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Eine
Lebensperspektive
fur Felix — dank
Forschung und Mut

Erst vier Kinder weltweit wurden
vorher mit der neuen Therapie
behandelt. Noch keine Studien:
Wir mussten Vertrauen haben."

Olaf Ott, Vater von Felix
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Den Seltenen eine Stimme geben

Editorial
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Liebe Freunde der
ACHSE!

\' am 28. Februar,
dem Tag der Selte-
' nen Erkrankungen,
haben die betroffenen Menschen,
die ,Waisenkinder der Medizin" viel
Aufmerksamkeit erfahren. Langsam,
Jahr fir Jahr, werden dieser Tag und
damit die Anliegen und Probleme der
.Seltenen™ besser wahrgenommen.
ACHSE trdgt viel dazu bei, indem sie
den ,Seltenen eine Stimme gibt".

Der am selben Tag verliehene Eva Lu-
ise Kéhler Forschungspreis ging an
Professor Christoph Klein und sein
Team — flir die Entwicklung einer
Gentherapie, die Felix heilen konnte.
Die Geschichte dieses kleinen Patien-
ten gibt vielen Menschen Hoffnung,
die an Erkrankungen leiden, die bis-
her noch unerforscht und deshalb
unheilbar sind.

Ich freue mich, dass Sie der ACHSE
verbunden sind und sie bei ihrem
Einsatz fiir die ,Waisenkinder der Me-
dizin" unterstiitzen!
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Eva Luise Kéhler

Eine Lebensperspektive
fur Felix—dank Forschung und Mut

Knapp vier Jahre lebte Felix we-
gen einer seltenen Immunerkran-
kung, dem Wiskott-Aldrich Syndrom,
isoliert von der Aufienwelt. Das Ri-
siko von Verletzungen und Infekti-
onen war zu grof3 fiir den kleinen,
kranken Kérper. Dann die Rettung:
Felix erhielt als viertes Kind weltweit
eine experimentelle Gentherapie,
die ihn heilte. Nun kann er
am Leben teilnehmen
— fast wie ein gesun-
des Kind.

Wie ein
Pumababy sah er
aus — Ubersat mit
blauen Flecken," er-
zahlt Felix' Vater, Oli-
ver Ott von der Geburt
seines Sohnes. Der kleine Sdug-
ling kam sofort auf die Kinderinten-
sivstation. Dort stellten die Arzte ei-
nen Thrombozytenmangel fest: Das
sind die kleinsten Zellen im Blut,
die dafir sorgen, dass es gerinnt.
Der Druck im engen Geburtskanal,
dem Felix’ Kérper nicht standhalten
konnte, hatte die Hdmatome verur-
sacht.

In den folgenden drei Jahren
wird Felix mit einer Immunglobulin-
therapie behandelt, die ihn erst ein-
mal stabilisieren soll. Dazu muss er
wochentlich 2-3 Stunden an den
Tropf — eine qualende Erfahrung fir
das Kleinkind. Die Ursache fir sein
Leiden, sprich eine Diagnose wurde
aber noch nicht gefunden.

Der Alltag entwickelte

sich zu einer riesigen He-
rausforderung fir die
ganze Familie, weil je-
der StoB, jeder zu feste
Druck eine Gefahr fir
Felix barg:

.Wir lebten in stédndiger
Sorge um Felix und wollten ihn
beschtitzen. Wir bauten ein kleines
Schloss aus Watte um ihn herum —
keine harten Ecken oder Kanten."

Da auch sein Immunsystem sehr
schwach war, durfte er nicht drau-
Ren mit anderen Kindern die Welt
erkunden. Jede kleine Infektion, je-
der Sturz war lebensgefdhrlich fir
ihn.

Das bewegt die ACHSE!

ACHSE biindelt und verbessert Informationen und ist Katalysator fiir die Forschung.

Nicht die Seltenen Erkrankungen sind
rar, sondern das Wissen um sie!

Arzte sind bei Diagnose und Be-
handlung auf Informationen ange-
wiesen. Fur die Patienten bedeuten
mehr und bessere Informationen
eine Verklrzung des Diagnosewegs,
eine bessere Versorgung und eine
Chance auf mehr Lebensqualitdt -
vielleicht sogar Lebensdauer.

Uber Seltene Erkrankungen ist meist
wenig bekannt, und das geringe Wis-
sen dazu auch noch schwer zugdng-
lich. ACHSE arbeitet als Netzwerk an
qualitatsgepriften, verstdandlichen
Informationen, die die Erfahrungen
von Betroffenen und spezialisierten
Arzten beriicksichtigen und erleich-
tert den Zugang durch das Portal
www.achse.info

Forschung fir mehr und bessere
Informationen

Zu Seltenen Erkrankungen wird
noch zu wenig geforscht. ACHSE
bringt auch hier Rader ins Rollen
durch Beratung, Weiterbildung, Ver-
netzung und Unterstitzung von Ini-
tiativen zur Forschungsférderung.

In Kooperation mit der ,Eva Luise
und Horst Kohler Stiftung fir Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen"
vergibt die ACHSE jahrlich einen

2 e« Informationen fir Freunde und Foérderer



Endlich - nach 3 Jahren der Iso-
lation und der Ungewissheit kamen
die Arzte auf die Spur der Erkran-
kung: Felix leidet am Wiskott-Ald-
rich Syndrom, einem sehr seltenen
Gendefekt. Zwar konnten Marion
und Oliver Ott dem Leiden ihres
Sohnes nun endlich einen Namen
geben, aber mit der Diagnose zogen
neue Angste ein. Denn die Lebens-
erwartung der kleinen Patienten
liegt bei hochstens zehn Jahren.

Auf Rat ihres behandelnden
Arztes fuhren die Otts zu Professor
Christoph Klein nach Hannover. Er
stellte ihnen eine neuartige Genthe-
rapie vor, an der er seit der Mitte der

90-er Jahre arbeitet. Er habe erst 3
Kinder weltweit behandelt. Es gebe
also noch keine Studienergebnisse
oder Langzeitbeobachtungen. Und
dennoch: Nach einem Beratungsge-
sprach, in dem die Otts ausfihrlich
Uber mogliche, jedoch nicht belegte
Risiken und Chancen der Therapie
aufgeklart wurden, entschlossen sie
sich schlie8lich dazu. Das Fehlen
gesicherter Therapiemoglichkeiten
half ihnen, das notige Vertrauen
und den Mut fir die neuartige The-
rapie zu entwickeln.

Schon wenig spdter begann
die 6 —wodchige Therapie. Zundchst
wurden Felix Stammzellen entnom-

men, dann erhielt er eine

Chemotherapie.  Dadurch
werden Zellen im Knochen-
mark zerstort, um Licken zu schaf-
fen und den Aufbau der Zellen nach
der Therapie anzuregen. Ein gesun-
des Gen wurde Uber einen kiinst-
lich hergestellten Virus, ein soge-
nanntes Gentaxi, ins Knochenmark
transportiert. Nun konnten sich die
Zellen nach dem Bauplan des ge-
sunden Gens vermehren.

Obwohl Felix mit seinen gerade
4 Jahren schon ein richtiger Kran-
kenhausroutinier war, fiel ihm die
Zeit im Krankenhaus sehr schwer.
Er litt darunter nicht raus zu dirfen,
er vermisste seine Schwester Maike,
aber er blieb tapfer. ,Es gab nur ei-
nen Moment, in dem Felix Angst be-
kam: das war, als ihm von der Chemo-
therapie die Haare ausfielen.”

Heute ist auch diese Angst
vergessen. Viel grolRer ist die
Freude auf seine Einschu-
lung im Sommer. Denn
Felix kann nun am
Leben  teilnehmen
- wie ein gesundes
Kind. Er kann lachen,
toben und spielen.
Erist geheilt.
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Preis zur Erforschung Seltener Er-
krankungen. Gemeinsam mit der
Central Krankenversicherung wurde
jingst ein weiterer Preis ins Leben
gerufen. Sein Ziel: die Forderung
innovativer Projekte, die die Versor-
gung von Menschen mit Seltenen
Erkrankungen starken.

ACHSE

* bietet Seminare, die den Mitglied-
sorganisationen Wissen Uber For-
schung und Forschungsforderung
vermitteln

 gibt Know-how, um eigene
Forschungsprojekte zu re-
alisieren und bundelt For-
schungsanliegen

* ist Kooperationspartner bei
Forschungsprojekten, wie
LEIVE" oder ,Beitrage der
Selbsthilfe im Gesundheits-
wesen”

* bringt Experten - also Be-
troffene und andere - zu
Forschungsthemen an einen
Tisch
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.Leidet man an einer Krankheit,
zu der keine Informationen ver-
fligbar sind — weder beim Arzt,
noch im Internet — fiihlt man
sich hilflos und allein-
gelassen.”

Lisa Biehl arbeitet
bei der ACHSE
im Bereich
.Informationen
verbessern"




Unterstiitzen Sie die ACHSE - Helfen Sie mit

> Kohler
des Eva Luise Ko
seltene frkrankungen 2011

verleihung

Forschungspreises fur

Vlnr: Christoph Nachti-
gdller (ACHSE), Eva Luise
Kéhler, das Preistrdgerteam
Christof von Kalle, Kaan
Boztug, Christopher Baum,
Christoph Klein, Sonder-
preistrdger Boris Greber
und Bundesprdsident a.D.
Horst Kéhler

Eva Luise K6hler Forschungs-
preis fir Seltene Erkrankungen

Zum vierten Male jdhrte sich die Ver-
gabe des Eva Luise Kbhler Forschungs-
preis fiir Seltene Erkrankungen

Fir die Entwicklung einer experi-
mentellen Gentherapie verlieh Eva
Luise Kohler am 28. Februar den
nach ihr benannten Forschungs-
preis an Prof. Dr. Christoph Klein
und sein interdisziplindres Team

IHRE SPENDE RHILFT!

aus Medizinern und Forschern. Der
mit 50.000 Euro dotierte Preis soll
dazu beitragen, die Nachhaltigkeit
der neuen Methode zu prifen und
zu optimieren. Erste Erfolge bei
Patienten mit dem Wiskott-Aldrich
Syndrom machen Hoffnung, dass
die Therapie zukinftig auch bei Pa-
tienten anderer monogener Erkran-
kungen angewendet werden kann.
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Schiler sammeln fur
,die Seltenen"

Hier weifs man Bescheid!

In der Internationalen Schule
Berlin (ISB) weiB jedes Kind,
was eine Seltene Erkran-
kung ist. Was vor 3 Jahren
mit einem Schulaktionstag
zu Seltenen Erkrankungen
angefangen hat, ist zu einer
richtigen Freundschaft her-
angereift: Ob Schiiler, Lehrer
oder Eltern — die ISB weil}
um die Note und Anliegen von Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen.

Jedes Jahr sammeln alle gemein-
sam beim Weihnachtsbasar fir die
ACHSE. Vielen Dank!

Fakten

Seltene Erkrankungen

» Hochstens 5 von 10.000 Men-
schen sind von einer solchen
Erkrankung betroffen.

« Es gibt Gber 6000 verschiede-
ne Seltene Erkrankungen, sie
sind Uberwiegend chronisch
und unheilbar.

« In Deutschland leben rund
4 Mijo. Betroffene, davon sind
mehr als 3 Mio. Kinder.

+ Die Diagnosesuche dauert in
der Regel mehrere Jahre.

+ Therapien, Medikamente und
Spezialisten sind rar.

.Menschen mit einer chroni-
schen seltenen Erkrankung
haben eine besonders schwere
Lebenssituation zu meistern.
Fiir die Arbeit der ACHSE bitte
ich Sie um lhre Untersttitzung.”

Eva Luise Kohler,
Schirmherrin der ACHSE
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