





DEBRA - Das Jahr 2012

Weil sich das Leben fiir ein Schmetterlingskind so anfiihit.
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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 Betroffenen
erleichtern. Sie ermdglichen kompetente medizinische Versorgung, Entwicklung von Therapieansétzen und
Direkthilfe fr Familien, die von Epidermolysis bullosa (EB) betroffen sind.

Besonders wichtig sind langjéhrige Partner: So unterstitzt zum Beispiel die Schweizer Karl Kahane Stiftung
unsere Arbeit kontinuierlich seit 2005, indem sie Mittel flr den Betrieb des EB-Hauses zur Verflgung stellt. Sehr
dankbar sind wir auch flir die projektbezogene Unterstlitzung durch den LR Global Kids Fund, die Beneficentia
Stiftung, die Caritatis Stiftung und die C&A, Redevco und COFRA Foundations sowie durch die Aktion ,Licht
ins Dunkel“. Erst das nachhaltige Engagement vieler groBBzUgiger Férderer ermdglicht eine umfassende ,Hilfe
flr die Schmetterlingskinder*.
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Vorwort

er Ruckblick auf das Jahr 2012 erfllit mich

mit Freude und Dankbarkeit. Auch im ab-

gelaufenen Jahr ist es gelungen, die me-

dizinische Versorgung und die Betreuung

der Betroffenen sicherzustellen. Dartber
hinaus machen uns Erfolge in der Forschung zuver-
sichtlich, weil sie den Weg zu Linderung und Heilung
von Epidermolysis bullosa (EB) weisen. All das kommt
jenen Menschen zugute, fur die wir mit groBem Enga-
gement arbeiten: Betroffene von EB, besser bekannt
als ,Schmetterlingskinder”, weil ihnre Haut so verletz-
lich ist wie die Flligel eines Schmetterlings.

Wesentlich fUr Betroffene ist eine einfihlsame und kom-
petente arztliche Versorgung. Unsere EB-Arztin Dr. Anja
Diem leitet in unserer Spezialklinik, dem EB-Haus Aus-
tria, ein medizinisches Team, das nicht nur Behand-
lung, Beratung und Betreuung der rund 500 6sterrei-
chischen Betroffenen bestens abwickelt, sondern auch
Patienten aus umliegenden Landern betreut. Mittler-
weile zahlt dieses Ambulanzteam zu den besten der
WEelt, auch weil sich die vier Spezialistinnen der Thema-
tik hundertprozentig widmen koénnen. Die Anzahl von
Patienten aus ganz Europa sowie die Anfragen per E-
Mail und Telefon stiegen weiterhin an. Das ist ein Indiz
flr den groBen Bedarf an medizinischer Expertise und
zeigt auch, dass sich das
EB-Haus Austria schritt-
weise als Expertenzen-
trum (Center of Expertise)
fir EB etabliert. Voraus-
setzung fur diese positive
Entwicklung sind die enge
Vernetzung mit EB-Zen-
tren in aller Welt und die
intensive Zusammenarbeit
mit Experten aus anderen
medizinischen Disziplinen.

Da EB derzeit noch un-
heilbar ist, gewinnt die EB-
Forschung laufend an Be-
. deutung. Die Ergebnisse
des letzten Jahres bestar-

Dr. Rainer Riedl

BN 4 Vorwort

ken uns in der Vision ,Heilung ist mdglich®. Unter der
Leitung von Prof. Dr. Johann Bauer arbeitet im EB-Haus
ein hochmotiviertes Team an einer Reihe von viel ver-
sprechenden Projekten. Zahlreiche wissenschatftliche
Publikationen und Auszeichnungen zeigen die Qualitat
dieser Forschungsgruppe und machen zuversichtlich,
dass Heilung fur die ,Schmetterlingskinder” nicht nur
eine Vision bleibt. Unser Optimismus wird auch durch
das aufBerst positive Zeugnis bestérkt, das ein interna-
tionales Expertengremium dem Team im EB-Haus im
Rahmen einer wissenschaftlichen Evaluierung ausge-
stellt hat (s. Bericht S.52).

Ein aus Patientensicht besonders wichtiger Erfolg ist
der Beginn einer lokalisierten Gentherapie. Die Vorbe-
reitung zu einem Heilversuch hat bereits begonnen, der
Therapieansatz soll im Lauf des Jahres 2013 an einer
Patientin getestet werden. Diese erfreulichen Entwick-
lungen waren nur in enger und internationaler Zusam-
menarbeit mit anderen exzellenten Forschern moglich.

Ausbildung und Vernetzung von Experten und Patien-
ten sind die Kernkompetenzen der EB-Akademie. Dr.
Gabriela Pohla-Gubo sorgt dafir, dass die hauseige-
ne Expertise an Arzte, Wissenschafter und Betroffene
aus dem In- und Ausland weitergegeben wird. Im Ge-
genzug profitiert das EB-Haus von der Erfahrung ein-
geladener EB-Experten. Dieser lebendige Erfahrungs-
austausch war auch Ideengeber fir EB-CLINET: Un-
ter dem Motto ,Linking clinical expertise in EB* wur-
de damit begonnen, ein internationales Netzwerk von
EB-Zentren und EB-Experten aufzubauen (s. S.63f).
Ein erstes kréftiges Lebenszeichen dieses Netzwerks
war der erste EB-CLINET Kongress in Salzburg mit
Uber 100 Teilnehmern aus rund 40 Landern.

Versorgung, Forschung, Ausbildung und die unmittel-
bare Hilfe fUr Betroffene und ihre Familien bleiben die
wesentlichen Ziele von DEBRA Austria, die nur mit Hilfe
vieler groBzlgiger Spender umsetzbar sind. Im Namen
der ,Schmetterlingskinder” bedanke ich mich dafir
sehr herzlich bei allen, die unsere vielfaltigen Initiativen
begleiten und unterstitzen! <5 Dr.Rainer Riedl, Obmann
DEBRA Austria



war fur DEBRA Sudtirol ein er-
folgreiches Jahr. Wir blicken auf
entscheidende Fortschritte in

der medizinischen Versorgung flr die ,Schmetter-
lingskinder” in Stdtirol und Norditalien zurlick. M6g-
lich wurde das durch eine Reihe von gelungenen Be-
nefizveranstaltungen. Sehr erfreulich waren auch die
vielen Begegnungen mit Menschen, die trotz oder ge-
rade wegen EB Lebensfreude verbreiten und mit uns
die Hoffnung auf eine baldige Linderungs- oder Hei-
lungsmadglichkeit aufrechterhalten.

Burokratische Hurden finden sich in den meisten Ge-
sundheitssystemen. DEBRA Sidtirol sieht sich des-
halb auch als Mediator zwischen Menschen mit EB,
dem Krankenhauspersonal, den Krankenkassen und
der Landesverwaltung der Provinz Bozen. Gemein-
sam kénnen wir Probleme bei der medizinischen Ver-
sorgung von Betroffenen erkennen und L&sungen er-
arbeiten. So konnte DEBRA Sdtirol beispielsweise
eine Veranderung der Landesbestimmungen bei der
Kostenubernahme von Zahnsanierungen bei EB errei-
chen. Das ist ein wichtiger Schritt in der Zusammen-
arbeit mit der Landesverwaltung, hilft den ,Schmetter-
lingskindern® und ist auch fur Betroffene anderer sel-
tener Erkrankungen ein schoner Erfolg.

Zum Abschluss des Interreg-IV-Projekts , Therapie flr
Schmetterlingskinder” fand im April 2012 eine Pres-
sekonferenz in Bozen statt. Dr. Klaus Eisendle, Leiter
der Dermatologie des Landeskrankenhauses Bozen,
erlauterte die Auswirkungen von EB und wies auf die
Bedeutung einer derartigen Forschungskooperation
hin. Prof. Dr. Johann Bauer, Forschungsleiter im EB-
Haus in Salzburg, prasentierte die vielversprechenden
Ergebnisse der Arbeitsgruppe und unterstrich, dass
entscheidende Schritte auf dem Weg zu einer The-
rapie erzielt werden konnten. Wir wissen, dass der
Weg zu einer wirksamen und sicheren Therapie fur alle
Formen von EB noch weit ist. Trotzdem sind wir sehr
dankbar fUr die erfolgreiche Interreg-IV-Kooperation.
Sie ist nicht nur ein Paradebeispiel flr eine grenziber-
schreitende Zusammenarbeit sondern hat wichtige Er-
gebnisse und eine gute Ausgangsbasis fur weiterfuh-

rende Forschungspro-
jekte gebracht.

Ein Héhepunkt im ab-
gelaufenen Jahr war die
Teilnahme an der ers-
ten EB-CLINET Konfe-
renz in Salzburg (siehe
auch S.63f). Dieses in-
ternationale Treffen er-
offnete neue Perspek-
tiven im Hinblick auf
die medizinische Ver-
sorgung von ,Schmet-
terlingskindern® in und
auBerhalb Sudtirols. Die
Vernetzung von Arzten,
Pflegepersonal und Ver-
tretern von DEBRA-Gruppen ermdglichte einen Ver-
gleich der nationalen Versorgungs- und Gesundheits-
systeme fur Menschen mit EB. Die intensive Zusam-
menarbeit der EB-Zentren und Experten wird aber
auch zu Verbesserung und Professionalisierung der
Versorgung fuhren.

© FOTO RAPID

Isolde Mayr Faccin

Eine neue Kooperation konnte DEBRA Sudtirol mit
der Kinderabteilung der Universitatsklinik De Marchi
in Mailand beginnen. Seit gut einem Jahr gibt es dort
ein neues EB-Zentrum, in dem unter der Leitung von
Prof. Dr. Susanna Esposito ein multidisziplindres Team
fir EB-Betroffene arbeitet. Bei einem Besuch vor Ort
konnte ich mir ein Bild von der Effizienz und Herzlich-
keit dieses Teams machen. DEBRA Sudtirol hat sich
entschlossen, diese neue Einheit nach Kraften zu un-
terstUtzen. So bieten wir Betroffenen im oberitalieni-
schem Raum ein gut gelegenes und kompetentes me-
dizinisches Zentrum. Weitere Details zum EB-Zentrum
in Mailand finden Sie auf S. 17.

Von ganzem Herzen danke ich allen Menschen, die
DEBRA unterstitzen und sich fur die ,Schmetterlings-
kinder" engagieren, und winsche eine spannende
Lekture des vorliegenden Jahresberichtes. <> Isolde
Mayr Faccin, Prasidentin DEBRA Siidtirol — Alto Adige
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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-

© DEBRA AUSTRIA (8)
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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 Mdglichkeit und Hilfe, die wir anbie-
ten kénnen. Neben der Vorbeugung der Blasenbildung
(soweit im normalen Alltagsleben Uberhaupt machbar)
ist eine moglichst 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 wer-
den. Nur wenn wir nicht nur auf die Haut, sondern
auf den ganzen Menschen schauen, kénnen wir je-
dem einzelnen Betroffenen die fur ihn bestmdgliche,
individuelle Behandlung und Beratung anbieten. <>
Dr. Anja Diem, leitende Arztin EB-Ambulanz
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DEBRA Austria — Die Hilfsorganisation

Vereine

EBRA Austria, Interessengemeinschaft Epidermo-
lysis bullesa wurde 1995 als Selbsthilfegruppe
von Betroffenen, Angehérigen und Arzten mit
dem Ziel gegrindet Erfahrungsaustausch und Hilfe
fur Menschen mit EB anzubieten. DEBRA Austria, Ver-
ein zur Forderung der Epidermolysis bullosa-Forschung
wurde 1999 gegruindet, um die Forschung nach Lin-

Organisation

eide Vereine DEBRA Austria sind gemeinnitzig

und mildtatig aktiv und tragen das 6sterreichi-

sche Spendengtitesiegel. Derzeit agieren Vor-
stand, Beirate und RechnungspruUfer fur beide Verei-
ne in Personalunion.

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

Organe und Funktionen laut Statuten

derungs- und Heilungsmoglichkeiten fur EB voranzu-
treiben und die Entwicklung von Therapieanséatzen zu
férdern. Die Lebensqualitat fur Betroffene zu verbes-
sern, kompetente medizinische Versorgung bereitzu-
stellen und Hoffnung auf Heilung zu geben, ist die ge-
meinsame Mission beider Vereine. &

Neben den Funktionen laut Vereinsstatuten wurden im
Berichtszeitraum folgende Aufgaben wahrgenommen:
Geschaftsflihrung fur beide Vereine: Dr. Rainer Ried|
Firmenkooperationen & Kommunikation: Ulla Epler
(bis Dez. 2012), MMag. Sandra Eder (ab Jan. 2013)

debra

hmeteerlingskinder

Generalversammlung

Dr. Rainer Riedl|

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

BN 8 DEBRA Austria - Die Hilfsorganisation

(Rechnungspriifer)

(Rechnungspriifer)



PR & Spenderkommunikation: Patricia Santo-Passo
(bis Feb. 2013), Dr. Aisha Bichler (ab Okt. 2012)
Kontaktstelle fUr Betroffene: Dagmar Libiseller
Buroorganisation und Korrespondenz: Eva-Maria Her-
burger und Katrin Randysek
Forschungskoordination & Internationale Kommuni-
kation: Mag. Barbara Dissauer

In der abgelaufenen Periode hatte in der taglichen Ar-
beit die Sicherstellung des Betriebs des EB-Hauses
Austria (Personal und Sachkosten) sowie die Mittel-
aufbringung fur die EB-Forschung oberste Prioritat.
Kommunikation, Events und Spendenwerbung gal-

Kuratorium

tung 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
der Vorsitzenden des Kuratoriums, Vita Liebscher, 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

D as Kuratorium wurde Ende 2004 unter der Lei-

Aufgaben und Ziele

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 bzw. zur Linderung der Grunderkrankung
und ihrer teilweise sehr folgenschweren Nebenwirkun-
gen etabliert und gefordert werden.

Z iel der Vereine DEBRA Austria, Interessengemein-

Ziele von DEBRA Austria
B Beratung, Information und Erfahrungsaustausch
fUr Betroffene und Angehdrige

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

© DEBRA AUSTRIA

ten dem Ziel, die medizinische Versorgung sicherzu-
stellen und Linderungs- und Heilungsmethoden fur
EB zu erforschen. <>

ist sehr dankbar fur diese wertvolle Unterstitzung, die
in den letzten acht Jahren viel bewegt hat. &

. A s
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)

© DEBRA AUSTRIA

B Sicherstellung und Verbesserung der medizi-
nischen Versorgung

B Entwicklung von Therapien bzw. Linderungs-
moglichkeiten 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
engagiertes Forscherteam

Aus- und Weiterbildung von Experten und
Betroffenen

B die Forschung auf dem Weg zur Heilung von EB
unmittelbare Hilfe fir Betroffene

DEBRA Austria - Die Hilfsorganisation 9 I



DEBRA Austria — Das Jahr 2012

Personelles
Neu im Team

Oktober 2012 fUr die Betreuung von

GroBspendern und Veranstaltungen
sowie Offentlichkeitsarbeit bei DEBRA Aus-
tria zustandig. Auch Social Media, Legate
und Pressebetreuung fallen in meinen Ver-
antwortungsbereich. Ich habe Afrikanistik
und Ethnopsychoanalyse studiert und lan-
gere Zeit im Senegal gelebt; hier war ich auch im Wis-
senschafts- und Forschungsbereich tatig. Nach mei-
nem Studium habe ich bei Fairtrade gearbeitet. Die Or-
ganisation war noch im Aufbau und so konnte ich in vie-
len Bereichen wertvolle Erfahrungen sammeln. Darauf

D r. Gabriele-Aisha Bichler. Ich bin seit

Dr. Gabriele-Aisha Bichler

verstarken. Ich bin vor allem fur Firmenkooperationen, Werbung und Kommuni-

kation zustandig. Ich habe Internationale BWL an der Wirtschaftsuniversitat Wien
sowie Theoretische und Angewandte Geografie an der Universitat Wien studiert. In den
letzten Jahren habe ich einen kleinen gemeinnltzigen Verein namens Amina — aktiv fur
Menschen in Not Austria aufgebaut und geleitet. Neben meinem beruflichen Werdegang
rihrt meine personliche Motivation fur DEBRA Austria zu arbeiten daher, dass es in mei-
ner Familie eine EB-Betroffene gibt, die in der Schweiz lebt. Ich freue mich deshalb umso
mehr, mein Wissen und mein Engagement fUr eine Sache einzusetzen, die mir ganz be-

M Mag. Sandra Eder. Seit Janner 2013 darf ich das DEBRA Austria Team in Wien

folgten knapp zehn Jahre bei Horizont3000
(Osterreichische Organisation flir Entwick-
lungszusammenarbeit): FUnf Jahre war ich
als Projektverantwortliche fur Westafrika im
Einsatz, danach in der Offentlichkeitsarbeit.
Nach zehn Jahren (und einem runden Ge-
burtstag...) war es Zeit flr eine neue span-
nende Herausforderung — ich freue mich
sehr, dass ich nun Teil des DEBRA Teams bin! Im Btiro
bin ich bis zum frlihen Nachmittag anzutreffen, die Zeit
danach gehdrt meinen Kindern. Ich mache gerne aus-
gedehnte Spaziergdnge mit Freundinnen, praktiziere in
einer netten Gruppe Qi-Gong und lese sehr gerne. <&

© N. BARGAD

MMag. Sandra Eder

sonders am Herzen liegt. Privat bin ich sehr gerne in der freien Natur unterwegs, beim Wandern, Radfahren oder
Klettern, und praktiziere regelmaBig Yoga. Wenn dann noch Zeit bleibt, verbringe ich diese gerne im Kino bei ei-
nem guten Film, oder noch lieber in fernen Landern, denn Reisen gehdrt zu meinen gréBten Leidenschaften. &

onica Miiller. ich bin gelernte Ho-
M telfachfrau und habe diesen Beruf

mit Freude zwanzig Jahre lang in
unterschiedlichen Bereichen und Funktio-
nen in der Hotellerie ausgetbt. Durch ein
familidres Schicksal hat sich mein Fokus je-
doch verandert und ich suchte eine neue
Aufgabe in einer sozial engagierten Orga-
nisation. Diese M&glichkeit erhielt ich bei
DEBRA Austria. Im Juni 2012 begann ich ehrenamt-
lich flr die ,Schmetterlingskinder” zu arbeiten. Seit Jan-
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ner 2013 bin ich angestellt, fir Spenden-
Dankbriefe und administrative Tatigkeiten
zustandig und an zwei Tagen in der Wo-
che im Buro. Ich freue mich sehr, meine
Erfahrungen und Kenntnisse einbringen zu
koénnen und das motivierte und engagierte
| 5 DEBRA Team unterstltzen zu dirfen. Es ist

: sich mit so viel Herz und Enthusiasmus fur
die Bedurfnisse der Betroffenen der Erkrankung Epi-
dermolysis bullosa und ihrer Angehérigen einsetzt. <>

© N. BARGAD



mit dem Thema befasst. In diesen Jah-
ren durfte ich auch Petra Guggenberger
(EB-Betroffene) als Person und Freundin
kennen- und schétzen lernen. Seit Herbst
2012 unterstutze ich in meiner Freizeit das
DEBRA Team in Wien. Es ist ein wunder-
von Peter Werlberger auf die ,Schmetter- ¢« volles Gefuhl und eine Freude, mit so
lingskinder” aufmerksam geworden, habe \ . groBartigen Menschen gemeinsam etwas
prompt gemeinsam mit einem damaligen £ Gutes zu tun! ,Wenn wir einen Menschen

Anna-Maria Miiller

nna-Maria Miiller. Meine Wurzeln
A liegen am WeiBensee in Karnten.
In der Geborgenheit meiner Fami-
lie aufgewachsen, hat es mich im Okto-

ber 2008 nach Wien verschlagen. Bereits
2006 bin ich durch die Dokumentation

Lehrer eine Benefizveranstaltung zuguns- o gltcklicher und heiterer machen kdnnen,
ten der ,Schmetterlingskinder” auf die Beine gestellt  so sollten wir es auf jeden Fall tun, mag er uns darum
und mich im Anschluss auch in meiner Maturaarbeit  bitten oder nicht.“ (Hermann Hesse) <&

Abschied

l1a Epler. Als ich mich im Herbst 2007 ehrenamtlich bei DEBRA Austria melde-

te, wusste ich relativ wenig Uber die Krankheit der ,Schmetterlingskinder”. Nach

dem ersten DEBRA Jahrestreffen war ich sehr bestilrzt vom groBen Leid, das die
betroffenen Kinder tragen mussen. Es ist fur mich nach wie vor kaum vorstellbar, wie
schmerzvoll und einschrénkend das Leben der ,Schmetterlingskinder” ist. Deshalb war
es ein ganz besonderes Gefluhl, sich fir Menschen einsetzen und arbeiten zu durfen,
die im Leben mit so vielen Schwierigkeiten zu kdmpfen haben. Hoffentlich werden bald
Heilmethoden gefunden, die Linderung im taglichen Leben ermdéglichen. Das wére ein
schoner Schritt. Es hat mir groBe Freude gemacht, die ,Schmetterlingskinder ein Stlick des Weges zu begleiten.
Ich wiinsche allen Betroffenen und ihren Familien viele Momente des Gliicks und viel Kraft fiir ihre Zukunft. <
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Ulla Epler

DEBRA Austria gekommen. Ich wurde sehr ich jetzt meine Zukunft neu gestalten. Meine Energie

herzlich vom Team, von den betroffenen Fami-  ist soweit zurlickgekehrt, dass ich meine Krafte neu
lien und vom EB-Haus Team willkommen
geheiBen. Gleich von Beginn an flhlte ich
mich sehr wohl. Ich hatte das starke Ge-
fuhl, durch meine Arbeit im Verein Gutes
bewirken zu kénnen. In diesen funf Jah-
ren habe ich zur positiven Entwicklung der
Spendenaktionen beigetragen. Ich habe
die Anliegen von DEBRA Austria mit gro-

P atricia Santo-Passo. Im August 2007 binich zu  mit einer schweren Krankheit seit Mai 2011 mdchte

blndeln kann. Ich méchte Platz fur Neu-
es im meinem Leben schaffen. Daher hab
ich mich entschlossen, DEBRA mit Frih-
jahr 2013 zu verlassen. Ich wiinsche dem
Blroteam, dem EB-Haus Team und den
~Schmetterlingskindern® alles Gute auf
dem weiteren Weg zur Heilung. lhr macht
8 ! eine groBartige Arbeit und ich bin stolz da-

Ber Freude in der Offentlichkeit vertreten. % rauf, dass ich funf Jahre lang Teil dieser
Doch nach meinen eigenen Erfahrungen R aaleREtsl o Aufgabe war. &>
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adfahren als Therapie: Alois und sein neues E-

Trike. Es ist Frahling 2012. Nach einem sehr

strengen Winter, mit viel Schnee, will die wie-
der etwas starker werdende Sonne den Schnee ein-
fach nicht zerrinnen lassen. Es erscheint mir gerade in
diesem Jahr viel zu langsam. Einfach viel, viel zu lang-
sam um mein neues E-Trike (Therapierad) auf schnee-
freien StraBen oder Wegen endlich einmal ausgiebig
ausfahren zu kénnen. Es wartet schlieBlich schon seit
Februar geduldig auf unsere erste Ausfahrt. Immer
wieder setze ich mich daheim auf mein Rad, trdume
davon wie mir der Wind um die Ohren streicht und ich
— ohne fremde Hilfe — in die neu errungene Freiheit ra-
deln kann. Gut, es geht nicht ganz ohne fremde Hil-

£

Alois Egger auf seinem neuen Therapierrad (E-Trike)

ena flattert in die weite Welt. Am 16. Oktober 2012 habe ich die
letzte Prifung fur die Matura absolviert und bin somit seitdem
Jreif“. Um eine kleine Pause vom vielen Lernen zu nehmen, habe
ich beschlossen ein Jahr auszusetzen. Nun méchte ich die Zeit in
vielerlei Hinsicht nutzen. Nicht nur ein Praktikum bei DEBRA Austria
habe ich begonnen — bei dem ich hoffe den Mitarbeitern im Buro
in Wien eine kleine Hilfe zu sein —, auch den FUhrerschein habe ich
seit Kurzem in der Geldbdrse. Nebenbei arbeite ich noch in einem
Tanzstudio flr lateinamerikanische Tanze an der Rezeption. Ab Ap-
ril 2013 plane ich fur zwei Monate nach Chester im Nordwesten von
England zu gehen. Dort méchte ich einen Sprachkurs besuchen und
einfach mal alleine in die groBBe weite Welt flattern. Ab dem Winter-
semester 2013 mdchte ich an der Wirtschaftsuniversitat Wien BWL %
©

studieren. <> Lena Riedl, EB-Betroffene
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fe: Ein leises Surren unter meinem Sitz verrat meinen
Elektromotor. Dieser bringt mich, auch wenn ich ein-
mal gar nicht mehr treten kann, wieder sicher heim. Da
ich ein ,Schmetterlingskind® bin und den ganzen Tag
auf meinen Elektrorollstuhl angewiesen bin, habe ich
nicht so viele Gelegenheiten fir den Beinmuskelauf-
bau. Daher fehlt mir leider etwas Kraft, und bei uns im
Tiroler Oberland geht es ja nur auf und ab. So kann
ich nun mit meinem Trike auch die Beinmuskulatur
gut dosiert trainieren. Manchmal liegt es nicht nur an
der Kraft, dass es mir nicht oder nur unter Schmerzen
moglich ist zu treten. Ich habe auf meinen FuBsohlen
immer Blasen, die einmal mehr und einmal weniger
schmerzen. Mit dem Gasgriff an der rechten Seite des
E-Trike kann ich den Elektromotor genau so steuern,
dass meine Blasen auf den FuBsohlen entlastet und
meine Muskeln trotzdem trainiert werden.

Mittlerweile zwingt die Sonne auch noch die letzten
Schneereste in die Knie. Endlich ist es soweit. Mit mei-
nem Liegerad sause ich durch das Gurgltal, ins Inntal
und sogar auf die Untermarkter Aim (ca. 700 Hdhen-
meter). Mit meinem vollgefederten Trike ist das mdg-
lich. Es geht zwar nicht ganz ohne Blasen — beson-
ders an den Schulterblattern und an der Wirbelsaule
— aber die sind mir wirklich schnurzpiepegal. < Alois
Egger, EB-Betroffener

Lena Riedl mit ihren stolzen Eltern




in wunderschones Wochenende in Wien. Schon
E lange hatte Nina den Wunsch einmal nach Wien

zu reisen und dort mit Violetta H6hn im Pra-
ter Riesenrad zu fahren. Anfang 2012 erfuhren wir,
dass das DEBRA Regionaltreffen im Frihjahr in Wien
stattfinden wurde. Wir beschlossen die Méglichkeit
zu nutzen, Wien zu besuchen und uns gleichzeitig
mit lieben Bekannten und Freunden zu treffen. Auto
und Zug kamen wegen der langen Fahrt nicht in Fra-
ge, also buchten wir
einen Flug. Christian
Blaim half uns bei der
Abwicklung und sorg-
te daflr, dass wir den
Rollstuhl mithehmen
konnten.

Endlich kam das er-
sehnte Wochenende.
Auf dem Flughafen in
Stuttgart wurde Nina
nun doch etwas mul-
mig als sie das kleine
Flugzeug sah und an
den Flug dachte: Wie ist das beim Start, was werden
meine Ohren machen? Ein Shuttlebus brachte uns
zum Flieger und Nina nahm gleich den Fensterplatz
ein. Wahrend des Starts hielten wir Handchen, was
aber gar nicht noétig gewesen wére, denn sie war so-
fort begeistert.

In Wien klappte alles hervorragend. Unser Hotel lag
nahe des Schlosses Schénbrunn und direkt an der U-
Bahn. Nina entschloss sich am Freitagmittag im Ho-
tel zu bleiben, so konnten Marina und ich alleine Wien
etwas erkunden.

Abends trafen wir uns mit den anderen Familien und
DEBRA Mitarbeitern zum Regionaltreffen im Mario-
nettentheater Schloss Schdnbrunn, das von Werner
Hierzer geleitet wird. Die Vorstellung war traumhaft.
So schon hatte ich es mir wirklich nicht vorgestellt!

Am Samstagvormittag machten wir bei strahlendem
Sonnenschein die Stadt unsicher: Naschmarkt, Innen-
stadt — und Nina ging sogar auf den Stephansdom hi-
nauf. Am Nachmittag stand der Prater auf dem Pro-

© PRIVAT (2)

gramm, wo wir uns mit den Familien H6hn und Blaim
trafen. Zuerst erkundeten wir das Geldnde und stark-
ten uns bei einem guten Essen im Biergarten. Dann
ging es zu den Attraktionen. Nina und Marina wollten
unbedingt das hohe Kettenkarussell ausprobieren. Sie
kamen mit einem breiten Grinsen zuriick. Weiter ging
es zum Riesenrad. Wir bekamen dort einen Waggon
ganz fur uns alleine; das gefiel den Kindern und uns
sehr gut. Die Aussicht Uber ganz Wien — endlich wur-
__de Violettas und Ninas Wunsch
i w wahr. SchlieBlich musste ich
5 |r _ natirrlich auch noch etwas Wil-
- des testen. So ging ich mit Elisa
Blaim in eine Art Achterbahn,
in der wir auf dem Bauch lie-
gend fuhren. Was hat mich da
bloB geritten? Es machte auf je-
den Fall viel SpaB. Leider wurde
dann das Wetter schlecht, so-
dass wir ins Hotel zurtickkeh-
ren mussten.

Am Sonntagvormittag gingen
wir nochmals zum Schloss
Schénbrunn auf einen Kaffee zu Werner und Zina Hier-
zer und schlenderten gemditlich Gber den Ostermarkt
vor dem Schloss. Dann mussten wir uns leider wieder

von Wien verabschieden, das Flugzeug wartete. Nina
freute sich diesmal sehr auf den Flug. Es war einfach
ein rundum gelungenes Wochenende — danke an alle,
die uns dabei geholfen haben! <5 Holger Schmid, Vater
einer EB-Betroffenen
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alf und sein neuer Bollerwagen namens ulfBo. All-

zu gerne ist Ralf mit uns drauBen in der freien

Natur unterwegs. Spazieren oder Ausfliige, al-
lerdings nur so lange bis ihm seine kleinen FURe einen
vorzeitigen Boxenstopp verordnen und er sich aus-
ruhen muss. Mittlerweile hat unser Zweijahriger aber
eine GroBe erreicht, mit der er nicht mehr so recht
in den Kinderwagen passt. Zeit fur eine Alternative —
Stichwort: Bollerwagen.

Bei unserer Recherche stieBen wir auf einen Boller-
wagen, der alle unsere Erwartungen erflllte: Der ultra-
leichte-faltbare Bollerwagen, kurz ulfBo
(www.ulfbo.de). Aus leichtem und zu-
gleich robustem Aluminium, bezogen
mit strapazierfahigem, wasserdichtem
und outdoortauglichem Gewebe, bie-
tet er auBerdem das fur uns Allerwich-
tigste: Er lasst sich werkzeuglos auf ein Minimum zu-
sammenfalten und passt problemlos in unseren nicht
gerade Uppig dimensionierten Kombi.

Im ulfBo hat unser kleiner Entdecker ausreichend
Platz, um gemutlich mit uns durch die Gegend zu
kutschieren, auch problemlos Uber Stock und Stein.
AuBerdem braucht der kleine Forscher auf keine seiner
Utensilien zu verzichten, ist doch flr seinen und unse-
ren Krimskrams gentigend Stauraum vorhanden. Und
wenn einmal einer seiner kleinen Freunde mitkommt,
finden auch beide zusammen darin Platz.

Fur den ulfBo sind alle wichtigen Ersatzteile und zahl-

B

Violetta mit ihrem neuen E-Rolli

PRIVAT

I 14 DEBRA Austria - Das Jahr 2012

reiches Zubehor fur Sicherheit oder Komfort erhalt-
lich. Wir haben unseren ulfBo unter anderem mit ei-
nem Cabrioverdeck und Kufen ausgestattet. Mit dem
Verdeck lasst sich die Fahrt offen genieBen. Wenn
die Sonne einmal zu heiB vom Himmel scheint oder
schlechtes Wetter einen Strich durch die Rechnung
machen will, klappt man das Verdeck einfach auf und
setzt die durchsichtigen Seitenteile ein. Dann kann es
ungeachtet des Wetters weitergehen. Es ist eine Freu-
de, wie leicht sich der Wagen dank kugelgelagerter
Réder trotz Beladung ziehen lasst. Auf die Rader las-
sen sich auch ganz einfach Kufen montieren: ein ech-

ter Spal3 bei Fahrten durch den Schnee oder auf dem
gefrorenen See.

Wir alle sind froh Uber unseren ulfBo, der nicht nur
praktisch ist, sondern auch groBe Freude bei unseren
Ausfliigen bereitet. Das zeigt uns das breite Grinsen,
das sich bei jeder Ausfahrt auf Ralfs Gesicht zaubert.
<> Familie Wieland

in E-Rolli fiir Violetta. Zum DEBRA Familienwochenende 2012 kam Nina

Feichtlbauer — auch ein ,Schmetterlingskind“ — mit ihrem nagelneuen Elekt-

rorollstuhl. Nach einer Probefahrt war unsere Tochter Violetta so begeistert,
dass sie auch einen E-Rolli haben wollte.

Violettas Wunsch in die Realitat umzusetzen war aber gar nicht so einfach wie wir
dachten: Wir brauchten einen soliden Abstellplatz flr den Elektrorollstuhl, also be-
schlossen wir das Kinderholzhaus im Hof umzubauen: ein fester Boden, eine gro-
Bere Turoffnung und eine bessere Dammung waren notwendig.

Bei der Firma Bstandig sahen wir uns die verschiedenen Modelle an. Nachdem
o wir einen passenden E-Rolli gefunden hatten, durften wir ihn sogar flr ein Wo-
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chenende nach Hause nehmen und testen. Da wur-
de klar: Er passte nicht ins Auto — ein groBerer Wagen
musste her. Dann stellte sich noch heraus, dass auch
das gréBere Auto einen Umbau brauchen wirde. All
das sollte sich am besten innerhalb von zehn Wochen
bis zu Violettas Geburtstag ausgehen.

Viele burokratische Hirden, Kostenvoranschlage und
Umbauten spéter hatten wir es endlich geschafft: Vio-
lettas Wunsch war erfullt und 2012 wurde fr uns alle
zu einem sehr positiven Jahr. Auch weil die Kranken-

nsere Partnerhiindin Leica. \or fast drei Jahren

kam ein ganz besonderer Hund in unsere Fami-

lie: Leica. Sie ist ein Partnerhund, der fur Roll-
stuhlfahrer ausgebildet wurde und speziell fir meine
Tochter noch ein paar Kniffe dazulernte.

Wir bewarben uns vor etwa viereinhalb Jahren fur ei-
nen Hund, nachdem klar geworden war, dass Nina
viele Tatigkeiten nicht mehr selbst ausfuhren kann. Lei-
der lassen bei ihr zunehmend — durch die Verwach-
sungen an den Fingern — die motorischen Fahigkei-
ten nach. Auch die Begegnung mit anderen Kindern
ist schwierig. Da ist es schon, stéandig eine ,Freundin®
um sich zu haben.

Zunachst hatten wir ein Bewerbungsgesprach mit
der Trainerin in der Hundeschule bei Salzburg. Arzt,
Lehrerin und Krankenschwester flllten Beurteilungs-
bdgen Uber Ninas Fahigkeiten und Einschrankungen
aus. Dann galt es Sponsoren fur den Hund zu finden.
Das war nicht so einfach, aber gemeinsam mit DEB-
RA Austria fanden wir schlielich Sponsoren, die uns
den Hund finanzieren wollten.

Ein Jahr spéater kam der Anruf, dass eine passende
HUndin fur uns ausgebildet werde. Es folgte eine zwei-
wochige Intensivschulung mit einer praktischen und
theoretischen Abschlussprifung in der Hundeschule.
Danach durften wir Leica mitnehmen. Im ersten Jahr
mussten wir drei weitere Prifungen absolvieren; in-
zwischen hat es sich auf eine pro Jahr reduziert. Die
Hundeschule darf den Hund zurtckfordern, wenn er
nicht artgerecht gehalten bzw. nicht ausreichend mit

© PRIVAT

kasse — nach z&hem Ringen — einen GrofBteil der Kos-
ten und DEBRA Austria den Restbetrag tbernahm.

Violetta hat mit ihrem neuen E-Rolli stark an Mobili-
tat gewonnen. Sie spricht schon davon, dass sie bald
alleine in die Schule fahren mochte. Mit Hilfe eines
Freundes, Mag. Gunter Kasal, fanden wir einen Weg,
dass sie das gefahrlos schaffen kann: Er veranlasste
zwei Gehsteigabsenkungen, sodass Violetta von nun
an selbststandig in die Schule fahren kann. <> Walter
Fritz, Vater einer EB-Betroffenen

ihm gearbeitet wird. Das wird bei den Nachprtfun-
gen kontrolliert.

Natdrlich wirden wir den Hund nicht mehr weggeben,
obwohl er viel zusétzliche Arbeit macht. Denn die Vor-
teile Uberwiegen fUr uns eindeutig: Mit einem Partner-
hund als Begleiter verbessern sich Mobilitdt und Unab-
hangigkeit, die Integration in die Gesellschaft und die
Kommunikation zwischen Behinderten und Nichtbe-
hinderten. Auch die kérperliche Fitness, Ausdauer und
das Immunsystem werden durch vermehrte Bewegung
an der frischen Luft gestérkt. Nina hat durch Leica viel
Lebensfreude und Unternehmungslust gewonnen. Der
Hund hilft ihr, sich wohlzufihlen und in ,ihrer Mitte zu
sein®. Leica kann Gegenstande aufheben (z. B. Handy,
Kuli, Schltssel, Geldtasche), Turen und Schubladen
6ffnen und Schalter betatigen. Sie kann auch Sattel-
taschen fur kleine Eink&aufe tragen oder als Hilfesignal
bellen. Nicht zuletzt bringt sie mit ihrer ausgeglichenen
und freundlichen Art viel Ruhe, aber auch Spal in un-
sere Familie. Qa Holger Schmid, Vater einer EB-Betroffenen

Nina mit ihrer Partnerhiindin Leica
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nicht zu den typischen Gedanken eines jungen

Menschen, sich Uber baldigen Zahnverlust Sor-
gen machen zu mussen. Als ,Schmetterlingskind“ lebe
ich allerdings mit sehr empfindlichen Zéhnen. Nicht
nur Blasen und Wunden im Mund und auf den Munad-
schleimhauten, sondern auch das standig entzinde-
te Zahnfleisch und vor allem der mangelhaft ausgebil-
dete Zahnschmelz erschweren bei vielen EB-Betrof-
fenen eine wirksame Zahnpflege und damit die Erhal-
tung der Zahne.

Z ahnsanierung von Anna Facein. Es gehort wonhl

Seit meiner Kindheit werden meine Z&hne im Abstand
von zwei Monaten professionell gereinigt und mit Fluor
behandelt. Trotzdem wurde, als ich 21 Jahre alt war,
festgestellt, dass viele Z&hne bereits in einem sehr
schlechten Zustand waren. Die Folge: Ich hatte schon
bald einige meiner Zéhne ziehen lassen mussen. Die
einzige Alternative und Hoffnung stellte eine soforti-
ge und komplette Zahnsanierung dar, bei der kunstli-
che Kronen auf die empfindlichen, aber noch gesun-

Vor und nach der Zahnsanierung

DEBRA Austria — Das Jahr 2012

den Zahnhélse aufgesetzt werden.

Da bei meinem behandelnden Zahnarzt im Kranken-
haus Bruneck (Sudtirol) und auch im EB-Haus Austria
in Salzburg ein solcher Eingriff bei Erwachsenen nicht
vorgenommen werden konnte, wurde ich an die Uni-
versitatsklinik Innsbruck Uberwiesen. Dort entschied
sich Dr. Ulrike Beier nach grindlicher Recherche, die
groBe Herausforderung anzunehmen und mich zahn-
arztlich zu behandeln.

Seit der ersten Zahnbehandlung sind nun knapp zwei
Jahre vergangen. Die Umsetzung der 28 Uberkro-
nungen war von vielen, vorher kaum kalkulierbaren
Schwierigkeiten begleitet und dauerte auch deshalb
sehr lange. Die Behandlungen konnten nur im Ab-
stand von zwei bis drei Wochen durchgefihrt werden,
da mein Mund, die Lippen und die gesamte Mund-
schleimhaut nach jedem Zahnarzttermin so stark ver-
letzt waren, dass die Wunden erst wieder abheilen
mussten bevor wir weitermachen konnten. Trotz al-
ler Probleme, groBer Schmerzen und Momenten der
Ungewissheit — wenn wieder einmal unklar war wie es
weitergehen konnte, ohne Schaden zu verursachen —
bemUihte sich meine Arztin immer, auf meine Bedirf-
nisse und die meiner Haut einzugehen.

Dr. Ulrike Beier und die Universitatsklinik Innsbruck ha-
ben sich nach gescheiterten Verhandlungen mit mei-
ner Krankenkasse sogar bereit erklart, die Zahnbe-
handlung pro bono, also kostenlos durchzufuhren.
Zuséatzlich konnte die engagierte Zahnarztin bei den
zahnéarztlichen Firmen einen Rabatt von 40 Prozent
fUr das verwendete Material erwirken.

Die letzten Kronen wurden im Februar 2013 einge-
setzt. Damit hat sich meine Lebensqualitat entschei-
dend verbessert, nicht nur in asthetischer Hinsicht,
sondern — und das vor allem — durch einen korrigierten
Biss, der mir eine gesunde Kaubewegung ermoglicht.

Mein groBer Dank gilt Dr. Ulrike Beier, die mit viel Ge-
duld und groBem K&nnen ein wahres Wunder voll-
brachte. Ein weiterer Dank geht an unseren Verein DE-
BRA Sudtirol — Alto Adige, der die verbleibenden Ma-
terialkosten fUr die Zahnsanierung Ubernommen hat.
<> Anna Faccin, EB-Betroffene aus Stidtirol



2012 wurde an der Universitatsklinik De Marchi

in Mailand ein multidisziplinares Zentrum mit drei
Zimmern fUr EB-Patienten ertffnet. Seitdem kdnnen Be-
troffene im Day Hospital (Tagesklinik) sowie stationar be-
treut werden.

Gemeinsam mit der Prasidentin von DEBRA SUdti-
rol, Isolde Mayr Faccin, ihrer Tochter Anna und Franco
Esposti, dem Verantwortlichen von W&H ltalia (Dental-
produkte), wurde ich eingeladen, das Zentrum zu be-
suchen. Die kinderarztliche Koordinatorin, Dr. Sophie
Guez, fuhrte uns durch die neu ertffneten Raumlichkei-
ten, in denen eine Reihe von Arzten zusammenarbeiten,
darunter Dermatologen, Zahntechniker, Kinderéarzte, Au-
genarzte, Psychologen, Erndhrungsexperten, Physiothe-
rapeuten sowie Sozialbetreuer und Krankenschwestern.

ultidisziplinares Zentrum fiir EB. Im Jahr 2012
M wurde das EB-Zentrum Mailand an der Univer-

sitatsklinik De Marchi gegrindet. Zurzeit wer-
den 22 Patienten zwischen 2 und 18 Jahren behandelt
und medizinisch begleitet: 15 haben EBD, 1 Patient EBJ,
4 Patienten EBS und 2 Patienten leben mit dem Kind-
ler-Syndrom.

Wenn mehrere Untersuchungen bei den Patienten an-
stehen, nehmen wir sie in unser Day Hospital (Tagesklinik)
auf. Die Kinderarztin Ubernimmt danach die Koordination
der einzelnen Untersuchungen. Der Dermatologe unter-
sucht den Zustand der Haut, nimmt Hautabstriche wo
notig und informiert Uber verschiedene Wundauflagen, die
verwendet werden koénnen. Die Didtologin beurteilt den
Erndhrungsstatus der Kinder sowie Qualitat und Quantitat
der eingenommenen Nahrung im Hinblick auf die Schwie-
rigkeiten, die aufgrund von EB auftreten
kdnnen. Sie beréat die Patienten und ihre
Familien und verschreibt eventuell Nah-
rungserganzungsmittel. Die Physiothe-

B esuch im neuen EB-Zentrum in Mailand. Im Mérz

Sie alle kimmern sich liebevoll um das Wohl der Patien-
ten und erarbeiten gemeinsam die bestmogliche multi-
disziplindre Behandlung. Mit Dr. Sophie Guez und der
Verantwortlichen des EB-Zentrums, Prof. Dr. Susanna
Esposito, erdrterten wir die Probleme, mit denen EB-Pa-
tienten tagtaglich konfrontiert sind. Bei dieser Gelegen-
heit bot der Verein DEBRA Sudtirol dem Zentrum sei-
ne volle Unterstitzung bei Projekten bzw. der Erflllung
von PatientenbedUrfnissen an.

Wir sind sicher, dass uns diese Zusammenarbeit
neue Projekte entwickeln und neue Ziele erreichen
lasst, zum Wohle der Patienten, die von dieser selte-
nen Krankheit betroffen sind. Ein herzliches Dankeschédn
an das Team der Klinik De Marchi und an DEBRA Sud-
tirol — Alto Adige! <> Antonella Naccarato, Mutter eines
EB-Betroffenen

auf den Ernahrungszustand sowie das Vorhandensein
moglicher Infektionen und Allergien durchgeflhrt werden.
Intravendse Infusionen und Rontgenaufnahmen des Ver-
dauungstrakts als Nachuntersuchungen bei Oesopha-
gus-Stenosen werden ebenfalls angeboten.

Unser Bestreben ist es, die anstehenden Untersu-
chungen direkt in der Tagesklinik durchzufihren. Das
heiBt, dass Arzte aus den umliegenden Abteilungen zu
den ,Schmetterlingskindern“ kommen und sie somit nicht
von einem zum anderen Gebaude gehen missen. Hand-
chirurgische Eingriffe werden in einer benachbarten Spe-
zialklinik in Mailand vorgenommen. Bei schwerwiegen-
den Infektionen oder anderen EB-bezogenen Komplika-
tionen kdnnen die Betroffenen auch stationar aufgenom-
men werden. <> Prof. Dr. Susanna Esposito, Verantwort-
liche des EB-Zentrums Mailand an der Universitétsklinik De Marchi

Team des EB-Zentrums Mailand (www.policlinico.mi):
Verantwortliche und Direktorin der Padiatrischen Abteilung: Prof. Dr. Susanna Esposito
Kinderérztliche Koordinatorin: Dr. Sophie Guez

rapeutin und der Orthopade beurteilen
die Beweglichkeit der ,Schmetterlings-
kinder” und klaren Uber EB-spezifische
Physiotherapie und ergotherapeutische
Hilfsmittel auf. Weitere beteiligte Spezia-
listen sind Zahnarzte, Augenarzte, Chi-
rurgen, Kinderéarzte, Psychologen und
Sozialhelfer. Hier kbnnen auch Blutun-
tersuchungen mit zusatzlichem Fokus

Multidisziplinire Berater: Dr. Gianluca Tadini (Dermatologe), Dr. Simona Salera (Ernahrungs-
beraterin), Dr. Faustina Lalatta (genetische Beratung), Dr. Francesco Macchini (Chirurg), Dr. Carlo
Maiorana, Dr. Giorgio Alessandri, Dr. Silvia Gioventu (Zahnérzte), Dr. Laura Tresoldi (Augenérztin),
Dr. Paolo Rebulla (Regenerativmedizin und Stammzelltransplantation), Dr. Enrica Cristini und

Dr. Paolo Gozzini (Orthopéden), Dr. Cristiano Gandinni (Schmerztherapie), Dr. Anna Brivio (Physio-
therapie), Dr. Santa De Stefano (Psychologin), Dr. Sara Delnegro (Sozialassistentin)
Koordinatoren des Pflegepersonals: Dr. Veronica Della Torre, Dr. Debora Scremin
Sekretérin: Dr. Maria Luisa Favero
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Eigenveranstaltungen

egionaltreffen 2012: Verzaubert im Marionetten-
H theater. Am 23. Marz wurden wir von Zina und

Werner Hierzer zum Regionaltreffen ins Marionet-
tentheater Schénbrunn eingeladen, das Werner leitet.
Fur uns DEBRA Mitarbeiterinnen begann es ein biss-
chen wie eine Schnitzeljagd. Treffpunkt war ein Seiten-
eingang des Schlosses Schoénbrunn. Eines der Turschil-
der lautete geheimnisvoll: ,Finsterer Gang“. Unsere An-
weisung war: Zina anrufen und warten. Schon durch
das Telefon hérten wir hallende Schritte und schlieBlich
offnete Zina die Tur. Wir begriBten uns herzlich und be-

Im Marionettentheater Schloss Schénbrunn

kamen auch gleich den nachsten Hinweis: Folgt dem
langen Gang — der machte seinem Namen ubrigens alle
Ehre — dann kommt am Ende eine kleine Kapelle, dort
biegt Ihr links ab, durchquert den Hof und dann seht
Ihr auch schon das Marionettentheater Schénbrunn.

ahrestreffen 2012 - DEBRA Siidtirol. Am 31. Marz

traf sich die DEBRA Sudtirol Familie nun schon

zum achten Mal zur Jahresversammlung in To-
blach. Von den insgesamt 150 Mitgliedern konnte Ob-
frau Isolde Mayr Faccin rund 70 Mitglieder und Freun-
de bei der Versammlung begrtiBen. Dem Verein ge-
hdéren auch einige Familien aus dem oberitalienischen
Raum an. Bei diesem Treffen hieBen wir zwei neue
MUtter mit ihren betroffenen Kindern willkommen: Ele-
na mit Tochter Maia aus Mantova und Antonella mit
ihrem Sohn Mattia aus Cuggiono.

Nachdem die Jahresbilanz einstimmig genehmigt wor-
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Im Hof gab es ein groBes und frohliches Hallo, Han-
deschutteln und Wangenkussen — der dstliche Teil der
DEBRA Familie war wieder einmal zusammen gekom-
men! Wéhrend die einen in der Frihlingssonne vor
dem Marionettentheater tratschten und lachten, die
anderen drinnen durch das kleine Museum spazierten
und eine Vorahnung von der Kunst des Puppenspie-
lens bekamen, trugen die dritten Tabletts und Warm-
haltebehalter hinein, von denen es verlockend duf-
tete. Ich war mir nicht sicher, worauf ich mich mehr
freuen sollte: Das Marionettentheater oder das Buf-
fet und Beisammensit-
zen danach.

Die Vorstellung war

einfach nur: bezau-

bernd. Mozarts Zau-

berflte in abgespeck-

ter Fassung, mit ihrer
s herrlich leichten Mu-
sik und gespielt von
wunderschoén gestal-
teten und ausstaffier-
ten Puppen. In einem Augenblick vergaB ich sogar,
dass es nur Puppen waren, keine realen Menschen.
Danke an Familie Hierzer, die dieses Regionaltreffen
zu etwas ganz Besonderem gemacht hat! < Mag.
Barbara Dissauer, DEBRA Austria

© B. JERNITS

den war, ging es mit einem Vortrag von Prof. Dr. Jo-
hann Bauer aus dem EB-Haus in Salzburg weiter. Er




berichtete Uber den Stand der EB-Forschung und
die Fortschritte im Interreg-IV-Projekt , Therapie fur
Schmetterlingskinder. Anhand von elektronenmikro-
skopischen Bildern von Hautbiopsien dreier Stdtiro-
ler Patienten erklarte er anschaulich, wo jeweils der
genetische Fehler liegt und welche Hoffnungen es flr
die betreffenden Patienten gibt. Dr. Nadia Bonomet-
ti aus Bozen Ubersetzte die Ausfuhrungen fur unse-
re italienischen Freunde. SchlieBlich trug Anna Faccin
den Tatigkeitsbericht von DEBRA Sudtirol auf Deutsch
und Italienisch vor: Aktionen, Events, dffentliche Auf-
tritte und Spendentbernahmen.

ril fand das DEBRA Austria Familienwochenen-

de in Anthering bei Salzburg statt. Fir uns hief3
das sehr frih aufstehen, da wir kurzfristig noch einen
Termin zum Nachjustieren von Ninas Handschienen
im Landeskrankenhaus Salzburg bekommen hatten.
Das hatte aber auch den Vorteil, dass die Autobahn
A8 frihmorgens relativ leer war. Alles lief zu unserer
vollsten Zufriedenheit.

Familienwochenende 2012. Von 27. bis 29. Ap-

Nach dem Krankenhaustermin genossen wir das
schéne Sommerwetter im Garten von Schloss Mira-
bell und an der Salzach bevor wir ins Hotel fuhren.
Dort war die Freude groB, da schon einige Familien da
waren. Allerdings mussten wir noch mit unserer Part-
nerhiindin Leica nach Oberndorf, um dort die jahrli-
che Hundeprufung fur Partnerhunde zu absolvieren.

Im Garten des Hotels tranken wir dann den ers-
ten Kaffee; spéater gab es ein wundervolles Abend-
essen, das uns allen
sehr schmeckte. Das
Service im Hotel war
unkompliziert was die
Essenswlnsche fur
die Kinder und Vega-
ner anging. Schlieflich
genossen wir noch den
lauen FrUhlingsabend
im Garten bei Wein,
Bier und netten Ge-
sprachen.

© PRIVAT (2)

Der Nachmittag wurde in lockerer und angenehmer
Art von unserem Freund Paul Gelmini moderiert, der
mit seiner Frau Arabella, unserer Botschafterin fur die
~Schmetterlingskinder®, und den Kindern Frayo und
Felicitas Ludovica angereist war.

Nach dem offiziellen Teil gingen wir zum gemutli-
chen Beisammensein Uber, inklusive leckerem Buf-
fet. Es war wieder ein gelungenes und bereichern-
des Treffen. GroBer Dank gilt unserer Obfrau Isolde
Mayr Faccin und ihrem Team. Qp Zita Pfeifer, Mutter
eines EB-Betroffenen

Am Samstagvormittag, nach ausgiebigem Frihstick,
beschloss ein Teil der Teilnehmer, die Salzburger Ka-
sewelt im nahegelegenen Schleedorf zu besichtigen.
Das Navi fuhrte uns durch das wundervolle Salzburger
Land. In Schleedorf angekommen, bekamen wir nach
einem EinfUhrungsfilm eine ausgiebige FUhrung durch
die Kéaserei, die allerdings noch nur als Museum be-
trieben wird. Es wurde uns erklart, was alles notwen-
dig ist um Bio-Kase zu produzieren, vom Futter bis
zur Haltung der Kuhe. Die Einblicke in die einzelnen
Schritte der Kaseproduktion waren sehr aufschluss-
reich. NatUrlich durfte auch eine Verkostung der Pro-
dukte nicht fehlen: Weichkdse, Emmentaler, Bergka-
se und Parmesan. Gerne hatten wir auch Kase mitge-
nommen, doch das flr April ungewohnlich sommer-
liche Wetter lieB das nicht zu. Nach der Kuhle in der
Késerei traf uns die Hitze drauBen — 32 Grad Celsius
— wie ein Keulenschlag.

So beschlossen wir schnellstens an den Mattsee zu

Sonne und Entspannung in Anthering
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fahren. Ein Teil der Gruppe blieb im Schatten am See-
ufer, wo es fur die Kinder und Hunde angenehmer war.
Der Rest machte einen Spaziergang am See entlang,
und danach gab es fur alle Eis.

ZurGck im Hotel waren wir am liebsten sofort in den
Pool gesprungen, doch das Schwimmbad nebenan
war erst am Tag zuvor geflllt worden und wére noch
ein wenig zu frisch gewesen. So verbrachten wir den
restlichen Nachmittag mit Gesprachen, Lesen und
v moos. Bei strahlendem Junisonnenschein traf

ich mich mit Stefanie Zaucher-Mimra und Franz
Zaucher in Salzburg. Wir tranken noch zusammen ei-
nen Kaffee, bevor Franz und ich in bester Stimmung in
die Steiermark zum Vater-/Mannerwochenende wei-
terfuhren, das von 15. bis 17. Juni 2012 stattfand.
Nach einem kurzen Stopp in Schladming ging es auf
den Berg ins Hotel Schitterhof. Wir inspizierten die
Zimmer, stdrzten uns gleich danach in den kleinen
Pool und genossen vom Hotel aus die Aussicht auf
die Berge. Bald trafen die anderen Manner — Vater und
Partner von EB-Betroffenen — ein, und wir besprachen
das Programm, das Christian Blaim fUr uns vorberei-

tet hatte. Beim gemdutlichen Abendessen hatten wir
dann Zeit fir Gespréache und Austausch.

ater-/Mannerwochenende in Schladming-Rohr-

Am nachsten Tag ging es gleich morgens mit der Seil-
bahn auf den Dachstein. Die Sicht war perfekt und
wir genossen die Aussicht auf die Berge vom Sky-
walk aus. Danach sahen wir uns den Eispalast an,
der sechs Meter tief im Gletscher ruht. Dort konn-
ten wir verschiedene Skulpturen aus Eis bewundern,

Ausflug auf den Dachstein
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Entspannen. Am Abend gab es wieder gut zu essen
und wir genossen die laue Luft. Die Kinder spielten
abends noch Ligretto und hatten dabei groBen Spal.

Nach einem guten Fruhstick mussten wir uns am
Sonntag auch schon wieder voreinander verabschie-
den. Vielen Dank an alle, die dieses Familienwochen-
ende ermdglicht haben. Es hat uns allen sehr gut ge-
tan und wir freuen uns schon auf das nachste Jahr!
<%> Holger Schmid, Vater einer EB-Betroffenen

die mit unterschiedlichen Farben beleuchtet wurden.
Einen Teil unserer Gruppe trieb der Hunger zu einer
Almhutte; der Rest blieb noch auf dem Gipfel und ge-
noss das Wetter, die Aussicht auf die Berge und die
Kunststicke der Snowboardfahrer. Zu Mittag mach-
te dann jeder sein eigenes Programm; mich zog es
ins Hotel zum Faulenzen und Saunieren. Abends war-
tete dann ein reichhaltiges Buffet auf uns, das keine
Winsche offen lieB3.

Am Sonntag stand leider schon wieder die Abreise
an, doch zuvor fuhren wir noch auf die Hochwurzen,
um dort Mountain-Gokart zu fahren, was uns naturlich
groBen Spal bereitete und das Kind im Manne zum
Vorschein brachte. Nach einem gemdutlichen Kaffee
mussten wir uns schon wieder verabschieden.

Auf der Heimreise war ich noch einmal zu einem Zwi-
schenstopp im herrlichen Garten von Stefanie und
Franz eingeladen. Am liebsten ware ich noch eine Wei-
le dortgeblieben und bekam schon die Hangematte
angeboten. Doch es half nichts, ich musste los, es
waren ja noch vier Stunden zu fahren.

Wir alle danken DEBRA Austria und Christian Blaim
flr die Organisation und dafir, dass das Vater-/Man-
nerwochenende Uberhaupt méglich wurde. Fir 2013
winschen wir uns, noch mehr Manner in unserer Run-
de begriBen zu dirfen. Nehmt einfach die Chance
wahr; es ist auch eine gute Moglichkeit sich gegen-
seitig besser kennen zu lernen, Gesprache Uber un-
sere Situation zu fuhren und natdrlich einfach Spafi
miteinander zu haben. Q? Holger Schmid, Vater einer
EB-Betroffenen



iitterwochenende 2012. Von 29. Juni bis 1.

Juli 2012 konnten wir Mutter von ,Schmetter-

lingskindern“ im Hotel Gmachl| wieder einmal
so richtig ausspannen. Ich freue mich jedes Jahr dar-
auf, weil ich hier Kraft fur den herausfordernden Alltag
tanken kann. Mit der freundlichen BegrtiBung an der
Hotelrezeption fallt schon der Druck der taglichen Ver-
antwortung ab. Leichten FuBes betrete ich den Well-
nessbereich, wo mich die anderen Mutter herzlich be-
griBen. Wir sind Frauen verschiedenen Alters mit un-
terschiedlichen Berufen und unsere Kinder haben un-
terschiedliche Formen von EB. Trotzdem ist fUr jede
der Alltag der anderen nachvollziehbar und es entsteht
gegenseitiges Verstandnis. Die Gemeinsamkeit durch
ahnliche Erfahrungen verbindet. Manchmal verstehen
wir uns ohne viele Worte, es reichen verstandnisvolle
Blicke wenn eine etwas aus ihrem Leben erzahlt. Wir
fUhren in Ruhe tiefsinnige Gesprache zu zweit. Viele
nutzen die Gesprachsangebote der Psychologin, ent-
weder ein Einzelgesprach oder das diesmal spontan
organisierte Gruppenseminar. Dass diese besondere
Gemeinschaft entstehen konnte und kann, verdanken
wir unserem Verein DEBRA Austria, der die Rahmen-
bedingungen dafir schafft.

ahrestreffen 2012 - DEBRA Austria. Von 12. bis
14. Oktober 2012 fand das alljghrliche Jahres-
treffen von DEBRA Austria statt. Zum bereits 17.
Mal — aber zum ersten Mal fUr mich. Ich reiste am Frei-
tag mit meinen Kolleginnen nach Salzburg an, bereits
am Nachmittag trafen wir etliche Familien, die zur Ge-
neralambulanz ins EB-Haus gekommen waren. Im EB-
Haus fand am Nachmittag auch die Vorstandssitzung
statt. Nach dem Abendessen im Hotel St. Virgil gab

v.l.n.r.: Dipl.-BW (FH) Julia Rebhan, Dr. Anja Diem, Dr. Gabriela Pohla-
Gubo, Dr. Rudolf Hametner, Mag. Barbara Dissauer, Dagmar Libiseller

© PRIVAT

© R. HAMETNER

Manchmal beschleicht mich ja ein Gedanke wie ,Hab
ich das Uberhaupt verdient” und ,Eigentlich sollte das
Geld ja fur Forschung verwendet werden”, aber bis-
her hat mir und meinem Kind noch kein Forschungs-
ergebnis den Alltag erleichtert. Was mir unter anderem
hilft, ist die Aussicht auf dieses Erholungswochenende
und die Gemeinschaft unter uns Mittern, die ich sehr
schatze! Ich wirde mich auch sehr Uber ein Kennen-
lernen von ,neuen” Muttern freuen, die dieses Angebot
nutzen méchten. <> Mag. Gabriele GoBnitzer, Mutter
eines EB-Betroffenen

Entspannte Teilnehmerinnen beim Miitterwochenende

es ein gemutliches Beisammensein. FUr die Jugend-
lichen standen ein Kaffeehaus- und ein Kinobesuch
auf dem Programm, und die Kleinen wurden im haus-
eigenen Kindergarten gut betreut.

Am Samstag starteten wir mit einem entspannten
FrUhstlck in den Tag, und es war schon zu sehen,
dass die Kinder schon morgens so ausgelassen und
fréhlich waren! Bei der Generalversammlung und be-
eindruckenden Prasentationen vom Vorstand und aus
dem EB-Haus gab es auch jede Menge Ehrungen.
DEBRA Austria bedankte sich herzlich — mit scho-
nen BlumenstrauBen sowie Schmetterlings-Statuetten
— bei Dr. Anja Diem, Dr. Rudolf Hametner und Dag-
mar Libiseller fUr ihr langjahriges Engagement. Auch
Dr. Gabriela Pohla-Gubo, Dipl.-BW Julia Rebhan und
Mag. Barbara Dissauer wurden fur ihre hervorragen-
den Leistungen mit je einem Blumenstrau3 bedacht.

Am Nachmittag stand ein Familienausflug ins Freilicht-
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museum GroBgmain auf dem Programm. Viele Betrof-
fene waren dabei und zeigten sich beeindruckt von
dieser Entdeckungsreise durch sechs Jahrhunderte
Landesgeschichte. Alte Muhlen konnten erkundet, je-
der Winkel von Bauernhausern durfte durchforscht
werden, und man staunte Uber das Kraftwerk aus der
Frihzeit der Elektrizitatsgewinnung. Wer muide oder
nicht so gut zu FuB war, konnte mit dem Bummelzug
gemditlich durch die schéne Landschaft fahren, aus-
und wieder einsteigen, wo es ihr oder ihm gefiel.

o~
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Bummelzug im Freilichtmuseum GroBgmain

Hanno Rhomberg verbliifft mit seinen Taschenspielertricks

BRA International Kongress 2012 fand vom 13.

bis 16. September in Toronto statt. Mit 2,6 Mil-
lionen Einwohnern ist Toronto die groBte Stadt Kana-
das und Hauptstadt der Provinz Ontario. Sie liegt im
so genannten Golden Horseshoe, einer Region mit
Uber 8,1 Millionen Einwohnern, die sich halbkreisfor-
mig um das westliche Ende des Ontariosees bis zu
den Niagarafallen erstreckt. Die Stadt liegt am nord-

n EBRA International Kongress in Toronto. Der DE-
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Nach einem gemeinsamen Abendessen Uberrasch-
te uns der Zauberer Hanno Rhomberg mit seinen un-
glaublichen Taschenspielertricks. Gebannt verfolgten
wir jeden einzelnen Schritt, doch es war einfach nicht
mdglich, seine Kunststiicke zu durchschauen. An die-
sem Abend brachten wir das Hotel vor Lachen zum
Beben.

Am Sonntag fanden Gesprachsrunden fur Betroffe-
ne bzw. Angehdrige statt und einige trafen sich da-
nach zu einer kurzen
christlichen Andacht.
Ein gemeinsames Mit-
tagessen beschloss
das Jahrestreffen.

Ich habe mich sehr
gefreut, dass ich von
den Betroffenen und
ihren Familien so
herzlich in die Runde
aufgenommen wur-
de — sozusagen in die
DEBRA Familie. Vielen
Dank auch fur die vie-
len netten Gesprache.
Ich habe mich von der
ersten Minute an sehr
wohl geflhlt und freue
- mich schon auf das
nachste Jahrestreffen
im kommenden Okto-
ber. < Dr. Gabriele-
< Aisha Bichler, DEBRA
o Austria

R. HAMETNER (.

westlichen Ufer des Ontariosees, dem kleinsten der
finf GroBen Seen. Toronto ist in den letzten Jahrzen-
ten dynamisch gewachsen. Das zeigt sich auch an der
Vielfalt von Ethnien, die sich hier angesiedelt haben.
Die Metropole gilt in dieser Hinsicht als eine der ,bun-
testen” und interessantesten Stadte weltweit.

Der Kongress wurde von DEBRA Canada und dem
Hospital for Sick Children organisiert und fand in ei-
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nem der ehemals groBten Hotels der Welt statt. Das
glamourdse Ambiente des Fairmont Royal York Hotel
mit seinen zwanzig Stockwerken und Uber tausend
Zimmern gab uns allen eine Vorstellung wie es wohl
in den 1930er-Jahren gewesen sein mag, als in die-
sem Haus noch Staatsbesuche und Filmstars aus al-
ler Welt ein- und ausgingen.

Ziele dieses Kongresses waren der Erfahrungsaus-
tausch und die Vernetzung der rund hundert Teilneh-
mer, Delegierte von DEBRA Gruppen aus etwa 30
Landern.

Der erste Tag stand ganz im Zeichen des DEBRA
International Projekts ,Clinical Practice Guidelines”
(CPG), in dem es um die Entwicklung von einheit-
lichen medizinischen Versorgungsstandards fur EB
geht. Es gab drei hochkaratige Prasentationen zum
Thema ,Wundmanagement“: Jackie Denyer und Liz
Pillay, EB-Krankenschwestern aus GroBbritannien, Dr.
Maya El Hachem, EB-Arztin aus Italien, und Dr. Ele-
na Pope, EB-Arztin am lokalen Universitatsklinikum,
prasentierten ihre Richtlinien fur die Wundversorgung
bei EB. Mit der Diskussion Uber schwierige klinische
Falle klang der erste Tag aus.

Am zweiten Kongresstag gaben prominente Wissen-
schafter jeweils aus ihrer Perspektive einen Uberblick
Uber den Stand der EB-Forschung. Unter anderem
referierten Dr. Gabriela Petrof (UK), Dr. Zurab Sipras-
hvili (USA), Prof. David Woodley (USA), Dr. Sarah At-

Vorstand von DEBRA International. v.l.n.r., vorne: Jimmy Fearon,
Rainer Riedl, Francis Palisson; hinten: Vlasta Zmazek, Gena Brumitt,
Michael Fitzpatrick, Evanina Makow, Rick Gallagher, Robin Hood

kinson (UK), Prof. John Wagner und Prof. Jakub To-
lar (USA) sowie Prof. Jouni Uitto (USA). Aus Betroffe-
nensicht war die gute Nachricht an diesem Tag, dass
die Entwicklung einer Proteinersatztherapie, die von
der Firma Lotus Tissue Repair* zur Marktreife gebracht
werden soll, gut voran geht.

Workshops fUr Spezialisten einerseits und die Gene-
ralversammlung von DEBRA International andererseits
pragten den dritten Kongresstag. Hier wurde auch
ein neuer Vorstand gewahlt bzw. bestétigte die Ge-
neralversammlung bestehende Funktionare in ihren
Amtern:

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 Schriftflihrer-Stellvertreter
Rick Gallagher, USA

Robin Hood, GroBbritannien

Evanina Makow, Spanien

Przemyslaw Sobieszczuk, Polen

Wie jedes Jahr bot das Treffen eine Reihe von inter-
essanten Anregungen und gab aufs Neue Ansporn,
die internationale Zusammenarbeit zu forcieren. <>
Dr. Rainer Riedl, DEBRA Austria

*) Im Janner 2013 vom Pharmaunternehmen Shire ibernommen
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Kongressteilnehmer in Toronto
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arsch der seltenen Erkrankungen. Samstag,
M 3. Méarz 2012, ein kalter aber sonniger Frih-

lingstag. Als ich zum Treffpunkt komme, haben
sich schon viele Teilnehmer eingefunden. Kleine Grup-
pen stehen beieinander und reprasentieren jeweils eine
seltene Erkrankung. Welche es ist, steht auf den Schil-
dern, die sie hochhalten. Uberall sieht man bunte Luft-
ballons und Menschen, die Informationsblatter und Fly-
er verteilen. Ich suche meinen Vater und finde ihn inmit-
ten der Menschenmenge, im Gesprach mit den ande-
ren Organisatoren des Marsches. Es ist ein gro3es, po-
sitives Gewusel. Auch einige meiner Freunde und Be-
kannte sind gekom-
men, alle genauso
aufgeregt wie ich.

In den nachsten Mi-
nuten geht der vier-
te ,Marsch der sel-
tenen Erkrankungen*
los. Wir starten vor
der Oper und wan-
dern dann durch die

© DEBRA AUSTRIA

ro Rare Austria — gemeinsam mehr erreichen.

Uber ein Jahr gibt es nun mit dem Verein Pro

Rare Austria eine Allianz fUr seltene Erkrankun-
gen. Hauptziel dieses sterreichweit agierenden Dach-
verbandes ist die Verbesserung der Rechte und Le-
bensbedingungen von Menschen mit seltenen Erkran-
kungen.

Warum ist das wichtig? Seltene Erkrankungen sind zwar
selten, da aber mehr als 6000 solcher Erkrankungen
offiziell anerkannt sind, betrifft diese Thematik rund
400 000 Menschen in Osterreich. Wenn man die vielen
Probleme dieser Patientengruppe kennt, kommt man
zu dem Schluss: Hier muss — strukturell und gesund-
heitspolitisch — noch viel getan werden.

Pro Rare Austria konnte im Jahr 2012 schon einiges

umsetzen:

B Branding, Website, Presse- und Offentlichkeitsarbeit
fUr seltene Erkrankungen

® QOrganisation des Aktionstages im Zuge des Rare Di-
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KéarntnerstraBe, Uber den Graben, den Kohlmarkt, pas-
sieren die Hofburg und gehen schlieBlich zwischen den
beiden Museen durch zum Museumsquartier. Ich be-
komme einen Packen Flyer in die Hand gedrickt, die
ich wahrend des Marsches an Passanten verteilen soll.
Viele Kinder laufen mit; auch sie verteilen fleiBig ihre In-
formationsblatter. Neben Mitgliedern von DEBRA Aus-
tria nehmen viele Menschen am Marsch teil, die auf an-
dere seltene Erkrankungen aufmerksam machen. Es ist
ein buntes, froéhliches Bild: Junge, Alte, Kinder in Roll-
stUhlen, Uber uns zwei gro3e Banner, einer von Pro Rare
Austria und einer mit der Aufschrift ,Marsch der selte-
nen Erkrankungen®. Ein Gewirr von Menschen mit Luft-
ballons, Flyern, Transparenten.

Immer wieder kommt es zu kurzen Gesprachen am
StraBenrand. Einige Menschen interessieren sich fir un-
sere Anliegen. Das ist gut so. Wir méchten mit unse-
rem Anliegen auffallen und die Offentlichkeit aufriitteln.
Denn: Seltene Erkrankungen sind selten, Menschen
mit seltenen Erkrankungen sind aber h&ufig. Nachs-
tes Jahr mochte ich wieder dabei sein. < Lena Riedl,
EB-Betroffene

sease Day (400 Teilnehmer)

m Mitglieder: 25 von etwa 60 potenziellen Vereinen

® Mitgliedschaft bei EURORDIS, der europdischen
Dachorganisation fur seltene Erkrankungen

B Mitarbeit bei der ,Expertengruppe des BM fir Ge-
sundheit fur seltene Erkrankungen® um einen Nati-
onalen Aktionsplan flr seltene Erkrankungen zu er-
stellen

B Fragebogenaktion, um die wesentlichen Probleme
systematisch zu analysieren

B Medizinischer Beirat: Univ.-Prof. Dr. Helmut Hintner,
Univ.-Prof. Dr. Daniela Karall, Prof. DDr. Susanne Kir-
cher, Doz. Dr. Till Voigtlander, Univ.-Prof. Dr. Johan-
nes Zschocke

Auch fur 2013 gibt es ehrgeizige Plane. Umsetzbar
sind diese, wenn Pro Rare Austria eine Mitarbeiterin
gesponsert bekommt. Unter dem Motto ,Gemeinsam
mehr erreichen® arbeiten wir daran. Qp Dr. Rainer
Riedl, Obmann DEBRA Austria und Obfrau-Stellvertreter Pro Rare
Austria
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Benefizveranstaltungen in Osterreich

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

fenen zu helfen, wo das soziale Netz nicht ausreicht,

chmetterlingskinder Golf-Charity 2012. Unser

diesjahriges Golf-Charity-Turnier am 22. Sep-

tember in Himberg war ein Hohepunkt des Jah-
res. Zum neunten Golfturnier in der Geschichte von
DEBRA Austria kamen Uber 300 Golfspieler und 400
Abendgaste und brachen damit alle bisherigen Re-
korde. Den Reinerlds von rund 50.000 Euro verdan-
ken wir unseren Sponsoren und Teilnehmern, die ge-
meinsam zu diesem schédnen Erfolg beigetragen ha-
ben. Das Spendenergebnis ist wie in den Jahren zu-
vor der EB-Forschung gewidmet, um so der Heilung
ein Stlick naher zu kommen. Durch die Abendveran-
staltung — wieder im Stil des Oktoberfestes — fUhrte
heuer die Schauspielerin Elke Winkens. Zu einem ab-
soluten Lacherfolg verhalf Michael Niavarani, der Aus-
zUge aus seinem bekannten Kabarettprogramsmm vor-
trug. Begeistert schwang er nach seinem Auftritt so-
gar — gemeinsam mit Elke Winkens — das Tanzbein.

Bei der Vorbereitung des Golfturniers, insbesondere
der Tombola, halfen heu-
er Uber die Sommermo-
nate drei Praktikantinnen
mit. Unsere Gliicksfeen
Lena und Emmi Riedl
sowie ihre beiden Freun-
dinnen Vera und Christi- ©

P8 I

OTO WEINWI

ist DEBRA Austria auf Spenden angewiesen. Es freut
uns sehr, dass so viele Menschen unseren Hilferuf ge-
hort haben und sich engagiert einsetzen, sei es mit
einmaligen Spenden, Benefizveranstaltungen oder
umfangreichen Spendenaktionen. Aus Platzgrinden
kénnen wir hier — stellvertretend — nur einige dieser
groBartigen Veranstaltungen anfihren. Unser Dank
gilt aber allen Menschen, die mit groBem Engagement
ganz AuBergewdhnliches auf die Beine stellen und be-
herzt helfen. Selbstverstandlich mdchten wir uns auch
bei all jenen bedanken, von deren Leistungen wir hier
nicht berichten kénnen. Denn ohne sie wére die ,Hilfe
flr die Schmetterlingskinder” undenkbar. Vielen Dank!
Q: Dr. Gabriele-Aisha Bichler, DEBRA Austria

Elke Winkens, Michael Niavarani, Ulla Epler (DEBRA)

na unterstitzten uns tatkraftig beim Losverkauf. Ins-
gesamt waren 25 ehrenamtliche Helfer vor Ort und be-
gleiteten die Veranstaltung von der Registrierung am
Morgen bis zur Verteilung der Lebkuchenherzen zum
Abschied spatabends. Eine GroBveranstaltung wie
diese ist nur mit Unterstltzung der Hausherren des
Colony Club, Mag. Eva und DI Hans-Christian Hofer
und deren gesamtem Team moglich. An dieser Stelle
bedanken wir uns sehr herzlich bei den Teilnehmern,
den Spendern und Sponsoren und allen ehrenamtli-
chen Helfern. <> Ulla Epler, DEBRA Austria

I == I DB
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allen 57 Interspar Frischbackern das beliebte Schmetterlingsbrot. Die stBe,

mit Hagelzucker bestreute Brioche ist der Form eines Schmetterlings nach-
empfunden. Es schmeckt nicht nur kostlich, sondern soll auch Bewusstsein schaf-
fen flr all jene Kinder, die an der seltenen, noch unheilbaren Hautkrankheit EB lei-
den. Bereits seit sechs Jahren unterstUtzt Interspar DEBRA Austria tatkréaftig. Der
Reinerlds aus dem Verkauf im Jahr 2012 in der Hohe von 37.000 Euro kommt den
»~Schmetterlingskindern” und der EB-Forschung zugute. Vielen herzlichen Dank an

H elfen kann so gut schmecken! Um nur einen Euro gab es auch 2012 wieder bei

© INTERSPAR

Leckere Scheckiibergabe bei Interspar

eihnachtsspende von T-Mobile fiir die EB-For-
w schung. In guter weihnachtlicher Tradition

verzichtete T-Mobile zu Weihnachten 2012
auf Geschenke an Kunden und Mitarbeiter und spen-
dete stattdessen 10.000 Euro an DEBRA Austria. Die
Spende hilft bei der Entwicklung eines innovativen
Therapieansatzes fur EB. Im Jahr 2013 soll einer Pa-
tientin genetisch ,reparierte” Haut transplantiert wer-
den, damit ihre Haut dann — zumin-
dest teilweise — geheilt ist. T-Mobile
betatigt sich mit der Unterstitzung
dieses Therapieansatzes als eine
Art ,Sozialer Investor” (Social Ven-
turer): Da fur diese Innovation der-
zeit keine ausreichende Unterstit-
zung aus dem Gesundheitssystem
bzw. der 6ffentlichen Hand kommt,
springt T-Mobile ein, um solche
Entwicklungen zu ermdéglichen. Im o

T-MOBILE AUSTRIA

ocken kaufen — Schmetterlingskindern helfen.

»Spleh helps” lautet das Motto, und genau so

ist der Name entstanden: Das Wort ,spleh”
entsteht, wenn man
.helps® ruckwarts
liest. Ebenso einfach
ist auch das spleh-
Konzept — pro ver-
kauftes Paar So-
cken wird ein Euro
gespendet. Unter
der Devise ,Machen
wir uns gemeinsam
auf die Socken! Ma-

—_—

© SPLEH OG
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Ubergabe der T-Mobile Weihnachtsspende: Dr. Andreas Bierwirth
(T-Mobile) und Dr. Rainer Riedl (DEBRA)

Scheckiibergabe der Geschaftsfiihrer der spleh 0G an Obmann Rainer
Riedl, v.L.n.r.: Ing. Mag. René Seedorff, Dr. Rainer Riedl, Markus Holzer

Interspar und seine Kunden! <

Zuge dieser Aktion tourte erstmals auch ein mobi-
ler Punschstand von T-Mobile durch Osterreich, des-
sen Spendenerlds ebenfalls den ,Schmetterlingskin-
dern® zugutekam. Hier wurde Punsch ausgeschenkt
und um eine Spende gebeten. Uber diverse Online-
Kanale und die T-Mobile Shops wurde laufend auf die
Aktion aufmerksam gemacht. Dartber hinaus lief im
letzten Jahr auch das T-Mobile Handy-Recycling wei-
ter: Retournierte
Altgeréate wurden
dem Recycling
zugefuhrt. T-Mo-
bile spendete pro
Handy 1,50 Euro
an DEBRA Aus-
tria. Wir bedan-
ken uns herzlich
fUr diese groBarti-
gen Aktionen! <&

chen wir die Welt ein bisschen besser!“ bietet spleh
Qualitatssocken fur Damen und Herren, fir Snea-
ker und in verschiedenen Farben an. Beim Aufspu-
ren der idealen Socken wur-
den keine Kosten und Mu-
hen gescheut. Die besten So-
cken, die nach umfangreichen
Tests gefunden werden konn-
ten, sind solche, die nicht rut-
schen, ihre perfekte Passform
bewahren und dauerhaft Far-
be bekennen. Socken, deren
hochwertiges Baumwollge-
misch fUr ein fuBfreundliches

ta—
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Klima sorgt und die sich selbst bei vierzig Grad wohl
fUhlen, also zumindest, wenn es ums Waschen geht.
Bei diesem Produkt wird der Wohlflihlcharakter mit
dem Charity-Gedanken perfekt verbunden. spleh un-
terstlitzt benachteiligte Kinder und Jugendliche in Os-
terreich Uber Spenden an ausgewahlte Hilfsorganisa-

noch, Engel auf Erden. Geschichten zwischen

Himmel und Erde. FUnfeinhalb Jahre hat Otto
Georgios Theodosios Trompeter an seinem neu-
en Buch gearbeitet. Auch jlingste Erlebnisse seiner
Radreise nach Griechenland im Sommer 2012 sind
eingeflossen. Im Rahmen einer groBen Buchprasen-
tation stellte der Autor sein Buch ,herzberthren” im
oberdsterreichischen Neuzeug vor. ,Mein Buch ist ein
Sammelsurium an Erzahlungen und Geschichten Uber
Menschen, die mein Leben berlhrt haben und das
immer noch tun”, schildert der Autor. Otto ,Jorgos*”
Trompeter versteht sich als GeschichtengreiBler. Mit
seinem Buch will er zum Schmunzeln, Lachen, Gllick-
lichsein und Nachdenken anregen. Und er will hel-
fen. Das hat er seiner geliebten Mutter am Totenbett
versprochen. ,Mit all meiner Liebe widme ich dieses
Buch meiner Mutter, die vor zwei Jahren an Bauch-
speicheldrisenkrebs gestorben ist”, sagt Otto Trom-
peter. FUr das Fruhjahr 2013 ist eine Abschlussveran-
staltung geplant, bei der das letzte Buch mit Unter-

E in Buch das heriihrt: ,herzheriihren“. Es gibt sie

ilton Hotels - einmal um die Welt fiir den guten

Zweck. Am 20. Mai 2012 fand bereits zum zwei-

ten Mal die Aktion ,Around the World in a Day*
der europaischen Hilton Hotels statt. Ziel war es, ge-
meinsam den Erdumfang von 40.075,16 Kilometern
zwei Mal an einem Tag zu FuB zuriickzulegen. Jeder
laufend oder gehend zurlickgelegte Kilometer jedes
einzelnen Teilnehmers in ganz Europa zahlte. Und sie
haben es gemeinsam geschafft! Die Veranstaltung fand
in Wien rund um das Hilton Vienna Danube statt. Zahl-
reiche Teilnehmer gingen fur den guten Zweck an den
Start. Der Gsterreichische Reinerlds des sportlichen
Tages ging je zur Halfte an die ,Schmetterlingskinder”
und an den Sterntalerhof. Wir bedanken uns ganz
herzlich fUr die Spendensumme von 6.000 Euro, die

tionen. Die Spendenempfanger wechseln dabei quar-
talsweise. Bis Weihnachten 2012 wurde DEBRA Aus-
tria als begunstigte Organisation ausgewahlt, und ins-
gesamt konnten 983 Euro gesammelt werden. Vielen
Dank im Namen aller ,Schmetterlingskinder” fur die-
se sockige Aktion! <>

schriften moglichst aller Men-
schen, die darin vorkommen,
versteigert wird. Otto Trom-
peter hat bereits neue Zie-
le und Plane: Nachstes Jahr
im Spatsommer will er sein
erstes Laufbuch veroffentli-
chen. Er schreibt daran, seit
er mit dem Laufsport begon-
nen hat. ,In dem Buch sind ©
alle meine Erfahrungen aus funfzehn Jahren Marathon-
laufen zusammengefasst. Die guten und die schlech-
ten, die lustigen und die traurigen, die normalsten
und die unglaublichsten, die menschlichsten und die
unmenschlichsten, die langweiligsten und extrems-
ten, verrat der Sierninger. Das wunderschon gestal-
tete Buch ,herzbertihren® ist limitiert (350 Stlick), vom
Autor handnummeriert und handsigniert. Der Rein-
erlés kommt den ,Schmetterlingskindern® zugute —
wir sagen vielen herzlichen Dank fur dieses schéne
Engagement! <

herzberihren

OTTO TROMPETER

Georgios T. Trompeter

an DEBRA Uberreicht wurde. Auch die Aktion ,Small
Change Big Difference” der Hilton in the Community
Foundation war 2012 ein voller Erfolg. Im Zeitraum vom
1. Oktober bis zum
31. Dezember wurde
jeder Gast gefragt, ob
ein zusétzlicher Euro
auf seine Zimmerrech-
nung gebucht wer-
den darf. Dieser Be-
trag wurde ebenfalls
an die ,Schmetter-
lingskinder” gespen-
det. Vielen herzlichen

Dank! <&

© HILTON
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Buchcover ,herzberiihren” von

Spendeniibergabe im Hilton Hotel, v.l.n.r.:
Generaldirektor Norbert Lessing (Hilton),

Ulla Epler (DEBRA), Harald Jankovits (Sterntalerhof),
Daniela Wakefield (Hilton)
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lue Butterfly Run 2012 - Ironteam Eferding lauft
fiir die Schmetterlingskinder. Ziel des Ironteams
war es, im Zuge eines dreitagigen Etappenlau-

fes Spenden zugunsten der ,Schmetterlingskinder” zu

Blue Butterfly Run: Das Ironteam Eferding wird von Ulla Epler

(DEBRA) und BM Rudolf Hundstorfer am Stephansplatz empfangen

iking 4 Butterfly Children erradelt Rekordspenden-
B summe. VVon 30. August bis 2. September 2012

versammelten sich Hobby-Biker aus zwanzig
Nationen im Rahmen der ,14. World Games of Moun-
tainbiking” in Saalbach Hinterglemm. Trotz widriger
Wetterbedingungen setzte das Team ,Biking 4 Butter-
fly Children” bei den Mountainbike-Weltmeisterschaf-
ten fur Hobbysportler gleich zwei Highlights: Einer-
seits wurde in diesem Jahr eine Rekordspendensum-
me von 15.200 Euro fUr die ,Schmetterlingskinder”
aufgebracht, andererseits sicherte sich die 265-kop-
fige Charity-Mannschaft schon zum sechsten Mal in
Folge den Preis fur das groBte Team. Das ,Biking 4
Butterfly Children“-Team besteht aus Kunden, Ge-
schéaftspartnern, Mitarbeitern und Freunden der un-

»® snhl_mk_ 3

€ 15 200
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sammeln und, mit intensiver Untersttitzung durch Kol-
legen, Sportbegeisterte, Freunde und Bekannte, eine
Rekordzeit hinzulegen. Das Laufteam — bestehend aus
Karl Seyrkammer, Simon Falk, Claus Jovanovic, Mi-
chael Neuhuber und Stephan Ott — startete am 13.
September 2012 um 8 Uhr in Eferding und legte schon
am ersten Tag 87 km bis nach Grein, am nachsten Tag
83 km nach Mautern und am 15. September die rest-
lichen 81 km nach Wien zurtck. Punktlich um 18 Uhr
wurden die Laufer von Freunden und Familien empfan-
gen und konnten stolz im Beisein von Sozialminister
Rudolf Hundstorfer einen Spendenscheck Uber 7.500
Euro an Ulla Epler von DEBRA Austria Ubergeben. Im
Namen der ,,Schmetterlingskinder” bedanken wir uns
herzlich bei den Laufern fur diese sportliche Hoch-
leistung! Lesen Sie mehr unter www.ironteam.at und
http://blue-butterfly-run.ironteam.at <

terstlitzenden [T-Unternehmen ACP IT Solutions, Ada-
gio, Bechtle, CA Technologies, Cisco Systems, CLS IT
Infrastruktur und Distribution, Fujitsu, Imtech, Kapsch
BusinessCom, LINBIT Information Technologies, Net-
App, NTS, Sitexs Databusiness und Symantec. Die
Sponsoren spendeten fur jeden Starter einen Fixbe-
trag von 10 Euro. Erhéht wurde dieser Betrag unter
anderem durch die Bike-Patenschaften lokaler Be-
triebe Uber den Tourismusverband Saalbach Hinter-
glemm und durch das Preisgeld flr das groBte Team
der World Games. Dieses wurde vom Tourismusver-
band in Anerkennung der Leistungen angesichts der
diesjahrigen ,durchwachsenen” Wetterbedingungen
sogar noch verdreifacht. ,,Die gelungene Kombination
aus sportlichem Gemeinschaftserlebnis und dem Cha-
rity-Aspekt ermoglicht uns viele Menschen
fOr unsere Aktion zu begeistern®, erklart An-
dreas Engelhardt, Erfinder und Organisa-
tor des ,,Biking 4 Butterfly Children®. In den
letzten sechs Jahren traten rund 850 ver-
schiedene Teilnehmer fUr den guten Zweck
in die Pedale. So konnten bisher insgesamt
rund 116.000 Euro zugunsten der ,,Schmet-
terlingskinder” erradelt werden. Wir danken
Andreas Engelhardt und den Teilnehmern
vielmals fUr ihr Engagement und die lang-
jahrige, treue Unterstiitzung! <>



ids4kids-Duathlon 2012. Auch 2012 gab es wie-
K der einen ,kids4kids"-Duathlon zugunsten der
~Schmetterlingskinder”. Der ATSV Ternitz Sek-
tion Triathlon organisierte bereits zum dritten Mal die-

L - i
»Kids4kids“-Organisator Friedrich Schwarz mit Ulla Epler (DEBRA)

enefizkonzert ,,Schmetterling flieg“. Auch heu-
B er gab es wieder ein Konzert im Casino Baden

unter dem anschaulichen Motto ,Schmetterling
flieg”. Mitwirkende bei dieser Benefizveranstaltung wa-
ren der Gumpoldskirchner Mannerchor MACH4 unter
der Leitung von Prof. Johannes Dietl, der Radiomo-
derator, Liedermacher und Autor Peter Meissner so-
wie der Stdtten-Chor und der Stétten-Kinderchor aus
Oberosterreich. Neben den musikalischen Darbietun-
gen erwartete die zahlreichen Gaste auch eine Tom-
bola mit tollen Hauptpreisen. Das Herz und die Seele
dieser Veranstaltung ist seit Jahren die Lehrerin Karin
Zeiler, selbst begeisterte Chorsangerin. Sie gestaltete
auch 2012 wieder einen gut besuchten und wunder-
schénen Abend. Der Reinerlés kommt den ,,Schmet-

pendenaktion der Wiener Stadtgarten. Bereits zum
finften Mal sammelten die Wiener Stadtgarten
gemeinsam mit rund dreiBig Firmen, die im Auf-
trag der Stadt Wien in Wiener Parkanlagen tatig sind,

Lena und Dr. Rainer Riedl (DEBRA), Mag. Ulli Sima und Stadtgarten-
direktor Ing. Rainer Weisgram bei der traditionellen Scheckiibergabe
am Rathausplatz

© ATSV TERNITZ

© H. ENZERSBERGER (STOTTEN-CHOR)

se groBartige sportliche Aktion. Mehr als 80 Kinder
starteten beim ,kids4kids“-Duathlon im September
2012 im Neunkirchner Stadtpark. Mitmachen durf-
ten alle Kinder und Jugendlichen im Alter von vier bis
flnfzehn Jahren, die die vorgegebene Strecke laufen
oder mit dem Rad fahren konnten. Wir freuen uns sehr
Uber die schéne Spende von 1.200 Euro, die sich aus
den Nenngeldern, einer Spende der Raiffeisenbank —
vertreten durch Direktor Johann Kerschbaum — und
weiteren Einzelspenden zusammensetzte. Herzlichen
Dank im Namen der ,Schmetterlingskinder” an Fried-
rich Schwarz vom ATSV Ternitz sowie an alle Teilneh-
mer und Spender! &

terlingskindern® zugute — an diesem Abend wurde
ganz speziell fur das EB-Haus in Salzburg gesammelt.
Wir freuen uns sehr tUber 6.300 Euro und bedanken
uns im Namen der ,Schmetterlingskinder” sehr herz-
lich fir das bestandige Engagement und den groBar-
tigen Einsatz! <

Chorkonzert ,Schmetterling flieg“ im Casino Baden

Spenden fur die ,Schmetterlingskinder*. ,Ich bin stolz
darauf, dass sich Mitarbeiterinnen und Mitarbeiter mei-
nes Ressorts jedes Jahr aufs Neue und mit tollem Er-
folg fUr so eine wichtige Organisation einsetzen und
bedanke mich bei den Wiener Stadtgartnerinnen und
Stadtgartnern flr inr Engagement”, so Umweltstadt-
ratin Mag. Ulli Sima. Im Dezember Uberreichte sie ge-
meinsam mit Stadtgartendirektor Ing. Rainer Weis-
gram einen symbolischen Scheck Uber 12.200 Euro
an DEBRA Obmann Dr. Rainer Riedl. Insgesamt wur-
de 2012 sogar eine neue Rekordsumme von Uber
14.700 Euro erreicht! Im Namen der ,Schmetterlings-
> kinder* ein sehr herzliches Dankeschén flr die lang-
jahrige und treue Unterstiitzung! <&
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terlingskinder. Im Rahmen ihres Maturaprojekts
unterstutzten vier engagierte Jugendliche die
»~Schmetterlingskinder®. Die

H oly Haute Couture — Mode zugunsten der Schmet-

Schulerinnen des Zweiges
Modemarketing der Mode-
schule HerbststraBe, Judith
Brandtner, Angelika Ciesiel-
ka, Andrea Bednar-Brandt
und Melanie Kriegbaum, ver-
anstalteten in der evange-
lisch-lutherischen Stadtkir-
che im 1. Bezirk eine auBer-
gewodhnliche Modenschau.
Sie prasentierten unter dem

Motto ,Holy Haute Couture*  RalMMiElERENRUIS)

Direktor Wilfried Reichart mit
seinen engagierten Schiilern

ger Adventmarkt. Drei engagierte Schiiler der

HLW Haag fuhrten 2012 ein Maturaprojekt
rund um DEBRA Austria und die ,Schmetterlingskin-
der” durch. Das Projekt beinhaltete einen theoreti-
schen und einen praktischen Teil. Der praktische Teil
wurde ein Wochenende lang im Dezember im Rah-
men des Haager Adventmarktes umgesetzt: Die drei
Jugendlichen organisierten einen eigenen Standplatz
und verkauften Schmetterlings-SchlUsselanhéanger,
Punsch, Kekse, Puten-Burger und mehr. Der The-
orieteil umfasste eine ausfuhrliche schriftliche Arbeit
Uber Hauterkrankungen mit Schwerpunkt Epidermo-
lysis bullosa. Lisa Schoder, Stefanie Stéckler und Mar-

M aturaprojekt: Benefiz-Weihnachtsstand am Haa-
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Melanie Kriegbaum iiberreicht die
Spende der Modeschule HerbststraBe

zugunsten von DEBRA Austria die aktuelle Mode der
Designerin Elke Freytag. Die bekannte Modeschopfe-
rin zeigte die aktuelle Herbst/Winter-Kollektion 2012,
die von Architektur inspiriert ist. Da pass-
te der auBergewdhnliche Rahmen der ba-
rocken Kirche nur allzu gut dazu. Anschlie-
Bend konnten sich die Gaste im Rahmen
einer Ausstellung die Hintergriinde dieses
Schulprojekts ansehen. Elke Freytag ver-
loste zusatzlich ein Kleidungsstick aus ih-
rer aktuellen Kollektion — auch dieser Er-
|6s kam den ,Schmetterlingskindern zu-
= gute! Fur diese tolle Initiative und die Ge-
g samtspende von 1.312,29 Euro bedanken
& wir uns im Namen der ,Schmetterlingskin-
5 der* sehr herzlich! &

tolle Aktion: 46 Schuler der Volksschule Tieschen in der Steiermark

marschierten von Haus zu Haus, um flr die ,Schmetterlingskinder*
zu sammeln. Motiviert vom Schicksal ihres Schulfreundes Gerald, einem
»~Schmetterlingskind®, waren die sechs- bis zehnjéhrigen Steirer mit gro-
Bem Elan bei der Sache. Jeder einzelne flhrte vorbildlich Buch, wer wie viel
gespendet hatte und legte auch selbst vom Taschengeld dazu. Insgesamt
kamen so sensationelle 1.200 Euro zusammen, die die Kinder an DEBRA
! E Austria spendeten. Wir sagen im Namen aller ,Schmetterlingskinder” herz-
% lichen Dank flr das groBartige Engagement der Schiler und die tatkraftige
o Unterstlitzung der Direktion! &>

v olksschule Tieschen sammelte fiir die Schmetterlingskinder. \Was fir eine

tin Hahnl gestalteten ein sehr interessantes Werk mit
zahlreichen Abbildungen und detaillierten Informa-
tionen Uber EB und andere Hauterkrankungen. Bei
einem Besuch der Schiler in unserem Buro durfte
Aisha Bichler Einblick

in die schriftliche Ar-
beit nehmen; auch der
Spendenbetrag in der
Hoéhe von 1.300 Euro
wurde Uberreicht. Wir
sagen herzlichen Dank
fur das tolle Engage-
ment von Lisa, Stefa-
nie und Martin! <&

Die engagierten Schiiler der HLW Haag
zu Besuch im DEBRA Biiro

© PRIVAT



made Beanies. Der Verein Kinderlachen — Hand-  hann im Pongau auf dem Adventmarkt. Uber eine Fa-
made Beanies wurde von sieben engagierten  cebook-Seite wurde die Aktion beworben und binnen

s tricken und Helfen: Aktion Kinderlachen - Hand-  sie dann ab dem ersten Adventwochenende in St. Jo-
Frauen ausdem  kirzester Zeit zu einem Riesenerfolg: Die Mitzen wa-
w

E BEANIES

CI Pongau gegrin-  ren schon nach wenigen Tagen ausverkauft, und so
K] l heﬂ w det, umkranken  mussten die sieben Pongauerinnen fleiBig nachhakeln
Handmade Beanies i Kindern zu hel-  und -stricken. Schén war auch, dass durch diese Ini-
% fen. Sie stellten tiative viele Menschen auf das Thema EB aufmerksam
i selbstgemach-  und motiviert wurden, selbst fur die ,Schmetterlingskin-
2 te Hauben (Be-  der" zu spenden. Die Spendentibergabe von 7.125 Euro
anies) fur alle Al-  fand im Februar 2013 im EB-Haus in Salzburg statt. Wir
tersgruppen her  bedanken uns beim Verein Kinderlachen — Handmade
o und verkauften  Beanies ganz herzlich fir diese wunderbare Aktion! <

AKTION KINDER

eniorenheim Taxham hichst aktiv. Seit acht Jahren unterstitzt

das Seniorenheim Taxham unter dem Motto ,Alt hilft Jung“ die

~schmetterlingskinder”. Das ganze Jahr Uber stellten die ristigen
Bewohner des Heims in Handarbeit Produkte her, die auf inrem Oster-
und Adventmarkt verkauft wurden. Auch das Bewohnercafé brachte ei-
nen wertvollen Spendenbetrag. Dr. Gabriela Pohla-Gubo vom EB-Haus
Austria, die den Spendenscheck im Seniorenheim entgegennahm, hob
die Herzlichkeit und GroBzUgigkeit der engagierten Senioren hervor. Bei
der Schecklbergabe legte der ,Eventfotograf“ des Heimes, Franz Hu-
ber, als Uberraschung noch 1.051 Euro dazu. 2012 konnten damit ins-
gesamt beachtliche 5.551 Euro gesammelt werden — ein schdner Spen-
denrekord. Wir sagen herzlichen Dank im Namen der ,Schmetterlings-
kinder* fiir die langjahrige und treue Unterstiitzung! <>

Dr. Gabriela Pohla-Gubo (EB-Haus) bei der
Scheckiibergabe im Seniorenheim Taxham

© J. WULFF-GEGENBAUR

der Sportsbar des Hotel Marriott Wien wur-  24. November 2012 bis zum 1. Janner 2013 konnten

de der beeindruckende Erfolg des Charity-  7.637,86 Euro fUr die ,Schmetterlingskinder” gesam-
Punschstandes der
Mitarbeiter des Casi-
no Wien gefeiert. Pe-
ter Fischer organisierte
bereits zum vierten Mal
den bereits legendaren
Punschstand am Theo-
dor-Herzl-Platz neben
dem Hotel Marriott.
Auch dieses Jahr wur-

P unschstand der Mitarbeiter des Casino Wien. In  gemeinsam auf den tollen Erfolg anzustoBen. Vom

melt werden — was fUr ein groBartiges
Ergebnis! Wir freuen uns, dass auch fur
2013 wieder ein Punschstand geplant
ist. Ein herzliches Dankeschdn an die-
ser Stelle an alle beteiligten Casino Wien
Mitarbeiter, Sponsoren und Helfer. Be-
sonders schon ist, dass wir dieses Jahr
unsere hdchste Auszeichnung - die DE-
BRA Statuette — an den Initiator Peter Fi-
< scher fUr sein langjahriges und groBar-

N ¥ \ =
den zum Abschluss- MMag. Sandra Eder, Ulla Epler und Eva-Maria 2 tiges Engagement Uberreichen durften.
SV IV EWIIISTT M Herburger dberreichen die DEBRA Statuette an den % Vielen herzlichen Dank im Namen der
Helfer eingeladen, um Ikl e Sl o ,Schmetterlingskinder‘! <>
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oriacher Krapfen-Schnaggler: Gelehtes Brauchtum fiir den guten Zweck. Je-

des Jahr zu Allerheiligen wird von den Kindern in Goriach (Tirol) der Brauch
LKrapfen-Schnaggler gepflegt. Die Kinder gehen maskiert von Haus zu
Haus, beten und singen. Diese Tradition geht auf arme Kinder zurtick, die friher
zu Allerheiligen von Haus zu Haus zogen und bettelten. Sie bekamen meist Krap-
fen — daher auch der Name. Dabei gedachten sie der Verstorbenen und sprachen
einen Segen aus. Statt Krapfen bekommen sie heutzutage Geld und SUBigkei-
ten. Davon spendet die Kindergruppe der Krapfen-Schnaggler aus Gériach jedes
. S B 'g Jahr einen Teil den ,Schmetterlingskindern®. Im Jahr 2012 konnten die Kinder 165

CCUECIERNE ISt EEENEYES & Euro sammeln — wir bedanken uns herzlich fur dieses schéne Engagement! €

hen Sanger und Musikanten von Haus
zu Haus und verkinden die weihnachtli-
che Frohbotschaft. Nadine, Anna, Mag-
dalena, Valentina und Selina konnten so
insgesamt 260 Euro fur die ,Schmetter-

; lingskinder® sammeln. Wir freuen uns
Brauch wieder aufleben, nam- '“ . % sehr Uber die Wiederbelebung dieses
lich das sogenannte ,Anklép- [ § Brauches und sagen den engagierten
feln gehen®. Beim Anklopfeln zie-  MelURICEINEEREWIEINT £ Ankidpflerinnen ganz herzlich Danke! €

A nklépfeln — wiederhelebt _{‘
durch fiinf junge Tirolerin- i
nen. Was fir eine nette i
Idee: FUnf Madchen aus Fieber-
brunn im Pillerseetal in Tirol lie-

Ben in der Adventzeit einen alten

enefiz-Punschstand - Langjahriges Engagement einer Kierlinger Familie. Be-

reits zum sechsten Mal lud die Familie Schandl-Leichtfried Anfang De-

zember 2012 zu einem Punschstand zugunsten der ,,Schmetterlings-
kinder® nach Kierling bei Klosterneuburg. Auch dieses Jahr unterstUtzten viele
Menschen aus dem Familien- und Freundeskreis die engagierten Kierlinger; bei-
spielsweise stellten die Schwiegereltern 180 handgemachte Brétchen her, und
eine Béackerei stellte noch mehr Geback zur Verfligung. Auch Weinbauern der y
Region unterstitzten tatkraftig mit Sachspenden. Dieses Mal konnten insgesamt i dﬁ k ¢

/
2.410 Euro gesammelt werden. Wir freuen uns sehr Uber diese schone vorwein- B SN 0 f s Gl

Mag. Stefan Schmuckenschlager besuchte den
Punschstand der Familie Schandl-Leichtfried

nachtliche Aktion und bedanken uns ganz herzlich im Namen der ,Schmetter-
lingskinder* bei Familie Schandl-Leichtfried sowie bei allen Unterstiitzern! <>

© PRIVAT

wohnlichen Art: Der engagierte Sanger der Wiener Metalband ,Repeating

Pain“, Bernhard Pfeiffer, ermutigte die Fans bei seiner CD Release Show
im Wiener Lokal Aera, fur die ,Schmetterlingskinder” zu spenden. Bernhard Pfeif-
fer Uber seine Motivation: ,Wir wollten Kinder, die tagtaglich einen repeating pain
ertragen mussen, unterstttzen!* Ein Teil der Spende kam direkt von den Fans, ei-
nen Teil spendete die Band von ihren Einnahmen aus dem Merchandising. Wir sa-
o gen vielen herzlichen Dank im Namen der ,Schmetterlingskinder*. <>

w iener Metalband engagiert sich fiir DEBRA. Ein Spendenaufruf der auBerge-

EBRA AUSTRIA

Repeating Pain-Frontman Bernhard Pfeiffer
tiberreicht Dr. Rainer Ried| (DEBRA) die Spende
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ace Around Austria 2012 fiir die Schmetterlingskinder. Das Radteam
H LBodyform Salzburg"“ radelte zugunsten der ,,Schmetterlingskin-

der“ in 2 Tagen 23 Stunden und 54 Minuten rund um Oster-
reich. Dabei mussten 2200 Kilometer und 28 000 Hohenmeter bewal-
tigt werden. Die anstrengende Fahrt flhrte knapp drei Tage lang mit
dem Rennrad entlang der Staatsgrenze rund um Osterreich — das alles
nonstop, Tag und Nacht. Stolze 3.451 Euro konnten die vier Sportler
Mario Albenberger, Hannes Buchner, Hans Peter Prodinger und Man-
fred Mandler mit ihnrem sportlichen Engagement fur die ,Schmetterlings-
kinder sammeln. Wir sagen herzlichen Dank flir dieses besondere En-
gagement und Durchhaltevermégen! <>

eschafft: 720 km quer durch Osterreich geradelt.
Am 28. Juli 2012 fiel um 9:15 Uhr der Start-
schuss zum TransAustria-Charity-Versuch. Mit
drei Betreuern und Roger Lenherr, Rekordhalter Tran-

© RADTEAM BODYFORM

i

oy =
Scheckiibergabe im EB-Haus Austria: Mario Albenberger,

Hannes Buchner, Hans Peter Prodinger und Manfred Mand-
ler mit Dr. Gabriela Pohla-Gubo (EB-Haus)

trockenem Wetter bis nach Nickelsdorf im Burgenland.
Via Livetracker konnte man die Osterreichquerung des
geburtigen Osttirolers mitverfolgen. Am nachsten Mor-
gen um 7:28 Uhr erreichte er das Ziel Nickelsdorf und

sAustria — Ost nach West, startete der
Extremsportler Gerald Bauer mit sei-
nem Fahrrad vom Ausgangspunkt
Feldkirch in Vorarlberg. Es war nicht nur
eine Charity-Fahrt flr die ,Schmetter-
lingskinder*, sondern auch ein Weltre-
kordversuch. Trotz mehrerer Unwetter
in ganz Osterreich hatte Gerald Bauer <
viel Gliick und radelte bei vorwiegend o

lub 80 - Golfen fiir den guten Zweck.
lerweile sechs erfolgreich durchgefiihrten Golf-
Charity-Turnieren kann man die Mitglieder des
Club 80, Christian Sadjak, Claus-Karl Hercog, Man-

fred Zangl und Friedrich Kletzenbauer,
mit Fug und Recht als groBe Freunde der
~Schmetterlingskinder” bezeichnen. Zum
sechsten Mal luden sie ihre Gaste in den
Golfclub Almenland bei Passail/Fladnitz,
wo am 15. Juni 2012 das nun schon tra-
ditionelle Benefizturnier stattfand. Nach ei-
nem gesellschaftlich sowie sportlich anre-
genden Golftag und einem wunderscho-
nen Dinner konnte ein Spendenscheck
Uber 19.500 Euro an Ulla Epler von DE-
BRA Austria Ubergeben werden. Flr die-
se nachhaltige Unterstitzung bedanken

konnte an die ,Schmetterlingskinder” eine
Spende von 1.424 Euro Uberreichen. Wah-
rend des gesamten Rennens machte Ge-
rald Bauer nur 15 Minuten Pause, inklusive
Stehzeiten bei Ampeln. Mit einer Zeit von
i 22 Stunden und 13 Minuten stellte er damit
== | einen neuen TransAustria-Rekord auf. Wir
Extremsportler Gerald Bauer gratulieren sehr herzlich und danken viel-
0 A ST B mals fiir diese groBartige Aktion! <>

Nach mitt-  wir uns beim Club 80, seinen Sponsoren und bei den
groBzigigen Golfern aufs Herzlichste. Im Sinne der
L~Schmetterlingskinder” hoffen wir, dass diese Freund-

schaft noch lange anhélt! £

© DEBRA AUSTRIA

Spendeniibergabe beim sechsten Golf-Charity-Turnier des Club 80
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vations Austria GmbH (Hinnova)/Vitatherm flr die groBzligige Spende von 25.000 Euro.
Der Betrag wurde fiir WerbemaBnahmen zweckgewidmet und ermdglichte die Finan-
~«25000-  Zierung unserer Imagekampagne. Mit dieser Unterstiitzung konnten wir die Anliegen und Be-
Dr. Gabriela Pohla-Gubo (DEBRA) durfnisse der ,,Schmetterlingskinder” dsterreichweit kommunizieren. Vielen herzlichen Dank,
und Michael Sattler (Hinnova) denn eine gute mediale Prasenz verhilft in weiterer Folge den EB-Betroffenen
o zu einem besseren Leben! <

v itatherm und Schmetterlingskinder. DEBRA Austria bedankt sich bei der Heating Inno-

HINNOVA

bei der Spendeniibergabe

Austria unterstiitzte die ,Schmetterlingskinder” im Jahr 2012 mit einem Spendenscheck

von 4.000 Euro. Jeder neu hochgeladene Lebenslauf von Usern der Jobplattform wur-
de in eine Spende umgewandelt. Die Aktion verhalf uns nicht nur zu einer nachhaltigen finanziel-
len UnterstUtzung, sondern war auch eine sehr erfolgreiche PR-Aktion. Wir danken vielmals fur
das groBe Engagement! <>

M onster.at vernetzt Jobsucher und Arbeitgeher fiir einen guten Zweck. Monster Worldwide

Mag. (FH) Barbara Ried|-
Wiesinger (Monster.at) und
MMag. Sandra Eder (DEBRA)

© S. LEHNER (MONSTER.AT)

stitzt Danner Landschaftsbau unsere Aktivitaten. Statt zu Weihnachten Geschenke

an Geschéftspartner zu versenden, spendet die Firma jedes zweite Jahr eine nam-
hafte Summe an DEBRA Austria. Damit trégt Danner dazu bei, die medizinische Versorgung
fUr die ,Schmetterlingskinder sicherzustellen und erméglicht Forschung auf der Suche nach
Heilung. Zu Weihnachten 2012 durften wir uns Uber groBartige 5.000 Euro freuen, fUr die wir uns von ganzem
Herzen bedanken! &

D anner Landschaftbau hat ein Herz fiir Schmetterlingskinder. Seit vielen Jahren unter-

treue Unterstitzung konnte Dr. Rainer Riedl von DEBRA Austria die Jahresspende der Accor

Hotels in Hohe von 6.000 Euro (ibernehmen. Der neue COO der Accor Gruppe Osterreich,
Philippe Alanou, wies darauf hin, dass das Unternehmen die ,Schmetterlingskinder” bereits seit
2005 laufend unterstttzt. Damit ist die Accor Gruppe zu einem der wichtigsten Kooperations-
partner von DEBRA Austria geworden. Die groBzlgige Spende hilft bei der Finanzierung des EB-
Hauses Austria und der EB-Forschung. Wir bedanken uns sehr herzlich! €&

A ccor Hotels - nachhaltige Hilfe fiir die Schmetterlingskinder. Mit groBer Dankbarkeit fiir die

Philippe Alanou (Accor) und
Dr. Rainer Ried| (DEBRA)

© ACCOR HOTELS

nzoone - groBziigige Unterstiitzung. Es gibt nichts Schéneres als eine freudige Uberraschung. Bereits zum

vierten Mal hat uns Andreas Kalchbrenner Uberrascht: mit einer groBzigigen Spende von 5.000 Euro kurz

nach Weihnachten. Der Eigentimer der Telekommunikationsfirma Onzoone begleitet unser Hilfsprogramm
bereits seit mehreren Jahren. Seine Unterstltzung ist zu einem unverzichtbaren Baustein geworden und gibt
~Schmetterlingskindern* Hoffnung auf ein Leben ohne Blasen und ohne Schmerzen. DEBRA
Austria bedankt sich sehr herzlich! <

te der Diners Club seine ,Beginner‘s Golf Trophy* den ,Schmetterlingskindern®. Von Mai

bis September fanden Turniere in verschiedenen Golfclubs statt, u.a. Murtal, Ennstal, St.
Oswald-Freistadt, Frihling, Frauenthal, Thalersee, St. Pélten, StiBenbrunn. Das beeindrucken-
de Spendenergebnis von 11.000 Euro ergab sich aus den Erlésen der Tombolas, die unter dem
Motto ,Golfen und Gutes tun® im Zuge der Abendveranstaltungen stattfanden. Herzlichen Dank
im Namen der ,Schmetterlingskinder”, besonders an Julia Horvath und Herbert Brand|, die die-
se Veranstaltungen seit Jahren organisieren. <>

n iners Club - heeindruckender Erfolg der Beginner’s Golf Trophy. Auch im Jahr 2012 widme-

Ulla Epler, Dr. Rainer Riedl
(beide DEBRA) und Julia
Horvath (Diners Club)

© DINERS CLUB
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Benefizveranstaltungen in Siidtirol

Kirennlaufer Manuela und Manfred Molgy spenden

fiir Schmetterlingskinder. \Was gibt es Schone-

res als das eigene Gliick mit anderen Menschen
zu teilen? Das ist wohl der Gedanke, der die Stdtiro-
ler Geschwister Manuela und Manfred Mdlgg immer
wieder dazu bewegt, sich nicht nur auf ihren erfolg-
reichen Skisport zu konzentrieren, sondern auch fir
die Gesellschaft und fUr verschiedene Hilfsprojekte in
Sudtirol zu engagieren.

Umso mehr freut es DEBRA Sudtirol — Alto Adige,
dass zu Weihnachten 2012 eine groBzlgige Spen-
de fur die ,Schmetterlingskinder” von den Geschwis-
tern Mélgg und einem treuen Fan eingegangen ist. Ein
Treffen mit Manuela Molgg in St. Vigil im Gadertal gab
uns die Moglichkeit, persdnlich mit der Sportlerin zu
sprechen und ihr Uber die Projekte von DEBRA und
die Hilfe fur die ,Schmetterlingskinder” zu berichten.
< Anna Faccin, EB-Betroffene

ortina Dobbhiaco Run 2012. Beim Marathonlauf

,Cortina Dobbiaco Run 2012 waren gleich zwei

gemeinnUtzige Vereine zum Benefizlauf eingela-
den: DEBRA Sudtirol und der Verein Mamazone, der
Frauen mit Brustkrebs unterstitzt. Gemeinsam tra-
fen wir die Vorbereitungen flir ein gutes Gelingen des
Benefizlaufs. Unser groBer Dank geht an alle freiwilli-
gen Mitarbeiter und Helfer, ohne die diese Veranstal-
tung nicht machbar gewesen ware. Gianni Poli und
der Athletik Club 2000 sind die Organisatoren des
jéhrlich stattfindenden ,Cortina Dobbiaco Runs*. Sie
stellten uns die Medaillen zur Verfigung, lokale Firmen
sponserten Geback, Wasser und Obst fUr die Laufer.
450 Teilnehmer aus ltalien, Osterreich und Deutsch-
land stellten bei dem 8,5 km langen Lauf um den To-
blacher See nicht nur ihr sportliches Kénnen unter
Beweis, sondern setzten auch ein Zeichen der So-
lidaritat. Der Toblacher Blrgermeister und Vizepra-
sident von DEBRA Sidtirol, Guido Bocher, tibergab
den Benefizlaufern zum Schluss Erinnerungsmedaillen
als Dankeschon. Der Erlés dieser Veranstaltung wur-
de zu gleichen Teilen an DEBRA Sudtirol und Mama-

© PRIVAT

Schmetterlingskind Anna und ihre Partnerhiindin Wolke mit Skirenn-
lauferin Manuela Mélgg

zone gespendet. DEBRA finanziert damit lokale For-
schungsprojekte und unterstitzt Familien mit EB im
Sudtiroler und oberitalienischen Raum. Wir bedanken
uns herzlich bei den Organisatoren dieser Veranstal-
tung flir die groBartige Unterstiitzung. <> Isolde Mayr
Faccin, Obfrau DEBRA Stidtirol — Alto Adige

v..n.r.: Zita Pfeifer, Manuela Costantini, Daniel Pfeifer, Erika Laner, Isolde Mayr Faccin
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en in the alps: Ein Kalender fiir den guten Zweck.
M Ein herzliches Dankeschdn an das gesam-

te Produktionsteam und alle Models, die
auch 2012 den Nettoverkaufserlds des ,Men in the
alps“-Kalenders an DEBRA Sddtirol — Alto Adige, die
Munchner Aids Hilfe und den Verein Propositiv SUdti-
rol gespendet haben. Seit dem Jahr 2007 hat DEBRA
Sudtirol die Ehre, bei diesem sehr erfolgreichen Wohl-
tatigkeitsprojekt dabei zu sein. Die bisherige Spen-
densumme betragt bis heute insgesamt 32.210 Euro.
Dem gesamten Team, insbesondere Peter Viehweider
und Gerhard Zanetti, winschen wir weiterhin viel Er-
folg und Freude. € Manuela Costantini, Vorstandsmit-

glied DEBRA Stidtirol — Alto Adige

B Im Juni 2012 organisierte Antonella Naccarato
in ihrer Heimatgemeinde Cuggiono, in der Nahe

von Mailand, ein groBes Fest fur Jung und Alt. Anto-

enefizfest in Cuggiono (Mailand) fiir EB-Forschung.

vieles bewirken kénnen. Ganz besonders danken wir auch unserer Botschafterin flr die ,Schmetterlingskin-
der”, Arabella von Gelmini Kreutzhof, fir ihr langjéhriges Engagement. Vielen herzlichen Dank! < Isolde Mayr
Faccin, Présidentin DEBRA Stidtirol — Alto Adige
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v.l.n.r.: Luca Piol, Manuela Costantini, Peter Viehweider, Anna Faccin,
Gerhard Zanetti, Isolde Mayr Faccin mit dem ,Men in the alps“-
Kalender 2012

nella ist die Mutter von ,Schmetterlingskind” Mattia, ei-
nem nun 18-jahrigen jungen Mann mit EB. Beide sind
vor Kurzem Mitglieder von DEBRA Sudtirol gewor-
den. Das Fest in Cuggiono ermoglichte es EB-Famili-
en aus Sudtirol und dem oberitalienischen
Raum, bei Musik und vielen Kostlichkeiten
aus der Region einen schénen Abend zu
verbringen und dabei auf EB aufmerksam
zu machen. Dabei wurde viel getanzt und
noch mehr gegessen. Der Erfolg der Tom-
bola war sensationell. Gesammelt wur-
de fur eine Forschungskooperation zwi-
schen Salzburg, Modena und Hamburg
(»SaMoHa"), die in Folge eines Interreg-
IV-Forschungsprojekts (siehe S.50) zu-
stande gekommen ist. Drei Institute for-
schen im Rahmen von ,SaMoHa" gemein-
sam an einer Therapie flr die ,Schmet-
< terlingskinder“. <> Alice Faccin, Schwester

o einer EB-Betroffenen

PRI

EBRA Siidtirol freut sich iiber die groBartive Unterstiitzung und die groBziigigen Spenden. Eine besonde-
re Freude bereiten uns die zahlreichen Veranstaltungen, die von engagierten Menschen zugunsten der
~Schmetterlingskinder” organisiert werden. Der Einsatz von so vielen hat viel bewegt und wird auch noch



© LOWE GGK (2)

Werbung und Offentlichkeitsarbeit

Mediale Prasenz auf allen Kanalen

ir hleihen sichthar — Imagekampagne 2012.
W Dank der fortlaufenden Unterstitzung unse-

rer Agenturen Lowe GGK und Mindshare so-
wie einer erneuten groBzUgigen Spende im Rahmen
unserer Vitatherm Kooperation konnten wir auch die-
ses Jahr eine frische und breit angelegte Imagekam-
pagne fur DEBRA Austria umsetzen. Im Vordergrund
standen mit dem ,Federpennal” und dem ,Kinderses-
sel“ zwei neue Plakatsujets. Die Kampagne war aber
nicht nur im Printbereich sondern auf vielen weiteren
Kanélen — z.B. Horfunk, TV, Kino und online — prasent.

Sao fithit sich das Leben fir ein So bihit sich das Leben Hir sin
Schmetterlingskind an. Schmetterlingskind an.

Plakat. Das Ruckgrat unserer Kampagne waren auch
dieses Jahr die vielfach preisgekronten Plakatsujets
unserer Kreativagentur Lowe GGK. 2012 waren die
beiden neuen Sujets — ,Federpennal” und ,Kinderses-
sel” —an insgesamt 800 Platzen im bewahrten 24-Bo-
gen-Format zu sehen. Die Plakate waren in ganz Os-
terreich teilweise sogar bis Anfang 2013 sichtbar.

City-Light. Darlber hinaus konnten wir erstmalig im
Kampagnenzeitraum November 2012 Uber 175 City-
Light-Poster unterbringen.

Rolling Board. Mit 200 Stick Rolling Boards waren
wir Uber mehrere Monate an Osterreichs StraBen zu
sehen.

Movelight. Sehr erfreulich war auch das neuerliche Ent-
gegenkommen von Peter Thim. Mit seiner Firma Mo-

velight stellte er uns nun bereits zum vierten Mal eine
besonders groBe, beleuchtete Werbeflache in Wien-
Auhof zur Verfigung.

Print. Der neuerliche Gewinn des Magazin Awards
2012 in der Kategorie ,Soziales" ermoglichte es auch
heuer, in drei besonders auflagenstarken Magazinen
der News Gruppe (Woman, News, TV-Media) gratis
zu schalten. DarUber hinaus konnten wir unsere neu-
en Sujets ohne Zusatzkosten in rund zehn weiteren
Printmedien unterbringen.

Horfunk. Auf dem Radiosender Antenne Wien wurde
im Rahmen von ,,Thema der Woche* ein kurzer redak-
tioneller Beitrag ausgestrahlt. Eine Woche lang war vier
Mal taglich ein Trailer zum Thema ,,Schmetterlingskin-
der” zu héren, in dem Obmann Dr. Rainer Ried| sech-
zig Sekunden lang zu héren war. Hier haben wir eine
schdne Mdglichkeit gefunden, unser Thema hérbar zu
machen. Die neuen Horfunk-Spots ,Guten Abend, gut’
Nacht“ und ,Keine Worte"* waren von Juli bis Novem-
ber insgesamt Uber 450 Mal on air. Der Sender Super-
fly spielte unsere Spots im August zwei Wochen lang
zu einem Sozialtarif.

* Horfunk-Spots auf der DEBRA Website unter:
www.debra-austria.org/aktuelles/media-center/video-audio.html

TV. In enger Zusammenarbeit zwischen Lowe GGK und
Sabotage Film waren im Herbst 2011 zwei neue TV-
Spots entstanden. Die beiden Filme zeigen — zum ei-
nen anhand einer Hangematte aus Stacheldraht, zum
anderen anhand eines zerplatzenden Luftballons —
wie sich das Leben fUr ein ,Schmetterlingskind“ an-
fUhlt. Diese TV-Spots
wurden von den
Sendern ORF, RTL,
SAT.1, Servus TV,
VOX, Pro7 und wei-
teren Privatsendern
im Zeitraum Juli bis
Oktober 2012 insge-
samt rund 663 Mal
ausgestrahlt.

© P. THIM

Movelight Werbeflache in Wien-Auhof
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Infoscreen. Die beiden TV-Spots wurden zwei Wochen  0BB-Zugpatronanz 2011/2012. Uber Vermittiung von
lang Osterreichweit auf Infoscreens in Bussen, Zigen  Mag. Friederike Muller-Wernhart, der Geschaftsflhre-
und den Wiener StraBenbahnen ausgestrahit. rin von Mindshare, boten uns die OBB eine fir DEBRA

Austria kostenlose Zugpatronanz an. Der Intercity-Zug
Kino. Die Spots ,Ballon“ und ,Hangematte“ wurden in 961 trug von Dezember 2011 bis Dezember 2012 den
verschiedenen Kinos der UNA-Gruppe gezeigt. Somit  Namen ,IC 961 Schmetterlingskinder”. Diese neue
konnten wir uns Uber rund 1680 kostenlose Ausstrah-  Kooperation gab uns die Moglichkeit, unsere Anlie-
lungen unserer Filme freuen. gen nun auch

den Fahrgés-
Videoplakat. Neben klassischen Plakat- und Videofla-  ten einer stark
chen wurden auch spezielle Werbeflachen genutzt. Vor  frequentierten
allem waren das Videoplakate in der BahnhofCity West-  Bahnstrecke
bahnhof Wien — bestehend aus einer Media Wall (2,30 m  n&her zu brin-
Bildschirmdiagonale), mehreren Video-Plakaten und  gen. Der Zug
Info-Points — sowie LED-Outdoorflachen am Wiener  verkehrte tag-
Westbahnhof und an Bahnhéfen in Vorarloerg und Tirol.  lich zwischen

Bregenz und g
Online. Auch online konnten wir unsere Prasenz steigern.  Wien, an 25 ©
Bemerkenswerte 3425000 Ad Impressions—dassindrund ~ Haltebahnhofen wurde der Name ,IC 961 Schmet-
840 500 Platze mehr als im Vorjahr —wurden uns 2012 terlingskinder® Uber die Lautsprecher angekundigt. Zu-
gratis zur Verflgung gestellt. Dabei zahlten wir auf die  satzlich waren das DEBRA Logo und unsere Sujets
UnterstUtzung von zwélf Medienpartnern bzw. Online-  auf den elektronischen Anzeigetafeln und im gedruck-
Plattformen, u.a. ORF, Die Presse, Kurier, Krone, will-  ten Fahrplan (,Zugbegleiter®) prasent. < Ulla Epler,
haben.at. MMag. Sandra Eder, DEBRA Austria

»Zugbegleiter mit DEBRA Sujet und Logo

P reise. Uber folgende Kreativpreise durften wir  An dieser Stelle bedanken wir uns sehr herzlich bei un-

uns im Jahr 2012 freuen: seren Partnern: Bei Lowe GGK fur die groBartige Kre-

ativleistung und bei Mindshare flr das Organisieren ei-

= Magazin Award: Gold ner groBen Anzahl von Gratisplatzen, die daflir sorgen,

= Creativ Club Austria (CCA) Award: Gold dass die vielfach preisgekronten Sujets, Horfunk- und

= Fundraising Award: 1. Platz, bestes Plakat TV-Spots sowie Online-Sujets auch eine groBe Offent-
= Golden Drum (Int. Advertising Festival): Siloer lichkeit erreichen. Herzlichen Dank speziell an:

Lowe GGK Werbeagentur GmbH: Rudi Kobza, Michael Kapfer,
Dieter Pivrnec, Nikolaus Leischko, Daniel Senitschnig, Talin
Seifert, Astrid Bittermann, Susanne Lenhardt, Julia Hengstberger,
Foto: Andreas Franke, Lithografie: Blaupapier
Sahotage Filmproduktion GmbH: Thomas Brunner
Tonstudio MG Sound: Eva Bohm
Mindshare GmbH & Co KG: Mag. Friederike Miller-Wernhart,
Angela Heinicke, Chiara Strobl, Michaela Wacula, Nina Zlamalik,

| _ . ; Mag. Sabrina Schiffrer

B = : Movelight Thim Lichttechnik: Peter Thim
Magazin Award: Dr. Christian Rainer, Dr. Franz Kiiberl, Dieter Pivrnec, Michael ORF: Sissy Mayerhoffer

Kapfer, Ulla Epler, Dr. Rainer Riedl, Talin Seifert, Rudi Kobza ADMG (Adfinance Media Group): Thomas Sundt Q?

© VERLAGSGRUPPE NEWS
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Bes Vorhaben im Jahr 2012 war die Aktu-

alisierung unserer Websites. Vor allem sollten
die EB-Haus Website und die DEBRA Austria Web-
site ein frisches Layout bekommen und in einem ge-
meinsamen Content Management System verwal-
tet werden kdnnen, um Aufwand und Kosten bei der
laufenden Websitepflege zu sparen. Aber auch zwei
ganzlich neue Seiten — ein EB-Online-Handbuch und
eine Website fur die Initiative EB-CLINET (siehe S. 631)
— sowie die DEBRA International Website sollten im
gleichen neuen Layout und Typo3-System gelauncht
werden.

N euer Online-Auftritt fiir DEBRA Austria. Ein gro-

Nach langerer Suche stand schlieBlich unser neuer
Online-Partner fest: Das Unternehmen Developer.at
bot alles aus einer Hand — Hosting, Programmierung
und, mit Unterstitzung des Subunternehmens k25,
Design und Layout.

Die ersten Besprechungen fanden schon im Herbst
und Winter 2011 statt. Dann folgte die Auftragsver-
gabe, es wurden Layout-Vorschlage abgestimmt, die
ersten Seiten programmiert, und Anfang 2012 fand
ein Typo3-Intensivworkshop in Wien statt. Im Fruhjahr
2012 ging es dann fur die Redakteurinnen bei DEB-
RA und im EB-Haus so richtig los. Mit Unterstttzung
von Barbara und Andreas Dolleschal, den Geschéafts-
fUhrern und Projektbetreuern von Developer.at wurden
Texte, Bilder und Videos Stick fur Stlck online ge-
stellt, alles im Hintergrund, wahrend die alten Seiten
fur die Besucher naturlich noch aktiv waren.

Wahrend der Befillung der neuen Seiten feilten wir am
Erscheinungsbild von Tabellen, Boxen sowie Grafiken

- — il

und passten jedes Detail an unsere BedUrfnisse an.
Am 17. September war es dann soweit: Vier der funf
neuen Seiten gingen gleichzeitig online (das EB-On-
line-Handbuch startet erst 2013) — und unser Adre-
nalinspiegel in die Hohe.

Das Ergebnis kann sich sehen lassen: Mit dem fri-
schen Layout, Ubersichtlichen Text- und Grafikelemen-
ten erflillen die neuen Websites alle Erwartungen, so-
wohl unsere eigenen als auch die der User, wie die
erste Google Analytics Auswertung im Herbst zeigte.
Auch die Kampagnensujets sind wie bei den friiheren
Seiten gut integriert und verbreiten die Botschaft der
»Schmetterlingskinder” eindrucksvoll.

Ganz besonders erfreulich ist, dass die technische
Zusammenfihrung der verschiedenen Seiten so gut
funktionierte und nun tatsachlich die Wartung wesent-
lich erleichtert. Zum Beispiel kénnen News-Beitrage
oder Bilder — einmal auf der DEBRA Austria Websi-
te eingepflegt — auch gleich auf der EB-Haus Websi-
te abgebildet werden. Oder umgekehrt. Auch die DE-
BRA International Website und die neue EB-CLINET
Website kdnnen viele Synergien nutzen.

Wir danken unseren engagierten Partnern von Deve-
loper.at fUr die professionelle Projektabwicklung und
das finanzielle Entgegenkommen. Es freut uns sehr,
dass wir mit unseren neuen Websites EB-Betroffenen
und ihren Familien die Suche nach hilfreichen Informa-
tionen noch weiter erleichtern, eine nutzerfreundliche
Online-Spendenplattform geschaffen haben und nicht
zuletzt die Anliegen der ,Schmetterlingskinder” so ge-
lungen in der Online-Welt verbreiten kénnen. < Mag.
Barbara Dissauer, DEBRA Austria

de;;:'n - IIE-II:IITI'.'II. - _:.
EN-CLINET: An Indnrnational
Heiwatk. Q,:I'
—_— eb Clinet
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Vorwort
n einem Jahr geht es mit kleinen, im anderen Jahr
wieder mit groBen Schritten vorwéarts. 2012 war ein
Jahr der Riesenschritte! Dies vor allem aus zwei
Grunden:

Einmal sind es der unermudliche Einsatz und der Flei3
aller, die sich fur die Betroffenen der noch unheilba-
ren Hauterkrankung
Epidermolysis bullosa
(EB) einsetzen, zum an-
deren die groBartige fi-
nanzielle Unterstitzung
durch DEBRA Austria
und DEBRA Sudtirol —
Alto Adige. Danke da-
far! Dabei k&dnnen wir
ja bereits mit Stolz auf
die Meilensteine in den
vergangenen Jahren
zurUckblicken: Die Er-
richtung des EB-Hau-
ses Austria und des-
sen Entwicklung zu ei-
nem européischen Ex-
pertenzentrum (Center
of Expertise), das den in Entstehung befindlichen EU-
Richtlinien entspricht.

Univ.-Prof. Dr. Helmut Hintner

© R. HAMETNER

Zu den groBen Schritten im Jahr 2012 gehdért der Ab-
schluss der letzten Vorbereitungen fur eine ex-vivo-
Gentherapie im Rahmen des Interreg-IV-Projekts , The-
rapie fur Schmetterlingskinder®, das Ubrigens erfreuli-
cherweise um ein Jahr verlangert wurde. Prof. Dr. Jo-
hann Bauer, Leiter unserer Forschungseinheit im EB-
Haus, kann nun die Therapie im Lauf des Jahres 2013
gemeinsam mit unseren Partnern in Modena (Italien)
bei einer Osterreichischen Patientin durchflhren.

Der Aufbau eines klinischen Netzwerkes von EB-Zent-
ren und EB-Spezialisten in fast allen européischen Mit-
gliedsstaaten war ein weiterer Meilenstein. Die Initia-
tive EB-CLINET (Clinical network of EB centres and
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experts) wird von der Akademie im EB-Haus (Leite-
rin Dr. Gabriela Pohla-Gubo) betreut und hat mittler-
weile auch eine wachsende Zahl von internationalen
— europaischen und auBereuropaischen — Partnern.

Getragen sind diese Highlights von der perfekten Ver-
sorgung der ,Schmetterlingskinder” durch unser Kli-
nisches Team in der EB-Ambulanz, die von Dr. Anja
Diem geleitet wird. lhre langjahrigen Erfahrungen in der
Behandlung von EB-Betroffenen flieBen nun endlich
in ein Online-Handbuch fur Betroffene und Angehori-
ge ein, das schon mit groBer Spannung erwartet wird.

Mit einem freudigen ,Vivat, crescat, floreat* freue ich
mich nun auf die kommenden Themen: Ein internati-
onaler Workshop zum Thema ,EB-Register”, der ge-
rade im Rahmen des EB-CLINET Netzwerks vorberei-
tet wird. Dabei sollen verschiedene bereits bestehen-
de Register verglichen, Bedurfnisse ausgelotet und die
Basis fur ein gemeinsames, auch fur klinische Studi-
en verwendbares Register geschaffen werden. Und im
kommenden Jahr folgt dann die bereits zweite Kon-
ferenz von EB-CLINET, die wieder in Salzburg statt-
finden wird. <> Univ.-Prof. Dr. Helmut Hintner, Vorstand
der Universitatsklinik fur Dermatologie (SALK) und Ehrenprési-
dent von DEBRA Austria

d =y

Das Team des EB-Hauses Austria
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Aufgaben und Ziele
elfen — Heilen — Lernen: diese Begriffe sprechen
fUr sich und beschreiben dabei am einfachsten
die verschiedenen Einheiten und Schwerpunk-
te des EB-Hauses.

In der EB-Ambulanz werden Betroffene umfassend
und nach einem ganzheitlichen Prinzip medizinisch
behandelt. Mit Rat und Tat leistet das Ambulanz-Team
ihnen und ihren Familien Lebenshilfe flr den Alltag mit
der Krankheit. Dr. Anja Diem und ihre EB-Spezialisten
stimmen dabei die Behandlung der Betroffenen indivi-
duell auf die jeweiligen BedUrfnisse ab. Die enge Zu-
sammenarbeit mit anderen Universitéatskliniken im Lan-
deskrankenhaus Salzburg garantiert die bestmdgliche
Versorgung in allen Bereichen: Von Wundmanagement
und Schmerztherapie bis hin zu Erndhrungsberatung
und psychologischer Betreuung.

v.l.n.r.: Rezeption, Eingang, Spielecke (oben). EB-Ambulanz, EB-Forschungslabor, EB-Akademie (Mitte und unten)

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 Forschungsprojekten arbeiten sie unter an-
derem daran, mit Hilfe der sogenannten ,Genschere”
eine Methode zur Heilung von EB zu finden. Dabei sind
ihnen schon beachtliche Erfolge gelungen, die groBRe
Hoffnung machen. Solange eine Heilung jedoch noch
nicht Realitat ist, gehdrt auch die Suche nach Linde-
rungsansatzen fur die Symptome und den Krankheits-
verlauf zu ihren Hauptanliegen. Durch die Zusammen-
arbeit mit nationalen und internationalen Spitzenfor-
schern werden laufend die neuesten wissenschaftli-
chen Erkenntnisse Uber EB in die Arbeit einbezogen.

Uber die Jahre haben die Experten im EB-Haus enor-
mes Wissen und wertvolle Erfahrungen Uber EB ge-
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sammelt. Diese Informationen an Betroffene und ihre
Angehdrigen, Therapeuten, Diagnostiker und Wis-
senschafter weiterzugeben, ist Ziel der EB-Akade-
mie und deren Leiterin Dr. Gabriela Pohla-Gubo. Auch
die — gerade bei einer seltenen Krankheit wie EB —
so wichtige Vernetzung aller Beteiligten ist ein Anlie-
gen der Akademie. Hier werden Beziehungen zu vie-
len EB-Spezialisten in der ganzen Welt gepflegt und

Organisation

m Kooperationsvertrag, abgeschlossen zwischen
der Gemeinnutzigen Salzburger Landeskliniken
Betriebsgesellschaft mbH (SALK) und DEBRA Aus-
tria, sind Betrieb und Verantwortlichkeiten fur das EB-
Haus Austria festgehalten. Demnach ist dieses Spe-
zialzentrum fUr EB als Anstaltsambulatorium der Uni-
versitatsklinik fur Dermatologie der Paracelsus Medi-
zinischen Privatuniversitat (PMU) sanitatsbehdrdlich
bewilligt. Die Geschéftsfiihrung wird gemeinsam vom

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

Stationen Ambulanzen

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

Spezialambulanzen

der Austausch geférdert. Dies garantiert, dass auch
jene Patienten von der Arbeit im EB-Haus profitieren,
die nicht hierher kommen kénnen. Die Kommunikati-
on Uber das EB-Haus und dessen Auftritt in der Of-
fentlichkeit ist ein weiterer Schwerpunkt der EB-Aka-
demie. Betroffene und Interessenten finden hier immer
ein offenes Ohr fur all ihre Fragen. < Dipl.-BW (FH)
Julia Rebhan, Assistentin EB-Akademie

jeweiligen Leiter der Universitatsklinik fur Dermato-
logie der PMU und dem jeweiligen Obmann von
DEBRA Austria wahrgenommen. Die Spenden und
Fordergelder von DEBRA Austria werden fur die Per-
sonalkosten und zur Verlustabdeckung bei den tat-
sachlich entstandenen Materialkosten verwendet.
Die Kosten der Instandhaltung sowie die Betriebs-
kosten flr das Gebaude werden durch die SALK ge-

tragen. <&

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

Karenzen

ir bekommen Forschernachwuchs! Im Frihling
w 2013 erwarten sowohl Dr. Pamina Schlager
(Forschungskoordination) als auch Dr. Christi-
na Gruber (Krebstherapie) ein Kind. Wir freuen uns sehr

fOr die zwei und gratulieren recht herzlich. Die Aufgaben
von Dr. Pamina Schlager wird Dr. Elisabeth Mayr Uber-

nehmen, die von der Kollagen-7-Gentherapie in die Ad- ) ) %
ministration gewechselt ist. Fir Dr. Christina Gruber wird : [ 2
derzeit eine passende Vertretung gesucht. < Dr. Pamina Schlager S

Neu im Team

r. Katharina Medek. Nach Ab-
schluss des Gymnasiums in

Salzburg zog es mich nach

Bereich hineinschnuppern. Im Juni 2012
beendete ich mein Studium und kehrte mit
Sack, Pack und Doktortitel in der Tasche
Innsbruck, wo ich 2006 mit dem Me- wieder zurlck in die Heimat. Seit Oktober
dizinstudium begann. Wahrend dieser ) 2012 bin ich als PhD-Studentin im EB-For-
Zeit machte ich tolle Erfahrungen, pro- @ schungslabor tétig, beschéftige mich mit
fitierte von Famulaturen in verschiede- v dem Thema Revertante Mosaizismen bei
nen Stadten und Kliniken und konnte Hauterkrankungen (siehe Projektlbersicht
zum ersten Mal im Rahmen meiner Di- auf Seite 58f) und bin sehr glucklich, nun
plomarbeit in den wissenschaftlichen ein Teil des EB-Haus Teams zu sein. &

Dr. Katharina Medek

war. Da ich dann aber nach
sen bin ich in Wien. Nach der Matura ging Salzburg heiratete und mei-

ich — was ja eher untblich ist — nach Salz- nen Lebensmittelpunkt kom-
burg, um hier an der ,Nawi“ Genetik zu studieren. plett hierher verlagern wollte,
Nach Abschluss meiner Diplomarbeit am AKH Linz ' ! passte es einfach perfekt, als
beschloss ich, fur das Doktoratsstudium der me- Verstarkung im EB-Labor ge-
dizinischen Wissenschaft wieder nach Wien zu- ' - sucht wurde — noch dazu fur

rickzukehren, wo ich acht Jahre als wissenschaft- das Immunologie-Projekt! <>

liche Mitarbeiterin am Institut fur Immunologie tatig

n r. Victoria Reichl. Geboren und aufgewach-

© PRIVAT

EB-Haus Austria - Das Jahr 2012 43 I



Jahreshericht EB-Ambulanz

ahlreiche und nattrlich sehr individuelle Patien-

tenanfragen aus aller Welt waren auch 2012 wie-

der eine groBe und verantwortungsvolle Aufga-
be flr die EB-Ambulanz. Neben &sterreichischen Fa-
milien, die wir nun schon viele Jahre begleiten, su-
chen auch Familien aus vielen Landern Europas (und
manchmal sogar dartiber hinaus) nach Untersttitzung
fur ihre Angehdrigen, die mit EB geboren wurden.
Durch den einfacheren Zugang zu den neuen Medi-
en ist es moglich, weltweit
nach Behandlungsmaoglich-
keiten zu suchen, und so ist
die Ambulanz im EB-Haus
auch international zu einer
zentralen Wissensplattform
und Anlaufstelle fur EB-Be-
troffene geworden.

Zuné&chst geben wir Grund-
informationen Uber die Be-
handlung von EB weiter
und versuchen die Betrof-
fenen an Arzte oder Orga-
nisationen (meistens DEB-
RA Gruppen) in ihrem Heimatland zu vermitteln. Man-
ches kann auf telefonischem Weg oder per E-Mail ge-
klart bzw. in die Wege geleitet werden. Bei speziellen
Fragen sind oft auch eine Beratung und eine Untersu-
chung notwendig. Dann missen Termine organisiert,
zeitliche Ablaufe geplant und immer wieder auch Ver-
sicherungs- und Kostenfragen geklart werden.

© R. HAMETNER

Dr. Anja Diem

Weiterhin arbeiten wir intensiv am Ausbau unserer in-
ternationalen Kontakte und dem Erfahrungsaustausch
rund um EB. Dies geschieht zum Beispiel durch regen
E-Mailverkehr, aber auch durch Besuche von interna-
tionalen Experten im EB-Haus. So besuchten uns in
diesem Jahr z.B. Dr. Raghavendra Rao vom Kastur-
ba Medical College Manipal, Indien, und Dr. A. Aziz
Kholood vom King Fahad Hospital in Saudi-Arabien.
Ein reger Austausch findet naturlich auch auf Veran-
staltungen statt, wie der EB-CLINET Konferenz, dem
Europédischen Wundmanagement Kongress und vie-
len anderen. Diese Vernetzung wird auch in Zukunft
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helfen, die Zusammenarbeit von EB-Arzten und The-
rapeuten mit DEBRA Gruppen weltweit sicherzustel-
len und laufend zu verbessern. Wir halten uns an das
Motto ,Die Expertise soll reisen, nicht der Patient”.

Auch im Jahr 2012 haben wir einige neue und zum Teil
schwere Schicksale von EB-Betroffenen kennenge-
lernt. Einmal mehr mussten wir feststellen, wie wich-
tig und notwendig regelméaBige Kontrollen bei EB sind.
Durch die hervorragende Zusammenarbeit in unserem
Team, in den Salzburger Landeskliniken und mit Fach-
leuten in anderen Landern war es dann doch meist
moglich, auch komplexe Probleme anzupacken, zu
|6sen oder zumindest zu einer Linderung beizutragen.

Im Zeitraum von 1. Janner bis 31. Dezember 2012
fanden 191 ambulante Untersuchungen statt, davon
115 in der EB-Ambulanz und 76 interdisziplinare Un-
tersuchungen. Zusétzlich waren 15 stationare Aufnah-
men mit insgesamt 89 stationdren Tagen zu verzeich-
nen. Nicht nur Betroffene aus Osterreich sondern auch
Patienten aus vielen anderen Landern wurden behan-
delt. Im letzten Jahr haben wir 22 neue Patienten ken-
nengelernt.

Die Anzahl der ambulanten Untersuchungen war ahn-
lich wie im Vorjahr. Geringer fiel die Zahl der stationa-
ren Aufenthalte aus, doch waren die Operationen meis-
tens komplexer (Hautkrebs, Handoperationen). Beson-
ders auffallend ist der Anstieg bei den Erstuntersu-
chungen. Der Zuwachs kommt auch dadurch zustan-
de, dass das EB-Haus Uber die Grenzen Osterreichs
hinaus bekannter wird. Die steigende Zahl an Erstun-
tersuchungen bei neu betroffenen Familien bedeutet
fur die Ambulanz im EB-Haus eine hdhere Intensitat
in der Beratung und Betreuung. Ebenso bringt die Zu-
nahme an auslandischen Patienten fur das Ambulanz-
Team noch eine weitere Herausforderung: die Verstan-
digung. Damit die Kormnmunikation gelingen kann, sind
haufig Dolmetscher notwendig. Doch nicht jeder Dol-
metscher kann medizinische Informationen auch ein-
fUhlsam Uberbringen. Wenn aufgrund sprachlicher Bar-
rieren eine Kommunikation nur eingeschrankt moglich
ist, mindert das unter Umstanden auch die Qualitat des



Austausches und das Befinden der Betroffenen. Hier
suchen wir weiterhin nach einer guten Losung.

Was die oben angeflhrten Zahlen nicht widerspie-
geln, ist die Vielzahl der Kontakte Uber E-Mail und
Telefon mit Patienten und Medizinern aus Osterreich
und vielen anderen Landern. Dies hat auch damit zu
tun, dass zunehmend Untersuchungen und Operati-
onen in den Heimatorten der Patienten durchgefihrt
werden, wobei die EB-Ambulanz oft eine beratende
Rolle innehat. Auch mit Fragen zur Nachversorgung
wenden sich Fachleute an uns.

Neben der Patientenbetreuung bzw. -versorgung und
Angehdrigenberatung haben wir dieses Jahr intensiv
am sogenannten EB-Handbuch gearbeitet. Das EB-
Handbuch wird ein digitaler Praxisleitfaden fur das Le-
ben mit EB, der sich an Patienten und Angehorige
richtet. EB-relevante Inhalte werden nach Subtypen
bzw. Themen gegliedert. Damit kénnen wir nun unsere
Erfahrungen in der Versorgung von EB-Patienten mdg-
lichst vielen Betroffenen zugénglich machen. Eine ei-
gene Website wurde dazu konzipiert und erstellt. Das
EB-Handbuch geht Mitte 2013 online.

Neben unserer Hauptverantwortung — die bestmdég-
liche Versorgung und Beratung von EB-Betroffenen
zu gewahrleisten — erflllen wir weitere vielfaltige Auf-
gaben: Mitarbeit an Studien, Beschaffung und Aus-
wahl neuer Produkte, Vortrage bei Veranstaltungen
im EB-Haus, Austausch mit EB-Fachleuten aus ande-
ren Landern, Teilnahme
an Fortbildungen, Er-
halt und Ausbau unse-

Das Team der EB-Ambulanz

Dr. Anja Diem
res Therapeuten-Netz- o
werks innerhalb der Dr. Nora Eiler
SALK, Abklérung finan- DGKS Manuela Langthaler
ieller bzw. iche-
ZIGTier Dzw. VEISICNe= ey g plexandra Waldhor

rungstechnischer Fra-
gen, Organisation von
Dolmetschern, Inter-
views, Unterstitzung
von Schulern und Stu-
denten bei der Erstel-
lung von Diplom- und
Fachbereichsarbeiten
zum Thema EB, etc.

Mag. Brigitte Sailer, BA
Lydia Stremnitzer
Sebastian Frank

Univ.-Prof. Dr. Johann Bauer

Dr. Rudolf Hametner

gesetzt, die Vorsorgeuntersuchungen flr Patien-

ten auszuweiten. Ein weiteres Anliegen ist eine
Verbesserung der Behandlung von Begleiterscheinun-
gen wie z.B. Nierenproblemen, Blutarmut oder Augen-
problemen. Besonderes Augenmerk mdchten wir im
kommenden Jahr auch auf noch unklare Diagnosen
legen. Um Behandlungsansatze zu optimieren, ist die
Durchfihrung klinischer Studien notwendig. Hier un-
terstlitzt die EB-Ambulanz mit ihren Patienten die For-
scher im EB-Labor, die verschiedene Anséatze flir eine
verbesserte Wundheilung untersuchen.

A ushlick 2013. Fir 2013 haben wir uns zum Ziel

Als weiteres Projekt soll nach Fertigstellung der
deutschsprachigen Fassung des EB-Handbuchs auch
eine Version in englischer Sprache erscheinen.

Der Ausbau unseres nationalen und internationalen
Netzwerks sowie der Wissenstransfer und Erfahrungs-
austausch mit EB-Therapeuten werden laufend fortge-
setzt, z.B. durch die Teilnahme am ,World Congress of
Pediatric Dermatology” im September 2013.

Im April 2013 wird Dr. Katharina Ude-Schoder, der-
zeit in Karenz, wieder in die EB-Ambulanz zurtckkeh-
ren. Unser Ambulanz-Team sieht durch die engagier-
te Zusammenarbeit mit vielen Arzten und Therapeu-
ten an den Salzburger Landeskliniken, sowie dank
der groBartigen Unterstlitzung unserer Férderer und
Sponsoren, den Herausforderungen und Entwicklun-
gen im néchsten Jahr mit groBer Zuversicht entgegen!
Qa Dr. Anja Diem, Leitende Arztin EB-Ambulanz

Leitende Arztin der EB-Ambulanz 25h
Arztin, Karenzvertretung von Dr. Katharina Ude-Schoder 20h
EB-Krankenschwester 25h
EB-Krankenschwester 15h
Projektmitarbeiterin 25h
Sekretariat 25h
Praktikant

Arzt und Leiter des EB-Forschungslabors; steht ggf. fiir

genetische Beratungen und Hautbefundungen zur Verfiigung
Fotodokumentation
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v.l.n.r.: Dipl.
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-BW (FH) Julia Rebhan,
Lydia Stemnitzer, Dr. Ndra Eiler

B-Training, Birmingham. Von 8. bis 9. Méarz 2012

E besuchten wir im Children‘s Hospital in Birming-
ham einen Grundkurs rund um EB. Ein prak-
tisch orientierter, umfassender Uberblick (ber vie-
le EB betreffende me-
dizinische Themen wie
Zéhne, Erndhrung, Psy-
chologie, Pflege, Gene-
tik und Register wurde
geboten. Besonders in-
teressant war die Vor-
stellung der sogenann-
ten Spieltherapie. Da-
bei begleiten speziell
ausgebildete Spielthe-
rapeuten die Kinder bei

£ Behandlungen und Ver-
o bandswechseln, um ih-

i A

WMA-Kongress, Wien. Im Austria Center in Wien
E fand von 23. bis 25. Mai 2012 der ,22. Euro-

paische Wundmanagement (EWMA)-Kongress*
statt. Dieser wurde in Zusammenarbeit mit der Oster-
reichischen Gesellschaft fur Wundbehandlung (AWA,
Austrian Wound Association) organisiert. Das Kon-
gressthema lautete: ,Wundheilung — unterschiedliche
Perspektiven, ein Ziel“. Die Bedeutung verschiedener
Sichtweisen — die Sicht des Patienten und die Sicht
des medizinischen Fachpersonals im Rahmen der
Wundversorgung — war das zentrale Anliegen dieses

nen die Angst zu nehmen bzw. sie darauf vorzube-
reiten was auf sie zukommt. Die Therapeuten arbei-
ten mit einfachen Mitteln und kreativen Strategien —
die Wirkung ist beeindruckend. Es wurden auch Ver-
bands- und Pflegematerialien und ein Care-Paket
fur Neugeborene prasentiert sowie Anregungen fur
Broschlren und Anleitungen fur Eltern, Kindergarten
und Schule gegeben. Im Vordergrund der zwei Trai-
ningstage standen immer der Mensch und das Um-
feld des Patienten — von der Familie, Uber Freunde
bis hin zum Pflegepersonal. Es war sehr anregend,
den Austausch zwischen den unterschiedlichen Be-
rufsgruppen zu erleben und das Geflhl zu teilen, ge-
meinsam am gleichen Strang zu ziehen. Die Veran-
staltung brachte ein Update rund um EB und f6érderte
den Erfahrungsaustausch sowie den kollegialen Dis-
kurs. Qp Dr. Nora Eiler, Lydia Stremnitzer, EB-Ambulanz
und Dipl.-BW (FH) Julia Rebhan, EB-Akademie

EWMA-Kongresses. Mit dabei waren mehr als 2900
Teilnehmer, Aussteller aus 67 Landern und 42 nati-
onale Vertreter der Wundversorgung. Der Kongress
bot wissenschaftliche Vortrage, Workshops und Pos-
ter-Présentationen Uber die neuesten Entwicklungen
zum Thema Wundheilung. Es gab naturlich auch zahl-
reiche Mdéglichkeiten fur Networking und Erfahrungs-
austausch. Mit 788 Prasentationen war der Kongress
sowohl klinisch als auch wissenschaftlich ein groBer
Erfolg. DEBRA Austria war ebenso wie das EB-Haus
prasent. Q> Dr. Anja Diem, Leitende Arztin EB-Ambulanz

So fiihlt sich das Leben fiir
ein Schmetierlingskind an.

B2
} 5

v.l.n.r.: Ulla Epler (DEBRA), Dr. Anja Diem (EB:Haus), Eva-Maria Herburgeri(DEBRA)
beim DEBRA International Stand auf der EWMA 2012.
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Dr. Anja Diem bei der Posterprésentation
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nternationale Wundtage, Salzburg. In Salzburg fan-

den vom 4. bis 5. Oktober 2012 die ,Internatio-

nalen Wundtage® statt, an denen wir teilnahmen.
Die Themenbereiche umfassten schwerpunktmaBig
Venen, Ulcera und Unterdrucktherapie. Dieser Fokus
dient zwar nicht direkt unseren Patienten, die Tagung
konnte jedoch daflir genutzt werden, einem der wich-
tigsten Ziele flir 2013 ein Stlick ndher zu kommen: Wir
hatten die Moglichkeit, verschiedene Ideen und Pro-
jekte mit Vertretern von Pharmafirmen zu besprechen.
Unser Ziel ist es, dass diverse Wundpflegeprodukte
einfacher erhéltlich sind und dass direkte Ansprech-
partner fur Probleme, Anregungen und Winsche zur
Verfligung stehen. Schon eine Woche spater bot sich
die Gelegenheit, diesen Plan in die Praxis umzuset-

Itern in Krisen begleiten. Am 26. November

2012 nahm das gesamte Ambulanz-Team

an der hausinternen Fortbildung ,Eltern in
Krisen begleiten* teil. Als Referent konnte Dr. Claus
BrUstle gewonnen werden, der Berater, Vortragen-
der und selbst Vater einer inzwischen verstorbenen
geistig und korperlich schwer behinderten Toch-
ter ist. Zentrale Anliegen waren die Selbstreflexion
unserer bisherigen Begleitung von EB-Betroffenen
und deren Angehdrigen sowie die Klarung offener
Fragen wie z.B. die Betreuung bei unklaren Diagnosen
oder der Umgang mit Eltern eines sterbenden Kindes.

Eltern zu werden bedeutet immer eine enorme Ver-
anderung. Ein Kind mit der unheilbaren Hauterkran-
kung Epidermolysis bullosa (EB) zu bekommen, kann
bei Eltern eine Krise auslésen. Eltern eines kranken
Kindes zu sein verlangt noch mehr an Kontinuitat und
Mut und bietet gleichzeitig die Chance, der eigenen
Biografie Sinn zu verleihen. EB-Betroffene, Angeho-
rige, Freunde und Behandler werden moglicherweise
von Angsten erfasst und suchen nach Bewéltigungs-
formen bzw. neuen Wegen. Schmerz, Wut und Trau-
er lassen sich oft nur schwer in Worte fassen und sind
fUr AuBenstehende manchmal nicht zu verstehen. Fur
einige betroffene Eltern ergibt sich daraus der Weg in
die Isolation, in das ,Nicht-Verstanden-Werden“. Doch
es besteht ein groBes und standig wiederkehrendes
Bedurfnis darlUber zu reden.

Dr. Claus Briistle

zen. Erstmalig stand zur Generalambulanz und beim
Jahrestreffen im Hotel St. Virgil ein Spezialist fur Ver-
bandsmaterial zur Verfligung, der sich personlich der
BedUrfnisse unserer Betroffenen annahm. In der EB-
Ambulanz haben wir seitdem nur positive Rickmel-
dungen bekommen — beide Seiten profitierten offen-
sichtlich enorm von diesem Austausch. Wir wollen in
Zukunft den personlichen Kontakt zwischen Firmen
und Betroffenen aktiv beleben, da es Uber die direkte
Schiene einfach schneller und effizienter zu Verbesse-
rungen kommen kann. Auch hoffen wir beim Jahres-
treffen 2013 zwei bis drei weitere Firmen personlich
vorstellen zu kénnen, z.B. zu den Themen Verbands-
stoffe, Ernahrung und Pflegeprodukte. <> DGKS Ale-
xandra Waldhor, DGKS Manuela Langthaler, EB-Ambulanz

Die Auseinandersetzung mit der ei-
genen Krise sowie die Unterstit-
zung von auBen sollen allen Beteilig-
ten helfen, sich der neuen Heraus-
forderung gewachsen zu fuhlen. Fur
Betroffene gilt es Wege einer sinn-
vollen Lebensgestaltung zu finden.
N Freunde kénnen Unterstlitzung ge-
% ben, indem sie einfach da sind. Be-
© handler kdnnen den Eltern nitzliche
Anregungen geben. Ein Kind mit EB zu haben, veran-
dert das Leben total und bringt vollig neue Erfahrun-
gen und Bedurfnisse mit sich. In der EB-Ambulanz
bemUhen wir uns, im geschitzten Rahmen Unterstut-
zung und Begleitung durch Gesprache sowie Impulse
zu geben. Wir wissen auch, dass es Mut braucht, von
sich zu erzéhlen, sich auszutauschen, zuzuhdéren, Wut
zu erleben, sich selbst zu erfahren, nach Lésungen zu
suchen, neue Wege zu gehen, Alleinsein zu akzeptie-
ren, Trauer zuzulassen, Schuldgefiihle zu verlieren, Ver-
anderungen zu spuren, Freunde zu finden. Dies alles
braucht Zeit. <& Mag. Brigitte Sailer, BA, EB-Ambulanz

Projekte. Im Jahr 2012 unterstitzte die EB-Am-
bulanz gemeinsam mit ihren Patienten die For-
scher im EB-Haus, die unter anderem verschie-
dene Ansétze fUr eine verbesserte Wundheilung
untersuchen. <&
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Jahreshericht EB-Forschungsiahor

ein Jahr der Rekorde. Das Forschungsteam
konnte 19 wissenschaftliche Arbeiten publizie-
ren. Diese Arbeiten bilden eine wesentliche Grund-
lage fur die Entwicklung von sicheren und effekti-
ven Therapien flr EB-Patienten. Das trifft auch fur ei-
nen wichtigen Meilenstein in der Kommunikation mit
den Behoérden zu: Wir be-
kamen nun endlich die Ge-
nehmigung, die ex-vivo so-
matische Gen-Zelltherapie
in Osterreich durchzufiih-
ren. Damit steht der Anwen-
dung am Patienten im Jahr
2013 nichts mehr im Weg.
Zwei wichtige Grundlagenar-
beiten aus dem Bereich Im-
« munologie, in denen es um
§ die Verhinderung von Absto-
= Bungsreaktionen von Trans-
© plantaten geht, rundeten un-
sere BemUhungen zu einer umfassenden therapeuti-
schen Behandlung ab.

D as Jahr 2012 war fUr das EB-Forschungslabor

Univ.-Prof. Dr. Johann Bauer

Auch Erkenntnisse aus der Grundlagenforschung sind
direkt fUr eine therapeutische Anwendung nutzbar.
Das konnten wir mit unseren Arbeiten zur Behand-
lung von EB simplex (EBS) zeigen. In rekordverdach-
tigen drei Jahren haben wir, beginnend mit Grund-
lagenforschung bei EBS, eine Basis geschaffen, die
2012 zu einer ersten klinischen Studie bei EBS-Pati-
enten fuhrte. Diese zeigte, dass der Wirkstoff Diacer-
ein, den die Patienten in Form einer Salbe anwende-
ten, zu einer Verbesserung des Hautbildes beitragt.
Im Jahr 2013 wird das Medikament in einer europa-
weiten Studie weiter evaluiert.

Diese neuen therapeutischen Ansatze und Daten konn-
ten auf internationalen Kongressen, wie z.B. beim Jah-
restreffen der European Society for Dermatological
Research (ESDR) oder bei der EB 2012, der EB-For-
schungskonferenz von DEBRA International, présentiert
werden. Die Projekte des EB-Forschungslabors werden
nun vermehrt auch von 6ffentlichen Férdergebern un-
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terstltzt. Insbesondere vom Osterreichischen Wissen-
schaftsfonds FWF und der EU konnten gréBere Pro-
jektforderungen fur die Forschung lukriert werden. Auch
bei der Pramierung unserer wissenschatftlichen Arbei-
ten mit Forschungspreisen zeigten wir im Jahr 2012
rekordverdachtiges Niveau — mehr dazu auf Seite 53.

Im Personalbereich haben wir die internationale Aus-
bildung unserer Forscher weiter geférdert und nach Dr.
Iris Gratz (bis Ende 2013 in San Francisco) nun auch
Dr. Eva Murauer zu einem Forschungsaufenthalt (bis
Mitte 2013 in Montpellier) entsendet. Sie wird dem
EB-Labor ihre neu erworbenen Techniken ab Sep-
tember 2013 zur Verflgung stellen. Dr. Victoria Reichl
verstarkt seit Februar 2012 das Immunologie-Team
und betreut das Thema gemeinsam mit Sophie Kitz-
muller. Ein sich rasch ausbreitendes ,Virus® befiel im
Herbst Dr. Pamina Schlager und Dr. Christina Gruber,
die 2013 in Karenz gehen. Die erfreulichen ,Ergeb-
nisse“ werden sich im Februar und Mai 2013 zeigen.

Zur Verbesserung der internen Kommunikation und
Vorbereitung auf eine Evaluierung des Labors durch
den FWF fuhrten wir im November ein sogenanntes
Lab-Retreat (Teamklausur) durch. Dabei konnten wir
in uns angenehmer, wissenschaftsférdernder Atmo-
sphare erfolgreich auf die bevorstehenden Aufgaben
vorbereiten — siehe Beitrag auf Seite 50.

Die sechs Monate laufende Evaluierung durch den
FWF war ein Hohepunkt des Jahres 2012. Sie starte-
te mit der Abgabe eines Eigenberichts (scientific self
report) Ende Juli. Dieser wurde zundchst von sechs
internationalen Professoren begutachtet, die dann im
Dezember 2012 ihre schriftliche Einschatzung ab-
gaben. Anfang 2013 fand im EB-Haus ein person-
liches Hearing mit diesen Experten statt, dessen Er-
gebnisse sehr erfreulich waren. Die Arbeit der letz-
ten sechs Jahre wurde als beeindruckend im Sinne
der wissenschaftlichen Qualitat und Produktivitat be-
zeichnet. Das bestarkt uns darin, diesen Weg in den
néchsten Jahren weiter zu gehen. Mehr dazu auf Sei-
te 52. €5 Univ.-Prof. Dr. Johann Bauer, MBA, Leiter des
Forschungslabors im EB-Haus



orschungsaufenthalt in Montpellier, Frankreich.

Wieder hat es mich ins Ausland verschlagen, um

neue Forschungsluft zu schnuppern, und wieder
werde ich schon bald ins EB-Haus nach Salzburg zu-
ruckkehren. Anfang 2012 reichte ich einen Finanzie-
rungsantrag fur ein EB-Forschungsprojekt beim EU-
Forschungsférderungsnetzwerk ERA-Net E-Rare ein
(siehe Beitrag ,EU-Forschungsprojekt im Rahmen von
E-Rare genehmigt” auf S.51). Da ich wusste, dass
dieses Projekt im Falle einer Genehmigung erst Mit-
te 2013 starten wirde, wollte ich die Zeit nutzen, um
meinen Forschungshorizont noch einmal zu erwei-

Hauptplatz in Montpellier: Place de la Comédie mit Oper bei Nacht

tern. Bei meiner Suche nach interessanten Projekten
in internationalen Labors habe ich ein wenig Uber den
Tellerrand geschaut und bin auf ein Forschungspro-
jekt auf dem Gebiet der Muskeldystrophie im Labor
fUr Genetik und Seltene Erkrankungen in Montpellier
(Frankreich) gestoBen. Sowohl die Projektbeschrei-
bung als auch die Stadt in Stdfrankreich (die angeb-
lich 300 Sonnentage pro Jahr hat) haben bei mir so-
fort Begeisterung ausgeldst. Bei einem personlichen
Vorstellungsgesprach konnte ich zwei Tage lang Ein-
blick in die dortigen Forschungsaktivitdten gewinnen
und meine eigene Arbeit aus dem EB-Haus dem ge-
samten Laborteam présentieren.

Hier bin ich nun und forsche unter der Leitung von
Dr. Sylvie Tuffery-Giraud an der sogenannten Du-
chenne-Muskeldystrophie, einer seltenen, erblich be-
dingten Muskelerkrankung, die zu einem fortschrei-
tenden Schwund von Muskelgewebe fUhrt. Ausge-
I6st wird dieser Schwund dadurch, dass das fir den

© PRIVAT

vom Korper abgebaut. Ursache fur das Fehlen des
Dystrophin-Proteins in Muskelzellen sind Mutationen
im Dystrophin-Gen, das auf dem X-Chromosom liegt.
Daher sind fast nur Buben betroffen: Buben haben
bekanntlich ein X- und ein Y-Chromosom. Ist das X-
Chromosom defekt, so bricht die Krankheit aus. Mad-
chen haben zwei X-Chromosomen. Ist eines defekt,
wird das gesunde aktiv.

Ein Gen ist ein Stlick DNA, das alle Bausteine zur Her-
stellung eines Proteins enthalt. Allerdings enthélt je-
des Gen viele Zwischenbausteine (= DNA-Abschnit-
te), die flr die Produktion des Proteins nicht notwen-
dig sind und vorher entfernt werden mussen. Es wird
eine sogenannte Abschrift des Gens hergestellt, bei
der die unwichtigen Abschnitte herausgeschnitten und
die wichtigen punktgenau aneinandergefligt werden.
Diesen Prozess nennt man SpleiBen (engl.: Splicing).
Mutationen, die Krankheiten ausldsen, liegen immer in
den wichtigen DNA-Abschnitten. Bei manchen Mus-
keldystrophie-Patienten wird allerdings der Abschnitt
des Dystrophin-Gens, der die Mutation tragt, eben-
falls herausgeschnitten, sodass ein zwar verkUrztes
aber trotzdem funktionstlchtiges Dystrophin-Protein
entsteht und die Krankheit milder verlauft. Der Mecha-
nismus fur diese natUrliche Therapie ist bisher nicht
genau bekannt. Unser Ziel im Labor in Montpellier ist
es, die Faktoren, die hierbei in den Muskelzellen eine
Rolle spielen, genauer zu erforschen, um langfristig
spezifische Therapien fur alle Muskeldystrophie-Pati-
enten entwickeln zu kénnen.

Die von EB-Haus Forschern entwickelte Genthera-
pie-Methode fur EB, die ,Genschere", greift ebenfalls

Ingtiut Urevsrmising

de Rochaiche

Muskelaufbau wichtige Protein namens Dystrophin gar
nicht oder nicht ausreichend vorhanden ist. Dadurch
bricht die betroffene Muskelzelle zusammen und wird

Team der Forschungsgruppe Muskeldystrophie am Universitatsinstitut fiir Klini-
sche Forschung in Montpellier, v.l.n.r.: Gruppenleiterin Dr. Sylvie Tuffery-Giraud,
Julie Miro, Yasmina Abden, Thomas Mercier, Dr. Eva Murauer
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EB-Haus Austria - Das Jahr 2012 49 IS



in den Mechanismus des SpleiBens ein, um den feh-
lerhaften Genabschnitt in den Hautzellen punktgenau
durch einen gesunden zu ersetzen. Daher werden die
Erkenntnisse, die ich mir in meinem Forschungsjahr in
Montpellier aneigne, auch fur die EB-Forschung und
flr die weitere Optimierung der ,Genschere”-Metho-
de sehr nitzlich sein.

ab-Retreat im Hotel Ddllerer, Golling. Am 9. und
10. November 2012 fand sich das gesamte La-
borteam zu einem sogenannten Lab-Retreat, ei-
ner Teamklausur zusammen. Ein Schwerpunkt dieses
Treffens war, unsere Vortrage fur die bevorstehende
FWF-Evaluierung (im Janner 2013) zu perfektionieren.
Die Projekte wurden vorgestellt, aktuelle Daten pra-
sentiert und es wurde auf deren Darstellung, Gliede-
rung und Interpretation sowie eventuell auftretende

© PRIVAT

Das Forschungsteam beim Lab-Retreat

erlingerung des Interreg-IV-Projekts. Das In-
terreg-IV-Projekt ,Therapie fir Schmetterlings-
kinder” konnte um ein Jahr bis Ende Juli 2013
verlangert und finanziell gesichert werden. Das Pro-
jekt befasst sich mit der Vorbereitung der autologen
somatischen ex-vivo-Gentherapie flr EB-Patienten.
Durch die Verlangerung

e N ergibt sich die groBarti-
I“IB"EQ(‘" 2‘\ ge Change, d!e Zusam-

" menarbeit mit unserer

Partnerinstitution in Bo-
zen, der Dermatologie des Sudtiroler Sanitatsbetrie-
bes sowie mit dem Zentrum flr Regenerative Medi-
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Nur wenige Wochen nachdem ich meine Stelle in
Montpellier angetreten hatte, erfuhr ich, dass das EU-
Projekt genehmigt wurde und wir ab Mitte 2013 in
Salzburg starten werden. Ein guter Grund nach Hau-
se zu kommen, auch wenn mir der Abschied hier nicht
leicht fallen wird. Qp Dr. Eva Murauer, Forschungslabor im
EB-Haus Austria

Fragen eingegangen. Einige Diskussionen Uber Da-
ten und weiterflhrende Experimente zur Untermaue-
rung von Hypothesen flhrten wir auch noch beim ge-
meinsamen Abendessen weiter.

Samstags referierte Prof. Ludwig Aigner (Neurowis-
senschafter und Stammzellenforscher) Uber die Ei-
genschaften und den Nutzen neuronaler Stammzellen
sowie aktuelle Forschungsergebnisse zu dem Thema.
Es ergaben sich angeregte Diskussionen Uber Daten
und Querverbindungen zur Dermatologie.

Bei den darauffolgenden Diskussionen in Kleingrup-
pen Uber die aktuellen Fortschritte in den einzelnen
Forschungsfeldern (Gentherapie, Krebstherapie, Small
Molecules, etc.) kamen neue Ansatze und Fragestel-
lungen auf, die wiederum AnstoB zu neuen Versuchen
lieferten. Diese beiden Tage waren flr unsere wissen-
schaftliche Arbeit von groBem Nutzen und lieBen das
Team in ein paar gemutlichen Abendstunden wieder
naher zusammen rlcken. -%: Sophie Kitzmiiller, MSc,
Forschungslabor im EB-Haus Austria

zin in Modena fortzusetzen und die bisher erzielten
Ergebnisse und Erfolge weiterzuflhren.

Davon profitieren nicht nur Stdtiroler ,Schmetter-
lingskinder®, deren Versorgung und Diagnosefindung
durch die Zusammenarbeit auch Uber das Projekten-
de hinaus verbessert wird, sondern alle EB-Patienten,
da die Anwendung der Therapie immer n&her rickt.
Zuséatzlich kann sich das EB-Haus Austria in Salzburg
als innovativer Standort fur neuartige Therapien (au-
tologe somatische ex-vivo-Gentherapie) weiter etab-
lieren. <> Dr. Pamina Schlager und Dr. Elisabeth Mayr,
Forschungslabor im EB-Haus Austria



nehmigt. Ende 2012 wurde erfreulicherweise ein

dreijahriges Forschungsprojekt genehmigt, das
ich beim EU-Forschungsférderungsnetzwerk ERA-Net
E-Rare eingereicht hatte. Dabei geht es
um insgesamt 247.905 Euro, die wir als
Forschungsférderung ins EB-Haus holen. LHE
Die Projektausschreibung richtete sich an
junge Forscher im Bereich der seltenen Erkrankungen,
mit dem Ziel neue grenztberschreitende Kooperatio-
nen zwischen mindestens drei Forschungsgruppen aus
mindestens drei verschiedenen Landern aufzubauen.

E U-Forschungsprojekt im Rahmen von E-Rare ge-

&

P

Gemeinsam mit unseren Kooperationspartnern aus den
Niederlanden (Dr. Marjon Pasmooij, Groningen; Dr. An-
nemieke Aartsma-Rus, Leiden) und Deutschland (Dr.
Alexander Nystrém, Freiburg) wollen wir sichere, effizien-

einrichtuny. Eine Zertifizierung als Gewebeent-

nahmeeinrichtung ist ein wesentlicher Schritt in
Richtung Durchfiihrung der ersten autolo-
gen somatischen ex-vivo-Gentherapie im
EB-Haus Austria. Nur mit einer solchen Be-
willigung darf EB-Patienten eine fir das wei-
tere Prozedere — Stammgzellisolation, genetische Kor-
rektur, Zlchtung eines Transplantats — erforderliche Bi-
opsie entnommen werden. In Osterreich wird die ent-

E rfolgreiche Zertifizierung als Geweheentnahme-

sierte die Européische Gesellschaft fur dermato-

logische Forschung (European Society for Der-
matological Research, ESDR) eine Jahrestagung, die
diesmal von 19. bis 22. September 2012 in Venedig
stattfand. Das Organisationskomitee bot den internati-
onalen Teilnehmern ein Uberaus interessantes wissen-
schaftliches Programm, das die aktuellen Entwicklun-
gen und Erkenntnisse der klinischen und experimen-
tellen Dermatologie abdeckte. Aus aller Herren Lan-
der waren Forscher angereist, um ihre Projekte zu pra-
sentieren, Resultate zu erdrtern und die Gelegenheit
zu nutzen, mit den zahlreich vertretenen, international

E SDR-Jahrestagung. Bereits zum 42. Mal organi-

AGES||

te und langanhaltende Gentherapie-Ansatze fur REBD
entwickeln. Der Salzburger Projektanteil befasst sich
mit der Austestung der in unserem Labor entwickelten
Genkorrektur-Methode (,Genschere®) in Mausmodellen.
Die Kollagen-7-Genkorrektur in REBD-Hautzellen flhrt
zur Produktion eines funktionsttchtigen
LLIF Kollagen-7-Proteins, das den Zusam-
menhalt der Hautschichten verbessern
soll. Das Hauptaugenmerk liegt auf der Beantwortung
von Sicherheitsfragen sowie Fragen der DurchfUhrbar-
keit und Wirksamkeit der Methode im Hinblick auf eine
zukUnftige klinische Anwendung bei REBD-Betroffenen.
Das Projekt wird im April 2013 starten, wobei ich es zu-
nachst von Montpellier aus leiten werde. Bis zu mei-
ner Ruckkehr im September wird mich Dr. Ulrich Koller
tatkraftig bei der Umsetzung unterstiitzen. < Dr. Eva
Murauer, Forschungslabor im EB-Haus Austria

sprechende Priifung durch die Osterreichische Agen-
tur fUr Gesundheit und Ernahrungssicherheit (AGES)
vorgenommen. Aufgrund der erfolgreichen AGES-In-
spektion im Oktober 2012, haben wir nun,
\'-‘ nachdem einige kleine Mangel nachgebes-
sert wurden, das Zertifikat vom Bundesamt
fUr Sicherheit im Gesundheitswesen erhal-
ten, das uns dazu berechtigt, die flr die Gentherapie
erforderlichen Biopsien zu entnehmen. < Dr. Elisabeth
Mayr, Forschungslabor im EB-Haus Austria

Die zentralen Themen des diesjahrigen Treffens wa-
ren Immunologie, Krebsentstehung, genetische Er-
krankungen und Gentherapie.

Acht Forschern vom EB-Haus
Austria wurde die Mdglichkeit
geboten, an diesem Kongress
teilzunehmen und anhand von
Postern und Vortrdgen dem
kritischen und hochqualifizier-
ten Publikum die verschiede-
nen Forschungsprojekte zu
prasentieren. <& Dr. Birgit

Mitarbeiter des EB-Forschungslabors bei
der ESDR-Jahrestagung 2012 in Venedig

renommierten Wissenschaftern zu diskutieren sowie
neue ldeen und Anregungen zu gewinnen.

Tockner, Forschungslabor im EB-
Haus Austria
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2012 wurde der 6sterreichische Wissenschafts-

fonds (FWF) beauftragt, die Forschungsakti-
vitaten im EB-Haus Austria wissenschaftlich zu eva-
luieren.

F WF evaluierte Forschung im EB-Haus. Im Jahr

Seit sechs Jahren forscht das Team des EB-Labors
gemeinsam mit assoziierten Wissenschaftern an den
Ursachen von EB und moglichen Behandlungen. Jahr-
lich flieBen Spendengelder in die Forschung im EB-

Expertengremium und EB-Haus Forschungsteam

Haus. Daher schien es an der Zeit, die bisherigen Er-
gebnisse und die Richtung dieser Forschungsaktivita-
ten von unabhéngigen Experten bewerten zu lassen.

Eine solche Evaluierung erfolgte von Juli 2012 bis Jan-
ner 2013. Zun&chst erstellte das Forschungsteam ei-
nen wissenschaftlichen
Eigenbericht (scienti-
fic self report) Uber die
Leistungen der letzten
sechs Jahre. Dieser Be-
richt wurde im Herbst
von sechs internationa-
len Gutachtern (USA,
Singapur, Israel, GroB3-
britannien und Deutsch-
land), die vom FWF aus-
gesucht worden wa-
ren, zunachst schrift-
lich evaluiert. Am 10.
Janner 2013 fand dann
ein Hearing des Exper-
tengremiums vor Ort im
EB-Haus statt.

EB-Haus Austria — Das Jahr 2012
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Das Professorenteam zeigte sich sowohl beim Hea-
ring als auch im schriftlichen Abschlussbericht sehr
beeindruckt. Wesentliche Beurteilungen und Empfeh-
lungen waren:

B Die Anwendung der ,,Genschere”-Methode (Trans-
Splicing) wurde als sehr innovativ bezeichnet.

B Die Ursachenforschung und Therapieanséatze
auBerhalb der Gentherapie sollen verstarkt werden.

B Das Thema Immunologie soll ausgebaut werden,
insbesondere die Untersuchung von maoglichen
AbstoBungsreaktionen von Gentherapie-Transplan-
taten.

B Der Austausch mit internationalen Wissenschaftern
auf Studenten- und Professorenebene soll verstarkt
und geférdert werden.

B Die Laborrdumlichkeiten und die Gerate-Ausstat-
tung mussen ausgebaut werden.

Die letzten Satze des Berichtes lauten (Ubersetzt): ,Wir
waren von der Arbeit und den Leistungen der Forscher
im EB-Haus Austria sehr beeindruckt. Wir empfeh-
len unbedingt, die Forschung weiter zu unterstitzen.”

Das Forschungsteam im EB-Haus Austria wird versu-
chen, die Empfehlungen der internationalen Experten
in den nachsten Jahren umzusetzen, um noch schnel-
ler zu sicheren und effektiven Therapiemd&glichkeiten
fur EB zu kommen. < Univ.-Prof. Dr. Johann Bauer,
MBA, Leiter des Forschungslabors im EB-Haus

g
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Hearing des internationalen Expertengremiums im EB-Haus Austria
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reise fiir das Forschungsiabor im EB-Haus 2012.
Auch 2012 wurden die Forschungserfolge der
Mitarbeiter des EB-Labors mit zahlreichen Prei-
sen belohnt. So erhielt Dr. Eva Murauer den Preis der
Sanofi-Aventis-Stiftung zur Férderung der medizini-
schen Forschung in Osterreich flir inre Arbeit Functio-

Verleihung des Ferdinand von Hebra-Preises, v.I.n.r.: Univ.-Prof. Dr. Josef Aubdck (OGDV),
Univ.-Prof. Dr. Johann Bauer, Univ.-Prof. Dr. Helmut Hintner (beide Univ.-Klinik fiir Dermatologie
Salzburg), Mag. Giinter Schaden (Fa. Almirall), Prim. Dr. Werner Saxinger (OGDV)

dventstand 2012 fiir die Schmetterlingskinder.

Auch dieses Jahr war der traditionelle Advent-

stand des EB-Hauses zugunsten der ,Schmet-
terlingskinder®, der von 13. bis 16. Dezember 2012
am Alten Markt in Salzburg Stadt stattfand, ein gro-
Ber Erfolg.

Mit der Organisation des Standes war ich betraut. Je-
weils zwei Mitarbeiter waren in der Nachmittags- und
in der Abendschicht eingeteilt. Kdstliche selbstgeba-
ckene Kekse auf schénen selbstgedrechselten Holz-
tellern, Schmalz- und Liptauerbrote, Schmetterlings-
brote von Interspar und sogar selbstgestrickte So-
cken gehdrten dieses Jahr zum Angebot. Auch eine
Schulklasse legte sich ins Zeug und unterstitzte uns
mit kostlichen Keksen. Der Glihwein floss in Strémen,
der Regen am letzten Tag leider auch.

Dennoch ist es uns wieder gelungen, ein betrachtli-
ches Spendenergebnis zu erzielen. Da uns auch die

© PRIVAT

nal Correction of Type VIl Collagen Expression in Dys-
trophic Epidermolysis Bullosa. AuBerdem wurde bei
der Jahrestagung der Osterreichischen Gesellschaft
fur Dermatologie und Venerologie (OGDV) 2012 in
Linz der Ferdinand von Hebra-Preis an Prof. Dr. Jo-
hann Bauer fir 19 Arbeiten aus dem Gebiet Mole-
kulare Therapie in der Derma-
tologie (die sich vor allem mit
der Pathogenese, Diagnose
und Therapie von EB befas-
sen) verliehen. Ich selbst durf-
te mich Uber den Isidor Neu-
mann-Posterpreis der OGDV
fir mein Poster Gene ex-
pression studies on the me-
chanisms of impaired wound
healing in recessive dystrophic
epidermolysis bullosa freuen.
Eine Ubersicht tiber alle Preise
und Auszeichnungen im Jahr
2012 finden Sie auf Seite 68.
S & Mag. Jenny Breitenbach,
H Forschungslabor im EB-Haus Austria.

IASZ HERZIG

Firma Porsche mit 300 Euro fur den Einkauf unter-
stUtzte, konnte ich letztendlich stolze 2.830 Euro an
DEBRA Austria Ubergeben. GroBer Dank gebuhrt al-
len Labormitarbeitern, die mit ihrem Einsatz wieder
zum Gelingen des Adventstandes beigetragen ha-
ben! <& Mag. Alfred Klausegger, Forschungslabor im EB-
Haus Austria

GroBes Engagement der Mitarbeiter des EB-Forschungslabors beim
Adventstand 2012
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Projektheschreibung und Ziele
THERAPEUTISCHE MOLEKULE

Small Molecules-Therapien fiir EBS-Dowling-Meara

Bei diesem Projekt geht es darum, bereits bekannte und fir andere Erkrankungen zugelassene Wirk-
stoffe zu finden bzw. zu untersuchen, die bei EBS-DM eine positive Wirkung haben. Daflr ist es not-
wendig, die genauen molekularen Vorgange in EBS-DM-Hautzellen genau zu kennen, um herauszufin-
den wo eingegriffen werden kann. Das Moleklil, das hierbei aufgefallen ist, heif}t Interleukin-1 beta
(IL-18) und spielt eine wichtige Rolle bei entziindlichen Prozessen. Bei EBS-DM scheint es allerdings zu
aktiv zu sein und dadurch das Krankheitsbild zu verschlechtern.

Therapeutische Targets hei EBS-Dowling-Meara

Veranderungen im Keratin-14-Gen machen die Hautzellen von Betroffenen anféllig fur Blasenbildung.
Diese Blasenbildung ist von der Regulierung einer Vielzahl von Genen abhangig. In diesem Projekt wird
untersucht, welche Gene bei der Blasenbildung eine Rolle spielen. Diese Gene bezeichnet man als
»1herapeutische Targets®“. Genauere Kenntnisse dartiber wie es zur Blasenbildung kommt, werden es
ermdglichen, gezielt Wirkstoffe zu suchen, die in die blasenbildenden Prozesse korrigierend eingrei-
fen. Diese Wirkstoffe sollen fur Dowling-Meara-Betroffene moglichst einfach und vorbeugend anwend-
bar sein, zum Beispiel in Form einer Salbe. Dadurch wird eine merkliche Verbesserung der Lebensquali-
tat erwartet.

Small Molecules - Drug Design & Entwicklung

Es wird die veranderte Genaktivitat in EBS-Patientenzellen im Vergleich zu gesunden Zellen untersucht,
um die Mechanismen zu verstehen, die zum Krankheitsbild fiihren. Daneben werden Veranderungen in
den zellularen Signalwegen analysiert, damit positive Einflisse aber auch Risiken kinftiger Therapiean-
sétze besser abschatzbar sind. Auf Basis dieser Erkenntnisse werden niedermolekulare Wirkstoffkandi-
daten entworfen, um neue einnehmbare Medikamente zur Behandlung von EBS zu entwickeln. Im Ke-
ratinozyten-Zellkulturmodell sollen jene Gene identifiziert werden, die wesentlich zum Krankheitsbild von
EBS beitragen. Dann wird getestet inwieweit deren Manipulation mit verschiedenen Wirkstoffen zur Ab-
schwéchung der Symptome fuhrt.
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2012 wurden Versuche in der Zellkultur,
bei denen in EBS-DM-Zellen IL-18 mit
dem Wirkstoff Diacerein blockiert wur-
de, weitgehend abgeschlossen. Ba-
sierend auf den positiven Daten wur-
de eine klinische Pilotstudie durchge-
flhrt, in der Diacerein als Salbe ge-
testet wurde. Das Ergebnis ist vielver-
sprechend, die Studie muss aber noch
ausgeweitet werden, um wirklich ver-
lassliche Daten zu erhalten.

Das Hauptaugenmerk lag darin, die
klinische Relevanz der in Zellkultu-

ren entdeckten Therapeutischen Tar-
gets genauer zu bestimmen. Zu die-
sem Zweck wurde von EB-Betroffenen
Blasenflussigkeit entnommen und im
Labor analysiert. Es zeigte sich, dass
zwei der Faktoren, die in den Zellkultu-
ren als Targets identifiziert worden wa-
ren, auch vermehrt in der BlasenflUs-
sigkeit der Betroffenen vorhanden sind.

Es stellte sich heraus, dass EBS-
Zellen eine verminderte Reaktion auf
Vitamin D, ein Hormon welches das
Wachstum und die Entwicklung von
Keratinozyten und damit die Stabili-

tat der Haut stark beeinflusst, zeigen.
EBS-Zellen produzieren im Vergleich zu
gesunden Keratinozyten nur sehr weni-
ge Rezeptoren fur Vitamin D.

Aushlick

Im Jahr 2013 soll eine weiterflhren-
de klinische Studie mit Diacerein be-
gonnen werden, bei der Patienten aus
verschiedenen Teilen Europas einge-
schlossen werden. Das ist notwendig,
um ausreichend Daten zu erhalten, die
als Grundlage fir die Zulassung eines
neuen Medikaments notwendig sind.

Die Tatsache, dass die entdeckten
Targets nicht nur in den Zellkulturen
sondern auch direkt bei EB-Betroffe-
nen nachgewiesen werden konnten,
unterstltzt unsere Hypothese Uber
die blasenbildenden Prozesse. In wei-
terer Folge werden nun in Zellkulturen
Substanzen getestet, die regulierend
auf diese Targets einwirken. Die Hoff-
nung ist, dadurch die Blasenbildung
reduzieren zu kénnen.

Mit Hilfe von Genlisten werden die
verschiedenen Signalwege genauer
untersucht. Kleinste Blockaden da-
rin kdnnen dazu flhren, dass Zel-

len nicht mehr richtig funktionieren.
Auf Basis der Ergebnisse sollen dann
Wirkstoffe gesucht werden, die genau
diese Blockaden aufheben und da-
mit zu einer Verbesserung des Krank-
heitsbildes fUhren kénnen.

Eckdaten

Forscher:

Dr. Verena Wally

Laufzeit: seit 2010
Fordergeber:

DEBRA Austria
Kooperationspartner:
Prof. F. Lagler, Clinical
Research Center Salzburg,
Mag. W. Hitzl (Statistiker),
Dr. P. Hofbauer (Apotheker)

Forscher:
Thomas Lettner,
MA rer. nat.
Laufzeit:
2010-2013
Fordergeber:
DEBRA Austria

Forscher:

Julia Herzog, MSc,
Dr. Kamil Onder
Laufzeit: seit 2007
Fordergeber:
DEBRA Austria
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Projektheschreibung und Ziele

GENTHERAPIE: Es wird eine spezielle Form der Gentherapie verwendet, um gezielt defekte Genab-
schnitte auszutauschen. Diese Technik wird haufig als ,Genschere”-Methode bezeichnet, der wissen-
schaftliche Name ist Trans-Splicing oder auch SMaRT-Technologie.

Trans-Splicing-Optimierung fiir Keratin 14

Ziel dieses Projekts ist die Optimierung eines Trans-Splicing-Molekiils, das fur die Korrektur von Muta-
tionen im Keratin-14-Gen, die zu EB simplex fUhren, konstruiert wurde. Um Nebenwirkungen bei einer
spateren Anwendung im Patienten auszuschlieBen, ist auf hochste Sicherheit zu achten. Das Molekdl
muss streng kontrolliert in den Zellen hergestellt werden. Um zu gewahrleisten, dass das Molekul aus-
schlieBlich in Hautzellen produziert wird und dass nur so viel hergestellt wird wie benétigt, sind noch ei-
nige Modifikationen des Korrekturmolekuls notwendig.

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

Das Projekt befasst sich mit der Korrektur von Mutationen im vorderen Bereich des Kollagen-7-Gens.
Somit soll die Korrektur von sémtlichen Mutationen, die zu EBD fUhren, moglich werden. Mithilfe der
»Genschere” soll funktionelles Kollagen-7-Protein produziert und so der Zusammenhalt der Hautschich-
ten wieder hergestellt werden. Parallel zur Korrektur von humanem Kollagen 7 wird auch in Hautzellen
von Mausen an der Korrektur von murinem Kollagen 7 gearbeitet, um Experimente in der Maus vorzu-
bereiten.

Entwicklung einer ex-vivo-Gentherapie fiir EBD-Patienten mit Mutationen im hinteren Teil von Kollagen 7
Mithilfe der Trans-Splicing-Technologie (= ,Genschere®) wird gezielt der defekte Gen-Abschnitt durch ei-
nen korrekten ausgetauscht. Hierflir wurde speziell fur den hinteren Teil des Kollagen-7-Gens ein Repa-
raturmolekul konstruiert. Dieses Reparaturmolektl wurde bereits erfolgreich in Hautzellen, die von EBD-
Betroffenen stammen, eingeschleust. Ziel ist es, das bereits in der Zellkultur erfolgreich getestete Mole-
kUl zur Reparatur der hinteren Halfte des Kollagen-7-Genes flir die klinische Anwendung an EBD-Patien-
ten vorzubereiten.
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Es wurde jener Promoter, der fUr die
Herstellung des Trans-Splicing-Molekuls
in der Zelle verantwortlich ist, durch ei-
nen solchen ausgetauscht, der nur in
Hautzellen funktioniert. AuBerdem wur-
den jene Sequenzen, die dazu flhren
kénnten, dass das Molekil im Uber-
schuss produziert wird und nicht mehr
abgebaut werden kann, verandert, wo-
durch die Funktionalitat erhdht wurde.

2012 konnte gezeigt werden, dass das
Kollagen-7-Protein in REBD-Zellen nach
einer Behandlung mit Reparaturmole-
kllen nicht nur wieder vorhanden ist,
sondern auch in kunstlich hergestell-
ter Haut an der richtigen Stelle einge-
baut wird. Auch im Experiment mit den
Mauszellen weisen erste positive Ergeb-
nisse auf eine korrekte Lokalisation des
wiederhergestellten Proteins hin.

Mithilfe eines Screening-Systems wur-
de die Effizienz von neuen Reparatur-
molekulen getestet und mit den be-
reits verwendeten verglichen. So konn-
ten einige grundlegende Regeln flr die
Konstruktion von Reparaturmolekilen
bestimmt werden. Im Zuge der Studie
wurden auch Mangel in den Reparatur-
molekllen entdeckt und beseitigt. Die
Ergebnisse werden 2013 publiziert.

Aushlick

Der nachste wichtige Schritt in Rich-
tung einer Gentherapie flir EB sim-
plex ist nun aus korrigierten Patien-
tenzellen kunstliche Haut herzustel-
len. Diese Haut soll anschlieBend auf
Mause transplantiert werden, damit
am lebenden Organismus festgestellt
werden kann, ob sie auch funktionell
und fest ist.

Als nachstes sollen die funktionellen
Reparaturmolekile mithilfe verschie-
dener Tests auf ihre Sicherheit bei ei-
ner Anwendung im Patienten Uber-
pruft werden. Falls Méngel, die even-
tuell Komplikationen verursachen
kénnten, gefunden werden, mussen
diese noch korrigiert werden, um das
Risiko bei einer Gentherapie zu mini-
mieren.

Im Rahmen eines EU-Projekts wird
nun gemeinsam mit Kooperations-
partnern das verbesserte Kollagen-
7-Reparaturmolekul getestet. Die
Genkorrektur wird in REBD-Hautzel-
len und in transplantierten Mausen
analysiert. Dabei sollen Fragen zur Si-
cherheit (z.B. Veranderung der Zel-
len), sowie zur Wirksamkeit (z.B. Zu-
sammenhalt der Hautschichten tber
einen langen Zeitraum) beantwortet
werden.

Eckdaten
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Optimierung der Trans-Splicing-Technologie fiir die Korrektur des Kollagen-7-Gens

Ausgehend von den in den letzten Jahren erlangten Erkenntnissen Uber die Anwendung der SMaRT-
Technologie ist das Ziel dieses Projekts die Etablierung und Optimierung eines effizienten Reparatursys-
tems. Der Fokus liegt dabei auf der Entwicklung von neuen und verbesserten Reparaturmolekuilen. Auch
in diesem Projekt sollen Veranderungen im hinteren Abschnitt des Kollagen-7-Gens korrigiert werden.
Es soll jedoch ein noch gréBerer Abschnitt des Gens, und zwar genau die Halfte, ausgetauscht werden.
Dadurch kénnen mit nur einem Reparaturmolekdl alle Mutationen, die auf der zweiten Halfte des Kolla-
gen-7-Gens liegen, korrigiert werden.

Optimierung der SMaRT-Technologie fiir die Korrektur des Kollagen-7-Gens

Bislang war es bereits moglich, vordere, hintere und interne Genregionen diverser in EB involvierter
Gene zu korrigieren. Mit Hilfe eines im Labor entwickelten Reparatursystems soll die Effizienz entschei-
dend verbessert werden. Dabei liegt der Fokus auf dem Austausch von hinteren und internen Genregio-
nen von Kollagen 7. Die |dentifizierung von optimalen Binderegionen fur die Reparaturmolekule innerhalb
des Gens soll die Spezifitat und Effizienz der Methode weiter verbessern und auf einen Einsatz der Re-
paraturmolekdile in Patientenzellen vorbereiten. Uber molekularbiologische Techniken soll dann die Re-
paratureffizienz in den Patientenzellen ermittelt werden.

REVERTANTE MOSAIZISMEN

Revertante Mosaizismen hei EBJ

Revertante Mosaizismen sind ein Phdnomen, das man als natirliche Gentherapie bezeichnen kénnte. Es
handelt sich um eine Art Selbstregeneration der menschlichen Haut. Dabei erfahren einige der urspring-
lich im Kollagen-17-Gen (COL17A1) mutierten Zellen, die fUr das Krankheitsbild EBJ verantwortlich sind,
eine weitere spontane Mutation. Diese fUhrt zu einer Korrektur der urspringlichen Mutation und resultiert
in gesunden Hautarealen ohne Blasenbildung und Wundheilungsstorungen. Ziel des Projekts ist es, sol-

che Ruckmutationen zu entdecken und diese hinsichtlich Ursachen, Mutationsart und klinischen Auswir-
kungen zu untersuchen. Ein weiterer Schritt in Richtung einer Gen- und Zelltherapie fur EB-Patienten.

KREBSTHERAPIE UND WUNDHEILUNG

Krehstherapie fiir REBD

Ziel dieses Projekts ist die Entwicklung einer Krebstherapie flr Patienten mit REBD, die ein erhdhtes Ri-
siko aufweisen, bereits in jungen Jahren Hauttumore zu entwickeln. Mit Hilfe der SMaRT-Technologie

(= Trans-Splicing) wird ein spezielles Krebs-Gen — also ein Gen, das nur von den Krebszellen produziert
wird, jedoch nicht von gesunden Zellen — durch ein Gift in der Zelle ersetzt, das in weiterer Folge die
Krebszelle zerstort. Gesunde Zellen werden durch diesen Ansatz verschont, was einen groBen Vorteil
gegenlber konventionellen Therapien, wie Chemo- oder Strahlentherapie, darstellt.
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Die Reparaturmolekuile wurden konstru-
iert und optimiert, um eine noch effizien-
tere Korrektur der Proteinproduktion zu
erreichen. Durch Verwendung einer spe-
ziellen Screening-Technologie wurden ef-
fiziente Reparaturmolekule aus einem zu-
fallig generierten Pool identifiziert. Die
Funktionalitat dieser MolekUle wurde in
Zellkulturexperimenten UberprUft.

2012 konnte der Austausch einer inter-
nen Genregion von Kollagen 7 erfolgreich
simuliert werden. Der Austausch einer
hinteren Genregion von Kollagen 7 konn-
te durch den Einsatz von im Labor ent-
wickelten Antisense-Molekulen verstarkt
werden. Diese Antisense-Molekule bin-
den an das Kollagen-7-Gen und verstar-
ken dadurch die Reparatureffizienz.

Es wurden Primer (kleine DNA-Stlicke,
die zum Kopieren von DNA nétig sind)
optimiert und Antikorper flr die Immun-
fluoreszenz-Farbungen der Hautschnit-
te getestet. Am Laser-Dissection-Mik-
roskop konnte eine solche Mutation bei
einer Patientin im EB-Haus identifiziert
werden.

Im Jahr 2012 lag das Hauptaugen-
merk darauf, das optimale Krebs-Gen in
den REBD-Krebszellen zu identifizieren.
Dann wurden spezielle Trans-Splicing-
MolekUle konstruiert, die dieses Gen er-
kennen und den Austausch mit einem
Zellgift herbeifGhren. Die Molekule wur-
den dann optimiert, um die Spezifitat
der Austauschreaktion zu erhdhen.

Aushlick

Nun wird analysiert, ob die Reparatur-
molekulle in Kollagen-7-defizienten Pa-
tientenzellen eine Genkorrektur be-
wirken. Die Entwicklung eines stabi-
len Systems zur permanenten Integra-
tion von korrigierten Molekulen ins Zell-
genom soll abgeschlossen werden, um
eine exaktere Analyse der Effizienz der
Reparaturmolekule zu ermdglichen.

In Folgeversuchen soll die Reparaturef-
fizienz von internen Kollagen-7-Genab-
schnitten weiter verbessert werden. Ziel
ist der Nachweis der Funktionalitat die-
ser Methode in Patientenzellen, die De-
fekte im Kollagen-7-Gen aufweisen. Die
Fahigkeit der Antisense-Molektle, die
Reparatureffizienz zu erhéhen, soll in
Patientenzellen Uberprift werden.

2013 werden weitere Patienten, die auf-
grund ihres klinischen Bildes und der
Histologie ihrer Hautbiopsien Ruckmu-
tationen aufweisen kdnnten, untersucht
und genetisch analysiert. Je mehr Bei-
spiele fUr revertante Mosaizismen ge-
funden werden, desto besser kann das
Phanomen verstanden werden.

In den nachsten Versuchen soll nach-
gewiesen werden, dass die Trans-Spli-
cing-Molekule den Austausch des
Krebs-Gens durch das Zellgift auch

in einem Tiermodell herbeiftihren kén-
nen. Danach soll die bereits bekann-
te wachstumshemmende Wirkung der
Trans-Splicing-Molekule auf den Tumor
selbst untersucht werden.
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Wundheilung hei REBD

Dieses Projekt beschéftigt sich mit der Erforschung des Wundheilungsprozesses bei REBD-Patienten,
der durch bei REBD fehlerhafte Gene beeintrachtigt ist. Die Genaktivitat in vernarbter und nicht vernarb-
ter Haut von REBD-Patienten und gesunden Personen wird verglichen, um neue Gene zu identifizie-
ren, die am Wundheilungsprozess REBD-Betroffener beteiligt sind. Die so gewonnene Information tber
REBD-relevante Gene wird anschlieBend flir die Erprobung von Substanzen verwendet, die eine schnel-
lere Wundheilung beguinstigen.

Wundheilung: Antimikrobielle Peptide

Die Wundheilung ist bei vielen EB-Formen beeintrachtigt. Durch bakterielle Infektionen der offenen Stel-
len kann die Heilung zusétzlich erschwert werden, was die Lebensqualitat der Patienten noch vermin-
dert. In diesem Zusammenhang wird in diesem Projekt die Wirkung von sogenannten antimikrobiellen
Peptiden (AMPs) untersucht. Diese naturlich vorkommenden Antibiotika werden vom Koérper selbst pro-
duziert und dienen als erste Abwehr gegen Krankheitserreger. Vorversuche zeigten, dass REBD-Patien-
ten eine reduzierte Ausschittung des AMP Cathelicidin aufweisen. Ziel ist es daher, mit Hilfe von Vitamin
D3 die Produktion von Cathelicidin in der Haut zu erhdhen und somit die Wundheilung zu verbessern.

IMMUNOLOGIE

Induktion von immunologischer Toleranz fiir ex-vivo-Gentherapie

Auf Grund von Genmutationen kdnnen manche EB-Betroffene gewisse Strukturproteine der Haut nicht
herstellen. Um zu verhindern, dass der Korper das durch Gentherapie neu eingebrachte Protein angreift,
ist es ndtig, ihn darauf vorzubereiten. In diesem Projekt wird mit einem Mausmodell gearbeitet, das eine
ex-vivo-Gentherapie beim Menschen nachahmt. Die Empféangertiere werden vor der Hauttransplantation
einmalig mittels einer speziellen ,Impfung” vorbehandelt, wodurch AbstoBungsreaktionen gegenuiber
Kollagen 17 vermindert werden. Um die Wirkweise dieser Impfung nachvollziehen zu konnen, ist zu-
nachst eine Aufklarung der AbstoBungsreaktion unter Normalbedingungen nétig.
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Fortschritt 2012

Es zeigte sich, dass bei REBD-Patien-
ten vor allem die Aktivitat von Entzin-
dungsgenen verandert ist. Die Regula-
tion einiger dieser Gene konnte bei wei-
teren Patienten bestatigt werden. Zu-
dem wurde untersucht, an welchen Si-
gnalwegen die regulierten Gene betei-
ligt sind. Z.B. wurde in REBD-Narben
eine Regulation des PDGF-Signalweges
festgestellt, der bei der Wundheilung
eine wichtige Rolle spielt.

Die reduzierte Ausschuttung von Cat-
helicidin wurde in verschiedenen REBD-
Patientenzellen bestatigt. Durch die Be-
handlung dieser Zellen mit Vitamin D3
konnte die Produktion von Cathelici-
din deutlich gesteigert werden. DarU-
ber hinaus wurde ein erhdhtes Hautzell-
wachstum festgestellt, das fUr einen ra-
schen Wundschluss von groBer Bedeu-
tung ist.

Bei der genaueren Charakterisierung
der Immunantwort gegen Kollagen 17
zeigte sich, dass die Blockierung von
IL-4 (= kOrpereigener Botenstoff von
Immunzellen), einen positiven Effekt auf
die Akzeptanz von Transplantaten hat.
Weiters deuten bisherige Ergebnisse
darauf hin, dass spezielle Immunzellen
(TH17-Zellen) ebenfalls eine wichtige
Rolle in der Immunreaktion gegen ein
Transplantat spielen.

Aushlick

Die Rolle von Synoviozyten (= be-
stimmte Gelenkszellen) bei der Ent-
wicklung von Fingerkontrakturen und
die Wirkung von Hautalterungsgenen
sollen in Bezug auf REBD untersucht
werden. Das soll bei der Identifizie-
rung von Zielgenen und Substan-
zen helfen, die REBD-Symptome lin-
dern kénnten, etwa durch schnellere
Wundheilung. Dafir soll REBD-Haut
kUnstlich hergestellt und mit diesen
behandelt werden.

Das Vitamin-D3-Analog Calcipotri-

ol wird bereits in Form einer Salbe

in der Klinik ftr die Behandlung von
Schuppenflechte (Psoriasis) verwen-
det. Im nachsten Schritt soll nun ge-
nau gepruft werden, ob die Anwen-
dung dieser oder ahnlicher Salben
auch bei REBD-Patienten zu einer
Verbesserung der Wundheilung fuhrt.

Weitere Versuche sollen die positive
Wirkung der Blockierung von IL-4 so-
wie die Rolle von TH17-Zellen bei der
Akzeptanz von Transplantaten veri-
fizieren. AuBerdem soll die Wirkwei-
se einer ,Impfung“ mit einem Kolla-
gen-17-Fragment durch Fluoreszenz-
tomografie (in-vivo-imaging) aufge-
klart werden. Dabei wird der Weg des
Impfstoffes von der Haut bis zu den
lymphatischen Organen nachverfolgt.
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Jahreshericht EB-Akademie

ie EB-Akademie hat sich 2012 zu einem Um-

schlagplatz internationaler Aktivitaten entwi-

ckelt. Mit groBer Freude konnten wir erleben,
wie EB-Interessierte aus aller Welt mit viel Enthusias-
mus auf unsere Initiative EB-CLINET reagiert haben.
Einer der Hohepunkte dieses Projekts war die erste
EB-CLINET Konferenz im Oktober in Salzburg, an der
Uber 100 Spezialisten
aus 33 Landern teil-
nahmen.

Die weltweite Vernet-
zung von EB-KIlini-
kern — eines der Zie-
le von EB-CLINET -
bringt viele Vortei-
le. Zum Beispiel ha-
ben die Forschungs-
initiativen der letzten
Jahre erfreulicherwei-
se dazu geflhrt, dass
Therapien in Aussicht
sind, die allerdings
- erst in klinischen Stu-
© dien getestet werden
mussen. DafUr ist wiederum eine ausreichende Zahl an
Patienten notwendig, die auf Grund der Seltenheit der
Erkrankung nur international rekrutiert werden
koénnen. Der weltweite Erfahrungsaustausch mit
EB-Experten wird auch neue Erkenntnisse fur
die Behandlung unserer 6sterreichischen EB-
Betroffenen bringen. Oberstes Ziel ist es, vonei-
nander zu lernen und alle verfligbaren Ressour-
cen zu nutzen um die die Lebensqualitat der
~Schmetterlingskinder” verbessern zu kénnen.

>

Dr. Gabriela Pohla-Gubo

HAMETNER

R.

LOWE GGK

Neben EB-CLINET haben wir uns auch um un-

Ankiindigung zur 2. EB-
. CLINET Konferenz
sere angestammten Aufgaben in der EB-Aka- o

demie gekimmert. Besonders nette Momente hat-
ten wir bei der Betreuung von Géasten des EB-Hau-
ses. Spender, Interessenten, Gastarzte — kurz: Men-
schen, die sich fur EB interessieren — sind im EB-Haus
immer herzlich willkommen. Wir freuen uns, wenn sie
unser Haus um ein Stlick Erfahrung reicher verlassen.
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Personell hat die Akademie mit Dipl.-BW Julia Reb-
han eine duBerst wertvolle und besonders engagierte
Mitarbeiterin gefunden. Als Webmasterin gestaltete sie
maBgeblich den Neuauftritt der EB-Haus Website und
baute dartiber hinaus die EB-CLINET Website ganz-
lich neu auf. Letztere dient insbesondere als Plattform
flr den wachsenden Kreis internationaler Koopera-
tionspartner. Auch bei der Vorbereitung und Abwick-
lung der EB-CLINET Konferenz bewies Julia Rebhan
mit strukturierten und wohl durchdachten Arbeitsab-
laufen groBes Organisationstalent. Sie trug wesent-
lich dazu bei, dass alles wie am Schntrchen lief und
wir am Ende von unseren Géasten mit geradezu eu-
phorischen Rickmeldungen bedankt wurden (,| have
been to many EB meetings (...) and can honestly say
that this was the most successful®).

Bedanken mdchte ich mich bei unserer Praktikantin
Maria Auer, deren Unterstltzung wir im Vorfeld und
wahrend der Konferenz als besonders hilfreich erlebt
haben. Und weil eine solche GroBveranstaltung na-
turgemaB noch viele weitere Helfer und Unterstut-
zer braucht, mdchten wir uns auch bei allen Mitarbei-
tern des EB-Hauses, bei Interspar fur die wunderba-
ren Schmetterlingsbrote und Getranke, und bei den
Technikern und Platzmeistern der SALK herzlich be-
danken! NatUrlich wirden wir uns freuen, wenn wir im
kommenden Jahr — anlasslich der 2.
EB-CLINET Konferenz im September
2013 in Salzburg — wieder auf ihre
Hilfe zahlen kdnnen.

Im Jahr 2013 werden wir uns ganz
besonders den Teilprojekten von EB-
CLINET widmen, wie etwa einheitli-
chen Behandlungsrichtlinien oder
den Themen EB-Register und Ex-
pertentrainings. Bei der kommenden
Konferenz méchten wir dann erste Resultate prasen-
tieren und die weiteren Schritte festgelegen.

Somit verspricht auch das nachste Jahr spannend zu
werden — wir freuen uns daraufl <> Dr. Gabriela Pohla-
Gubo, Leiterin EB-Akademie



B-GLINET - Internationale Vernetzung. Die bereits
E im Jahr 2011 gestarteten Aktivitdten im Rahmen

der Initiative EB-CLINET wurden 2012 fortge-
fUhrt und ausgeweitet.

Immer noch ist der Zugang
von EB-Betroffenen zu medi-
zinischer Versorgung in Euro-
pa sehr unterschiedlich. Viele
kommen deshalb aus mittlerweile 20 verschiedenen
Landern ins EB-Haus Austria. Sie erhalten hier hervor-
ragende medizinische Betreuung und Unterstitzung.

e%’Clinet

Linking clinical expertise in EB.

Unter dem Leitspruch ,Linking Clinical Expertise in
EB® méchten die Mitarbeiter des EB-Hauses ihre um-
fangreiche Expertise in die Welt hinaustragen und si-
cherstellen, dass Patienten in Zukunft auch in ihren
Heimatlandern fachgerecht behandelt werden. Sie
sollen vor Ort auf hohem medizinischem Niveau ver-
sorgt und ohne aufreibende Reisen, Sprachschwie-
rigkeiten oder finanzielle Hirden auf ihrem Weg be-
gleitet werden.

Ziele von EB-CLINET
m Netzwerk von EB-Zentren und EB-Experten in Eu-
ropa und darlUber hinaus aufbauen
B Austausch von Wissen und Erfahrun-
gen Uber EB férdern

B fachgerechte medizinisch-therapeu-
tische Behandlung flr Betroffene si-
cherstellen

B \ereinfachung der grenziberschrei-
tenden Versorgung bewirken

B Basis fur kinftige klinische Studien
zum Zweck einer Linderung oder ur-
séachlichen Heilung schaffen

Flr den Aufbau des Netzwerks wurden
Fragebdgen an bestehende Kontakte
ausgesendet. Dadurch konnten wir ers-
tens wichtige Informationen Uber thera-
peutische und diagnostische Aktivitaten
in anderen Landern gewinnen. Zweitens
kennen wir nun die Erstansprechpartner _
far EB-Betroffene in 40 Landern welt- %
weit und haben somit eine sehr gute z

Basis fir die weitere Zusammenarbeit. &

EB-CLINET Partner weltweit (Stand: Dez. 2012)

Mittlerweile zahlt das EB-CLINET Netzwerk 48 Part-
ner aus 40 Landern, davon 30 in Europa. Damit hat
sich die Zahl der Partner im Jahr 2012 fast verdoppelt.
Viele Experten konnten wir auch im Oktober bei der 1.
EB-CLINET Konferenz in Salzburg begriiBen. Uber 100
Teilnehmer aus 33 Landern kamen hier zusammen, um
sich Uber EB auszutauschen, Kontakte zu kntpfen und
Kooperationsmoglichkeiten auszuloten.

Mit den Ergebnissen und Riuckmeldungen aus dieser
Konferenz wurden dann die Schwerpunkte der Initia-
tive fUr die nahe Zukunft definiert. So werden derzeit
neben dem weltweiten Ausbau des Netzwerks noch
weitere vier Projekte in Kooperation mit internationa-
len Partnern bearbeitet.

Teilnehmer der 1. EB-CLINET Konferenz im Oktober 2012 in Salzburg

EB-Haus Austria — Das Jahr 2012

® R. HAMETNER

63 MEE——



® R. HAMETNER

I 64

B Ausarbeitung und Verbreitung von international
einheitlichen und von Experten abgestimmten Be-
handlungsrichtlinien (Clinical Practice Guidelines,
CPQG) fur EB

gress, der von 17. bis 18. September 2013 erneut in
Salzburg stattfinden wird, sind bereits in vollem Gange.
< Dipl.-BW (FH) Julia Rebhan, Assistentin EB-Akademie

B Etablierung eines Ausbildungsprogramms -
fur Arzte und Therapeuten zwecks Erfah-

e{hT"Ci.inet

rungsaustausch und Weitergabe von Exper-
tenwissen

B Erstellung eines weltweiten EB-Registers,
das die Interessen der verschiedenen Nut-
zer berucksichtigt und vereint

m Auflistung aller EB-Zentren nach definier-
ten EU-Kriterien (Kontaktdaten der Erstan-
sprechpartner, diagnostische und therapeu-
tische Mdglichkeiten, etc.)

Erste Resultate aus diesen Projekten werden
bei der 2. EB-CLINET Konferenz prasentiert
und diskutiert. Die Vorbereitungen fur den Kon-

eranstaltungen - Aushildung — Kooperationen. Das
v Leitmotiv der EB-Akademie ist der Erfahrungs-

austausch. Durch die enge Zusammenarbeit mit
nationalen und internationalen Partnern kommen Ko-
operationen und Veranstaltungen zustande, die letzt-
lich direkt oder indirekt den EB-Betroffenen zugute-
kommen.

Im Februar 2012 fand ein Workshop mit Vertretern
von DEBRA Deutschland, Round Table Deutschland
und des Vereins DermaKIDS e.V. statt, um die Situa-
tion und Versorgungsmaoglichkeiten fur EB-Betroffene
in unserem Nachbarland zu diskutieren.

v.l.n.r.: Univ.-Prof. Dr. Johann Bauer, Gastarzt Dr. Raghavendra Rao
(Indien), Dipl.-BW (FH) Julia Rebhan, Dr. Gabriela Pohla-Gubo, Univ.-
Prof. Dr. Helmut Hintner
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Aufgaben und Themen im Rahmen von EB-CLINET

Arzte und Therapeuten aus aller Welt nutzen die Ge-
legenheit, bei einem Besuch im EB-Haus ihr Wissen
Uber EB zu erweitern. Im vergangenen Jahr durften
Dr. Raghavendra Rao aus Indien, Dr. A. Aziz Kholood
aus Saudi-Arabien und Dr. Jelena Peric aus Serbi-
en als Gastarzte die tagliche Arbeit im EB-Haus be-
obachten. Dank der Schulung durch unsere Exper-
ten, die jahrelange Erfahrung in der Behandlung und
Diagnose von EB haben, konnten sie viele Informati-
onen mit in ihre Heimatlander nehmen. Dieser inter-
nationale Austausch erweitert auch unseren eigenen
Horizont und tragt insgesamt zur Verbesserung der
Versorgung EB-Betroffener bei.

In Folge solcher Treffen entstehen wichtige Koopera-
tionen. Beispielsweise werden, in Ermangelung dia-
gnostischer Moéglichkeiten in einigen Landern, Haut-
oder Blutproben zur Diagnosestellung an das Labor
der Universitatsklinik fir Dermatologie (Leitung: Dr.
Gabriela Pohla-Gubo) geschickt.

Somit gewinnen wir an Erfahrung und Vergleichsmog-
lichkeiten und profitieren gegenseitig von der beste-
henden Expertise. < Dipl.-BW (FH) Julia Rebhan,
Assistentin EB-Akademie

© EB-HAUS AUSTRIA



undraising und Spenderbetreuung. Die Betreu-

ung zahlreicher Spender und vieler Menschen,

die sich flUr das Thema EB interessieren, ist ein
Herzensanliegen des Akademieteams. Sie macht uns
nicht nur besondere Freude und bringt viele nette Be-
gegnungen mit sich, sondern ist auch sehr wichtig,
um den finanziellen Fortbestand des EB-Hauses Aus-
tria zu sichern.

Meist nutzen wir diese Gelegenheit, um den Besu-
chern die Erkrankung EB und ihre Auswirkungen zu
erklaren. Auch ein Rundgang durch das EB-Haus und
eine Prasentation der Organisationsstruktur werden
sehr gerne in Anspruch genommen.

Durch gezielte Information Uber die ,Schmetterlings-
kinder” und das EB-Haus gelingt es uns, treue Unter-

ah

stutzer zu finden, viel zur Aufklarung Uber diese sel-
tene und schwerwiegende Erkrankung beizutragen
und auch bei der jungen Generation den Grundstein
flr soziales Denken zu legen. Haufig erleben wir, dass
die Menschen dadurch motiviert werden, zur Verbes-
serung der Lebensqualitéat fur EB-Betroffene und zur
Forschung beizutragen.

Von der Familie, die auf einer privaten Feier Spen-
den sammelt, Uber die Veranstalter von Benefizak-
tionen, von Schulklassen bis hin zu Unternehmern:
nur das beeindruckende und kontinuierliche Enga-
gement vieler Menschen ermdglicht den Betrieb die-
ses Hauses. Dafur sagen wir von Herzen Danke! Hier
kédnnen wir nur eine kleine Auswahl unserer Spender
abbilden. Q> Dipl.-BW (FH) Julia Rebhan, Assistentin EB-
Akademie

V.LN.R.: © INTERSPAR, R. HAMETNER, S. MOSER, R. HAMETNER, FMT PICTURES,

Blue Butterfly Run

Seeblihne Seeham

R. HAMETNER (2), G. POHLA-GUBO, J. WULFF-GEGENBAUR, RT30, H. ZILLER, R. HAMETNER

BurgerKing/Round Table 30

* Die Interspar-Spenden(ibergabe fand 2012 statt, die Spenden wurden jedoch schon im Jahr 2011 gesammelt.
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strument fUr das wachsende Wissen Uber selte-

ne Erkrankungen. Sie konzentrieren Daten, um
ausreichende Fallzahlen fUr epidemiologische oder kli-
nische Studien zu haben.

E B-Register Austria. Register sind ein wichtiges In-

Mit Ende 2012 waren 373 Patienten aus insgesamt 20
Landern im EB-Register Austria vermerkt (siche Abb.
A). In das Gsterreichische EB-Register werden alle Pa-
tienten, die bisher im EB-Haus diagnostisch bzw. me-
dizinisch versorgt wurden, aufgenommen. Neben den
Stammdaten der Patienten werden insbesondere auch
diagnostische Daten erfasst.

So werden die Ergebnisse der Primardiagnostik (Anti-
gen Mapping) festgehalten, die dann wieder Grundla-
ge fur weiterflhrende Untersuchungen (Sekundéardiag-
nostik), etwa Mutationsanalysen, sind. Letztere kénnen
aufgrund der hohen Kosten und einer oft langwierigen
Suche nicht bei allen Patienten durchgeflhrt werden.
FUr zukUnftige Kklinische Studien fir EB-Therapien sind
sie jedoch eine unabdingbare Voraussetzung.

Osterreich .......oove..e. 180
Bosnien-Herzegowina ....... 2
Bulgarien..........ccoceeevrvnanas 4
Brasilien.........ccoeeevvivinaae 2
SCAWEIZ ..o, &
Chile v,
Deutschland

Kroatien .........ccccoevvvvivinnas
Ungam..............
[talien........cccceeeviverinanas
Mazedonien...........cc......... 2 Gesamt ......coceiencene 373

Von den insgesamt 373 im EB-Register vermerkten
Patienten aus 20 Landern kommen 180 aus Oster-
reich*. In Abbildung A ist die Verteilung der Osterrei-
chischen Patienten auf die Bundeslander dargestellt.

Ein Vergleich der einzelnen EB-Subtypen bezogen
auf Osterreichische Betroffene (n=180) bzw. EB-Pa-
tienten aus anderen Landern (n=193) zeigt wesentli-
che Unterschiede: Wahrend in Osterreich auch Pati-
enten mit milderen EB-Formen vorstellig werden (EBS:
56 %), suchen auslandische Betroffene Uberwiegend
bei Vorliegen schwerer EB-Formen (EBD: 65 %) den
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Kontakt zum EB-Haus Austria (Abbildungen B und C).
Qp Dr. Gabriela Pohla-Gubo, Leiterin EB-Akademie

* In Osterreich rechnet man in Summe mit rund 500
EB-Betroffenen.
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A) Anzahl der registrierten EB-Patienten in Osterreich,
dargestellt nach Bundesléndern (n =180)

m EBS

= ER)

= EBD

m Kl
u unkiass

B) Verteilung der Subtypen von EB-Betroffenen aus Osterreich
die im EB-Haus waren (%, n = 180)
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C) Verteilung der Subtypen von EB-Betroffenen aus

dem Ausland, die im EB-Haus waren (%, n = 193)




Chronik

Aus- und Weiterhildungsaktivitaten

Im Jahr 2012 wurden folgende Aus- und Weiterbildungsveranstaltungen von Mitarbeitern des EB-Hauses
Austria wahrgenommen:

Datum
22.-24.02.2012

29.02.2012
29.02.-02.03.2012

08.-09.03.2012
14.03.2012

18.-21.03.2012
21.03.2012

27.-28.04.2012

16.05.2012

17.-19.05.2012

23.-25.05.2012

23.-25.05.2012

21.-23.06.2012

09.-11.07.2012

13.-16.09.2012
19.-22.09.2012

25.-26.09.2012

Veranstaltung

International Meeting on Rare Diseases:
»,Mechanisms and New Therapeutic Approaches”

Tag der Seltenen Erkrankungen (Rare Disease Day) 2012

International Congress on Research of Rare
and Orphan Diseases

Training: ,Practical Paediatric EB for Professionals”

Vortrag: ,Report on the Department of Dermatology, Kasturba
Medical College Manipal (India)”, Dr. Raghavendra Rao

World Immune Regulation Meeting

Vortrag: ,Regulatory memory in tissues”, Dr. Iris Gratz,
Institute of Pathology, University of California, San Francisco

Jahrestreffen 2012, Interreg-IV-Projekt ,Therapie fur
Schmetterlingskinder/Therapia per i bambini farfalla“

Resident‘s Forum, Osterreichische Akademie
fur Dermatologische Fortbildung (OEADF)

Fortbildungstage, Osterreichische Akademie
fUr Dermatologische Fortbildung (OEADF)

22" Conference of the European Wound Management
Association (EWMA): ,Wound healing — different perspectives,
one goal”

6" European Conference on Rare Diseases
& Orphan Products

1st Eurasian Conference on Rare Diseases & Orphan
Products and 3 All-Russian Conference for Rare Diseases
and Rare Used Medical Technologies: ,Lifeline”

Summer School, National Center for Rare Diseases:
,Clinical practice guidelines on rare diseases”

DEBRA International Annual Congress 2012

42" Annual ESDR Meeting (European Society for
Dermatological Research)

Workshop on European Reference Networks (ERN), EUCERD
(European Union Committee of Experts on Rare Diseases)
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Ont
Freiburg (D)

Salzburg (A)
Basel (CH)

Birmingham (UK)
Salzburg (A)

Davos (CH)
Salzburg (A)

Salzburg (A)

St. Wolfgang (A)

St. Wolfgang (A)

Wien (A)

Briussel (B)

Moskau (RU)

Rom (1)

Toronto (CA)
Venedig (1)

Newcastle (UK)



Datum Veranstaltung Ort

04.-05.10.2012  Osterreichischer Kongress fiir Seltene Krankheiten, Salzburg (A)
Zentrum fUr seltene Krankheiten Salzburg

04.-05.10.2012 Internationale Salzburger Wundtage, Salzburg (A)
Osterreichische Gesellschaft fiir Lymphologie

05.-07.10.2012 1%t Conference of EB-CLINET (Clinical network of EB centres Salzburg (A)
and experts), EB-Haus Austria

08.-10.10.2012 Days of Molecular Medicine 2012: ,The Translational Science Wien (A)
of Rare Diseases: From Rare to Care”, American Association
for the Advancement of Science (AAAS) und Institut flr
Molekulare Biotechnologie (IMBA)

05.-07.11.2012 EB 2012, DEBRA International EB Research Conference Marbella (E)

Auszeichnungen und Ehrungen

Folgende Auszeichungen und Ehrungen wurden Mitarbeitern des EB-Hauses im Jahr 2012 zuteil:

Name (alphabetisch) Auszeichnung

Univ.-Prof. Dr. Johann Bauer Ferdinand von Hebra-Preis
Osterreichische Gesellschaft fiir Dermatologie und Venerologie (OGDV)

Mag. Jenny Breitenbach Isidor Neumann Posterpreis
Osterreichische Gesellschaft fir Dermatologie und Venerologie (OGDV)

Dr. Monika Ettinger Bronzener Wissenschaftspreis
Paracelsus Medizinische Privatuniversitat (PMU)

Mag. Alfred Klausegger Goldener Wissenschaftspreis
Paracelsus Medizinische Privatuniversitat (PMU)

Dr. Ulrich Koller Bronzener Wissenschaftspreis
Paracelsus Medizinische Privatuniversitat (PMU)

Dr. Eva Murauer Sanofi Aventis Preis
Sanofi Stiftung zur Férderung der medizinischen Forschung in Osterreich
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Vorwort

seltenen Erkrankung wie EB ist internationa-

le Vernetzung das Um und Auf. Vielleicht legt
eine Forschergruppe in Stanford den Grundstein flr
eine Therapie, weil sie einen wichtigen Mechanismus
entschlUsselt hat. Vielleicht flhrt ein Team in Singa-
pur den Gedanken weiter und entwickelt daraus ei-
nen konkreten Therapieansatz, der in einem Modell-
system getestet wird. Vielleicht wendet sich dann je-
mand von dort an das EB-Haus Austria in Salzburg
und an das Great Ormond Street Hospital in London,
weil beides Spezialkliniken fur ,Schmetterlingskinder”
sind. Und vielleicht findet schlieBlich in diesen beiden
Zentren eine gemeinsame Patientenstudie statt, durch
die diese Therapie erstmals — unter strenger Kontrol-
le — die Patienten erreicht. Nur durch den kontinuier-
lichen Austausch und die intensive Zusammenarbeit
von EB-Forschern weltweit kommen wir dem Ziel —
Linderung und Heilung fur EB — naher.

N ur gemeinsam kommen wir weiter. Bei einer

EB 2012: Internationale EB-Forschungskonferenz. Das
wichtigste Ereignis im Bereich der EB-Forschung war
die EB 2012, die internationale EB-Forschungskonfe-
renz, die diesmal in Marbella (Spanien) stattfand. Alle
drei Jahre kommen die weltweit wichtigsten Forscher-
gruppen zusammen, um sich Uber die Krankheitsme-
chanismen, vor allem aber Uber Therapieanséatze aus-
zutauschen.

Die zentrale Frage eines solchen wissenschaftlichen
Austausches: Welche Fortschritte hat es gegeben,
welche Mdg-
lichkeiten fur
die Zukunft er-
geben sich dar-
aus? Mehr tber
die EB 2012
. und die Hohe-
% punkte der letz-
Z ten drei Jahre
8 EB-Forschung

———

lesen Sie auf S.73f. Die
Schwerpunkte der inter-
nationalen EB-Forschung
werden in den kommen-
den Jahren sinnvoller-
weise in der Weiterfuh-
rung dieser spannenden
Entwicklungen liegen.
Wie es Dr. Clare Robin-
son, DEBRA Internatio-
nal Research Manager,
ausdrlckt: ,Wir hoffen
alle sehr, dass zum Zeit-
punkt der n&chsten EB-
Forschungskonferenz,
EB 2015, sich bereits ei-
nige dieser Forschungsfelder noch weiter in Richtung
Anwendung am Patienten entwickelt haben.”

Mag. Barbara Dissauer

© N. BARGAD

Vom Labor in die Klinik. Das Thema Translation — also
die Umsetzung von Laborergebnissen in Therapien —
wird in der internationalen EB-Forschung immer wich-
tiger und hatte 2012 ganz besonderes Gewicht. Erst-
mals schrieb DEBRA Austria als Forschungsférderer
fir DEBRA International einen Férdertopf fur kollabo-
rative Forschungsprojekte aus, bei denen sich eine kli-
nische Anwendung bereits deutlich abzeichnet. Mehr
dazu finden Sie auf S.75.

Forschung ist ein wenig wie ein Puzzle. An einer Ecke
der Welt wird eine Entdeckung gemacht und in ei-
nem wissenschaftlichen Journal verdffentlicht. Eine
Forscherin am anderen Ende des Erdballs liest davon,
greift sie auf, und siehe da: Die Entdeckung ist genau
das Puzzleteil das noch gefehlt hat.

Wir als DEBRA werden weiterhin ganz gezielt die Bes-
ten in der EB-Forschung férdern, damit die Puzzle-
teile sich letztlich zu einem Ganzen — Linderung bzw.
Heilung fur EB — zusammenfligen. <> Mag. Barbara
Dissauer, Forschungskoordinatorin DEBRA Austria
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Peer-Review als Begutachtungsprozess

er sind die Besten? Hochwertige Forschung
w wird weltweit in der gleichen Art begutach-

tet: In einem sogenannten Peer-Review-Ver-
fahren. Die Erfahrung hat gezeigt, dass man auf die-
se Weise die besten Projekte aus einer Vielzahl her-
ausfiltert:

® Ausschreibung: Der Fordergeber schreibt offentlich
aus, welche Art von Projekten geférdert werden sol-
len (Forschungsgebiet, Anzahl der Projektpartner,
Art der Institution, Laufzeit der Projekte, Férderho-
he); meist gibt es einen Einreichtermin.

= Einreichungen: Entweder sind sofort Vollantrage
gefordert (= einstufiges Einreichverfahren) oder zu-
nachst ein Kurzantrag (Projektskizze) und spater —

bei den aussichtsreichsten Kandidaten — ein Voll-
antrag (= zweistufiges Einreichverfahren).

B Begutachtung: Ein Expertengremium aus dem Fach-
gebiet beurteilt die Projekte nach vorgegebenen Kri-
terien. Sie bewerten zunachst schriftlich die Antra-
ge; die Endauswahl erfolgt dann im Rahmen einer
Jurysitzung, bei der die Einzelbewertungen zusam-
mengefuhrt werden und eine endgtltige Reihung
festgelegt wird.

® Forderzusage: Die erfolgreichen Antragsteller erhalten
— entsprechend der verfugbaren Mittel im Fordertopf
— ein Angebot des Férdergebers, dieses Projekt zu fi-
nanzieren. Die Forderzusage kann auch Bedingungen
enthalten (z.B. den Fokus auf ein bestimmtes Projekt-
ziel oder die Kiirzung der veranschlagten Kosten). <&

MSAP: Medical and Scientific Advisory Panel

eer Review fiir DEBRA International. DEBRA In-
P ternational wird von einem Expertengremium
aus erstklassigen EB-Wissenschaftern und -Kii-
nikern beraten. Das sogenannte MSAP tritt Ublicher-
weise zwei Mal jahrlich zusammen, um eingereichte
Forschungsprojekte zu begutachten und nach einem
Punktesystem zu bewerten. Die Kriterien dabei sind:
B wissenschaftliche Qualitat und Originalitat
B Machbarkeit bezlglich Zeitrahmen und Projektres-
sourcen
B Relevanz fur EB (Potenzial fur Diagnose und The-
rapie)
So wird gewahrleistet, dass nicht die Meinung einzel-
ner zur Auswahl von geférderten Projekten fuhrt, son-
dern der strukturierte Austausch von einschlagigen
Experten. Das Peer-Review-Verfahren ist ein wichtiges
Instrument zur Qualitatssicherung in der Forschung.

Mitglieder des MSAP
Prof. Leena Bruckner-Tuderman (Deutschland), Vorsitzende

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. Lydia Sorokin (Deutschland)
Prof. Jouni Uitto (USA) <&

MSAP, v.l.n.r.: T. Magin, J. Mellerio, A. Heagerty, R. Eady, I. Leigh, J. Marshall,
J. Uitto, H. Hintner, L. Bruckner-Tuderman, G. Meneguzzi, G. Zambruno, L. Sorokin

Prof. Giovanna Zambruno (ltalien), Stellvertretende Vorsitzende
Prof. Robin Eady (GroBbritannien)

© DEBRA AUSTRIA
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Forschungsveranstaltungen

Alle drei Jahre organisiert DEBRA International eine

EB-Forschungskonferenz. Die wichtigsten Ziele
sind der wissenschaftliche Austausch Uber aktuelle
Entwicklungen und die Herausforderungen der kom-
menden Jahre sowie die Definition von zukUnftigen
Schwerpunktthemen. Die EB 2012 fand von 5. bis 7.
November in Marbella (Spanien) statt. Hier tauschten
sich rund 120 Teilnehmer — weltweit fihrende EB-Wis-
senschafter, Kliniker und Pharmaexperten — zu folgen-
den Forschungsfeldern aus:

I nternationale EB-Forschungskonferenz in Marbella.

Proteintherapien: Mehrere Forschergruppen, insbe-
sondere in den USA, arbeiten an der Entwicklung von
sogenannten Proteinersatztherapien. Das fehlende
Protein wird z.B. mit Hilfe von Injektionen verabreicht
und soll sich dann — an der richtigen Stelle — in der
Haut ansiedeln. Manche Labors stehen kurz vor den
ersten klinischen Studien. Auch die Pharmaindustrie
ist bereits an der Entwicklung einer solchen Therapie
fir REBD beteiligt.

Gentherapien: Den ersten Machbarkeitsbeweis (Proof-
of-Principle) flr eine Gentherapie bei EB lieferte Prof.

Michele De Luca in Italien im Jahr 2006. Die Hautzel-
len eines JEB-Patienten waren im Labor korrigiert wor-
den; daraus wurde dann Haut hergestellt und auf den
Patienten transplantiert. Seitdem arbeiten verschiede-
ne Gruppen an Gentherapien flr verschiedene EB-
Formen. Die regulativen Voraussetzungen sind zwar
inzwischen restriktiver; allerdings bekam 2012 erstma-
lig eine Gentherapie eine Marktzulassung.

Zelltherapien: Knochenmarkstransplantation, me-
sechymale Stammzellen (MSC), Fibroblasten und in-
duzierte pluripotente Stammzellen (iPSC)

Die Erwartungen, die seit 2009 auf Zelltherapien ru-
hen, wurden nicht enttduscht. Es finden bereits viel-
versprechende klinische Studien statt, bei denen Zel-
len (z.B. Fibroblasten oder MSC - die beide eine ent-
ztndungshemmende und wundheilungsférdernde
Wirkung haben) verabreicht werden. Knochenmarks-
transplantationen sind generell sehr riskant, kénnen
aber bei schweren EB-Formen zu einer Linderung der
Erkrankung fihren. Auch die Méglichkeiten von iPSC
fur EB werden getestet. Dieser Ansatz verspricht eine
systemische Heilung, ist aber noch relativ weit von ei-
ner klinischen Anwendung entfernt.

o e i i ol

. 1.- 1 L
2 Teilnehmer der EB 2012, Marbella
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Wundheilung und Hautkrebs: Bei REBD sind Platten-
epithelkarzinome — ein aggressiver Hautkrebs — die
haufigste Todesursache. Daher untersuchen vie-
le Gruppen die Ursachen und warum diese Krebs-
art bei EB so viel aggressiver ist als sonst. Es zeig-
te sich, dass die Mikroumgebung der REBD-Haut die
Patienten besonders anfallig macht und die Tumo-
re invasiver und metastasierender sind. Andere Gene
scheinen hierbei eine verstarkende Rolle zu spielen,
und auch die Signalwege zwischen den Zellen. Nun
wird im Labor versucht, in diese Prozesse therapeu-
tisch einzugreifen.

Molekulare Therapien: Unter bereits bekannten Wirk-
stoffen (Small Molecules) werden gezielt solche ge-
sucht, die bei EB lindernd wirken kénnten. Insbeson-
dere konzentrieren sich derzeit einige Forscher auf
Substanzen, die den kontinuierlichen Stresszustand,
in dem sich EBS-Zellen befinden, reduzieren. Die Wirk-
stoffe kbnnten non-invasiv — etwa in Form von Cremes
— verabreicht werden und Tausenden von EBS-Pa-
tienten helfen.

lud im November zum EB-Forschungskongress

nach Marbella ein — eine Stadt an der Costa del
Sol, die bekannt ist flr ihre herrlichen Strande und
schones Wetter. Wir dirften jedoch das
Wetter aus Salzburg mitgenommen ha-
ben, denn an den drei Kongresstagen
schuttete es wie aus Eimern.

B ei der EB 2012 in Marbella. DEBRA International

Das Forschungsteam aus dem EB-Haus
war durch Prof. Dr. Johann Bauer, Dr.
Christina Gruber, Dr. Ulrich Koller, Dr.
Eva Murauer und Dr. Elisabeth Mayr ver-
treten. Die Salzburger Delegation wurde
noch von Prof. Dr. Helmut Hintner und
Dr. Gabriela Pohla-Gubo verstarkt.

Der Kongress war in einzelne Themen-
schwerpunkte unterteilt, in denen hoch-
karéatige Vertreter der EB-Forschung die
aktuellen Entwicklungen aus den Berei-
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In den letzten drei Jahren erlebte die EB-Forschung
einige Héhepunkte:

B Entdeckung neuer Gene, die fur EB (mit)verantwort-
lich sind

B besseres Verstadndnis der sogenannten ,Modi-
fier-Gene", die eine groBe Rolle dabei spielen, wie
schwer die Symptome ausgepragt sind

B neue Technologien, die fir die EB-Therapieentwick-
lung nitzlich sein konnten (TALENS; Zinkfingernuk-
leasen)

B Fortschritte bei der Entwicklung von Genkorrektur-
und Proteintherapien

B Start von klinischen Studien im Bereich Zelltherapien

Die Beteiligung und das Interesse von Pharmavertre-
tern bei der EB 2012 machen uns sehr zuversichtlich,
dass sich bis zur EB 2015 einige dieser Forschungsfel-
der weiter in Richtung Anwendung am Patienten ent-
wickeln und manche dann schon direkt zu einer Linde-
rung fur die Betroffenen beitragen. %) Mag. Barbara
Dissauer, DEBRA Austria

chen Zell-, Protein-, Molekulartherapien sowie Wund-
heilung und Hautkrebs vorstellten. Hier referierte,
um nur ein Beispiel zu nennen, Prof. David Wood-
ley (University of Southern California) Uber eine Kolla-

Dr. Ulrich Koller, Dr. Christina Gruber (beide EB-Haus Austria) und Dr. Julio Salas
(Mexico) beim Abendprogramm
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gen-7-Proteintherapie, die bald
auch in klinischen Studien am
Patienten durchgefuhrt wer-
den soll. Auch die Forschung
im EB-Haus wurde durch Prof.
Dr. Johann Bauers Vortrag Uber
therapeutische Molekile (Small
Molecules) fur die EBS-Thera-
pie und anhand von Postern
prasentiert.

Fir uns Mitarbeiter des EB-
Forschungslabors war dieses
Meeting ein Highlight, da nur
Themen rund um EB behan-
delt wurden und der Austausch
mit anderen Forschungsgrup-
pen intensiviert werden konnte. Es ergaben sich
zahlreiche interessante Gesprache, die neuen Input
fUr unsere eigene Arbeit lieferten und zu neuen Ko-
operationen fuhrten. Die EB 2012 war fur uns alle

Costa del Sol im Regen

zung in Wien. Erstmals wurde 2012 ein DEBRA

Férdertopf flr Forschungsprojekte ausgeschrie-
ben, bei denen sich eine klinische Anwendung bereits
deutlich abzeichnet.

F ordertopf fiir Therapieentwicklung: Expertensit-

Die Entwicklung von Therapien ist sehr teuer und dau-
ert wesentlich langer als ein Projekt in der Grundla-
genforschung. AuBerdem sollte bei dieser Ausschrei-

Expertensitzung in Wien, Mérz 2012

sehr motivierend und gab neuen Ansporn, die For-
schung und die Entwicklung von Therapien flr EB-
Patienten weiter voranzutreiben. <> Dr. Christina
Gruber, Forschungslabor im EB-Haus Austria

bung mindestens ein weiterer akademischer, klinischer
oder pharmazeutischer Partner beteiligt sein, der zu-
satzliche Expertise einbringt — z.B. wie man ein Medi-
kament durch den Zulassungsprozess fuhrt.

Von den rund zwanzig eingereichten Projekten schaff-
ten es neun in die Endauswahl. Bei der Jurysitzung,
die im Marz 2012 in Wien stattfand, wurden davon
funf zur Férderung empfohlen.

Allerdings merkte die internationale Ex-
pertenjury an, dass noch keines der Pro-
jekte die erwartete Klinikreife aufweist. Es
wurde daher empfohlen, jeweils nur Teile
der funf vielversprechendsten Projekte zu
férdern, damit sich diese noch weiter in
Richtung Kiinik entwickeln kénnen. Der
Fordertopf wird also diesmal nicht ganz
ausgeschopft, was durchaus sinnvoll ist:
Eine Folgeausschreibung ist in etwa drei
bis fiinf Jahren geplant. <> Mag. Barbara
Dissauer, DEBRA Austria

EB-Forschung international — Das Jahr 2012

© PRIVAT

75 NE——



Projektiihersicht

Projektheschreibung

Inhibitoren der plasminogen Kaskade: Migliche Behandlung des epithelialen Adhasionsdefekts und der Tumor-

formation hei EBJ-Patienten

Originaltitel: Inhibitors of the plasminogen cascade: a possible treatment for the epithelial adhesion defect and

tumor formation in JEB patients

Der Zusammenbruch der Hautstruktur (extrazellu-
laren Matrix) fUhrt zu Zellabbau, -migration und Tu-
morentwicklung. Durch das Fehlen des Proteins La-
minin-332 bei EBJ ist die Einlagerung eines weiteren
Molekuls namens Perlecan behindert. Dadurch wird
die Produktion des Enzyms uPA angekurbelt und der
Abbau der extrazellularen Matrix begunstigt.

Die Mechanismen, die die uPA-Aktivitat regulie-

ren, wurden erfolgreich entschllsselt. Es zeigte sich,
dass die Bildung von interzelluléaren Verbindungen
(Multiproteinkomplexe, die Zellen innerhalb von Ge-
weben zusammenhalten) notwendig ist, um die Ein-
lagerung von Perlecan zu férdern und die uPA-Aktivi-
tat zu hemmen. Es wurde auch gezeigt, dass Krebs-

Entwicklung und genetische Reparatur von induzierten pluripotenten Stammzellen bei REBD
Originaltitel: Development and genetic repair of induced pluripotent stem cells in RDEB

Forschergruppen in Japan und den USA haben ge-
zeigt, dass normale Hautzellen in einen stammzell-
ahnlichen Zustand zurtickverwandelt werden kén-
nen. Diese rickprogrammierten Zellen nennt man
induzierte pluripotente Stammzellen (iPSC). Diese
sind patientenspezifisch (provozieren daher keine
Immunabwehrreaktion), verhalten sich wie embyro-
nale Stammzellen und kénnen in fast jedes Gewe-
be des Korpers, z.B. in Hautzellen, ausdifferenziert
werden. Ziel ist es, die Anwendungsmaglichkeiten

der iPSC-Technologie flr EB zu erforschen.

Im Rahmen des Projekts konnten aus den Fibro-
blasten eines REBD-Patienten sowie von Mausen,
die ein EB-artiges Krankheitsbild aufwiesen, erfolg-
reich iPSC hergestellt werden. Die Methoden der
Ruckprogrammierung mussen allerdings noch ver-
feinert werden. Fur die genetische Reparatur wurde
zunachst die Technik der homologen Rekombina-
tion angewandt. Nun soll eine noch gezieltere und
hocheffiziente neue Technologie, genannt TALEN,

Transplantation von Hautzellen aus Haarfollikeln als therapeutischer Ansatz fiir REBD
Originaltitel: Transplantation of Hair Follicle Dermal Gells as a Therapeutic Approach for RDEB

Mehrere Patientenstudien haben bestatigt, dass
Zelltherapien sehr vielversprechend fur die Behand-
lung von REBD sind. Es wurde gezeigt, dass Kno-
chenmarkszellen von gesunden Individuen nach In-
jektion in REBD-Patienten zur Haut wandern und
dort das fehlende Kollagen-7-Protein erzeugen. Die
zelltherapeutische Behandlung fUhrte zu einer signi-
fikanten Verbesserung des Hautbildes.

Ziel des Projekts ist es zu untersuchen, ob Zellen
verschiedener Korperregionen effizienter zum sel-
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ben Ergebnis fUhren. Insbesondere kénnten sich
Hautzellen aus Haarfollikeln, die aus der Haut ent-
stehen und die Fahigkeit zur naturlichen Wundhei-
lung sowie stammzellahnliche Eigenschaften be-
sitzen, besonders gut flr diese Therapieform eig-
nen. Bevor das am Patienten getestet werden
kann, muss die Hypothese in Tiermodellen Uber-
pruft werden. Zuerst wird getestet, ob aus Haarfol-
likeln stammende Hautzellen nach der Injektion ge-
zielt zur Wunde wandern und zur Wundheilung bei-



zellen kein Perlecan einlagern und ebenfalls eine er-
hohte uPA-Aktivitat aufweisen, was die Invasion der
Tumorzellen begunstigt.
Durch Unterbrechung dieser Enzymaktivitat (= plas-
minogene Kaskade) durch uPA-Hemmstoffe kann die
Invasion der Krebszellen signifikant reduziert werden
— ein vielversprechender Ansatz fUr die Behandlung
von EB-Tumoren. AuBerdem kénnten uPA-Hemm-
stoffe bei non-Herlitz EBJ den epithelialen Adhasions-
defekt korrigieren.

Stand: Endbericht, Mérz 2013

eingesetzt werden, um den genetischen Defekt zu
korrigieren. Die Durchfuhrbarkeit wird zunachst in ei-
nem EB-Mausmodell getestet: Daflir werden iPS-
Zellen hergestellt, der Gendefekt wird repariert, und
aus diesen korrigierten Stammzellen werden wieder
spezifische Zellen, z.B. Hautzellen, hergestellt. Da-
nach werden verschiedene Behandlungsweisen ge-
testet: z.B. die in-vitro-Herstellung von gesunder
Haut, die spater transplantiert wird, oder die lokale
bzw. systemische Injektion von Progenitorzellen
(= Vorlauferzellen).

Stand: Endbericht, Oktober 2012

tragen. Danach wird gepruft, ob sie in einem REBD-
Mausmodell Kollagen 7 produzieren und die norma-
len Hautfunktionen regenerieren kdnnen. Zuletzt soll
am kultivierten Hautmodell untersucht werden, ob
Haarfollikel-Hautzellen den Zusammenhalt und das
Wachstum der Zellen der oberen Hautschicht (Epi-
dermis) bei REBD-Patienten untersttitzen. Dies wUr-
de kunftig neue therapeutische Interventionsmag-
lichkeiten erdffnen.

Stand: Zwischenbericht, August 2012
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Internationale Forschungsprojekte

Projektheschreibung

Pathologische und immunologische Analyse von Plattenepithelkarzinomen bei REBD fiir die Entwicklung

von neuen Biomarkern

Originaltitel: Pathological and immunological analysis of RDEB-SGC for the development of novel hiomarkers

REBD-Betroffene haben ein 70-fach erhohtes Risi-
ko, an Plattenepithelkarzinomen zu erkranken, die
bei REBD viel aggressiver, invasiver und metastasie-
render sind als normalerweise. In der Genexpression
besteht zwischen REBD- und nicht-REBD-Platten-
epithelkarzinomen nur wenig Unterschied; es muss
also eine andere Ursache flr die erhéhte Invasivitat
der Tumore bei REBD geben.

Es ist erwiesen, dass sich die Mikroumgebung des

Tumors zwischen REBD und nicht-REBD-Patien-
ten stark unterscheidet; daher ist es wahrscheinlich,
dass sie deren Invasivitat beeinflusst. Die Tumor-
Mikroumgebung besteht aus Proteinen, Blutzellen,
BlutgefaBen und Fibroblasten (= kollagenproduzie-
rende Zellen, die eine wichtige Rolle beim Aufbau
der extrazellularen Matrix spielen, die die Zellen zu-
sammenhalt).

Im Rahmen des Projekts wurde gezeigt, dass Fib-

Organo-Anion-Transporter 1B3 als therapeutisches Ziel fiir REBD-assoziierte Plattenepithelkarzinome
Originaltitel: Organic anion transporter 1B3 as a therapeutic target of RDEB associated squamous cell carcinoma

Leider entwickeln insbesondere EBD-Betroffene
sehr oft lebensbedrohlichen Hautkrebs, dessen Ur-
sachen immer noch relativ unklar sind. Effiziente
Behandlungsmethoden fur diese Folgeerscheinung
von EBD sind dringend notwendig.

Es wurde ein Protein namens Organo-Anion-Trans-
porter 1B3 (OATP1B3) identifiziert, das sowohl bei

EBD als auch bei UV-induziertem Hautkrebs auftritt.

OATP1B3 transportiert geldste organische Stoffe

durch die Blutbahn in die Leber und tritt normaler-
weise in der Leber auf. Jungste Forschungsergeb-
nisse zeigten, dass es auch bei Dickdarm-, Lun-
gen- und Brustkrebs auftritt. Da das Protein Wirk-
stoffe in Zellen einschleusen kann, konnte es flr
eine Krebstherapie genutzt werden. In diesem Pro-
jekt wurde bestatigt, dass OATP1B3 auch bei EBD
und UV-induziertem Hautkrebs eine deutlich starke-
re Expression aufweist als normalerweise. Diese Ex-

Intelligent-funktionelle Wundabdeckung fiir die Wundheilung bei REBD
Originaltitel: Advanced Smart Functional Dressing for RDEB Wound Repair

Eine besondere Herausforderung fur EB-Betroffe-
ne ist das Vorhandensein von hartnackigen, nicht
abheilenden Wunden. Ziel des Projekts war es, ein
hochentwickeltes Wundabdecksystem fur die Be-
handlung von REBD-Wunden herzustellen. Eine
solche Wundabdeckung sollte nicht nur als Ver-
schlusssystem, Schutz und mechanische Barriere
fungieren, sondern zusétzlich lokal Kollagen-7-Gen
absondern, das Patienten mit REBD fehlt. AuBer-
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dem sollten lebende Zellen enthalten sein, die ent-
zUndungshemmend und wachstumsfordernd wir-
ken. Eine Hydrogel-Abdeckung wurde deshalb ge-
wahlt, weil lokal angewandte Therapien von den
Patienten Ublicherweise gut angenommen werden,
Hydrogel-Wundabdeckungen einfach anzuwenden
sind und nicht zuletzt, weil sie sich sowohl flr klei-
ne als auch groBe Hautareale eignen.

Im Rahmen dieses Projekts konnte erfolgreich eine



roblasten in der Nahe von Tumoren ihr Verhalten an-
dern und die Krebszellen invasiver machen. Es fan-
den sich Uber 100 Proteine in hohen Mengen in der
Tumor-Mikroumgebung, die normalerweise weder in
Plattenepithelkarzinomen noch in gesunder Haut in
signifikanter Menge vorkommen. Es ist wahrschein-
lich, dass eines oder mehrere dieser Proteine die In-
vasivitat der REBD-Tumore verursachen. Nun wird
getestet, ob und welche Proteine Fibroblasten aus
REBD-Plattenepithelkarzinomen in aggressive, krebs-
férdernde Fibroblasten umwandeln.

Stand: Endbericht, Marz 2013

pression wird durch COL7A1, das bei EBD mutierte
Gen, reguliert, und zwar sowohl in Hauttumoren von
EBD-Patienten als auch von nicht-EB-Betroffenen.
Es wurde auch nachgewiesen, dass OATP1B3 den
Transport von Wirkstoffen und Toxinen in Krebszel-
len unterstitzen kann. Die Ergebnisse mussen vor
einer klinischen Nutzbarkeit noch validiert werden,
aber — basierend auf den erlangten Erkenntnissen
— kann man darauf hoffen, dass OATP1B3 ein the-
rapeutisches Ziel (therapeutic target) bei Hautkrebs
sein kénnte.

Stand: Endbericht, Marz 2012

solche intelligent-funktionelle Hydrogel-Wundabde-
ckung entwickelt werden, die mindestens eine Wo-
che lang Stammzellen, therapeutische Proteine oder
Gene an die Haut abgibt. Es wurde nachgewiesen,
dass sie keine zelltoxischen Auswirkungen hat. Bei
Raumtemperatur ist die Wundabdeckung flUssig;
nach dem Auftragen auf die Wundareale wird sie zu
einer gelartigen Schutzhdlle, die geformt und ange-
passt werden kann.

Stand: Endbericht, Marz 2012
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Internationale Forschungsprojekte

Projektheschreibung

Charakterisierung der chronischen Zell- und Gewehsentziindung hei REBD
Originaltitel: Characterization of cellular and tissue chronic inflammation in RDEB

Zwei Hauptprobleme von REBD-Betroffenen sind
Vernarbungen und ein erhohtes Hautkrebsrisiko als
Folge von chronischen Wunden. Bei beiden Entwick-
lungen besteht ein Zusammenhang mit einer chro-
nischen Entzindung der Haut. Es ist jedoch un-
klar, wie man diese am besten verhindern kann. Die-
se Studie soll zum Verstandnis des chronischen Ent-
zUndungszustandes bei REBD-Patienten beitragen.
Es wird untersucht, welche Anzahl und Typen von
Entziindungszellen und -molekdlen in der Haut und
im Blut vorkommen und wie sie die Entzindung und
die Nachfolgeprobleme verursachen.

Aus den Randern von chronischen Wunden wurden
Proben entnommen, auf vorhandene Gene und Ent-
zUndungszellen untersucht und mit gesunden Haut-
arealen derselben Person sowie von gesunden Men-
schen verglichen. Bei den REBD-Hautproben wie-
sen mehrere Gene eine signifikant erhdhte Aktivitat
auf — einige davon spielen beim nattrlichen Regene-
rationsprozess von Gewebe eine Rolle, andere bei
der Entwicklung von Tumoren. Diese Gene konnten
wichtige therapeutische Ziele darstellen.

Anhand von Blutproben derselben Testpersonen
werden die Aktivitaten von entzindungsassoziier-

Test des therapeutischen Potentials von induzierten pluripotenten Stammzellen (iPSC) bei EBS
Originaltitel: Testing the Therapeutic Potential of Induced Pluripotent Stem Cells (IPSC) for EBS

Eine Stammzell-Gentherapie ist fuir manche EB-Pa-
tienten die einzige Moglichkeit einer permanenten
und systemischen Heilung. Die Entdeckung, dass
adulte humane Hautzellen in einen stammzellahn-
lichen Zustand rtickprogrammiert — und danach in
spezifische Zellen (z.B. Hautzellen) ausdifferenziert
— werden kénnen, stellte einen Wendepunkt in der
Stammzellbiologie und regenerativen Medizin dar.
Das therapeutische Potenzial solcher induzierter
pluripotenter Stammzellen (iPSC) fur die Reparatur
und Regeneration von Gewebe ist enorm.

Ethische Bedenken wie bei der embryonalen

Stammzelltechnologie fallen weg; auBerdem ist kei-

ne Immunabwehrreaktion zu beflurchten, die bei

embryonalen Stammzellen auftreten kénnte.

Diese Studie beschaftigt sich mit moglichen Hinder-

nissen und Sicherheitsrisiken, die bei der therapeu-

tischen Nutzung von iPSC auftreten konnten. Fol-

gende Ergebnisse wurden erzielt:

B Da die Ruckprogrammierung mit Hilfe von viralen
Vektoren als unsicher gilt, wurde eine nicht-ge-
netische Ruckprogrammierungsmethode auf der

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

Ziel ist es, eine Behandlung zu entwickeln, die EB-
Betroffene systemisch heilt. Es konnte gezeigt wer-
den, dass eine normale Knochenmarkstransplan-
tation Zellen zufuihrt, die Kollagen 7 produzieren,
zu den wunden Hautarealen wandern und dort die
Wundheilung fordern. Es wurde nachgewiesen,
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welche Knochenmarkszellen das Kollagen 7 er-
zeugen. AuBerdem kénnen nun jene Zellen isoliert
werden, die besser in der Lage sind, sich in den
Wundarealen anzusiedeln als die anderen blutbil-
denden Zellen im Knochenmark und Nabelschnur-
blut. Derzeit wird versucht, diese besonderen Zellen



ten Molekulen sowie Bewegungsmuster von Ent-
zUndungszellen in der Blutbahn untersucht. Ein sol-
ches biochemisches Profil des chronischen Entzin-
dungszustandes bei REBD soll den Krankheitsverlauf
zu Vernarbungen und erhéhtem Hautkrebsrisiko bes-
ser erklaren.
Die Hoffnung ist, biologische Marker fur die Verlaufs-
kontrolle zu finden, die die Entwicklung von Kompli-
kationen anzeigen bevor sie auftreten. Weiters soll es
moglich werden, in die entschllisselten Prozesse ein-
zugreifen, um den Verlauf von REBD positiv zu beein-
flussen.

Stand: Zwischenbericht, Marz 2013

Basis von mRNAs (messenger RNA; Boten-RNA)
entwickelt.

B Eine effiziente Methode, humane iPSC wieder in
Keratinozyten auszudifferenzieren, wurde etab-
liert.

B Es gelang mit Hilfe von Zinkfingernukleasen (ZFN),
das mutierte Keratin-14-Gen bei einem EBS-
Dowling-Meara-Patienten sicher und effizient zu
deaktivieren.

Um die Stabilitdét und Gewebevertraglichkeit (Histo-

kompatibilitat) von aus iPSC gewonnenen Keratino-

zyten zu testen, werden diese derzeit mit normalen

Keratinozyten verglichen.

Stand: Zwischenbericht, Mé&rz 2013

zu vermehren, um eine klinisch relevante Menge zur
Verflgung zu haben.
Das ist ein neuer stammzelltherapeutischer Ansatz,
bei dem Zellen von einem Organ (Knochenmark) fiir
die Reparatur eines anderen Organs verwendet wer-
den (Haut). Dieses Modell er6ffnet vollig neue Még-
lichkeiten flr die regenerative Medizin.

Stand: Endbericht, Marz 2013
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Internationale Forschungsprojekte

Projektheschreibung

Molekulare Therapie fiir REBD-assoziiertes Plattenepithelkarzinom
Originaltitel: Molecular therapy for RDEB-associated squamous cell carcinoma

Ziel dieser vorklinischen Studie war es, die Rolle von
Lamininen und deren Rezeptoren in der Haut bei der
Entwicklung von Plattenepithelkarzinomen (einer ag-
gressiven Form von Hautkrebs) bei REBD zu unter-
suchen. Die Grundannahme war, dass die Lamini-
ne und deren Rezeptoren entscheidende Funktio-
nen bei der Interaktion zwischen Epithelzellen und
der auBerzellularen Umgebung haben. Beispielswei-
se rufen bestimmte Signale von Laminin-332 Veran-
derungen in den Krebszellen hervor, die zu Invasion

Entwicklung von Gentransfer-Uektoren fiir REBD

und Metastasenbildung fUhren. Hauptverantwortlich
fUr die Weiterleitung des Signals in die Zellen ist der
Rezeptor 4 Integrin. In diese Signalwege kann the-
rapeutisch eingegriffen werden.

AuBerdem wurden die Effekte von monoklonalen
Antikérpern auf die Hauptdomanen des Laminin-
332-Molekils untersucht. Diese Doméanen (= funk-
tionelle Untereinheiten von Genen) sind in normalem
Gewebe nicht vorhanden, in invasiven Plattenepi-
thelkarzinomen und REBD-Tumoren jedoch schon.

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

Ziel des Projekts ist es, eine Gentherapie flir

REBD zu entwickeln, bei der zunéchst epidermale
Stammzellen aus der Haut des Patienten entnom-
men und mit Hilfe von Vektoren (= Transportvehikel,
die genetisches Material in Zielzellen einschleusen)
genetisch modifiziert werden. Danach kann aus den
korrigierten Zellen im Labor gesunde Haut kultiviert
und dem Patienten transplantiert werden.

Bisher basierte dieser Ansatz auf dem Einsatz von
Retroviren fUr die Genkorrektur. Die Sicherheit von
Retroviren gilt jedoch mittlerweile als sehr bedenk-

lich, weil das therapeutische Gen unkontrolliert in
das Genom eingebracht wird.

Imm Rahmen des Projekts soll daher eine siche-

re, non-virale Methode entwickelt werden, bei der
das defekte, krankheitsverursachende Gen direkt
korrigiert wird. Mit Hilfe einer Technologie namens
»Sleeping Beauty Transposition System (SBTS)*,
die sogenannte Transposons (,springende Gene*“)
nutzt, soll das therapeutische Gen sicher in das
Genom eingebracht werden.

Ein solcher non-viraler SBTS-Vektor wurde erfolg-

Entwicklung von optimierten Trans-Splicing-Molekiilen fiir die Hauptformen von EB
Originaltitel: Development of improved trans-splicing molecules for major types of epidermolysis bullosa

Mit Hilfe der sogenannten SMaRT-Technologie (=
Trans-Splicing oder ,Genschere®) kann der mutier-
te Genabschnitt in den Hautzellen gezielt durch ei-
nen korrekten ausgetauscht werden. Um ein be-
stimmtes Gen zu reparieren, muss zunachst ein
Reparaturmolekil (genannt PTM) entwickelt wer-
den, das den korrekten Genabschnitt in die Zelle
einbringt. Sehr wichtig bei den Reparaturmolekilen
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ist eine Erkennungsdomane, die das Ziel-Gen sehr
spezifisch erkennt und an sich bindet, um den Aus-
tausch des Fragments zu ermdglichen. Da es nicht
maglich ist, die perfekte Erkennungsdomane vorab
zu definieren, wurde eine Methode entwickelt, die
es erlaubt, aus einer Vielzahl von Erkennungs-
doménen die effizientesten herauszufinden. Die
Screeningmethode basiert auf fluoreszierenden Pro-



Wenn man sie mit einem nicht-toxischen Wirkstoff
blockiert, werden auch die Zellwanderung und Zellin-
vasion gehemmt. Auch hier scheint groBes therapeu-
tisches Potenzial flr eine Reduktion der Tumorpro-
gression gegeben zu sein.
In einem n&chsten Schritt soll eine gréBere Menge
von REBD-Tumorproben von unterschiedlichen Pa-
tienten untersucht werden. In gemeinsamen Studi-
en mit zwei neuen Partnern — Bristol-Meyers-Squibb
(BMS) und Cephalon Corporation — werden die Er-
gebnisse weiter in Richtung klinische Anwendung ge-
flhrt.

Stand: Endbericht, Juni 2012

reich konstruiert: Er ist in der Lage, ein korrigiertes
Kollagen-7-Gen in das Genom zu transportieren und
dort stabil zu integrieren. Das korrigierte Gen pro-
duzierte eine normale Menge des Kollagen-7-Prote-
ins. Parallel dazu wurde noch eine Reihe von weite-
ren non-viralen Vektoren entwickelt, die sich speziell
fur die Integration von besonders groBen Genen wie
das Kollagen-7-Gen eignen.
Im nachsten Schritt muss nun die Effizienz der ver-
schiedenen Vektoren verglichen und optimiert wer-
den. Danach werden sie im Mausmodell getestet.
Stand: Zwischenbericht, Mé&rz 2013

teinen, die dann leuchten, wenn ein PTM eine hohe
Funktionalitat aufweist. Mit Hilfe dieses Screenings
konnten nun die optimalen Reparaturmolekule fir
vier EB-Hauptgene (Kollagen 7, Kollagen 17, Keratin
5 und Plektin) selektiert werden.

Stand: Zwischenbericht, Februar 2013
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Projektheschreibung

Mutationsunabhéingige therapeutische Ziele fiir die Behandlung von EBS
Originaltitel: Mutation-independent therapeutic targets for treatment of EBS

Betroffene der schwerwiegenden EBS-Form Dow-
ling-Meara (EBS-DM) entwickeln besonders bei me-
chanischer Belastung, die flr den Kdrper Stressein-
wirkung bedeutet, Blasen. Bei Stressprifungen an
Zelllinien und -kulturen zeigte sich, dass EBS-DM-
Zellen neben der krankheitsverursachenden Keratin-
Mutation auch ohne mechanische Einwirkung einen

kontinuierlichen Stresszustand aufweisen. In Pilot-
studien gelang es durch Blockierung der standig ak-
tiven Stresssignale, dass die Hautzellen wieder nor-
male Keratinfilamente (= fadenformige Zellstrukturen)
bildeten und besser aneinander hafteten.

Auf Basis dieser Erkenntnisse wurden einige Wirk-
stoffkandidaten identifiziert, die die Blasenbildung bei

Therapeutisches Potential von Stammzellen aus humanem Nabelschnurblut in REBD-Tiermodellen
Originaltitel: Therapeutic Potential of Human Umbilical Cord Blood-Derived Stem Cells in RDEB Animal Models

Allogene (= von Fremdspendern) Stammzelltrans-
plantationen bei sieben Kindern mit REBD fuhr-

ten zu einer Verbesserung des klinischen Erschei-
nungsbildes. Obwohl sich nach der Transplantation
Kollagen 7 in der Haut der Patienten nachweisen
lieB, konnten nur wenige Ankerfibrillen — die zum
GroBteil aus Kollagen 7 bestehen und fur die Veran-
kerung der Hautschichten verantwortlich sind — ge-
funden werden.

Bis dato gibt es noch einige ungeklarte Fragen, be-

vor eine effektive Stammzelltherapie fir REBD etab-
liert 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 kén-
nen. Andere zentrale Fragen betreffen die Aktivita-
ten der Spenderzellen innerhalb des Empfangers
nach der Transplantation: Ob sie vermehrt abster-
ben, Uberleben oder sich teilen, wohin sie nach der
Injektion wandern und ob sie sich in anderen Or-

Fibrotische Mechanismen und ihre Pravention mit Losartan hei REBD in vivo
Originaltitel: Recessive dystrophic EB, Mechanisms of fibrosis and its prevention with losartan in vivo

Ziel ist es, die Narbenbildung und Fibrose bei REBD
zu vermindern. Fibrose ist eine krankhafte Ver-
mehrung des Bindegewebes, was zu Vernarbung
und Verhartung des Gewebes fuhrt und meist eine
Funktionsstérung zur Folge hat. Es sollen Small
Molecules* identifiziert und getestet werden, die an-
tifibrotisch wirken und so die progressive Narben-
bildung verhindern. Die Hoffnung ist, dass weichere
und weniger vernarbte Haut auch weniger anfallig
fUr die Bildung von Plattenepithelkarzinomen ist.

In experimentellen und vorklinischen Studien am
Mausmodell und in Hautzellen wird zunachst unter-
sucht, wie das Fibrose-fordernde Molekul TGF-B

in der Haut von REBD-Betroffenen wirkt. Es ist be-
kannt, dass TGF-B bei vielen Erkrankungen eine
profibrotische Rolle spielt, allerdings ist der Ein-
fluss immer krankheits- und gewebsspezifisch. Da-
her muss die genaue Wirkungsweise bei REBD ent-
schlUsselt werden, bevor entsprechende Hemm-
stoffe (Inhibitoren) getestet werden. Besonders inte-

* Small Molecules sind bereits bekannte pharmakologische Wirkstoffe, die durch ihre geringe GroBe in Zellen eindringen
und dort ihre Wirkung entfalten kdnnen.
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EBS vermindern oder sogar verhindern kénnten.
Um die Hypothese zu testen, wurden die Pilotexperi-
mente mit Hilfe von Zellen, in denen das mutierte Ke-
ratin-14-Protein fluoresziert, wiederholt und bestatigt.
Es konnten noch drei zusatzliche Wirkstoffkandidaten
identifiziert werden.
Die Auswahl von Wirkstoffkandidaten wird nun im
Hinblick auf ihre Effekte auf das Hautbild und ihre po-
tenziellen Nebenwirkungen weiter optimiert.

Stand: Zwischenbericht, Marz 2013

ganen anreichern. Diese Mechanismen mussen
entschlUsselt werden, um eine wirksame allogene
Stammzelltherapie entwickeln zu kénnen.
Im Rahmen des Projekts werden zwei neue Stamm-
zelltypen aus humanem Nabelschnurblut in einem
transgenen (= genetisch modifizierten) REBD-Tier-
modell und einem humanen kultivierten REBD-Haut-
modell getestet. Sie werden auf ihre Fahigkeit un-
tersucht, das Krankheitsbild zu korrigieren. Die Ak-
tivitaten der Stammzellen innerhalb des Empfanger-
tieres werden mittels Echtzeit- und 3D-Imaging ver-
folgt.

Stand: Antrag, September 2011

ressant ist Losartan, ein bereits zugelassenes blut-
drucksenkendes Mittel: Es hat neben seiner blut-
drucksenkenden auch eine antifibrotische Wirkung
und wurde schon bei anderen Erbkrankheiten er-
folgreich angewendet, um fibrotische Veranderun-
gen zu verhindern.
In ersten Experimenten wurden REBD-Méause mit
Losartan behandelt. Innerhalb des Behandlungszeit-
raums von zwei Monaten war ein gewisser positi-
ver Effekt festzustellen, z.B. verzogerte sich die Ver-
wachsung der Finger. Nun sollen verschiedene Do-
sen und Behandlungszeitrdume getestet werden.
Stand: Zwischenbericht, Mérz 2013

Forscher: Prof. Ellen Birgitte Lane

Standort: Institute of Medical Biology, Singapur
Laufzeit: 3 Jahre (Apr 2012 — Mér 2015)
Projektstatus: laufend

Fordergeber: DEBRA Austria — DEBRA International

Forscher: Prof. Mitchell S. Cairo

Standort: New York Medical College, Cairo Laboratory,
New York, USA

Laufzeit: 2 Jahre (Jul 2012 — Jun 2014)
Projektstatus: laufend

Fordergeber: DEBRA Austria — DEBRA International

Forscher: Prof. Leena Bruckner-Tuderman
Standort: Universitdtsklinikum Freiburg, Universitéts-
Hautklinik, Freiburg, Deutschland

Laufzeit: 3 Jahre (Apr 2012 — Méar 2015)
Projektstatus: laufend

Fordergeber: DEBRA Austria — DEBRA International
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Internationale Forschungsprojekte

Projektheschreibung

Mesenchymale Stammzelitherapie fiir rezessiv-dystrophe EB (REBD)
Originaltitel: Mesenchymal Stromal Cell Therapy for Recessive Dystrophic EB (RDEB)

Das Fehlen von Kollagen 7 fuhrt zu Blasenbildung
und behindert die Wundheilung. Mesenchymale
Stammzellen (MSC) sind in der Lage, Kollagen 7
herzustellen. Sie kdnnen aus dem Knochenmark ei-
nes Eltern- oder Geschwisterteils isoliert, im Labor
vermehrt und dem Empfanger intravends oder intra-
dermal per Injektion verabreicht werden. Sie weisen
eine hohe Vertraglichkeit auf.

Die intravendsen und intradermalen Injektionen sol-
len in einer zweijahrigen vorklinischen Studie getestet
werden. Dabei werden MSC von nicht-verwandten
Spendern im Mausmodell bei mittleren bis schwe-
ren REBD-Formen verabreicht. Die Effizienz der Be-
handlung mit humanen MSC, die GMP*-Quialitat ha-
ben, wird getestet und evaluiert. So soll die optimale
Dosis fur die Behandlung festgelegt werden. Danach

Kollagen-7-Gen-Zelltherapie fiir REBD mit durch Lentiviren genmodifizierten Zellen
Originaltitel: Lentiviral-mediated COL7A1 gene-modified cell therapy for RDEB

Verschiedene Gruppen arbeiten an Therapien fr
REBD, die durch ex-vivo-Genkorrektur die Produktion
von Kollagen 7 in den Hautzellen wiederherzustel-

len versuchen. Mit Hilfe von viralen Vektoren (= Trans-
portviren), kann eine korrigierte Kopie des Kollagen-
Gens permanent in Zellen eingebracht werden.

Im Rahmen dieses Projekts wird eine klinische Stu-
die fur eine REBD-Gen-Zelltherapie vorbereitet. Es
wurde ein neuartiger viraler Vektor mit Lentiviren

Modifier-Gene bel Epidermolysis bullosa junctionalis

entwickelt, der sich selbst deaktivieren kann und
daher besonders sicher ist. Das Lentivirus ist mo-
difiziert und tragt eine korrekte Kopie des Kollagen-
7-Gens. Wenn man dieses Gen mit Hilfe des lenti-
viralen Vektors in REBD-Hautzellen (Keratinozyten
oder Fibroblasten) einbringt, produzieren die Zellen
wieder selbst Kollagen.

In einer klinischen Studie soll dieser Ansatz am Pa-
tienten getestet werden: Die genmodifizierten Zellen

Originaltitel: Genetic Modifiers of Junctional Epidermolysis Bullosa

Dieses Projekt befasste sich mit der sehr hohen Va-
riabilitat von EB. Die Erkrankung entsteht dadurch,
dass ein fehlerhaftes Protein nicht in der Lage ist,
Hautschichten miteinander zu ,verkleben®. Der
dazu bendtigte ,Klebstoff* besteht aus mindestens
zehn verketteten Proteinen; wenn nur eines fehler-
haft ist, kann das zu fragiler Haut, Blasen- und Ge-
schwurbildung fuhren. Nach derzeitigem Dogma ist
eine genetische Mutation dafir verantwortlich, dass
der Protein-Klebstoff nicht richtig funktioniert.

Es wurde ein Mausmodell entwickelt, das einen

Krankheitstyp aufweist, der groBe Ahnlichkeit mit
humaner EBJ hat. Hier zeigte sich, dass nicht nur
die genetische Mutation fur den Krankheitsverlauf
verantwortlich ist, sondern auch die unterschiedli-
chen Auspragungen anderer Gene — eine normale
Bandbreite zwischen Individuen. Diesen sogenann-
ten ,Modifier-Genen® scheint eine gréBere Bedeu-
tung zuzukommen als bisher angenommen.

Im Mausmodell kann man die relevanten Gene ge-
zielt suchen: Die Genome der Mause werden ent-
schlUsselt und im Hinblick auf den Krankheitsverlauf

* GMP = Good Manufacturing Practice; Richtlinien zur Qualitatssicherung bei der Herstellung von pharmazeutischen Produkten
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folgt eine 12-wdchige Nachuntersuchung, in der die
Toleranz des Korpers auf die MSC sowie deren Wan-
derbewegungen und Lebensdauer Uberpruft werden.
AuBerdem wird die Menge von Kollagen 7 und An-
kerfibrillen in der dermal-epidermalen Ubergangszo-
ne untersucht und die Resistenz der Haut gegentber
mechanischer Belastung getestet. Auch die Wund-
oberflachen sowie entzindliche und immunologische
Reaktionen werden genau beobachtet.

Stand: (berarbeiteter Antrag, Oktober 2012

sollen in die Haut injiziert werden, dort wieder Kolla-

gen produzieren und Blasenbildung verhindern. Da-

fUr sind vorbereitende Schritte notwendig:

® Weiterentwicklung des lentiviralen Vektors, um die
Stabilitat des Kollagen-7-Gens zu erhdhen

B Produktion von genmaodifizierten Fibroblasten un-
ter GMP*-Bedingungen

® Uberpriifung der Sicherheit der genmodifizierten
Fibroblasten

Danach werden die ethischen und regulatorischen

Genehmigungen fir eine klinische Studie angesucht.

Stand: (berarbeiteter Antrag, Juni 2012

verglichen. So kénnen die positiv oder negativ mo-
difizierenden Gene zugeordnet und eingegrenzt wer-
den. In Zukunft soll das zu einer Screening-Metho-
de fuhren, mit deren Hilfe man bei Neugeborenen
nicht nur sagen kann, welcher primare Gendefekt
(und damit welcher EB-Typ) vorliegt, sondern auch,
wie die Modifier-Gene ausgepragt sind und welcher
Krankheitsverlauf dadurch zu erwarten ist.
Nicht zuletzt konnten die Modifier-Gene anstelle des
mutierten Gens wichtige Therapieziele sein — das
wurde véllig neue Therapieansatze ermdéglichen.
Stand: Endbericht, Mdrz 2013

Forscher: Prof. Leena Bruckner-Tuderman,

Prof. Rupert Handgretinger

Standort: Universititsklinikum Freiburg,
Universitats-Hautklinik, Freiburg, Deutschland
Laufzeit: 2 Jahre (Start 2013)

Projektstatus: positiv evaluiert

Fordergeber: DEBRA Austria — DEBRA International

Forscher: Dr. Waseem Qasim

Standort: Molecular Immunology Unit,

UCL Institute of Child Health, London, GroBbritannien
Laufzeit: 3 Jahre (Aug 2012 — Jul 2015)
Projektstatus: laufend

Fordergeber: DEBRA Austria — DEBRA International

Forscher: Dr. Derry C Roopenian, Dr. John Sundberg
Standort: The Jackson Laboratory, Bar Harbour, Maine, USA
Laufzeit: 1 Jahr (Feb 2012 — Jén 2013)

Projektstatus: abgeschlossen

Fordergeber: DEBRA Austria — DEBRA International
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Internationale Forschungsprojekte (MSAP)

Projektheschreibung

Proteintherapie fiir Epidermolysis bullosa
Originaltitel: Protein therapy for epidermolysis bullosa

Eine Kollagen-7-Proteinersatztherapie ist ein vielver-
sprechender Ansatz fir REBD, allerdings erfordert
eine solche Behandlung wiederholte Injektionen.
Deren Haufigkeit hangt von der Stabilitat der verab-
reichten Kollagen-Molektile ab. Rekombinantes (=
biotechnologisch hergestelltes) Kollagen 7 kann in
wesentlich gréBeren Mengen produziert werden als
normalerweise in der Haut. Diese hohe Produktions-
menge flhrt jedoch dazu, dass die Molekulle weni-

Stammzelitherapien fiir Epidermolysis Bullosa

ger stabil sind und leichter abgebaut werden. Grund
dafur ist das Fehlen einer entsprechenden Menge
des Enzyms Prolyl-4-Hydroxylase.

Um die Stabilitdt des rekombinanten Kollagen-
7-Molekuls und damit die Nachhaltigkeit der Injekti-
onen zu erhéhen, soll daher zusatzlich eine groBere
Menge Prolyl-4-Hydroxylase verabreicht werden.
Kollagen 7 ist ursprunglich ein |8sliches Protein, das
jedoch Prozesse durchmacht, durch die es sich in

Originaltitel: Stem Cell-hased Therapies for Epidermolysis Bullosa

Die Behandlung von EB-Patienten ist bislang in erster
Linie auf Wundmanagement beschrankt. Mit dem Ziel,
EB systemisch zu behandeln, flhrte Dr. Jakub Tolar,
ein Partner in diesem Projekt, Knochenmarkstrans-
plantationen bei REBD-Patienten durch (s.S.80/81).
Obwohl die Ergebnisse sehr vielversprechend waren,
gibt es starke Sicherheitsbedenken bei allogenen (=
von Fremdspendern) Transplantationen, etwa die Aus-
wirkungen der Chemotherapie, die vor der Transplan-

tation erforderlich ist. Auch die Infektionsanfalligkeit
wegen der notwendigen Immunsuppressionsthera-
pie — damit das Fremdspender-Transplantat nicht ab-
gestoBen wird — stellt ein groBes Risiko dar. Die Ster-
berate auf Grund solcher Komplikationen ist dement-
sprechend hoch.

Um die Komplikationen bei allogenen Transplanta-
ten zu vermeiden, sollen sogenannte induzierte plu-
ripotente Stammzellen (iPSC) zum Einsatz kommen.

Eingreifen in die Signalwege als Therapie fiir EBS-Dowling-Meara
Originaltitel: Pathway intervention therapy for EBS-Dowling-Meara

Die Haut von EBS-Patienten reagiert auf minima-
le mechanische Belastung (Stress) wie Kratzen oder
Reibung mit Blasenbildung. Diesem Projekt liegt
die Annahme zugrunde, dass eine Blockierung der
Stress-Signalwege zwischen den Zellen den Haut-
zustand verbessern kann, ohne das mutierte Kera-
tin-Gen zu entfernen bzw. zu korrigieren.
EBS-Hautzellen zeigen einen erhdhten Stresszu-
stand. Verschiedene Wirkstoffe, die fur ihre hem-
mende Wirkung auf Stresssignale bekannt sind,
sollen getestet werden, um Wirkstoffkandidaten

BN 88 EB-Forschung international - Das Jahr 2012

flr eine auBerliche Anwendung (z.B. in Form einer

Creme) zu identifizieren.

Dieses Projekt ist mit dem Projekt ,Mutationsunab-

hangige therapeutische Ziele fur die Behandlung von

EBS" (s.S.84/85) eng verknupft. Folgende Schritte

sollen durchgefuhrt werden:

m Weiterentwicklung der derzeit verwendeten Pro-
ben und Zelllinien, um sie flir groBangelegte
Screenings nutzbar zu machen (flir spatere Ko-
operationen mit pharmazeutischen Partnern)

B |dentifikation von ein bis zwei Wirkstoffkomplexen,



der Basalmembran sammelt und Ankerfibrillen pro-
duziert. Wie dieser Prozess die Effizienz der Kolla-
gen-7-Produktion bzw. der Formation von Ankerfibril-
len beeinflusst, wurde noch nicht ausreichend unter-
sucht. Zu diesem Zweck soll gezielt das Enzym aus-
geschaltet (Knock-out) bzw. vermehrt produziert wer-
den (Uberexpression). Danach werden die Auswirkun-
gen auf den Kollagen-7-Ertrag in der Zellkultur sowie
die Kollagen-7-Einlagerung nach einer Injektion in die
Haut Uberprft.

Stand: (berarbeiteter Antrag, September 2012

Einige EBJ-Patienten weisen kleine gesunde Hautstel-
len auf, an denen das urspriinglich mutierte Gen ein
zweites Mal mutiert ist und sich damit selbst korrigiert
hat (= revertante Mosaizismen). An diesen Stellen sollen
gesunde Hautzellen entnommen und in iPSC rtickpro-
grammiert werden. Aus diesen patienteneigenen selbst-
korrigierten iPSC werden dann Keratinozyten und mes-
enchymale Stammgzellen (MSC) ausdifferenziert. Die Ke-
ratinozyten sollen in Form eines Gewebetransplantats
auBere Wunden heilen; die MSC sollen injiziert werden
und systemisch die Schleimhaute heilen.

Stand: (iberarbeiteter Antrag, August 2012

die das Stressverhalten in EBS-Hautzellen zumin-
dest teilweise normalisieren und néhere Untersu-
chung dieser Wirkstoffkandidaten fur eine Medika-
mentenentwicklung

B Schwerpunkt auf jene Wirkstoffe, die bereits eine
Marktzulassung haben, da die Zulassung flr eine
weitere Anwendung wesentlich schneller geht

B Machbarkeitsbeweis (Proof-of-concept) in einem
Mausmodell

® \oruntersuchungen zur Gabe des Wirkstoffes Uber
die Haut

Stand: (berarbeiteter Antrag, November 2012

Forscher: Prof. Peter Marinkovich

Standort: Stanford University School of Medicine, Stanford,
California, USA

Laufzeit: 3 Jahre (Start 2013)

Projektstatus: positiv evaluiert

Fordergeber: DEBRA Austria — DEBRA International

Forscher: Prof. Dennis Roop

Standort: University of Colorado Denver Anschutz Medical
Campus, Department of Dermatology, Aurora, USA
Laufzeit: 3 Jahre (Start 2013)

Projektstatus: positiv evaluiert

Fordergeber: DEBRA Austria — DEBRA International

Forscher: Prof. E. Birgitte Lane

Standort: Epithelial Biology Lab, Institute of Medical Biology,
Singapur

Laufzeit: 2 Jahre (Start 2013)

Projektstatus: positiv evaluiert

Fordergeber: DEBRA Austria — DEBRA International
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DEBRA Austria - Finanzhericht 2012

gut gewirtschaftet. Das zeigen die Finanzberich-
te 2012. Sehr erfreulich ist, dass DEBRA Aus-
tria aufgrund der Spendeneinnahmen die wesentlichen
Vereinsziele — medizinische Versorgung, Forschung

D ie beiden DEBRA-Vereine haben im Jahr 2012

und Hilfe flr Betroffene in Notsituationen — gut unter-
stltzen konnte. Die Prifung der Rechnungslegung ge-
maB § 21 VerG fur das Rechnungsjahr 2012 (Jahres-
abschlisse 2012), die Prifung zur Bestétigung des
Vorliegens der Voraussetzungen gemali § 4a Abs. 8 Z

Finanzbericht 2012: DEBRA Austria, Interessengemeinschatt Epidermolysis bullosa EUR
Mittelherkunft 3.118.331,88
Spenden 2.845.281,53

Spenden Direct Mailing 2.358.259,89

Spenden allgemein 430.885,08

Licht ins Dunkel 20.000,00

Erbschaften 36.136,56
Mitgliedsbeitrage 3.931,00 3.931,00
Sonstige Einnahmen 7.319,48 7.319,48
Ertrdge Kapitalvermdgen 261.799,87

Zinsertrage Bankguthaben 349.226,22

KESt -87.306,57

Zinsen flir Bankkredite, -20,15

Darlehen

Kontofiihrungsspesen -99,63
Mittelverwendung 3.340.078,36
Leistungen fiir statutarisch festgelegte Zwecke 1.894.331,83

Medizinische Versorgung, 279.171,69

EB-Haus

Forschung 1.396.175,36

Mitgliederhilfe / -treffen 78.490,58

Offentlichkeitsarbeit 60.218,16

Personalaufwand 80.276,04
Aufwendungen Spendenwerbung / 1.125.871,69
Spenderbetreuung

Werbemittel / -kosten 977.461,95

Personalaufwand 148.409,74
Verwaltungsaufwand 319.874,84

Personalaufwand 119.119,09

Infrastruktur / Biiro 52.254,38

planmé&Bige Abschreibung 7.739,25

sonstiger Aufwand 140.762,12
Jahresergebnis des Vereinsjahres 2012 -221.746,48
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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 im EB-Haus,
EB-Forschung,
Mitgliederhilfe,

m Forschungsaufwand
im EB-Haus,

Personalaufwand EB-Forschung

M Aufwendungen fir m Aufwendungen fiir
Spendenwerbung Spendenwerbung
und Spender- und Offentlichkeits-
betreuung arbeit
Verwaltungs- Verwaltungs-
aufwand aufwand

Mittelverwendung bei DEBRA Austria,

Mittelverwendung bei DEBRA Austria,
Verein zur Forderung der Epidermolysis bullosa-Forschung

Interessengemeinschaft Epidermolysis bullosa

Finanzbericht 2012: DEBRA Austria, Verein zur Foérderung der Epidermolysis bullosa-Forschung EUR
Mittelherkunft 1.525.418,21
Spenden 1.524.013,08
Spenden Direct Mailing 1.194.359,42
Spenden allgemein 293.191,04
Eigenveranstaltungen 36.462,62
Mitgliedsbeitrage 391,00 391,00
Sonstige Einnahmen 299,18 299,18
Ertrédge Kapitalvermdgen 714,95
Zinsertrage Bankguthaben 953,26
KESt -238,31
Mittelverwendung 1.234.521,86
Leistungen fiir statutarisch festgelegte Zwecke 766.752,75
Forschungsaufwand, 739.246,35
EB-Haus
Forschung 27.506,40
Aufwendungen Spendenwerbung / Offentlich- 386.906,49
keitsarbeit
Werbemittel / -kosten 386.906,49
Verwaltungsaufwand 80.862,62
Infrastruktur / Biiro 31.274,25
planmaBige Abschreibung 2.081,69
sonstiger Aufwand 47.506,68
Jahresiiberschuss des Vereinsjahres 2012 290.896,35
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Ausgewahlite Presseartikel
Osterreich

Wir danken den Verlagen sehr herzlich fUr die
Abdruckgenehmigungen und unentgeltliche
Nutzungserlaubnis der Presseclippings.
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Das Traditions-Charity-Golfturnier fiir die ,.Sc
brachte mnd 50.000 Euro Ret

©zapht 5] H.C. Hislor, B, Wiskens, EM, HBter, LI, Eilar und 1. Riedl [v11)
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WIEN, Berelts zum neunten Mal
ging in diesem Jahr die Schrmet-
weriinggkinder Goli-Charity zu-
gunsien von Betroffenen der fol-
germchweren  Hauterkmnkung
Epidermolysis bullosa (KB} Gber
die Biihe.

Auf den bolden Kursen des Cole-
ny Clubs Gutenhaf in Hirnberg bai
Wien fanden sich bei gutem Godf-
wetter (ber 300 Spieler U einem
Teras-scrample und einem Han-
dicap-wirksamen Stableford-Tur-
nier ein. Gie schwungvolle Abend-
veranstaltung stand unter dem
nun schon tadition=lken Motto
pelsterte fast 400 Caste

GOLF WEEK, WIEN, 28. 09. 2012

——

~ Tolles Ergebnis beim Traditionsturnier

———
——
——— e

O'aptt fa'l

Meben den sporthichen Heraus-
ford=rungen am Golfplate ist das
Otoberfet miltlerweie foor Re
standtel] der Schmetterlingskindes
Golf-Charity: Vom Anzaplen des
Bierfasses bis zur scheungvollen
Polica wirde den Glisten - in Dimdl
und lederhose - ein abtwechs-
lungsreiches Abendprogramm ge-
boter. Das Hightight des Abends
im prichilg geschmickten Fest-
zelt war der Aufiritt des Kabaret-
tisten Michael Misvarand, der Aus-
schmitte aus seinen bekanntesten
programmen  darbot  und ik
Lachstirme sorge. Aus Sicht der
Schmetter] war ins-
besandare die Tombola sin Hihe-
wetl gich die Cliate (tber echine
Pretss und DEBRA Austria liber einy

DEERA mmm =—

ist mﬁglich"

hretterlingskinder” im Colony Club Gutenhof

inerlds ﬁlr die EB anchung

Din . Sehmwttorlingskindnr” frouen gich ber din toile finansiells Unisratiineng

besindruckendes  Spendenergeb-
nis freven konnter. Ralner Riedl
und UMa Epler von DEBRA Aus-
trin sowie Eva-Marin und Hans
Christing Héfer, Housherren und
grofizigige Gastpeber, freaten
sich ber folgenden prominentsn
Besuch: Manfred und Miram
Alnadter, Johannes Bauer (5zabe-
Seandic), Anton Bondi da Antonl

Tolles Ergebnis

pank wvieler spendenfreudige
Tumisreinehmer und grofzu-
giger Sponsoren konnte ein Fein-
erits von rund 50.000 Euro eings-
apielt weorden. Disser Betrag wird
der - Foauchung zuguizkommen

und dien: daze, die Entwicklung
von Linderungs- und Hellungs-
methoden weiterzufihren. Erste
Therapleansiitze aus dem Labor
wetrden in Elirze fir die Schmet-

terlingskinder®  oedevane W

sind muversichtlich, im EB-Haus
Austria noch im heurigen Jahr
mit einen Heilversuch an einem
Fatienten starten und in wenigen
Juhren veribsaliche Therapien an-

baten m kfinnen”, erliutet Rai-
ner Ried), Obmann von DEBRA
Austria. fch bin fest davop Gber-
peugt, dass Hellung miglich st
Die Schmetterlingskinder Gelf-
Charity in Himberg ist mittherwei-
Je urwverzichthar iy die Fnenede-
Tung des EB-Farschung geworden,
da wir hier zur Glinze auf Spenden
angewiesen sind.”

iy sshmetteringkinder, at

DIE PRESSE, 27. 09. 2012

SCHMETTERLINGSKINDER GOLF-CHARMY. Rund 50.000 Euro wurden fiir die EB-Forschung eingespielt,
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-
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et H.000 {m m:npijld-,

Binun. Fir dlle medizinische Vor-
sorgung ued die Forschung b
Deben Austrin nach wie vor sl
Spenden angewiesen,

il eleern Saabloloed-Tamier o L] -
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Versine, die helfen

Verletzlich wie die Fliigel
eines Schmetterlings

Schmeiterdingskinder nennt man die jiingsten B_Eimlfc~
nen dier Krankheit Epidermolysis bullosa (EB),

Wien = DEBRA Austrin wiar-
e 1395 als Sellbarhilfegrap-
e v Betiofenen, TFhiern
Deroffence Klnliiu mu‘;‘.i:::-
ten gegrimnced. Hente u
dier geanelaniirpe Veredn
betroffenen Menschen i
ganz Oaerreich (und nua
pemachibarien Landessi
THilde, Unterstlitrung, Ber-
tung und Information.
Kchmetiorllngekinder
wenden die jlngses M-
sroflenen von Epldérmo-
‘}r‘k hullnas ganannt, well
e Hsut so vorletzlich wie
ihin Fiigel eincs Schinetter-
Tl Iat. DHess Kankheit,
Juirz EB peniannt, betedlll in

Menichen,

it b geringgen Nutectungen boen o o Slasan. und Wandskung.
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Aantm i etwa 30,000, T b
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BN l%\\\mﬂhl&hn‘ am
Ihlul.\‘\l?::.hl wind Har-
ben aind abor nichi nur
wul ddie Sufore Haul be-
selurfinkd, sie treten ao den
Schlstimbliveen der Auget,
im Mund, In dor Spelieniih-
o, Im Magea- Darm-Trake,
s s, 2 e Dol
e '
wmsdfineden des KB sihion

i an Epbdermobysis bufown (00} leiden, haben #in sty vad scherthalies

TIROLER TAGESZEITUNG, 30. 06. 2012

Schmere durch offene Wun-
den, quilbender Juckieis,
Marbenbiidung, Verwach-
mmgen der Finger und Te-
Toem wnd vielss mishe

Um die beste mediainl-
kelve Verstrgung und For-
schyung 2 gewihilelston,
wnrde in Salzburg das EB-
Haus Austrin gegrisdet
dos veeltweil ersle Zeviloam
dieser Art, v riy der
Uni-Klinkk e Dermatobo-
i LETH Saledng.

Tnfos: DEBRA Austria, Am
Hemmnrkd 2773, 1660 When,
alfice®debr-nimiria, org.
unenisehnietter ingekinder
ar. fmp)

KRONEN ZEITUNG SALZBURG, 04. 10. 2012

Die erste Konferenz des klinischen Netzwerks
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Schmvetterlingskinder ist mil A
Hea el
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Salzburg:

sitlisklinikom  dis ‘[
erste ER-Clinel-Kan-
ferene stntt, Als Sake-
batrger Ploniere gelicn
Hsul-Prlmar  Prof.
Helmui Hininer, EB-
Alalenie-Chedin .
Gubriela Pahla-Cuba
i DEBRA-CR-

mann  Dr.  Rainer o
Riedl. Meben  dem
W issersnsta woll

bel  der Konferens
puch der Sinsischuss
fiir die internationale
Ausbildung vom Ex-
perten erfalgen.
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Epidormolysia bulloss

kann wieder siege

hﬂhﬂnmm“h-u—dw—ummmmhﬁh

den Bangleboh prgne die Advwiis Boain, Ralswr: EiSgireties, runlady
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NON WR. NEUSTADTER, 22. 10. 2012

Ex-vivo-Gentherapie bei EB greifbar

sMare but stromg togother” lautere das Motto des
diesjaheipen Rare Diseass Dy am 29, Februa,
In Leben gerulen wurde dieser Tag vor vier jah-
ren mit dem 2lel, die Situation von Memschen mit
seltonen Erkrankungon 1u verbessem, Ein Bai-
spied fir die professionells Verscrpung von Pati-
enten mil der seliensn Krankheit Epidenmalysis
bullerta (E8) bt das EB-Haus in Salrhurg. Higr
werden in der Ambalany Sehmettedingskinder
[EB-Betralfene) aus Drsterreich und such aies an-
ﬁﬂ!ﬂl-llﬂtmhtrlﬂ_ﬂirwirﬂibermdtmm
Thems E8 geforscht und gelohet. Derzelt srba-
ten Urvter Leitung ven Uiniv,-Prof. Dr. Johann B
e 15 Mitwbelter an der Erforschung newer Hedl-
mwitsthoden bel €8 Seit wier Jabiren wird in Tussam.-
mienacbelt mit dam Zontrum i Regennralive
Medizin in Madena, Makien, dis doverhalte Hel-
Imgmﬂgildt:ltdumhhﬂhn-ﬁn!hulpi:nﬂﬂ

srmnfvlhrniplmminn varbereitet. Nach ei-
et pwedjihrigen Diskussionsphase mit dem Ban-
desministerium fir Gesundhelt wurden Endg
leteten fabes alle Vorbareitsngan abgeschlas-
s Hur werden die ersten Hautpraben siner
Patientin mit ER entmammen, aul iven Stamem.
reflgehalt petestel und damit dio weltwelt swes-
te samatischa Ex-vivo-Gantherapie bai inem
Patienten mit EB eingoisiter. Sollten dip erilen
Behandtungssehritte evdplproich sein, kann diese
Mbglichkelt noch deutlich auspabastt und walt-
wiit fior EB-Potienten sngebaten werden. Ab
2004 soll dipas Starnmzelltheragie dann such an
e Saliburper Unitversititshlinil i Dermatodp-
e durchpebihet wenden Anfang Chtobss wied
Salzbairg ubrigerrsﬂmmulmngﬂrl der 1" Con-
Ference of EB-Clinicad Metwaork of ER centres and
eaperts sein (wwweb-haus ey},
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BRAUNAUER WARTE AM INN, 30. 08. 2012

BRAUNAUER WARTE DORHERSTAG, 30, AUGUST 2002

»Eine Haut, so diinn wie Schmetterl;

Eva Murauer aus St. Johaun sagl im Forschungslabor dem Ge

ey

weler i Gitterbett mit Staben i
Daorrwen = abgebildet it den Tiged
50 Jublt sich dis Teben (e e
Schmemterlingskind  an,  Chter.
rebchiwell ledden otwa 500 Meen-
uhmmdm-mhu]hnrmlnnk-
helt, dic durch etnen Gendefekt
Bva m St Jahann
o Se,
rm:ﬁtwmbumum
u::uburdeaﬂ-l-mmahtm
Epkdermalysis budlosa, Anm, der
Reet. tn Saleburg an dieser seltenen
Hautkrnichelt,  Die IkJihrige
Wakd- hat sich zum
Ziel geneta, eine Hellung und The-
raple i die Schmerterlingshinder
ot finaben

¥ Warte: Wio slnd Sie auf den B
Molukculas biologin

i

Eva Murauer: bch habe in der HAK
i Bhologis Lo Fachbereich Geaetil;

! Wle sind Siz Ins EB-Hays gekam-
man?
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mvtr ie Postkaree von den Schnsot-
telingakindern by die Hande, 7y
var hatte ich von (hnen dbeshug

nkcht gewusst. Ich habe mirk anr
ihrer Homepage genmier eriun.

1 Dl Krankhokt 5t br Mormeat
nach unhelibar?

Genau En I8r eln penetischer, ver
ertiter Defekt und wir

dicsen pendwie zu beorrigieren.
s EB-Has st ol Zentruam iy el-
e und eln Am-
buitancberrieh mit vwed Krankir-
schywestem und sl dyenen Arz.
Unnen. Zur felt gt es keini: Fel-
lung, sondern nur Schoers. wd
Smplombetundhing sowde Ver-
e, usw, Wir foesichen i elner
hellenden Gentbisrugi,

1 Das bolnhaktel sueh sicher eini-
Bes an Billrokratle -,
Wir haben waich vl Schrefbarben,
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muniale beten,
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ndefekt bei Epiderm

pilricled. Der Verbaud der Krankhed)
st anz unterschiedlich,
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D Forechwm schem, en kann nhep
such frosirierend sein, wedl man
e Jdee bl unel dedks, so funk-
VEoslert's und dann S es ik
nwkmummttm

viele frustrievende Momsente, dher
mch intercssanie, Der Vogtell m
Sl 2wy st dos wir die Khinik do-
bel haben wnid mil Pabenten in
Kontakit treten Ko~ mit fuen
meien und selen, welehe Sypin-
mie sl hatsen, £ filhey stem dich
ublsechin or Angen, wollir man
e une Forschg machi,

st man dabal nicht puch PEy-
ehilach gaforden?

Wias etiwns fardent bat, digs wich Pa-
it erwarten, duss mon diest
auf elne Theragde 5U08L Versting-
lich, dienn wir Farechen schon bange
Zeft und e Mlefben viele Spendes-
Eelder eln. Unaer Ziel iat die By-
VheuGenthermale, dus heldr, diss
wir Hautzellen von den w
entnefumen, korrigiene nnn
i Labor upd wark-
sen lassen 2w eltver, dinnen Hai-
schlcht vom etwa nd mal Pyl Z e
Iiwm.diuwhdmmdmhe-
inspruchie Stellen, als aul Wiy
de, Urnnsplantieres.

D [umkctic-
filert super.
Vbt 05 borelts Publikationon
won 13

% "
b hhqmﬂmiﬂlﬂ.nuhlhhurmﬂm

Bezirk st [EJ

lingsfliigel

olysis bullosa denKampf an
=l

Wir waren erfolpreics in der Kop
rddmmnﬂmmmimﬁan.
Esgibt jn 1% verschiodene Gens, die
an ey Krankhelt betroffen sein
ke wnzd ik actse(ts tir an ek
BEns Gins, Doesss haben wir kol
glert und eine kinatlsche Hat i
dbchuet, dle wir bealactviel haben,
Vel es 151 welisngen , das divses £
Wi wieder poodusiet wosden ist,
Wi pormnaberwelse  bel  den
Schmettertingskindem fohlt,

Jm-nmnmw
Vngskindor?
Bur Rame warde elgentlch fir das

will, st o7 sogar in Osterveich en-
latyden und fal gich nls Bulterfly:
chifldoen® (nlematinnal durchge-
fetet, Dur Nomse soll gelpen, doss
diese Hat verletelich wie bes
SchmertertingsQogen st

n Weitere Infos aul wivwsehmer-
e, www.eb -
"r“.lm!q'Il BLABT6 40 uﬁfi'.-
efenrummer 01876 40 30,
Spendenkonte: PSK 90 000 pos.
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_Ichwill mein Institutzum FC Barcelona
der Biotechnologie machen®

Genial, unkompliziert, zukunftsorientiert - der Wissenschaftler Josef Penninger aus Gurten

il

GURTEM, SCHARDING. a1 es wahr-
scheinlich, dass es in zehn Jahren
Medikamente gegen  Alzhelmer
ght?™ JWo kommen all die Fliegen
in Threm Lahor her?™ Wann wird

kinson®, eagt Penminger. Dée Mi-
Honen von Fliegen fir die

mente werden tm Labor gexfich-
tet, Jch werde oft ail genetisch
verfinderte Lebensmittel ange-
sprochen. Das kst aber nicht mein
Fachgeblet. Ieh sage mr soviel, die

Hilfe fiir Schmetterlingskindor

Lo Mitted punkt des Benefizabends
des Rotery-Clubes Schiirding stamd
die Krankhelt Epidermolbysis bul-
Josar (EB). Debra Austrin bl cdie
Hilfsargunisation (ir Schmetber-
linekinder. Eine grofe Holfoung
[t die Pusammenarbelt mit Josef
Penningér, mit dem Debra ein
Stammzellenprojekt in selnem [n-
stituie of Molecular Elotechnology
(MBA) atarten will Fpidermioly-
&ls bulloss a1 elne furchrbare
Krankhelt. Anget, Schmerz und
Ausgrenaung sind die stindigen
Beglelter der Betroffenen. Der

fehlendes Proteln”, sagt Pennin-
ger. Zirka 500 Menschen in Oster-
reich Jeiden an BB, Jch mache sol-
che Vortrage sonst nie, aber fir
Deebra mache ich eine Ausmahme,
el es elne fustastische Orgaidsa-
tiom ist. Burch den Willen von ein
paar Menschen il etwis Fantasll-
sches enlstanden. Debru st e
wert, dass man o unterstilz,
sagt der 44-Jibrige, der diesen
Abend kostenlos referierte.

Der Mansch Josef Panninger

Bevor der Wissenschaftler mit s61-
nen Vortrag beginmt, steht erst der
Mensch Josel Penninger tm Vor-
dergrund. _Jeder Mensch, vor al-
Jemy all Jene, die s0 viel unterwegs
sind wie ich, brauchen einen Ort,

I 100 Ausuewihlte Pressea o erjeden Baum kennt. Fir mich

faped Panrisger stand im 5 £

b das Gurien®, sagl Pennimger.
Sefn Vater, der beim Vortrag m
Kubinsanl in der ersten Relhe s,
und sein Bruder Max leben noch
i JGast-Gatl® in Gurten. Jdn Ma-
thesmmiik war sch Enmer gut n der
Schule. Deutsch kannich daflir bis

1 DEBRA AUSTRIA

Epidermolysis
Bellosa { ERB)

DEBRA Austria st efne Salbst-

hitfecrganisation, die sich um die |

Anliegen des Menschen annimme,
die uryter Epidermnalysls buliosa
{leurz BB} leiden. EB Ist eine ange-
borena, folgenschwene und der-
zeit noch nicht hatlbare Hauter-
krankung. ES bewiry, dass e
Haut bet geringster mechanischer
Belastung Blasen bidel ode
reiflt. Kontakt: DEBRA Austria,
Wien, www.debra-austria-org:
Spendenkonto: P52 90.000.0%6
IMBA ~ institute of Meiecular Sic-
technplagy GmbH n Wien: Unter
der wizsenschaftichen Leftung
des Ganetikers Josef Penninger
arbelten unabhdngige Arbelts-
Eruppen an hiclogluchen Frage-
stellurgen aus den Themenberel-
than Zeiveliung. Teilbewegung.
RNA-interferent wid Eplpenetik.

Ferton. W

Yeule picht. Meine Lebrer im Gym-
nakium in Ried meinten, dass ich
mit meloen lmgen Hamren ndchi
zur Matura entreten dorl, ch
dachte mir, dann maturiere ich
halt nicht. ich durfte dann sher
doch®, ercihlt Penninger von sel-

In Mathematik ‘
war ich in der
gut. Deutsch
kann ich da-
fiir bis heute
noch nicht.”
\Joset Perninger, (@
wurde von seingn Lieh-
rern Bersits In der
Vokksschule a5 Quer-

denker und alles an-
duse als ginfacher ju-

gendlicher beschrie-
= &

mex Schuleelt. Scine Lehrer be-
schrieben (hn als genlalen Kopd, el
nen (uesdenier, der sher kein ein-
facher Schiller war. _Tr war kein
Gestriegelter, sondern eln Stup-
piger®, sagt ein Lehrer fiber lhn.
Dt it asch hewte noch so. JEinen
Karmm habe jch schon lange nicht

das ist gut so. Kinder sollten be-
reits n der Schule mit dem Wa-
- Virus infizien wenden,™
Als ich pefragt wunde, des
IMBA aulzubsuen, war ich noch
Jung wdl kv genug, @ 2 sagen.
Ich dechts mir, ich trete 20, um ein
Forschungainstiur von Welmrul
aufrubauen, Meln Zelwarvon Ao-
fang an - und {5t es noch tmmer -
meln Instimat zum FC Barcelona
der Blotechnologie zu machen. ich
michie, dass hier die Besten der
Welt rusammenatbeften®, sagt
Penninger. Seine bdee war es auch,

1z, harte ich keine Ahonng, dass
wissenschaftler Gherhmapt cin Be-
rul ist. Das will ich &ndem und
deshalb nelune ich mir imomer Teit

gur sensationell. Als Meosch min-
destens chenso”, brechie e Pen-
ninges-Prisentistor Gottlriod Ga:
ainger als Restmes des Abends
aul den PunkL

Wiiren wir doch 20
Jahre spiiter gebo-

| ren, dann kénnten sie uns
rundernenern.”

1 Ein Gast des Benefizabends baim
‘eriassan des Kubinsaals.

Ich will, dass die Bes-

ten der Welt in mei-
nem Institut zusam-
menarbeiten.”



Neuer Therapieansatz

fiir Schmetterlingskinder
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 URPHAN DISEASES

Pro Rare Austria

Eine starke Stimme fiir Betroffene
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Sildtirol

Sdmﬂ bei geringster mecha-
nischer Belasmng hildet die
Huul votn Annd Blasen
reifle. Nicht nur anflen, soodem
auch im Mund, an Schizim-
hEuten, in den Augen und m
Verdumumgserake. Urseche dafiir
ist dic manpelhafie Veranke-
rumg von Haatschichien. Vion
der Krankhelt betroffen -ulnd
an e 300 Menschen in
reich, in Sddfrol an dis 1\'\.
Den Lebon von Anna ist
peragt von Blasen wnd Wi
iEglicher  Wundversorgung.,
hiufigen Schmeren, guilen
dem Juckreiz, Encindungen.
Verwazhsungen, ciner geoflen
pavchischen Belastung. [hre
Blasen vereiken sich v allem

Jehm

Anmr Fu"uﬂ har als . Sehmenteriigskind
Desvdirigen. fm Bild wiir ihrein Farrinerfnned,

Nr.’r ¢ Probleme tu

—EE TR

il sie seclisch pestirkl, mag
Mitgefuhl, sber keln Mitbeid.
e Menschen kiancn mich
rubig auf mein Aussehan anre
den. Ich erkliire ¢s ilnen geme.”
Schon als .-’l.thl]ﬁhll.'pt' ging sie
mit {hrer Muner ins Fermiehen,
JUme der Umgehung  mitzu
teiden, warnem ich 50 susschage.
Auch meine Mitschiller sshen
den Beitrag. Dann war Gott 561
Dank Schiwss mit den Genssin
heiten.” (wohl Anna 5"Iwn
vor Jahren fhre Krankhel ak
zeplicrt hat, fragt sic sich .lcu.-h
immer wieder, warum gernde
sie ein Schmetteringskind”
seln muss. Jch verspire dann
iruner einen gewalbgen Hass
guf meine Emankbeit, Beun-
dery, wenn die Schmerzen schr
hefiig sind. Das se drei- his
viermal in der Woche der Fall”
Wenn ex par nicht mehe peht
{ewei- bis dreimal im Monat)
damn rimmi sie Schmerzmisnel.
Trotzdem posktiv
Dennoch ist Anna cin sche
positiv. - denkender  Mensch

Mun muoss. letztendlich dm
Beste doruus  machen™

L -

allerdings Hoffung auf eine
Verbesserumg des Humbildes

Mun entwickehe eing anfwen-
dige ‘iulnunullmlhnpu. weds

ter, um e fir Betroflene w-

wendbar 2 msachen, . Dabei
weytlen bei deh Patbeiten Haud-

pellen entnommen, in die man
im Labor ein kilnstliches Gen
einscre, Die kormgiernen Hawl-
zellen werden im Labor ver-
mehrt umd anschbicllend  wui
wunde Hautstollen des Patien-
len iransplantiert,”

Eigens Familie

Anna will selbst elnmal
Familic heben. Kinder o
bekoemmeen, wiire ({ilr mich kein
Problem, soleme der Valey der
Kinder nichi gesunder Triger
meiner Krankheil is, wis sehe
unwahrecheinlich st Wenn
doch, dann wiirde das Kind zu
75 Prozent ein Schmester-
lingskind sein'” Annes Elterm
waren bejde pesunde Trikger.
JEin angglaubdicher Fufall',
w0 Anna, She lst jedenlalls ein
Mensch geworden, dex gs mag,
wHIHETWER™ 2l woin, Miftler-
weile studiert sie in knnsbrsck

il den Hinden, aul den Ful-
sahlen, im Gesicht, muf den
Armen und bes lber die Kmie.
[hre Flile sind immet verbure-
den. Mulier boble, cine scibs:-
siindige  Hausverwaherin,
wisste wihrend der Schwan
gerschaft poch michi, dass sio
At nls villey verwomdeies™
Baby zur Welt bringen wind,

IﬁﬂMWm

Tawuﬂlﬂﬂm

settenen Erbkrankhait

JEpldermolysis bullosa”, lhre Haut llt so verietziich
win die Fiigel eines Schmetterlings, genctisch bodingl.

Viele Hanselslan

Annn hat schon lange keine
ﬁ.l.lpl meltr vor den Blicken
enderer. Ja. frilher natikrlich,

Alrce

da gah es viele Hinseleien in
der Sehule. Ieh mochie deshalb
gans und gar nicht. wenn mich
die Leste arschanten.” Heuts

A Arane iy inen Elrern Loolde und Afuurizie dnwie Schweser

o Py Verhimden pelafen um Allvay von Amm,
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Einstzllimg hot sic vos Matter
Isalde dbernommen. Troazdem,
doss sie auch beims Gehet sohe
sebnell miide winl MWach 200
his 300 Retemm 8 o8 vorbel,
doom brauche ich einen Roll-
snbl™, s A, die etliche
Tricks parat has, um die .all-
tiglichen™ Dhnge un Leben den
noch allzine bewiltigen zu kin-
pen. Wie din Aulspemen von

Von Martina Holzer

Tilren, das Zubindes von Schu-
hen oder das Benlteen von
Retlverschissen. S0 wendel sie
ctwa bei Erserem das Tebel-

pinzip an Wenn sie sHwis
sichen muss, sctet sle daflr die
Arme und nicht die Hinde ein,

thre Schube sind immer Jocker
1:scr_1:kn|u'll'r.:!.1.milﬁi.:'llu.l mehr
reimschilipfen muss.

Hoffnung auf Hellung
Doch Anma fsd Giberzsugl
Mekne Kraskheit wind eines
Tnges heifhar werden " Hiskang
gﬂ-l es keing befriedigende
chandlung  fir Schimester
lingskander”. Die cinrigen
JHilfueminel™ wind  Verhiimds,
Salben. Anithiotiks gegen Eni-
ritndangen ond Schnarzayitel
Ein  Interreg-1W-Ogterreich-
Italien-Projeks  Thetmpie i
Schmestarlingskinder™ gibtaun

Soeivlogie und Polilikwissen-
schafien, Aunch den Filhrer-
sehoin Il sie i der Thsche.
el b Kann dos Ao enken,
ahne diss wir s umbasen
kN, Der Fiihrerschein gibt
mir ein riesengrofies Stllck
Ir:'llu:ll" In Banshrock lebt
sie in cimer Wohmeng und hat
Hetreverinnen  von Selbst-
bestimant lehen'” an ihrer Seite
Ein Pannerbnnd beglehies Anna
chenfalls

OSTTIROLER BOTE, 21. 06. 2012
(AUTORIN: MARTINA HOLZER)



Anicti I
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wachmetterlingskindar™:

Neue Therapie

PUSTERTALER VOLLTREFFER, MAI 2012

(AUTORIN: MARTINA HOLZER)

Nun wurde eine Basis fiir eine sichere Bgeﬂandl ungstherapie von . Schmet-

terlingskindern” gelegt. Dafiir so
Universitétsklinik Salzburg,

sen und des Krankenhauses Bozen,

Epidermudysis bullosa (EB] ist
cine sehr selicne erblich be-
dingts Hautkrankheii: Retroffen
davon sind rumd 30 Personen in
Sldvirol, 300 in Osterrcich und
1.200 i Tealien. Thre 1ang ist so
verletzlich wie die Fligel cines
Scluneuerlings. Fehlende oder
mangelhafl susgebildete Ti-

‘eiflmolekiile fithren bei dieser
Haumkrankbelt dazu, uss e
varschiedenen  Howschichien
nicht geniipend ancinander har-
ten, So kommi es selhst baj ge
nngsten Belusiungen oo Bluscn-
und Wundbildung, sowohl auf
der GuBeren Haur ale auch an
den Schlcimhiiuten in Angen,
Mund, Speiserthre und den
inberen Crganen. Das Leben der
wichmetterlingskinde™ jst pe-

Cremeinsem in Sachen ,, Schmetierlingsbinder™ iy, &1 Klaus Eisemdfe, Primar fiir Dermutologte am

priigt von Blasen, Entelindun-
gen, offenen Wunden, gualen-
dem Juckrekz, Verwachsungen
umdl einer groflen psychischen
Belasung.

Intarreg-Projekt

Bisher gab o5 fir Schmeter
lingskinder keine befricdipende
Behamdlung. Die Therapie war
ol die \"rr\;'-ri_:ml. der Wunden,
operative Cingriffc bei Narben
und Verwachsungen, die Ver-
besserung der Emihrung und
Verdavung sowle pavchologi-
sche Hilfe beschrinkt. Das In-
terrep-1V Ualien Osterrefeh Pro-
jekn Therapic filr Schmcttor-
lingskinder”, das im Herbst
2009 gestartet wurde und Em
Mal 2012 ausliufi, ertifnet

rgte ein dreijahriges Farschungsprojekt der
der Siidtiroler Landesabtsilung Gesundheitswe-

nun erstmals eine Chance auf
Hellung filr e Betroilenen.
Man emwickelic cine aufwen-
dige Stammzellentherapic wei-
ter, um sie filr Betroflane an-
wendbar ey mschen. . Nun be-
steiit Aussicht auf Heilung, das
heiBt auf eine nachhaltige Ver

hesserung des Hanhildes®, er.
kliirt Klnus Eiscnadle, Primar der
Ablzilung Dermatologie fm
Krankenhaus Boeen.

Lren Petienten werden Haut-
#ellen entnommen, in die im
Labor ein kinstliches Gen ein
gesetet wird. Die kumigienen
Houzellen werden im Labar
vermehn und anschlicBend auf
wunde Houtstellen des Paticn-
fen tramsplaniiert. Damdl st eine
dnverhatic Komrekiur der fiube-

KT Bozen, Levnelestuniipmnnn 1als Durmaoalder LR Richard Theiner wnd Anng Faeein aiy Toisfehh,

Foti: LEAPeri!

it Hoffnung auf Heilung
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suchungen sind pun  soweit
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bereit  fllr Tr:lnﬁ|1r.1r|1:I1i||m-r|
sind”, sagt Universidissprofes-
sor Johann Bauer, Forschungs-
leiter filr Dermatnlogic an der
Iniversithsklinik Salzburg,

Lichtblick

Auch fiir | Schmeierings
kind™ Amnn Faccin ans Tohlach
ist die newe Methods ein groBer
Lichtblick. . Sic gibt inir Hoff-
nung aul ein schmerzineieres
Leben.” Annas Blasen veneilen
sich vor allem auf den Hinden,
ouf den Fulsohlen, im Gesichi,
sl den Armicn und bis fiber die
Knie. Thee Fiilke sind immer ver-
bunden, Zumindest einmal am
Tiag mnmeses s ddeen Verbanu wech
scln, Die einzigen  Hilfsmite)”
fiir Anna: Verblinde, Salben,
Antibeotika gegpen Entriindungen
und  Schmeramittel, |, Obwohi
ich meine Krankheit schon vor
viclen Jahren akzeptiert hobe,
frage ich mich doch ein paar Mal
im Johr: . Woarum ich? Warum
hat es gerade mich erwischi™
Und ich verspdne dunn mmer
cinen gewnltigen Hass auf die
Krinkheit® Desonders, wenn
die Schinerzen sehr hefiig sind.
Dias ist drei bis vier Mal in der
Woche der Fall, lch versuche
dic Schmersen so lnge wie
miiglich susrahalen. Wenn es
gar micht mebr peht {zwei bis
drel Mal im Maonnt), nehime jch
Schmerzmitiel”, so Anna. die
aber seit jeher lberzeugt war und
st Jrpembwann wind e Heilung
lir diese Kmakhcit geben.
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Neue Therapie gibt Hoffnung
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Golfen fiir die ,,Schmetterlinge*

BENEFIZTURNIER: Arabella von Gelmini strahlt fir ihre Schitzlinge

SDOTIRDL. Golf spielen und
Gures tun lnumote auch dieses
Ialyr wieder dos Motio der [nitka-
toeen dea orlesenon Golflur-

resfingskander, Der Erids aus dem voa Anel Otz (rechts im Bid)

elka von Gelmink. Die Aneshet-
nuny, der Schmuetteringskdriber
auich durch die Golfer geht well
fber die Spenden hinaus, Dhr-
Schicksal (s vielen Menschen
fm Lande ein ehrliches Anlie-
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niess, des  ogendien  Bssox
Open fm Gaolfchily  Passoler,
¢ahlrelche Gobfspieler bewar-
hen sich um die begehrien Pre-
e Crofedert waamde nach packen-
den Wottlkdimpéen bel elnem ax-
khusiven Vies-Gang Galadintver
fm Godiclulbituas,
Hneh dir Slegerchnumng ke ket e 5
Hatelier Mm: schwungvoll D frevt sich Arabella von Gelmani Kreutrhof, Sodrirols Bowschafierin des
durch die bekannie Easex-Lot-  Schnied
terie® derer Erids jedes Jahr ei-  mitfetragenen GoMturnier Mol den Schmetteringskindem 1
nem Sozinbverin enr Verlligung
estellt wind. Dk der grofaig- {Rsermeicht wurde der Spenden-
Res Bemitschalt  der  viskon scheck vorm Besex Team an die
Sponsaren und der vielen Golf- Brschalterin  der  Schmutier-
sportireunde und Ghsten, wur-  lingskinder, Arabella von Gelmi-
den stokee (000 Euro Bir die50d-  ni-Krewtzhof. Jlch kana Im Na-
rirnler Schmeneringskinder ge-  nen der Sehmenteriingskinder
sammell. s herelich danken’ sgie Am-  ger.
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Als , Botschafterin® ein
bisschen Gliick schenken
SUDTIROL Als Mhwer van
Fraya nd Ludavica FIIII‘I"AE
pwed gesundien Kindem, ﬁlﬂlll
sich Arabella von Gelmini
weutrhof reich heschert. Sie
i, dias das 1 ehen nicht e
jecen dieses grofiziiglge and
wrertvolle Geschenk henithal
Presbalty will ste pinen Tiell clieses
Ciliicks wehergeben - in Form
vy Engagesnent, Zetl. Einsutr,
il und Unperstiizung, Sell
seschs Jahren ist sie Batschaivenn
der Shdiimler Schmetterings
Linler, jener Menachen, deen
Faue aufgrund elnet geneiksch
bedingien Erkrumkumng u veE
letelich (ae, whe der Fillgel elnes
GehmeqteTimgs; Moch vor WAk
gon July i wLssle Agabelln v
Cederdnl Kreurzhol noch a!tlll
aiches iiher e Krankhedt Epl
dermolysis badlosa. Wie sie zur
otscthufterin der Socdtiroler
g fumrieriingskincer wurde,
whe sig Freunde und Mitmen
schien begristemm el vete sie -
e Aulmhe” susiibt, st in des
akruelien Ausgabe der Zelt
schrift Din Sodrsoler Frau®
aachsulesen: ln {ild Arabelta
won Gelrini Freunzhof (lnks)
il Gehnenesingskind
SUDTIROLER Anna Faccin,
FRAU, 2012
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Allgemeine Informationen

DEBRA Austria

Am Heumarkt 27/1, 1030 Wien %

Tel: +43 1 876 40 30

office@debra-austria.org de b ra

www.schmetterlingskinder.at Hilfe fir die Schmetterlingskinder.
DEBRA Siidtirol - Alto Adige

Rienzweg 12/d, 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, 5020 Salzburg %
Tel: +43 662 4482 - 3110

eb Haus

www.eb-haus.org Austria.

Spendenkonten und Spendengiitesiegel

DEBRA Austria,
Interessengemeinschaft
Epidermolysis bullosa
Spenden: PSK 90.000.096
BLZ 60.000

DEBRA Austria,

Verein zur Férderung der
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 106 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 fur 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 daflr 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 deshalb wich-

Spendenabsetzharkeit

tig, EB-Betroffene nicht nur als krank, traurig, unbe-
rlhrbar 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-
wendet 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 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 gemaRB § 4a Z. 3 und 4 EStG steuerlich absetzbar.
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Ein Herz fur Schmetterlingskinder
Seit 2005 unterstitzen die Accor Hotels in Osterreich das EB-Haus.

Als weltweit fuhrender Hotelbetreiber hat
Accor eine groRBe gesellschaftliche Ver-
antwortung. In Osterreich ist es uns seit
Jahren eine Herzensangelegenheit, den VVerein
DEBRA Awustria und die ,Schmetterlings-
kinder” zu unterstutzen. So verzichten wir
etwa auf das Verschicken von Weihnachts-
prasenten und schenken Llieber betroffenen
Kindern ihr Lacheln zurtck. Mehr Uber uns und
unser Engagement: www.accor.com.

‘
S©FNTEL I A\ NOVOTEL Juife NOVOTEL
Sy

Yercure

Accor ist seit nunmehr 35 Jahren in Osterreich
prasent. In 30 Hotels sorgen rund 900 Mit-
arbeiterinnen fur einen rundum gelungenen
Aufenthalt. Vom Economy- bis zum Luxus-
hotel findet so jeder ein passendes Angebot.
Weltweit ist Accor in 92 Landern mit mehr als
3.500 Hotels vertreten. Fur Informationen
und Reservierungen: www.accorhotels.com
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ACCOR
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fitatherm

Osterreichs beliebtestes Heizol
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OMV Vitatherm & Hansi Hinterseer freuen sich
auch 2013 auf eine barige Partnerschaft mit
Debra Austria und den ,,Schmetterlingskindern®.
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www.mein-vitatherm.at
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Fiir jede Spende
aibt’s zwei Licheln.
Erst beim Emptinger,
dann beim Spender.

Ein Service des Finanzministeriums.

Entgeltliche Einschaltung

lhre Spende macht zweimal gliicklich! Den Empfénger durch die dringend benétigte Hilfe — und
Sie als Spenderin oder Spender mit dem schénen Gefihl, etwas Gutes getan zu haben. |hr gutes
Gefiihl wollen wir noch verstarken: durch die steuerliche Absetzbarkeit Ihrer Spende bei der Arbeit-
nehmer/innenveranlagung fir 2012! So zaubern Sie mit jeder Spende ein Lacheln in zwei Gesichter.

Alle spendenbegiinstigten Organisationen finden Sie unter
www.bmf.gv.at/spendenservice

Alle spendenbegunstigten Organisationen und weitere Informationen
finden Sie unter www.bmf.gv.at/spendenservice
sowie unter www.facebook.com/finanzministerium FU

BUNDESMINISTERIUM
R F

INANZEN
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hierunterstitzend zu wirken. Ich
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Vergissmeinnicht.at
Es gibt ein Leben nach dem Leben
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