





DEBRA - Das Jahr 2011

Weil sich das Leben fiir ein Schmetterlingskind so anfiihit.



© DEBRA AUSTRIA

Herzlichen Dank!

DEBRA Austria und DEBRA Sudtirol — Alto Adige bedanken sich gemeinsam mit den ,Schmetterlingskindern®
bei allen Menschen, die durch personliches Engagement und groBzlgige Spenden das Leben von Betroffe-
nen erleichtern. Sie ermdglichen kompetente medizinische Versorgung, Entwicklung von Therapieansatzen und
Direkthilfe fur Familien, die von Epidermolysis bullosa betroffen sind.

Besonders wichtig sind langjahrige Partner: So unterstitzt zum Beispiel die Schweizer Karl Kahane Stiftung un-
sere Arbeit kontinuierlich seit 2005, indem sie Mittel fUr den Betrieb des EB-Hauses zur Verflgung stellt. Sehr
dankbar sind wir auch flir die projektbezogene Unterstlitzung vom LR Global Kids Fund, der Beneficentia Stif-
tung und der Aktion ,Licht ins Dunkel”. Erst das nachhaltige Engagement vieler groBzUlgiger Fdrderer ermdg-
licht eine umfassende ,Hilfe flr die Schmetterlingskinder*”.
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Vorwort

it groBer Freude und Dankbarkeit blicke ich
M auf ein erfllltes und erfolgreiches Jahr 2011

zurlick. Auch im abgelaufenen Jahr ist es ge-
lungen, die medizinische Versorgung der ,,Schmet-
terlingskinder” aufrechtzuerhalten und schrittweise
auszubauen. Sehr erfreulich sind die vielen kleineren
und groBeren Erfolge in der Forschung, denn sie sind
Voraussetzung fur den Weg zur Heilung. Dies alles
kommt den von Epider-
molysis bullosa (EB) be-
troffenen Menschen zu
Gute und lasst uns mit
Optimismus in die Zu-
kunft blicken.

Hier legen wir die Jah-

resberichte der beiden
& Vereine DEBRA Austria —
E Interessengemeinschaft
° sowie Forschungsverein
— vor und informieren Uber unseren Schwesterverein
DEBRA Sudtirol. Ein Jahresbericht aus dem EB-Haus
Austria vervollstandigt den Ruckblick auf 2011. Bei der
optischen Neugestaltung war es uns wichtig, die le-
sefreundliche Magazinform, wie friher im DEBRA Ak-
tuell, nicht ganz zu verlieren.

Dr. Rainer Ried|

Besonders wichtig fur Betroffene der EB ist einflhlsa-
me und kompetente arztliche Versorgung. Unter der
Leitung von Dr. Anja Diem hat sich im EB-Haus Aus-
tria ein Team — bestehend aus zwei EB-Arztinnen und
zwei Krankenschwestern — zusammengefunden, das
nicht nur Behandlung, Beratung und Betreuung der
rund 500 Osterreichischen Betroffenen bestens abwi-
ckelt, sondern dartber hinaus auch fur Patienten aus
umliegenden Landern zur Verflgung steht. Die stei-
gende Frequenz von EB-Visiten aus ganz Europa und
der Anstieg von Anfragen per E-Mail und Telefon zei-
gen, dass sich das EB-Haus Austria schrittweise als
Center of Expertise im Bereich EB etabliert. Wichtig
fUr die laufende Verbesserung therapeutischer Mdg-
lichkeiten ist die enge Vernetzung mit EB-Zentren und
EB-Spezialisten aus aller Welt aber auch mit Exper-
ten aus anderen medizinischen Disziplinen. Mittlerwei-
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le ist das Team um Dr. Diem aufgrund ihrer Expertise
eng in ein internationales Projekt mit dem Titel ,Best
Practice Clinical Guidelines” eingebunden. Hier wer-
den die weltweit besten Richtlinien in der EB-Versor-
gung zusammengefasst und dokumentiert, so dass
jeder Betroffene sicher sein kann, die bestmdogliche
Versorgung nach den modernsten medizinischen Er-
kenntnissen zu erhalten.

Da EB derzeit noch als unheilbar gilt, verlagert sich der
Schwerpunkt unserer Aktivitdten zunehmend in den
Bereich der Forschung. Die Ergebnisse des letzten
Jahres bestarken uns in der Vision Heilung ist mdéglich!
Unter der Leitung von Prof. Dr. Johann Bauer arbei-
tet im EB-Haus ein engagiertes Team an den Themen
Wundheilung und Narbenbildung, Gentherapie, Im-
muntoleranz, Krebstherapie, Therapeutische Protein-
modifikation und Small Molecules. Zahlreiche wissen-
schaftliche Publikationen und Auszeichnungen zeigen
die Leistungsfahigkeit dieser Forschungsgruppe und
machen zuversichtlich, dass Heilung fur die ,Schmet-
terlingskinder” in absehbarer Zeit mdglich wird. Aller-
dings wird ein Durchbruch in der EB-Forschung nur in
enger Zusammenarbeit mit den weltweit besten EB-
Forschern gelingen — vernetzen und Krafte bindeln ist
auch hier das Gebot der Stunde. Ein wichtiger Meilen-
stein dirfte nach derzeitiger Einschatzung schon 2012
erreicht werden, wenn im EB-Haus mit einem Heilver-
such ein erster Schritt zu einer lokalisierten Gen-The-
rapie getan wird.

Unter der Leitung von Dr. Gabriela Pohla-Gubo wur-
de im Rahmen der Tatigkeiten der EB-Akademie die
hauseigene Expertise an zahlreiche Arzte, Wissen-
schafter und Praktiker aus dem In- und Ausland wei-
ter gegeben. Damit soll die Betreuung von EB-Betrof-
fenen vor Ort gestarkt werden. Im Gegenzug konnten
von den eingeladenen EB-Experten wertvolle Erfah-
rungen gewonnen und so der Weg zu einem européi-
schen bzw. weltweiten Netzwerk von EB-Zentren fort-
gesetzt werden. Diese Idee wird sich im kommenden
Jahr unter dem Titel EB-CLINET — Linking expertise
in EB konkret fortsetzen, wenn die EB-Akademie da-
rangeht, zunéachst die EB-Zentren aller EU-Staaten zu



vernetzen und in einem weiteren Schritt ein weltwei-
tes Expertise-Netzwerk aufbaut.

Versorgung, Forschung, Ausbildung und Vernetzung
sowie unmittelbare Hilfe flir Betroffene und ihre Fa-
milien sind die wesentlichen Ziele der beiden Verei-

2 01 1 war ein Jubilaumsjahr: DEBRA Sudtirol
feierte sein funfjahriges Bestehen und

nahm getreu seinem Motto noch mehr Bedacht auf

die konkreten BedUrfnisse von Menschen mit EB.

Die Generalversammlung, die im April in Toblach statt-
fand, diente einmal mehr dem intensiven Informations-
und Erfahrungsaustausch. Es war aber auch ausrei-
chend Zeit fur gemutliches Beisammensein am reich-
haltigen Buffet. lanina llitcheva aus Wien erzahlte aus
ihrem Leben und nahm Mitglieder und Gaste mit auf
eine bewegende Reise durch ihre Kindheit und Ju-
gend. Wir alle waren von ihrem Mut und ihrer Zuver-
sicht ergriffen. So manchem Zuhérer im Publikum sah
man an, wie sehr er ihre Willenskraft und ihren Opti-
mismus bewunderte. lanina ist ein leuchtendes Bei-
spiel fir Menschen, die trotz t&glicher Schmerzen und
korperlicher Einschrankungen hoffnungsfroh in die Zu-
kunft blicken und einen Weg gefunden haben, mit ei-
nem schwierigen Schicksal gut umzugehen. Im An-
schluss daran berichteten Prof. Dr. Michele De Luca
(Universitat Modena) und Prof. Dr. Johann Bauer (EB-
Haus Austria, Salzburg) Uber den neuesten Stand der
Forschung im Interreg IV-Projekt. Dr. Gabriela Pohla-
Gubo gab einen anschaulichen Uberblick tber alle
wesentlichen internationalen Forschungsprojekte. Sie
wies auch auf die unter dem Schlagwort ,,Cross Bor-
der Health Care” geplanten Aktivitaten innerhalb der
EU hin und erlduterte die Konsequenzen, die diese
Richtlinie fur die grenzUberschreitende medizinische
Versorgung mit sich bringen wird.

2011 war hinsichtlich der Forschung ein wichtiges
Jahr fur DEBRA Sddtirol. Im Interreg IV-Projekt, das
von der EU mitgeférdert wird, gelangen bemerkens-
werte Schritte auf dem Weg zur Heilung. Darlber hin-
aus arbeiten aber auch viele andere hochkaréatige For-
schergruppen an Therapieansatzen. Die Vielfalt dieser

ne DEBRA Austria, die nur mit Hilfe vieler groBzigi-
ger Spender umsetzbar waren und sein werden. Im
Sinne der ,Schmetterlingskinder” bedanke ich mich
daflr sehr herzlich bei allen, die unsere vielfaltigen
Initiativen unterstiitzen. <> Dr. Rainer Riedl, Obmann
DEBRA Austria

Ansatze wurde uns unter anderem auch im Rahmen
des Interreg IV-Treffens im November in Bozen an-
schaulich vor Augen gefuihrt. Die Professoren De Luca
und Bauer standen Sudtiroler EB-Betroffenen und de-
ren Angehdorigen flr Fragen zur Verflgung. Dabei wur-
den die Fortschritte im laufenden Projekt prasentiert
aber auch die Schwie-
rigkeiten erlautert, die
auf dem Weg von posi-
tiven Laborresultaten zu
anwendbaren Therapien
zu meistern sind.

Sehr gerne erinnere ich
mich an das letzte Jah-
restreffen von DEBRA
Austria im Oktober in
Salzburg. Das Programm
war etwas weniger dicht, so dass mehr Méglichkeiten
fr persénliche Gespréche und Erfahrungsaustausch
unter Betroffenen bestanden. Die enge Verbindung zwi-
schen unseren beiden DEBRA-Gruppen und vertrau-
ensvolle Freundschaft mit Betroffenen und Eltern méch-
te ich nicht mehr missen.

© FOTO RAPID

Isolde Mayr Faccin

Die priméren Ziele von DEBRA Sudtirol bleiben wei-
terhin, EB-Betroffene und ihre Familien im Alltag best-
moglich zu unterstlitzen, kompetente medizinische
Versorgung zu garantieren und die EB-Forschung zu
férdern, damit die ,Schmetterlingskinder” in abseh-
barer Zukunft ein Leben frei von Schmerzen und Ein-
schrankungen flUhren kénnen. Dafir wird sich DEB-
RA Sudtirol in enger Zusammenarbeit mit DEBRA Aus-
tria auch im Jahr 2012 einsetzen. Gelingen kann das
mit der Hilfe von treuen Weggefahrten und gro3zUgi-
gen Spendern, denen ich an dieser Stelle sehr herz-
lich fiir die bisherige Unterstiitzung danke. < Isolde
Mayr Faccin, Obfrau DEBRA Siidtirol — Alto Adige

Vorwort



Epidermolysis hullosa (EB) - Die Erkrankung

chmetterlingskinder — diese Bezeichnung hat sich

in Osterreich und in vielen anderen Landern fir

Kinder und auch Erwachsene mit Epidermolysis
bullosa (EB) durchgesetzt, weil ihre Haut so verletzlich
ist wie der Flligel eines Schmetterlings. Der Begriff ist
einerseits zutreffend, andererseits wird er der Schwe-
re der Erkrankung kaum gerecht. Der Fachbegriff Epi-
dermolysis bullosa hat bislang keine deutsche Entspre-
chung; am ehesten kénnte man vielleicht sagen: erb-
lich bedingte, blasenartige Ablésung der Oberhaut. Das
klingt etwas holprig, aber damit bekommt man zumin-
dest einen ungefahren Begriff davon, worum es bei die-
ser Erkrankung geht.

Epidermolysis bullosa umfasst eine Gruppe Klinisch und
genetisch unterschiedlicher Krankheiten, deren gemein-
sames Merkmal die Bildung von Blasen an der Haut
und an den Schleimh&uten nach mechanischer Belas-
tung ist. Das ist gut vorstellbar, wenn ein Betroffener
beispielsweise stlrzt oder von einem FuBball getrof-

T — X
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fen wird. Bei schwereren Formen von EB genugt aber
auch ein fester Handedruck, um Blasen zu bekommen.
Manchmal ist diese mechanische Einwirkung so gering,
dass sie kaum als solche wahrgenommen wird. Wenn
etwa ein Neugeborenes auf dem Rucken liegt und sich
ein wenig hin und her bewegt, kann das allein schon
dazu fUhren, dass am Rucken des Kindes riesige Bla-
sen entstehen. In der Folge kommt es zu standiger Bil-
dung von offenen Wunden, entziindlichen Stellen, Krus-
ten und leider auch zu damit verbundenen Schmerzen.

EB beginnt mit der Geburt und begleitet die Betroffe-
nen ihr ganzes Leben lang. Die Ursache sind geneti-
sche Veranderungen in den EiweiBmolekllen, die fur
die Verbindung zwischen der Oberhaut und der darun-
ter liegenden Lederhaut verantwortlich sind. Fehlt ein
solches EiweiBmolekul oder funktioniert es nicht rich-
tig, dann ist die Verankerung nicht vollstandig und es
kommt bei mechanischer Einwirkung zur beschriebe-
nen Blasenbildung. Fur jede Form von EB ist eine an-




dere Veranderung in einem ganz bestimmten Gen ver-
antwortlich. Inzwischen sind Veranderungen in 14 ver-
schiedenen Genen bekannt, welche die jeweiligen EB-
Typen verursachen. Die aktuelle Klassifikation umfasst
vier Hauptformen mit insgesamt mehr als drei3ig Sub-
typen, wobei Prognose und Verlauf je nach Subtyp
héchst unterschiedlich sind.

Das klinische Spektrum der unterschiedlichen Typen ist
sehr breit. Am einen Ende stehen schwere Formen mit
ganz extremer Verletzlichkeit der Haut, massiver Blasen-
bildung und vielen offenen Wunden; am anderen Ende
mildere Auspragungen mit nur lokalisierter und selte-
ner Blasenbildung (z.B. bei gréBerer mechanischer Be-
lastung). Bei einigen Unterformen kommt es neben der
Bildung von Blasen auch zu anderen Folgeerscheinun-
gen. So kdnnen beispielsweise Finger und Zehen zu-
sammenwachsen, Narben und Verwachsungen im Be-
reich der Augen (Hornhaut, Augenlider) entstehen sowie
Essen und Trinken durch Zahnfehlbildungen und Ver-
engungen von Mundhdhle und Speiserdhre erschwert
sein. An der Haut kann es zur Bildung von Hautkrebs
kommen, und sehr haufig entsteht auch eine Blutarmut.

Obwohl in letzter Zeit beachtliche Fortschritte in der
gentherapeutischen Forschung gemacht wurden, ist
eine ursachliche Behandlung von EB bis heute noch
nicht verflgbar. Derzeit ist eine Therapie der Symp-
tome die einzige Mdéglichkeit und Hilfe, die wir anbie-
ten kénnen. Neben der Vorbeugung der Blasenbildung
(soweit im normalen Alltagsleben Uberhaupt machbar)
ist eine mdglichst gute Wundversorgung und die Be-
handlung von Infektionen besonders wichtig. Aber auch
ausreichende und richtige Erndhrung sowie gelegentli-
che chirurgische Eingriffe (z.B. Handoperationen, Deh-
nung der Speiserohre) gehdren zur Therapie von EB.

Jede Form von EB hat ihre eigene Auspragung und
ihre speziellen Probleme. Aus diesem Grund ist eine
interdisziplindre Versorgung dringend erforderlich. Ne-
ben der Haut missen auch alle anderen Organe be-
obachtet und auf Verdnderungen untersucht werden.
Nur wenn wir nicht nur auf die Haut, sondern auf den
ganzen Menschen schauen, k&nnen wir jedem ein-
zelnen unserer Betroffenen die fUr inn bestmdgliche,
individuelle Behandlung und Beratung anbieten. <>
Dr. Anja Diem, Leiterin EB-Ambulanz

Epidermolysis bullosa (EB) - Die Erkrankung 7 I



DEBRA Austria — Die Hilfsorganisation

Vereine

EBRA Austria, Interessengemeinschaft Epider-
molysis bullosa wurde 1995 als Selbsthilfegrup-
pe von Betroffenen, Angehdrigen und Arzten
mit dem Ziel gegrundet Erfahrungsaustausch und Hil-
fe flr Menschen mit EB zu organisieren. DEBRA Aus-
tria, Verein zur Forderung der Epidermolysis bullosa-
Forschung wurde 1999 gegrindet, um die Forschung

Organisation

eide Vereine DEBRA Austria sind gemeinnitzig
und mildtatig aktiv und tragen das Osterreichi-
sche Spendengtitesiegel. Derzeit agieren Vor-
stand, Beirdte und Rechnungsprufer fur beide Vereine
in Personalunion. Neben den Funktionen laut Vereins-

DEBRA Austria, Interessengemeinschaft Epidermolysis bullosa,
DEBRA Austria, Verein zur Forderung der Epidermolysis bullosa-Forschung:

Organe und Funktionen laut Statuten

nach Linderungs- und Heilungsmdglichkeiten flr EB
voranzutreiben und die Entwicklung von Therapiean-
satzen zu fordern.

Die ,Quality of Life* fur Betroffene zu verbessern,
kompetente medizinische Versorgung anzubieten und
Hoffnung auf Heilung zu geben, ist die gemeinsame
Mission beider Vereine. <&

statuten wurden im Berichtszeitraum folgende Aufga-
ben wahrgenommen: Geschaftsflihrung fr beide Ver-
eine: Dr. Rainer Riedl; Werbung und Offentlichkeits-
arbeit: Ulla Epler; Spenderbetreuung: Patricia Santo-
Passo; Mitgliederhilfe und -betreuung: Dagmar Libisel-

debra

hmeteerlingskinder

Generalversammlung

Dr. Rainer Riedl|

Vorstand (Obmann)
Ia';:;; ‘:t:ll;:ﬁ:;va Dagmar Libiseller Franz Feichtlbauer Maria Allmeier
der Betroffenen) (Schriftfiihrer) (Obmann-Stv.) (Kassier)
Henriette Prinz- Isolde Faccin Dr. Gabriela Pohla-
Preuss (Vertretung Gubo
(Schriftfiihrer-Stv.) DEBRA-Siidtirol) (Kassier-Stv.)
Univ.-Prof. Dr. Markus Univ.-Prof. Dr. Renée
Beirat Hengstschlager Schroder
(Wiss. Beirat) (Wiss. Beirat)
Rechnungspriifer Siegfried Arming Dr. Rudolf Hametner

I 8 DEBRA Austria - Die Hilfsorganisation
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ler. Forschungsadministration: Mag. Barbara Dissau-
er; Buroorganisation: Eva-Maria Herburger und Kat-
rin Randysek. In der abgelaufenen Periode hatten in
der taglichen Arbeit die Sicherstellung des Betriebs
des EB-Hauses Austria sowie die Mittelaufbringung
fUr die EB-Forschung oberste Prioritdt. Kommunika-
tion, Events und Spendenwerbung galten dem Ziel,
die medizinische Versorgung sicherzustellen und Lin-
derungs- sowie Heilungsmethoden fir EB zu erfor-

schen. &

Kuratorium

as Kuratorium wurde 2004 unter der Leitung
n von Vita Liebscher ins Leben gerufen und hat
sich zur Aufgabe gemacht, den verschiede-
nen Initiativen und Projekten von DEBRA Austria zum
Durchbruch zu verhelfen. Das erste groBe Vorhaben
war die Realisierung des EB-Hauses Austria. Neben
Vita Liebscher als Vorsitzende des Kuratoriums en-
gagieren sich Mag. Eva Hofer, Sissy Mayrhoffer, Mag.
Friederike MUller-Wernhart, BM ad. Maria Rauch-Kal-
lat, Ernst Stromberger und MMag. Peter Ulm flr die
Anliegen der ,Schmetterlingskinder”. DEBRA Austria
ist sehr dankbar fUr diese wertvolle Unterstitzung,
die in den letzten sechs Jahren viel bewegt hat. <&

Aufgaben und Ziele

iel der Vereine DEBRA Austria, Interessengemein-

schaft Epidermolysis bullosa und DEBRA Austria,

Verein zur Forderung der Epidermolysis bullosa-
Forschung ist es einerseits die medizinische Versor-
gung der Betroffenen — besser bekannt als ,Schmet-
terlingskinder“ — sicherzustellen und den Erfahrungs-
austausch unter den Betroffenen zu férdern. Anderer-
seits soll die Forschung zur Entwicklung von sicheren
Therapien fur EB bzw. zur Linderung der Grunderkran-
kung und ihrer teilweisen sehr folgenschweren Neben-
wirkungen etabliert und gefordert werden.

Ziele von DEBRA Austria
B Beratung, Information und Erfahrungs-
austausch fur Betroffene und Angehdérige

© DEBRA AUSTRIA

© DEBRA AUSTRIA

Vorstand (v.l.n.r.): Dagmar Libiseller, Dr. Rainer Riedl, Isolde Mayr Faccin, Maria
Allmeier, lanina llitcheva, Dr. Gabriela Pohla-Gubo, Franz Feichtlbauer, Henriette Reuss

- j
Kuratorium (v.l.n.r.): MMag. Peter UIm, Mag. Eva Hofer, Vita Liebscher,

Sissy Mayrhoffer, Ulla Epler (DEBRA Austria), Mag. Friederike Miiller-Wernhart,
Ernst Stromberger, Dr. Rainer Ried| und Dr. Gabriela Pohla-Gubo (DEBRA Austria)

B Sicherstellung und Verbesserung
der medizinischen Versorgung

B Entwicklung von Therapien bzw.
Linderungsmaoglichkeiten fur EB

B Finanzierung des EB-Hauses Austria
an den Salzburger Landeskliniken

Spenden fiir DEBRA Austria sind nétig fiir
B den Betrieb des EB-Hauses,
kompetente Arztinnen und Krankenschwestern,
ein engagiertes Forscherteam,
Aus- und Weiterbildung von Experten
und Betroffenen
B die Forschung auf dem Weg zur Heilung von EB
B die Unterstutzung von Betroffenen in Notsituationen

DEBRA Austria - Die Hilfsorganisation 9 I



DEBRA Austria — Das Jahr 2011

Personelles

va-Maria Herburger. ,| kum us am zu den Patienten. Nach Wien hat mich
E eine Ausbildung zur Erndhrungsberate-
rin nach Traditioneller Chinesischer Me-

dizin gefuhrt. Da mir die GroBstadtluft
so gut schmeckte, beschloss ich nach
Wien zu ziehen. Ziemlich schnell dar-
auf ergab sich der Kontakt zu DEBRA.

In meiner Freizeit bin ich gerne in der

Landle“ und arbeite seit 2. Mai 2011

fir die ,Schmetterlingskinder”. Ge-
meinsam mit Katrin Randysek unterstit-
ze ich das DEBRA-Team in Wien. Die Ar-
beit macht mir groBe Freude und ich fuh-
le mich schon richtig zu Hause in der DE-
BRA-Familie. Bevor ich zu DEBRA Austria
stie3, war ich viele Jahre in der Privatwirt- Natur, betreibe Sport, koche und lese
schaft in den Bereichen Organisation, Mar- viel. Beim Benefiz-Golfturnier und an-
keting und Verkauf tatig. Vor vier Jahren wechselte ich  lasslich des Jahrestreffens 2011 konnte ich bereits
dann zu einem Arzt fUr Traditionelle Chinesische Medi-  viele Mitglieder kennenlernen. Ich freu mich auf gute
zin und genoss dort vor allem den vielseitigen Kontakt ~ Zusammenarbeit. &

PRIVAT

Eva-Maria Herburger

©

2011 im Bereich Office-Management. Ich habe schon friiher bei den ,Schmet-

terlingskindern® ausgeholfen, zunachst beim Wissenschaftskongress EB 2009
in Wien und spater immer wieder als Urlaubsvertretung von Sabine Vranckx. Ich freue
mich Uber meine nunmehr fixe Mitarbeit bei den ,Schmetterlingskindern®. Zusétzlich
zu meiner Tatigkeit bei DEBRA schreibe ich an meiner Diplomarbeit fir das individu-
elle Studium der Pflegewissenschaft. Einige meiner Hobbys sind Lesen, Kochen und
Reisen. Viele DEBRA-Mitglieder kenne ich bereits und ich freue mich schon jetzt auf
ein Wiedersehen im Jahr 2012. &

K atrin Randysek. Ich unterstltze das Team von DEBRA-Austria seit Ende Janner

© PRIVAT

Katrin Randysek

Mitglieder bherichten

nna und die Wolke. \Vor sechs Monaten
A hat sich mein Leben grundlegend ver-

andert: ein neues Familienmitglied auf
vier Pfoten bereichert meinen Alltag. ,Wolke*
ist eine fréhliche und sensible Labradoodle-
Partnerhindin und nun meine treue Begleite-
rin. Durch ihr spezielles Training, abgestimmt
auf Menschen im Rollstuhl, ist sie in der Lage,
mir in schwierigen Situationen Hilfe zu leisten.
So offnet sie Turen, hebt Gegenstande vom
Boden auf, bellt auf Kommando, wenn ich Hil-
fe bendtige und ist sogar in der Lage, mir vor-
sichtig beim Ausziehen der Jacke zu helfen.

© PRIVAT

Anna mit inrer ,,Wolke*
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Partnerhund ,,Wolke*“, ein Labrador-Pudel-Mischling

ein Aufenthalt in London - Teil 2. Es ist nun
M schon ein gutes Jahr vergangen, seit ich

samt viel zu vielen Koffern von einem vier-
monatigen Aufenthalt in London in meine kleine Hei-
mat Sudtirol zurickgekehrt bin. Es war ein unver-
gessliches Erlebnis, das mein Leben verandert, mei-
ne Selbststandigkeit erweitert und meine Reisebegeis-
terung befeuert hat.

Neben der aufregenden Zeit an der Sprachschule in
der berlhmten Oxford Street ist mir vor allem das Tref-
fen mit Mitgliedern von DEBRA UK in Manchester in
Erinnerung geblieben. Diese hatten mich im Septem-
ber 2010 offiziell zum traditionellen Benefizball in ei-
nem noblen Hotel im Herzen Manchesters eingela-
den. Die Reise wurde minutiés organisiert, um den
EB-Betroffenen den Aufenthalt so angenehm und sor-
genfrei wie moglich zu gestalten. So waren am Frei-
tag und Samstagmorgen weder Eltern und Angehori-
ge noch andere nicht von EB Betroffene prasent. Sie
alle durften nur beim eigentlichen Ball am Samstag-
abend teilnehmen. Der Rest des Wochenendes war
uns ,Schmetterlingskindern” vorbehalten. Sechs Kran-
kenschwestern begleiteten uns durch dieses spezi-
elle Wochenende, organisierten die Anreise und die
Ausfliige, halfen beim Verbinden, Anziehen und Essen
und schoben unsere Rollstuhle flott durch die Stadt.

Die englische DEBRA-Familie hat mich sehr rasch und
besonders herzlich in ihre Mitte aufgenommen. Da-
durch fand ich schnell Anschluss und knupfte Freund-
schaften, die trotz der groBen Distanz noch heute be-
stehen. Besonders dankbar bin ich fur die Begeg-
nung mit Maxine und Eliot, beide bereits erwachsene

© DEBRA UK

Vor allem aber verbindet ,Wolke“ und mich eine tiefe Freund-
schaft, welche die Wunden lindert, die EB auf psychischer Ebe-
ne hinterlasst.

Ich danke Marc Pircher, Erika Roseneder, Sandra Wurzenrainer, In-
geborg Sinn, der VAMED Medizintechnik GmbH, der MPM Spon-
soring Consulting GmbH und dem Lions Club Sillian-Innichen fir
die groBzlgigen Spenden und DEBRA Austria fiir die Erflllung mei-
nes Herzenswunsches nach einem Partnerhund! <> Anna Faccin,
EB-Betroffene aus Stidtirol

»~Schmetterlingskinder”. Die Geschichte von Maxines
Leben ist erstaunlich, denn sie gehort zu den wenigen
Menschen weltweit, die EB acquisita hat. lhre EB ist
also nicht angeboren, sondern aufgrund noch unbe-
kannter Faktoren erst im Alter von 36 Jahren aufgetre-
ten. Die lebenslustige Frau wurde so aus ihrer bis da-
hin normalen Lebensbahn geworfen und musste sich
im Erwachsenenalter Schritt flr Schritt auf das Alltags-
leben mit EB einlassen. Es begann der tagliche Kampf
mit chronischen Schmerzen, laufenden Verbandswech-
seln, motorischen Schwierigkeiten und — nicht zuletzt
— mit der Stigmatisierung durch die Gesellschaft. Da-
flr gebuhrt ihr meine Bewunderung und Hochachtung!

Flr die groBartige Erfahrung in GroBbritannien bin ich
sehr dankbar, nicht zuletzt meinen Eltern, die selbst
lernen mussten, mich gehen zu lassen. Offensichtlich
ist das Loslassen ein kritischer Schritt, der bei Kindern
mit Behinderung oft noch schwieriger ist. <> Anna
Faccin, EB-Betroffene aus Siidtirol

A e g -1

Schmetterlingskinder und Promis am Benefizball fiir DEBRA UK, Manchester

DEBRA Austria — Das Jahr 2011 11 I

2010



besichtigten Vorstand und Mitarbeiter von
DEBRA Austria auf Einladung von Prof. Dr. Jo-
sef Penninger das so genannte Maushaus am Insti-
tut fir molekulare Biotechnologie (IMBA) in Wien. Die
Forscher untersu-
chen und veran-
dern hier gezielt
Gene in Mausen,
um die Auswirkun-
gen von Gen-Ver-
anderungen auf
den gesamten Or-
ganismus zu stu-
dieren und in wei-
: terer Folge geneti-
sche Erkrankungen
heilbar zu machen.
Aus den gewonnen
Erkenntnissen lassen sich grundlegende Prinzipien ab-
leiten, die sowohl physiologische Vorgénge betreffen
als auch Mechanismen der Krankheitsentstehung. Als
Modellorganismus eignet sich die Maus besonders
gut, weil inre genetische Ausstattung bereits sehr gut
bekannt und der des Menschen relativ &hnlich ist.
Bereits seit 2010 kooperiert DEBRA Austria mit
dem IMBA und finanziert ein Forschungsprojekt im Be-
reich Stammzellen mit dem Ziel, die iPS-Technologie
(iPS = induzierte pluripotente Stammgzellen) auch fur
die Heilung von EB anwendbar zu machen. Stark ver-

B esuch im Maushaus am IMBA. Am 8. April 2011

v.l.n.r.: F. Feichtlbauer, R. Riedl,
D. Libiseller, I. llitcheva

© DEBRA AUS

BN 12 DEBRA Austria - Das Jahr 2011

einfacht sieht diese Technologie drei Schritte vor: Ers-
tens, Ruckprogrammierung von Hautzellen zu ,Multi-
talent-Zellen® bzw. iPS-Zellen, die genau so viel kdn-
nen wie embryonale Stammzellen. Zweitens, Repara-
tur der genetischen Defekte in diesen Zellen und drit-
tens, Ausdifferenzierung der iPS-Zellen zu Haut- bzw.
Schleimhautzellen, die dann die gleiche Funktion ha-
ben wie gesunde Zellen.

An Mausen wird diese Technik getestet, um spa-
ter aus den Ergebnissen eine Stammzelltherapie fur
EB-Betroffene zu entwickeln. Die Forscher manipulie-
ren dabei Gene in den Mausen, erzeugen also gezielt
eine Mutation, durch die die gesunde Maus zu einer
Maus mit EB wird. AnschlieBend wird die iPS-Tech-
nologie an diesen EB-Mausen erprobt.

Bei unserem Besuch konnten wir uns ein gutes
Bild vom Fortschritt dieses Projektes machen, sowohl
im Rahmen der Besichtigung des beeindruckenden
Maushauses mit eigenen Stéllen fur EB-Mause als
auch beim anschlieBenden Vortrag von Prof. Penninger.

Far uns war der Besuch im IMBA ein beeindru-
ckendes Erlebnis, schon alleine deshalb, weil die Vor-
bereitung zum Eintritt ins Maushaus, die Adjustierung
mit spezieller Kleidung und die Luftdusche zu Steri-
lisierung, den Adrenalinspiegel gewaltig in die Hohe
trieb. Wir gewannen den Eindruck, dass am IMBA
nach héchsten wissenschaftlichen Standards gearbei-
tet wird und die eingesetzten Spendengelder flr die
Forschung hier gut investiert sind. < Franz Feichtl-
bauer, DEBRA Austria

alentin Mimra hat maturiert. Valentin hat 2011 seine Berufsausbildung

zum Kindergartenpadagogen abgeschlossen und die Matura mit gutem

Erfolg abgelegt. Valentin lebt seit seinem 18. Lebensjahr selbstéandig in
einer Wohnung und hat neben der taglichen Routine, kochen, waschen, put-
zen und Katze versorgen, seine Schullaufbahn erfolgreich beendet. Als sei-
ne Mutter habe ich ihn lediglich seelisch und im Endspurt beim Lernen un-
terstutzt. Erganzend soll noch erwahnt werden, dass die wohltuenden Mut-
terwochenenden viel Raum zum Kraft tanken lieBen und ich Valentin somit
noch besser durch die letzte Schulphase begleiten konnte.

Im Herbst 2011 hat Valentin im selben Kindergarten, den er als Kind besuch-
te, eine Anstellung bekommen. Damals war er Integrationskind, heute betreut
% er die Integrationskinder, derzeit allerdings kein ,,Schmetterlingskind“. Neben-
o bei musiziert er fleiBig und komponiert eigene Songs. Niemand weiB, wie sein



Weg noch weitergehen wird. Sein Traum ist nach wie
vor, auf der BUhne zu stehen. Eine gewisse Mitschuld
dran trifft DEBRA Austria, denn schon als Kind durf-
te Valentin bei Benefizveranstaltungen mit dabei sein
und sein Konnen am Schlagzeug unter Beweis stellen.

Ich hatte mir friher nie gedacht, dass Valentin eines
Tages so selbstandig sein wird. Ehrlich gesagt, hat hier
mein Mann Franz einiges beigetragen. Ihr kennt sie ja,
oder? Die Mamas, die ihre S6hne nicht gern loslassen,
A gust 2011 wurde Hermine und Martin Anerinhof

im Rahmen der 40. Nieder&sterreichischen Kin-
dersommerspiele die ,WeiBe Feder von Herzogenburg*
verliehen. Diese Auszeichnung wird von der Dir. Alf-
red Gerstbauer-Stiftung flr besondere Leistungen zum
Wohl von Kindern vergeben. Sie wird an jene verlie-
hen, die etwas Spezielles flir Kinder tun oder erfinden,
Hilfe leisten, sie vor Gefahren schitzen. Eine Kinderju-
ry wahlt jedes Jahr die Preistrager. In diesem Fall wur-
den Michaels Eltern fUr die Betreuung ihres ,Schmet-
terlingskindes” und die damit verbundenen besonde-
ren Leistungen geehrt. Im Bild sieht man Michael mit
der Medaille, verliehen wurde sie aber eigentlich an
seine Eltern. Weitere Preistrager waren die ORF-Mo-

deratorin Claudia Stéckl sowie Thomas Schenk und
Hans Schuckert von WineAid. Die Preistréager erhielten

T

uszeichnung fiir Familie Anerinhof. Am 27. Au-

herapieaufenthalt der Familien Egger und Hdhn in
Jesolo. Das Meer und der Sand, eine Wohltat fir
meine EB-Haut. Ende des Sommers verbrach-
ten meine Mama,
meine Nichte Mer-
cedes und ich ei-
nige wirklich feine
Tage in Jesolo. Die
Temperaturen wa-
ren dort Ende Au-
gust sehr ange-
nehm fUr mich. Es
< hatte nie Uber 30°
o C. Untertags war

1L
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Mercedes Krismer, Petra, Violetta
und Isabella Hohn mit Alois Egger

fi  — 4
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sondern sie bedienen und UbermaBig behlten. Ware
Franz nicht gewesen, ware dies vielleicht auch heute
noch der Fall. So ist Valentin hoffentlich noch rechtzei-
tig vom Mutterséhnchen zum Mann geworden. Ab und
zu bin ich dennoch traurig. Es ist alles recht schnell
gegangen, das gehdrt aber wohl dazu. Und nach je-
dem Abschied kommmt bekanntlich ein Neubeginn. Wir,
Franz und ich, gratulieren Valentin, (mit) Herzlich(t) zu
seinem groBartigen Erfolg. <> Mag. Stefanie Zauch-
ner-Mimra, Mutter eines EB-Betroffenen

ein Lederamulett und eine kleine finanzielle Unterstit-
zung als Anerkennung. Unter den Ehrengasten waren
der Landeshauptmann von Niedertsterreich, Dr. Er-
win Préll, und Burgschauspieler Heinz Zuber als Clown
Enrico. Qp Dagmar Libiseller, DEBRA Austria

Familie Anerinhof, die anderen Preistrager und Ehrengéste

ich als Jugendlicher mit EB nicht alleine an diesem
Strand. Violetta mit ihrer Schwester Isabella und ih-
rer Mutter leisteten uns sehr nette Gesellschaft. Wir
gruben flr Violetta am Strand Lécher in den Sand,
in denen sich das Meerwasser sammelte. So konn-
te auch sie ihre FliBe bequem im salzigen Meerwas-
ser baden. Ich vergntigte mich stundenlang im ange-
nehm temperierten Meer. Auch gréBere Wellen waren
fUr mich kein Problem, im Gegenteil, ein groBer SpaB,
da ich mittlerweile ausgezeichnet schwimmen kann.
Die lauen Abende verbrachten wir an der ,langsten
EinkaufsstraBe Europas”. Rlckblickend kann ich sa-
gen: Es war ein toller Urlaub und eine gute Erholung
fir meine Haut. Qp Alois Egger, EB-Betroffener, 15 Jahre
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leben sie weiter.

bschied. Im Jahr 2011 haben uns drei von EB betroffene Mitglieder fir im-
mer verlassen. Wir werden sie nicht vergessen, denn in unseren Herzen

il »

vlz. Pala

Lt Fleischer

In Lirva wnd Chamic bl

e 14

m November 2011 fuhren Walter Fritz und ich
I zur Verabschiedung von Lisa Fleischer nach In-

golstadt. Zur EB-Trauergemeinde stieBen auch
Dr. Gabriela Pohla-Gubo vom EB-Haus und Familie
Schmid aus Essingen. Aufgrund unserer engen Ver-
bundenheit mit Lisa und ihren Eltern wollten wir uns
personlich verabschieden. Unser Beileid bekundeten
wir mit je einem Blumenbukett von DEBRA Austria

und von den Familien Hohn-Fritz und Blaim. Nach
der Messe blieb noch Zeit fiir ein intensives Gesprach
mit der Trauerfamilie, die sich sichtlich freute, dass
wir aus Osterreich angereist waren. Renate und Mi-
chael versicherten uns, dass sie auch in Zukunft in
enger Verbindung mit uns bleiben mdchten. Ja, und
Lisa wird immer einen Platz in unseren Herzen haben.
< Christian Blaim, Ehemann einer EB-Betroffenen

ch wollte ja eigentlich nichts dazu sagen, weil es mir schwer fallt, damit umzugehen. Aber jetzt habe ich
plotzlich einen weiBen Sommerschmetterling in meinem Wohnzimmer. Hallo Lisa. Nett, dass Du vorbei-
schaust, auf Deinem Weg ins Licht. <> Posting auf Facebook

iese berlhrende Geschichte erzéhlte mir eine
D Freundin am Tag nach Lisas Tod: Ein Klangthe-

rapeut arbeitete mit einer Gruppe schwangerer
Frauen. Einmal stand er mit dem Ricken zu einer Frau,
die hinter ihm am Boden lag, als eine Lichtwolke hinter
ihm aufstieg und ihn einhdllte. Daraus schloss er, dass
es sich um die Geistseele des ungeborenen Kindes der
Schwangeren handeln musste. Kurz darauf verschwand
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die Lichtenergie im Korper der Frau. Der Therapeut war
tief bewegt und Uberzeugt, dass ihm ein hohes Geist-
wesen erschienen war, welches neuerlich inkarnieren
wollte. Wenig spater wurde das Kind geboren — mit
einer schweren Behinderung. Lisa, ich verneige mich
vor deinem Geist, der dieses Leben gewahlt hat, um
uns Mitgefilhl und Wertschétzung zu lehren. <> Mag.
Stefanie Zauchner-Mimra, Mutter eines EB-Betroffenen

Ferdinand Kammerlander




Eigenveranstaltungen

amilienwochenende 2011. \Von 3. bis 5. Méarz 2011

organisierte DEBRA Austria erstmalig ein Fami-

lienwochenende in Salzburg. Im Vordergrund die-
ser Veranstaltung standen Erfahrungsaustausch zwi-
schen betroffenen Familien und Entspannung. EIf Fa-
milien mit EB-Betroffenen nahmen die Einladung an
und verbrachten schone Tage im Hotel Ammerhau-
ser in Anthering. Zusammenfassend kann man sagen,
dass das Familienwochenende eine wunderschone,
runde Sache war, die unbedingt wiederholt werden
sollte. Von ,A" wie Austausch unter Gleichgesinnten
Uber ,M* wie megagutes Essen bis ,Z“ wie zusam-
men etwas unternehmen, war es ein aktionsreiches
Wochenende, das uns sehr gut gefallen hat! Ledig-
lich ein paar zeitliche Verzdgerungen tribten den Ge-
samteindruck. Da wir am Freitag zu lange aufs Abend-
essen warten mussten, versaumten die Jugendlichen
den Kinofilm. Auch Ingo Vogls Kabarettauftritt — wie
immer ein Hohepunkt — musste aufgrund der schlep-
penden Getrankebestellung und -auslieferung um 30
Minuten verschoben werden. Das Programm war alles
in allem sehr gut, vor allem auch fur die Kinder: Das
Spielen mit der Carrera-Autorennbahn machte — vor
allem die schon etwas alteren unter uns — wieder ganz

ahrestreffen DEBRA Siidtirol. Mein Name ist Ric-

cardo Visioli, ich bin 13 Jahre alt und wohne in

Casalmaggiore (Cr) Italien. Von Geburt an bin ich
ein ,Schmetterlingskind“. Ich besuche die dritte Klas-
se in der Giuseppe Diotti-Schule. Wir haben viele ver-
schiedene Schulfacher, manche sind sehr anspruchs-
voll, andere interessant. Meine Lieblingsfacher sind
die Literarischen. Nachstes Jahr werde ich das hu-
manistische Gym-
nasium besuchen,
denn mein gro-
Ber Wunsch ist es,
Lehrer oder Jour-
nalist zu werden.
Ja und ich habe
EB. Was das ist?
EB ist eine selte-
ne Erkrankung,
Betroffene gibt es
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jung. Und auch das Reiten zauberte jedem Cowboy
oder -girl ein breites Lacheln aufs Gesicht. All das soll-
te auch beim nachsten Treffen wieder ins Programm
kommen. Denn auf diese Art ist ganz sicher mit einem
positiven Therapieeffekt zu rechnen. Eine romantische
Kutschenfahrt rundete das Wochenende stimmig ab.
Fazit: ein gemutliches und geschwatziges Miteinan-
der mit Freunden im sonnigen Salzburger Land. Herz-
lichen Dank an DEBRA Austria. <> Alexander Riegg,
Vater einer EB-Betroffenen

Gruppenfoto mit den Teilnehmern des Familienwochenendes

nicht nur in Italien, sondern auf der ganzen Welt. Ih-
nen allen mdchte ich sagen: diese Krankheit ist wun-
dervoll! Sie ermdglicht mir, viele Reisen zu unterneh-
men, neue Menschen, Kulturen und Traditionen ken-
nenzulernen und zu erforschen. Ein schénes Symbol
fur EB ist der Schmetterling, ein Wesen voller Farben
so sensibel und verletzlich wie unsere Haut und gleich-
zeitig so wertvoll.

Am 2. April 2011 fand unser Jahrestreffen in Toblach
statt. Eines der wesentlichen Gesprachsthemen war
die Forschung. Aber nicht nur Arzte und Wissen-
schafter berichteten, auch viele Patienten ergriffen
das Wort. Ich war besonders davon beeindruckt, wie
viele Menschen Interesse an unserer Krankheit zeigen
und wie die Familien der Patienten ihren Alltag mit EB
doch einigermalBen gut bewéltigen. Als Schiler fand
ich den Studienaufenthalt von Anna Faccin in England
sehr interessant. Fir mich stellt das den Beweis dafur
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dar, dass auch wir Betroffe-
nen es schaffen kénnen. Sie
zeigte uns Fotos und erzéhl-
te uns von ihrer Zeit in Lon-
don ohne Hilfe der Eltern. Ihr
einfaches Credo lautet: Man
soll nicht von vornherein auf
etwas verzichten, man soll al-
les versuchen!

© PRIVAT

Am n&chsten Morgen genos-
sen wir ein reichhaltiges Frihstick und gingen danach
mit Anna und ihrer Familie zum Naturpark. Ein wun-
dervolles Erlebnis: ein magischer Wald, wo die Stille

egionaltreffen 2011. Am 8. April 2011 kamen vie-

le EB-Betroffene aus Wien und Umgebung mit

ihren Angehorigen in einem urigen Kellerlokal
in der Wiener Innenstadt zusammen, um mit DEB-
RA-Mitarbeitern und einigen Vorstandsmitgliedern in
zwangloser Atmosphéare zu plaudern und bei guter
Hausmannskost Erfahrungen und Neuigkeiten auszu-
tauschen. Diesmal gab es allerdings auch einen offizi-
ellen Programmpunkt, namlich eine auBerordentliche
Generalversammlung, bei der die Statuten des DEB-
RA-Forschungsvereins geringfligig geandert wurden.
Nicht nur das Essen sondern auch die Stimmung war
sehr gut und so ging man nach einigen Stunden gut

ater-/Mannerwochenende 2011. Von 27. bis 29.

Mai 2011 trafen sich Martin Anerinhof, Michael
Fleischer, Walter Fritz, Lothar lllsinger, Alex
Riegg, Holger Schmid, Franz Zauchner und ich, alle-
samt Vater bzw. Ehe-
méanner von EB-Be-
troffenen, in einem
schénen Salzburger
Hotel zum nun schon
traditionellen Manner-
wochenende. Diese
Veranstaltung dient,
< ebenso wie das Mit-
6 terwochenende, der

RI
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und der Gesang der Vogel das Leben der unsichtba-
ren Geister der Natur begleiten. Die engen Wege wa-
ren umgeben von Pflanzen, die Sonne schien zwischen
den Baumkronen hindurch und wir folgten den Spuren
der Tiere. Im Naturspielpark befanden sich verschiede-
ne Tiere aus Holz und umgeben von Schnee und Eis
fanden wir das keltische Baumhoroskop. Mein Stern-
zeichen ist Steinbock und der dazugehoérige Baum ist
die Ulme. Kennt Ihr Euren Baum? Ich empfehle Euch:
hingehen und suchen. Nach dem Ausflug war es an der
Zeit sich zu verabschieden. Mir werden schdne Erinne-
rungen bleiben, wie die Berge umgeben von Schnee
und vieles mehr. Bis zum néchsten Mall < Riccardo
Visioli, EB-Betroffener und Jungjournalist, 13 Jahre

gelaunt auseinander — voller Vorfreude auf das nachs-
te Regionaltreffen im Friihling 2012. <> Dagmar Libi-
seller, DEBRA Austria

Ulla Epler, Franz Feichtlbauer ... ... und die DEBhA—Runde

Entspannung und dem Erfahrungsaustausch, denn
auch Véter bzw. Ehemanner tragen einen guten Teil
der familidren Belastung.

Unser Wochenende begann mit einem gemeinsamen
Abendessen. Kaum zu glauben, dass ich zu spéat kam,
wird mir doch nachgesagt, beim Essen immer der Ers-
te zu sein. Der Abend klang mit guten Gesprachen
Uber unsere familidren Situationen aus. Am Samstag
nach dem Frihstick fand dann der Workshop mit
Mag. Eva-Maria Roth statt. Es ging im Schwerpunkt
um Partner und Anerkennung im Zusammenhang mit
EB. Wir alle konnten eine Reihe von interessanten An-
regungen mitnehmen, einerseits flr den respektvol-



len Umgang miteinander und andererseits fur Még-
lichkeiten, gréBere Freirdume fir gemeinsame Unter-
nehmungen im Familienverbund zu schaffen. Es wur-
de aber auch Kklar, dass es punktuell notwendig ist,
mehr Zeit fUr sich selbst in Anspruch zu nehmen, um
Abstand vom Stress zu bekommen. Wertvolle Tipps,
wie wir zu mehr Energie fur den immer wieder aufrei-
benden Alltag mit EB kommen kdnnen, standen am
Ende des Workshops.

Nach dem Mittagessen wanderten wir zur Wallfahrts-
basilika Maria Plain, nur Walter fehlte. Nichtsdestotrotz
schlossen wir ihn und seine Familie in unser Gebet ein.
Um den Heimweg ins Hotel zur erleichtern, genehmig-
ten wir uns noch ein gutes Bier. Die Gesprache am

iitterwochenende 2011. Das Mutterwochen-

ende dient der kdrperlichen und seelischen

Entspannung von Frauen, die im Alltag rund
um die Uhr mit der Versorgung ihres ,Schmetterlings-
kindes" belastet sind. Im heurigen Jahr haben wir uns
auf etwas Neues eingelassen:

»<Zweimal Grundschritt, Beginn links vorwarts, zwei-
mal Drehung, zweimal Drehung, zweimal Cha Cha Cha
nach vorne, zweimal Cha Cha Cha zurtick, viermal Cu-
caracha, viermal rlickwarts Grundschritt, einmal Dre-
hung, sechs Schritte nach vorne laufen, achtmal HUf-
te im Kreis nach rechts, achtmal Hifte im Kreis nach
links, am Ende neue Tanzrichtung!“ So lautete die An-
leitung unserer Tanzlehrerin. Ratet mal, welchen Tanz
wir gelernt und dann getanzt haben? Die Antwort lau-
tet: Salsa. Den kubanischen Huftschwung haben wir
mit Elan ausgefuhrt und dabei unentdeckte Talente ge-
funden: Zinaida, die abschlieBend sogar im Kopfstand
mit den FUBen applaudierte. Dr. Verena Wally, ausge-
bildete Turniertanzerin und im Brotberuf Forscherin im
EB-Haus, leitete uns an und begeisterte uns mit ih-
rem Talent. Was sie im Bereich der korperlichen Ent-
spannung schaffte, erreichte wenig spater Mag. Eva-
Maria Roth mit ihrem psychologischen Einfuhlungs-
vermdgen an unserer Seele. Nicht unerwahnt bleiben
soll das ausgezeichnete Essen in unserem Hotel, auch
das tragt zum Wohlbefinden bei. Ein paar Tage wie im
Traum, ein Aufenthalt, der uns MuUttern wieder neue
Kraft fUr die Herausforderungen mit EB gibt.

© PRIVAT

Rickweg, beim Abendessen und spéter an der Bar
zeigten uns, wie verbunden wir uns miteinander fihl-
ten — ein gemeinsames Schicksal eint.

Am Sonntag, nach dem Frihstlck, nutzen wir die
Md&glichkeiten, den Wellnessbereich kennen zu ler-
nen und genossen ein paar entspannende Stunden.
Viel zu frih hieB es dann nach dem Mittagessen Ab-
schied nehmen. In Erinnerung bleibt mir ein Wochen-
ende mit Freunden, gute Gesprache, Anregungen fur
das Leben mit einem EB-Betroffenen und - last but
not least — SpalB und Freude. Im Namen aller vielen
herzlichen Dank an DEBRA Austria und Dagmar Libi-
seller fur die gute Vorbereitung. <> Christian Blaim,
Ehemann einer EB-Betroffenen

Rundum entspannte EB-Miitter

Wir danken DEBRA Austria, dass wir jedes Jahr die
Méglichkeit fur ein so erholsames und gemutliches
Wochenende bekommen. Fur uns Mdtter sind diese
Tage ein wertvolles, Kraft spendendes Geschenk. Sie
ermdglichen vertrauensvolle, wertschatzende Gespra-
che. Wir genieBen jede Sekunde und tanken Ener-
gie und Zuversicht. <> Maria Allmeier, Mutter einer EB-
Betroffenen

uch von meiner Seite ein ganz groBes Danke-

schon daflr, dass DEBRA Austria das alles er-

mdglicht. Das Mutterwochenende war wieder
super: Das Tanzen mit Verena Wally war ein echtes
Highlight. Von mir aus k&nnen wir n&chstes Jahr auch
wieder tanzen. <> Brigitte Morganella, Mutter einer EB-
Betroffenen
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Dr. Anja Diem bedankt sich bei
unseren EB-Krankenschwestern

ahrestreffen 2011. Von 14. bis 16. Oktober 2011

fand das 16. Jahrestreffen von DEBRA Austria

wie immer in Salzburg statt. Zahlreiche Betroffe-

ne und deren Angehdrige fanden sich bereits am Frei-

tagabend im Seminarhotel St. Virgil zu einem gemut-
lichen Beisammensein ein.

Am Samstag — nach Generalver-

sammlung, Kurzberichten aus dem

EB-Haus und gemeinsamem Mittag-

essen — wurden zwei Vortrdge mit

Workshops zum Thema ,Beziehun-
% gen* angeboten, einer fiir Betroffe-
ne und einer fir Angehdrige. Sie wa-
ren sehr gut besucht, was uns zeigt,
© dass dieses Thema fUr unsere Grup-
pe besonders relevant ist. Ein Hohepunkt des heurigen
Treffens war sicherlich der Auftritt des Salzburger Ka-
barettisten Ingo Vogl, der am Samstagabend mit sei-
nem herzerfrischenden und auf DEBRA zugeschnitte-
nen Programm eine Stunde lang Jung und Alt gleicher-
maBen zum Lachen brachte. Vor allem mit seiner Pa-
rodie auf Marcel Reich-Ranicki, der aus unserer Fest-
schrift 5 Jahre EB-Haus Austria las, hatte er die Lacher
auf seiner Seite. Auf diesen humoristischen Einstieg
folgte ein gemutlicher Plausch bzw. Erfahrungsaus-
tausch zwischen den Teilnehmern. Am Sonntag stan-
den nochmals der Erfahrungsaustausch und eine Fra-
gestunde fur DEBRA-Mitglieder auf dem Programm.
Einige Teilnehmer beendeten das Treffen mit einer kur-
zen Andacht in der Hauskapelle bevor sich alle zum ge-

R. HAMETN
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meinsamen Mittagessen einfanden. Alles in allem ein
aus meiner Sicht gelungenes Treffen, was auch durch
die Ruckmeldungen der Teilnehmer bestatigt wurde.

Besonders erwédhnen mdchte ich das Jubildum von Dr.
Rainer Riedl. Er ist seit mittlerweile 14 Jahren Obmann
von DEBRA Austria und arbeitet seit 10 Jahren inten-
siv am Projekt EB-Haus bzw. an den Voraussetzun-
gen, exzellente EB-Forschung zu ermd&glichen. In die-
ser Zeit hat er die ehemals kleine Selbsthilfegruppe zu
einer Osterreichweit bekannten Hilfsorganisation ge-
fUhrt. Franz Feichtlbauer wirdigte in seiner Rede den
jahrelangen engagierten Einsatz von Rainer Riedl. Als
Dank dafur und gleichzeitig als Aufforderung fur vie-
le weitere Jahre bekam unser Obmann ein Kletterseil
und einige Bergsteigerutensilien geschenkt.

Wir bedankten uns aber auch bei zwei Personen, die
unseren Verein seit vielen Jahren mit groBem Engage-
ment und hoher Sachkenntnis unterstitzen: Marian-
ne Tomanek (Buchhaltung und Rechnungswesen) und
Siegfried Arming (Rechnungsprifung und steuerliche
Beratung) wurden mit je einer Schmetterlingsstatuet-
te fUr ihre langjahre ehrenamtliche Tatigkeit fur DEBRA
Austria ausgezeichnet. Nicht unerwahnt bleiben sollen
die beiden Krankenschwestern im EB-Haus, Manue-
la Langthaler und Alexandra Waldhor. Im Namen der
DEBRA-Familie dankte ihnen Dr. Anja Diem fUr ihren
jahrelangen unermtdlichen Einsatz fUr die ,Schmetter-
lingskinder* mit je einem BlumenstrauB. <> Dagmar
Libiseller, DEBRA Austria

| f— ; “ -..

Beim gemeinsamen Mittagessen

k, Rainer Riedl
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DEBRA International-Kongress 2011 fand vom 26.

bis 30. Oktober in der Universitatsstadt Groningen
statt. Diese jungste Stadt der Niederlande hat eine
lange, bewegte Geschichte, die man an den histori-
schen Lagerhallen, Innenhéfen und Gebauden ablesen
kann. Groningen ist aber auch eine Stadt mit Mumm —
hier steht allermodernste Architektur. Groningen wur-
de einmal zur besten Innenstadt gekurt, weil es sich
dort so wunderbar leben lasst. Wenn man eine hori-
zontale Linie mitten durch die Niederlande zieht, dann
ist Groningen abgesehen von Amsterdam die groBte
Stadt im oberen Teil der Niederlande.

I nternationaler DEBRA-Kongress in Groningen. Der

Der Kongress fand am renommierten University Medi-
cal Center statt, war bestens organisiert und bot rund
80 Teilnehmern aus 40 Landern ein verlangertes Wo-
chenende lang die Mdglichkeit, Erfahrungen auszutau-
schen, Ideen einzubringen und sich noch enger zu-
sammenzuschlieBen. Sehr erfreulich war die erstma-
lige Teilnahme einer DEBRA-Delegation aus Japan,
denn so schloss sich eine wichtige Licke in unserem
internationalen Netz.

Der erste Kongresstag stand ganz im Zeichen des DE-
BRA International Projekts ,Best Practice Clinical Gui-
delines”, im Rahmen dessen eine Reihe von internatio-
nal anerkannten klinischen Richtlinien fur die medizini-
sche Versorgung von EB-Betroffenen erarbeitet wer-
den soll. Dr. Francis Palisson, Prasident von DEBRA
Chile und Leiter dieser Initiative, erdffnete diesen Tag

Organisatoren und Redner beim internationalen DEBRA-Kongress in Groningen

mit einer Prasentation der Ziele fur dieses Projekt. Inm
folgte seine Landsfrau Dr. Susanne Kramer, die eine
erste fertiggestellte Richtlinie fur die Zahnbehandlung
und -pflege bei EB vorstellte. Dr. Keneth Goldschnei-
der prasentierte den aktuellen Stand der Richtlinie fur
Schmerzmanagement. Daran schloss sich die Vorstel-
lung des neuen Buches Occupational Therapy in EB
der beiden Salzburger Ergotherapeuten, Mag. Hed-
wig WeiB und Florian Prinz, an. Anhand der Présenta-
tionen von Prof. Marcel Jonkman, Dr. Ann Lucky und
Dr. Jemima Mellerio wurde das Thema EB und Haut-
krebs diskutiert. Auch hierzu ist eine klinische Richt-
linie in Arbeit. Im letzten Referat dieses Tages stellte
Dr. Mark de Souza die Plane seiner Firma Lotus Tis-
sue Repair vor. Gemeinsam mit Investoren aus den
USA plant Lotus 26 Mio. Dollar in die Entwicklung ei-
ner Proteintherapie flr dystrophe EB zu investieren.

Der zweite Kongresstag war Erfahrungsberichten von
Betroffenen und DEBRA-Gruppen gewidmet. Vor allem
der Aspekt, wie man das tagliche Leben, Beruf und Fa-
milie mit EB unter einen Hut bringen kann, wurde dar-
gestellt und intensiv diskutiert. Ich hatte die Gelegen-
heit einmal mehr das Konzept, die Finanzierung und
die Herausforderungen im Betrieb des EB-Hauses Aus-
tria zu prasentieren und, anschlieBend in der Diskus-
sion, den Modellen der medizinischen EB-Versorgung
in Frankreich und GrofBbritannien gegendber zu stellen.

Der dritte Kongresstag sollte unter dem Motto ,Young
Investigators® vor allem jungen EB-Forschern eine
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M. Jonkman (5.v.l.) mit den Young Investigators
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Blhne bieten. So konnten die Jungforscher Dimitra
Kiritsi aus Freiburg, Marieke Bolling und Peter van den
Akker aus Groningen, Eva Murauer aus Salzburg, Sa-
toru Shinkuma aus Sapporo sowie Magda van der
Kooi, Marjon Pasmooij und Antoni Gostynski aus Gro-

Gruppenbild mit allen Kongressteilnehmern

ningen, ihre qualitativ hochwertigen Forschungsarbei-
ten vorstellen. Allerdings ging es an diesem Tag nicht
um die trockene Prasentation von Laborergebnissen,
Zahlen, Daten und Fakten. Prof. Marcel Jonkman hat-
te diese Gruppe von Jungforschern zu einem Wettbe-
werb nach Groningen eingeladen: der anschaulichs-
te und fUr alle Anwesenden, mehrheitlich Laien, am
besten verstandliche Vortrag sollte per Publikumsvo-
ting eruiert und ausgezeichnet werden. Pater van den
Akker konnte den Bewerb fUr sich entscheiden. Mei-
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Kongressteilnehmer in Groningen

b

ner personlichen Meinung nach war der Vortrag von
Eva Murauer ebenso gewinnverdachtig, allerdings hat-
te Peter als Hollander einen leichten Heimvorteil und
konnte die meisten Stimmen auf sich vereinigen. Am
Nachmittag stand noch eine Zusammenfassung der
internationalen EB-Forschung (Marcel Jonkman) und
je ein Vortrag Uber die Messung der Quality of Life bei
EB (John Frew, Sydney) bzw. Uber die letzte Lebens-
phase bei Betroffenen mit EB Herlitz (WingYan Yuen,
Groningen) auf dem Programm.

Der vierte und letzte Kongresstag war Workshops fur
EB-Spezialisten in den Themenbereichen Krankenpfle-
ge, Erndhrung, psychologische Betreuung, Sozialar-
beit und Fundraising vorbehalten. Am Nachmittag fand
die Generalversammlung von DEBRA International mit
den Ublichen Tagesordnungspunkten statt. Natdrlich
wurde auch ein neuer Vorstand gewahlt:

Rainer Riedl, Osterreich Obmann

Francis Palisson, Chile Obmann-Stellvertreter
Michael Fitzpatrick, Australien Kassier

Gena Brumitt, Kanada Kassier-Stellvertreter
Jimmy Fearon, Irland Schriftflihrer

Vlasta Zmazek, Kroatien Schriftfiihrer-Stellvertreter
Rick Gallagher, USA

Robin Hood, GroBbritannien

Evanina Makow, Spanien

Polona Zakosek, Slowenien

Wie jedes Jahr bot das Treffen eine Reihe von in-
teressanten Anregungen und gab wieder Ansporn,
die internationale Zusammenarbeit zu forcieren. <
Dr. Rainer Riedl, DEBRA Austria

Vorstand von DEBRA International mit Prasident R. Ried! (2.v.r.)
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arsch der seltenen Erkrankungen. 26. Februar
M 2011, 11 Uhr, Wien, Treffounkt Oper. Es ist

kalt, aber die Sonne lacht vom Himmel, unse-
re Verblindete an diesem Tag. Ich bin ausnahmswei-
se sehr frih dran und stehe schon mitten in der DE-
BRA-Familie: Betroffene, Angehérige, Mitarbeiter und
Freunde der ,Schmetterlingskinder”. Ein paar sind so-
gar aus der Steiermark und aus Salzburg angereist,
um am dritten Marsch der seltenen Erkrankungen teil-
zunehmen.

Von allen Seiten strémen Menschen auf den Herbert-
von-Karajan-Platz vor der Wiener Staatsoper, Kran-
ke und Gesunde, kann man das so genau trennen?
Schilder werden verteilt, auf denen einige der rund
6.000 anerkannten, seltenen Erkrankungen beschrie-
ben sind. Die Namen sind nicht unbedingt leichter les-
und aussprechbar als Epidermolysis bullosa: Muskel-
dystrophie, Amyotrophe Lateralsklerose, Mukopoly-
saccharidosen (MPS), Pallister-Killian-Syndrom und
viele mehr.

Ich bin nicht gerne in Menschenmassen. Aber heu-
te mache ich eine Ausnahme. Gem&aB dem Motto der
Veranstalter von NASE bzw. Orphanet: Je mehr Men-
schen mit uns diesen Tag gemeinsam be-gehen, des-
to mehr kénnen wir verdeutlichen, dass es sich bei
Betroffenen von seltenen Erkrankungen um viele Os-
terreicher handelt, die Unterstlitzung brauchen.

Kurz vor Mittag setzt sich der Zug langsam in Bewe-
gung, schlangelt sich friedlich durch die Innenstadt.
Kein Megaphon, keine Sprechchére. Die Schilder mit

EB-Betroffene, Angehdrige und DEBRA-Mitarbeiter vor dem Marsch

den unaussprechlichen Namen unbegreiflicher, un-
bekannter Krankheiten, die Luftballons, die Rollstih-
le, die Menschen, die allein mit ihrer Anwesenheit um
Aufmerksamkeit flr die dahinter liegenden Schicksa-
le kdmpfen. Ein paar verteilen Infomaterial und spre-
chen Passanten an,
die meisten sind ein-
fach nur da. Neugieri-
ge Blicke folgen unse-
rer Karawane — bis wir
schlieBlich in der Ra-
detzkystraBe vor dem
Gesundheitsministeri-
um stehen. Hier mus-
sen wir gehort wer-
den, von hier aus muss
agiert werden. Im Festsaal des Gesundheitsministe-
riums findet dann die Informationsveranstaltung statt.
Dr. Till Voigtlander, der Griinder der Nationalen Ak-
tionsplattform fur seltene Erkrankungen (NASE) be-
richtet Uber die Inhalte und die Notwendigkeit fur ei-
nen Nationalen Aktionsplan flr seltene Erkrankungen.
Betroffene berichten von ihren Néten und den Unzu-
langlichkeiten des Gesundheits- und Sozialsystems
im Umgang mit Erkrankungen, von denen Arzte zwar
wissen, fur deren Behandlung aber viel zu wenig ge-
schieht. Im Raum herrscht Einigkeit, dass noch viel
mehr getan werden muss. Auch wenn wenig 6ffent-
liche Mittel flr diese dringenden Anliegen vorhanden
sind, auch wenn es um eine scheinbar kleine Grup-
pe von Menschen geht. Hier sind sich alle einig: Wir
werden weiterkdmpfen. <> Mag. Barbara Dissauer,
DEBRA Austria

Marsch durch dié Wiener Innenstadt
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riindung von Pro Rare Austria. Am 3. Dezember

2011 war es endlich soweit: Im Rahmen der

diesjahrigen Konferenz flr seltene Erkrankun-
gen wurde mit dem Verein Pro Rare Austria nun auch
in Osterreich eine Allianz gegriindet. Hauptziel: Verbes-
serung der Rechte und Lebensbedingungen von Men-
schen mit seltenen Erkrankungen. Was sind eigentlich
seltene Erkrankungen? Sie zeichnen sich dadurch aus,
dass nur wenige Menschen betroffen sind, maximal 5
von 10.000. Allerdings werden im so genannten Orpha-
net, www.orpha.net, mittlerweile 6.000 bis 8.000 offiziell
anerkannte ,Rare Diseases” gefuihrt. Auf die Bevolke-
rung von Osterreich umgelegt bedeutet das, dass etwa
400.000 Menschen in unserem Land von einer selte-
nen Erkrankung betroffen sind. Auch wenn diese Zah-
len die Bezeichnung ,selten” relativieren, steht jeder ein-
zelne, der unter einer spezifischen seltenen Erkrankung
leidet, vor &hnlichen Herausforderungen: mangelndes
Wissen und Bewusstsein, lange Diagnosewege, kaum
Therapien, wenig Forschung, hoher Pflegeaufwand, oft
enorme Folgekosten durch die Erkrankung. So wundert
es kaum, wenn man in diesem Zusammenhang immer
wieder von den ,Waisenkindern der Medizin“ spricht.
In Osterreich existieren etwa 60 mehr oder wenig gut
organisierte Selbsthilfegruppen und Patientenorganisa-
tionen, die sich mit groBem Engagement — haufig bis
an die personlichen Grenzen — um ihre Mitglieder kim-
mern. EinigermalBen bekannte Vertreter sind hier Lun-
genhochdruck, Cystische Fibrose, Mukopolysacchari-
dosen, Muskeldystrophie oder Epidermolysis bullosa
— alias ,,Schmetterlingskinder”. Viele andere Gruppen
bleiben unter der Wahrnehmungsschwelle, unter an-
derem auch deshalb, weil es nur eine Handvoll Betrof-
fener in Osterreich gibt. Am 3. Dezember wurde nun
mit dem Verein Pro Rare Austria, Allianz flr seltene Er-
krankungen ein Dachverband gegrindet, der sich der
vielfaltigen Herausfor-
derungen annehmen
und vor allem fUr eine
Verbesserung der Pa-
tientenrechte und der
Lebensbedingungen
von Menschen mit
seltenen Erkrankun-
gen einsetzen wird.
% Die wesentlichen Zie-
o le der Allianz sind:

AUSTRIA

Grlindungsversammlung von
Pro Rare Austria im AKH Wien
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Anerkennung definierter seltener Erkrankungen;

m offizieller Status fur alle Patienten, die an seltenen
Erkrankungen leiden und damit verbunden

— Osterreichweite Befreiung von Gebuhren, Behand-
lungs- und Medikamentenkosten, die in Zusam-
menhang mit der seltenen Erkrankung stehen,

— freier Zugang zu medizinischen Untersuchun-
gen — dsterreichweit und falls nicht entsprechend
vorhanden, EU-weit,

— freier Zugang zu medizinischen und anderen the-
rapeutischen Behandlungen — &sterreichweit und
falls nicht entsprechend vorhanden, EU-weit,

— Osterreichweit einheitliche Sonderregelungen
in Bezug auf Pflege, Pflegeunterstitzung
und Kinderbetreuung.

B \erbesserung der medizinischen Versorgung
durch Errichtung bzw. Auswahl von regionalen
und/oder nationalen Referenzkliniken
bzw. -zentren;

B Fdrderung der wissenschaftlichen Forschung mit

dem Ziel der Therapieentwicklung;

Aufgabe der Griindungsversammlung war es unter an-
derem, einen ersten Vorstand zu wéhlen. Dieser setzt
sich aus folgenden Personen zusammen:

Karin Modl (OSPID): Obfrau

Dr. Rainer Riedl (DEBRA Austria): Obfrau-Stv.
Jiirgen Otzelberger (Angelman-Verein): Kassier

Florian Barton (0GAST): Kassier-Stv.
Michaela Weigl (MPS): Schriftflihrerin
Ursula Novak (CF Austria): Schriftfiihrerin-Stv.

Nun wartet eine Reihe von Aufgaben auf den frisch
gebackenen Verein wie beispielsweise: moglichst vie-
le Selbsthilfegruppen als Mitglieder zu gewinnen, eine
erste Vereinsinfrastruktur aufzubauen, den Aktionstag
flr seltenen Erkrankungen vorzubereiten und Férde-
rer fiir eine nachhaltige Finanzierung zu finden. <> Dr.
Rainer Riedl, DEBRA Austria

P10 rars ausiria

allianz fur seltene erkrankungen

Kontakt: Karin Modl, 0664 — 456 9737,
office@prorare-austria.org,
WwWWw.prorare-austria.org
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Benefizveranstaltungen

ie ,Schmetterlingskinder“ sagen herzlichen Dank!
Um die medizinische Versorgung sicherzustel-
len, Therapien fur EB zu erforschen und Betrof-

chmetterlingskinder Golf-Charity 2011. Bei un-

serer diesjahrigen Golf-Charity am 17. Septem-

ber 2011 in Himberg bei Wien wurde bei herrli-
chem Wetter gegolft, gewonnen, getanzt und bis spat
am Abend gefeiert. Der Reinerlés von an die 50.000
Euro freut uns als Veranstalter, begeisterte aber auch
Sponsoren und Teilnehmer, weil sie auf diesem Weg ei-
nen wertvollen Beitrag zur EB-Forschung leisten kon-
nen. Den schonen Erfolg verdanken wir 260 Golfspie-
lern und einer groBen Anzahl von Spendern und Spon-
soren. Mehr als 360 Abendgaste genossen auch heu-
er die Abendveranstaltung im Stil des Oktoberfestes.
Dabei wurde den Gasten einiges geboten: Durch den
Abend begleitete der sympathische Puls4-Moderator
Norbert Oberhauser, das traditionelle Bierfass wurde
von Schilegende Franz Klammer angezapft und den
heiteren Show Act gestaltete der Entertainer Axel E.
Blanck. Viele Gaste nahmen auch an der Tombola teil,
bereits nach zwei Stunden waren alle 800 Gluckslo-
se vergeben — ein schoéner Beitrag zum Spendenerlds.

Bei der Vorbereitung des Golfturniers, insbesondere der
Tombola halfen heuer erstmals drei Schiler der Tou-
rismusschule Modul. Lena und Emmi Riedl sowie ihre
beiden Freundinnen Vera und Christina unterstlitzten

© RGE, FOTO WEINWURM

fenen dort zu helfen, wo das soziale Netz nicht aus-
reicht, ist DEBRA Austria auf Spenden angewiesen.
Es ist besonders erfreulich, dass viele Menschen un-
seren Hilferuf gehort haben und sich engagiert ein-
setzen, sei es mit einmaligen Spenden, Benefizver-
anstaltungen oder umfangreichen Spendenaktionen.
Aus Platzgriinden kdnnen wir hier — stellvertretend —
nur einige dieser schénen Veranstaltungen anfihren.
Unser Dank gilt aber allen Menschen, die mit groBer
Hilfsbereitschaft ganz AuBergewodhnliches auf die
Beine stellen und beherzt helfen. Selbstverstandlich
mdchten wir uns auch bei all jenen bedanken, von
deren Leistungen wir hier nicht berichten kdnnen.
Denn ohne sie ware die ,Hilfe fir die Schmetterlings-
kinder* undenkbar. Vielen Dank! <> Patricia Santo-
Passo, DEBRA Austria

li.: Franz Klammer mit DI Hans-Christian Hofer
re.: Das ehrenamtliche Team von DEBRA Austria

beim Losverkauf. Insgesamt waren 25 ehrenamtliche
Helfer vor Ort und begleiteten die Veranstaltung von der
Registrierung in der Frih bis zur Verteilung der Lebku-
chenherzen zum Abschied. Eine GroBveranstaltung wie
diese ist nur mit tatkraftiger Unterstitzung der Haus-
herren des Colony Club, Mag. Eva und DI Hans-Christi-
an Hofer, und deren gesamtem Team mdéglich. Fir das
auBergewdhnliche Engagement sind wir sehr dankbar
und moéchten den Teilnehmern, Spendern und Sponso-
ren sowie allen ehrenamtlichen Helfern aufs herzlichste
Danke sagen. <& Ulla Epler, DEBRA Austria
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Benefizveranstaltungen in Osterreich

lub 80 - Golfen fiir den guten Zweck. Bereits zum

flnften Mal veranstaltete der Club 80 im Golf

Club Almenland, Pas-
sail/Fladnitz, ein Charity Golf-
Turnier fUr die ,Schmetterlings-
kinder. Am 17. Juni 2011 tra-
fen sich ambitionierte Hobby-
golfer und Freunde des Ver-
anstalterteams, Christian Sad-
jak, Claus-Karl Hercog, Man-
fred Zangl und Friedrich Klet-
zenbauer, um gemeinsam ei-

© PRIVAT

lem vital und die Schmetterlingswochen. 2011
startete Henkel Austria fur die Marke Glem vi-
tal erstmalig die so genannten ,Schmetterlings-
wochen®. Im Zeitraum von Mai bis Juni 2011 waren
in ganz Osterreich die besonders ansprechenden
und vor allem groBformatigen Plakate zu sehen. Die

v.l.n.r.: Claus-Karl Hercog, Ulla Epler, Friedrich
Kletzenbauer, Christian Sadjak, Manfred Zangl

nen schénen Golftag zu erleben. Dank groBem En-
gagement des Club 80 und vieler groBRzUgiger Spen-
der konnte nach einem sport-
lich hochwertigen Golftag und
einem wunderschénen Dinner
die groBartige Spendensum-
me von 23.000 Euro fur die
~Schmetterlingskinder” an Ulla
Epler von DEBRA Austria Uber-
geben werden. Wir bedanken
uns auf das Herzlichste flr die
treue Unterstitzung! <&

ser erfolgreichen Kooperation wurde jedoch nicht nur
die groBartige Spendensumme von 5.000 Euro er-
zielt, sondern mit der Plakatkampagne auch die An-
liegen der ,Schmetterlingskinder” transportiert — eine
beispielgebende Aktion, fur die sich DEBRA Austria
sehr herzlich bedankt! &

Kampagne beschrankte sich jedoch nicht auf die Be-
werbung von Glem vital-Produkten sondern umfass-
te auch eine Gewinnaktion mit schénen Preisen: Ab
Anfang Mai war jedes Glem vital-Produkt mit einem
Gewinncode versehen. Gab man diesen auf der Web-
seite www.schmetterlingswochen.at ein, konnte man
einen ,Schmetterling fliegen lassen®”. Auf diese Wei-
se nahm man automatisch an der Verlosung der Prei-
se, wie beispielsweise Familienurlaube, teil. Fir DE-
BRA Austria sehr erfreulich war die Tatsache, dass
Henkel fur jeden eingeldsten Gewinncode 10 Cent
an die ,Schmetterlingskinder” spendete. Im Zuge die-

T
' o ' y o celo
@ Unterstﬁtzedechmﬂterlmgskmder

v.l.n.r.: Mag. Bernhard Voit (GF HairCare Austria), Barbara Geisler (HairCare Austria),
Ulla Epler und Dr. Rainer Riedl (DEBRA Austria)
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itatherm und die Schmetterlingskinder. Heating In-

v novations Austria GmbH, ein gemeinsames Un-
ternehmen von OMV und BP zur Vermarktung

von Heizo6l der Marke Vitatherm, entschloss sich 2011
zu einer Kooperation mit DEBRA Austria. So wurden
die ,Schmetterlingskinder” in die Kommunikations-
maBnahmen rund um Vitatherm mit einbezogen. DE-
BRA Austria durfte sich Uber eine Spende von Uber
66.000 Euro freuen, die von Hinnova und ihren Part-
nern aufgebracht wurde. Henriett Magel, Geschafts-
fUhrerin von Hinnova, erklarte dazu: ,Wir bieten mit
dem schwefelfreien Heizdl Vitatherm einen Brennstoff
fUr eine bessere Energiezukunft an. Vor allem Schmet-
terlingskinder haben ganz besondere Herausforderun-
gen zu bewaltigen und brauchen deshalb unsere ge-
zielte Unterstitzung.” In die gleiche Kerbe schlug DI
Mag. Ernst Kikinger, seitens BP fir Vitatherm verant-
wortlich: ,Das Schicksal der Schmetterlingskinder liegt
uns am Herzen, daher unterstitzen wir DEBRA Aus-
I ders groBzUgiger und verlasslicher Kooperations-
partner ist INTERSPAR. Bereits seit funf Jahren

gibt es das so genannte ,Schmetterlingsbrot”, das
auch im Jahr 2011 in 57 INTERSPAR-Filialen beim Fri-

NTERSPAR und das Schmetterlingsbrot. Ein beson-

Die Geschaftsfiihrer Mag. Markus Kaser und '
Mag. Fritz Seher (ibergeben den Scheck

nzoone - nachhaltige und groBziigige Unterstiit-
zZung. DEBRA Austria bedankt sich sehr herzlich
fUr die groBzugige Spende von 10.000 Euro fur
die ,Schmetterlingskinder”, die kurz nach Weihnach-
ten 2011 eingetroffen ist. Der EigentUmer der Tele-
kommunikationsfirma Onzoone, Andreas Kalchbren-
ner, begleitet das Hilfsprogramm von DEBRA — me-

© HEATING INNOVATIONS AUSTRIA GMBH

© WWW.NEUMAYR.CC

v.l.n.r.: Rainer Riedl, Ulla Epler, Henriett Magel, DI Ernst Kikinger

tria sehr gerne. Jede Aktivitat, die das Thema 6ffent-
lich macht, sorgt flr mehr Wissen und Verstandnis in
der Bevolkerung.” Nicht zuletzt ist der Schmetterling
seit der Markteinflhrung im Jahr 2008 ein Key Visu-
al fir diese Heizdlmarke. Somit war es nur ein kleiner
Schritt, eine Verbindung zwischen Vitatherm und den
»ochmetterlingskindern” herzustellen. DEBRA Austria
bedankt sich flir eine besonders gut gelungene Ko-

operation! €&

schebé&cker um einen Euro erhéltlich war. Das sUBe,
mit Hagelzucker bestreute Brioche hat die Form ei-
nes Schmetterlings und ist bei Jung und Alt beliebt.
Abgesehen davon, dass das ,Schmetterlingsbrot”
kostlich schmeckt, schafft es — vor allem im Rah-
men der begleitenden KommunikationsmaBnahmen
von INTERSPAR - Bewusstsein flr die Anliegen der
~Schmetterlingskinder®. Der Reinerlés aus dem Ver-
kauf in der Hohe von 35.000 Euro ging auch heuer
an DEBRA Austria und ist ein wesentlicher finanziel-
ler Beitrag fur den Betrieb des EB-Hauses Austria.
INTERSPAR unterstitzt damit kompetente medizini-
sche Versorgung und Forschung auf dem Weg zur
Heilung. Herzlichen Dank fiir die groBartige und vor
allem nachhaltige Unterstiitzung! <>

dizinische Versorgung, Forschung auf dem Weg zu
Heilung und Direkthilfe fir Betroffene — nun bereits
das dritte Jahr. Die Unterstlitzung von Onzoone ist
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© SIEGFRIED GEISLER
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zu einem nachhaltigen und unverzichtbaren Baustein
in der ,Hilfe fir die Schmetterlingskinder” geworden,
denn sie sichert kompetente Medizin und vor allem
erstklassige Forschung. Das wichtigste aber ist: sie
E schaft fir den schwarzen Blues brachte Man-
fred Bartalszky dazu, sich selbst zum 50. Ge-
burtstag zu beschenken — mit einem Konzert mit sei-
ner Band Riding Notes im Theater Odeon. Mit ihm
brachten Gastmusiker Luca Bartalszky (Cajon), Oli-
ver Teuffenbach (Gitarre), der extra aus Karnten an-
gereist kam, Steffi Leiner (Saxophon), Martin Hilger
(Gitarre), Christian Prechtl (Gitarre und Gesang), Ha-
rald Meixner (Gitarre), Meena Cryle & Chris Fillmore
und die Band Bridge of Sighs, unplugged das Odeon
Theater zum Beben. Als zusatzliche Attraktion warte-
te ein reichhaltiges Buffet auf die Géaste. Bei der Uber-
gabe erhohte Manfred Bartalszky spontan die Spen-
densumme auf 6.000 Euro und bemerkte: ,Ich hof-
fe, dass durch mein Konzert ein wenig Leid gelindert
werden kann. Wir haben viele Menschen fUr diese Sa-
che begeistern kdnnen und Betroffenheit ausgeldst.
M terlingskinder. Bei der Benefizveranstaltung
~Musikweihnacht 2010* lernte Marc Pircher

eine von EB betroffene Familie aus Tirol kennen. Das

brachte ihn auf die Idee, gemeinsam mit sieben Freun-
den zwolf Stunden lang fur die ,Schmetterlingskin-

in 50er fiir die Schmetterlingskinder. Die Leiden-

arc Pircher - 12 Stunden Musik fiir Schmet-

Reinhard Fankhauser (Bassgeige), Herbert Kroll (Gitarre), Freddy Pfister (Akkordeon),
Toni Freund (Klarinette)
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gibt den ,Schmetterlingskindern* Hoffnung und Zu-
versicht auf ein Leben ohne Blasen und ohne Schmer-
zen. DEBRA Austria bedankt sich fUr diese Unterstlit-
zung aufs Herzlichste! <

Manfred Bartalszky, Patricia Santo-Passo (DEBRA Austria)

Ich denke, wir haben mit diesem Event auch klnftige
Spender gewinnen kénnen.“ Herzlichen Dank fur die
groBartige Spende! <

der zu musizieren. Marc Pircher selbst spielt Har-
monika. Am 7. Dezember 2010 zog Marc Pircher mit
seinen Musikern von 10 Uhr frih bis 10 Uhr abends
durchs Zillertal. Dabei besuchten sie fast vierzig Ein-
richtungen — Firmen, Hotels, Gasthauser und Privat-
hauser. Die muntere Musikantentruppe konnte in die-
sen zwolf Stunden eine bemerkens-
werte Spendensumme einspielen:
Uber 10.000 Euro. Die Scheckuber-
gabe fand im Rahmen der Aktion
,Licht ins Dunkel“ im ORF-Landes-
studio Tirol statt. Beim begleitenden
Fernsehauftritt konnte Marc Pircher
zusatzlich auf die Anliegen der Be-
troffenen aufmerksam machen. Im
Namen der Tiroler ,Schmetterlings-
kinder“ schicken wir ein herzliches
»Vergelt’s Gott" nach Tirol und be-
danken uns von Herzen! &



achen & Machen macht feine Sachen. Kinder aus
Bruck an der Leitha malten unter kinstlerischer
Anleitung wahrend der Sommerferien 2010
fréhliche, bunte Bilder. Schon im Sommer wurde die
Idee geboren, diese Bilder zu Gunsten der ,Schmet-
terlingskinder® zu versteigern. Ein Adventwochenen-
de schien den Veranstaltern der Agentur Sachen &
Machen daflr geeignet. Insgesamt 41 Bilder kamen
zum Ausrufpreis von je 25 Euro im Brucker Stadtsaal
unter den Hammer. Nach der Er6ffnung durch Bur-
germeister Richard Hemmer und einleitenden Wor-
ten des Obmanns von DEBRA Austria lieB3 sich das
Publikum nicht lange bitten. Alle Bilder konnten ver-
steigert werden. Nicht zuletzt trug die humorvolle Mo-
deration von Dr. Niki Hartig zu diesem Erfolg bei. Die
w helfen kénnen. Im Janner 2011 zog Andreas
Mizera mit einer kleinen Gruppe engagier-

ter Menschen in Wien von einem Christbaumsammel-
platz zum né&chs-
ten. Sie befreiten
die ausgedienten
Christbaume von
. den noch brauch-
= < baren Holzkreu-
Y zen. Mag. And-
z rea Pfeiffer von

< der Christbaum-
o kultur in Eichgra-

ie Christhaumkreuze Schmetterlingskindern

Familie Mizera mit der Jugendgruppe und
Horst Hrobsky von der FFW Gablitz

olksschule Irdning spendet Startgeld. Erfreuliche
v 2.000 Teilnehmer nahmen im Jahr 2010 am

24-Stunden-Lauf in Irdning teil und liefen far
den guten Zweck. Die Klasse 2a der Volksschule Ird-
ning stellte beim Kinder- und Jugendlauf die meisten
Laufer. Daher durften sie auch selbst bestimmen, wel-
chem Hilfsprojekt ihr Startgeld zu Gute kommen soll-
te. Die 19 Kinder entschieden sich fur die ,Schmetter-
lingskinder*. Viele von ihnen hatten von der schwer-
wiegenden und noch unheilbaren Hautkrankheit ge-
hért und waren vom Schicksal und Leben der kleinen
Patienten sehr betroffen. Dankenswerter Weise ver-
doppelte Volksschuldirektorin Walpurga Weitgasser

© SACHEN & MACHEN

Sylvia Sima-Kral (Sachen & Machen) mit den kleinen Kiinstlern

Schuler der Musikschule Bruck sowie Gitti Hochrei-
ter mit inren Adventgeschichten sorgten flir eine feier-
liche und besinnliche Stimmung. Der Abend brachte
mit 4.467,25 Euro ein beachtliches Spendenergebnis
fur die ,Schmetterlingskinder”. Wir danken von gan-
zem Herzen! &

ben kaufte diese recycelten Christbaumkreuze. Sie
war von der Idee begeistert, den Verkaufserlds den
~Schmetterlingskindern® zu spenden. Beim Transport
der insgesamt 343 Holzkreuze aus zwei Kellerabtei-
len im 12. Wiener Gemeindebezirk half die Freiwilli-
ge Feuerwehr Gablitz tatkraftig mit. Die Feuerwehr-
jugendgruppe von Horst Hrobsky machte sich ans
Werk, die Kellerabteile auszurdumen und die Kreu-
ze auf das Fahrzeug der FFW Gablitz zu verladen.
Dank des produktiven Zusammenwirkens vieler Hel-
fer konnte schlielich der groBartige Spendenbetrag
von 787,50 Euro an DEBRA Austria Uberwiesen wer-
den. Unser Dank gilt allen, die zu diesem Erfolg bei-
getragen haben! <

den Betrag, sodass eine Spen-
de von 300 Euro Uberwiesen
werden konnte. FUr dieses be-
sondere soziale Engagement
wurden die Schulkinder mit ei-
ner Einladung zu einem Skitag
belohnt. DEBRA Austria freut
sich Uber diese schdne Aktion,
bedankt sich sehr herzlich und
wlnscht auch im laufenden
Schuljahr viel Freude und bei
weiteren sportlichen Einséatzen

viel Erfolg! &

© KLEINE ZEITUNG ENNSTAL

Direktorin Walpurga Weitgasser mit
der Klasse 2a der VS Irdning
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horkonzert des Stiftsyymnasiums St. Paul. Im  gene und nachdenkliche Lieder vorgetragen. Wahrend
Mai 2011 gab der Schulchor des Stiftgymna-  des Konzerts wurden die Chormitglieder einzeln vor-
siums St. Paul unter der Leitung von Prof. Mag.  gestellt. Isabella Korak, die heuer als Maturantin zum
Schmidt ein Konzert mit dem Titel ,Kinderlieder — Lie-  letzten Mal dabei war, wurde fir ihre jahrelange Treue
derkinder”. Im ersten Teil der Darbietung sang der zum Chor mit einem besonderen Lied bedacht. So
Chor fréhliche Kin-  manchen Zuhérer im Publikum rihrte die emotionale
derlieder, dazu gab  Interpretation zu Tréanen. Insgesamt zeichnete sich das
es einige schéne  Konzert durch schéne Soli, Duette und interessante
g Tanzeinlagen. Der  Arrangements aus. Dafir wurden Sanger und Chor-
g’ zweite Teil war Kin-  leiter mit einem groBBen Schlussapplaus belohnt. Das
3 dern gewidmet, gelungene Konzert brachte mit 1.265,32 Euro eine
% denen es nicht so  bemerkenswerte Spendensumme flr die ,Schmet-
ﬁ gut geht. Daher terlingskinder” ein. Dafir danken wir dem Schulchor
6 wurden hier getra-  und dem Publikum! %>

Schulchor des Stiftgymnasiums St. Paul

Musikhauptschule und die Salzburger Postmusik. Anfang Juni 2011 hatten die Kinder der Klasse 1M mit
ihrem Lehrer Roman Stalla und die Salzburger Postmusik unter ihrem Chef Franz Milacher ihren groBen

Auftritt in der Basilika in Mondsee. Mit den Hits aus dem Musical ,Sound of Mu- e

H enndorfer Schiiler und Postmusik Salzburg helfen. Ein groBes Herz bewiesen die Schiler der Henndorfer

sic* begeisterten sie 500 Zuschauer. Diese zeigten sich dann auch sehr spen- k
denfreudig und bedankten sich mit insgesamt 4.000 Euro fUr ein wunderscho-
nes Konzert. Landesrat Walter Blachfellner, Obmann der Postmusik, und Mat-
thias Schindlauer, Organisator des Benefizkonzerts, Ubergaben den Spenden-
scheck im EB-Haus und erklarten: ,Unsere Musiker haben es sich zur Aufgabe
gemacht, jedes Jahr ein Konzert fUr wohltatige Zwecke zu geben.” Wir danken
sehr herzlich fur den groBen personlichen Einsatz aller Musiker und der Organi-
satoren. Die Spende ist ein schoner Beitrag fur den Betrieb des EB-Hauses und
schenkt ,Schmetterlingskindern® Hoffnung auf Linderung und Heilung von EB. <> 5

L]

'OLFGANG WEBER

Matthias Schindlauer und Ludwig Depito (beide
Postmusik), Dr. Gabriela Pohla-Gubo (EB-Haus)

Hall, Kontakt mit DEBRA Austria auf. Im Zuge ihrer Projektarbeit wollte sie mit inren Schulkollegen Stefan
Wolf, Dominic Weger und Marion Kogler eine Benefizaktion organisieren. Ziel war die Finanzierung eines
Rollstuhls fur Alois Egger. Im Herbst lernten die Schiler Alois per-
sonlich kennen. Der unmittelbare Kontakt zu einem Betroffenen half
ihnen, Spender und Sponsoren flr dieses Projekt zu gewinnen, bei
dem 200 Radrunden geplant waren. Beim Event am 12. Juni 2011
g wurde dieses Ziel bei weitem Ubertroffen: 200 Teilnehmer absolvier-
ten 415 Runden und insgesamt 186.750 Héhenmeter. Die enor-
me Leistung der Sportler und der grandiose Einsatz des Organisa-
tionsteams brachten eine Spendensumme von 5.641 Euro ein. Da-
G mit konnte der Rollstuhl fur Alois finanziert werden. FUr ihn bedeutet
I CERIATEEERINEERSGEWINIEEE £ das: mehr Unabhéngigkeit und Lebensqualitat im Alltag. Im Namen
Dominic Weger und Marion Kogler % von Alois und seiner Familie bedanken wir uns ganz herzlich! &

H adeln fiir Alois - groBartiges Engagement. Im Herbst 2010 nahm Verena Angerer, Schiilerin an der HAK

TFOTOGRAF WALTER Al
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chmetterling flieg - Schmetterlingskind geh! Unter diesem anschauli-

chen Motto stand das Chorkonzert, das am 18. Juni 2011 im Casi-

no Baden stattfand. Ziel dieser Benefizveranstaltung war moglichst
viel Geld fur die EB-Forschung ,herbeizusingen®. Mit einer Reihe von Ge-
sangsstars gelang das auch trefflich: Der erst kUrzlich ausgezeichnete
Cantilena-Frauenchor aus Gumpoldskirchen, der Stotten-Chor und der
Stoétten-Kinderchor aus Gampern, der Wiener Mannergesangsverein so-
wie die Koloratursopranistin Brigitte Karwautz und der Bassbariton Mar-
cus Pelz gestalteten einen wunderschdnen und gut besuchten Abend.
Die gute Seele hinter diesem Kulturereignis, Karin Zeller, ist Lehrerin, singt
selbst im Chor und ist Mutter dreier Kinder. Das Schicksal der ,Schmetter-
lingskinder* 1&sst sie nicht kalt, weshalb sie bereits zum dritten Mal eine derartige Veranstaltung auf die Beine
stellte — voller sympathischer Details und gleichzeitig hdchst professionell. Spender und Sponsoren honorierten
diesen groBartigen Einsatz — DEBRA Austria freut sich (iber eine Spende von 6.300 Euro. Herzlichen Dank! <

© PRIVAT

Die Protagonisten mit Karin Zeiler (vorne Mitte).

enussnacht in Filzmoos - wenn Johanna Maier hilft. Im August 2011 verwan-

delten Johanna Maier und ihre S6hne gemeinsam mit sieben weiteren Top-

K&chen Filzmoos in ein Berggenussdorf. Die international bekannte Spitzen-
kochin prasentierte Canapés und Fingerfood. An weiteren Genussstationen wur-
den kdostliche Fisch-, Fleisch-, Gemuse- und Pilzgerichte bis hin zur Schokotarte
mit frischen Waldbeeren geboten. Die Winzer schenkten den jeweils passenden
Wein aus. Begleitend erfreuten Live-Musik das Ohr und eine Trachtenmodenschau
von Gossl das Auge. Beim gemeinsamen Palatschinken-Schupfen stellten sich
die Skistars Alexandra Meissnitzer und Michael Walchhofer genauso geschickt
an wie die Snowboarderinnen Manuela und Claudia Riegler. Landeshauptfrau
Gabi Burgstaller, Spar-Chef Gerhard Drexel, Gerhard Gossl und Mentalist Manu-
el Horeth waren begeistert vom Filzmooser Beerenschmarren, der neuesten ku-
linarischen Kreation von Johanna Maier. All das schlug sich auch im groBartigen
Spendenergebnis von 4.000 Euro nieder. DEBRA Austria dankt sehr herzlich! & §

PRIVAT HOTEL HUBERTUS

Andreas Engelhardt und ,sein“ Mountainbike-Team

iking 4 Butterfly Children durchbricht Schalimau-

er. Die World Games of Mountainbiking fanden

von 8. bis 11. September 2011 in Saalbach/
Hinterglemm statt. Im Rahmen dieser Weltmeister-
schaft der Bergrad-
amateure gibt es seit
2006 auch die Cha-
rity-Veranstaltung
,Biking 4 Butterfly
Children®. Initiator
und Erfinder Andre-
as Engelhardt tatigte
2 vor dem Event-Wo-
5 chenende 2011 eine

ELHARDT

groBe Ansage: ,Wir wollen heuer die 100.000 Euro
Schallmauer durchbrechen”. Das ist auch wirklich ge-
lungen — entsprechend gro3 war die Freude aller Be-
teiligten. Bei den World Games 2011 sind 285 Moun-
tainbiker fUr die ,Schmetterlingskinder” in den Sat-
tel gestiegen, darunter 36 Kinder. Dank dieser enor-
men Teilnehmerzahl und der vielen Bike-Patenschaf-
ten der Tourismusunternehmen in der Region konnten
in Summe 15.100 Euro ,erradelt werden. Das ergibt
seit Beginn dieser bemerkenswerten Aktion eine Ge-
samtsumme von beachtlichen 100.100 Euro. DEBRA
Austria dankt dem Mastermind Andreas Engelhardt fur
sein nachhaltiges Engagement und die treue Freund-
schaft zu den ,Schmetterlingskindern®! <&
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2. Reihe, v.l.n.r.: Johanna Maier, Robert Hafner,
Didi Maier, Ernst Schérghofer, Henry Beyer,
Michael Schérghofer, Wolfgang Knechtl,
Dietmar Mehler, Seppi Reiter

1. Reihe, v.l.n.r.: Harald Habersatter,
Angela Gann, Gabi Mehler, Georg Vierthaler
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gann mit dem Spendenaufruf von O3 im Jahr  Géste feierten bis drei Uhr frih gemeinsam mit Dag-

2005. Familie Leichtfried-Schandl folgte dem  mar und Jurgen. Mit Unterstitzung zahlreicher Spon-
Hilferuf zur Unterstitzung des EB-Hauses. Allerdings  soren und der tatkraftigen Hilfe der eigenen Familie —
wollten sie noch mehr fur die ,Schmet- es wurden immerhin 180
terlingskinder® tun. Im Jahr 2007 fand | Brétchen belegt — war es
dann der erste Punschstand in der ei- maoglich, eine Spenden-
genen Garage statt. Zahlreiche Freunde summe von 2.285 Euro
folgten schon damals der Einladung von fur die ,Schmetterlings-
Dagmar Leichtfried und Jargen Schandl. kinder* aufzubringen. Wir
Mittlerweile ist das Punschtrinken zu danken von ganzem Her-
Gunsten der ,Schmetterlingskinder* zen fUr die treue Verbun-
zum unverzichtbaren Fixpunkt im Kier- 2 FREPLEREEIENRNEIEREE EREVEREIGE  denheit und fir die wert-
linger Adventkalender geworden. 2011 Passo (DEBRA Austria), Jurgen Schand! volle Spende! <

P unschstand in Kierling wird zur Tradition. Alles be-  konnte ein neuer Rekord erzielt werden: an die 300

© FAMILIE LEICHTFRIED

eniorenheim Taxham - treue Freunde der Schmetterlingskinder. Die Hilfe fir die ,Schmetterlingskinder* ist
der Bastelgruppe des Seniorenheims Taxham in Salzburg ein besonderes Anliegen. Jedes Jahr im Ad-
vent werden beim Weihnachtsmarkt wunderschéne Basteleien angeboten. So konnten Uber die Jah-

re insgesamt bereits 16.939,45 Euro aufgebracht werden. Besonders bertih-

rend ist jedes Mal die groBe Freude und der Stolz, mit welchem die Damen

und Herren ihre Spende Ubergeben. Dank der bastlerischen Kreativitat ent-
S stand mit der Zeit eine generationenverbindende und nachhaltige Aktion, die
% dreimal Freude schenkt: die Bastelgruppe hat SpaB an ihrer Freizeitgestaltung,
§ die Kaufer erfreuen sich an liebevollen Unikaten und die ,Schmetterlingskin-
§ der” sind dankbar fUr die Hilfe durch das Seniorenheim Taxham. Als Anerken-
nung fur die besondere Treue der Bastelgruppe und fur die Adventspende
2011 von 3.560 Euro Uberreichte Dr. Gabriela Pohla-Gubo bei der Spenden-
o Ubergabe eine Schmetterlingsstatuette. Herzlichen Dank! €

Gabriela Pohla-Gubo mit Vertretern
des Seniorenheims Taxham

DR. JURGEN

chiilerinnen helfen am Nikolausmarkt in Bregenz. 2011 organisierten Schuilerinnen der Klasse 3fa der Ho-

heren Lehranstalt fUr wirtschaftliche Berufe Marienberg den traditionellen Nikolausstand der Schule am

Markt in Bregenz. Sie kochten Marmelade, buken Lebkuchen-
herzen, legten GemUse ein und bastelten ein Lebkuchenhaus. Alles
wurde ansprechend verpackt, abgeflllt und hergerichtet. Andrea Sto-
ckinger, die Hauptorganisatorin der Aktion, und Rainer Johler unter-
stUtzten die Klasse nach Kraften. Die Schilerinnen hatten bei der Vor-
bereitung nicht nur in der Kiiche viel Spaf3, sondern betreuten auch
den Nikolausstand vor Ort mit groBem Einsatz. Die selbst hergestell-
ten Produkte fanden beim Publikum des Nikolausmarktes reiBenden
Absatz. Mit groBBer Freude Uberwiesen die fleiBigen Schilerinnen we-
nig spéter den Reinerlds von 1.295 Euro. Herzlichen Dank an alle, die
diese Benefizaktion unterstitzt und fleiBig mitgearbeitet haben. Auch
bei den Kaufern und Spendern bedanken wir uns sehr herzlich! &

s J'

Schiilerinnen der HLW Marienberg Bregenz

© HLW MARIENBERG BREGENZ
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Benefizveranstaltungen in Siidtirol

rundschule Corvara hilft Schmetterlingskindern.

Wie jedes Jahr beteiligten sich die Kinder der

Grundschule Corvara auch 2011 an einem Be-
nefizprojekt, bei dem sie wéahrend des ganzen Schul-
jahres monatlich 1 Euro sammelten. In der Adventzeit
bastelten die Schuler Weihnachtskarten und verkauf-
ten sie anschlieBend bei einem Weihnachtsmarkt. Im
April 2011 besuchten Anna und ihre Mutter Isolde aus
Toblach unsere Schule und erzéhlten aus ihrem Le-
ben mit der Hautkrankheit. Der Mut und die positive
Einstellung mit dem Anna und ihre Mutter den Alltag
meistern, hinterlieBen bei Schilern und Lehrpersonen
einen tiefen Eindruck. Im Mai feierte die zweite Klasse
Erstkommunion mit dem Thema ,Wir sind in Gottes
Hand". Bei dieser Gelegenheit wurde auf sinnvolles
und bewusstes Schenken aufmerksam gemacht. Fa-
milien, Verwandte und die Kirchengemeinschaft wur-
den fUr dieses Projekt sensibilisiert und eingeladen
fur die ,Schmetterlingskinder” zu spenden. Im Rah-
men der Auffihrung des Bewegungsprojekts mit Sepp
Marmsoler, bei dem die Kinder viele Kunststlcke er-
lernten, folgte Anna unserer Einladung nach Corvara
L Schmetterlingskinder. Nach-

dem die Schulauffihrung

,Frihlingserwachen” im Schul-
jahr 2009/10 auf groBe Begeiste-
rung gestoBen ist, wurde dies von
den Musiklehrerinnen Petra Trafoier
und Margit Stricker in der Planung
flir das Schuljahr 2010/11 berlck-
sichtigt. Verbunden damit war auch
wieder ein Lehrausflug. Aus pada-
gogischen Griinden sollte aber nicht nur das Erleben im
Mittelpunkt stehen, sondern auch ein sozialer Aspekt.
In diesem Zusammenhang entwickelte sich der Gedan-
ke, Spenden zu sammeln fUr etwas, was mit unserem
Land Sudtirol zu tun hatte. So kam man auf die Idee,
fUr die ,Schmetterlingskinder zu sammeln. Im Laufe
des Schuljahres lieBen sich dann neben den Klassen

1A, 1B, 1C und 1D der Mittelschule Latsch auch die
Schiler der Wahlfacher ,Musical, ,Gitarre begleiten fur

atscher Schiiler spenden fiir

© PRIVAT

Schiiler und Lehrerinnen aus Latsch
mit Zita Pfeifer (2.v.l.)

erneut. Hierbei konnten ihr die Schiler zwei Schecks
mit einer Gesamtsumme von 3.156,93 Euro Uberrei-
chen. Wir winschen den ,Schmetterlingskindern® al-
les Gute und hoffen, dass es der Forschung gelingen
wird, bald Heilungs- bzw. Linderungsmaéglichkeiten flr
Betroffene zu finden. Es hat uns sehr gefreut, Anna
kennen lernen zu dirfen und wir freuen uns, wenn sie
uns bald wieder mit ,Wolke* besucht. <> Die Lehr-
personen und Schiiler der GS Corvara

leicht Fortgeschrittene® und ,Key-
board fur Anfanger” von der Idee
anstecken. Die Schuler tbten flei-
Big flr die Aufflhrung und hatten
auch schon einiges Uber die selte-
ne Krankheit der ,Schmetterlings-
kinder gehort. Am 27. Mai 2011
war es dann soweit: ,Frihlingser-
wachen® Ausgabe 2 wurde gezeigt.
Die Auffihrung war gut besucht und
° die Schiller konnten sich tber ih-
ren Erfolg und eine ansehnliche Spendensumme freu-
en. Um dem Projekt noch etwas mehr Tiefe zu ver-
leihen, wurde ich zu einem Vortrag eingeladen, wel-
cher am 10. Juni 2011 stattfand. Aufmerksam lausch-
ten die Schuler in der Aula meinen AusflUhrungen Uber
das Leben der ,Schmetterlingskinder” und im Beson-
deren Uber meinen Sohn Martin. Am Ende konnte ich
dankbar die Spendensumme von 655 Euro entgegen
nehmen. < Zita Pfeifer, Mutter eines EB-Betroffenen

PRIVAT HOTEL HUBERTUS
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Werbung und Offentlichkeitsarbeit

Mediale Prasenz auf allen Kanélen

ir blethen sichtbar — Imagekampagne 2011. Die
w nachhaltige Unterstitzung unserer Agentu-

ren Lowe GGK und Mindshare einerseits
sowie die groBzligige Spende im Rahmen der Vita-
therm-Kooperation andererseits machten es auch
heuer moglich, eine breit angelegte Imagekampag-
ne fur DEBRA Austria durchzufiihren. Im Vordergrund
standen mit den Schwimmfligerin und dem Wasch-
lappen neue Plakatsujets. Allerdings gelang es auch,
in den Kanalen Print, Horfunk, TV, Kino und Online
prasent zu sein. Besonders erfreulich war, dass wir ei-
nen neuen Horfunk-Spot und — zu Jahresende — so-
gar zwei TV-Spots bekamen.

© LOWE GGK (2)

Plakat. Die Plakate mit den neuen, mittlerweile preis-
gekronten Sujets unserer Kreativagentur Lowe GGK,
Schwimmfligerl und Waschlappen, waren an insge-
samt 1.290 Platzen im bewdahrten 24-Bogen-Format
in ganz Osterreich zu sehen. Dartiber hinaus konnten
wir im Kampagnenzeitraum Anfang September Uber

© U. EPLER
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300 Plakate im A1-Format drei Wochen lang in ganz
Wien zu einem Sozialtarif unterbringen. Sehr erfreu-
lich war auch das Entgegenkommen von Peter Thim.
Mit seiner Firma Movelight stellte er uns nun bereits
zum zweiten Mal eine besonders grof3e, beleuchtete
Werbeflache in Wien-Auhof zur Verfigung.

Print. Der neuerliche Gewinn des Magazin Award 2011
in der Kategorie Soziales ermoglicht es uns auch heu-
er, in drei besonders auflagenstarken Magazinen der
News-Gruppe (Women, News, TV-Media) gratis zu
schalten. DarUber hinaus konnten wir unsere neuen
Sujets ohne Zusatzkosten in weiteren rund zehn Print-
medien unterbringen.

Horfunk. Der neue Horfunk-Spot, der Ubrigens von ei-
ner Fachjury unter die zehn besten Spots des Landes
gewahlt wurde, war von Mitte Juni bis Ende Septem-
ber on air. Zu héren war der Spot auf O1, O3 und ei-
ner Reihe von Privatsendern. Eine spezielle Koopera-
tion mit Sozialtarif gingen wir mit dem Sender Super-
fly ein. Hier war unser Spot im Dezember 2011 zwei
Wochen lang intensiv zu horen.

TV. Unser bewahrter TV-Spot ,Frihstick® wurde von
ORF, RTL, SAT.1 und vielen weiteren Privatsendern im

Zeitraum August bis September ausgestrahlt. In en-
ger Zusammenarbeit von Lowe GGK und Sabotage
Film entstanden im Herbst 2011 zwei neue TV-Spots.
Diese zeigen, einmal anhand einer Hangematte aus
Stacheldraht und einmal anhand von zerplatzenden
Luftballons, wie sich das Leben flr ein ,Schmetter-
lingskind“ anfuhlt.

Kino. Besonders stark war die Prasenz unseres Kino-
Spots im Jahr 2011. Der Spot ,Frihstlick” wurde in

© SABOTAGE FILM (2)



© VERLAGSGRUPPE NEWS

verschiedenen Cineplexx-Kinos der Constantin-Grup-
pe gezeigt. Somit konnten wir uns Uber rund 160 kos-
tenlose Ausstrahlungen freuen. DarUber hinaus war
der Spot im Herbst in 15 Kinos der UNA-Film pra-
sent. Dank UNA-Film war auch unser neuer Werbefilm
,Luftballon® zu Jahresende schon im Kino zu sehen.

Online. Auch in diesem Werbekanal konnten wir unse-
re Prasenz steigern. Bemerkenswerte 2.300.000 Ad
Impressions, also Aufrufe unserer Sujets im Internet,
wurden uns 2011 gratis zur Verfligung gestellt. Dabei
wurden wir von zwolf Medienpartnern bzw. Online-
Plattformen unterstitzt, u.a. ORF, Die Presse, Kurier,
Krone, Facebook.

0BB-Zugpatronanz 2011/2012. Uber Vermittlung von
Mag. Friederike Muller-Wernhart, der Geschaftsfih-
rerin von Mindshare, bot uns die OBB eine fir DEB-
RA Austria kostenlose Zugpatronanz an. Von Dezem-
ber 2011 bis Dezember 2012 heift der Intercity 961
nun ,IC 961 Schmetterlingskinder®. Diese fUr uns neue
P 2011“in Gold, der vom News-Verlag vergeben

wird, und dem ,Adgar 2011 in Bronze, den der
Verband &sterreichischer Zeitungen (VOZ) vergibt, wur-

de die Wirksamkeit unserer Werbekampagne mit dem
Effizienzpreis ,Effie” in Silber belohnt.

reise. Neben den Kreativpreisen ,Magazin Award

- ! 4 =
Christian Rainer, Michael Kapfer-Giuliani, Rainer Riedl, Dieter Pivrnec,
Ulla Epler, Bundesminister Rudolf Hundstorfer

Ll ==

Kooperation bietet uns die Moglichkeit, unsere Anlie-
gen nun auch OBB-Kunden naher zu bringen. Der
Zug verkehrt taglich zwischen Bregenz und Wien, in
25 Haltebahnhdfen wird der Zugname ,,Schmetter-
lingskinder” Uber Lautsprecher angekundigt. Zusatz-
lich sind die ,Schmetterlingskinder” auf den elektroni-
schen Anzeigetafeln und in der gedruckten Informati-
onsbroschiire (,Zugbegleiter’) prasent. <>

An dieser Stelle bedanken wir uns sehr herzlich bei un-
seren Partnern: bei Lowe GGK fur die Kreativleistung
und bei Mindshare fur das Organisieren einer groBen
Anzahl von ,Gratisplatzen®“. So ist garantiert, dass die
vielfach preisgekronten Sujets, Horfunk- und TV-Spots
sowie Online-Suijets auch eine groBe Offentlichkeit er-
reichen. Herzlichen Dank speziell an:

Lowe GGK Werbeagentur GmbH:
Michael Kapfer-Giuliani,

Dieter Pivrnec, Nikolaus Leischko,
Talin Seifert, Michi Grill, Saskia
Beck und Andreas Franke
Sahotage Filmproduktion GmbH:
Thomas Brunner

Mindshare GmbH & Co KG: Mag.
Friederike Muller-Wernhart, Angela
Heinicke und Mag. Julia Binder
Movelight Thim Lichttechnik:

Peter Thim

Constantin Film Holding GmbH:
Mag. Christof Papousek

ORF: Sissy Mayerhoffer &

DEBRA Austria - Das Jahr 2011
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Vorwort

lles auf der Welt kommt auf einen gescheiten
Einfall und auf einen festen Entschluss an“ (Jo-

hann W. von Goethe). Die Wahrheit, die in die-
sem Spruch steckt, durften wir auch im Jahr 2011
standig erleben. Was man schaffen kann, wenn vie-
le einzelne Menschen fur ein gemeinsames Ziel, eine
gemeinsame Vision, einen gemeinsamen Traum ta-
tig sind, sehen wir im EB-Haus jeden Tag aufs Neue.
Dass sich mit vielen guten Ideen, Engagement, Be-
harrlichkeit und der unsagbar wichtigen Zusammen-
arbeit vieler Helfer TrAume verwirklichen lassen, ha-
ben wir schon durch den Bau des EB-Hauses Austria
als weltweit einzigartiges und mittlerweile internatio-
nal anerkanntes Zentrum fir EB bewiesen. Nun folgt
der nachste Schritt:

In Kooperation mit der Universitétsklinik fur Dermato-
logie Salzburg hat die Akademie des EB-Hauses die
Initiative EB-CLINET — Linking clinical expertise in EB
gestartet. Ziel dieses Vorhabens ist es, ein weltweites
Netzwerk von EB-Zentren und EB-Experten zu etab-
lieren. Um von den vielfaltigen Erfahrungen und dem
stéandig wachsenden Wissen im EB-Haus profitieren
zu kénnen, schaffen wir Uber Kontakte zu EB-Spezia-
listen rund um die Welt eine Basis fur die bestmdgli-
che Versorgung EB-Betroffener — ganz gleich in wel-
chem Teil der Erde sie leben. Eckpunkte der Initiative
sind der Austausch von Information, Schulungen fur
Therapeuten und Wissenschafter, die Entwicklung von
Richtlinien zur Behandlung und die Schaffung einer
Basis fur bevorstehende klinische Studien. Der Grund-
stein wurde bereits gelegt, indem mittels Fragebogen
viele Ansprechpartner und Experten in Europa und da-
rlber hinaus identifiziert wurden. Mit der ersten EB-
CLINET-Konferenz im Oktober 2012 in Salzburg wer-
den wir viele EB-Fachkréfte an einen Tisch holen und
hoffentlich gemeinsam weitere Traume verwirklichen.

Wie wichtig Vernetzung und internationale Koopera-
tionen sind, zeigt sich auch in den anderen Einheiten
des EB-Hauses. So hat das Team der EB-Ambulanz
im vergangenen Jahr 24 Patienten aus Osterreich und
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funf weiteren L&ndern neu kennengelernt und betreut.
Im Rahmen der Erstellung eines Handbuchs beschaf-
tigten sich die Mitarbeiter insbesondere mit speziellen
Richtlinien zur Behandlung und werden dieses Vorha-
ben, eingebunden in die internationalen Bestrebungen
zu diesem Thema, verstarkt fortfUhren.

Ganz im Zeichen der Internationalitdt und der globalen
Zusammenarbeit stand das Jahr 2011 auch fur das
Forscherteam im EB-Haus. So konnten Dr. Eva Mu-
rauer und Dr. Iris Gratz wahrend ihrer Aufenthalte in
Irland bzw. San Francisco grundlegende Erkenntnis-
se in ihren For-
schungsberei-
chen gewinnen
und unsere Vi-
sion — Heilung
von EB - wei-
ter ndhren. Ein
wichtiger Mei-
lenstein wurde
auch mit einer
Genehmigung
des Bundes-
ministeriums
fur Gesund- fer

Einer ursachli-

chen Behandlung durch eine Gentherapie (Methode
De Luca), bei welcher dem Patienten eigene, genkor-
rigierte und somit gesunde Haut transplantiert wird,
steht nun nichts mehr im Wege. Eine erste Transplan-
tation bei einem 6sterreichischen Patienten ist bereits
in Vorbereitung. Fur die herausragenden Leistungen
wurden Mitarbeiter des EB-Forschungslabors mit ver-
schiedenen Auszeichnungen geehrt.

Insgesamt blicken wir auf ein ergebnisreiches Jahr
2011 zurGck und freuen uns bereits auf die vielen He-
rausforderungen und Erfahrungen, die das neue Jahr
fur uns bereithalten wird. < Dr. Gabriela Pohla-Gubo,
Leiterin EB-Akademie

© R. HAMETNER
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Aufgaben und Ziele
elfen — Heilen — Lernen: das sind die drei Begrif-
fe, die flr sich sprechen und dabei am einfachs-
ten die verschiedenen Einheiten und Schwer-
punkte des EB-Hauses beschreiben.

In der EB-Ambulanz werden Betroffene umfassend
und nach einem ganzheitlichen Prinzip medizinisch
behandelt. Mit Rat und Tat wird ihnen und ihren Fa-
milien fUr die verschiedenen Situationen im Alltag mit
der Krankheit Lebenshilfe geleistet. Um die individu-
ell auf die Bedurfnisse der Betroffenen abgestimmte
Behandlung kimmern sich dabei die Leiterin der Am-
bulanz Dr. Anja Diem und ihr Team von EB-Spezialis-
ten. Sie arbeiten eng mit den anderen Universitatskli-
niken im Landeskrankenhaus Salzburg zusammen,
um in allen Bereichen die bestmdgliche Versorgung
zu bieten — von Wundmanagement und Schmerzthe-

rapie bis hin zu Erndhrungsberatung und psychologi-
scher Betreuung.

Den Traum vieler EB-Betroffener, die Heilung ihrer
Krankheit, teilen auch Prof. Dr. Johann Bauer und sei-
ne Wissenschafter im EB-Forschungslabor. In ver-
schiedenen Projekten arbeiten sie unter anderem da-
ran, mithilfe der Genschere eine Methode zur Heilung
von EB zu finden. Dabei sind ihnen schon beachtli-
che Erfolge gelungen, welche groBe Hoffnungen nah-
ren. Solange die Heilung jedoch noch nicht Realitat
ist, gehort auch die Suche nach Methoden zur Linde-
rung der Symptome und des Krankheitsverlaufs zu ih-
ren Hauptanliegen. Durch die Zusammenarbeit mit na-
tionalen und internationalen Spitzenforschern werden
die neuesten wissenschaftlichen Erkenntnisse Uber EB
in die Arbeit der Forscherteams einbezogen.

v.l.n.r.: Rezeption, Eingang, Spielecke (oben). EB-Ambulanz, EB-Forschungslabor, EB-Akademie (Mitte und unten)
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Enormes Wissen und wertvolle Erfahrungen haben die
Experten im EB-Haus Uber die Jahre hinweg gesam-
melt. Diese Informationen an Betroffene und ihre Ange-
horigen, Therapeuten, Diagnostiker und Wissenschaf-
ter weiterzugeben, ist Ziel der EB-Akademie und de-
ren Leiterin Dr. Gabriela Pohla-Gubo. Auch die — ge-
rade bei einer seltenen Krankheit wie EB — wichtige
Vernetzung aller Beteiligten ist ein Anliegen der Aka-
demie und so werden hier Beziehungen zu vielen EB-

m Kooperationsvertrag, abgeschlossen zwischen
der Gemeinnutzigen Salzburger Landeskliniken
Betriebsgesellschaft mbH (SALK) und DEBRA Aus-
tria, sind Betrieb und Verantwortlichkeiten flr das EB-
Haus Austria festgehalten. Demnach ist dieses Spezi-
alzentrum fur EB als Anstaltsambulatorium der Univer-
sitatsklinik fur Dermatologie der PMU sanitatsbehord-
lich bewilligt. Die Geschaftsfihrung wird gemeinsam

Universitétsklinik fiir Dermatologie
Vorstand: Univ.-Prof. Dr. Helmut Hintner

Stationen Ambulanzen

Labordiagnostik
Dr. Gabriela Pohla-Gubo
Univ.-Prof. Dr. Johann Bauer

Spezialambulanzen

Spezialisten in der ganzen Welt gepflegt und der Aus-
tausch geférdert. Dies garantiert, dass auch jene Pati-
enten von der Arbeit im EB-Haus profitieren, die nicht
die Moglichkeit haben hierher zu kommen. Die Kom-
munikation Uber das EB-Haus und dessen Auftritt in
der Offentlichkeit ist ein weiterer Schwerpunkt der EB-
Akademie. Betroffene und Interessenten finden hier
immer ein offenes Ohr fiir all ihre Fragen. < Dipl.-BW
Julia Rebhan, Assistentin EB-Akademie

vom jeweiligen Leiter der Universitatsklinik fir Derma-
tologie der Paracelsus Medizinischen Privatuniversitat
(PMU) und dem jeweiligen Obmann von DEBRA Aus-
tria wahrgenommen. Die Spenden und Fordergelder
von DEBRA Austria werden fur Personal- und Sach-
kosten aufgewendet. Die Kosten der Instandhaltung
sowie die Betriebskosten fur das Gebaude werden
durch die SALK getragen. &>

de%?a

Hilfe fur die Schmetterlingskinder

DEBRA Austria
Obmann: Dr. Rainer Ried|

Interessen-
gemeinschaft
Epidermolysis bullosa

Verein zur Forderung
der Epidermolysis
bullosa-Forschung

Spezialambulanz: EB-Haus Austria
Geschéftsfiihrung: Univ.-Prof. Dr. Helmut Hintner, Dr. Rainer Riedl

EB-Ambulanz
Dr. Anja Diem

EB-Akademie
Dr. Gabriela Pohla-Gubo
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Personal-

und Sachkosten
Labordiagnostik

Dr. Gabriela Pohla-Gubo
Univ.-Prof. Dr. Johann Bauer

EB-Forschungslabor
Univ.-Prof. Dr. Johann Bauer

&
eb Haus
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Personelles

n r. Nora Eiler. ich bin Arztin fir Allgemeinmedizin. Geboren bin ich in Ungarn und j Eg

lebe seit mehreren Jahren in der Nahe von Salzburg. Ich bin verheiratet und Mut-

ter zweier S6hne. Vor drei Jahren, vor der Geburt meines zweiten Kindes, war ich .y
bereits als wissenschaftliche Mitarbeiterin im EB-Haus Austria tatig. Vor einigen Monaten j
habe ich das Angebot, Frau Dr. Ude-Schoder wahrend ihrer Karenzzeit zu vertreten, be- ;

kommen und sehr gern angenommen. Ich freue mich, wieder im Team des EB-Haus Aus- :
tria mitarbeiten zu dirfen. & Dr. Nora Eiler

© R. HAMETNER

in der Landeshauptstadt FuB gefasst hatte, siedelten wir im Jahr 2000 mit den bei-

den Kindern (Nadine, 21 und Samuel, 11) nach Wals/Viehhausen. Acht Jahre lang
widmete ich mich ganz meiner Familie. 2008 beschloss ich, wieder ins Berufsleben zurtick-
zukehren. Dreieinhalb Jahre war ich bei einer Versicherungsanstalt im administrativen Be-
reich tatig. Seit 1. August 2011 bin ich Teil des fabelhaften Teams. Es freut mich, fur das
EB-Haus zu arbeiten, auch weil ich sehe, wie wohl sich Betroffene und Angehdrige bei
uns fuhlen. Ich wurde sehr herzlich aufgenommen und freue mich auf meinen neuen Auf-
gabenbereich, in dem ich das Team so gut wie méglich unterstiitzen werde. &>

L ydia Stremnitzer. ich bin 1970 in Saalfelden geboren. Nachdem mein Mann beruflich

© R. HAMETNER

Lydia Stremnitzer

Jahren lebe ich in Salzburg. Nach meinem Studium International Business and

Economics war ich in den Bereichen Marketing, Training und Organisation tatig.
Erganzend studiere ich derzeit berufsbegleitend Soziale Arbeit und freue mich, seit April
2011 im EB-Haus tatig zu sein. Hier unterstitze ich die Ambulanz als Projektmitarbeite-
rin. Meine Freizeit verbringe ich gerne in der Natur und mit Freunden. Dartber hinaus in-
teressiere ich mich fir Malerei und Fotografie. &

M ag. Brigitte Sailer. Geboren und aufgewachsen bin ich in Innsbruck. Seit vielen

Mag. Brigitte Sailer

© R. HAMETNER

im EB-Haus Austria. Zusammen mit meinem Lebensgefahrten hat es mich vor sechs

Jahren ins Salzburger Land verschlagen, wo wir uns mittlerweile zuhause fuhlen.
Bereits wahrend meines Studiums der BWL mit Schwerpunkt Marketing/Vertrieb konnte
ich Erfahrung in den Bereichen Veranstaltungsorganisation, Service und Kommunikation
sammeln. Danach war ich flr mehrere Jahre im Bereich E-Commerce tatig. Nach der Ge-
burt meines Sohnes und der anschlieBenden Karenzzeit war es auch beruflich Zeit flir neue
Wege. So bin ich sehr gliicklich, diese neue Aufgabe im EB-Haus gefunden zu haben. &

D ipl.-Betriebsw. (FH) Julia Rebhan. Seit November 2011 unterstiitze ich die Akademie

© R. HAMETNER

Julia Rebhan

ratulation zum Nachwuchs. Dr. Katharina Ude-Schoder, Arztin der EB-Ambulanz,

hat am 9. August 2011 ihre Tochter Valentina zur Welt gebracht und ist derzeit

in Karenz. Das EB-Team gratuliert herzlich und wtnscht Valentina und ihrer Fa-
milie viel Freude aneinander! <&

© PRIVAT
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Jahreshericht EB-Ambulanz

as Jahr 2011 war fUr unser Team von personel-
len Veranderungen und zunehmenden Patien-
tenanfragen gepragt. Neben Osterreichischen
Betroffenen suchen mittlerweile auch Familien aus Eu-
ropa und anderen Landern Rat und Hilfe im EB-Haus.
Der zunehmend einfachere Zugang zu neuen Medien
erleichtert die Suche nach verfliigbaren Behandlungs-
maglichkeiten. Damit sieht sich die EB-Ambulanz mit

Dr. Anja Diem

immer mehr Anfragen konfrontiert. In solchen Féllen
versuchen wir zundchst Grundinformationen Uber die
Behandlung von EB weiterzugeben und die Betroffe-
nen dann an Arzte oder Organisationen, Ublicherwei-
se DEBRA-Gruppen, in ihren Heimatlandern weiter zu
vermitteln. In Zukunft werden uns hier Leitlinien (Best
Practice Clinical Guidelines) helfen, die derzeit von den
besten EB-Therapeuten aus aller Welt mit Unterstit-
zung von DEBRA International erstellt werden. Dar-
Uber hinaus ist oft eine Beratung bei speziellen Fra-
gen notwendig. Manches kann telefonisch oder per E-
Mail erledigt werden, haufig kann man aber ohne di-
rekte Untersuchung des Betroffenen nicht weiterhel-
fen. Dann mussen Termine organisiert, zeitliche Ab-
laufe geplant und immer wieder auch die Versiche-
rungs- und Kostenfragen geklart werden. In der jun-
geren Vergangenheit haben wir viele neue, oftmals
schwere Schicksale von EB-Betroffenen kennenge-
lernt. Nicht immer konnten wir die Hoffnung der Be-
troffenen auf gute Losungen ihrer Probleme erflllen.
Durch die hervorragende Zusammenarbeit in unse-
rem Team und innerhalb der Salzburger Landesklini-
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ken war es aber in der Regel moglich, auch komple-
xe Probleme anzugehen und zumindest zur Linde-
rung beizutragen.

Im Zeitraum Janner bis Dezember 2011 waren 194
ambulante Untersuchungen und 27 stationare Auf-
nahmen mit insgesamt 205 stationéren Tagen zu ver-
zeichnen. Im letzten Jahr haben wir 24 neue Patien-
ten medizinisch versorgt. Dabei wurden nicht nur Be-
troffene aus Osterreich, sondern auch Patienten aus
funf weiteren Landern behandelt. Besonders auffal-
lend ist der Anstieg bei den stationdren Aufenthalten.
Diese Steigerung ist darauf zurlckzufUhren, dass ei-
nige komplexe Operationen (Handoperationen, Haut-
krebs) notwendig waren. Der Zuwachs ist aber auch
dadurch erklarbar, dass das EB-Haus mittlerweile Uber
die Grenzen Osterreichs hinaus bekannt ist. Was die-
se Zahlen nicht widerspiegeln, ist die Vielzahl der Pa-
tientenkontakte Uber E-Mail und Telefon. Auf diesem
Weg lassen sich viele Probleme 16sen und Betroffene
ersparen sich zum Teil lange Anreisen.

Neben unseren zentralen Aufgaben der Patientenbe-
treuung und -versorgung sowie der Angehdrigenbe-
ratung stellten wir uns weiteren Herausforderungen.
Darunter die Beratung und Unterstiitzung von Arz-
ten und Pflegepersonal, die EB-Betroffene in ihren
Heimatorten begleiten und betreuen. Hier entstehen
oft Probleme und Fragen, fur die wir dann gemein-
sam nach Antworten suchen. Dartber hinaus mel-
den sich viele Schiler, Krankenpfleger, Physiothera-
peuten etc. bei uns, die wir bei der Erstellung von Di-
plom- und Fachbereichsarbeiten zum Thema EB be-
treuen. Weitere Betatigungsfelder sind die Beschaf-
fung und Auswahl neuer medizinischer Produkte, Vor-
trage bei Veranstaltungen im EB-Haus, Teilnahme an
Fortbildungen, Erhalt und Ausbau unseres Therapeu-
tennetzwerks, Abklarung finanzieller bzw. versiche-
rungstechnischer Fragen. Dazu braucht es ein Team
von erfahrenen und engagierten Mitarbeitern, die pro-
fessionell arbeiten und sich in schwierigen Situationen
gegenseitig unterstitzen. Unser Ambulanz-Team hat
im abgelaufenen Jahr einige personelle Veranderun-
gen erlebt: Seit Juni befindet sich Dr. Katharina Ude-
Schoder in Karenz. Sabine Unger ist Mitte des Jahres



ausgeschieden. Das Team besteht aktuell aus Dr. Anja
Diem (Leitung, 25h), Dr. Nora Eiler (Vertretung von
Dr. Ude-Schoder, 20h) sowie den Krankenschwes-
tern DGKS Manuela Langthaler (20h, ab Dezember
2011 25h) und DGKS Alexandra Waldhor (15h). Prof.
Dr. Johann Bauer ist neben seiner Tatigkeit als Lei-
ter des EB-Forschungslabors flr die genetische Be-
ratung verantwortlich. Neu hinzugekommen ist Mag.
Brigitte Sailer (20h) als Projektmitarbeiterin. In admi-

2011 hatten wir erstmals Gelegenheit, den Schu-

lern der Krankenpflegeschule an den Salzburger
Landeskliniken EB und den Umgang mit dieser Er-
krankung vorzustellen. Das ist wichtig, weil das medi-
zinische Personal bei stationaren Aufnahmen von EB-
Patienten, insbesondere bei Neugeborenen, ganz be-
sonders gefordert ist. Unsicherheit und Angst, einem
»Schmetterlingskind“ weh zu tun, sind groB3. Unser Ziel
war es, die Scheu im Umgang mit Betroffenen zu neh-
men und zu zeigen, dass es — trotz Blasen und Wun-
den — wichtig ist, den korperlichen Kontakt nicht zu
entziehen. Die Vortrage wurden fuir die Diplomjahrgan-
ge gehalten. Viele angehende Krankenpfleger hatten
bereits im Praktikum Erfahrungen mit EB gesammelt.
Wir stellten DEBRA Austria sowie das EB-Hauses vor
und informierten Gber Ursachen, Symptome, Begleit-

v ortrage zu EB in der Krankenpflegeschule. Im Jahr

2011 fand unter dem Motto ,voneinander ler-

nen” in Salzburg eine zweitagige Fortbildung fur
Wundmanager statt. Referiert wurde eine Reihe von
Themen, von Antiseptik bis Zentrifuge. Fur uns be-
sonders interessant waren die Vortrage, wie beispiels-
weise Sauerstoff in der Wunde, Kompressionsthera-
pie, vagale Stimulation, Wundauflagen (PolyMem) und
Wundreinigungsmittel (ActiMaris). Zu PolyMem hatten
wir bereits Erfahrungen gesammelt. Dieser Schaum-
stoff setzte sich bisher nicht so recht durch, weil er
sehr saugstark ist und dadurch bei einigen Patienten
zu erheblichen Schmerzen flhrt. Auf dem Kongress
wurde ein optimiertes PolyMem préasentiert. Es ver-
flgt jetzt Uber eine 3-Komponenten-Matrix, die aus

K ongress der Austrian Wound Association. Im April

nistrativer Hinsicht wird unser Team von Lydia Strem-
nitzer (25 h) unterstitzt. Nicht zuletzt ist Dr. Rudolf Ha-
metner zu erwdhnen, der unsere umfangreiche Foto-
dokumentation verantwortet. Die enge Zusammen-
arbeit mit einer Reihe kompetenter Arzte und Thera-
peuten der Salzburger Landeskliniken und die groB3-
artige UnterstUtzung unserer Forderer lasst uns mit
groBer Zuversicht in die Zukunft sehen. <> Dr. Anja
Diem, Leiterin EB-Ambulanz

erscheinungen und den Verlauf der Erkrankung. DarU-
ber hinaus prasentierten wir unsere Erfahrungen in der
Pflege von Kindern und Erwachsenen mit EB, insbe-
sondere im Hinblick auf die Auswahl geeigneter Ver-
bandsstoffe und Cremes. SchlieBlich gingen wir auch
auf psychische Faktoren in der Begleitung von EB-Be-
troffenen ein. Dazu erhielten
alle Teilnehmer ein von mir
ausgearbeitetes Skriptum.
Die Schuler nahmen sehr
aktiv.am Unterricht teil,
stellten im Anschluss viele
Fragen und unterstrichen
damit ihr besonderes In-
teresse an diesem Thema.
<> DGKS Alexandra Wald-
hir, EB-Ambulanz

DGKS Alexandra Waldhor

Absorber, Wundreiniger und Feuchtigkeitsspender be-
steht. Diese Konstruktion hat den Vorteil, dass man
sich in vielen Fallen die schmerzhafte Wundreinigung
zwischen den Verbandswechseln erspart. Das neue
Material haftet nicht an der Wunde und minimiert so
die Schmerzen — bei EB besonders wichtig. Entzin-
dungen, Wundddeme, Wundschmerzen und Wund-
geruch verringern sich ebenfalls. Es hat sich gezeigt,
dass sich dieses Verbandsmaterial auch bei Handope-
rationen hervorragend bewéahrt. Andere Einsatzgebie-
te sehen wir im Moment noch nicht. Insgesamt war
der Kongress sehr interessant, auch wenn wir wieder
einmal feststellen mussten, dass bei EB meist eigene
Gesetze gelten. <& DGKS Manuela Langthaler, DGKS
Alexandra Waldhér, EB-Ambulanz
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rei-Lander-Wund-Kongress. \Von 16. bis

18. November 2011 fand in Begrenz

eine Fortbildung zur Qualitatssiche-
rung in der Wundbehandlung statt. In Sum-
me prasentierten 53 Referenten vielfaltige
Fachthemen, was ahnen lasst, wie umfang-
reich das Themenspektrum dieser Fortbil-
dung war. Von Wundspullésungen und An-
tiseptika, Uber Wunddokumentation bis hin
zu Vakuumtherapie wurde alles rund ums
Wundmanagement behandelt. Besonders
interessant flr uns war der Vortrag Uber die Saulen
der Palliativtherapie. Dr. Sebastian Probst prasentier-
te seine Erfahrungen in diesem Bereich sehr anschau-
lich. Im Vordergrund standen nicht nur Verbandsma-

nternationaler DEBRA-Kongress in Groningen. Zum

ersten Mal auf einem internationalen EB-Kongress,

zum ersten Mal vor internationalen Spezialisten
Uber ,,Occupational Therapy in Epidermolysis Bullosa“
referieren, zum ersten Mal einen Vortrag auf Englisch
halten. Ganz klar, dass bei so vielen ersten Malen die
Spannung im Vorfeld entsprechend hoch war. Umso
schoner war es, den anregenden und wohlwollenden
Austausch unter den unterschiedlichen Berufsgruppen
zu erleben und das Geflhl zu teilen, gemeinsam am
gleichen Strang zu ziehen. Besonders beeindruckend

EERnEp
e I
)

v.l.n.r.: C. Gruber, A. Diem, R. Riedl, N. Eiler, F. Prinz, E. Murauer, H. WeiB
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Seeblihne Bregenz

terial, sondern auch
Mensch, Psyche und
Patientenumfeld, also
Familie, Freunde und
Pflegepersonal. Die
gesammelten Infor-
mationen kénnen wir
in Zukunft in unserer
_ . ambulanten und sta-
: % tionaren Versorgung
° bestens gebrauchen.
Es waren drei praxisrelevante und intensive Tage, die
auch uns als — sitzende — Zuhérer ziemlich gefordert
haben. <> DGKS Manuela Langthaler, DGKS Alexandra
Waldhér, EB-Ambulanz

waren fUr mich die Kurzreferate der Forscher, die zur
Aufgabe hatten, ihr Themengebiet auch fir Nicht-Wis-
senschafter verstandlich zu machen. Ebenso interes-
sant waren die berihrenden Erfahrungsberichte von
EB-Betroffenen. Neben der intensiven internationa-
len und fachlichen Vernetzung blieb geniligend Zeit,
gemeinsam mit dem &sterreichischen EB-Team das
wunderschdne Groningen zu erkunden und sich da-
bei noch besser kennen zu lernen. < Florian Prinz,
Ergotherapeut, Universitatsklinik fir Physikalische Medizin und Re-
habilitation, Salzburg
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Accor hilft Schmetterlingskindern

Seit sieben Jahren unterstiitzen die Accor Hotels in Osterreich das EB-Haus.

Als weltweit fUhrende Hotelgruppe hat Accor eine grol3e gesellschaftliche Verantwortung. Wir sind Uberzeugt davon,
dass wir alle zu Gast auf dieser Erde sind. Darum heif3t unser zentrales Nachhaltigkeitsprogramm ,Earth Guest".
Darin biindeln wir all unsere sozialen und 6kologischen Projekte.

In Osterreich gehért die Unterstiitzung der ,Schmetterlingskinder” seit Jahren zu unserem Engagement.
Wir verzichten auf das Verschicken von Weihnachtsprasenten und schenken lieber betroffenen Kindern ihr Lacheln
zuriick. Mehr Uber unser Nachhaltigkeitsprogramm unter: www.accor.com.

Accor ist seit nunmehr 35 Jahren in Osterreich prasent. In 31 Hotels mit rund 4.200 Zimmern sorgen

836 Mitarbeiterlnnen fir einen rundum gelungenen Aufenthalt. Vom Economy- bis zum Luxushotel findet so jeder
ein passendes Angebot. Weltweit finden Sie uns in 90 Landern. Fur Informationen und Reservierungen:
www.accorhotels.com

Oder sprechen Sie uns persoénlich an!
Accor Osterreich | Am Europlatz 1, 1120 Wien | Tel.: 01/814 34 28 | E-Mail: presse.oesterreich@accor.com

LUXURY HOTELS GALLERY

SOFITEL M NOVOTEL Jwife NOVOTEL WMercure y

adagio ibis iDIS  oiseosons ibiS grap

STyLes budget



Projekte 2011 - EB-Ambulanz

Projektname und Beschreibung

Fingerkontrakturen und -verwachsungen
Erforschen moglicher Ursachen und entwickeln
von Therapieansatzen

Bewegung und Sport
Weitere Mdglichkeiten fur kdrperliche Betatigung
von EB-Betroffenen finden

Wundabdeckung mit Kunsthaut
Suche nach Alternativen zur Wundabdeckung

Prothesen

EB-Handbuch
Erstellen eines Nachschlagewerk flr Patienten,
Angehdrige und Interessierte

Ablauf-Handbuch EB-Haus
Erstellen eines Nachschlagewerks fur Mitarbeiter
des EB-Hauses
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Ziel

Gemeinsam mit Mitarbeitern der EB-Forschung,
mdgliche Ursachen flir die Fingerkontrakturen und
-verwachsungen finden und in der Folge neue
Therapieansatze entwickeln

Unterlagen erarbeiten, die jedem EB-Betroffenen
Mut machen, seine eigenen Grenzen in diesem
Bereich zu erweitern, um dadurch sowohl| das
korperliche als auch das seelische Wohlbefinden
objektiv und subjektiv zu verbessern

Verschiedene, auf dem Markt erhéltliche Kunst-
hautprodukte auf ihre Anwendbarkeit bei EB
prufen

Entwicklung von Richtlinien fur die Anpassung
von Prothesen nach erfolgter Amputation (bei
Hautkrebs), Bertcksichtigung der besonderen
Verletzlichkeit der Haut mit EB als besondere

Herausforderung

Erfahrungen aus dem EB-Haus in der medizini-
schen Versorgung von EB-Patienten méglichst
vielen Betroffenen zuganglich machen; Nach-
schlagewerk in digitaler und/oder gedruckter
Form als Praxisleitfaden flr das Leben mit EB

Dokumentieren und vereinfachen der administrati-
ven Ablaufe bei Personalwechsel oder -zuwachs;
sicherstellen einer moglichst reibungsfreien Be-
treuung unserer Patienten



Fortschritt 2011

In enger Zusammenarbeit mit unseren Forschern wurde damit begonnen, den Aufbau der Gelenke ge-
nauer zu untersuchen, um zu kléaren ob bzw. inwieweit hier moglicherweise Abweichungen bei EB-Be-
troffenen gegeben sind.

Im Austausch mit den Therapeuten und Betroffenen wurden Erfahrungen gesammelt sowie Mdéglichkei-
ten flr Bewegung und Sport mit EB gesucht und deren Grenzen erfasst.

Ein umfassender Erfahrungsaustausch in Hinblick auf die Vorbereitung fur klinische Studien hat stattge-
funden.

Bisher gibt es wenig Erfanrung mit der Anpassung von Prothesen bei EB. In Zusammenarbeit mit einem
Spezialisten wurde damit begonnen, mogliche Materialien und Optionen zu finden. Die erste Prothese ist
nun in Vorbereitung.

Eine Reihe von Vorbereitungsarbeiten (sichten, sortieren, ordnen) ist erfolgt. Zu einigen Themen wurden
bereits erste Fassungen ausgearbeitet. Jedes Thema hat fur die einzelnen Formen von EB eine etwas
andere Bedeutung und Gewichtung, daher wird es zu jeder EB-Form eine passende Version geben.

Um das Wissen fur alle Ambulanzmitarbeiter leicht abrufbar zu machen, wird ein digitales Nachschlage-
werk bzw. Ablauthandbuch erstellt. Dazu wurden bereits Merkblatter zu unterschiedlichen Fragestellun-
gen ausgearbeitet.

EB-Haus Austria — Das Jahr 2011
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Jahreshericht EB-Forschungsiahor

jekte aus dem Labor fir molekulare Therapie des
EB-Haus Austria abgeschlossen werden. So konn-
te Uber unsere eigene Genschere-Technologie von Dr.
Eva Murauer und Dr. Ulrich Koller flr den Einsatz bei
dystropher bzw. junktionaler EB erstmalig in hochran-
gigen, wissenschaftlichen Journalen berichtet werden.
In der Krebstherapie konn-
te Dr. Christina Gruber zei-
gen, dass die Gensche-
re bei den Hautkrebsar-
ten der EB einsetzbar ist.
Weiters wurde eine erste
.. Arbeit aus dem EB-Pilot-
% projekt von Martin Wagner
2 und Dr. Kamil Onder pu-
§ bliziert.

I m Jahr 2011 konnten wichtige Dissertationspro-

'n

Univ.-Prof. Dr. Johann Bauer

Ein wichtiger Meilenstein vor der klinischen An-
wendung der Gentherapie wurde im Juni 2011 er-
reicht, als das Bundesministerium fir Gesundheit die
wissenschaftliche Freigabe flr das Gentherapiepro-
jekt bei junktionaler EB nach der Methode De Luca
freigegeben hat. Damit kann in den Jahren 2012/13

ber 2011 ging ich nach Galway in Irland, um vier

Monate lang im Labor von Dr. Wenxin Wang an
Wundheilungsansatzen fur EB zu forschen. Aufmerk-
sam auf diese Forschungsgruppe wurde ich erstmals
durch die Forschungskoordinatorin von DEBRA Irland,
Dr. Avril Kennan. Im Februar 2011 wurde ich zu einem
Interview nach Galway eingeladen, wo ich mein For-
schungsprojekt aus Salzburg prasentieren durfte und
selbst Einblicke in deren Projekte bekam. Infolgedes-
sen beschlossen wir eine grenztberschreitende Zu-
sammenarbeit in der EB-Forschung. FUr einen besse-
ren Wissensaustausch wurde die Idee eines viermo-
natigen Forschungsaufenthaltes in Galway geboren.

F orschungsaufenthalt in Galway, Irland. Im Septem-

Ich wurde von Kollegen in Galway herzlich aufgenom-
men und flhlte mich sehr wohl und gut integriert in der
multinationalen Forschungsgruppe. Auch die Stadt Gal-
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mit den ersten Transplantationen begonnen werden.
Die Daten aus unseren Forschungen wurden der in-
ternationalen Gemeinschaft auf diversen Kongressen
présentiert, wie etwa auf dem Weltkongress fur Der-
matologie in Seoul, der Jahrestagung der Osterrei-
chischen Gesellschaft fur Humangenetik, dem EADV-
Kongress in Lissabon und dem Jahrestreffen der ADF
in TUbingen.

Die Forschungstétigkeit der Mitarbeiter im Labor fur
molekulare Therapie wurde mit mehreren Preise aus-
gezeichnet. So konnten die Forschungspreise der
Paracelsus Medizinischen Privatuniversitat (PMU) in
Bronze von Dr. Christina Gruber und Dr. Ulrich Koller,
in Silber von Dr. Eva Murauer und Dr. Verena Wally,
sowie in Gold von Dr. Kamil Onder gewonnen werden.
Dr. Onder war auch Forscher des Jahres der PMU.

So sind wir 2011 mit riesigen Schritten der therapeu-
tischen Anwendung der Forschungstatigkeit aus un-
serem Labor ndher gekommen. In den n&chsten Jah-
ren mdchten wir diese Grundlagenforschung in The-
rapien fir EB-Patienten umsetzen. < Univ.-Prof. Dr.
Johann Bauer, Leiter EB-Forschungslabor

way hatte neben internationaler Spitzenforschung eini-
ges zu bieten. Ich hatte die 75.000-Einwohner-Stadt
trotz des nasskalten Wetters sofort ins Herz geschlos-
sen, was der direkten Lage am Meer, den freundlichen
Leuten, den bunten Hausern, den unermudlichen Stra-
Benmusikanten und der typisch irischen Pub-Kultur zu
verdanken war. Daher kehrte ich im Janner 2012 mit ei-
nem lachenden und einem weinenden Auge nach Salz-
burg zurtck.

Die Arbeitsgruppe von Dr. Wang ist Teil des Exzel-
lenznetzwerkes fur Funktionelle Biomaterialien (Net-
work of Excellence for Functional Biomaterials, NFB)
an der Nationalen Universitat Irland, Galway (NUIG).
Schwerpunkt der Forschungsarbeit ist die Herstellung
von neuen Biomaterialien als Wundverband fur offe-
ne, nichtheilende Wunden der Haut, wie sie haufig
bei Betroffenen mit Diabetes oder rezessiv dystropher



© E. MURAUER (3)

A) Wundheilung kombiniert mit Gentherapie: Das Hydrogel ist bei Raumtemperatur (25°C) fliissig und
kann z.B. in Form eines Sprays auf die wunde Haut aufgetragen werden, wo es durch die Kérpertempe-
ratur (37°C) innerhalb weniger Minuten zu einem Gel aushértet und als Wundverband dient. Gleichzeitig

wird mit dem Gel das Kollagen-7-Gen (hier als griine Kreise dargestellt) in die Hautzellen transportiert,
welche in Folge das fehlende Kollagen-7-Protein herstellen und somit den Zusammenhalt der neu
gebildeten Haut sichern sollen. B) Abbildung eines ausgehérteten Hydrogels.

Epidermolysis bullosa (RDEB) vorkommen. Die For-
schungsgruppe von Dr. Wang beschéftigt sich noch
nicht sehr lange, aber erfolgreich mit neuen Strate-
gien, um die Wundheilung bei RDEB zu verbessern.
Ziel ist es, eine Kombination aus Wundverband und
Gentherapie zu entwickeln, um eine rasche Heilung
von chronischen Wunden und die Neubildung von ge-
sunder Haut zu férdern. Dazu wurde ein sogenanntes
temperatursensitives Hydrogel entwickelt, welches bei
Raumtemperatur flissig ist und erst nach dem Auftra-
gen auf die Wunde durch die Kérpertemperatur (37°C)
aushartet und ein Gel formt. Dieses Hydrogel dient
demnach als Verband, der einerseits die Wunde be-
deckt und schutzt und sie andererseits feucht halt,
was die Heilung beschleunigt.

Betroffene mit RDEB kdnnen aufgrund eines fehler-
haften Kollagen-7-Gens kein Kollagen-7-Protein pro-
duzieren, welches fur den Zusammenhalt der Haut-
schichten verantwortlich ist. Ziel ist es daher, dem Hy-
drogel das korrekte Kollagen-7-Gen zuzusetzen und
es durch Auftragen auf die Wunde in die Hautzellen
zu transportieren, sodass diese in Folge das fehlen-
de Kollagen-7-Protein produzieren kénnen. Dieses Hy-

Dr. Wenxin Wangs Forschungsgruppe in Galway

drogel soll somit nicht nur
die Wundheilung foérdern,
sondern gleichzeitig einer
urséchlichen Behandlung
von RDEB an der betroffe-
nen Hautstelle dienen. Der-
zeit wird der Transport des
Kollagen-7-Gens in RDEB-
Hautzellen im Labor aus-
getestet und optimiert. Als
nachster Schritt wird das
Hydrogel gemeinsam mit
dem therapeutischen Gen
auf Wunden von Mausen oder Ratten aufgetragen, um
den Ansatz an einem lebenden Organismus zu testen.

Meine Hauptaufgabe
bei diesem Kurzzeit-
Forschungsaufent-
halt war, mein Wis-
sen und die langjah-
rige Erfahrung mit
RDEB und Genthe-
rapie mit dem For-
schungsteam in Gal-
way zu teilen und die
Gruppe in Fragestel-
lungen bezliglich Transport des Kollagen-7-Gens in
Hautzellen, Uberpriifung der Gen-Korrektur sowie Pro-
duktion und Funktionalitéat des Kollagen-7-Proteins zu
unterstitzen. Gleichzeitig profitierte ich von dem enor-
men Fachwissen von Dr. Wang und seinem Team in
der Herstellung und Verwendung von Biomaterialien
fOr Wundheilungsansétze.

Galway, Irland

Dieser wechselseitige Wissensaustausch soll uns dem
gemeinsamen Ziel — der Entwicklung einer heilenden
Therapie flr Betroffene mit dystropher Epidermolysis
bullosa — einen groBen Schritt naher bringen. Daher
werden wir auch nach meiner Rickkehr nach Salzburg
weiterhin mit Dr. Wang in diesem Projekt und auch da-
riber hinaus kooperieren, um die Entwicklung einer si-
cheren und effizienten Therapie fur EB-Betroffene vo-
ranzutreiben. Ich bin Uberzeugt, dass der Aufenthalt
in Galway den Grundstein flr eine gute Zusammen-
arbeit in der Zukunft gelegt hat. < Dr. Eva Murauer,
Molekularbiologin EB-Forschungslabor
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orschungsaufenthalt in San Francisco, USA. Als Mit-

glied des Forschungsteams des EB-Hauses Aus-

tria arbeite ich seit August 2009 an der Univer-
sity of California in San Francisco (UCSF). Im Labor
von Prof. Abul Abbas darf ich Immunreaktionen in der
Haut entschlUsseln. Wie davor schon im EB-Haus in
Zusammenarbeit mit Mag. Monika Ettinger, setze ich
mich also weiterhin mit der Haut und dem Immunsys-
tem auseinander. Grundsatzlich entwickelt das Immun-
system ein Gedachtnis, um Immunantworten gegen ei-
gene Organe (z.B. die Haut) zu bremsen. Die Hauptfra-
ge dieses Projekts ist nun: Wie kann man das Immun-
system trainieren, um eine Abwehrreaktion (z.B. gegen
ein Gentherapie-Produkt) in der Haut zu verhindern?

Die Resultate der letzten beiden Jahre Forschungs-
arbeit wurden kurzlich im Fachmagazin Nature publi-
ziert. Das Hauptresultat der Arbeit ist, dass sich das
Immunsystem nach einer Reaktion gegen eigenes Ge-
webe merkt, dass es dieses Gewebe zukUnftig schit-
zen muss — schitzendes Gedachtnis des Immunsys-
tems (Originaltitel: Response to self antigen imprints

regulatory memory in tissues).

Wahrend einer normalen Immunreaktion (z.B. Infek-
tion) sind mehrere Arten von Zellen involviert. Unter
anderem spielen sogenannte T-Zellen (weiBe Blutkor-
perchen) eine wesentliche Rolle. Immunologen unter-
scheiden zwei Typen von T-Zellen: Die Effektoren, also
Angreifer und die Regulatoren, also Bremser. Diese
beiden Zelltypen halten sich normalerweise die Waa-
ge, sodass genug Angreifer aktiv sind, um eine Infek-
tion zu bekampfen. Zusétzlich sind ausreichend viele
Bremser aktiv, um die Reaktion minimal und das Fie-
ber in Grenzen zu halten (Abb. 1).

Bei einer Stérung des Immunsystems passiert es, dass
korpereigenes Gewebe als kdrperfremd erkannt wird
und die betroffenen Gewebe angegriffen werden, was
zu Entzindungen fuhrt. Diese Stérung wird Autoim-
munerkrankung genannt. Bekannte Beispiele fur Au-
toimmunerkrankungen der Haut sind Schuppenflech-
te (Psoriasis), kreisrunder Haarausfall (Alopecia areata)
und das bullése Pemphigoid. Letzteres ist eine blasen-
bildende Autoimmunerkrankung bei der das Kollagen
17 — ein Gen, das auch bei EB eine Rolle spielen kann
—als Fremdkérper erkannt und die Haut attackiert wird.

Toleranz:
Regulatorische T cells

oD

Aktivierung von
Effektor T Zellen

o

Normal: Reaktion gegen infektion Kontrollierte Reaktion gegendber
Pathogenen

Stérung: Autoimmunerkrankung

(Reaktion gegen kivpersigenes Toleranz gegeniber kirpereigensm
Gewebe] Gewebe

Toleranz gegenlber Gentheraple

Abb. 1: Balance zwischen Aktivierung und Kontrolle im Immunsystem
Die Balance zwischen Effektor-T-Zellen und regulatorischen T-Zellen entscheidet,
ob eine Immunreaktion stattfindet. Je mehr regulatorische T-Zellen den Effektor-

T-Zellen gegeniiber stehen, umso schwacher féllt die Inmunantwort aus. Da wir
vor einer Gentherapie das neue Protein schon kennen, kénnen wir theoretisch
regulatorische T-Zellen aktivieren und anreichern, und somit die AbstoBungsreak-
tion gegentiber der neuen gentherapierten Haut verhindern.
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Abb. 2: Parallelen zwischen Effektor-T-Zellen (Angreifer) und regulatorischen T-Zellen
(Bremser)

Oben: Das Ziel einer Immunisierung (Impfung) ist, dass das Immunsystem den poten-
tiellen Angreifer kennenlernt und ihn sich merkt (= Gedéchtnis). Wenn dann spéater
ein Virus oder ein Bakterium tatsachlich angreift, sind die Gedéachtniszellen sofort zur
Stelle und die Abwehr ist wesentlich schneller und effektiver.

Unten: In der neuen Publikation konnten Dr. Iris Gratz und Kollegen zeigen, dass
gleich wie Effektor-T-Zellen nach einer Impfung, regulatorische T-Zellen ebenfalls ein
Gedéachtnis haben. Wenn sie ein Protein als korpereigen erkennen, dann werden sie
bessere Bremser, merken sich, dass dieses Gewebe korpereigen ist und verhindern
eine Abwehrreaktion.




Ahnlich wie beim bulldsen Pemphigoid kann auch
eine Gentherapie der Haut eine Reaktion gegen das
neue, reparierte EB-Gen ausldsen und die genthera-
pierte Haut wird im Zuge dieser Reaktion abgestoBen.
Ein Grund dafUr ist, dass die Angreifer-T-Zellen Uber-
hand gewinnen und die Bremser-T-Zellen zu wenig ak-
tiv sind. Man kann diese Reaktion in einer Analogie zu
einem Automobil beschreiben: Es wird nicht nur zu viel
Gas gegeben, sondern zusétzlich auch noch von der
Bremse gestiegen.

Es ist also wlnschenswert, vor einer Gentherapie die
regulatorischen T-Zellen anzureichern und zu aktivieren
und somit die AbstoBungsreaktion zu bremsen oder
ganz zu verhindern. In meiner Forschungsarbeit habe
ich mich mit den regulatorischen T-Zellen beschaftigt
und herausgefunden, dass es einige Parallelen zwi-
schen den Angreifern und den Regulatoren gibt, die
wir zu unserem Vorteil nutzen kénnen (Abb. 2).

Das Immunsystem hat ein Gedachtnis. Wir machen
uns diese Tatsache in Impfungen zu Nutze, wo wir
nach einer einzigen Impfung 10 Jahre oder langer im-
mun sind, weil sich das Immunsystem den Erreger
merkt. Dieses Gedéachtnis steckt in den sogenannten
Gedachtniszellen, die beim tatséchlichen Kontakt mit
dem Erreger sofort aktiv werden und den Erreger zu-

Interreg IV-Projekt Italien-Osterreich 2007 - 2013

euer Mitarbeiter fiir Interreg IV. Seit Anfang Oktober 2011 bin ich, Dr. Tobias
N Thuile, an der Seite von Dr. Nadia Bonometti in die Betreuung des Interreg V-

Projektes Therapie flir Schmetterlingskinder eingebunden. Ich habe 2010 in
Innsbruck das Medizinstudium abgeschlossen. Das Angebot zur Mitarbeit am Uber-
regionalen Projekt habe ich mit Freude angenommen. Derzeit ebnen wir gemeinsam
den Weg zur Durchfiihrung von Hautbiopsien zur Restproteinbestimmung und ge-
hen damit einen wichtigen Schritt in die richtige Richtung. <&

IV. Im Mittelpunkt der diesjahrigen Informations-
veranstaltung des Programms Interreg IV ltalien-
Osterreich, welche am 20. Oktober 2011 in Monas-
tier di Treviso stattfand, stand die Préasentation der
25 Best Practice-Projekte der insgesamt 98 gefor-

I nformationsveranstaltung des Programms Interreg

nichtemachen, bevor wir Uberhaupt Symptome einer
Infektion bemerken.

Es war schon lange bekannt, dass Angreifer-Zellen ein
Gedachtnis bilden kénnen. Nun habe ich zusammen
mit meinen Kollegen herausgefunden, dass regulato-
rische T-Zellen ebenfalls ein Gedachtnis bilden kdnnen
und dass diese Gedachtnis-Regulatoren in der Haut
sitzen, um die Haut vor UberschieBenden Reaktionen
zu schitzen. Die regulatorischen T-Zellen mit Gedéacht-
nis sind bessere Bremser, weil sie schon trainiert sind
und ihr Zielprotein bereits genau kennen. Daher der
Titel dieses Artikels Praxis: Der Weg zur Perfektion.

Das neue Resultat hat groBe klinische Relevanz, weil
nun erstmals bekannt wurde, dass man theoretisch
auch die regulatorischen T-Zellen mit einer Art von
Impfung trainieren kann, um spéter eine AbstoBungs-
reaktion (z.B. von gentherapierter Haut) zu verhindern.
<& Dr. Iris Gratz, Molekularbiologin EB-Forschungslabor (z.Zt.
University of California, San Francisco, Labor Prof. Abul Abbas)

Originalpublikation: Rosenblum MD*, Gratz IK*, Paw
JS, Lee K, Marshak-Rothstein A, Abbas AK: Respon-
se to self antigen imprints regulatory memory in tis-
sues. Nature. 2011 Nov 27;480(7378):538-42. doi:
10.1038/nature10664. [* equally contributed)]

i i
Dr. Tobias Thuile

derten Vorhaben aus den verschiedenen Themenbe-
reichen. Die Prasentation der einzelnen Projekte er-
folgte im Rahmen einer organisierten Ausstellung bzw.
durch Kurzvortrage. Als Best Practice-Projekt nomi-
niert wurde auch unser Thema mit dem Titel Thera-
pie fiir Schmetterlingskinder. Einen Uberblick dieser
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Dr. Pamina Schlager préasentiert ,,unser Projekt

ahrestreffen Interreg IV-Projekt (1). Am 18. und 19. November 2011

fand an der Dermatologie Bozen das jahrliche Treffen der Teilnehmer

des Interreg IV-Projektes Therapie fir Schmetterlingskinder statt. In
einer Vortragsreihe prasentierten die Projektpartner aus Salzburg und Bo-
zen sowie Dr. Michele De Luca aus Modena die aktuellen wissenschaft-
lichen Fortschritte auf dem Weg zu einer Gentherapie. Leider begrenzen
derzeit strikte burokratische Hurden eine raschere klinische Erprobung
der vielversprechenden Ergebnisse aus der Grundlagenforschung. Den-
noch besteht groBe Hoffnung, durch das Uberregionale Projekt weitrei-
chende neue Erkenntnisse in Bezug auf Ursache und mdgliche Therapi-
en der EB zu erlangen. <> Dr. Tobias Thuile & Dr. Nadia Bonometti, Derma-

tologie Krankenhaus Bozen Siidtirol, Interreg IV

ahrestrefien Interreg IV-Projekt (2). Am 18. und
19. November 2011 fand das 3. Treffen zum In-
terreg IV-Projekt Therapie fir Schmetterlingskin-
der/Terapia per i bambini farfalla in Bozen statt. Im Rah-
men dieser Veranstaltung berichteten alle Beteiligten
aus Salzburg, Bozen und Modena darUber, was sich im
vergangenen Jahr ereignet hat und was erreicht wurde.
Im EB-Haus in Salzburg ist es bereits gelungen,
den vorderen oder hinteren Teil des Kollagen-7-Gens
spezifisch zu er-
setzen und da-
mit die Herstel-
lung des Pro-
teins in Patien-
tenzellen zu ge-
wahrleisten.
Das Kollagen-
17-Gen kann

Forschungsarbeit konnte das Publikum durch einen
Vortrag gewinnen. Die Veranstaltung gab die Gelegen-
heit, einen aktuellen Einblick in das Programm sowie
einen Ausblick in die Zukunft zu erhalten und ermog-
lichte die Kontaktaufnahme und den Erfahrungsaus-
tausch mit Kollegen. < Mag. Birgit Tockner, Moleku-
larbiologin EB-Forschungslabor

© DEBRA SUDTIROL

oder ebenfalls an verschiedenen Stellen spezifisch re-
pariert werden. Besonders beeindruckend waren aber
nicht nur die Forschungsergebnisse, sondern auch die
Zahlen aus Modena.

Prof. Michele De Luca referierte Uber die (Un-)Zahl
von bendtigten Dokumenten, Arbeitsstunden usw., um
ein genetisch korrigiertes Hautstlck nach genau fest-
gelegten Bedingungen und Anweisungen herstellen zu
darfen. Es werden rund 120 Standard-Arbeitsanwei-
sungen gebraucht, um unter Verwendung von 141 Do-
kumenten und 997 Referenzdokumenten ein (!) Horn-
haut-Transplantat herzustellen. Das bedeutet, dass nur
12% der Arbeitszeit der Mitarbeiter im Zentrum fur Re-
generative Medizin in Modena fUr die tatsachliche Ar-
beit mit Zellen zur Verfligung stehen, der GroBteil wird
fur Dokumentation und Papierarbeit benétigt.

So laufen einige der wichtigsten Schritte auf dem
Weg zur Durchflhrung der somatischen ex vivo-Gen-

1. Reihe, v.L.n.r.: E. Ramoser, N. Bonometti, P. Schlager,
G. Pohla-Gubo, M. De Luca; 2. Reihe, v.I.n.r.: H. Hintner,
W. Wallndfer, K. Eisendle, T. Thuile, J. Bauer

;‘f:ﬂuéa

v.l.n.r.: T. Thuile, M. De Luca, J. Bauer, K. Eisendle,
H. Hintner, E. Ramoser, W. Wallnéfer (Primar im Ru-
; hestand), G. Pohla-Gubo, P. Schlager, N. Bonometti

| 1|
15
entweder kom-

plett neu einge-
o bracht werden

therapie im Hintergrund ab, wie etwa die GMP-Zertifi-
zierung des Herstellungsprozesses der Transplantate
in Modena sowie die Bewilligung der Gewebeentnah-

KRANKENHAUS BOZEN
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me-Einrichtung in Salzburg. Im vergangenen Jahr hat
also neben Koordination, Kommunikation, Forschung
und Entwicklung sehr viel Papierarbeit im Verborge-
nen stattgefunden — und das wird auch im kommen-
den Jahr so sein missen.

Die Arbeiten zur Etablierung einer somatischen,
autologen ex vivo-Gentherapie flr EB-Patienten wer-

nterreg IV-Projekt — ein wichtiger Meilenstein. Im Rahmen des Interreg IV-Pro-
jektes Therapie flir Schmetterlingskinder konnte nach einiger Vorbereitungs-
zeit erneut ein wichtiges Projektziel, namlich die Durchfiihrung von Biopsien,
erreicht werden. Dazu wurden drei, bereits vorher ausgewahite ,Schmetterlings-
kinder“ nach Bozen an die dermatologische Abteilung eingeladen. Entsprechend
genauer Kriterien wurden dort kleine Gewebeproben der Haut entnommen. Fir
die weiteren Untersuchungen erfolgte umgehend eine Weiterleitung der Proben
an den Projektpartner in Salzburg. Erneut hat sich gezeigt, wie freundschaftlich
und erfolgreich die Zusammenarbeit von Betroffenen, Arzten und Wissenschaf-

tern funktionieren kann. < Dr. Tobias Thuile

oppelerfoly fiir die Forscher des EB-Labors. Bei der
Jahrestagung der Osterreichischen Gesellschaft
fiir Dermatologie und Venerologie (OGDV) von
10. bis 12. November 2011 wurde der groBe For-
schungspreis der Gesellschaft, der Unilever-Preis, an
Dr. Ulrich Koller und der Isidor Neumann-Posterpreis
an Dr. Christina Gruber verliehen. Beide Forscher des
Labors flr molekulare Therapie (LMT) im EB-Haus
Austria arbeiten fur das Forschungsprogramm Mole-
kulare Therapie bei Epidermolysis bullosa.
Die mit dem Unilever-Preis ausgezeichnete Arbeit,
A novel screening system improves genetic correc-
tion by internal exon replacement, publiziert in Nuc-
leic Acids Research, befasst sich mit der therapeu-
tischen Strategie interne, veranderte Genabschnitte
bei EB durch gesunde Genabschnitte zu ersetzen.
Ziel war die Korrektur des Kollagen-17-Gens, das mit
der junktionalen Form der EB (JEB) assoziiert ist. In
der pramierten Arbeit wurde eine Methode entwickelt,
mit deren Hilfe man Reparaturbausteine fUr die geziel-
te Korrektur einer internen Genregion des Kollagen-
17-Gens identifizieren kann. Eine Vielfalt an Repara-

den bei allen Beteiligten in Salzburg, Bozen und Mo-
dena auf Hochtouren weiterlaufen.

Alle Informationen finden sich auf der Projekt-Home-
page www.therapiefuerschmetterlingskinder.at. Das
Projekt-Abschlusstreffen wird im April 2012 in Salz-
burg stattfinden. < Dr. Pamina Schlager, Molekularbio-
login EB-Forschungslabor

Z. Pfeifer, N. Bonometti, T. Thuile

© PRIVAT

che in Hautzellen von JEB-Betroffenen einzuschleu-
sen. Die Methode soll zudem auch fur andere EB-re-
levante Gene ihre Anwendung finden.

Der Isidor Neumann-Posterpreis wurde fur die
Arbeit Expression profile of antimicrobial peptides in
keratinocytes of patients with recessive dystrophic
epidermolysis bullosa verliehen. Dr. Christina Gruber
konnte zeigen, dass Patienten mit rezessiv dystropher
EB zu geringe Mengen eines antimikrobiellen Pepti-
des produzieren, was zu einer Verschlechterung der
Wundheilung beitragen kann. Diese neuen Erkennt-
nisse werden in Folge zur Entwicklung moglicher The-
rapieansétze fiir EB-Patienten verwendet. <> Univ.-
Prof. Dr. Johann Bauer, Leiter EB-Forschungslabor

. .
v.l.n.r.: I. Mayr Faccin, Krankenschwester Nicoletta,
M. Pfeifer, A. Faccin, M. Watschinger-Falabella,

s
T

v.L.n.r.: G. Gribl (Unilever Osterreich), U. Koller (EB-Haus Austria), J. Aubéck (Prési-
dent der 0GDV); M. Binder (Leiter OADF), J. Aubdck, C. Gruber (EB-Haus Austria)

turbausteinen kann auf inre Reparatureffizienz getes-
tet werden, um das beste Molekdl fur weitere Versu-

© WOLFGANG KUNASZ-HERZIG (2)
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Projekte 2011 - EB-Forschungslahor

Projektheschreibung und Ziele
Gentherapie

Entwicklung einer ex vivo-Gentherapie fiir dystrophe EB mit Mutationen im hinteren Teil von Kollagen 7
Mithilfe der SMaRT-Technologie wird gezielt der veranderte Gen-Abschnitt in der Hautzelle durch einen
korrekten ausgetauscht. Hierflir wurde speziell fur den hinteren Teil des Kollagen-7-Gens ein Reparatur-
baustein konstruiert, welcher fr den punktgenauen Austausch in der Zelle sorgt. Dieser Reparaturbau-
stein wurde bereits erfolgreich in Hautzellen, welche von Betroffenen mit dystropher EB (DEB) stammen,
eingeschleust. Infolge dessen konnte die Produktion des Kollagen-7-Proteins in den behandelten Zel-
len wiederhergestellt werden. Dartber hinaus wurde mit den reparierten Zellen im Labor eine kinstliche
Haut gezlchtet, in welcher der Zusammenhalt der Schichten wieder gegeben war.

Entwicklung einer Gentherapie fiir dystrophe und junktionale EB:

3'trans-splicing im Kollagen-7- und Kollagen-17-Gen

Das dreijahrige Interreg IV-Projekt befasst sich mit den Vorbereitungen einer somatischen ex vivo-Gen-
therapie flr EB-Patienten mit Mutationen im Kollagen-7- oder Kollagen-17-Gen. Unter Verwendung der
SMaRT-Technologie soll ein moglichst groBer Abschnitt des Kollagen-7-Gens ausgetauscht werden,
sodass mit nur einem Reparaturmolekdl alle Mutationen, welche auf dem 3’-Abschnitt des Kollagen-
7-Gens liegen, korrigiert werden kénnen. Damit auch das komplette Kollagen-17-Gen mit nur zwei Kon-
strukten korrigiert werden kann, ist es nétig, ein Intron in der Mitte des Gens anzupeilen, um entweder
den vorderen oder den hinteren Bereich zu ersetzen.

Entwicklung einer Gentherapie fiir DEB-Patienten mit Mutationen im vorderen Teil von Kollagen 7

Das Projekt umfasst die Korrektur von Mutationen im vorderen Bereich des Kollagen-7-Gens. Somit ist
das Ziel, als Erganzung zu den oben beschriebenen Projekten die Korrektur von samtlichen Mutationen,
die zu dystropher EB flihren, zu ermoglichen. Auch hier soll mithilfe der SMaRT-Technologie das Kolla-
gen-7-Gen repariert werden. Ziel ist die Wiederherstellung eines funktionellen Kollagen-7-Proteins, wo-
durch der Zusammenhalt der Hautschichten wieder hergestellt wird. Parallel zur Korrektur von humanem
Kollagen 7 wird in Hautzellen von M&usen an der Korrektur von murinem Kollagen 7 gearbeitet, um Ex-
perimente in der Maus vorzubereiten.
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Mithilfe des Reporter-Screening-Sys-
tems konnten neue Reparaturmole-
klle identifiziert werden, welche eine
noch bessere Effizienz der Korrektur
von Kollagen 7 aufweisen. Das beste
MolekUl wurde in Hautzellen von Pati-
enten mit rezessiver DEB (RDEB) ein-
gebracht. Aus diesen reparierten Zellen
wird nun eine Haut gezlchtet und auf
Mé&use transplantiert, um einen Lang-
zeiteffekt der Produktion des fehlenden
Kollagen-7-Proteins nachzuweisen und
die humane Haut auf ihre Festigkeit
und korrekte Schichtung zu testen.

Die Reparaturmolekuile wurden be-
reits konstruiert. Durch den Einsatz ei-
ner speziellen Screening-Technologie
konnten effiziente Reparaturmolekile
identifiziert werden. Die Funktionalitat
dieser Molekule wird in Zellkulturexpe-
rimenten Uberpruft. Versuche in einem
Testsystem zeigten, dass diese Kon-
strukte funktionell sind.

2011 konnte erstmals die Reparatur
von Mutationen im vorderen Abschnitt
von Kollagen 7 in RDEB-Patientenzel-
len in Zellkultur gezeigt werden. Die
Kollagen-7-defizienten Patientenzel-
len konnten nach einer Behandlung mit
spezifischen Reparaturmolekilen wie-
der intaktes Kollagen-7-Protein herstel-
len. Dasselbe Ergebnis wurde auch in
den Hautzellen einer Kollagen-7-hypo-
morphen Maus erzielt.

Ausblick

Ziel ist es, die bereits in der Zellkul-
tur erfolgreich getesteten Molekule zur
Reparatur der hinteren Halfte des Kol-
lagen-7-Gens fur die klinische Anwen-
dung an DEB-Patienten vorzuberei-
ten. Hierflr muss das Reparaturmole-
kil in einen Vektor (Transportmolekil)
verpackt werden, der fur eine klinische
Anwendung geeignet ist. Mit diesem
Vektor werden RDEB-Zellen behan-
delt und eine Reihe an Tests durch-
geflihrt, um sowohl die Spezifitat der
Genschere, als auch die Effizienz des
Transports in die Zelle zu bestimmen.

In den folgenden Experimenten soll
analysiert werden, ob die konstruier-
ten Reparaturmolekule in Kollagen-7-
bzw. Kollagen-17-defizienten Patien-
tenzellen Uber die Methode der Gen-
schere eine Korrektur des Gens be-
wirken und dadurch wieder die Pro-
duktion eines funktionellen Kolla-
gen-7- bzw. -17-Proteins ermogli-
chen. Ein weiterer Schwerpunkt be-
zieht sich auf die Entwicklung eines
stabilen Systems zur permanenten
Integration korrigierter Molekule.

Als nachstes soll aus den korrigierten
Patienten- und Mauszellen jeweils in
Zellkultur Haut gezUtchtet werden, um
festzustellen, ob das reparierte Kol-
lagen-7-Protein auch funktionell ist
und der Zusammenhalt zwischen den
Hautschichten wieder gegeben ist.
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Projekte 2011 - EB-Forschungslahor

Projektheschreibung und Ziele
Gentherapie

Entwicklung einer Gentherapie fiir junktionale EB: 3’trans-splicing im Kollagen-17-Gen

Ziel des Projekts ist die Korrektur der Hotspotmutation 4003delTC und aller im 3’-Bereich des Kollagen-
17-Gens liegenden Mutationen. Dazu werden geeignete Reparaturmolektile in der GABEB-Zelllinie ge-
testet und auf ihre Funktionalitat Gberpruft.

Entwicklung einer Gentherapie fiir EB-Patienten: Optimierung der SMaRT-Technologie

fiir die Korrektur der Gene Kollagen 17 und 7

Vererbte genetische Veranderungen in den Genen Kollagen 17 und 7 flihren zur junktionalen bzw. dys-
trophen Form der Epidermolysis bullosa. Die von diesen Genen produzierten Proteine Kollagen 17 und
7 sorgen flir eine feste Verankerung der Ober- und Unterhaut. Bei EB-Patienten ist der Zusammenhalt
nicht mehr gewéahrleistet, wodurch Blasenbildungen der Haut aufgrund mechanischer Reize auftreten.
Uber die Optimierung der SMaRT-Technologie sollen Genbereiche der Gene Kollagen 17 und 7 mit einer
erhohten Effizienz korrigiert werden. Dabei soll im Speziellen der Fokus auf den Austausch von internen
Genregionen gelegt werden.

Induktion von immunologischer Toleranz fiir ex vivo-Gentherapie

Dieses Projekt dient der Erforschung und in weiterer Folge Vermeidung von AbstoBungsreaktionen gen-
therapierter Haut. Dabei wird mit einem Mausmodell gearbeitet, das eine ex vivo-Gentherapie beim
Menschen nachahmt. Die Empféngertiere werden vor der Hauttransplantation behandelt, um Absto-
Bungsreaktionen gegenuber Typ-17-Kollagen zu verhindern und um Immuntoleranz aufzubauen.
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Mittels einer Screening-Technik konnte
ein spezielles Reparaturmolekll detek-
tiert und die Funktionalitat dieses Mo-
lekUls in der Zellkultur bewiesen wer-
den. Als Modellsystem fur eine erfolg-
reiche Korrektur wurde die Herstellung
einer kunstlichen Haut etabliert.

Es konnte erstmals der Austausch ei-
nes internen Genabschnitts des Kolla-
gen-17-Gens Uber ein im Labor entwi-
ckeltes Reparaturmodell simuliert wer-
den. Das Reparaturmodell wurde die-
ses Jahr im Journal Nucleic Acids Re-
search unter dem wissenschaftlichen
Titel A novel screening system im-
proves genetic correction by internal
exon replacement publiziert und soll
die Identifizierung von hoch funktio-
nellen Reparaturmolekulen beschleu-
nigen.

Beim Modell der ,Impfung“ mit einem
Fragment von Typ-17-Kollagen sind
beachtliche Erfolge zu verzeichnen,
die Rate der akzeptierten Transplanta-
te liegt bereits sehr hoch. Es wird be-
absichtigt die Resultate demnéachst zu
publizieren.

Ausblick

Ob die Korrektur der Patientenzellen
auch auf Proteinebene nachgewiesen
werden kann, ist Aufgabe weiterer
Versuche. Zusétzlich werden die kor-
rigierten Patientenzellen in der kinst-
lichen Haut getestet. Weiters sollen
diese Zellen auch auf eine Maushaut
transplantiert und auf deren Funktio-
nalitat hin getestet werden.

Das Reparaturmodell soll im nachs-
ten Schritt flr das Kollagen-7-Gen
optimiert und angewandt werden.

Die funktionellsten Reparaturbaustei-
ne sollen Uber Retroviren in Patien-
tenzellen eingebracht und mittels mo-
lekularbiologischer Techniken auf ihre
Funktionalitét getestet werden.

Da die Akzeptanz der Transplanta-
te noch nicht bei 100% liegt, wird an
der genaueren Charakterisierung der
Immunantwort gegen Typ-17-Kolla-
gen gearbeitet, um selektiv die Ab-
stoBung genkorrigierter Zellen hem-
men zu konnen.
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Projekte 2011 - EB-Forschungslahor

Projektheschreibung und Ziele
Immunologie

Regulatorische T-Zellen

Die EntschlUsselung von Immunreaktionen in der Haut ist Thema dieses Projekts. Grundsétzlich entwi-
ckelt das Immunsystem ein Gedachtnis, um Immunantworten gegen eigene Organe zu bremsen. Die
Hauptfrage dieser Forschung ist nun: Wie kann man das Immunsystem trainieren, um eine Abwehrreak-
tion (z.B. gegen ein Gentherapie-Produkt) in der Haut zu verhindern? Wéahrend einer normalen Immunre-
aktion (z.B. Infektion) sind mehrere Arten von Zellen involviert. Unter anderem spielen sogenannte T-Zel-
len (weiBe Blutkorperchen) eine wesentliche Rolle. Immunologen unterscheiden zwei Typen von T-Zellen:
die Angreifer (Effektoren) und die Bremser (Regulatoren).

Krebstherapie und Wundheilung

Krehstherapie fiir DEB

Im EB-Labor wird an einer Krebstherapie flr Patienten mit rezessiv dystropher EB gearbeitet, da die-

se Patientengruppe ein besonders hohes Risiko aufweist, einen aggressiven Hauttumor zu entwickeln.
Auch hier kommt die SMaRT-Technologie zum Einsatz, jedoch in einer anderen Funktion. Mit dieser Me-
thode wird ein sogenanntes Tumor-Marker-Gen (= ein Gen, das nur von den Tumorzellen produziert
wird, jedoch nicht von gesunden Zellen) durch ein Zellgift ersetzt, das in weiterer Folge von der Tumor-
zelle selbst hergestellt wird und zu deren Zerstdrung flihrt. Gesunde Zellen bleiben durch diesen Thera-
pieansatz verschont. Dieser Ansatz wird auch als ,Selbstmord-Gentherapie® bezeichnet.

Wundheilung

Dieses Projekt beschéaftigt sich mit der Erforschung des Wundheilungsprozesses bei RDEB-Patienten,
der durch das Fehlen von RDEB-relevanten Genen beeintrachtigt ist. Der Schwerpunkt dieser Arbeit
liegt auf der Genom-weiten Untersuchung der Genaktivitét in vernarbter und nicht vernarbter Haut von
RDEB-Patienten und gesunden Personen. Dabei wird vor allem der Einfluss von antimikrobiellen Pepti-
den auf die Wundheilung in RDEB-Patienten erforscht. Peptide sind kdrpereigene Substanzen, die der
Abwehr von Krankheitserregern in der Haut dienen. Die gefundene Information Uber RDEB-relevante
Gene wird anschlieBend fur die Erprobung von Substanzen verwendet, die eine schnellere Wundheilung
beglnstigen.
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Es wurde nachgewiesen, dass regulato-
rische T-Zellen ebenfalls ein Gedachtnis
bilden kénnen und dass diese Gedacht-
nis-Regulatoren in der Haut sitzen, um die
Haut vor UberschieBenden Reaktionen zu
schutzen. Die Gedéachtnis-regulatorischen
T-Zellen sind bessere Bremser, weil sie
schon trainiert sind und ihr Zielprotein be-
reits genau kennen.

Im Labor konnte bereits der grundlegende
Beweis fur die Machbarkeit dieses Thera-
pieansatzes gezeigt werden, sodass nun-
mehr an dessen Verbesserung gearbei-
tet wird. Dabei wird ein neues Tumor-Mar-
ker-Gen verwender, das Genauigkeit und
Wirksamkeit der Methode noch weiter er-
héhen soll.

Es wurden sogenannte Microarrays
durchgefihrt, um neue Gene zu iden-
tifizieren, die im Wundheilungsprozess
RDEB-Betroffener beteiligt sind. Bei
RDEB-Patienten war vor allem die Aktivi-
tat solcher Gene verandert, die bei Ent-
zUndungsvorgangen eine Rolle spielen.
Deren Expression wird nun genauer unter-
sucht. AuBerdem wurden erste Versuche
zur Rolle und Regulation eines antimikro-
biellen Peptides in RDEB durchgefuhrt.

Aushlick

Dieses neue Resultat hat groBe kli-
nische Relevanz, weil nun erstmals
bekannt wurde, dass man theore-
tisch auch die regulatorischen T-Zel-
len mit einer Art von Impfung trai-
nieren kann, um spater eine Absto-
Bungsreaktion zu verhindern. Es ist
also wlnschenswert, vor einer Gen-
therapie die regulatorischen T-Zel-
len anzureichern, zu aktivieren und
somit die AbstoBungsreaktion zu
bremsen oder ganz zu verhindern.

Im kommenden Jahr werden die
préklinischen Studien weiter voran-
schreiten. Hierzu soll die Methode in
einem Tiermodell ausgetestet wer-
den, um die Wirksamkeit des Thera-
pieansatzes auch in einem lebenden
Organismus zeigen.

Der nachste Schritt ist die Herstel-
lung von kiinstlicher RDEB-Haut.
Diese soll mit verschiedenen Sub-
stanzen behandelt werden, um die
gefundenen RDEB-relevanten Gene
zu beeinflussen und damit eine
schnellere Wundheilung zu beguns-
tigen.
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Projekte 2011 - EB-Forschungslahor

Projektheschreibung und Ziele

Therapeutische Zielstrukturen

Neue Wirkstoffe fiir EB — Small Molecules

Veréanderungen im Keratin-14-Gen haben viele Auswirkungen auf andere Gene der betroffenen Zellen.
Beispielsweise werden Entzindungswege eingeschaltet, deren Blockade fur die Patienten von Nutzen
sein konnte. Aus diesem Grund werden bestimmte bekannte Wirkstoffe an EB-Zellen getestet, um zu
sehen, ob es dadurch zu einer Milderung der Symptome kommit.

Diacerein ist ein Wirkstoff, der fur die Behandlung von rheumatischer Arthritis zugelassen ist. Einige mo-
lekulare Entzindungsbotenstoffe, die bei rheumatischer Arthritis auftreten, sind auch bei EBS Dowling-
Meara (EBS-DM) zu finden.

Pilotstudie EB-Nucleus

Bei EB sind Gene durch Mutationen verandert und fUhren zu fehlenden bzw. nicht funktionellen Struktur-
proteinen der Haut. Autosomal dominant vererbte Formen der EB (EB simplex, EB junctionalis, EB dys-
trophicans) stellen eine Hauptform der EB dar, wobei die Verbindung zwischen den unterschiedlichen
Hautschichten unzureichend ausgebildet ist. Die koordinierte (zeitliche sowie raumliche) Wechselwir-
kung vieler Proteine gewahrleistet eine intakte und gesunde Haut. Bei EB-Patienten ist dieser Informa-
tionsfluss verandert und flhrt zu einer Destabilisierung von Hautzellen und schlussendlich zur Fragilitat
der gesamten Haut. Um die molekulare Ursache der Erkrankung besser zu verstehen und gezielter an-
zusteuern, bendtigt man die Kenntnis EB-relevanter Proteinwechselwirkungen in den betroffenen Haut-
schichten bei den dominanten EB-Formen. Diese Informationen sollen spéter fur die Entwicklung neu-
er sogenannter in vivo-Therapien eingesetzt werden. Die in vivo-Therapie ist eine Behandlung in Form
von einnehmbaren Medikamenten. FlUr die gezielte Entwicklung solcher Medikamente bendtigt man die
Kenntnis molekularer Mechanismen und Ablaufe.
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Fortschritt 2011

An Patientenzellen wurde Diacerein ge-
testet, da diese Substanz einen Ent-
zUndungsmediator blockiert, der flr ei-
nige der Symptome verantwortlich ist.
Durch die Behandlung der Zellen mit
Diacerein, aber auch mit bestimmten
Antikodrpern, die diesen Entzindungs-
mediator abfangen, kommt es zu einer
Veranderung des EiweiBproduktions-
musters in Richtung gesunder Zellen.

Als interessanter Interaktionspart-

ner von K5 wurde K16 identifiziert. K5
spielt in der EBS eine Rolle, in der Mu-
tationen in K& oder K14 zu Blasenbil-
dung oder Hautbrtchigkeit fihren. K16
war fahig die Ubliche Interaktion zwi-
schen K5 und K14 zu inhibieren. Daher
ist es denkbar, dass ein Uberschuss an
K16-Molekulen mit wenigen funktionel-
len K14-Molekilen um die Wechselwir-
kung mit K5 ké&mpft. AuBerdem konn-
te gezeigt werden, dass die vermehr-
te Produktion von K16 einige Merkma-
le von EBS-Zellen induziert — ein er-
hohter Level an Stress und eine kr-
zere Proliferation der betroffenen Zel-
len. Zusammenfassend kann daher ge-
sagt werden, dass K16 eine mdgliche
Rolle in der Entstehung und Manifes-
tierung von EBS darstellt. K16 konnte
ein neues Ziel-Gen in der Bekdmpfung
von EBS darstellen. Die Hemmung der
Wechselwirkung zwischen K16 und K5
konnte vor allem bei der milden Form
von EBS im Alter einen Ldsungsansatz
darstellen.

Aushlick

Small Molecules sind eine Alternati-
ve, um in relativ kurzer Zeit eine Milde-
rung EB-assoziierter Symptome zu er-
reichen. In n&chsten Schritten sollen
Vorbereitungen fur eine klinische Stu-
die getroffen werden.

Diese Art der EB-Forschung ist inno-
vativ, weltweit einzigartig und erganzt
existierende Forschungsansatze wie
die Gen- oder Stammzelltherapie. Er-
ganzende therapeutische Ansatze er-
setzen existierende EB-Forschungs-
richtungen nicht, sind aber notwen-
dig, da das biologische bzw. medi-
zinische Risiko fur eine bestimmte
Form der Forschung sehr hoch ist.
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Projekte 2011 - EB-Forschungslahor

Projektheschreibuny und Ziele

Therapeutische Zielstrukturen

Therapeutische Targets hei Dowling-Meara

Die Veranderungen im Keratin-14-Gen machen die Zellen in der Haut von Betroffenen anféllig flr Bla-
senbildung. Diese ist von der Regulierung einer Vielzahl von Genen abhangig. In diesem Projekt wird un-
tersucht, welche Gene bei der Blasenbildung eine Rolle spielen. Diese Gene werden als ,therapeutische
Targets” bezeichnet. Genauere Kenntnisse darUber werden es ermdglichen, Wirkstoffe zu suchen, die in
diese Prozesse korrigierend eingreifen. Diese Wirkstoffe sollen fUr Dowling-Meara-Betroffene moglichst
einfach und vorbeugend anwendbar sein, zum Beispiel in Form einer Salbe. Dadurch wird eine Reduk-
tion der Blasenbildung und eine merkliche Verbesserung der Lebensqualitat erwartet.

Stammzellen

Stammzellen im Becher

Stammzellen sind die Vorfahren aller Kérperzellen des Menschen und sind von enormer Wichtigkeit in
der Medizin. Allerdings ist die Gewinnung von Stammzellen sehr schwierig, sodass eine mehrfache Pro-
benahme, zum Beispiel in Form einer Hautbiopsie, notwendig ist. Die Gewinnung von Stammzellen aus
dem Urin hat den Vorteil, dass man in sehr kurzer Zeit schmerzfrei relativ viel Material gewinnen kann.
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Es ist mittlerweile gelungen, eine Reihe
von ,therapeutischen Targets® zu iden-
tifizieren, die fUr die Blasenbildung von
Dowling-Meara-Betroffenen verant-
wortlich sein kénnten. Viele dieser Tar-
gets spielen auch bei anderen blasen-
bildenden Erkrankungen eine Rolle und
man kennt bereits Wirkstoffe, die man
zu deren Behandlung einsetzt.

Es ist gelungen, Stammzellen aus dem
Urin zu isolieren und daraus verschie-
dene Korperzellen, wie zum Beispiel
Knorpelzellen und Knochenzellen, her-
zustellen. Die Herstellung von Hautzel-
len aus Stammzellen ist véllig neuartig,
lieferte aber bereits sehr vielverspre-
chende Ergebnisse.

Im kommenden Jahr wird damit be-
gonnen, eine Reihe von Wirkstoffen
zu testen. Dazu werden Dowling-Me-
ara-Zellkulturen, die eine Veranderung
im Keratin-14-Gen tragen, verwen-
det. Dies wird Aufschluss dartiber ge-
ben, ob diese Wirkstoffe die blasenbil-
denden Prozesse riickgangig machen
kénnen und somit fur eine Therapie in
Frage kommen.
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Jahreshericht EB-Akademie

ie EB-Akademie blickt auf ein turbulentes,
D wenngleich auch spannendes und erfolgrei-
ches Jahr 2011 zurtick. Personell hat es einige
Veranderungen gebracht. Dr. Dorota NUB, Assisten-
tin der Akademie, hat einen groBen Forschungsauf-
trag erhalten und ist deshalb wieder an die Universi-
t&t Salzburg zurlickgekehrt. Uber viele Monate wur-
den die Agenden der Akademie ohne Assistenz be-
waltigt. Aber — gut Ding braucht Weile — mit Dipl.-BW
Julia Rebhan wurde nun wieder eine Mitarbeiterin ge-
funden, die sich rasch in die Gegebenheiten eingeflgt
hat und durch ihre besonderen Fahigkeiten in Marke-
ting, Kommunikation und Organisation einen grofRen
Gewinn fur die Akademie darstellt.

Zu den schénen Erlebnissen des Jahres 2011 zah-
len zweifellos die zahlreichen Besucher unseres Hau-
ses. Viele Spender konnten in- und auBerhalb des
EB-Hauses betreut werden und all jene, die sich vor
Ort informiert haben — und dazu zahlen nattrlich auch
Gastarzte, Wissenschafter und andere Interessenten —
sind immer wieder davon beeindruckt, was wir in den
sechs Jahren seit Erdffnung dieser
Einrichtung geschaffen haben.

Als Gastéarzte konnten Dr. Mo-
hammedreza Barzegar aus dem Iran
sowie Dr. Javiera Catalan aus Chile
diagnostische und klinische Erfah-
rungen sammeln und diese dann in
ihrer Heimat einbringen. Mitarbei-
ter der mobilen Kinderkrankenpfle-
ge (MOKI) wurden im Umgang mit
EB geschult. Weiters war die Akade-
mie an der Planung einer klinischen
Studie (Dermagraft) beteiligt und in
der Vernetzung mit anderen DEB-
RA-Gruppen (DEBRA Irland, DEB-
RA Niederlande) tatig. Mit der nati-
onalen Koordinationsstelle fur selte-
ne Erkrankungen (NKSE) wurde die

e'lg?Clinet

Linking clinical expertise in EB.

RAVE THE DATE:

M -CLAE T Confancs

Erfreulich war
auch die Kom-
munikation mit
den |Initiato-
ren eines Na-
tionalen Ser-
vice Projektes
(NSP) fur EB in
Deutschland.
Dabei hat sich
Round Table
Deutschland
in Zusammen-
arbeit mit Der-
makKIDS groBe Ziele fur die Versorgung EB-Betroffe-
ner gesetzt und sich im EB-Haus Uber verschiedens-
te Notwendigkeiten und M&glichkeiten der Unterstit-
zung informiert.

ider

Dr. Gabriela Pohla-Gubo

Die bedeutendste Initiative war zweifellos das Projekt
EB-CLINET, welches — maBgeblich auf Betreiben von
Prof. Dr. Helmut Hintner — die Etablierung eines Netz-
werks von EB-Zentren und EB-Ex-
perten in Europa zum Ziel hat. War-
um ist diese Initiative so wichtig? Im
Frahjahr 2011 wurde die Richtlinie der
Europaischen Kommission fur grenz-
Uberschreitende Gesundheitsdienst-
leistungen (Directive on Cross-border
A Healthcare) verdffentlicht. Diese bringt
ecli’jcnnm zwar fur Patienten aus dem Ausland
leichteren Zugang zu Fachzentren,
steht aber auch einem Grundsatz
entgegen, der da lautet: die Experti-
se muss reisen, nicht der Patient. Im
EB-Haus Austria begleiten wir inzwi-
schen Patienten aus 20 L&ndern und
stoBen damit allmahlich an die Gren-
zen der Machbarkeit. So hat das Pro-
jekt EB-CLINET die Aufgabe, unse-

Rasury Assw

Zusammenarbeit gestartet. Getra-
gen von der Gesundheit Osterreich

N Clcater =T

% re Expertise Uber Osterreich hinaus
bekannt zu machen. Durch Weiter-

GmbH bzw. dem Bundesministeri-
um fUr Gesundheit soll in der NKSE der Nationale Ak-
tionsplan fUr seltene Erkrankungen umgesetzt werden.
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gabe unserer langjahrigen Erfahrun-
gen wollen wir entsprechend ausgebildetes Fachper-
sonal und Spezialzentren in jedem europaischen Land
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etablieren, laufend unterstitzen und schlieB3lich errei-
chen, dass Patienten in ihren Heimatlandern optimal
versorgt werden.

In einem ersten Schritt wurde ein umfangreicher Fra-
gebogen an 30 Lander im européischen Raum (27
EU-Staaten sowie Kroatien, Schweiz und Norwegen)
ausgesandt. Gefragt haben wir unter anderem nach
Erst-Ansprechpartnern fur EB, diagnostischen Mog-
lichkeiten, Experten fur Versorgung und Behandlung,
n 2011 besuchten uns Dr. Avril Kennan und Jim-

my Fearon von DEBRA Ireland zu einem Erfah-
rungsaustausch im EB-Haus. Zur Einfuhrung berich-
tete ich zunachst Uber die vielféltigen Erfahrungen in
den drei Bereichen Ambulanz, Forschung und Akade-
mie sowie Uber internationale Vernetzungsaktivitaten
im EB-Haus. AnschlieBend informierten uns die Be-
sucher Uber die aktuellen Entwicklungen bei DEBRA
Ireland. Der Vortrag von Dr. Avril Kennan, Research
Managerin bei DEBRA lIreland, fand vor einem inter-
essierten Publikum von Arzten und Wissenschaftern
statt. Neben allgemeinen Entwicklungen bei DEBRA
Ireland berichtete Dr. Kennan vor allem Uber die ge-
plante Kooperation mit dem Charles Institute, wel-
ches ein Teil des Institute of Dermatology am Univer-
sity College Dublin (UCD) ist. Ziel dieser Kooperation
ist eine noch intensivere Unterstitzung in den Berei-
chen Forschung und Training sowie in der Behand-
lung von EB-Patienten. Derzeit befindet sich dieses
Institut im Aufbau. Eine interessante Diskussion Uber
die Personalauswahl im Bereich der Forschung er-
gab, dass Forscher Uber ihre eigentliche Tatigkeit hi-
naus auch in der Lage sein mussen, Gelder zu luk-

rieren, international zu kooperieren und in namhaften
Journalen zu publizieren.

EBRA Ireland zu Gast im EB-Haus. Im Fruhjahr

Dr. Kennan stellte weiters das Modell der European
Society of Retina Specialists (EURETINA) vor. Diese
Gruppe hat sich zum Ziel gesetzt, neue Ideen flir ver-
besserte Patientenversorgung zu generieren bzw. zu
sammeln. Jedes Jahr wird dann eines der eingereich-
ten Projekte mit dem EURETINA Innovation Award

® R. HAMETNER

Anzahl an bekannten Patienten, Kooperationen und
weiteren Netzwerken. Inzwischen wurde dieser Frage-
bogen von 24 Landern beantwortet, sodass wir nun
eine gute Basis fUr die weitere Zusammenarbeit ha-
ben. Die Organisation der geplanten EB-CLINET-Kon-
ferenz vom 5. bis 7. Oktober 2012 in Salzburg wird
daflir sorgen, dass auch das kommende Jahr genug
Herausforderungen flr uns bereithalt. Wir freuen uns
schon darauf! Q;: Dr. Gabriela Pohla-Gubo, Leiterin EB-
Akademie

v.l.n.r.: G. Pohla-Gubo, J. Fearon, A. Kennan, H. Hintner, R. RiedI

pramiert und entsprechend finanziell unterstitzt. Die-
ses Modell fand groBe Beachtung und fuhrte zu einer
angeregten Diskussion zwischen dem Obmann und
Geschaftsflihrer von DEBRA Austria, Dr. Rainer Riedl
und dem Vorstand der Universitatsklinik fur Dermato-
logie, Prof. Dr. Helmut Hintner.

Im Anschluss daran wurden Mdglichkeiten der Auf-
bringung von Spendengeldern besprochen. Aus den
Erfahrungen mit dem EB-Haus Austria gab Prof. Hint-
ner den Vertretern von DEBRA Ireland den Rat, die
Verwendung der Spenden angreifbar zu machen und
so ein fur jeden sichtbares Ergebnis prasentieren zu
koénnen. Im EB-Haus kann schlieBlich jeder Besucher
den Einsatz seiner Spende hautnah erleben.
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N

AbschlieBend informierte ich noch (ber unsere Mitar-
beit in einem EU-weiten Netzwerk fUr seltene Krankhei-
ten, in dem neuerdings auch Epidermolysis bullosa ver-
treten ist (www.rarediseasecommunities.org/de/com-
munity/epidermolysis-bullosa). Die Online-Community
listet Patientengruppen und Ansprechpartner auf, ent-

ten. Auf Einladung von Dr. Gabriela Pohla-Gu-

bo konnte ich am 13. Mai 2011 gemeinsam
mit dem Pflegeteam der Mobilen Kinderkrankenpfle-
ge (MOKI) Karnten eine Exkursion ins EB-Haus Salz-
burg machen.

B esuch der Mobilen Kinderkrankenpflege Karn-

Das MOKI Karnten-Team wurde von Dr. Gabriela
Pohla-Gubo und DGKS Manuela Langthaler herz-
lich begruBt. Nach einem kurzen Smalltalk brachte
Dr. Pohla-Gubo dem Team die Erkrankung EB fach-
lich naher.

Danach erklarte DGKS Manuela Langthaler, eine lang-
jahrige Expertin in der Betreuung und Pflege von EB-
Patienten, in einem authentischen und realitatsnahen
Vortrag die Pflege und Betreuung der EB-Kinder. Es
wurde speziell auf den aufwendigen Verbandswech-
sel eingegangen. Es war fUr alle beeindruckend und
zugleich faszinierend zu erfahren, welche Pflege und

8] [2] 5]

ST T T

]

Vortrag im Seminarraum
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halt Erfahrungsberichte von Betroffenen und gibt Hil-
fe fUr das Leben und den Alltag mit der Erkrankung.

Das Arbeitstreffen wurde mit einer regen Diskussion
fortgesetzt und klang mit einem kleinen Buffet aus.
<> Dr. Gabriela Pohla-Gubo, Leiterin EB-Akademie

vor allem welcher Aufwand fUr die betroffenen Kinder
und Eltern im Alltag zu meistern sind.

In den Vortragen war deutlich spurbar, mit welcher
Liebe und Hingabe DGKS Langthaler und Dr. Pohla-
Gubo die Versorgung ihrer EB-Patienten Glbernehmen.
AnschlieBend war noch Zeit flir eine offene Diskussi-
onsrunde, bei der die zahlreichen Fragen des Teams
von MOKI-Kéarnten ausflhrlich beantwortet wurden.

Nach der Einladung zum gemeinsamen Mittagessen
machte sich das Team der mobilen Kinderkranken-

Heimweg.

Ein herzliches Dankeschdn an Dr. Gabriela Pohla-Gu-
bo und DGKS Manuela Langthaler, die uns so herzlich
empfangen, betreut und informiert haben. € Sabine
Griinberger, Geschaftsfiihrerin MOKI Karnten

S. Griinberger (vorne mi.) und das MOKI-Team
mit M. Langthaler (li.) und G. Pohla-Gubo (re.)

© EB-HAUS (2)
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ein Aufenthalt in Salzburg. Ich komme aus Chi-

le. Das Land liegt in Stdamerika, hat tber 7

Mio. Einwohner und 756.102 km?2. Unsere Re-
alitat unterscheidet sich sehr im Vergleich zu Oster-
reich. Eines unserer Probleme ist, dass Chile ein so lan-
ges Land ist, sodass unsere Patienten sehr weit fah-
ren mussen, um einen Termin mit auf EB spezialisier-
ten Arzten wahrnehmen zu k&énnen (manchmal mehr
als 14 Stunden). Wir haben auch sehr wenig Geld, um
alle Patienten zu behandeln. Leider bekommen auch
wir keine staatliche Unterstitzung fur diese Arbeit.

Unser EB-Haus wurde im Jahr 2008 in Santiago er-
offnet, seitdem kdnnen wir die Behandlungen von al-
len Patienten hier machen. AuBerdem haben wir eine

Javiera Catalan mit Gabriela Pohla-Gubo

Vereinbarung mit einem Krankenhaus (Hospital Padre
Hurtado) und zwei Rehabilitationszentren, um unseren
Patienten eine multidisziplindre Betreuung zu ermdgli-
chen. Wir haben ungeféhr 200 Patienten in ganz Chi-
le und vier Personen arbeiten jeden Tag im EB-Haus.
Ich arbeite seit zweieinhalb Jahren im EB-Haus Chile
und seitdem habe ich die ,Schmetterlingskinder” ins
Herz geschlossen.

Im Oktober 2011 hatte ich die Mdglichkeit, das EB-
Haus in Salzburg zu besuchen und war sehr beein-
druckt von der menschlichen Qualitat aller Mitarbei-

ter. Es war interessant fUr mich zu beobachten, wie
alle arbeiten und welche Behandlungsziele sie haben.
AuBerdem konnte ich ein bisschen ansehen, was sie
in der Forschung machen. Ich war von den Labors
(Immunologie und Molekulare Therapie) sehr beein-
druckt, nicht nur weil da so viele Menschen arbei-
ten, sondern auch weil ich gesehen habe, wie wich-
tig die Arbeit von allen ist und wie gut alle ihre Aufga-
ben erflllen. Am Ende meines Aufenthalts konnte ich
noch am DEBRA-Jahrestreffen teiinehmen — es war
sehr schon, einige Betroffene kennen zu lernen. Ab-
schlieBend kann ich sagen, dass ich eine sehr moti-
vierende und interessante Zeit in Salzburg hatte. Ich
habe jetzt sehr viele [deen und Traume, was wir alles
in Chile machen und auch, was wir verbessern konn-

Rainer Riedl und Javiera Catalan beim DEBRA-Jahrestreffen

ten. Ich habe gesehen, dass unsere klinische Leitung
im Allgemeinen ganz ahnlich wie in Salzburg ist und
ich hoffe, dass wir eines Tages ahnliche Laboratori-
en bekommen kénnen. Im Moment mussen wir wei-
ter arbeiten, um unseren Patienten die bestmdgliche
medizinische Versorgung zu geben.

Ich danke allen herzlich fur ihre Zeit, hoffe, dass wir
uns einmal wiedersehen und gratuliere dem EB-Haus
in Salzburg und allen Beteiligten zu ihrer schdnen Ar-
beit! €& Dr. Javiera Catalan, Praktische Arztin und EB-Spe-
zialistin, EB-Haus Santiago de Chile
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Projekte 2011 - EB-Akademie

Projektname und Beschreibung

EB-CLINET: Klinisches Netzwerk von EB-Zentren
und EB-Experten

EB-CLINET: Vorbereitung der 1. EB-Clinet-Konferenz
fiir klinische EB-Spezialisten, 5. — 7. Oktober 2012 in
Salzhurg

Neugestaltung der EB-Haus-Wehsite
www.eh-haus.org

Erstellung der EB-CLINET-Website
www.eh-clinet.org

EB-Register Austria
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Ziel

Etablierung eines Netzwerks von EB-Zentren und
EB-Experten in allen europaischen Landern und
in weiterer Folge auch Uber die Grenzen Europas
hinaus. Hauptanliegen der Initiative ist der Aus-
tausch von Wissen Uber EB und die Schaffung ei-
ner Basis flir bevorstehende klinische Studien.

Internationale Vernetzung aller klinischen EB-Spe-
zialisten, Information aller Teilnehmer Uber den ak-
tuellen Status der EB-Zentren und EB-Experten

in Europa, Best Practice Beispiele, Richtlinien und
Empfehlungen fUr die Therapie EB-Betroffener,
Training fir EB-Arzte und Therapeuten, Entwick-
lung einer Strategie flr die Betreuung EB-Betrof-
fener und ihrer Angehorigen.

Einheitliches Layout fur die 6sterreichischen EB-
Websites (EB-Haus und DEBRA Austria). Struktu-
relle und inhaltliche Aktualisierung.

Bereitstellung einer Plattform fir EB-CLINET-
Partner mit allen relevanten Informationen zum
Projekt.

Erfassung aller Patienten, die im EB-Haus Austria
diagnostisch und/oder medizinisch versorgt wer-
den.



Fortschritt 2011

Um EB-Zentren und EB-Ansprechpartner in allen europaischen Landern herauszufinden, wurden alle
uns bekannten EB-Experten in der EU sowie einige weitere internationale EB-Spezialisten angespro-
chen. Ein erster Fragebogen wurde ausgesandt. Bisher konnten die Daten aus 28 Landern (24 Europa,
4 weitere international) gesammelt werden.

Definition der thematischen Schwerpunkte der Konferenz. Einladungen an Uber 300 internationale Kon-
takte aus dem Bereich EB. Explizite Ansprache der durch die EB-CLINET-Initiative neu gewonnenen
Kontakte um das Netzwerk nachhaltig auszuweiten.

Definition der Grundanforderungen. Auswahl der Firmen zur Umsetzung der neuen Website.

Definition der Grundanforderungen. Auswahl der Firmen zur Umsetzung der neuen Website.

Registrierung von 354 Patienten aus insgesamt 20 Léndern, davon 175 Betroffene aus Osterreich.
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strument fir wachsendes Wissen ber seltene < Dr. Gabriela Pohla-Gubo, Leiterin EB-Akademie
Erkrankungen. Sie konzentrieren Daten, um aus-
reichende Fallzahlen fir epidemiologische und/oder kli-  *) In Osterreich rechnet man in Summe mit rund 500 EB-Be-

E B-Register Austria. Register sind ein wichtiges In-  Kontakt zum EB-Haus Austria (Abbildungen B und C).

nische Studien zu erhalten. troffenen.
In das 6sterreichische EB-Register werden alle Pa-
tienten, die bisher im EB-Haus diagnostisch und/
oder medizinisch versorgt wurden, aufgenommen.
Mit Ende 2011 waren 354 Patienten aus insgesamt :"‘““mm‘i
20 Landern im EB-Register Austria vermerk: « Salzhurg
= Dberdsteeresch
s Stummam
OSLEITeich ...vvvvvvvvcvers 175 MBXICO vvvvvrervrrrrrren e i
Bosnien-Herzegowina ...... 2 Polen......coe... . Wwﬁch
Brasilien ........cccocovcverninnn. 2 Ruménien
Bulgarien..........coceeevvnanas 4 SChweiz .......ccccocveeenne,
Chile ..o, 3 Serbien . 3 .
Deutschland 68 Siidafrika 1 A) Anzahl der registrierten EB-Patienten in Osterreich,
o L mmmmmmmm—— dargestellt nach Bundeslandern (n = 175)
[talien......coovveiiin, 13 TUKEI e 1
Kroatien ..........ccoevcvrnennnn. 9 UKraing ....coooveeirininnnne 4
Malaysia...........ccocevrvivinnas 1 Ungam.....cooeveveiiiennn, 2
Mazedonien..........ccoevne. 2 \Ver. Arab. Emirate ............. 2

Neben den Stammdaten der Patienten werden insbe- . E
sondere auch diagnostische Daten erfasst. So wer- . DB
den die Ergebnisse der primaren Diagnostik mittels » Hineler

Antigen Mapping festgehalten. Diese sind dann wie-
derum Grundlage fur weiterfihrende Untersuchun-
gen, namentlich die Mutationsanalysen (= Sekun-
dardiagnostik). Letztere sind aufgrund hoher Kosten
und der oftmals langwierigen Suche nach den ge- B) Verteilung der Subtypen von

netischen Veranderungen nicht bei allen Patienten EB-Betroffenen aus Osterreich (%, n = 175)
durchfuhrbar. Fur zukUnftige klinische Studien mole-
kularer Therapien bei EB sind sie jedoch unabdingbar.

, , 0% 3% 13%
Von den insgesamt 354 Patienten kommen 175 aus

Osterreich*. In Abbildung A ist die Anzahl der EB-Be-

troffenen je Bundesland dargestellt. :E
i
Ein Vergleich der einzelnen EB-Subtypen bezogen auf . m“’_

Osterreichische Betroffene (n = 175) bzw. EB-Patien-
ten aus anderen Landern (n = 179) zeigt wesentli-
che Unterschiede: wahrend in Osterreich auch Pati-
enten mit milderen EB-Formen vorstellig werden (EBS,
55%), suchen auslandische Betroffene Uberwiegend C) Verteilung der Subtypen von

bei Vorliegen schwerer EB-Formen (DEB, 64%) den FHE AL EERTE O NS )
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Chronik

Gaste im EB-Haus Austria (alphabetisch nach Nachnamen)

Titel

Frau
Mag.
Mag.

Dr.

Prof. Dr.
Dr.
Landesrat
Frau

Dr.

Prof. Dr.
Herr
Herr
Frau

Frau

Frau
Herr
Herr
Herr
Frau

Frau

Dr.

Prof. Mag. Dr.
Herr
Mag. (FH), MSc
Dr.
Dipl.-Pad.
Herr

Dr.

Herr
Herr
Dipl.-BW
Frau
Herr
Herr

Dr.

Herr
Herr
Herr

Name, Organisation

Helgard Ahr-Leitner, Mariposa (Artforum)

Hannes Auer, Round Table 30

Florian Bachner, Gesundheit Osterreich GmbH
Mohammedreza Barzegar, Shohadaye Tajrish Hospital
Christopher Baum, Medizinische Hochschule Hannover
Thomas Bestebner, Round Table 30

Walter Blachfellner, Postmusik Salzburg

Lisa Brunner mit Team, Interact-Club Graz

Javiera Catalan, EB-Haus Chile

Michele De Luca, Universitat Modena und Reggio Emilia
Jimmy Fearon, DEBRA Ireland

Florian Forstenpointner, privater Spender

Waltraud Forstenpointner, private Spenderin

Maria Gruber, Mariposa (Artforum)

Sabine Grinberger & Team, MOKI Karnten

Johann Gucher, Global Kids Fund

Christian Gutmann, Weinbar HabsBurger/Festungsteufel
Matthias Haas und Eisenbahnermusiker

Andrea Hofer, Ronald McDonald-Haus

Katharina Jaks, GameForLife

Avril Kennan, DEBRA Ireland

Land

Christa Kepplinger, Maturaklasse Wirtschaftskundliches Gymnasium, Salzburg AT

Heimo Krischke, Lieferringer Dorffest ARGE
Christine Leopold, Gesundheit Osterreich GmbH
Jan Lessem, Dermagraft-Studie

Karin Lublasser, Volksschule Wals

Alfons Mazur, privater Spender

Martin Niklas, Round Table 30

Matthias Schindlauer, Postmusik Salzburg
Markus Schmidt, SV Uttendorf Raiffeisen

Jens Schosnowski, Round Table 30

Ank ten Siethoff, DEBRA Nederland

Johann Teuschl, Burger King

Volker Uiberreither, Licht ins Dunkel

Till Voigtlander, Gesundheit Osterreich GmbH/NKSE
Karsten Warnke, Round Table 219

Sven Weisswange, privater Spender

Manuel Wukits, GameForLife
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Aus- und Weiterhildungsaktivitaten

Im Jahr 2011 wurden folgende Aus- und Weiterbildungsveranstaltungen von Mitarbeitern des EB-Hauses Aus-
tria sowie Mitgliedern und Mitarbeitern von DEBRA Austria wahrgenommen:

Datum
17.-19.02.2011

21.02.2011
24.-25.02.2011

26.02.2011

28.02.2011
04.-06.03.2011
22.-23.03.2011

02.04.2011
07.-09.04.2011

08.04.2011

13.04.2011
29.-30.04.2011

20.-21.05.2011
27.-29.05.201
01.-03.07.2011

07.09.2011

08.09.2011

28.-30.09. 2011

30.09.2011

05.-08.10.2011
13.-15.10.2011

Veranstaltung

XXXVIII. Jahrestagung der Arbeitsgemeinschaft
Dermatologische Forschung Tubingen

Seminar Dr. Jan Lessem (USA): Dermagraft

EUROPLAN Conference (European Project for Rare Diseases
National Plans Development)

4. Européischer Tag der seltenen Erkrankungen,
Informationsveranstaltung der Selbsthilfegruppen

European Symposium ,Rare but Equal®
Wochenende flr EB-Familien

2" Meeting of the EUCERD
(European Union Committee of Experts on Rare Diseases)

Vorstandssitzung und Generalversammlung DEBRA Sudtirol

Clinical Gene transfer: state of the art conference & e-chips
European congress on human iPS cells

Vorstandssitzung und auBerordentliche Generalversammlung
DEBRA Austria

Workshop DEBRA Ireland

XIll. Jahrestagung der Osterreichischen Gesellschaft
fir Wundbehandlung

Regionales Forum Seltene Krankheiten
Wochenende flr EB-Vater/Manner
Wochenende fur EB-Mutter

1st International Symposium on Natural Gene Therapy
of the Skin

EUCERD Workshop: Recommendation on Quality Criteria
for National Centres of Expertise for Rare Diseases

3 Annual Meeting of the Austrian Association
of Molecular Life Sciences and Biotechnology (OGMBT)

11. Jahrestagung der Osterreichischen Gesellschaft
fur Humangenetik

14" European Health Forum Gastein (EHFG)

Genodermatoses in Mediterranean —
Together Against Genodermatoses
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on
Tlbingen (DE)

EB-Haus Austria (AT)
Rom (IT)

Salzburg (AT)

Brissel (BE)
Salzburg (AT)
Luxemburg (LU)

Toblach (IT)
Paris (FR)

Wien (AT)

EB-Haus Austria (AT)
Salzburg (AT)

Innsbruck (AT)
Salzburg (AT)
Salzburg (AT)

Barcelona (ES)

Luxemburg (LU)

Salzburg (AT)

Salzburg (AT)

Bad Hofgastein (AT)
Paris (FR)



Datum
14.10.2011
14.10.2011

156.-16.10.2011
20.10.2011
24.-25.10.2011

27.-30.10.2011
11.-13.11.2011

16.-18.11.2011
18.-19.11.2011
02.-03.12.2011

03.12.2011

Veranstaltung

EB-Generalambulanz

Vorstandssitzung DEBRA Austria

Jahrestreffen und Generalversammlung DEBRA Austria
Interreg IV-Informationsveranstaltung ,,Cyclorama“

34 Meeting of the EUCERD
(European Union Committee of Experts on Rare Diseases)

DEBRA International Congress 2011

Jahrestagung Osterreichische Gesellschaft fiir Dermatologie
und Venerologie (OGDV)

ZWM®-Wundmanagement
Interreg IV-Treffen 2011

Osterreichischer Kongress fir seltene Erkrankungen
,Der Dialog geht weiter”

Griindungssitzung des Dachverbandes Pro Rare Austria,
Allianz fUr seltene Erkrankungen

Auszeichnungen und Ehrungen

Oort

EB-Haus Austria (AT)
EB-Haus Austria (AT)
Salzburg (AT)
Monastier/Treviso (IT)

Luxemburg (LU)

Groningen (NL)
Linz (AT)

Bregenz (AT)
Bozen (IT)
Wien (AT)

Wien (AT)

Folgende Auszeichungen und Ehrungen wurden Mitarbeitern des EB-Hauses im Jahr 2011 zuteil:

Name
Dr. Christina Gruber

Dr. Christina Gruber

Dr. Martina Haim

Univ.-Prof. Dr.
Helmut Hintner

Dr. Ulrich Koller

Dr. Ulrich Koller

Dr. Eva Murauer
Dr. Kamil Onder
Dr. Kamil Onder

Dr. Verena Wally

Auszeichnung
Paracelsus Wissenschaftspreis in Bronze, PMU

Isidor Neumann-Posterpreis, Osterreichische Gesellschaft
fur Dermatologie und Venerologie

Paracelsus Wissenschaftspreis in Bronze, PMU

Verleihung des Berufstitels Medizinalrat

Paracelsus Wissenschaftspreis in Bronze, PMU

Osterreichischer Dermatologen-Preis — Unilever-Preis,

Datum
04.07.2011

12.11.2011

04.07.2011

04.05.2011

04.07.2011

12.11.2011

Osterreichische Gesellschaft fiir Dermatologie und Venerologie

Paracelsus Wissenschaftspreis in Silber, PMU
Paracelsus Wissenschaftspreis in Gold, PMU
Wissenschafter des Jahres 2010, PMU

Paracelsus Wissenschaftspreis in Silber, PMU

04.07.2011
04.07.2011
04.07.2011

04.07.2011
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roBe Ehrung fiir Univ.-Prof. Dr. Helmut Hintner. Prof.

Dr. Helmut Hintner, langjahriger Vorstand der

Universitatsklinik fur Dermatologie, Paracelsus
Medizinische Privatuniversitat Salzburg und Ehrenpra-
sident von DEBRA Austria, wurde im Mai 2011 mit der
Verleinung des Berufstitels Me-
dizinalrat durch Landeshaupt-
frau Mag. Gabi Burgstaller eine
hohe Auszeichnung zuteil.

Besonders hervorzuheben ist
das wissenschaftliche Engage-
ment von MR Dr. Hintner. Ne-
ben zahlreichen klinisch ori-
entierten Forschungen zum
Thema Autoimmundermato-
sen, Amyloidosen, allergische
und toxische Arzneimittelne-
benwirkungen, Diagnose und
Therapie erblicher und erwor-
bener blasenbildender Hauter-
krankungen, Hauttumore und
Muttermale sind insbesonde-
re seine groBen Verdienste fur
die Erforschung von EB aus-
zeichnungswurdig. Mit dem
EB-Haus Austria an der Uni-

© FRANZ NEUMAYR

niv.-Prof. Dr. Johann Bauer wird Prasident des Ko-

mitees fiir Genodermatosen der RTF. Die Mission

des Komitees fur Genodermadosen der René
Touraine Foundation ist daflr zu sorgen, dass Patien-
ten mit Genodermatosen und deren Familien in Euro-
pa einen verbesserten Zugang zu Gesundheitseinrich-
tungen sowie eine stérkere soziale Absicherung be-
kommen. Dies soll dadurch erfolgen, dass die wich-
tigsten Ansprechpartner in Europa Uber diese schwe-
ren, genetischen Krankheiten informiert werden. Das
Programm wurde 2003 von der Stiftung René Tou-
raine und den Laboratoires Pierre Fabre fur den Mit-
telmeerraum und den Nahen Osten gestartet. Von
2009 bis 2011 wurde das Projekt als ,TAG - To-
gether Against Genodermatoses” (http://asso.orpha.
net/TAG/cgi-bin/) auch von der européischen Union
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versitatsklinik fur Dermatologie hat MR Dr. Hintner ei-
nen Meilenstein gesetzt und seinen Einsatz fUr die
~Schmetterlingskinder” eindricklich bewiesen. Herz-
liche Gratulation zu dieser besonderen Wirdigung.
Q;: Dr. Gabriela Pohla-Gubo, Leiterin EB-Akademie

LI

S

Landeshauptfrau Gabi Burgstaller mit Prof. Dr. Helmut Hintner

unterstitzt. Nun soll ein Netzwerk von Referenzzent-
ren fUr Genodermatosen koordiniert werden, welches
die Versorgung von Patienten mit diesen Erkrankun-
gen europaweit vorantreibt.

Die Stiftung René Touraine ist eine nicht-staatliche
Organisation (NGO), die nicht auf Gewinn ausgerich-
tet ist. Sie wurde 1991 in Paris gegrindet und wird
von der pharmazeutischen und kosmetischen Indus-
trie unterstitzt. Ziel der Stiftung ist es, bessere The-
rapien fur Patienten zu ermdglichen, indem Derma-
tologen, Wissenschafter, pharmazeutische Industrie
und Gesundheitsorganisationen vernetzt werden. <>
Dr. Gabriela Pohla-Gubo, Leiterin EB-Akademie

www.fondation-r-touraine.org



Publikationen

ryotherapie-Fachbuch auf Englisch. Die Salzburger

Ergotherapeuten Mag. Hedwig Weil3 und Florian

Prinz arbeiten seit einiger Zeit intensiv an einem
Nachfolgeprojekt ihrer Elternbroschiire Selbstédndig
durch den Alltag mit Epidermolysis bullosa, die 2009
erschienen ist. Das Fachbuch Occupational Therapy
in Epidermolysis Bullosa geht starker ins Detail und
richtet sich in erster Linie an medizinische Spezialis-
ten. Wie die Autoren bekréftigen, ist dieses Buch aber
auch sehr natzlich fur Betroffene und ihre pflegenden
Angehdrigen. Das Buch wird im Frihling 2012 auf
Englisch im renommierten Springer Verlag erschei-
nen. So méchten wir die Erfahrungen, die im EB-Haus
gesammelt wurden, auch dort zur Verfligung stellen,

bei EB mangelt. Es war
nicht leicht, eine Uber-
setzerin fUr dieses Pro-
jekt zu finden, aber wir
hatten nach langer Su-
che Glick: Die Dolmet-
scherin Prof. Patience
Higman ist selbst Ergo-
therapeutin und geburti-
ge Englanderin; sie lebt
und arbeitet seit Jah-
ren in Deutschland. Das
Projektteam freut sich sehr, das fertige Werk bald in
Handen zu halten und den Betroffenen vorzustellen!

Therapy in

Epidermolysis
Bullosa

A Helrtic [onvepd for Infstwentian
s dalany f Al

wo es an Wissen Uber die Versorgung und Pflege <> Mag. Barbara Dissauer, DEBRA Austria

Originalarbeiten

1. Kleewein K, Lang Roland, Diem A, Vogel T, Pohla-Gubo G, Bauer JW, Hintner H, Laimer M: Diffuse Cutaneous
Mastocytosis Masquerading As Epidermolysis Bullosa. Pediatr Dermatol 28(6):720-725 (2011)

2. Van den Akker PC, Jonkman MF, Rengaw T, Bruckner-Tuderman L, Has C, Bauer JW, Klausegger A, Zambruno G,
Castiglia D, Mellerio JE, McGrath JA, van Essen AJ, Hofstra RM, Swertz MA: The international dystrophic epider-
molysis bullosa patient registry: An online database of dystrophic epidermolysis bullosa patients and their COL7A1
mutations. Hum Mutat 32(10):1100-1107 (2011)

3. Koller U, Wally V, Mitchell LG, Klausegger A, Murauer EM, Mayr E, Gruber C, Hainzl S, Hintner H, Bauer JW: A nove/
screening system improves genetic correction by internal exon replacement. Nucleic Acids Res 39(16):e108 (2011)

4. Yiu EM, Klausegger A, Waddell LB, Grasern N, Lloyd L, Tran K, North KN, Bauer JW, McKelvie P, Chow CW, Ryan
MM, Murrell DF: Epidermolysis bullosa with late-onset muscular dystrophy and plectin deficiency. Muscle Nerve
44(1):135-141 (2011)

5. Gruber C, Gratz IK, Murauer EM, Mayr E, Koller U, Bruckner-Tuderman L, Meneguzzi G, Hintner H and Bauer JW:
Spliceosome-mediated RNA trans-splicing facilitates targeted delivery of suicide genes to cancer cells. Mol Cancer
Ther 10(2):233-241 (2011)

6. Murauer EM, Gache Y, Gratz IK, Klausegger A, Muss W, Gruber C, Meneguzzi G, Hintner H, Bauer JW: Functional
correction of type VIl collagen expression in dystrophic epidermolysis bullosa by RNA trans-splicing. J Invest Der-
matol 131(1):74-83 (2011)

7. Shaiq P, Klausegger A, Bauer JW, Azam M, Raja G, Qamar R: Compound heterozygous mutations p.Q1530X and
6703delG in COL7AT causing recessive dystrophic epidermolysis bullosa in a Pakistani family. J Dermatol Oct 4
[Epub ahead of print} doi: 10.1111/j.1346-8138.2011.01363.x (2011)

8. Knaup J, Gruber C, Krammer B, Ziegler V, Bauer J, Verwanger T:. TGFB-signaling in squamous cell carcinoma oc-
curring in recessive dystrophic epidermolysis bullosa. Anal Cell Pathol (Amst) Oct 14 [Epub ahead of print] (2011)

9. Klausegger A*, Nischler E*, Wagner RN, Pletschacher F, Hintner H, Bauer JW. Seven novel mutations in the AT-
P2A2 gene of Austrian patients with darier’s disease. Arch Dermat Res 303(5):371-4 (2011). [*equally contributed]
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Ubersichtsarbeiten, Buchbeitrige und Editorials

1. Pohla-Gubo G, Hintner H: Direct and indirect immunofluorescence for the diagnosis of bullous autoimmune disea-
ses. Dermatol Clin 29(3): 365-372 (2011)

2. Laimer M, Pohla-Gubo G, Kraus L, Nischler E, Bauer JW, Ahlgrimm-Siess, Hintner H: Autoimmune Bullous Disea-
ses in Austria. Dermatol Clin 29(4):691-698 (2011)

3. Pohla-Gubo G, Kraus L, Hintner H: Role of immunofluorescence microscopy in dermatology. G Ital Dermatol Vene-
reol 146:127-142 (2011)

4. Laimer M, Bauer JW, Pohla-Gubo G, Hintner H: Genodermatosen. Sonderdruck Klinik Orphan Diseases 52-55
(2011)

5. Wally V, Koller U, Bauer JW: High throughput screening for highly functional RNA-trans-splicing molecules: correc-
tion of plectin in epidermolysis bullosa simplex. Human Genetic Diseases. ISBN 978-953-308-96-7 (2011)

6. Bauer JW, Laimer M: Therapeutische Optionen bei Epidermolysis bullosa hereditaria. J Reg Medizin 4: 9-15 (2011)

7. DEBRA-Austria: 5 Jahre EB-Haus Austria. Weil sich das Leben flir ein Schmetterlingskind so anfihlt. ISBN 978-3-
200-02374-1 (2011)

Abstracts, Vortragskurzfassungen und Posterprasentationen

1. Pohla-Gubo G: Health Care Professional’s testimony: Access to care and treatments for Epidermolysis bullosa pa-
tients. European Symposium ,Rare but Equal” Brussels, Belgium, February 28 (2011)

2. Hintner H, Laimer M: Skin manifestations of monoclonal gammopathies. JEADV Vortrag beim 8" EADV Spring Sym-
posium, Carlsbad (2011)

3. Ettinger M, Peckl-Schmid D, Gratz IK, Gruber C, Johnson TS, Mahnke K, Hintner H, Bauer JW: Tolerance Induc-
tion towards Type XVII Collagen. Exp Dermatol 20:177 (2011)

4. Schlager P, Klausegger A, Murauer EM, Tockner B, Hintner H, Bauer JW: A new 3’ trans-splicing repair strategy for
the COL17A1 gene. Exp Dermatol 20:173 (2011)

5. Mayr E, Koller U, Murauer EM, Gruber C, Klausegger A, Kaiser M, Bruckner-Tudermann L, Hintner H, Bauer JW: A
5trans-splicing gene therapy approach for dystrophic epidermolysis bullosa. J Invest Dermatol 131, S 68 (2011)

6. Koller U, Wally V, Mitchell LG, Klausegger A, Murauer EM, Mayr E, Gruber C, Hainzl S, Hintner H, Bauer JW: Scree-
ning for high efficient double RNA trans-splicing molecules to exchange a single exon of the COL17A1 gene. J In-
vest Dermatol 131, S 67 (2011)

7. Ettinger M, Peckl-Schmid D, Thalhamer J, Johnson TS, Mahnke K, Gratz IK, Bauer JW: Targeting of skin antigens
to the dendlritic cell receptor DEC-205 to induce tolerance in a skin graft model. World Immune Regulation Mee-
ting-V, Davos (2011)

8. Peckl-Schmid D, Kitzmueller SK, Gruber C, Bauer JW: Analysing the intragraft cytokine profile of rejected skin trans-
plants expressing a neo-antigen. OeGDV Jahrestagung, Linz (2011)

9. Lettner T, Wally V, Hintner H, Bauer JW: Towards understanding molecular mechanisms in severe epidermolysis bul-
losa simplex. J Invest Dermatol 131, S 70 (2011) (Poster bei ESDR 2011)

10. Tockner B, Murauer EM, Gruber C, Mayr E, Schlager P, Wally V, Koller U, Klausegger A, Hintner H, Bauer JW: Op-
timization 3" trans-splicing in the type VIl collagen gene. Human Gene Therapy (22): A1-A138 (2011)

11. Wally V, Lettner T, Peckl-Schmid D, Klausegger A, Hainzl S, Hintner H, Bauer JW: Treatment of epidermolysis bul-
losa simplex by blocking IL-18. OGMBT Salzburg (2011)

12. Gruber C, Huttner C, Lang R, Peckl-Schmid D, Hintner H and Bauer JW: Expression profile of antimicrobial pepti-
des in keratinocytes of patients with recessive dystrophic epidermolysis bullosa. OeGDV Jahrestagung, Linz (2011)
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EB-Forschung international — Das Jahr 2011

Vernetzung mit den Besten

orschung ist die Suche von neuen Erkenntnissen

im Gegensatz zum zufélligen Entdecken. Dazu

kommt die systematische Dokumentation und
Veroffentlichung der Ergebnisse in Form von wissen-
schaftlichen Arbeiten.” wei3 die Online-Enzyklopadie
Wikipedia. Seit Beginn unserer ,Hilfe fir die Schmetter-
lingskinder” war allen Klar, dass Forschung der Schlits-
sel zur Heilung ist. Neue Erkenntnisse auf dem Gebiet
von EB sind Grundvoraussetzung fur die Entwicklung
von Therapieanséatzen. Was unsere Mission nicht ge-
rade einfacher macht, ist die Tatsache, dass man sich
bei einer seltenen Erkrankung in dieser Hinsicht weder
auf die 6ffentliche Hand noch auf die Pharmaindustrie
verlassen kann. Denn die Entwicklung von Therapien
in diesem Bereich verspricht weder hohes Renommee
(es geht ja um eine relativ kleine Patientengruppe) noch
groBen wirtschaftlichen Erfolg (hohe Entwicklungskos-
ten bei gleichzeitig begrenztem Markt). Daher war und
ist die EB-Forschung auch eine der tragenden Saulen
im EB-Haus. Hier sind in den letzten Jahren — wie in
diesem Jahresbericht auch nachzulesen ist — wesent-
liche Meilensteine gelegt worden.

In den vergangenen beiden Jahren haben wir einen
weiteren fur DEBRA Austria wesentlichen Schritt ge-
tan: wir haben wissenschaftliche Kooperationen mit

Barbara Dissauer mit Clare Robinson, Research Managerin von DEBRA

den weltweit Besten der Besten im Feld der EB-For-
schung begonnen. Warum? Weil wir als Selbsthilfe-
organisation Uber den Tellerrand schauen und uns
auch international orientieren. Weil exzellente Forscher
mit ihren Ideen fur unterschiedliche Heilungsanséatze
nicht immer in Osterreich arbeiten. Weil wir gemein-
sam mit anderen DEBRA-Gruppen die Forschungs-
zusammenarbeit Uber Landergrenzen hinweg effekti-
ver und fokussierter foérdern kénnen, als wenn wir das
isoliert versuchen. Und weil wir als besonders aktive
DEBRA-Gruppe die internationale Forschungsstrate-
gie im Sinne unserer EB-Betroffenen maBgeblich mit-
gestalten wollen.

Dieser Entwicklungsschritt kommt nicht von ungefahr,
er wurde wohl Uberlegt und gut vorbereitet. DEBRA
Austria bedient sich hierbei eines in der DEBRA-Welt
seit Jahren gut eingespielten Ausschreibungsverfah-
rens und eines wissenschaftlichen Beratungsgremi-
ums (MSAP, s. S.75), in dem international anerkannte
Experten die eingereichten Projekte hinsichtlich wis-
senschaftlicher Qualitat, Machbarkeit und EB-Rele-
vanz beurteilen. Im Zuge mehrerer Ausschreibungs-
runden wurden bislang 20 besonders forderungswr-
dige Projekte an renommierten Universitaten und For-
schungsinstitutionen ausgewahlt, von denen 7 bereits

Mitglieder des Medical and Scientific Advisory Panel (MSAP)
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erfolgreich abgeschlossen wurden. Hier einige Bei-
spiele unserer internationalen Kooperationspartner
(Projektdetails siehe Tabelle, S. 76 ff):

B USA: Stanford University, Columbia University, The
Jackson Laboratory, University of Colorado, Univer-
sity of Minnesota

B GroBbritannien: Durham University, Queen Mary
University of London, King‘s College London

B Frankreich: Association pour le Développement des
Sciences Médicales

B |rland: National University of Ireland

B [talien: Centre for Regenerative Medicine Universi-
ty of Modena and Reggio Emilia

Die Forschungsstrategie von DEBRA sieht folgende
Themenschwerpunkte vor:

B Grundlagenforschung (Biologie und Genetik): nur
Uber das genaue Verstandnis der biologischen und
genetischen Zusammenhange kommt man zu neu-
en Therapieansatzen

B Therapieentwicklung: mehrere Ansatze erscheinen
erfolgsversprechend — Gentherapien, Zelltherapien,
Proteintherapien und medikamentdse Therapien

® Wundheilung und Hautkrebs bei EB

Im Jahr 2011 hat DEBRA Austria als Forschungsfér-
derer von DEBRA International etwas ganzlich Neues
angeregt. Wir haben einen Fordertopf ausgeschrie-

Prof. Dr. Leena Bruckner-Tuderman, Vorsitzende des MSAP
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ben, der ausschlieBlich der Therapieentwicklung fur
EB gewidmet ist. Die Entwicklung von Heilverfahren ist
per se sehr teuer und dauert typischerweise wesent-
lich 1anger als ein Projekt in der Grundlagenforschung.
Der neue Collaborative Programme Fund unterschei-
det sich daher von der bisherigen Forderschiene durch
die Forderhohe, durch eine langere Laufzeit und durch
den kooperativen Charakter der Projekte: Neben dem
Foérdernehmer (KonsortialfUhrer) muss mindestens ein
weiterer akademischer, klinischer oder pharmazeuti-
scher Projektpartner beteiligt sein, der zusatzliche Ex-
pertise in das Forschungsvorhaben einbringt. Im Juni
2011 haben wir die internationale Forschercommunity
dazu eingeladen, sich an dieser Ausschreibung zu be-
teiligen. Der Fordertopf wurde auf einschléagigen Seiten
im Internet und in Wissenschaftsmagazinen (wie Na-
ture) beworben. Rund 20 Forschergruppen bzw. Kon-
sortien folgten dem Aufruf, 9 davon sind in die End-
auswahl gekommen und werden Ende Mérz 2012 bei
einer Expertensitzung evaluiert. Die Jury wurde spe-
ziell fur die Ausschreibung zusammengestellt und be-
steht aus internationalen Experten aus der EB-For-
schung sowie Spezialisten aus der Pharmaindustrie.
Ein bis zwei herausragende Projekte werden schlief3-
lich Férderzusagen fur 3-5jahrige Projekte bekommen.

Wie kann man nun generell sicherstellen, dass die
besten Projekte zur Umsetzung gelangen? Das Zau-
berwort heil3t: Peer-Review-Verfahren. Wie funktioniert
ein solcher Begutachtungsprozess? Hochwertige For-

Das MSAP bei der Arbeit, Projektsitzung in London
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schung wird weltweit nach einem ahnlichen Schema
begutachtet. Auch DEBRA Austria héalt sich an dieses
bewahrte Prinzip (siehe Infokasten).

DEBRA International hat ein Expertengremium aus
erstklassigen EB-Wissenschaftern und -Arzten bzw.
-Klinikern zusammengestellt. Das sogenannte MSAP
(Medical and Scientific Advisory Panel) bestehend aus

Prof. Leena Bruckner-Tuderman (Deutschland), Vorsitzende
Prof. Giovanna Zambruno (ltalien), Stellvertrende Vorsitzende
Prof. Robin Eady (GroBbritannien)

Prof. Jo-David Fine (USA)

Dr. Adrian Heagerty (GroBbritannien)

Prof. Helmut Hintner (Osterreich)

Prof. Peter Humphries (Irland)

Prof. Irene Leigh (GroBbritannien)

Prof. Thomas Magin (Deutschland)

Dr. John Marshall (GroBbritannien)

Dr. Jemima Mellerio (GroBbritannien)

Prof. Jouni Uitto (USA)

tritt zwei Mal jahrlich zusammen, um eingereichte
Forschungsprojekte zu begutachten und nach einem
Punktesystem — objektiv und transparent — zu bewer-
ten. Die Kriterien hierbei sind:

Peer-Review-Verfahren:
Wie funktioniert ein Begutachtungsprozess?

®m Ausschreibung: Der Fordergeber schreibt offent-
lich —in Magazinen, auf Webseiten, etc. — aus, wel-
che Art von Projekten geférdert werden soll (For-
schungsgebiet, Anzahl der Projektpartner, welche
Art von Institutionen, Laufzeit, Férderhéhe); Cb-
licherweise gibt es einen definierten Einreichter-
min.

B Einreichungen: Entweder sind gleich Vollantrage ge-
fordert (= einstufiges Einreichverfahren) oder inter-
essierte Forscher kdnnen sich zunachst mit einem
Kurzantrag (einer Projektskizze) bewerben; die aus-
sichtsreichsten Kandidaten werden dann in einem
nachsten Schritt dazu eingeladen, einen Vollantrag
einzureichen (= zweistufiges Einreichverfahren).

B Wissenschaftliche Qualitat und Originalitat

B Machbarkeit beziglich Zeitrahmen und Projekt-
ressourcen

m Relevanz fur Diagnose und Therapie von EB

Auf diese Weise ist gewahrleistet, dass nicht die Mei-
nung einzelner zur Auswahl von geférderten Projekten
fuhrt, sondern die Diskussion einschlagiger Experten
eine optimale Férderentscheidung bringt.

Wir alle sind davon Uberzeugt, dass wir — getreu unse-
rem Motto ,Heilung fur EB ist mdglich!® — auf dem richti-
gen Weg sind. Als sehr hilfreich hat sich die kompetente
Beratung und Mithilfe von Dr. Clare Robinson, Research
Managerin von DEBRA International in London, erwie-
sen. Als ausgebildete Molekularbiologin ist sie fachlich
sattelfest, kennt aber auch den internationalen Wissen-
schaftsbetrieb sehr gut und steht mit praktisch allen re-
levanten EB-Forschern in engem Kontakt. Der bisheri-
ge Verlauf des Forschungsprogramms und einzelne be-
merkenswerte Zwischenergebnisse aus den laufenden
Projekten geben uns berechtigte Hoffnung auf Linde-
rung und Heilung flr EB in absehbarer Zukunft. Und das
ist ja eines unserer vorrangigen Ziele fur die ,Schmet-
terlingskinder. <& Mag. Barbara Dissauer & Dr. Rainer
Riedl, DEBRA Austria

B Begutachtung/Jurysitzung: Ein Expertengremium
aus dem Fachgebiet wird zusammengestellt, das
die Projekte mit einem Punktesystem nach vorge-
gebenen Kriterien beurteilt. Ublicherweise lesen die
Experten im Vorfeld die Antrége; die Endauswahl
erfolgt dann meist im Rahmen einer Jurysitzung,
bei der die Experten die Einzelbewertungen zusam-
menfuhren und eine endguiltige Reihung vorneh-
men.

B Forderzusage: Die Antragsteller, die im Punktesys-
tem eine gewisse Grenze Uberschreiten, erhalten —
entsprechend der verfliigbaren Mittel im Fordertopf
— eine Forderzusage, also ein Angebot des Forder-
gebers, dieses Projekt zu finanzieren. Die Zusage
kann auch Bedingungen enthalten (etwa den Fokus
auf ein bestimmtes Projektziel oder die Kirzung der
veranschlagten Kosten).
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Projektiihersicht

Projektheschreibung

Zellhasierte Therapie fiir DEB

Originaltitel: Cell-hbased therapy for dystrophic epidermolysis bullosa

In diesem Projekt werden genetisch normale, aus Knochenmark gewonnene mesenchymale Stammzel-
len (MSC = Vorlauferzellen des Bindegewebes) in Mause mit DEB implantiert. Untersucht wird, ob sich die
Stammzellen in der Haut in ausreichender Menge verbreiten, ob das kritische Protein Kollagen 7 in ent-
sprechendem Ausmal produziert wird und sich so das Krankheitsbild verbessert.

Das therapeutische Potenzial von MSC flir verschiedene angeborene und erworbene Erkrankungen wur-
de bereits in zahlreichen Studien belegt. Inre Wirksamkeit bei der Selbstregulation der Haut und bei der
Wundheilung wurde ebenso nachgewiesen. Allerdings ist noch nicht klar, ob adulte Stammzellen wie MSC
auch fur genetische Hauterkrankungen wie EB therapeutisch nutzbar sind. Die zentrale Frage in diesem
Projekt ist also: Sind MSC in der Lage, die fehlenden Strukturproteine zu erzeugen und damit zur Veranke-
rung der Hautschichten beizutragen?

Es zeigte sich, dass die MSC ausreichend Kollagen 7 produzierten, und somit die Bindung zwischen den
Hautschichten (Dermis und Epidermis) wiederhergestellt und das Krankheitsbild von DEB verbessert wer-
den konnte.

Mit Hilfe von Lockstoffen (Chemokine = signalauslésende Proteine, die Wanderungsbewegungen von Zel-
len ausldsen) konnten die Stammzellen gezielt den Weg zur Haut finden, um so eine breite Verteilung im
Hautgewebe sicherzustellen. Im nachsten Schritt sind weiterfihrende Detailanalysen dieser Chemokine
und der beteiligten Rezeptoren notwendig, um den Therapieansatz weiter zu verbessern.

Trans-Splicing-Gentherapie im Keratin-14-Gen

Originaltitel: Trans-splicing gene therapy in the KRT14 gene

EB simplex Typ Dowling-Meara (EBS-DM) wird sehr haufig durch Veranderungen im Keratin-14-Gen ver-
ursacht. Die Besonderheit bei dieser EB-Form ist, dass sie dominant vererbt wird. Das bedeutet, dass
schon geringe Mengen des veranderten Gens ausreichen um das Krankheitsbild hervorzurufen. Das
macht es zu einem sehr schwierigen Fall fr eine Gentherapie, da eine sehr hohe Reparaturrate erforder-
lich ist.

In diesem Projekt soll die zelleigene Maschinerie an Enzymen und Botenstoffen genutzt werden, um wah-
rend der Reifung des Gens den veranderten Abschnitt mit Hilfe der Genschere-Technologie (Trans-Spli-
cing) herauszuschneiden und durch einen intakten zu ersetzen. So soll ein intaktes Gen entstehen, in dem
der defekte Teil ausgetauscht wurde und aus dem die Zelle gesundes und funktionelles Protein herstellen
kann. Sehr wichtig bei diesem Ansatz ist das sorgfaltige Planen des Reparaturmolekuls, das einige wich-
tige Voraussetzungen erflllen muss. Es muss natUrlich der entsprechende Keratin-14-Abschnitt vorhan-
den sein, der ersetzt werden soll. Besonders wichtig ist auch eine Erkennungsdomane, die das Zielgen er-
kennt und an sich binden kann, um einen Austausch des Genabschnittes zu ermoglichen.

Nach Fertigstellung eines geeigneten Reparaturmoleklls wurden Hautzellen von Patienten, die eine Veran-
derung im Keratin-14-Gen aufweisen, behandelt und anschlieBend die behandelten Zellen charakterisiert.
Dabei konnte sowohl eine Korrektur auf RNA-Ebene (RNA = Ribonukleinsaure sorgt in der Zelle flr die
Umsetzung von genetischer Information in Proteine) nachgewiesen werden, als auch beim finalen Genpro-
dukt selbst — dem Keratin-14-Protein. Auch im Mikroskop war die Korrektur deutlich sichtbar. Das Ergeb-
nis dieses Projekts ist also ein funktionelles Reparaturmolekul fur Keratin 14, mit dem Patientenzellen er-
folgreich behandelt werden konnten.
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Internationale Forschungsprojekte (MSAP)

Forschungsstandort Eckdaten

Jefferson Medical College, Department of Forscher: Dr. Olga Igoucheva

Dermatology and Cutaneous Biology, Laufzeit: 2,5 Jahre (Apr. 2009 — Sep. 2011)
Philadelphia, USA Fordergeber: DEBRA Austria/DEBRA International

Projektstatus: abgeschlossen

PMU (Paracelsus Medizinische Privatuniversitat) Forscher: Prof. Johann Bauer
Salzburg, Universitatsklinik fir Dermatologie, Laufzeit: 2 Jahre (Apr. 2009 — Apr. 2011)
Einheit fir molekulare Dermatologie und EB-Haus Fordergeber: DEBRA Austria/DEBRA International
Austria, Salzburg, Osterreich

Projektstatus: abgeschlossen
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Internationale Forschungsprojekte (MSAP)

Projektheschreibung

Nabelschnurblut-Stammzellen fiir die Behandlung von RDEB

Originaltitel: Umbilical Cord Blood Multi-lineage Stem Cells In The Treatment 0f Recessive Dystrophic EB
Mehrere vorklinische und klinische Studien haben gezeigt, dass eine allogene (von einem Spender, nicht
vom Patienten selbst) Stammzellentransplantation aus Knochenmark oder Nabelschnurblut zur Verbesse-
rung des Krankheitsbildes bei RDEB beitragen kann. Trotz des vielversprechenden Potenzials sind einige
Fragen offen, bevor aus diesem Ansatz eine wirksame Therapie entwickelt werden kann. Eine zentrale Fra-
ge ist, welche Zellen im Knochenmark und im Nabelschnutblut diejenigen sind, die bei RDEB positive Wir-
kung zeigen. Kénnen diese isoliert und gezielt als Produkt angeboten werden?

In dieser Studie wurde ein spezieller Stammzellentypus, genannt USSC, aus humanem Nabelschnutblut
isoliert und in seiner Wirksamkeit bei RDEB getestet. Es zeigte sich, dass diese USSC alle wichtigen Ei-
genschaften von embryonalen Stammzellen aufweisen. Immungeschwachte Mause wurden gezielt ver-
wundet, USSC neben die Wundareale injiziert, und danach wurde eine Verlaufskontrolle durchgefhrt.

— USSC bildeten erfolgreich das bei RDEB-Patienten zu wenig vorhandene Protein Kollagen 7.

— Es zeigte sich bei behandelten Mausen eine schnellere Wundheilung als bei unbehandelten.

— Die USSC wanderten gezielt zu den Wundarealen und waren nach 3 Tagen nur mehr dort nachweisbar.
— Es fand eine funktionelle Hautregeneration statt, mit Ausbildung von Haarfollikeln und Talgdrisen.
AuBerdem wurde eine Methode entwickelt, um mittels nichtinvasiver Bildgebungsverfahren — durch die
Verwendung einer USSC-Zellinie mit fluoreszierenden Eigenschaften — die Bewegungen der transplantier-
ten Zellen in Echtzeit im Versuchstier zu verfolgen.

Inhibitoren der plasminogen Kaskade - eine mogliche Behandlung des epithelialen Adhéasionsdefekis

und der Tumorformation hei JEB-Patienten

Originaltitel: Inhibitors of the plasminogen cascade - a possible treatment for the epithelial adhesion defect
and tumor formation in JEB patients

Bei JEB werden durch das Fehlen des Proteins Perlecan in den Keratinozyten und in weiterer Folge durch
die vermehrte Aktivitat des Enzyms uPA, die duBeren Strukturen der Hautzellen abgebaut. Das begunstigt
die Bildung von Plattenepithelkarzinomen, einer aggressiven Form von Hautkrebs.

Durch Unterbrechung dieser Enzymaktivitéat — der plasminogen Kaskade in Hautkulturen — durch spezifi-
sche Hemmstoffe konnte eine Verbesserung der Zelladhasion und damit der Hautintegritat erzielt werden.
Interessanterweise sind bereits einige uPA-Hemmstoffe auf dem Markt erhaltlich oder befinden sich in der
vorklinischen Studienphase fur Krebstherapien. Nun wird gezielt in Richtung klinische Anwendung weiter-
geforscht, und zwar mit Blick auf einen moglichen therapeutischen Effekt von uPA-Hemmstoffen zur Pra-
vention von Blasenbildung und der Bildung von Plattenepithelkarzinomen.
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Columbia University, Department of Medicine Forscher: Prof. Mitchell S. Cairo

and Pathology, New York, USA Laufzeit: 1 Jahr (Apr. 2010 — Mér. 2011)
Fordergeber: DEBRA Austria/DEBRA International;
DEBRA US

Projektstatus: abgeschlossen

A.D.S.M. Association pour le Développement
des Sciences Médicales, Faculté de Médecine,
Nizza, Frankreich
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Internationale Forschungsprojekte (MSAP)

Projektheschreibung

Entwicklung und genetische Reparatur von induzierten pluripotenten Stammzellen (iPSC) bei RDEB

Originaltitel: Development and genetic repair of induced pluripotent stem cells in RDEB

Im Vorfeld dieser Untersuchung zeigten Forschergruppen in Japan und den USA, dass normale Hautzellen
in einen stammzellahnlichen Zustand zurtickverwandelt werden kénnen. Diese rickprogrammierten Zellen
nennt man induzierte pluripotente Stammzellen (iPSC). Diese sind patientenspezifisch (provozieren daher
keine Immunabwehrreaktion), verhalten sich wie embyronale Stammzellen und kénnen sich in nahezu je-
des Gewebe des Korpers entwickeln. Ziel ist es, die Anwendungsmaglichkeiten der iPSC-Technologie fur
EB zu erforschen.

Im Rahmen des Projekts konnten iPSC erfolgreich aus verschiedenen Mausmodellen sowie aus den Fibro-
blasten eines humanen RDEB-Patienten hergestellt werden. Im nachsten Schritt sollen die iPSC genetisch
korrigiert und in Keratinozyten und Fibroblasten ausdifferenziert werden.

Transplantation von Hautzellen aus Haarfollikeln als therapeutischer Ansatz fiir RDEB

Originaltitel: Transplantation of Hair Follicle Dermal Cells as a Therapeutic Approach for Recessive Dystrophic
Epidermolysis Bullosa

Es konnte in vergangenen Arbeiten gezeigt werden, dass Knochenmarkszellen von gesunden Individu-

en nach Injektion in RDEB-Patienten zur Haut wandern und dort Kollagen 7 erzeugen, das bei RDEB-Pa-
tienten fehlt. In dieser Studie soll nun untersucht werden, ob Zellen aus Haarfollikeln, welche aus der Haut
entstehen und die Fahigkeit zur naturlichen Wundheilung sowie stammzelldhnliche Eigenschaften besitzen,
dieselben Ergebnisse erzielen. Am Mausmodell wird getestet, ob aus Haarfollikeln stammende Hautzellen
nach der Injektion gezielt zur Wunde wandern und zur Wundheilung beitragen, ob sie Kollagen 7 produzie-
ren und die normalen Hautfunktionen regenerieren kénnen. Zuletzt soll am kultivierten Hautmodell unter-
sucht werden, ob Hautzellen aus Haarfollikeln den Zusammenhalt und das Wachstum der Zellen der obe-
ren Hautschicht (Epidermis) bei RDEB-Patienten unterstitzen. Dies wirde neue zukunftige therapeutische
Interventionsmaoglichkeiten erdffnen.

Pathologische und immunologische Analysen von Plattenpithelkarzinomen hei RDEB fiir die Entwicklung

von neuen Biomarkern

Originaltitel: Pathological and immunological analysis of RDEB-SCC for the development of novel hiomarkers
Mehrere Studien haben gezeigt, dass nur wenig Unterschied in der Genexpression zwischen Plattenepi-
thelkarzinomen bei RDEB-Patienten und nicht-RDEB-Patienten besteht. Trotzdem sind Plattenepithelkarzi-
nome bei RDEB-Patienten stark metastasierend, wahrend sie bei nicht-RDEB Patienten hauptséachlich lo-
kal invasiv auftreten. Es ist mittlerweile auch erwiesen, dass Unterschiede in der Mikroumgebung des Tu-
mors zwischen Plattenepithelkarzinomen von RDEB-Patienten und nicht-RDEB-Patienten bestehen. Es
wird angenommen, dass die Mikroumgebung des Tumors eine aktive Komponente bei der Tumorentwick-
lung darstellt.

In diesem Projekt soll also die Rolle der Mikroumgebung des Tumors untersucht werden sowie daraus fol-
gende Mdéglichkeiten, diese Mikroumgebung als therapeutisches Ziel anzusteuern.
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Forschungsstandort

IMBA Institut fir Molekulare Biotechnologie, Wien,

Osterreich

Durham University, School of Biological and
Biomedical Sciences, Durham, GroBbritannien

Queen Mary University of London,

Barts and London Medical School,

Institute of Cancer, Centre for Tumour Biology,
London, GroBbritannien

Forscher: Prof. Josef Penninger

Laufzeit: 2 Jahre (Nov. 2009 — Okt. 2011),

6 Monate (Feb. — Jul. 2012)

Fordergeber: DEBRA Austria/DEBRA International

Projektstatus: Projekt 1 abgeschlossen; Projekt 2 positiv
evaluiert — Start 2012

Forscher: Prof. Colin Jahoda
Laufzeit: 2 Jahre (Jun. 2011 — Jun. 2013)
Fordergeber: DEBRA Austria/DEBRA International

Projektstatus: laufend

Forscher: Dr. John F. Marshall
Laufzeit: 2 Jahre (Nov. 2010 — Okt. 2012)
Fordergeber: DEBRA Austria/DEBRA International

Projektstatus: laufend
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Internationale Forschungsprojekte (MSAP)

Projektheschreibung

Organo-Anion-Transporter 1B3 als therapeutisches Ziel des mit RDEB assoziierten Plattenepithelkarzinoms

Originaltitel: Organic anion transporter 1B3 as a therapeutic target of recessive dystrophic

epidermolysis hullosa associated squamous cell carcinoma

Organo-Anion-Transporter (OATP) sind Proteine, die korperfremde Stoffe vom Blut in die Zellen einschleu-

sen. In Plattenepithelkarzinomen, die insbesondere bei RDEB-Patienten auftreten, wurde das Protein OA-

TP1B3 gefunden. Es hat die Funktion, 16sliche Stoffe und einige Medikamente vom Blutkreislauf in die Le-

ber zu transportieren und wird normalerweise nur in der Leber gebildet. Aus der jingsten Literatur weif

man jedoch, dass es auch in Karzinomen des Dickdarms, der Lunge und der Brust vorkommt. Als ein

Protein, das in der Lage ist, Medikamente in die Zelle zu transportieren, ist es nattrlich sehr interessant fur

krebstherapeutische Ansatze.

In diesem Projekt hat sich gezeigt, dass normale Kopien des Kollagen-7-Gens, das bei DEB beschadigt

ist, die Expression von OATP1B3 in den Hautkrebszellen vermindern. Daraus folgt die Hypothese, dass

OATP1B83 zur besonders aggressiven Hautkrebsform bei EB beitragt und dass hier krebstherapeutisch an-

gesetzt werden kann. Die konkreten Ziele dieser Untersuchung:

— Das genaue AusmaB der OATP1B3-Expression bei EB-Hautkrebspatienten soll festgestellt werden.

— Das Protein soll als aktiver Transporter verifiziert werden, mit der Fahigkeit selektiv Hautkrebszellen
abzutéten.

— Die Mechanismen der Kollagen-7-Regulation des Proteins OATP1B3 soll ergrindet werden.

— Der Mechanismus des KrebszellenUberlebens aufgrund der OATP1B3-Expression soll untersucht werden.

Intelligent-funktionelle Wundabdeckung fiir die Wundheilung bei RDEB

Originaltitel: Advanced Smart Functional Dressing for Recessive Dystrophic Epidermolysis Bullosa (RDEB)
Wound Repair

Eine besondere Herausforderung fur EB-Betroffene ist das Vorhandensein von hartnackigen, gar nicht ab-
heilenden Wunden. Ziel des Projekts ist ein hochentwickeltes Wundabdecksystem fir die Behandlung von
RDEB-Wunden. Eine solche Wundabdeckung soll nicht nur als Verschlusssystem und mechanische Barri-
ere fungieren, sondern zusétzlich lokal Kollagen-7-Gen absondern, das bei Patienten mit RDEB fehlt. Bei
diesem Ansatz wird also eine neuartige Wundabdeckung mit einer topischen (6rtlich begrenzten, lokalen)
Gentherapie kombiniert. Dies soll zu einer verbesserten Wundheilung sowie der gesteigerten Fahigkeit ei-
ner ,echten Hautregeneration flhren.

Im Rahmen dieses Projekts wurden erfolgreich drei verschiedene Hydrogelsysteme als Wundabdeckung
entwickelt. Sie sind in der Lage, gezielt Gene in die Zellen einzubringen, insbesondere Kollagen 7, das fur
die Wundheilung bei RDEB-Patienten essentiell ist. Es wurde Uberprift und nachgewiesen, dass keine der
drei Wundabdeckungen zelltoxische Auswirkungen hat. Bei Raumtemperatur ist die Wundabdeckung flus-
sig; nach dem Auftragen auf die Wundareale wird sie zu einer gelartigen Schutzhiille, die geformt und an-
gepasst werden kann.
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Forschungsstandort Eckdaten

Ninewells Hospital and Medical School, Forscher: Dr. Andrew P. South
Centre for Oncology and Molecular Medicine, Laufzeit: 1 Jahr (Jan. — Dez. 2011)
Dundee, GroBbritannien Fordergeber: DEBRA Austria/DEBRA International

Projektstatus: abgeschlossen

NUIG National University of Ireland, Galway, Forscher: Dr. Wenxin Wang
Department of Mechanical and Biomedical Laufzeit: ~ 2 Jahre (Okt. 2009 — Dez. 2011)
Engineering, Galway, Irland Fordergeber: DEBRA Austria/DEBRA International

Projektstatus: abgeschlossen
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Internationale Forschungsprojekte (MSAP)

Projektheschreibung

Invasion von Plattenepithelkarzinom-Zellen bei RDEB: Die Rolle von stromalen Fibroblasten

und Kollagen-7-Mangel heim Invasionsprozess

Originaltitel: Squamous Cell Garcinoma Cells Invasion in RDEB patients: Role of Stromal Fibroblasts

and Gollagen VI Depletion in the Invasive Process

Trotz intensiver Anstrengungen von Wissenschaftern und Arzten sind RDEB-Betroffene weiterhin sehr an-
fallig flr eine besonders aggressive und metastasierende Form von Hautkrebs, dem Plattenepithelkarzi-
nom. In einer frlheren Studie hat sich gezeigt, dass tumor-assoziierte Fibroblasten bei der Invasion und
metastatischen Entwicklung von Hauttumoren eine Rolle spielen. Sie haben namlich die Eigenschaft, Spu-
ren zu hinterlassen, das Gewebe rund um den Tumor zu remodellieren und fur das Eindringen von Krebs-
zellen durchlassig zu machen. An dieser Stelle soll therapeutisch angesetzt werden: Wenn dieser Mecha-
nismus mit Hilfe von entsprechenden Medikamenten blockiert wird, kdnnte das wahrscheinlich die Inva-
sion von Krebszellen hemmen.

Auch Hautfibroblasten von RDEB-Betroffenen ohne ersichtliche Tumorlasion kénnen sich wie Hautkrebs-
zellen verhalten. Ziel dieses Projekts ist es, die Rolle von RDEB-Fibroblasten bei der Entstehung und Aus-
breitung von Hautkrebs zu untersuchen. Auf dieser Basis sollen entsprechende Wirkstoffe gefunden wer-
den, die diesen Prozess hemmen. AuBerdem werden die Signalwege Uberprift, um das aggressive Ver-
halten des Krebses bei RDEB zu erklaren und mdgliche molekulare Ziele fir medikamentdse Therapien zu
identifizieren.

Die Hypothese, dass RDEB-Fibroblasten die Zellmatrix massiv ummodellieren und fur das Eindringen von
Krebszellen durchlassig machen, hat sich nicht bestatigt. Sie verhielten sich also diesbezliglich wie norma-
le humane Hautfibroblasten.

Charakterisierung der chronischen Zell- und Gewebsentziindung bei RDEB

Originaltitel: Characterization of cellular and tissue chronic inflammation in Recessive Dystrophic
Epidermolysis Bullosa

Zwei der Hauptprobleme von RDEB-Betroffenen sind Vernarbungen und ein erhdhtes Hautkrebsrisiko als
Folge von chronischen Wunden. Es ist mittlerweile bekannt, dass bei beiden Entwicklungen ein Zusam-
menhang mit einer chronischen Entziindung der Haut besteht. Es ist allerdings noch unklar, wie diese am
besten verhindert werden kann. Diese Studie soll insgesamt zum Verstandnis des chronischen Entzin-
dungszustandes bei RDEB beitragen, also welche Zellen und Molekdle in der Haut und im Blut fir die Ent-
zUndung und die Nachfolgeprobleme verantwortlich sind.

Hierflr wird der Rand von chronischen Wunden auf vorhandene Gene, Proteine und Entziindungszellen
untersucht und mit gesunden Hautarealen derselben Person sowie von nichtbetroffenen Menschen ver-
glichen. Auch das Blut soll auf die Aktivitaten und das Vorkommen von entztindungsassoziierten Moleku-
len und Zellen untersucht werden. Ein solches biochemisches Profil des chronischen Entzindungszustan-
des bei RDEB soll den Krankheitsverlauf zu Vernarbungen bzw. erhdhter Hautkrebstendenz besser erkla-
ren, biologische Marker zur Verlaufskontrolle aufweisen und insbesondere die Entwicklung neuer Therapie-
ansatze fordern.
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Forschungsstandort Eckdaten

A.D.S.M. Association pour le Développement Forscher: Dr. Cedric Gaggioli
des Sciences Médicales, Faculté de Médecine, Laufzeit: 1 Jahr (Jul. 2010 — Jun. 2011)
Nizza, Frankreich Fordergeber: DEBRA Austria/DEBRA International

Projektstatus: abgeschlossen

King‘s College London, School of Medicine, Forscher: Prof. John McGrath

St John‘s Institute of Dermatology, Laufzeit: 2 Jahre (Sep. 2010 — Aug. 2012)
Dermatology Research Laboratories, Fordergeber: DEBRA Austria/DEBRA International; Jackson
London, GroBbritannien Gabriel Silver Fund (JGS)

Projektstatus: laufend
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Internationale Forschungsprojekte (MSAP)

Projektheschreibung

Test des therapeutischen Potentials von induzierten pluripotenten Stammzellen (iPSC) bei EBS

Originaltitel: Testing the Therapeutic Potential of Induced Pluripotent Stem Cells (iPSC)

for Epidermolysis Bullosa Simplex (EBS)

Das therapeutische Potenzial induzierter pluripotenter Stammzellen (iPSC), die aus spezifischen Zellen (z.B
Hautzellen) rickprogrammiert wurden, flir die Hautregeneration ist enorm. Nicht nur fallen ethische Beden-
ken weg, die bei der embryonalen Stammzellentechnologie vorhanden sind, sondern auch Immunabwehr-
reaktionen des Patienten, weil dieser ja bei der iPSC-Technologie korpereigene Stammzellen erhalten wiir-
de. Diese Studie beschaftigt sich dennoch mit den mdéglichen Hindernissen, die bei der therapeutischen
Nutzung der induzierten Stammzellen auftreten konnten, um Sicherheitsrichtlinien fur eine klinische An-
wendung zu entwickeln.

Es wurden erfolgreich iPS-Zellen von einem EBS-Betroffenen (EBS-iPSC) sowie von einem gesunden
Menschen hergestellt (WT-iPSC). Dann wurden die iPSC dazu gebracht, sich zu Keratinozyten auszudiffe-
renzieren, wobei deren Wachstumsrate im Labor verglichen wurde. Dabei zeigte sich, dass Keratinozyten,
die aus iPSC vom gesunden Menschen stammen, normal entwickelten, wahrend jene vom EBS-Betroffe-
nen langsamer wuchsen und die Zellteilung durch die Wirkung des bei EBS mutierten Keratin-14-Gens ab
einem bestimmten Punkt gestoppt wurde. Es ist jedoch gelungen, diese Genexpression des K14-Gens zu
unterdriicken. Nun wird Uberprift, ob die genetisch korrigierten iPS-Zellen des EBS-Betroffenen normale
Wachstumsraten aufweisen. Sollte das erfolgreich sein, kdnnten in Zukunft solche genkorrigierten iPSC bei
EBS-Patienten in besonders blasenanfallige Wundgebiete ,,ausgesat” werden, um dort zu wachsen und
defekte Keratinozyten zu ersetzen.

Genetische Modifikation eines Mausmodells fiir non-Herlitz JEB

Originaltitel: Genetic modification of a mouse model for non-Herlitz Junctional Epidermolysis Bullosa (JEB)
(Jan. — Apr. 2010) Am Mausmodell wurde eine spontane Mutation entdeckt, die eine blasenbildende Er-
krankung hervorrief, die JEB sehr ahnlich ist. Durch gezielte Paarung wurde das mutierte Gen in ande-

re Mausstamme eingebracht. Es konnte gezeigt werden, dass mindestens ein Haupt-Modifikatorgen oder
Gen-Cluster (= Gruppen aus zwei oder mehr Genen, die zur gleichen Genfamilie geh6ren) bestimmen, ob
die behandelten M&use gesund bleiben oder eine schwere blasenbildende Erkrankung entwickeln. Die Po-
sition dieses Haupt-Modifikators konnte identifiziert werden; verschiedene weitere Kreuzungen wurden
vorgenommen, um festzustellen, welches Gen oder welche Gene an dieser bestimmten Position das Klini-
sche Erscheinungsbild von JEB hervorrufen.

(Jan. — Dez. 2012) Die genetischen Experimente soll nun weitergefiuhrt werden, und zwar mit Hauptaugen-
merk auf den Einfluss von haufig auftretenden Genvariationen auf den Schweregrad von non-Herlitz JEB.
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University of Colorado Denver, Anschutz Forscher: Prof. Dennis Roop
Medical Campus, Department of Dermatology, Laufzeit: 3 Jahre (Jul. 2010 — Jun. 2013)
Aurora, USA Fordergeber: DEBRA Austria/DEBRA International

Projektstatus: laufend

The Jackson Laboratory, Bar Habor, Maine, USA
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Internationale Forschungsprojekte (MSAP)

Projektheschreibung

Identifizierung von Kollagen-7-produzierenden Zellen im menschlichen Knochenmark und Nabelschnurblut
Originaltitel: Identification of collagen type Vil-producing cells in human bone marrow and cord hlood

In friheren Studien wurde gezeigt, dass eine Knochenmarks- oder Nabelschnurblut-Transplantation
RDEB-Betroffenen hilft: Blasen und Wunden an Haut und Schleimhauten heilten und Kollagen 7 (das bei
RDEB fehlt) konnte nach der Transplantation in der Haut nachgewiesen werden. Es wird jedoch angenom-
men, dass nur bestimmte Zellen in Knochenmark und Nabelschnurblut zu diesem Heilungsprozess bei-
tragen. Um also diese Methode effektiver und sicherer zu machen, sollen nun jene spezifischen humanen
Zellen in Knochenmark und Nabelschnurblut identifiziert werden, die tatsachlich fur die Wundheilung und
Kollagen-7-Produktion verantwortlich sind. Dann kann den Patienten eine hdhere und gezieltere Dosis der
passenden Wirkstoffe verabreicht werden. Hierfur wird ein einzigartiges Mausmodell verwendet, in wel-
chem die Mause menschliches Blut haben, um die Transplantation beim Menschen nachzustellen. Es soll
festgestellt werden, wo in der Haut sich die Spenderzellen genau ansiedeln und wie lange sie dort bleiben.
Zuerst sollen die Signale identifiziert werden, welche die Spenderzellen zur Haut locken; danach wird de-
ren Heilungserfolg mit dem traditioneller Knochenmarks- und Nabelschnurblut-Transplantation verglichen.
Zuerst wurden sogenannte Chemokine (kleine Proteine, welche bei der Migration der Zellen helfen) in den
Hautzellen der RDEB-Patienten identifiziert. Dann wurden jene Zellen in Knochenmark und Nabelschnur-
blut gesucht, die von diesen Chemokinen angelockt werden. Und schlieBlich wurden spezielle Mause ge-
zUchtet, denen menschliche Zellen verabreicht werden kdnnen, ohne dass diese abgestoBen werden (Im-
muntoleranz).

Das néchste Ziel ist die Transplantation von hohen Dosen jener humaner Zellen, die am besten von den
Chemokinen in die Haut der RDEB-M&ause gelockt werden. AnschlieBend werden die Mause beobachtet
und getestet, um festzustellen, wie sie auf die Behandlung reagieren.

Molekulare Therapie fiir RDEB-assoziiertes Plattenepithelkarzinom

Originaltitel: Molecular therapy for RDEB-associated squamous cell carcinoma

Es wird angenommen, dass das Wachstum und die Invasion von Plattenepithelkarzinomen von zwei Pro-
teinen abhéangig ist: Laminin 332 und Kollagen 7. In dieser Studie sollen daher die Effekte von Antikdrpern
auf diese beiden Proteine untersucht werden. Im Tierversuch soll die Hypothese getestet werden, dass die
Antikoérper das Tumorwachstum einbremsen kénnen, ohne die normale Hautfunktion der RDEB-Patienten
zu behindern. In Tiermodellen wird die Fahigkeit der Antikdrper, das Wachstum des Tumors zu hemmen,
bei RDEB- und nicht-RDEB-Plattenepithelkarzinomen verglichen. AuBerdem werden die Antikorper-Effekte
auf RDEB-Haut und gesunde Haut vergleichend evaluiert. Eine weitere Annahme ist, dass eine Kombina-
tion von mehreren Antikérpern wirksamer ist als ein einzelner Antikérper. Deshalb werden die grundlegen-
den Mechanismen der Inhibition (= Hemmmung) durch die einzelnen Antikérper untersucht, mit besonde-
rem Fokus auf die Signalwege, auf die Tumore angewiesen sind um zu wachsen, dem Zelltod zu wieder-
stehen und Gewebe zu infiltrieren. Dadurch soll eine neue Gruppe von therapeutischen Wirkstoffen fiir die
Behandlung von Plattenepithelkarzinomen bei RDEB identifiziert werden. Diese vorklinische Studie soll die
Basis fur eine Weiterentwicklung der Substanzen in Richtung klinische Studien legen.
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Forschungsstandort Eckdaten

University of Minnesota, Department of Pediatric Forscher: Dr. Jakub Tolar
Hematology — Oncology/Blood and Bone Marrow Laufzeit: 2 Jahre (Jul. 2010 — Jun. 2012)
Transplantation, Minneapolis, USA Fordergeber: DEBRA Austria/DEBRA International; Jackson

Gabriel Silver Fund (JGS)

Projektstatus: laufend

Stanford University, Stanford, USA Forscher: Dr. Peter Marinkovich
Laufzeit: 1 Jahr (Jan. — Dez. 2011)
Fordergeber: DEBRA Austria/DEBRA International

Projektstatus: abgeschlossen
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Internationale Forschungsprojekte (MSAP)

Projektheschreibung

Entwicklung von Gentransfer-Vektoren fiir RDEB

Originaltitel: Development of gene transfer vectors for recessive dystrophic epidermolysis bullosa (RDEB)

Ziel des Projekts ist es, eine Gentherapie flir RDEB zu entwickeln, bei der zunachst epidermale Stamm-
zellen aus der Haut des Patienten entnommen und mit Hilfe von Vektoren (= Transportvehikel, die geneti-
sches Material in Zielzellen einschleusen) genetisch modifiziert werden. Danach kann aus den genkorrigier-
ten Zellen im Labor gesunde Haut kultiviert und dem Patienten transplantiert werden.

Das Hauptproblem dieses Ansatzes besteht in der genetischen Instabilitat aufgrund der GréBe und der
hochrepetitiven Gensequenzen des bei RDEB defekten Proteins Kollagen 7. Zudem bestehen Sicherheits-
bedenken, da die bisher fur die Genkorrektur verwendeten viralen Vektoren die Neigung zeigten, mit dem
Eingreifen ins menschliche Genom Tumore zu induzieren. Eine vielversprechende Alternative bietet daher
die Verwendung von non-viralen Vektoren. Solche Vektoren sollen in diesem Projekt hergestellt und auf
ihre Wirksamkeit und Sicherheit bei der Korrektur von DEB in Zellkulturen und speziell entwickelten Tier-
modellen getestet werden. Dadurch sollen neue, sicherere und wirksamere Gentransfervektoren fur klini-
sche Versuche entwickelt werden.

Ein solcher non-viraler Vektor wurde erfolgreich hergestellt; er Iasst funktionales Kollagen-7-Protein ent-
stehen und kann effizient in menschliche Zellen eingebracht werden. Parallel dazu wurde noch eine Rei-
he von weiteren Vektoren entwickelt, die eine erhéhte Kapazitat fir die Integration von groBen Genen be-
sitzen und diese auch in menschliche Zellen einfligen kénnen. Im nachsten Schritt wird die Ubertragungs-
wirksamkeit zweier in DEB-Keratinozyten fehlender Gene miteinander verglichen. lhre Fahigkeit zur Inte-
gration in Hautstammzellen und zur Korrektur des Gendefekts soll dann am Mausmodell getestet werden,
um eine Langzeitregeneration der genetisch modifizierten Haut nach einer Transplantation auf immunge-
schwachte Mause zu zeigen.

Entwicklung von optimierten Trans-Splicing-Molekiilen fiir die Hauptformen von EB

Originaltitel: Development of improved trans-splicing molecules for major types of epidermolysis hullosa
Bisher sind 13 Gene bekannt, die mit Epidermolysis bullosa assoziiert sind. Verdnderungen in diesen Ge-
nen verursachen verschiedene Subtypen von EB. Mit Hilfe der Genschere-Technologie (Trans-Splicing)
kann man Defekte in bestimmten Genen reparieren. In den letzten Jahren wurde diese Technologie fur be-
stimmte Abschnitte von mehreren EB-Genen etabliert (Kollagen 7, Plektin, Kollagen 17, Keratin 14). Da-
bei wurden maBgeschneiderte Reparaturmolekulle angefertigt, die einen gesunden Abschnitt des betroffe-
nen Gens in die Hautzellen einbringen und mit Hilfe der zelleigenen Maschinerie die defekten durch diese
ersetzen kénnen.

Sehr wichtig bei den Reparaturmolekdilen ist eine Erkennungsdoméane, die das Zielgen sehr spezifisch er-
kennt und an sich bindet, um den Austausch des Fragments zu ermdglichen. Da es nicht mdglich ist, die
perfekte Erkennungsdomaéne vorab zu definieren, wurde eine Methode entwickelt, die es ermoglicht, aus
einer Vielzahl von Erkennungsdomaéanen die besten herauszufinden. Die Methode basiert auf Proteinen,
die leuchten, sobald die Reparatur gelungen ist. Mittlerweile ist diese Screening-Methode so gut etabliert,
dass nun im Rahmen dieses Projekts die besten Erkennungssequenzen flr eine Vielzahl von EB-Genen
identifiziert werden sollen, um deren defekte Genabschnitte ersetzen zu kdnnen. So sollen am Ende fur all
diese Zielgene Reparaturbausteine vorliegen, die die genetische Veranderung korrigieren konnen.
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Forschungsstandort Eckdaten

Centre for Regenerative Medicine University of Forscher: Dr. Alessandra Recchia

Modena and Reggio Emilia, Modena, ltalien Laufzeit: 2 Jahre (Feb. 2011 — Jén. 2013)
Fordergeber: DEBRA Austria/DEBRA International

Projektstatus: laufend

PMU (Paracelsus Medizinische Privatuniversitat) Forscher: Prof. Johann Bauer
Salzburg, Universitatsklinik fir Dermatologie, Laufzeit: 3 Jahre (Méar. 2012 — Feb. 2015)
Einheit fir molekulare Dermatologie Fordergeber: DEBRA Austria/DEBRA International

und EB-Haus Austria, Salzburg, Osterreich
Projektstatus: positiv evaluiert — Start 2012
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Internationale Forschungsprojekte (MSAP)

Projektheschreibung

Mutationsunabhéngige therapeutische Ziele fiir die Behandlung von EBS

Originaltitel: Mutation-independent therapeutic targets for treatment of epidermolysis bullosa simplex
Betroffene der schwerwiegenden EBS-Form Dowling-Meara (EBS-DM) entwickeln insbesondere bei me-
chanischer Belastung, die flir den Korper eine Form von Stresseinwirkung bedeutet, Blasen. Mittels
Stressprifungen an Zelllinien und -kulturen konnte gezeigt werden, dass EBS-DM-Zellen nicht nur die
krankheitsverursachende Mutation des Proteins Keratin aufweisen, sondern sich zusatzlich in einem kon-
tinuierlichen Stresszustand befinden, auch wenn keine mechanische Einwirkung erfolgt. Es konnte nach-
gewiesen werden, dass eine Blockierung der sténdig aktiven Stresssignale dazu fihrt, dass die Hautzel-
len wieder normale verstarkende Keratinfilamente bilden und besser aneinander haften. Dadurch kann das
Hautbild entscheidend verbessert werden.

Auf Basis dieser Erkenntnisse wurden einige Wirkstoffkandidaten fur signalblockierende Medikamente
identifiziert, die die Blasenbildung bei EBS vermindern oder sogar verhindern kénnten. Diese Hypothese
wird nun getestet und die Auswahl der Wirkstoffkandidaten optimiert, je nachdem welche Effekte sie auf
das Hautbild haben und welche Nebenwirkungen sie aufweisen.

Therapeutisches Potential von Stammzellen aus humanem Nabelschnurblut in RDEB-Tiermodellen

Originaltitel: Therapeutic Potential of Human Umbilical Cord Blood-Derived Stem Cells in RDEB Animal Models
Allogene (= von Fremdspendern) Stammzellentransplantationen bei sieben Kindern mit RDEB haben eine
Verbesserung des klinischen Erscheinungsbildes der Erkrankung gezeigt. Obwohl sich jedoch nach der
Transplantation Kollagen 7 in der Haut der Patienten nachweisen lie, konnten nur wenige Ankerfibrillen —
die zum GroBteil aus Kollagen 7 bestehen und fiir die Verankerung der Hautschichten verantwortlich sind
— gefunden werden.

Bis dato gibt es noch einige ungeklarte Fragen, bevor eine effektive Stammzellentherapie fur RDEB eta-
bliert werden kann. Eine der Hauptfragen ist, welche die tatsachlich wirksamen Zellen im Nabelschnur-
blut sind und ob diese isoliert, expandiert und mit Blut oder Knochenmark mitverabreicht werden kénnen.
Andere wichtige Fragen betreffen die Aktivitaten der Spenderzellen innerhalb des Empféangers nach der
Transplantation: Ob sie vermehrt absterben, Uberleben oder sich teilen, wohin sie nach der Injektion wan-
dern und ob sie sich in anderen Organen anreichern. Diese Mechanismen mussen entschlUsselt werden,
um eine wirksame allogene Stammzellentherapie entwickeln zu kdnnen.

Im Rahmen des Projekts werden zwei neue Stammzelltypen aus humanem Nabelschnurblut in einem
transgenen (= genetisch modifizierten) RDEB-Tiermodell und einem humanen kultivierten RDEB-Hautmo-
dell getestet. Sie werden auf ihre Fahigkeit untersucht, das Krankheitsbild zu korrigieren. Die Aktivitaten
der Stammzellen innerhalb des Empféangertieres werden mittels Echtzeit- und 3D-Imaging verfolgt.

BN 92 EB-Forschung international — Das Jahr 2011



Institute of Medical Biology, Singapur Forscher: Prof. Ellen Brigitte Lane
Laufzeit: 3 Jahre (Apr. 2012 — Mér. 2015)
Fordergeber: DEBRA Austria/DEBRA International

Projektstatus: positiv evaluiert — Start 2012

New York Medical College, Cairo Laboratory,
New York, USA
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Internationale Forschungsprojekte (MSAP)

Projektheschreibung

Fibrotische Mechanismen und ihre Priavention mit Losartan bei RDEB in vivo

Originaltitel: Recessive dystrophic EB, Mechanisms of fibrosis and its prevention with losartan in vivo

Ziel ist es, die Narbenbildung und Fibrose bei RDEB zu vermindern. Fibrose bezeichnet eine krankhaf-

te Vermehrung des Bindegewebes, was zu einer Vernarbung und Verhartung des Gewebes flhrt und eine
Funktionsstérung zur Folge haben kann. Es sollen sogenannte Small Molecules (= bereits bekannte phar-
makologische Wirkstoffe, die durch ihre geringe GréBe in der Lage sind, in Zellen einzudringen und dort
ihre Wirkung zu entfalten), die antifibrotisch wirken und so die progressive Narbenbildung verhindern und
das Hautbild verbessern kénnen, identifiziert und getestet werden. Die Hoffnung ist, dass weichere und
weniger vernarbte Haut auch weniger anfallig fur die Bildung von Plattenepithelkarzinomen ware.

Mittels experimenteller und vorklinischer Studien am Mausmodell und an Hautzellen soll zun&chst unter-
sucht werden, wie das Fibrose-férdernde Molekll TGF-B in der Haut von RDEB-Betroffenen wirkt. Es ist
zwar bekannt, dass TGF-B bei vielen Erkrankungen eine profibrotische Rolle spielt, allerdings ist sein Effekt
immer krankheits- und gewebsspezifisch. Daher muss der genaue Wirkungsmechanismus bei RDEB auf-
geklart werden, bevor entsprechende Hemmstoffe (Inhibitoren) getestet werden kénnen. Im Speziellen soll
die Aufmerksamkeit auf Losartan, ein bereits zugelassenes blutdrucksenkendes Mittel, gerichtet werden.
Dieses hat neben seiner blutdrucksenkenden auch eine antifibrotische Wirkung und wurde schon bei an-
deren Erbkrankheiten erfolgreich angewandt, um fibrotische Veranderungen zu verhindern.
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Universitatsklinikum Freiburg, Forscher: Prof. Leena Bruckner-Tuderman
Universitats-Hautklinik, Freiburg, Deutschland Laufzeit: 3 Jahre (Mar. 2012 — Feb. 2015)
Fordergeber: DEBRA Austria/DEBRA International

Projektstatus: positiv evaluiert — Start 2012
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DEBRA Austria - Finanzhericht 2011

gut gewirtschaftet. Das zeigen die Finanzberich-
te 2011. Sehr erfreulich ist, dass DEBRA Aus-
tria aufgrund der Spendeneinnahmen die wesentlichen
Vereinsziele — medizinische Versorgung, Forschung

D ie beiden DEBRA-Vereine haben im Jahr 2011

Finanzhericht 2011: DEBRA Austria, Interessengemeinschaft Epidermolysis bullosa

und Hilfe flr Betroffene in Notsituationen — gut unter-
stutzen konnte. Die Prifung der Rechnungslegung ge-
maB § 21 VerG fur das Rechnungsjahr 2011 (Jahres-
abschlisse 2011), die Prifung zur Bestétigung des
Vorliegens der Voraussetzungen gemal § 4a Abs. 8 Z

Mittelherkunft
Spenden

Mitgliedsbeitrdge
Sonstige Einnahmen
Ertrédge Kapitalvermdgen

Auflosung freie Riicklagen
Mittelverwendung

Leistungen fir statutarisch festgelegte Zwecke
(einschl. Bildungs-/Informationsarbeit)

Aufwendungen Spendenwerbung/
Spenderbetreuung

Verwaltungsaufwand

Jahresergebnis des Vereinsjahres 2011
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EUR
2.096.936,91
1.917.330,35
Spenden Direct Mailing 1.369.829,81
Spenden allgemein 407.452,40
Licht ins Dunkel 20.000,00
zweckgew. Spenden 500,00
Erbschaften 119.548,14
4.459,00 4.459,00
99,92 99,92
48.015,59
Zinsertrage Bankguthaben 64.020,78
KESt -16.005,19
127.032,05 127.032,05
2.096.936,91
1.702.004,06
Forschung 1.287.353,15
Mitgliederhilfe/ -treffen 84.094,59
Offentlichkeitsarbeit 52.221,81
Medizinische Versorgung, 202.296,94
EB-Haus
Personalaufwand 76.037,57
153.960,36
Werbemittel / -kosten 25.830,66
Personalaufwand 128.129,70
240.972,49
Personalaufwand 92.889,76
Inftrastruktur/Buro 33.331,57
planmé&Bige Abschreibung 3.899,33
sonstiger Aufwand 110.851,83
0,00



1 EStG 1988 (Spendenabsetzbarkeit) und die Prifung  von der Wirtschaftsprifungskanzlei PwC Oberdster-
der Kriterien fiir die Vergabe des Spendenglitesiegels  reich durchgefiihrt. &
durch die Kammer der Wirtschaftstreuhander wurden

m Medizinische Ver-
sorgung EB-Haus,
EB-Forschung,
Mitgliederhilfe,
(ffentlichkeitsarbeit,

Personalaufwand m Forschungsaufwand
m Aufwendungen fiir EB-Haus, EB-
Spendenwerbung Forschung
und Spender- Verwaltungs-
betreuung aufwand
Verwaltungs-
aufwand
Mittelverwendung bei DEBRA Austria, Mittelverwendung bei DEBRA Austria,
Interessengemeinschaft Epidermolysis bullosa Verein zur Forderung der Epidermolysis bullosa-Forschung
Finanzbericht 2011: DEBRA Austria, Verein zur Forderung der Epidermolysis bullosa-Forschung EUR
Mittelherkunft 1.247.991,05
Spenden 1.155.336,03
Spenden Direct Mailing 736.348,12
Spenden allgemein 391.011,91
Erbschaften 3.000,00
Eigenveranstaltungen 24.976,00
Mitgliedsbeitrage 1.315,00 1.315,00
Sonstige Einnahmen 91.146,28
Teilnahmegeb. Golf Charity 39.391,62
Sonstige 51.754,66
Ertrdge Kapitalvermdgen 193,74
Zinsertrdge Bankguthaben 258,32
KESt -64,58
Mittelverwendung 1.128.485,99
Leistungen fiir statutarisch festgelegte Zwecke 1.060.793,03
(einschl. Bildungs-/Informationsarbeit)
Forschung 143.666,64
Forschungsaufwand, 917.126,39
EB-Haus
Verwaltungsaufwand 67.692,96
planmé&Bige Abschreibung 1.442,84
Infrastruktur/Biiro 26.684,62
sonstiger Aufwand 39.565,50
Jahresiiberschuss des Vereinsjahres 2011 119.505,06
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Therapie: Krebszellen
vernichten sich selbst

Hautkrebs. Mithilfe der Genschere wird sin Zellgift gezielt in eine
Tumorzelle eingebaut, Diese titet sich dann selbst.
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Krebsrisiko bei Schmetterlingskindern senken

Selbstmord-Gentherapie bei Epidermolysis bullosa

Frerschier dhes, EI-1 Linnsass Reestrtas der (ind
versitlitshlinik fitr Dermatologie hien o

e meuen Ansate eur Behandlung von
Hautkrebs entwickell, e neue Technn

Togie wurde von De. Chrsting Grober un

ter Federllihrung von Prof. B, Jolann
Bauer entwlckeln pmd soll eows bedm Pla

tenepithelkursingm Eingesciy ] werden

Tusnarzellen vor [ebsar) und nach dar Bahand-
lurg mit sipem Salbstrmordmolgkil [urtber]).

Festschrift
.5 Jahre EB-Haus

Austria"

Anlisslich des fast sechs-
jihrigen Bestehens des
EB-Hauses Ausiria ist
eine Festschrift mit
Rickblick auf die Akr.:cxm (
ren und Errungen -
f«:n der ersten finf Jahre erschienen (higpe//
wmdeﬁmmhmﬁmmﬂgb-mw).
Das EB-Haus Austria wurde 2005 als welt-
weit erste Spezialklintk fir Schmetierlings-
kinder ertiffnet. Angeschlossen an dieini-
versititsklinik fiir Dermatologie an den
Salzburger Landeskliniken, bietet ¢5 erst-
klassige medizinische Versorgung und ver-
bindet diese mit Forschungs- und Wieiter-
vitsiten.
bd‘d;:ri‘:;i{? wird auf Initiative von Prof. Dr
Helmt Hintner, Vorstand der Uniklinik flir
Dermatologie, ein numpzimhamf Ne::eﬁr;
und Spel ren
mim-mm}ﬁlaldmdﬂgmn
elne gemeinsame Datenbank von EB-Pati-
emen die Grundlage fiir zukiinftige Kini-
sche Studien Widen. DEBRA/FPH B

hautnah

Aufgrund von Genverinderungen kiinnen
bel Patienten mit Epldermaolysis bullosa
(ER) wichige Eiweitie, die fir den Zusum-
menhalt der Ober- und Unterbaut natwen-
dig #ind, nicht mehr eresugt werden. Da-
durch kommt es bereits bei geringer
mechanischer Binwirkung zur Blasenbil-
dung und zu starken Schmerzen, Patlenten
mit der dystrophen Form von BB (DER)
welsen neben der massiven Blasenbildung
auch ein erhihtes Risiko fir Aggressive
Planteneplthelkarzinome auf, dle eine le-
bensbedrohliche Komplikation darstellen.
Bis heute gibt s keine erfolgreichen medi-
kameritisen Behandlungen oder Strahlen-
therapien. Der Tomar musa grofiflichig
chirurgisch entfernt werden. Dilese Inter.
vention st jedoch oft nur voriibergehend
effektiv,
fusammon mit Forschorn aus Nixsa
und Freiburg arbeitote Dr, Christing Gro-
ber an einer neuen molekular-geleiteten
Technll, die es ermdglicht, gezelt Tumor-
zellen au thten. Diese Technik hasiert auf
der sogenannten Genschere-Technologle

© Springer-Verlag

HAUTNAH,
ARZTEWOCHE,
11/2011

:'- e 4 o
A A W
Prod. Dr. Jorann Bauar und Dr. Christing Girobear

{Trans-splicing), die im EB-Haus-Lahor
berelts bel anderen Gentherapieansimen
wumn Binsatz kommt. Hlerzo wird ein Toxin
gezlell in ein Marker-Gen elngebaut, das
aur in der Tumorzelle varhanden fsi, je-
doch nicht in den restlichen Hautsellen.
Das Lellgift wird in weiterer Folge von der
Tumorzelle produzient, was deren Tod
herbeifilhrt. Diese noue Technologie wird

daher als  molokular-goloitete Selbst-

mord-Gentherapie® bereichnet und soll

unspezifische Reaktionen und Nebenwir-
kungen verhindern. L]

Grutrer, C. ot al.: Splicaosone-mediated AR trans-
splicing facililates targeted dellvery of suicide genes
I cancer cells. Molecuiar Cancer Thempeutics,
2001 1002); Z33-41,

Cualla: SALK Saichunger Univernitdtskiinium

22011

HAUTNAH, ARZTEWOCHE, 05/2011

Unilever-Auszeichnung fur

Salzburger

Dermatologen

WIEN/SALZBURG - Mit dem
39, Uniever-Dermatologenpreis
warde am Montag e For-
schangsarbeil cines Salebung

pie, veriindene Genabschnite bei
ER durch gesunde o erscizen.
Dus Zigl der primicrien Arbeit
i die K des Kollagen

Dermaologen  prmien,  der
eventiedl elne Méglichkeil war
ursdchlichen Behandlang  voo

Schmenetlingskindem”  (Epi-
dermolysis  bullosa, auch EBR)
entdeckt haben kidnnie.

D mit 5.200 Euro dotiens Aus-
aeichung gebt an Ulrich Koller
von der Universiirsklinik fur
Dermalologie des LEH Sake-
burg. In seifer wissenschafili-
chen Arbeit befasst sich Koller
mil der therapewtischen Sivbe-

17-ens das, wenn s in seiner
Strukiar verindert i, M die 1y-
pischen Symptome der , Schmet-
terlingskinder” wie Blasen auf
der Hawt versntwostlich isi,

Eoller entwickehe eine Methods,
mil deren Hilfe man Reperatar-
bausteine fir dic geziche Kor-
rekior der beschidipren Genab-
schoittie  identifigicren . kann.
Bisher wurde dic Methode oar
fiar das Vollagen 17-Gen geies-
tet, soll aber auch filr weitere

krankheilsrelevanle  Gene  ihre
Anwendung finden, )

In Osterreich sind rund 300, in
Europa 30000, Menschen von
der  schwerwiegenden  geneli-
schen Hauserkmnkung, die his-
her als unheilbar gil, betadfen
Bei ihnen kamn die Haw schon
hei geringsten mechanischen Il_e-
lasunpen reilien, Ursache dadiir
ist die fehlende Wemnkemng von
Hamsckichten anfgnend fehlen-
der StkmirchweiBe. D Polge
sind Blaszn und Wunden am
gangen Kisper und sogar am
Schleimhiuen, im Mund, den
Augen oder im Verdauumpstrakt.

SALZBURGER VOLKSZEITUNG, 29. 11. 2011
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Siidtirol

Kabarettgarten hilft

Schmetterlin gﬁkmd ern

o Mhpnhard Khawn, Lukes

Wapsrattgarisn -Team nach dor H e Manafizigitar
?:m.l:-muxmlrn e Dpbvind Ko waaiaat, Arabeils vos Gesmend reuishol inehe Mum,
Masueiy Costastal a5 Hookaslier, Cajehihee bijaalens Lobn. Marst Ledi LS

G iuige Leru Afue®

tm Rahmen des Kabarefigarien
Behloss Kallmiing hat in diesem
Jahr erstmaks eine Bepeficetterie
x Gunsten der Organisation DE-
BRA/Schmettorlingskinder Bid-
ol statipefunden. [he lnitiative
geht nul ein Gesprich gwischet
DEBRA-Botschaftersn  Arnbells

vor Gelmini Kreatzhof umsd Kaha-
reitgparton-Mitinitistor il =ifar-
Thimas

Hachkofler-

mirick. Dank des Entgegenkom-
mens des Wohnzentrum Jung-
mann  amlder Ksbareitparion-
Sponsaren  Assimeran und Obd
Baumiirktekonnte ein mttraktives
Gewlnnangebot hereftgestellt
werden, Durch denVerksuf der
Lose an die Bosherlnnen des
Kaharsitgartons,  der groliells
van Kindern durchgefiilrt wirde,
kennie eire Spendensmmm vini-

er 1500 Eure e dis Tatkgkett
dor Organisation DE

BRASBchmttor lingskirder Bad

tirod erreieht werden. (e Zlehung
der Benefixbotterie bat am 260, Juni
2011 kurz vor der Auf- fikrung von
Thomas Hochkoflers Stick “Hell
werd sein” vor voll besste-tem Gar

ten im idyllischen Schialijark von
Kallmiing in Meran statigefun-
den. Die Kummern der greogenen
Lose wurden im Istecnec uster
www kshorettgarteneom  verhl-
fenilicht

TAGESZEITUNG,
30. 11. 2011

DOLOMITEN
TAGBLATT,
31. 05. 2011

GroBe Golfer
Herzen

um tradiionellen Dorf Tiro

er Sillberog B am ver
Rargnen Winrdwnende -
dachten die 13 Freunde des Gulf.
1.{|.||.=- ESSEX Dord Tirol, Fleriun
Spigdder. Paul Hellweger, Asl Isllie
ik Aofani, Andreus Firbuumir
Armdd Prantl, Mane und Putrick
Heltwegor, Eusobius Gamper, Mario
:.:v"u-i-]_'q. Klaas Glovammnind, Kum
opers i Micheol Flachs, die
ﬁlull.'l.ln-lrr Behmeiterlirgskindpr
Nuch elmem spunswnilen Spicling
wif dor umspirschavolles 15 Lock-
1ﬂﬂl'.'|r:||m._1'_-'rm-l.’1-1-' e Tiriliueh-
mer ein Spitzon Goarmetdinner mis
Live-Musik sul der Terrasso ces
Clubbauses, Das  stimmngsvols
Lrekingen des Abends trug die Hand-

schrift vom Panl Hellwegnr: fir das
kushnaree iy Highlight  sdchnme
lFu- Kibcheriteam von Hotelier Fl-
rian Spdigler verustwunilich,
I.hmrs-snlﬂl Absehluss bildete die

erieiheng dor Silbereup-Troph
211 um die nhunllr{h'ndm'\o:;
ﬁ..‘t' Dilliz setir sehwimpvall mode
rerte Lotterie sugnmsten dor Siid-
E:ill'uh'l'.""I.'hll::‘11l'l‘i1|l|!-3\.|ri|||.1'. :

ik der grodisipipen Sponden e
reftachaft der .mw;-mni‘rn E—'u
url der Hebsevall :I'II.JHmI'I'h-nHI'll’;
genen Bachprelse Lunnts an die
f_l.u..;lui‘.mq er  MEilirder
Hhm_l'lwrlinmku'nkﬁ Arubwdln
von Gelmini Kreotshof ein Hpaer
d_um-.;lmﬁc in der Mahe vom G000 -
Eurs Gberrvicht werden

DOLOMITEN TAGBLATT,
20.10. 2011

Kirchplatz wird Restaurant
AKTION: Bibliothek feiert Festival-Abschluss

5, CRESTINA/ST, CHRISTINA.
I ety Hestmuraat i Frelen wiar-
de Mirelich kureerhand  der
Kirchplatz von St Chrlsting um-
gewandelt: Zum Abschiuss des
JBibliofestivals 2011° batte die
dilfentliche Bibliotek Tresl Gru-
her die Tellnehmer zu elnem
grofien Nudelessen auf den Mat
edngeladan,

g7 Schiler hatten sich with-
rend dier Sommermonare an der
Sommerieseakiion betelkgt und

Insgesamt 1686 Bilcher gelesen.
Mit fjedemn  enflelnten  Buch
warnderte ¢in Beirag von 30 Cent
in cinen Spendentop! fir den
Verein [ebra, welcher sich um
die Betreuung von Schmetier
lingskindern  sorgl.  lnsgesami
knnnten s6 dem Verein fiber 500
furo (bergeben werden. Nach
dem Essen wurde es noch efn-
mal  spannend: Ambella van
Gelmini Tns wus fhoem Buch
et Mond Bihrt in den Tirkus®
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TAGESZEITUNG,
31.05. 2011

DOLOMITEN TAGBLATT,
03. 05. 2011

Kleiner Flohmarkt, groRes Ziel

SPENDE FUR SCHMETTERLINGSKINDER: Da freut sich Arabella von Gelmini

.

Ray
iiaFtyrin Arabaty vah Getmisd Krewishaf mil Fafioviis Snss Fastin

Sc /?Mez‘z‘erf;’r,:gj,(-; e

Fine grofie Leistang, die Anuhtunungw.rdirn!;ﬁmnd:a(hulcr hetien Schmetterinpskindem,
i <
X Dhoet Tieol lashom s &5

BOYEN. Pwunzig hilfsbercite  TiMerwiese wermmstlet. Der  haben gemelnsam  mir {heer
selilerinnen und Schiller det 5, Reinerdis von 415 Buro wusde  Lehrerin Evl Mair den symbali-
Klasse dor Ouireiner Grund-  dem Vereln Debma sugunsien schen Scheck dor Botschafierin
selde i Boeen haben mit der  der Sidiraler Schmetieclings-  der Schmetterlingskinder Ara-
arganisneprischen Hille et El-  kinder pespendet. Die glikddl-  befla von Gelmind Kreotzhof
tom enen Aohmarkl aul der  chen und behilflichen  Kinder fiberrelcht.

__ Adventsfriihstiick zu Maria Empfangnis

17.01. 2012
In Marling fand kdrzlich eine Benefizveranstaltung zugunsten
der Schmetterlingskinder statt.

{gk) Der SVP-Gemeindefragenaus-
achuss Marling hat an Maria Emp-
fangnis zum Adventfriihstiick gela-
den. Gesponsert wurden der Frilh-
stiickstiseh von Burgerifler Be-
triehen, Die Katholische Jungschar
veranstaltete einen Flohmarkt zu-
gunsten der Schmattertingskinder:
Anch ein GroBteil des Gesamterls-
sas dor Veranstaltung ging an den
Vergin debra®, der durch Priisi-
dentin Tsolde Mayr und Anna Fac-
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cin vertreten war, Fiir musikalische
Ejnlagen sorgten unentgeitiich Zi-
therspieler Heinz Gampen die
Techermser Akordesnspielerinnen
Melanie und Jolanda, die Lananer
Weizsenbliser und die Marlinger
Querfiitenspielerinnen. Mit ge-
frithetilekt hat anch Regionalasses-
sarin Martha Stocker.

Mariinger

Benelizveranstaltung:
Renerids gespendet




Allgemeine Informationen

Kontakt

DEBRA Austria

Am Heumarkt 27/3, A-1030 Wien %)

Tel: +43 1 876 40 30

office@debra-austria.org d e b ra
www.debra-austria.org Hilfe fir die Schmetterlingskinder.
DEBRA Siidtirol - Alto Adige

Rienzweg 12/d, 1-39034 Toblach %

Tel: +35 0474 854 606

info@debra.it deb ra
www.debra.it Stidtirol. Alto Adige.

EB-Haus Austria

Universitatsklinik fur Dermatologie
Landeskrankenhaus Salzburg (SALK)/
Paracelsus Medizinische Privatuniversitat (PMU)
Muliner HauptstraBe 48, A-5020 Salzburg

Tel: +43 662 4482 - 3110

&
info@eb-haus.at e b H a us

www.eb-haus.org Austria.
Spendenkonten
DEBRA Austria, DEBRA Austria,
Interessengemeinschaft Verein zur Férderung der

Epidermolysis bullosa
Spenden: PSK 90.000.096
BLZ 60.000

Epidermolysis bullosa-Forschung
Spenden: PSK 90.033.300
BLZ 60.000

DEBRA Siidtirol - Alto Adige

Spenden: Sudtiroler Volksbank, Filiale Toblach
IBAN: IT56 P058 5658 3600 1557 1103 341
BIC: BPAAIT2B015

Nahere Informationen zu Spendengutesiegel und Sicher Spenden-Siegel siehe Seite 108 und www.osgs.at
bzw. www.spenden.bz.it.
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Spendenverwendung

zUgige Unterstitzung, die den ,Schmetterlings-

kindern“ zuteil wird. Der Betrieb des EB-Hau-
ses Austria, die Férderung der Forschung auf dem
Weg zur Heilung und unmittelbare Hilfe fur betroffe-
ne Familien sind nur mit Spenden — mit Ihren Spen-
den — mdglich.

n EBRA bedankt sich sehr herzlich fiir die groB-

Flr uns ist es oberstes Gebot, diese Spenden nicht
nur nach den Grundsatzen der RechtmaBigkeit, Wirt-
schaftlichkeit, ZweckmaBigkeit, Sparsamkeit und
Transparenz, zu verwenden sondern auch daftr zu
sorgen, dass die uns Uberlassenen finanziellen Mit-
tel ausschlieBlich im Sinne der Statuten und der Ver-
einsziele eingesetzt werden.

In unserer Kommunikation, speziell auch in unseren
Spendenaufrufen, legen wir groBen Wert darauf, ein
wahrheitsgetreues Bild der Anliegen und Bedurfnis-
se der ,Schmetterlingskinder” zu zeichnen und ihr
Schicksal ohne Ubertreibung darzustellen. Trotz viel-
faltiger Einschréankungen und Schwierigkeiten, die ein
Leben mit EB mit sich bringt, ist es uns aber auch

Spendenabsetzharkeit

wichtig, EB-Betroffene nicht nur als krank, traurig, un-
berUhrbar und schmerzverzehrt darzustellen, sondern
zu zeigen, dass sie froh und optimistisch das Beste
aus ihrem Schicksal machen kénnen.

Um lhnen die Sicherheit zu geben, dass Ihre finan-
ziellen Zuwendungen nach diesen Grundséatzen ver-
wenden werden, unterzieht sich DEBRA Austria jedes
Jahr, freiwillig der strengen Kontrolle durch die unab-
hangige Kammer der Wirtschaftstreunander und tragt
seit dem Jahr 2004 das Osterreichische Spendengu-
tesiegel”. Auch DEBRA Stdtirol — Alto Adige wird seit
2010 laufend mit dem Sicher Spenden-Siegel zertifi-
ziert und weist so die korrekte Spendenverwendung
nach. < Dr. Rainer Riedl, Obmann von DEBRA Austria

*Das Spendengtitesiegel wird jahrlich von der Kammer der Wirt-
schaftstreuhdnder verliehen. Gepriift werden dabei die Ordnungs-
méBigkeit der Rechnungslegung, das interne Kontrollsystem, die
satzungs- und widmungsgeméaBe Mittelverwendung, Sparsamkeit
und Wirtschaftlichkeit, die Finanzpolitik, das Personalwesen sowie
die Lauterkeit der Werbung und die Ethik der Spendenwerbung.
Somit kénnen Sie sicher sein, dass Ihre Hilfe ankommt!

Spenden an den Verein DEBRA Austria Interessengemeinschaft Epidermolysis bullosa, (SO 1255) bzw. an
DEBRA Austria, Verein zur Férderung der EB-Forschung (FW 1944) sind geméB § 4a Z. 3 und 4 EStG steuerlich

absetzbar.

Impressum

DEBRA Austria, Am Heumarkt 27/3, A-1030 Wien, Tel: +43 1 876 40 30, www.debra-austria.org

Flr den Inhalt verantwortlich: DEBRA Austria, DEBRA Sudtirol; Redaktion: Dr. Rainer Ried|, Dagmar Libiseller,
Isolde Faccin, Anna Faccin, Dr. Gabriela Pohla-Gubo, Dipl.-BW Julia Rebhan; Layout: Peter Fleischhacker,
1220 Wien; Druck: Die Druckerei Egger GmbH, 6040 Imst

Aus GrUnden der besseren Lesbarkeit wird auf die geschlechterspezifische Differenzierung verzichtet.
Entsprechende Begriffe gelten im Sinne der Gleichbehandlung grundsétzlich flir beide Geschlechter.
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NEU: Glem vital - GLEM)
Jetzt auch speziell fur Manner

Anti-Schuppen

Intensiv Shampoo
- _ Mit Zink Pyrithion & Pro-vitamin Bs

. J  Bekampft selbs
"7 eBe gt der Neu
ochen vor

e Schuppen effektiv

von Schuppen bis zu

» Wirkt Juckreiz und gereizter Kopfhaut
entgegen

Kraft & Volumen
Shampoo
Mit Hopfen &
Pro-vitamin By

» Pflegt das Haar taglich

und verleiht ihm
Volumen

» Fiir griffiges,
kraftvolles Haar

e Mit maskulinem
Frische-Duft
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Ich vertraue der ersten
Autoversicherung, die
Leben

retten kann. -

rvertrauenswirdigsten AQRES
g Osterreichs. X

45.000 Kunden
vertrauen bereits

UNIQA SafelLine.



‘tatherm

Osterreichs beliebtestes Heizol

WARME "

Vitatherm & Hansi Hinterseer freuen sich
auch 2012 auf eine barige Partnerschaft mit
Debra Austria und den ,,Schmetterlingskindern*.

Entwickelt von

ouv {}bp
OMV

www.mein-vitatherm.at









