsmittel
bis hin zu den Herausforderungen im Alltag,
der sozialen Absicherung und den psychoso-
zialen Herausforderungen fiir Menschen mit
seltenen Erkrankungen. Auszlige aus zwei
Artikeln dieser sog. ,Pro Rare-Papers” gibt es
auf der nachsten Seite.

Wer den vollstéandigen Bericht lesen mochte,
findet ihn unter www.prorare-austria.org/
ueber-pro-rare/verein/jahresberichte/.
Viel Freude bei der wirklich interessanten
Lektire!

>>SAVE THE DATE: Tag der seltenen Erkrankungen 27.2.2021<<




Die gemeinsame Stimme der Seltenen

Menschen mit seltenen Erkrankungen haben mit vielen
Einschrankungen und Belastungen zu kdmpfen. Innerhalb
der Osterreichweit aktiven Allianz fir seltene Erkrankun-
gen unterstitzen sie sich gegenseitig.

Alleine in Osterreich leben mehr als 400.000 Menschen
mit einer seltenen Erkrankung, in der EU sind es (iber 30
Millionen. Von einer seltenen Erkrankung spricht man,
wenn nicht mehr als eine von 2.000 Personen das spezi-
fische Krankheitsbild aufweist. Etwa 8.000 der heute an-
erkannten 30.000 Krankheiten gelten als selten. Diese
sind haufig angeboren, chronisch, multi-systemisch und
progressiv.

Folglich sind die Betroffenen mit einer Vielzahl an Her-
ausforderungen konfrontiert. Zu den oft langen Diagno-
sewegen und der meist erheblichen Belastung durch die
Grunderkrankung, kommen das Fehlen von Spezialisten
und Therapien, das mangelnde Wissen lber Krankheits-
verlaufe und die zum Teil schleppende Anerkennung der
Erkrankung von Erstatterseite. Da zwei Drittel der Rare
Diseases mit sensorischen oder motorischen Einschran-
kungen einhergehen und sich 50 Prozent bereits im Kin-
desalter manifestieren, kann es sehr friih im Leben eines
Patienten zu erhohtem Betreuungs- und Pflegebedarf
kommen. Die psychischen, sozialen und finanziellen Aus-
wirkungen auf die Familien sind mitunter enorm.

Personlich betroffen - fiir alle engagiert

,Mukopolysaccharidose - so hei8t das Zauberwort, das
mein Leben vollig auf den Kopf gestellt hat®, erzahlt Micha-
ela Weigl, Vorstandsmitglied von Pro Rare Austria. ,Denn:
Die Diagnose meiner Tochter Maria mit dieser unheilbaren
Stoffwechselkrankheit motivierte mich zunachst fir MPS
und spater fiir seltene Erkrankungen im Allgemeinen aktiv

zu werden. Es sind genau die Seltenheit und das damit ver-
bundene Unwissen, die vieles extrem schwierig machen.
Das gilt im Speziellen innerhalb der MPS-Gesellschaft, wo
ich versuche, Familien emotional aufzufangen, durch Infor-
mation, Schulung, Aufklarung, Veranstaltungen oder finan-
zielle Hilfestellung zu unterstiitzen, um so ihren Alltag zu
erleichtern. Es gilt aber auch im Allgemeinen, wo man den
Horizont einer einzelnen kleinen Organisation Ubersteigt
und es um Gemeinsamkeiten aller seltenen Erkrankungen
geht. Um da Erleichterung im Sinne von (politischer) Ver-
anderung zu bewirken, braucht es Menschen, die liber ein
bestimmtes Krankheitsbild hinaus zusammenhalten und
fiir alle einstehen. Das war damals mein Antrieb, Pro Rare
Austria mitzugrinden.’

Ein Dach fur die ,Seltenen”

Rund 80 einschlagige Patientengruppen und -organisatio-
nen gibt es derzeit in Osterreich - jede fiir sich betrachtet
kaum sichtbar. Was liegt da naher, als Krafte zu biindeln
und Gemeinsamkeiten zu suchen? In praktisch allen EU-
Mitgliedstaaten existieren heute Allianzen fir seltene
Erkrankungen, welche unter dem Dach des europaischen
Verbandes EURORDIS stehen. Analog wurde 2011 der
Osterreichweit tatige, gemeinnitzige Verein Pro Rare
Austria durch selbst Betroffene und Eltern betroffener
Kinder gegriindet und in die Entwicklung des ,Nationa-
len Aktionsplans flr seltene Erkrankungen® eingebunden.
Mittlerweile hat Pro Rare Austria mehr als 70 Mitglieder
und dient Patientengruppen und -organisationen, aber
auch betroffenen Einzelpersonen als Plattform, proaktives
Aktionsbiindnis und vor allem als Sprachrohr in Richtung
Politik und Offentlichkeit.

Victoria Mauric, Rainer Ried, Michaela Weigl

Dokumentenmanagement bei den Seltenen

Wer hitte das gedacht? Jeder 20. Mensch, dem
wir auf der StraBe begegnen, hat eine Krank-
heit,, deren Namen wir wahrscheinlich  noch
nie gehort haben. Trotzdem fallen uns die-
se Menschen oft nicht auf, nicht jedem sieht man seine
Erkrankung an. Doch selbst das kann flir Betroffene zum
Problem werden, ndmlich dann, wenn sie héren, dass sie
ja gar nicht krank aussehen, wenn man sie als Hypochon-
der oder hysterische Eltern abstempelt oder sie gar in die
Psychiatrie schickt.

So haben die ,Seltenen” - oft Giber Jahre - schon allerhand
durchgemacht, um lberhaupt einen Namen fiir die Ursa-
che ihrer Beschwerden zu finden: die richtige Diagnose.
Aber auch dann, wenn man endlich weif3, womit man es zu

tun hat, sind die Probleme noch lange nicht zu Ende: mit je-
dem neuen Arztbesuch beginnt der wiederkehrende Kreis-
lauf des sich erkldaren Missens, wahrend der Stapel der
mitzuflihrenden Befunde stetig anwachst.

Eine ,Patienteninformationskarte”, eine Art von Ausweis
oder Anerkennung der Diagnose, kdnnte im Alltag von Be-
troffenen eine wesentliche Hilfe darstellen.

Der Nationale Aktionsplan fiir seltene Erkrankungen (NAP.
se) definiert in Handlungsfeld 1 ,,Abbildung der seltenen
Erkrankungen im Gesundheits- und Sozialsystem"” das Ziel,
die Lebenssituation aller von seltenen Erkrankungen be-
troffenen Patienten zu verbessern. Als zentraler Schritt in
diese Richtung gilt die Umsetzung von MalRnahme 6, nam-
lich der ,Erstellung eines Konzeptes zur Einflihrung einer
personlichen Informationskarte fiir Patienten mit einer
seltenen Erkrankung®.

>>Fortsetzung auf Seite 113



Statement zur Versorgung von Menschen mit seltenen
und/oder chronischen Erkrankungen in Zeiten von COVID-19

Dominique Sturz?%, Irene Promussas®, Thomas Kroneis*und Claas RéhI***

! Pro Rare Austria, 2 Usher Initiative Austria, 3 Lobby4Kids, * KEKS Osterreich, > NF Kinder

§ ePAG (European Patient Advocacy Group)

Initiiert von Pro Rare Austria — Allianz fiir Seltene Erkrankungen

Veroffentlicht am 17. April 2020

Einleitung

Die COVID-19 Pandemie stellt die ganze Welt vor grol3e
Herausforderungen. Nie dagewesene, restriktive MalR-
nahmen sollen unser Gesundheitssystem vor einer dro-
henden Uberlastung bewahren und die Zahl der Infek-
tionen und Todesopfer minimieren. Ein Notbetrieb der
osterreichischen Kliniken, um Kapazitaten frei zu halten,
ist eine Folge davon. Derzeit (Stand 7.4.) sprechen die
Zahlen (Krankheitsfille, Neuinfektionen, Genesungs-
rate) zwar daflir, dass wir zumindest in der ersten Welle
keinen groben Engpass bei der Spitalsversorgung von
Patientlnnen mit COVID-19 in Osterreich haben wer-
den. Die weitere Entwicklung bleibt aber abzuwarten.
Dennoch sind Universitatskliniken und Krankenhauser
weiterhin auf Notbetrieb umgestellt, wodurch die ohne-
hin schon sehr eingeschrankte Regelversorgung fir ca.
400.000 Menschen mit seltenen Erkrankungen ausge-
setzt ist. Gerade diese Patientlnnen sind aber auf regel-
maRige Kontrollen, Behandlungen und medikamentose
und auch begleitende Therapien angewiesen. Je langer
die Ausnahmesituation andauert, desto groRer ist das
Risiko von gesundheitlichen Folgeschaden flir die Be-
troffenen, die in dieser Zeit unterversorgt sind. Dem of-
fenen Brief unserer europaischen Dachorganisation EU-
RORDIS folgend, erlauben wir uns die Herausgabe dieses
Statements.

1. Versorgung von Patientenlnnen mit seltenen und/
oder chronischen Erkrankungen

PatientInnen mit seltenen und/oder chronischen Erkran-
kungen bedirfen oftmals engmaschiger Kontrollen, um
sicherzustellen, dass sich ihr Gesundheitszustand nicht
verschlechtert, und um rechtzeitig intervenieren zu kén-
nen.

Dazu zahlen bildgebende Verfahren, Labordiagnos-
tik, vom Arzt personlich durchgefiihrte Untersu-
chungen und Eingriffe, sowie begleitende Therapien.

Je langer solche Termine aufgeschoben oder Therapien
nicht fortgesetzt werden, desto hoher ist das Risiko von
Hospitalisierungen dieser PatientInnen, mitunter auch ei-
nes steigenden Bedarfes von intensiv-medizinischer Be-
treuung aufgrund ihrer Grunderkrankung. Dies gilt nicht
nur fir PatientInnen mit seltenen Erkrankungen. Dartber
hinaus wird das Abarbeiten von aufgeschobenen Kontrol-
len und Behandlungen nach Wiederaufnahme des Nor-
malbetriebes lange nicht zu bewaltigen sein. Es wird flr
manche PatientInnenalsonochzueinerVerzégerungihrer
Kontrollen bis weit nach Ende der Corona-Krise kommen.
Eine kirzlich durchgefiihrte Umfrage unter PatientInnen
mit seltenen Erkrankungen und deren Angehorigen listet
einige der Probleme aber auch positive Beispiele.

Forderungen

o Osterreichweite Guidelines zur Versorgung von
Menschen mit seltenen und/oder chronischen Er-
krankungen unter Beteiligung aller Stakeholder (al-
len voran der PatientInnenvertreterinnen)

e Sicherstellung der direkten Kommunikation zwi-
schen Arzt/Arztin und PatientIn

e Nutzung von vorhandenen Ressourcen (Personal,
Labor, Diagnostik) innerhalb und auBerhalb von Kli-
niken

e Sicherstellung der Begleitung Minderjahriger und
beeintrachtigter Menschen, sodass diese Menschen
nicht von ihren Bezugspersonen getrennt werden

2. Triage bei Ressourcenknappheit

Aus anderen europaischen Landern wird von PatientIn-
nen mit seltenen und/oder chronischen Erkrankungen
berichtet, die in einer Triage-Situation benachteiligt wur-
den, ohne dass die Vorerkrankung mit schlechteren Hei-
lungschancen bei COVID-19 einhergeht. In Osterreich
muss sichergestellt werden, dass selbst bei Engpassen




keine Diskriminierung dieser Gruppe stattfindet. Mit dem
Ausschopfen aller Ressourcen innerhalb von Osterreich
oder der EU (Transfer auf Intensivstationen mit freien Ka-
pazitaten) sollte eine Benachteiligung von Menschen mit
seltenen Erkrankungen weitgehend verhindert werden
kénnen.

3. Klinische Studien in der COVID-19 Krise

Die derzeitige Ausnahmesituation betrifft auch den Ab-
lauf klinischer Studien. Alle Beteiligten bemihen sich
sehr, den Studienablauf aufrecht zu erhalten. Allerdings
wird international von Verschiebungen des Studienstarts
berichtet, oder es werden bei bereits laufenden Studien
Visiten, Eingriffe und Untersuchungen ausgesetzt. Dies
bedeutet leider auch einen Aufnahmestopp von Patient-
Innen, fir die eine Teilnahme die einzige Therapieoption
ware. Mittelfristig darf die Entwicklung von Therapien
flir Menschen mit seltenen und/oder chronischen Erkran-
kungen nicht durch COVID-19 gefdhrdet werden - weder
durch die derzeitige Verzoégerung, noch durch den Fokus
auf COVID-19 Therapien. Die osterreichischen Ethik-
kommissionen und die zustandige Behorde intensivieren
jedenfalls ihre Bemihungen.

Forderungen

e Erarbeitung eines Konzeptes zur Fortsetzung
der Studien unter Einbindung aller Stakeholder
(Patientenorganisationen, Medizin, Behérden, phar-
mazeutische Industrie)

e Sicherstellung der finanziellen Ressourcen fiir den
Betrieb von Studienzentren wahrend und nach der
Corona-Krise

4. Sozial-, arbeitsrechtliche und bildungsrelevatne As-
pekte

Ein besonders dringliches Problem stellt die derzeit nicht
immer gewdhrleistete Freistellung von Risikopatienten
mit seltenen Erkrankungen in systemrelevanten Berufen
dar, ebenso fehlt diese fiir betreuende Eltern von Kindern,
die zur Hochrisikogruppe gehoren. Die (Nicht-) Aufnahme
in Risikogruppen ist zudem oftmals nicht nachvollziehbar.
Mit weiteren arbeits- und sozialrechtlichen Aspekten
sind insbesondere der Osterreichische Behindertenrat
und seine Mitgliederorganisationen befasst. Eine klare
und eindeutige Definition der COVID-19 Risikogruppe
fordert der Bundesverband Selbsthilfe Osterreich.

5. Best Practice Beispiele

Einige Arztinnen, Fachgesellschaften, Verbande und Pa-
tientlnnenorganisationen haben bereits vorbildlich und
sehr schnell reagiert. Pro Rare Austria listet Informatio-
nen dazu auf ihrer Website.

Dieses Statement finden Sie in voller Linge inkl. Angabe
der Referenzen auf der Webseite von Pro Rare Austria.

<<Fortsetzung von Seite 111

Vor diesem Hintergrund wurde 2015 eine Befragung der Mit-
glieder von Pro Rare Austria zum Thema durchgefihrt, wel-
che einen eindeutigen Bedarf aufzeigte. 86 % der befragten
Selbsthilfegruppen und -vereine (n = 30) sprachen sich dabei
fur eine Implementierung tiber ELGA (Elektronische Gesund-
heitsakte) aus und auch die zusténdige Abteilung flir e-Health
des BMASGK (Bundesministerium fiir Arbeit, Soziales, Ge-
sundheit und Konsumentenschutz) bestéatigte die technische
Umsetzbarkeit einer solchen Applikation.

Nicht nur fir Menschen mit chronischen oder seltenen Er-

krankungen, sondern auch fiir Transplantat- oder Implantat-

Patienten, flir Betroffene onkologischer Erkrankungen oder

von multiresistenten Keimen Befallene, sowie an Folgeerkran-

kungen leidende oder multimorbide Patienten birgt ELGA ein

groBes Nutzenpotenzial. Die Bedarfe ergeben sich durch

« lebenslang giiltige Diagnosen: viele Erkrankungen sind
chronisch, viele Eingriffe nachhaltig, wie z.B. Transplanta-
tionen

« eine Vielzahl an Dokumenten: viele Menschen sind be-
reits in frihen Jahren betroffen, sind multimorbid oder
leiden an Folgeerkrankungen

« die Vertretungsfunktion der Eltern und die Herausforde-
rungen der Transition: viele, vor allem seltene Erkrankun-
gen manifestieren sich bereits im Kindesalter

« Befunde und Verschreibungen aus den verschiedensten
Fachbereichen: viele chronische und seltene Erkrankun-
gen sind multisystemisch

« lange Diagnosewege und Fehldiagnosen: viele Patienten
mochten die Hoheit (ber ihre Gesundheitsdaten behal-
ten, Dokumente freigeben oder sperren kénnen

Diesen Bedurfnissen wird in dem, von Pro Rare Austria ent-
wickelten, 2-Phasen Konzept fir die Einfiihrung einer Pa-
tienteninformationskarte via ELGA Rechnung getragen. In
einer ersten Phase soll mittels Highlight-Funktion die seltene
Erkrankung ausgewiesen werden. Beim Stecken der e-card
wirde so, neben den Versicherungsdaten des Betroffenen,
ein Hinweis auf das Vorliegen einer seltenen Erkrankung mit
Code (sofern vorhanden) und Krankheitsbezeichnung fiir den
behandelnden Arzt sichtbar werden. Der erstmalige Eintrag
soll dabei durch das zustandige Kompetenzzentrum bzw. den
fallfiihrenden Gesundheitsdienstleister erfolgen und setzt
das Einverstindnis des Patienten voraus. In einer zweiten
Phase, die in der technischen Umsetzung auch nachgelagert
erfolgen kann, empfiehlt Pro Rare Austria die Hinterlegung
einer ,Patient Summary”, einem automatisierten Exzerpt,
welches kurz und in Schlagworten die Krankheitsgeschichte
beschreibt (vgl. Survivorship Passport fiir Uberlebende von
Kinderkrebs).

Darliber hinaus gibt es patientenseitige Forderungen hin-
sichtlich der Uberarbeitung von Aufbewahrungsfristen, da
Datensatze bei seltenen Erkrankungen lebensbegleitend ver-
flgbar sein muissen. Auch die Abbildung von Facharzt- und
Privatarztbefunden scheint bei komplexen Erkrankungen mit
kleinem Expertenpool ebenso notwendig, wie die Interopera-
bilitat mit Schwestersystemen im In- und Ausland, die insbe-
sondere bei grenziiberschreitender Behandlung von Patien-
ten, sowie bei Urlaubs- und Dienstreisen schlagend werden
kann.

Ulrike Holzer, Victoria Mauric, Michaela Weigl



HRESFENDES JEDE SPENDE SCHENKT UNSEREN MPS-FAMILIEN

UND IHREN KINDERN DIE CHANCE AUF:

Info-Material
fur MPS-Familie

notwendige Beratung
wichtige Information
1 x Hundetherapie .
professionelle Betreuung
rasche Diagnosen
wirkungsvolle Therapien

Therapiespielzeug bessere Lebensqualitat

und oft sogar Zeit - Zeit zum Leben

1x Rolfing

SO ZUM BEISPIEL KONNEN SIE HELFEN:

Ihrer Phantasie sei keine Grenze gesetzt, wir freuen uns Gber lhre Ideen.
Rollstuhlgeeigneter Hier ein paar Beispiele dafir, was alles moglich ist:
Regenschutz

Benefizveranstaltungen aller Art - lassen Sie Ihrer Phantasie freien Lauf!
Laufevent fiir MPS-Kinder - auch ,individual runs” sind méglich!

Selbstbehalt bei X X .

Enzymersatztherapie Ehrenamtliche Mitarbeit in der MPS-Gesellschaft

zu Hause pro Monat MPS bekannt machen - Liken und Teilen auf Social Media

Bestellung von Weihnachts-/Glickwunschkarten

MPS- Spenden beim Einkaufen - MPS-Shop oder smile.amazon.de
Erwachsenentreffen . .
Kosten pro Person Anlassspende - fréhliche oder traurige Anlasse

Legat, Erbschaft
Firmenspende - Weihnachtsspende, Firmenfeiern, Spendenverdoppelung...

Selbstbehalt fiir eine Urlaubsspende - Urlaubstage spenden...

rthopidische Sitzschal
e Gehaltsabrundung und Verdoppelung durch Arbeitgeber

Cranio Sacral Therapie
10er Block

SPENDENABSETZBARKEIT | SPENDENGUTESIEGEL
Gruppenausflug im

Rahmen der MPS- B Spenden an MPS-Austria kénnen gemi3R §35 Abs. 2 BAO bei der

Therapiewoche Arbeitnehmerveranlagung / Steuerausgleich geltend gemacht werden.
(Voraussetzung: Bekanntgabe des Geburtsdatums!)

® Um in der Mittelverwendung auch nach auen transparent zu sein,
unterziehen wir uns seit dem Jahr 2006 freiwillig der strengen Kontrolle

Forschungsprojekt durch die Kammer der Wirtschaftstreuhdnder und wurden 2011 mit dem

salitis(lion et ,Osterreichischen Spendengiitesiegel” ausgezeichnet.

e - IHRE SPENDE IST
U::::stut’ittt:unnggs::ltrﬁge STEUERHBH
bzgl. Selbstbehalten ABSETZBAR

S Flpy. M1, SO 1461
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GEBEN MACHT GLUCKLICH. =

r
WERDEN SIE MPS-PATE

Werden Sie ganz einfach Therapiepate, Hilfsmittelpate, Forschungs-
pate oder Zeitpate und helfen Sie uns so, das Leben von MPS-Kindern zu
verbessern. Egal wofiir Sie sich entscheiden, wir schatzen lhre Hilfe und
freuen uns Gber lhre Patenschaft.

Auf unserer Homepage finden sie dazu mehr Information.

STARTEN SIE IHRE EIGENE SPENDENAKTION!

Sie haben bald Geburtstag, feiern ein besonderes Fest oder eine Party,
planen ein Firmenjubildum, starten bei einem Marathon-Lauf?

Das alles sind Anlasse, die sich mit Spendenaktionen zugunsten von MPS-
Kindern verbinden lassen.

Auf unserer Homepage konnen Sie in wenigen Minuten eine
eigene Spendenseite fiir Ihren besonderen Anlass einrichten.

r
SCHULE HILFT - LEHRER, SCHULER, ELTERN -

HELFEN - GEMEINSAM.

Auch an Schulen gibt es viele Méglichkeiten, MPS-Kindern zu helfen und
Perspektiven flir ein besseres Leben zu schaffen - je nach Schulstufe und
Schultyp sind unterschiedlichste Projekte moglich. Und damit meinen wir
nicht nur Spendenprojekte - Aufklarung Giber MPS ist uns ebenso wichtig.
Denn Mukopolysaccharidosen sind eine Realitat, auch wenn sie fast nie-
mand kennt.

Hier sind ein paar Ideen fiir Sie:

MPS-Weihnachtskartenaktion

Schulhefte mit individuellem Design tiber MPS bestellen
Schulsammlung fiir MPS-Kinder

Kuchenbuffet, Bastelarbeiten, Advent-, Ostermarkt, Faschingsfeier
Sportveranstaltung, Benefizabend, Maturaball
Vortrag/Prasentation/Workshop fir Schiler Giber MPS
MPS-Infostand bei Elternsprechtagen

Projektarbeit/ Maturaprojekt

ﬁ EGAL, OB SIE EINE
EINMALIGE SPENDE

#GINYING
TUESDAY

Der #GivingTuesday ist der
weltweite Tag des Gebens und
Spendens. An diesem Tag dreht
sich alles darum, zu geben und
Gutes zu tun. Denn geben macht
glticklich, ganz egal was es ist:
Ihre Zeit, Ihr Geld oder einfach
nur ein Lacheln.

Wir sind dabei!
MACHEN SIE MIT:
1. DEZEMBER 2020

7. DEZEMBER 2021
6. DEZEMBER 2022

WIR UNTERSTUTZEN SIE

Sie wollen helfen und wissen nicht
wie? Wir haben die passenden
Ideen fir Sie, versorgen Sie mit
Info- und Werbematerial, helfen bei
der Organisation oder bewerben
Ihre Aktion tGber unsere Website,
auf Facebook und Instagram. Bitte
melden Sie sich bei uns im MPS-
Biro. Wir freuen uns auf Sie!

.

GEBEN, ODER EINEN
REGELMASSIGEN
ABBUCHUNGSAUFTRAG
FUR MPS-KINDER
EINRICHTEN - ES IST
GENAU IHRE SPENDE, DIE
HILFT!




DAMNKE \-\:’
— DANKE ..
|~ DANKE Ein herzliches DANKESCHON allen
MM@' Menschen, die den Weg mit uns
NEE.72 gemeinsam gehen!

_— DANKE

AN KE Wir schatzen lhre Hilfe sehr und freuen uns dartiber.

Denn lhre Unterstlitzung ist wertvoll - sie macht einen

LNz DANKE DA KF. YA N .9 Unterschied fiir unsere Arbeit in der MPS-Gesellschaft
) =y -~ ¢ und ganz besonders fiir das Leben unserer MPS-Kinder.
Larifors || /BNKE DANKL e

DAN KE %;:;; Es ist schon, dass es SIE gibt!

qﬂNKEmE[ﬂH E DP‘NKE DANKE DANKF Was immer Sie auch fiir uns tun, egal ob es etwas Grol3es

ist oder etwas Kleines, ob finanzielle oder praktische
Hilfe - Sie konnen davon ausgehen, dass Sie damit einen wertvollen Baustein fiir unsere Arbeit setzen. Die
schonsten Ideen und die besten Projekte sind wertlos, wenn sie nicht durchgefiihrt werden. Und genau das
schaffen wir nur mit Ihrer Hilfe. Gemeinsam kommen wir voran, Gemeinsam kénnen wir Groes bewirken
und wirklich mit voller Kraft fir unsere betroffenen Familien da sein. In diesem Sinne, haben Sie vielen
Dank!

Dasdee
DANKE

Auf den nachsten Seiten gibt es Beitrage von Menschen, die uns auf unserem Weg begleiten und uns in
irgendeiner Weise finanziell unterstiitzen. Auch wenn uns jeder einzelne Helfer wichtig ist, wird sich
nicht jeder hier wiederfinden. Manches (iberschneidet sich mit dem Erscheinungstermin dieser Zeitung,
manchmal gibt es keine Bilder, manche méchten unerwéhnt bleiben. Deswegen ist es mir wichtig, lhnen
ausdricklich zu versichern, dass wir jeden einzelnen Helfer sehr schatzen!

Michaela Weigl, Vorsitzende und betroffene Mutter

LICHT INS DUNKEL

LICHT INS DUNKEL, die Stiftung HELP AND HOPE und
der LIONS CLUB WIEN BELVEDERE haben unsere Therapiewoche 2020

e

jeweils mit einer sehr gro3zligigen Summe unterstiitzt und damit ganz
mafBgeblich zum groBen Erfolg dieser Veranstaltung beigetragen.

Wir freuen uns riesig darlber, denn so konnten wir fir die Teilnehmer h e I p

in diesem Jahr - trotz Corona - ein Highlight mit einer Vielzahl an ‘
Therapiemoglichkeiten organisieren, das sie nicht vergessen und von a I'Id o

dem sie noch lange zehren werden. h0 p e -

Weil Kinder unsere Zukunft sind

Ein ganz herzliches und groBes DANKESCHON!




Seit 2003 haben wir unsere Freunde, die Honky Tonk Linedancers, treu an unserer
Seite - und wir sind sehr froh dariber. Nicht nur wegen der Spenden, die sie Jahr fiir
Jahr fiir uns sammeln und der Offentlichkeitsarbeit, die sie stets fiir uns mittragen.
Ganz wesentlich ist es ihre Freundschaft und ihre Menschlichkeit, ihre
Uneigennttzigkeit und die Selbstverstandlichkeit, mit der sie sich flir uns einsetzen
und mit der sie von uns erzahlen, die wir so sehr an ihnen schatzen.

Karin und Rudi sind - dartiber hinaus - inzwischen auch im MPS-
Therapiewochen-Team und bescheren uns wahrend der Therapiewoche
beschwingte Stunden mit Linedance, die wir nicht mehr missen méchten.

Fir die Therapiewoche 2020 haben
die HONKY TONK LINEDANCERS
Uber 4.000 Euro beigetragen - es ist
grolRartig, wie sie das immer wieder
schaffen. DANKESCHON!

GroRRes DANKESCHON an die FIRMA GLS TANKS
fir diese Weihnachtsspende 2019.

Michaela Weigl durfte den Scheck tiber 1.500 Euro
mit groBer Freude entgegennehmen.
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VARI®THERM
Sinhatigieitm frisiligen Spe T SURARRR ot s

‘Vor sisben Jabiren wurde bel Varictherm die _Lolhn- und Gehalis-Spandenrundung”, sin wichtiges und nachhalliges -
shtuall Pmph‘l,m mmmmm und Mitarbeiter runden manatlich den Mettobetrag inres
Entgelts ab, | Dppgmmlllm wird von Yariotherm verdoppedt. Unterstiitzt werden bediirftige Kinder,
zhmMWNMMMﬂmmnﬂmmmHM|m
an alle Mitacbeiter demakeatisch abgestimmt,
Mmmm buoreits S0 Projekie mit- und aum Tell @uch ausfinanziort werdon. Bl dar letrten Spendon
'm'lﬂib:qlm dese das m Euro teura Spezinlbett 1o ein vieriihriges Midchen nahezu volistinds
finanziert werden. Das Madchen imdel an MukaPelySacchanitass [kurz MPS), aine angaborens, unlilbare und
- sehr seltone Mﬁuqhﬂg. D sbas ponie hemonders Betreuang bendtagt, =1 auch gin spezielles Bett -
i mmmmw roit ginarArt Schutzkonstruktion sus Holz it die einrge Maglichkeit, dass das
'M.ldd'-n ki und sscher schislen kann, Togaliber diend das Beti als sine Art _Spielwiesa”, wo es sicher sitzen kann
Eq i1 elach ihr sigenes kigines Redch, in dam die Mlaine sicher und gut agigehabon (st

Immer wieder kommt es vor, das Kassenleistungen nicht ausreichen

und Selbstbehalte enorm hoch sind. Dann sind wir froh, wenn

uns Spender helfen, unsere Familien bei diesen Ausgaben zu

unterstiitzen. Ein herzliches DANKESCHON an DIE BELEGSCHAFT A
sowie an die FIRMA VARIOTHERM fiir diese selbstlose Aktion der \e
Gehaltsabrundung bzw. Verdoppelung derselben mit der sie uns so 9
unkompliziert bei der Realisierung wichtiger Anschaffungen bzw.

Therapien fur unsere kleinen Patienten unterstiitzen.
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|—|—FU H LEN D Es gibt so vieles woflir wir uns bei MARIA LUISE UND
GERHARD HEINZ bedanken dirfen! Sie gehéren zu den Men-
schen, die den schweren Weg mit uns gemeinsam gehen und uns

au I: [\/] E R KSA [\/] auf diesem Weg Uber viele Jahre begleitet haben. Wir blicken dank-

bar zurlick auf viele Jahre (seit 2008!) groRartiger, groRzligiger

und treuer Unterstltzung. Wir schitzen ihre finanzielle Hilfe sehr
EE | Z E N D - noch mehr aber ihre unlibersehbare Menschlichkeit, warmherzige

Freundschaft und treue Verbundenheit mit der sie uns immer wie-
u N T EG E R der auch in die Offentlichkeit transportieren. Damit haben sie dafiir

gesorgt, dass das Wort Mukopolysaccharidose fiir viele ein vertrau-

tes wurde mit dem sie einen kleinen, aber sehr aktiven Verein asso-
ﬂK K U RAT ziieren, der Hilfe braucht.

Die Eroéffnungsveranstaltung der von ihnen organisierten Advent-

. | E B E N S\/\/ U R D | G méarkte waren ohne Ausnahme Highlights, die - nicht nur von Kera-

mikfreunden - geradezu gestliirmt wurden. Mit gro3er Begeisterung

o wurde auch bei der letzten dieser Veranstaltungen ein besonderes

@ E | G E N N UTZ|G Stiick amerikanisch versteigert und erzielte einen unglaublichen

Erlés. Das war nicht nur der Spendenfreudigkeit der netten Besu-

] N N | G cher zu verdanken, sondern vor allem auch dem ,Meister der ame-

- rikanischen Versteigerung” und treuen Begleiter der Veranstaltung

; WOLFGANG MANDL, der vor Energie geradezu spriihte und im-
B E L B ST LO S mer wieder fir herzliches Lachen sorgte.

Auch die Gaumenfreuden fehlten nie: Der Winzer WINKLER brach-

E M PAT H | S C H te seine besten Weine zur Verkostung, dazu gab es leckere Brotauf-

striche und selbstgebackene Kekse.
3 Den feierlichen Rahmen fiir diese gelungene Veranstaltung bot Di-
B rektor ERICH FRAGNER mit der Sparkasse in Gf6hl, eine Tradition
die nun seine Nachfolgerin MONIKA KNODELSDORFER bei der
Abschlussveranstaltung im November 2019 gerne weiterfihrte.

ROSSZUGIG
g Dass sich die wundervoll bemalte Keramik gut verkaufte, ist selbst-
. N GAG| E RT . . _redend: jedes einzelne Stlck mit
' (o liebevollen Details in Handarbeit,
: ' mit unvorstellbarer Geduld und
ﬂ HRSEL I ' . . groRem Talent bemalt. Die Pro-
: ’ it . duktion all dieser schénen Stiicke
k2 & A ' ist ein Projekt, das sich tber eini-
’ H ERZLICH . ge Monate zieht. Wir sind dank-
g =) bar, dass Maria uns jahrelang so
ﬁHTSAM ; . _ viel von ihrer Zeit schenkte und
_ - uns so sehr von ihrem Talent pro-
i 5 fitieren lieB. Sie trug durch den
@ST LOS i - : Verkauf dieser Keramiken beim
| AU : Adventmarkt und auch beim

! ' NAMISCH ' Kunstmarkt in Gfohl maRgeb-

lich zu unserem Motto ,Make

ez Patients Smile“ bei. Denn die Spenden verwendeten wir immer fir
B! H Gt unsere Therapiewochen. Dass das ein wertvolles Projekt ist, davon
‘ E |TE R haben sich Maria und Gerhard Heinz liberzeugt als sie uns vor Ort
= besucht haben und unsere MPS-Patienten auch personlich kennen-
E H R L| C H lernen konnten.
DANKESCHON!

UDEAUSTISCH
ETT
RTFUHLEND




Kera markt

MARIA & GERHARD HEINZ | SPARKASSE GFOHL

HERZLICHES DANKESCHON

EIN

FUR EURE FREUNDSCHAFT UND EURE LIEBEVOLLE UNTERSTUTZUNG!
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Wolfgang Bock

MPS-BOTSCHAFTER SEIT 15 JAHREN

Ratsel: Wer ist das?

WARMHERZIG, OFFEN, LIEB, FABELHAFT, GUT, ACHTSAM, NATURLICH, GROSSZUGIG
BESONDERS, OFFENTLICHKEITSWIRKSAM, CHARISMATISCH, KAHLKOPFIG

Es war kein Zufall, es war Schicksal, als
wir uns 2005 zum ersten Mal begegnet
sind. Ich glaube nicht an Zufélle. Aber
ich glaube, dass der Mensch denkt und

Gott lenkt. Und so bin ich tGberzeugt,

dass der liebe Gott es extrem ge-
schickt eingefadelt und verschiede-
ne Menschen dazu benutzt hat, um
uns zusammenzufihren.

Denn wir kannten uns nicht.
Trotzdem gab es gleich drei Ge-
legenheiten innerhalb kirzester
Zeit, die Wolfgang Bock auf uns

aufmerksam werden lieBen. Beim

dritten Mal rief er mich an, und wir
trafen uns in einem Wiener Kaffee-
haus, wo unsere Freundschaft begann.

Seit dieser Begegnung ist Wolfgang Bock -
alias Kommissar Trautmann - Botschafter fiir
MPS-Kinder. Ein Botschafter, der seinesgleichen 4

sucht. Ein Botschafter, der sympathisch, empathisch, engagiert und grof3ziigig zugleich ist.

Ein Botschafter, der nicht nur sporadisch fiir uns da ist, sondern einer, auf den wir Gber viele Jahre hinweg
zahlen dirfen. Ein Botschafter, der sich nicht mit uns schmiickt, sondern dem es ein Herzensanliegen ist, uns
zu helfen. Ein Botschafter, der von uns spricht, wann immer sich eine Gelegenheit dazu bietet. Ein Botschaf-
ter, der proaktiv Ausschau halt nach Gelegenheiten, um uns weiter zu unterstitzen. Ein Botschaft, der seine
Bekanntheit niitzt, um Awareness flir MPS zu machen; einer, der grozligig ist, einer der bei Auftritten immer
wieder mal zugunsten von MPS-Kindern auf sein Honorar verzichtet; einer, der kommt, wenn es wichtig flir uns
ist; einer mit dem es nie langweilig ist; einer, mit dem man SpaB hat und tber dessen Geschichten man immer
wieder und wieder und wieder lachen kann; einer, mit dem man sich unterhalten kann, der auf Menschen zu-
geht, Autogramme gibt, plaudert; einer, der MPS-Kinder im Krankenhaus besucht und sie in seinen Blichern
erwahnt; einer der zu unserer Therapiewoche kommt, mit den Kindern Tischtennis spielt und ihnen beim Spa-
zierengehen frisch gepfiickte Himbeeren in den Mund steckt; einer, der uns aus seinem Urlaub ein T-Shirt mit-
bringt; einer, der genial ist und sich dennoch fiir uns interessiert, der Anteil nimmt an unserem Leben und auf
vielerlei Weise versucht, die Sonne fiir uns scheinen zu lassen.

Wir sind stolz auf unseren MPS-Botschafter, wir lieben ihn und méchten ihn nicht missen!

DANKESCHON

}oog Suesj|opA : Sunsopny




MICH KENMNEN SIE WVIELLEICHT.
ABER I{ENHEN SIE MPS?
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ERZLICHES DANKESCHON

FUR DIESEN LUSTIGEN ABEND!
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MaturaProjekt

AN DER HAK TRAUN | FIOLA ADEMI & ANITA POTLOG

Es ist eine interessante Geschichte die zu unserer Begegnung
fUhrte... Fiolas Schwester arbeitete bei TK Maxx in Traun, wo es
2019 eine Kundenabstimmung dariber gab, wer der Charity-
Partner dieser Filiale werden sollte. Uber diesen Weg erfuhr sie
vonuns,dachte, dass wir einideales Projekt flirihre Diplomarbeit
abgeben wiirden und rief mich an. Fertig. So schnell ging das.
Wir trafen uns in einem Linzer Kaffeehaus zum Erstgesprach
und sondierten gemeinsam die Moglichkeiten. Schlussendlich
war es so, dass die beiden Madchen, FIOLA ADEMI und ANITA
POTLOG im Zuge ihrer Maturaarbeit neben viel Text - fir
welchen ich sie mit ausreichend Material versorgte - auch eine
Charity auf die Beine stellen mussten - mit allemwas dazu gehort.
Ein Plakat, ein Flyer, eine Location, Presseaussendungen,
Einladungen, Eintrittskarten, ev. ein Buffet... und natirlich
brauchten Sie einen Kiinstler. Diesen Part Ubernahm
dankenswerterweise unser treuer Botschafter Wolfgang
Bock, somit wurde die Benefizveranstaltung eine
Weinlesung®.

Mit der alten Spinnerei in Traun hatten die Schiilerinnen
eine Top-Location gefunden, die Bewerbung lief gut
und es erschienen sogar ein paar Zeitungsartikel. Vor
Ort gaben sie uns als Verein auch noch die Moglichkeit,
einen Charity-Stand aufzubauen und den Besuchern
Glickwunschbilletts und Selbstgemachtes anzubieten.
Einzig der grol3e Besucherstrom blieb aus - warum weif3
niemand, aber das hielt uns nicht davon ab, die Veranstaltung in
vollen Ziigen zu genieBen und den Abend - dank Wolfgang - fast
ausschlie8lich lachend zu verbringen.

Ich hatte groBe Freude mit den beiden sympathischen Madchen,
bewunderte ihr Engagement und auch ihren Mut auf der groBen
Bihne vor die Menschen zu treten. Sie haben ihre Sache sehr gut
gemacht und eine tolle Spende tGiberwiesen.

»Als Belohnung* half ich noch ein bisschen beim Fertigstellen der
MPS-spezifischen Texte fir die Diplomarbeit, die letztendlich

als Buch gebunden wurde. Alles in allem eine groRe Freude flr Wﬂllll?ﬁill]g fiir einen guten Zweck
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1 Lustig, humorvoll und voller Energie, so kennen wir den ehemaligen Kommissar aus

I der Fernsehsendung ,Trautmann®, Wolfgang Boéck. Im Laufe seiner Schauspiel-Karriere

! verfasste er einige Blicher. Seit 2005 ist Wolfgang Bock Botschafter von MPS-Austria,
einer Selbsthilfeorganisation fiir Kinder mit der unheilbaren, genetischen Zell-
Krankheit MukoPolySaccharidosen (MPS), die zum baldigen Tod fiihren kann. Bei
Weinlesungen prasentiert er in seiner gewohnt humorvollen und energiegeladenen
Art Texte zum Thema Wein.
Fiola und Anita, zwei Schiilerinnen der HAK Traun, beschéaftigen sich im Rahmen
ihrer Diplomarbeit mit der Krankheit und organisieren eine Charity-Veranstaltung
. gemeinsam mit dem Kulturpark Traun. ,Wir wollen mit der Weinlesung des MPS-
——— Botschafters Wolfgang Bock die Aufmerksamkeit fir diese Krankheit wecken und
dem Publikum eine stimmungs- und genussvolle Weinlesung bieten“. Kredenzt
.=~ werden passend zur Weinlesung Weine aus dem Weingut Andi Kroiss aus llimitz/
- Burgenland. Die Karten werden mit € 24,-/€ 22,- im Vorverkauf und mit € 26,-/€ 24 -
ander Abendkassa angeboten. Lachen, kosten und genie3en. Der gesamte Reinerlos
kommt MPS zugute. So humor- und genussvoll kann helfen sein!
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Motorradweihe

RUDOLF GREINER | HARRYS AUGUSTIN | WURSTLWAGGON

Nach einem langen ,Lock-down" kam endlich das griine Licht von der Regierung: Es diirfen wieder Veran-
staltungen mit bis zu 100 Personen stattfinden. Natiirlich nach strengen Hygiene-Mal3nahmen.

Rudi Greiner konnte endlich sein Herzensprojekt angehen: die Motorradweihe zugunsten von einerseits
MPS-Kindern und andererseits missbrauchten Kindern.

Am 7.6.2020 war es dann soweit: Zahlreiche Motorradfahrer hatten seinen Appell gehért und versam-
melten sich unter polizeilicher Aufsicht zur Weihe auf dem sonnigen Vorplatz der Kirche ,Zur Unbefleck-
ten Empfangnis“ am Enckplatz in Wien. AnschlieRend genossen
sie eine gemeinsame Ausfahrt und trafen sich spater bei ,Harry’s
Augustin“. Dort gab es im Gastgarten sogar noch eine Versteige-
rung von Kunstwerken.

Allen Mitwirkenden ein herzliches Dankeschén! Besonders Dir,
lieber RUDI GREINER, und deinem Team.

Wieder einmal haben uns die Biker gezeigt, dass sie nicht nur eine
grofBe Maschine haben, sondern auch ein groRes Herz!

Saskia
Etienne

ooooooooooooooo

Ein groBes DANKESCHON an RUDI GREINER,
seine Frau MANUELA RIEGLER und sein Team,

an PFARRER JAHN SOROKA, an FAMILIE POSCH,
an HARRYS-AUGUSTIN, an SOUND OF JOY

und an Herrn Bezirksvorsteher KR PAUL JOHANN
STADLER!

GABRIELE TRAXLER vom Wiirstel-
waggon in Wien hat einen groRarti-
gen italienischen Abend veran-
staltet und fiir ihre Gaste ein tolles
Men gezaubert. Den Preis fir das
Essen hat sie zur Ganze fiir unsere
MPS-Kinder gespendet.

Wir bedanken uns aufs Herzlichste!

SR a - NOHOSAANYA SAHDI T ZddH NI
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In einem Jahr, das ganz anders kam als wir alle gedacht hatten und in dem wir auf so vieles verzichten
mussten, einfach weil es nicht moéglich war... In so einem Jahr eine Spendensumme in dieser Hohe
zu bekommen, das ist einfach nur tberwaltigend. Wir sind zutiefst gertihrt Gber den Einsatz dieser
Menschen, die unter schwierigsten Bedingungen eine Veranstaltungsreihe durchgezogen haben, die
ihresgleichen sucht. Spontan, flexibel, einsatzfreudig, begeistert, aufopfernd, stressresitent, wetterfest,

liebevoll - es gibt nicht genligend Worte um zu beschreiben, was hier passiert ist. e =

EIN GROSSES DANKESCHON AN |
- MANFRED SCHWAMBORN als Organisator, Motor und treibende Kraft I socemspont moper
- an alle seine Helfer hinter den Kulissen 'SpEﬂdE fiir
-an HORST PASCHINGER und sein Team schwerkranke Klnder
- an alle Teilnehmer, die Tombolalose gekauft haben, deren Erl6s l'?'lf":'ii“.i’:i'ﬂ‘:,rl‘. St
uns hier zugute kommt | e o
- an alle durchfiihrenden Vereine dieser Turnierserie : .::'xh hy
- anjeden einzelnen, der einen Beitrag zum Gelingen geleistet hat J s i

ey i ——
| e o Pk e e

Dieses Jahr ist nicht nur ein Corona-Jahr, es ist auch unser Jubildumsjahr: I
35 Jahre MPS Austria. Ein Jahr, das wir uns anders vorgestellt hatten: freudvoller,

energiegeladener, spektakularer. Diese Spende macht vieles wett, gibt uns neue
Kraft und neuen Mut fiir das was noch kommt. DANKE.
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FUR EURE UBERWALTIGENDE HILFE!

TROPHY

30 BOGEMNSPORT

ey e
ZEITUNGSARTIKEL AUS DER BEZIRKSRUNDSCHAU KIRCHDOREF:

Auch die Hotspot Trophy wurde heuer im Jahr des Coronavirus vor schwere Aufgaben gestellt.

Abertrotz 2er Turnierverschiebungen, einer Turnierabsage, behérdlichen Vorgaben von maximal 100 Personen pro Veranstaltung
und der Splittung von 3 Turnieren auf 2 Tage, konnte die Trophy am 10. und 11. Oktober 2020 am Parcours des BSV Pyhrn-Priel
in Spital am Pyhrn héchst erfreulich beendet werden.

Aber von Beginn an.
Die geplanten Turniere des BSV Kremstal, des UBSV Griinau und des BSV Peilstein fielen dem Veranstaltungsverbot im Friihjahr
2020 zum Opfer. Wdhrend der BSV Peilstein das Turnier komplett absagte, konnten die Kremstaler und die Griinauer unter
erschwerten Bedingungen das Turnier im Sommer bzw. Herbst nachholen. Einzig das Turnier des BSV Offenhausen konnte
programmgemdf3 mit einer h6heren Anzahl an Teilnehmern an einem Tag durchgefiihrt werden.

Der BSV Helfenberg, der UBSV Griinau und der BSV Pyhrn-Priel konnten die Veranstaltung mit viel Aufwand unter Einhaltung
der behérdlichen Vorgaben retten, indem sie das Turnier auf 2 Tage teilten.

Und der Aufwand hat sich gelohnt.

Bei jedem Turnier hatten die Schiitzen die Mdglichkeit Tombolalose zu erwerben, um beim Finale wunderbare Preise zu
gewinnen. Hier ein herzliches Danke an alle Sponsoren
und Unterstiitzer fiir die Sachspenden vom Bogenzubehdr
liber Bogen und Gutscheine fiir Parcours bis hin zu
wunderbaren 3D-Zielen.

Heuer wurde die Spendenaktion unterstiitzt durch eine
zusdtzliche Spende (ber € 2.000,- von Horst Paschinger
und seinem Team des Angelsportfachgeschdiftes Paschinger
in Wels, der die Einnahmen seiner Hausmesseverlosung
der hotspot-trophy zur Verfiigung stellte.

EIN HERZLICHES DANKESCHON

So konnte am Sonntag dem 11.10.2020 nach einem deiledily
wunderbaren Finalwochenende in Spital am Pyhrn vom '
Organisator und Obmann der hotspot trophy, Manfred
Schwamborn, ein Spendenscheck in der Héhe von € 1
11.000,- an die Obfrau Michaela Weigl von der MPS Austria (Gesellschaft fiir MukoPolySaccharidosen) libergeben werden. I
Die Freude dartiber war riesengrof3, und die ndchsten Projekttage oder Therapien fiir die an MPS erkrankten Menschen gesichert.
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Giving Tuesday

WAS ISTDAS EIGENTLICH? DER GIVINGTUESDAY WURDE 2012 ALSWELTWEITER TAG
DES GEBENS GEGRUNDET. ZIEL DIESES TAGES IST ES GUTES ZU TUN. IN DEN LETZTEN
JAHREN IST EINE GROSSE BEWEGUNG DARAUS GEWORDEN UND 2019 FAND AUCH
DER ERSTE OSTERREICHWEITE GIVINGTUESDAY STATT. VIELE MENSCHEN HABEN

GIVINGTUESDAY FUR

GENIESSER

®

Kochen, Backen, Grillen

GlvingTuesday-Dinner
Brunch mit Freunden

Winter-Grillabend fir Manner
Kuchenverkauf in der Arbeit

= Géste einladen
{= Eintrittsgeld oder freiwillige Spenden
& Geniefien & Spenden

ANY IDEAS FOR
GIVINGTUESDAY

(@ BRUNCH MIT FREUNDEN
(& GEMEINSAMER KOCHABEND
(&, FACKELWANDERUNG MIT KINDERN
(% KLEIDERTAUSCHPARTY

Freiwillige Spenden oder Betrag deiner
Wah fiir die Teilnahme einsammeln

-’

GEGEBEN, SPENDEN GESAMMELT UND GROSSZUGIGKEIT GEFEIERT.

\

Wir wiinschen uns, dass sich der #givingtuesday in Osterreich etabliert
und dass es in den nichsten Jahren immer mehr Aktionen fiir unsere
MPS-Kinder geben wird.

Ganz unter dem Motto ,Geben” findet der Tag nach dem amerikani-
schen ,Thanksgiving” statt. Nach dem BlackFriday und CyberMonday,
an denen die Menschen wie verriickt Geschifte und Online-Shops stir-

men, um glinstig einzukaufen, soll der GivingTuesday daran erinnern,
dass man auch GEBEN kann.

Das Schone an diesem Tag ist, dass jeder einzelne Mensch seinen Bei-
trag dazu leisten kann. An diesem Tag sind der Kreativitat keine Gren-
zen gesetzt. Jeder von uns kann Teil des #givingtuesday sein. Dieser Tag
kann in jeder Altersgruppe und allen Interessensgruppen genutzt wer-
den, um Gutes zu tun.

4

Auch Menschen, die andere nicht finanziell unterstiitzen kénnen, haben
die Moglichkeit, durch einen Akt der Freundlichkeit Gutes zu tun, Zeit
zu spenden und ihre Freunde einzuladen, zu geben.

Nicht nur Privatpersonen, sondern ganz besonders auch Firmen kénnen
sich an dieser Bewegung beteiligen und eine Aktion starten.

Ob das ein Coffee-Morning bei Arbeitsbeginn, ein Kuchenverkauf im
Biro oder eine Challenge fiir die Mitarbeiter ist, die von der Firma mit
einer Spende an MPS-Austria belohnt wird.

Wir freuen uns Uber Ideen.

Du kochst gerne? Dann lade deine Freunde zu einem GivingTuesday-
Dinner ein.

Du spielst gerne? Veranstalte einen Spieleabend.

Du liebst Kaffee und Kuchen? Lade deine Freunde zu einem gemditli-
chen Kaffee-Nachmittag ein.

Du bist sportlich? Verbinde deine sportliche Aktivitdt mit Spenden.

In diesem ,Corona-Jahr” ist/war extra viel Kreativitat gefragt, denn nie-
mand will, dass jemand seine Gesundheit aufs Spiel setzt. Es ist wichtig,
groBe Menschengruppen zu meiden, sich an die aktuellen MaRnahmen
zu halten und keine groRRen Feiern zu veranstalten.

Waihrend wir diese Zeilen schreiben, sind wir noch dabei, Aktionen fir
den GivingTuesday vorzubereiten und an einer maBnahmenkonformen
Umsetzung zu arbeiten. Wenn diese Zeilen gelesen werden, dannist der
Giving Tuesday 2020 schon vorbei - aber es gibt zum Gliick auch einen
Giving Tuesday 2021 und bis dahin haben wir alle ein ganzes Jahr Zeit,
um uns tolle Aktionen zu iberlegen.

IDEEN HABEN WIR REICHLICH - WAS UNS FEHLT SIND
MENSCHEN, DIE DIESE IDEEN AUCH UMSETZEN.

WIR FREUEN UNS AUF DEINE IDEE UND DEIN ZEICHEN
DER GROSSZUGIGKEIT.
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Meine erste Givingluesday-Aktion habe
ich im Jahr 2019 gestartet: ein OPEN
HOUSE FOR MPS. Und ich sage euch
- es war ein voller Erfolg. Es war nicht
nur ein gemiitlicher Abend mit mei-
nen Freunden, Nachbarn und Bekann-
ten, sondern gemeinsam konnten wir
€ 700,- fiir Kinder mit MPS spenden.
Ich habe zu einem gemiitlichen Abend
bei mir zuhause eingeladen. Zwischen
17 und 21 Uhr standen unsere Tiiren
fiir alle Gdste offen. Fiir leibliches Wohl
war gesorgt - in der Kiiche stand ein
vielfdltiges Buffet bereit, am Holzofen
kéchelte der selbstgemachte Punsch,
im Wohnzimmer wurden Fensterbret-
ter und Regale zu Ausstellungspldtzen
flir Selbstgemachtes, wie Marmelade,
Likére, Zirbenkissen, Hauben, Bade-
salz und dekorativen Licht-Flaschen
umfunktioniert.

Am Eingang stand eine Spendendose
und jeder konnte geben, was er woll-
te und sich zwecks Abschreibbarkeit
in eine Spendenliste eintragen. Egal
wieviel - jeder Beitrag hat einen gro-
Ben Wert fiir unsere MPS-Kinder. Der
Erfolg und der Erl6s dieses Abends hat
mich ehrlich gesagt selbst (iberrascht.
Mein Dank gilt allen Gdsten und auch
meinen Freunden, die leider nicht kom-
men konnten und trotzdem gespendet
haben.

é Bereits im Oktober gab es eine Klei)

dertauschparty, die Denise (viele
kennen sie als unsere Kinderbetreu-
erin und treue Helferin seit Jahren)
unter Einhaltung aller Mafsnahmen
organisiert hat. Fiir die Teilnahme
an der Kleidertauschparty spen-
deten alle Gdste und es wurden

L€ 170,- an MPS-Austria ubergeben.J

Ich selbst hatte vor, mein OPEN
HOUSE FOR MPS aus dem letzten Jahr
zu wiederholen, da es so gut angekom-
men ist. Das wird in diesem Jahr leider
nicht méglich sein. Deswegen plane
ich gemeinsam mit meinem Paten-
kind Mia Kinder aus unserem Umfeld
zu einer Fackelwanderung einzuladen.
So ist es méglich, die Abstandsregelun-
gen einzuhalten, die Kinder haben eine
schéne Zeit im Freien und die Eltern
kénnen mit einer freiwilligen Spende
flir MPS-Kinder Gutes tun.

Anna Prdhofer

GIVINGTUESDAY
FUR FIRMEN

Eure Weihnachtsfeler wurde abgesagt?
Das ist schade!

Wie ware es, wenn du daraus etwas
Positives machst und mit deiner Firma am
GIVINGTUESDAY filr MPS tefinimmst?

Unsere MPS-Kinder freuen sich
(ber deine Unterstirzung! 3
@ﬁ'

TIPPS ZUM GIVINGTUESDAY:

e Gute ldee haben

e Einladungen versenden - per
SMS, WhatsApp, E-Mail, Post

e Aktion vorbereiten

¢  MPS-Austria kontaktieren -
wir unterstlitzen euch gerne
bei der Vorbereitung, schicken
euch Infomaterial iber MPS
fir eure Gaste

e Spendenliste fur die Spender
vorbereiten, denn Spenden an
MPS sind steuerlich absetzbar

WIE HELFE ICH MPS-
KINDERN MIT MEINER
AKTION?

®

Mit deiner GivingTuesday-Aktion fir
MPS-Austria unterstitt du unsere

wichtige Arbeit.

Du bestimmst selbst welchem
Zweck deine Spende gewidmet wird.

Schau dir unsere Projekte suf
www.mps-austria.at an und
entscheide wollr du dich einsetzen
michtest!

Was tun, wenn man gerne bei der dies-
jdhrigen MPS-GivingTuesday Aktion mit-
machen méchte, jedoch die besonderen
Umstdinde im Augenblick keine Events zu-
lassen...?

Nun, meine Mission ist klar: dieses Jahr
méchte ich Weihnachtsspenden fiir MPS
Austria aufstellen. Dorthin habe ich einen
starken persénlichen Bezug. Zwei Fami-
lienmitglieder haben MPS! Beiden wurde
und wird durch MPS Austria laufend ge-
holfen, die Familie selbst erfdhrt grofie
Unterstiitzung.

Da ich nicht einfach eine Spendensumme
liberweisen méchte, habe ich mir etwas
ausgedacht: und zwar Fundraising

* direkt ohne Streuverlust (iber Online-
Spendenplattformen

* mit emotionaler Einbindung meiner gro-
8en Community

* durch ein reichhaltiges Angebot meiner
kreativen handgefertigten Goodies....also,
ja, da steckt auch viel Herzblut drin!

Die Umsetzung: eine Art virtueller Bauch-
laden, ein Online Album mit allerlei herzi-
gen, hiibschen und vor allem ungewdhn-
lichen DIY-Kreationen...

Meine Community kann sich etwas online
aussuchen oder auch bestellen, solange
der Vorrat reicht.

Ich werde mir Spendenbausteine zu je
10 Euro wiinschen...dafiir gibt es dann
beispielsweise drei Gliickskekse oder drei
Hdkelfischerl fiir Silvester, ein frisches
Bauernbrot im Sticktuch, einen coolen
Nadelpolster-Igel, ein Bienenwachstuch,
eine dekorative Tasche, Kristallbillets und
einiges mehr...

Die Bestellungen und Spendernamen wer-
den in eine Liste eingetragen, die Auslie-
ferung oder der Versand erfolgen in den
nédichsten Wochen.

Das giinstige Timing: Der momentane
Lockdown ermdéglicht mir ungestértes
“Werken” und Ausfiihren aller Bestellun-
gen!

Der erfreuliche Nebeneffekt: Diese Idee
finden einige so ldssig, dass sie sich mit
eigenen Bauchldden beteiligen méchten.

Mag. Margit Polly
2721 Bad Fischau-Brunn
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Anlass-Spenden

ONLINE UBER WWW. -AUSTRIA.AT

é menkﬂw\ 4 B o N\

in der Trauer helfen - fir MPS Kinder spenden Da Leben feiem - Hir unsere MPS K
S trouem um einen gelisbbon Menschen und ot &
rnlien CrEs 17 Onied Sie eridehil e cvrm Wanssh aanman
wines Verssorismen, ft liber sen Lebin lnaus
Gutes ro ban, entspiechen?

e konnen Bie hier sine sigene Spendenssile
erbepen und S0 - vielgioht sogar gemesinsm mi
Freunden, Verwandisn ungd Bslennien - MP3-
Kirciern baifon

‘Wi schatren Bre Verbundenheil sehr und danksn
e von Hereen

Ciates B
Unteratltnen Si sinen shiens Prockie und tcberien S W8S
Windemn meus: HolTrng, Tiverscht und Ted - Zeb 2um Leben

Diersa Boodiddérmanitin iamelt bereks B T ded Trauer haHen - e MPS Kinder apendon

Legen Sie die erste Spendenseite an!

\. J \L J

Im Leben jedes Menschen gibt es frohliche Momente und traurige Ereignisse - alle diese Momente
gehdren zum Leben dazu und kénnen einen Anlass zum Helfen darstellen.

Anlass-Spenden helfen gleich doppelt. Einerseits sammeln Sie Geld um MPS-Kinder zu unter-
stlitzen und ihren Alltag damit zu erleichtern. Andererseits machen Sie unseren Selbsthilfeverein
bekannter, was eine ebenso groRRe Hilfe ist, da uns aufgrund der Seltenheit der Erkrankung kaum
jemand kennt.

Wir méchten uns hier bei all jenen Menschen bedanken, die ihren persénlichen Anlass - gliicklich
oder traurig - dazu verwendet haben, uns zu helfen. Vielen, vielen Dank daftir!

>
‘ HUBERT BIERBAUM

THOMAS EHL
VIKTORIA FINSTERER

.

MICHAELA ABL TANJA GATTERBAUER —.
MARION KRAFT THERESA GATTERBAUER
STEFAN LEITNER UND URSULA HOLZER SANDRA HAIDER
ANNEMARIE UND BLASIUS RIEGER MICHAEL PUTZINGER
> ANNA PRAHOFER
EVA RECHBERGER
\ MARTINA REICHEL
DIANA STEINER
NICOLE WALCH
) $\ GABRIELA ZIEGLER
I o)

UND SO FUNKTIONIERT DAS: EEEEEEEEEEEEEEESN
Besuchen Sie unsere Website www.mps-austria.at, klicken Sie rechts oben
[ () SPENDEN HILFT ~ ] auf den Button SPENDEN HILFT und wihlen Sie die Spende bzw. den Anlass.
Die entsprechende Spendenseite 6ffnet sich und Sie kdnnen mit wenigen
Klicks lhre eigene Spendenseite erstellen. Es ist ganz einfach! Vergessen Sie nicht, lhre Seite bekannt
zu machen und lhre tolle Idee mit anderen Menschen zu teilen und sie zum Mitmachen zu motivieren.







Einkauf
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ONLINE BEl WWW.MPS-AUSTRIA.AT
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Sie haben den Anlass - wir haben das passende Billett!

HELFEN MIT BILLETTS AUS DEM MPS-SHOP | )zt
7 :
Im MPS-Shop auf www.mps-austria.at finden Sie nicht nur eine groBe Auswahl g
an Weihnachtskarten, sondern auch Glickwunschbilletts fir jeden Anlass. S A _’

NUR 1 EURO/BILLETT
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Aufrichtige Anteilnahme

dMdZon

Der Einkauf tiber amazon.smile funktioniert so: { =

»  Gehen Sie auf ,,smile.amazon.de”

» Wabhlen sie die Gesellschaft fir MukoPoly-
Saccharidosen aus

» Kaufen Sie ganz normal ein

» Amazon gibt 0,5 % lhrer Einkaufssumme in Form
einer Spende an uns weiter.

So einfach kann das Spenden sein!
Bitte helfen auch Sie!




WIEN

GRAZ

Univ. Klinik fiir Kinder- und Jugendheilkunde AKH Wien
A - 1090 Wien | Wahringer Girtel 18-20

Ambulanz flir angeborene Stoffwechselstérungen,
Syndromologie und pdd. Genetik / Stoffwechselzentrum
Ass-Prof.in Dr. Dorothea Méslinger, OA Dr. Vassiliki
Konstantopoulou

Tel.: +43-40400-32320 (Portier)
dorothea.moeslinger@meduniwien.ac.at
vassiliki.konstantopoulou@meduniwien.ac.at

Osterr. Neugeborenen Screening und Stoffwechsellabor FCU
Medizinische Leitung: OA Dr.in Vassiliki Konstantopoulou
Technische Leitung: Priv. Doz. Dr. Maximilian Zeyda

Tel.: +43-1-40400-32780 (Sekretariat)
Maximilian.zeyda@meduniwien.ac.at

Diagnostik

Zentrum fiir Pathobiochemie und Genetik Universitdt Wien
A -1090 Wien | Wahringerstrale 10

ao.Univ.Prof.Dr.Dr. Susanne Kircher, MBA
+43-1-40160-38077,-56512
susanne.kircher@meduniwien.ac.at

Dr. Ulrike Ihm | ulrike.ihm@meduniwien.ac.at

Dr. Matea Smogavec | mateja.smogavec@meduniwien.ac.at

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

Ambulanz fiir angeb. Stoffwechselerkrankungen und
Neuropddiatrie

Dr. Michaela Brunner-Krainz

Univ.Klinik far Kinder- und Jugendheilkunde
+43-316-385-82813
michaela.brunner@klinikum-graz.at Biochemische und

Molekulargenetische Diagnostik

Arbeitsgruppe fiir Stoffwechselerkrankungen
ao.Univ.-Prof. Priv-Doz. Mag. Dr.rer.nat. Werner
Windischhofer

++43-316-385-14036
werner.windischhofer@medunigraz.at

SALZBURG

INNSBRUCK

Universitatsklinik fir Kinder- und Jugendheilkunde
Salzburg
A - 5020 Salzburg, Millner Hauptstr. 48

Institut fiir erbliche Stoffwechselkrankheiten Paracelsus
Univ. Prof. Prim. Dr. Wolfgang Sperl
+43-662-4482-2600

w.sperl@salk.at

PD Dr. med. Florian B. Lagler, CEO

A - 5020 Salzburg, Strubergasse 21

+43-662 2420 80760

flagler@crcs.at

Medizinische Universitat Innsbruck
Department fiir Kinder- und Jugendheilkunde

Univ.Klinik fiir Pédiatrie | Bereich angeborene
Stoffwechselstérungen

Anichstrafe 35, A-6020 Innsbruck

A.Univ-Prof. Dr. Daniela Karall, IBCLC; PD Dr. Sabine
Scholl-Birgi

+43512 504 23600 | Fax +43 512 504 23599
daniela.karall@i-med.ac.at | sabine.scholl-buergi@tirol-
kliniken.at

Zentrum fiir Medizinische Genetik / Humangenetik
Univ. Prof. DDr. Johannes Zschocke

A - 6020 Innsbruck, Peter-Mayr-Str. 1/1.0G
+43-512-9003-70531

humgen@i-med.ac.at

Finklham 90, 4612 Scharten | www.mps-austria.at | office@mps-austria.at |
www.instagram.com/mps_austria | www.facebook.com/MPS.Austria
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IHR PARTNER BEI LYSOSOMALEN
SPEICHERKRANKHEITEN
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