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Der kleine Luis droht zu erblinden, denn noch gibt es
keine Therapie flir seinen seltenen Gendefekt. ACHSE ist
fr Luis, seine Familie und 4 Millionen andere Menschen
mit Seltenen Erkrankungen in Deutschland da.
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Den Seltenen eine Stimme geben

Editorial

Liebe Freunde
der ACHSE!

Der Weg bis zu der Diagnose

,selten" ist beschwerlich und voller

Sorgen, es vergeht oft wertvolle
Zeit, weil keine Informationen oder
Ansprechpartner gefunden werden
kénnen. Zeit, die betroffene Kinder
und Erwachsene nicht haben, denn
die meisten Seltenen Erkrankungen
sind fortschreitend.

Verldssliche und qualitdtsgeprtifte
Informationen helfen betroffenen
Eltern bei der Suche nach einem
Experten fiir ihr krankes Kind. Sie
helfen dem Arzt bei der Suche nach
maoglichen Therapien. Sie verkiirzen
den Leidensweg.

ACHSE ist das Netzwerk von und fiir
Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen. Wir sammeln, vernetzen und
erweitern das Wissen liber Seltene
Erkrankungen und machen es kos-
tenlos verfligbar — in enger Zusam-
menarbeit mit den ACHSE-Mitglie-
dern, Arzten, Wissenschaftlern und
anderen Akteuren aus dem Gesund-
heitswesen.

Helfen Sie, damit unser Wissens-
netzwerk wachsen kann, denn Wis-
sen rettet Leben! Dafiir danke ich
Ihnen sehr herzlich.

Mirjam Mann
Geschdiftsfiihrerin ACHSE e.V.

»Papa, sind das die Sterne?"

.Wie lange kann Luis noch auf Ent-
deckungsreise gehen?", fragt sich
Matthias Kern, wenn er auf seinen
sechsjdhrigen Sohn blickt. Luis hat
einen seltenen Gendefekt, der ihm
das Augenlicht nehmen kénnte.

Fast wdre Luis unbemerkt erblin-
det. Erst vor der geplanten
Einschulung zeigten
erste Sehtests
seine extreme
Schwach- und
Weitsichtig-
keit.Weil auch

Luis' Haar

noch immer

nur sparlich

wuchs, be-
gann sein Vater
nach Ursachen

zu forschen, die
der Kinderarzt nicht
kannte. Er recherchier-

te, las unzahlige Beschreibungen
und stiel auf ,Hyptrichose mit ju-
veniler Makuladystrophie (HIMD)
— spdrlicher Haarwuchs mit Netz-
hautdegeneration”. Konnte das

sein? Nur 50 bis 100 Falle sind welt-
weit bekannt. Die Familie drangte
auf einen Gentest. Sechs Monate
Angst und banges Warten, dann die
Diagnose: HIMD. Ein Schock! Doch
Luis soll eine unbeschwerte Kindheit
haben. Der Sportfan hat gerade sei-
ne erste Judoprifung bestanden. Er
ist ein Kampfer, genau wie
sein Vater, der im Hin-
tergrund alles flr
seinen Sohn tut.
Seit der Diagno-
se recherchiert
Matthias Kern
Forschungs-
ergebnisse,
vernetzt sich,
sammelt Infor-
mationen. Diese
stellteer,inklusive
einer Krankheits-
beschreibung  nach
ACHSE-Standard, auf seiner
Webseite Betroffenen sowie Arzten
und Therapeuten zur Verfigung.
lhnen sollen die gepriiften Infor-
mationen bei der Diagnosesuche
zuktinftig helfen. o
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IBAN: DE89 3702 0500 0008 0505 00

ACHSE e.V. - Spendenkonto
Bank fiir Sozialwirtschaft
BIC: BFS WDE 33
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+ 29 Euro gentgen, um fiir einen Betroffenen da zu sein und eine

erste Hilfestellung zu leisten.

« Mit 98 Euro ermdglichen Sie die umfassende Beratung

von Hilfesuchenden, z.B. wenn noch keine Diagnose

bekannt ist.

e Mit 120 Euro kénnen wir einen Arzt bei seiner Suche

nach der Diagnose, Behandlung oder geeigneten

Experten unterstiitzen.

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



Den Seltenen eine Stimme geben

Wissen rettet Leben. ACHSE hilft weiter.

.Um Menschen mit und ohne
Diagnose untersttitzen zu
kénnen, greife ich auf unser
umfangreiches
Wissensnetzwerk zurtick.”

Eike Jogwer-Welz, Betroffenen- und
Angehérigenberaterin

.FUr viele Anrufer bin ich die
letzte Hoffnung, ein Rettungsanker: Mit Zwolf begann
Caro* schwallartig aus dem Mund zu bluten. Als Caros
Mutter mich kontaktierte, waren bereits drei Jahre mit
unzahligen Untersuchungen in verschiedenen Kliniken
vergangen. Niemand konnte sagen, welche Erkrankung
dahinter steckt. Immer wieder musste Caro in die Not-
aufnahme, erhielt Blutkonserven. Fir die Schule war sie
oft zu schwach und krank. Eine weitere Untersuchung?
Keine schmerzhaften Tests mehr flr meine Tochter’, so
die Entscheidung der Mutter. Schlielilich fand sie unse-
re ACHSE-Beratung im Netz.

Ich kann auf unser umfangreiches Wissensnetzwerk aus
Statistiken, meiner Falldokumentation und meinen Er-
fahrungen sowie Kontakten zu Patientenorganisationen
und Fachzentren zurlckgreifen. Fir Caro habe ich viel
recherchiert und den Kontakt zu einer geeigneten Selbst-
hilfeorganisation hergestellt. Endlich wird ihr geholfen.”

.Wenn Patienten die Diagnose
.selten™ erhalten, miissen sie oft
erfahren, dass Arzte, Therapeuten
und Forscher nicht viel (iber ihre
Erkrankung wissen. Genau hier
setzen wir an. "

Gertrud Windhorst,
ACHSE Wissensnetzwerk

.Wer kann mir helfen? Wo erfahre ich etwas Gber meine
Krankheit? Wo finde ich kompetente Ansprechpartner?
Weilt ,Dr. Google' wirklich Rat? Gerade, wenn es um eine
der zumeist schwerwiegenden Seltenen Erkrankungen
geht, kann jeder Hinweis dazu Uber Leben und Tod
entscheiden.

Seit Jahren arbeiten wir mit Forschungseinrichtungen,
Arzten und vor allem der Selbsthilfe zusammen. Wir
entwickeln Standards fir Krankheitsbeschreibungen,
damit sie gut lesbar und wissenschaftlich fundiert sind.
Wir recherchieren, welche Klinik, welcher Arzt sich
auskennt.

All diese Informationen stellen wir auf verschiedenen
Wegen kostenlos zur Verfigung — den Betroffenen,
Arzten und anderen Therapeuten. Doch bei 8.000
Seltenen Erkrankungen gibt es noch viel tun.”
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Regelmafig spenden:
So unterstiitzen Sie die Arbeit
von ACHSE vielfach!

« Sie helfen, unsere Arbeit fiir die ,Waisen der Medizin" langfristig

sicherzustellen und Verwaltungskosten zu sparen.

« Sie helfen so lange Sie wollen. Forderbeitrdge an ACHSE e. V.
kénnen von der Steuer abgesetzt werden. Eine Sammelbe-
scheinigung erhalten Sie automatisch zu Beginn des Folgejahres.

« Wir berichten Ihnen von unserer Arbeit.

Bequem spenden im Internet: achse-online.de/jetzt_spenden.php
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Josephine sagt: DANKE!

*alle Namen gedindert.
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Helfen Sie uns mit lhrer Spende

Aktionen fiir den guten Zweck

- Gewusst wie!

Bitten Sie um Spenden statt Geschenke:
Runder Geburtstag, Goldene Hochzeit,
Taufe - und Sie winschen sich statt
Geschenken, dass in lhrem Sinn ein ge-
meinndtziger Verein unterstitzt wird?
Wir freuen uns sehr, wenn Sie und lhre
Gdste, Freunde und Verwandte die Arbeit
der ACHSE fir die ,Waisen der Medizin"
unterstdtzen.

Aktionen fiir die ,Seltenen: ,Ob Marathon,
Firmenjubildum oder Schulgeburtstag —
machen Sie lhre Veranstaltung zu einer
Benefizaktion zugunsten der ACHSE und
unterstitzen Sie die ,Waisen der Medizin™.
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So einfach geht es: Starten Sie den Aufruf
.Spenden statt schenken™ und sammeln
Sie auf lhrer Veranstaltung mit der Spen-
dendose. Oder bitten Sie lhre G3aste, eine
Spende an ACHSE direkt zu Uberweisen.

®achse

Spenden statt schenken

fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen

Nehmen Sie bitte Kontakt zu uns auf: Gern
stehen wir lhnen mit Rat und Tat zur Seite.
Stephanie Arndt

Telefon 030/3300708-25
stephanie.arndt@achse-online.de
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.Bevor ich die ACHSE kennengelernt habe, wusste ich
nicht, wie viele Menschen in Deutschland von einer
Seltenen Erkrankung betroffen sind. Die Arbeit der
ACHSE ist auch deshalb so wichtig, weil sie die Prob-
lematik ins 6ffentliche Bewusstsein riickt.”

Jorg Thadeusz, Journalist, Autor und ACHSE Freund

,aGebt den
Seltenen Eure
Stimme!"

Mit Cello, Piano, Bratsche und vor
allem viel Gesang sammelten die
Schiler der Liebfrauenschule in
K6éln mit einem Benefizkonzert am
Tag der Seltenen Erkrankungen
Spenden fir die ,Waisen der Medi-
zin" und die Arbeit der ACHSE. ,Wir
sind der Meinung, dass Menschen
mit Krankheiten, die kaum erforscht
sind, geholfen werden sollte®, be-
grindete die Schilerin und Initiato-
rin Svea Rescheleit ihr Engagement.

Zahlreiche auch illustre Gaste ka-
men und wurden zu Spenden auf-
gerufen.

Dr. Andreas Reimann, unser ehren-
amtlicher ACHSE-Vorsitzender stell-
te unsere Arbeit vor und war gerthrt
von so viel jugendlicher Hilfsbereit-
schaft. 3.000 Euro brachte die mu-
sikalische Spendengala. Wir bedan-
ken uns von ganzem Herzen fur das
groRartige Engagement der Schiler!

Fakten

Seltene Erkrankungen

« In Deutschland leben rund
4 Mio. Betroffene.

« Es gibt Uber 6000 Erkrankungen,
die zu den Seltenen zdhlen.

« Sie sind Uberwiegend chronisch,
fortschreitend und unheilbar.

« Die Diagnosesuche dauert in
der Regel mehrere Jahre.

+ Therapien, Medikamente,
Informationen und Spezialisten
sind rar.

« Der Forschungsbedarf ist
immens grols.

.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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