Bundesminister fiir
@4 Gesundheit Daniel
Bahr lobte die
Arbeit der ACHSE
beim Symposium in
Berlin.

5. Tag der Seltenen Erkrankungen

Unter dem Motto ,Selten, doch ge-
meinsam stark!"™ fanden rund um
den 29. Februar 2012 deutschland-
weit Aktionen statt, um die Anlie-
gen ,der Seltenen" bekannter zu
machen. Denn nur wer um die Néte
weif3, kann auch helfen.

In 14 deutschen Stadten kamen Be-
troffene, Arzte und Politiker zusam-
men und informierten und disku-
tierten Uber Seltene Erkrankungen.
Uberall lieRen sie rote ACHSE-Luftbal-
lons in den Himmel steigen, symbo-
lisch fir die , Anliegen der Seltenen".
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Auktion ,,Seltener Gelegenheiten™
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ACHSE-Schirmherrin Eva Luise Kéh-
ler verlieh den nach ihr benannten
Forschungspreis fir Seltene Erkran-
kungen an den Kinderarzt Dr. Oliver
Semler. Er forscht an einer Therapie
fur die Glasknochenkrankheit.

ACHSE lud zu dem Symposium ,,Sel-
ten, doch gemeinsam stark — bes-
sere Wege finden flir Menschen
mit Seltenen Erkrankungen" ein.
Selbsthilfe, Arzte, Wissenschaftler
und  Bundesgesundheitsminister
Daniel Bahr diskutierten rege und
konstruktiv.
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zugunsten der ACHSE

Zahlreiche Gaste aus der Berliner
Gesellschaft und Wirtschaft sind
der Einladung der ACHSE
und der ACHSE Freunde am
23. Februar ins Hotel Adlon
Kempinski gefolgt: Sie erleb-
ten einen stimmungsvollen
Abend mit einer mitreilenden
Auktion. Wir sind dankbar und
gltcklich, dass der Abend uns
und unserer Arbeit fir Men-
schen mit Seltenen Erkran-

gebracht hat.

Die deutsch-kanadische Sopranistin Anna Maria
Kaufmann beeindruckte nicht nur ACHSE-
Schirmherrin Eva Luise Kbhler mit ihrer klaren Stimme

kungen insgesamt 60.000 Euro ein-

g 3

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 Unterstitzung.’

Z

Eva Luise Kohler,
Schirmherrin der ACHSE
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5. Tag der Seltenen Erkran-
kungen ,Rare but strong
together™ - In ganz Deutsch-
land fanden Aktionen fiir , die
Seltenen” statt — Seite 4

STMime

Informationen fiur Freunde und Forderer

Auktion ,Seltener Gelegen-
heiten" — Prominente Lose
kommen unter den Ham-
mer: Gemeinsam den Waisen
der Medizin wieder Hoffnung
schenken — Seite 4

Fiir ein Leben aus eigener Kraft

Drei lebensfrohe Geschwister, von denen zwei von der seltenen
Stoffwechselerkrankung HPP betroffen sind. Mit weichem, pordsen
Knochenbau féllt ihnen das Laufen schwer. Eine starke Familie, der
Rollstuhl und die Selbsthilfe tragen sie durchs Leben.

Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen



Den Seltenen eine Stimme geben

Den Seltenen eine Stimme geben

Liebe  Freunde
der ACHSE!

Editorial

was willst Du
werden,  wenn
Du grof3 bist?
Zwei Berufe ste-
hen ganz oben
auf der Kinder-
Wunschliste: FufSballprofi und Prima-
ballerina.

Florian und Johanna kénnen von
Tanzen und Ballspiel trdumen — aus-
probieren diirfen sie es nicht: zu grof3
ist die Gefahr eines Knochenbruchs.

Die Geschichte der Familie Ebert hat
mich beriihrt. Gleich zwei der drei
Geschwister sind von der seltenen
Krankheit HPP betroffen. Mit welcher
Lebensfreude die Kinder die Htirden
des Alltags meistern, ist beeindru-
ckend.

Rund vier Millionen Menschen in
Deutschland sind von einer Seltenen
Erkrankung betroffen. Obwohl mehr
als 6.000 Krankheitsbilder bekannt
sind, haben die ,Seltenen™ im Alltag
mit vielen Einschrdnkungen und Be-
lastungen zu kdmpfen. In der ACHSE
unterstiitzen sie sich gegenseitig. Das
Netzwerk von Selbsthilfeorganisatio-
nen vermittelt die richtigen Kontakte
und ermdoglicht Orientierung im La-
byrinth der Informationen.

Als Mitglied der ACHSE Freunde und
Intendantin des Rundfunk Berlin-
Brandenburg unterstiitze ich gern
diese wichtige Integrations- und
Vernetzungsarbeit. Ich wiinsche mir
noch mehr 6ffentliche Aufmerksam-
keit ftir die ,Waisenkinder der Medi-
zin." Wie schén, dass auch Sie den
Seltenen nicht nur eine, sondern
lhre Stimme geben.

N

DQ/J U S @‘W
Dagmar Reim
g J. L

Fiir ein Leben aus eigener Kraft

Zwei der drei Kinder der Familie
Ebert leben mit der Seltenen Erkran-
kung HPP. Eine Herausforderung fiir
die ganze Familie.

Florian ist zweieinhalb und sei-
ne jingere Schwester Johanna ein
Jahr alt, als ihnen die gerade erst
gewachsenen Michzahne ausfallen.
Daneben bemerkt die junge Mut-
ter Christine Ebert, dass ihren
Kindern das Laufen Lernen
schwer fallt. Mit jedem
Wachstumsschub  fallt
mehr auf, dass sich die

Brustkorbe der Kleinkin-

der verformen. Verunsi-

chert suchen die Eltern

Rat und Hilfe bei ver-
schiedenen Arzten. Doch

kein Facharzt bringt die ver-
schiedenen Symptome zusammen.

Nach einem halben Jahr und einer
Odyssee von Klinik zu Klinik treffen
die Eberts auf einen Oberarzt an der
Uniklinik Tdbingen, der sich an die
Seltene Erkrankung erinnert: Hypo-
phosphatasie, kurz HPP, ist eine ge-
netisch bedingte Stoffwechselerkran-
kung. Der Mangel an dem Enzym

Phosphatase fihrt zu einer unge-
ndgenden Mineralistion der Kno-
chen: sie sind weich und sprdde,
das fuhrt leicht zu Knochenbrichen
und Verformungen. In der Regel ist
auch das Wachstum eingeschrankt:
Die Betroffenen sind minder- oder
kleinwichsig.

Diese Diagnose nimmt den jungen
Eltern zwar die Ungewiss-
heit, die mit grollen
Angsten und dem
Geflhl des Allein-
seins einherging.
Nun jedoch ste-
hen sie vor neu-
en Herausforde-
rungen, denn HPP
zahlt selbst unter
den Seltenen Erkran-
kungen zu den seltenen und
ist bis heute kaum erforscht: nur
rund 70 — 100 Betroffene sind in
Deutschland bekannt. Es gibt kei-
ne ursachlichen Therapien. HPP ist
nicht heilbar.

Frau Ebert begibt sich selbst auf die
Suche nach mehr Informationen,
die ihr die Arzte nicht geben kén-

die Knochen von Johanna und Florian

nen. Sie stofllt auf den Selbsthilfe-
verein HPP e.V.in Wirzburg. Mit nur
70 Mitgliedern gehort auch dieser
zu den Kleineren im ACHSE Netz-
werk. FUr die Betroffenen ist er eine
grolle Stltze:

.Der Verein gibt uns viel, denn die
Selbsthilfegruppe unterstiitzt uns mit
wertvollen Informationen und bietet
die Méglichkeit zum Austausch unter
den Betroffenen. Gleichzeitig versu-
chen wir, gemeinsam die Forschung
voranzutreiben und die Krankheit in
der Offentlichkeit bekannter zu ma-
chen.” Uber ein Forum im Internet
tauschen sich die Mitglieder aus
und teilen hilfreiche Erfahrungen

Lange Strecken sind nur im Rollstuhl méglich: jede Bewegung belastet

Uber Verlauf, Perspektive und Um-
gang mit der Erkrankung im Alltag.

Sichtbar ist die HPP bei Florian
und Johanna vor allem an Handen,
Beinen, Brustkorb und Kopf. Beide
Kinder kampfen mit sehr hdufigen
Infekten und Schmerzen in den Bei-
nen. Durch Physio- und Ergothera-
pie sowie Heilpadagogik versuchen
die Eberts, die Muskulatur der Kin-
der zu starken. Das ist die einzige
Méglichkeit, die fragilen Knochen
zu stabilisieren, damit die Kinder
noch so lange wie moglich ein we-
nig Mobilitdt behalten. ,Gerade bei
den Jungs geht es immer um schnel-

ler, h6her, weiter, da kann Florian ein-
fach nicht mithalten®, so Christine
Ebert. Von den Mitschilern wird er
oft ausgelacht und gehdnselt: der
8-]3hrige hadert mit sich und seiner
Erkrankung.

Johanna hat noch mehr mit den
Symptomen der HPP zu kdmpfen als
ihr Bruder: sie ist sehr klein und hat
sich bereits ein Bein gebrochen. Nur
sehr kurze Strecken kann sie aus
eigener Kraft laufen, sonst ist sie
auf ihren Rollstuhl und die Hilfe
ihrer Mitmenschen angewiesen.

Das Jingste der drei Ebert-Kin-
der, der finfjdhrige Benedikt, ist
nicht von der HPP betroffen und
muss trotzdem mit ihr leben: sehr
uneigennitzig steckt er im Alltag
oft zurlick und nimmt Ricksicht auf
seine beiden alteren Geschwister.

LFlr die Zukunft hoffen wir, dass die
HPP weiter erforscht wird und ein
Medikament fir unsere Kinder und
natlrlich alle anderen Patienten
entwickelt wird. Wir wiinschen uns,
dass unsere Kinder trotz der Erkran-
kung ihren Platz in unserer Gesell-
schaft finden und viele ihrer Traume
verwirklichen kénnen." o

Das bewegt die ACHSE!

ACHSE ist ein Netzwerk aus Selbsthilfeorganisationen von und fiir Menschen

mit Seltenen Erkrankungen.

Die ,Waisen der Medizin™ nicht

allein lassen

In Deutschland leben rund 4 Mil-
lionen Menschen, die an einer der
Uber 6000 Seltenen Erkrankungen
leiden. Die Seltenheit der einzelnen
Erkrankungen stellen die Betroffe-
nen krankheitsibergreifend vor die
gleichen Probleme und Herausfor-
derungen: Lange Diagnosewege,

Odysseen durch Arztpraxen, kaum
Informationen, Experten oder The-
rapien. Heilungschancen gibt es nur
selten. Die Selbsthilfe bietet hier
eine grofe Stitze.

Betroffene werden zu Experten:

JHilfe zur Selbsthilfe"

Die Selbsthilfevereine leisten nicht
nur gegenseitige emotionale Unter-

stitzung und helfen bei der Bewal-
tigung der meistens chronischen
Erkrankungen. Sie kntpfen ein Netz
aus Informationen, Experten und
Wissenschaftlern. Darauf kdnnen
Betroffene zugreifen und ihre eige-
nen Erfahrungen verfigbar machen,
um anderen zu helfen.

ACHSE —,,den Seltenen eine

Stimme geben™

ACHSE ist nicht nur Anlaufstelle von
Hilfe suchenden Patienten. Sie biin-
delt die Interessen der Betroffenen

und tritt fir sie ein: in Politik
und Gesellschaft, in Wissen-
schaft und Forschung. Nur
gemeinsam kénnen wir
erreichen, dass Pa-
tienten mit einer
Seltenen Erkran-
kung in unserem
Gesundheits-
system nicht
mehr allein
gelassen
werden. o

2« Spenden auch unter www.achse-online.de moglich

Informationen fir Freunde und Forderer o 3

.Seltene Erkrankungen sind oft
sehr komplex und schwer zu diag-
nostizieren. Therapien sind rar
und Heilungschancen gering.
Die Versorgung von Betroffe-
nen erfordert daher gute
drztliche Betreuung
und die Einbindung
der Selbsthilfe."

PD Dr. Arpad von Moers

ACHSE Freund und Chef-
arzt der Kinderklinik der
DRK Kliniken Berlin




