





DEBRA - Das Jahr 2013

Weil sich das Lebhen 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 groBBzigige Spenden das Leben von Betroffe-
nen erleichtern. Sie ermdglichen kompetente medizinische Versorgung, Entwicklung von Therapieansétzen und
Direkthilfe fir Familien, die von Epidermolysis bullosa (EB) betroffen sind.

Besonders wichtig sind langjahrige Partner: So unterstitzt zum Beispiel die Schweizer Karl Kahane Stiftung un-
sere Arbeit kontinuierlich seit 2005, indem sie Mittel fir den Betrieb des EB-Hauses zur Verfligung stellt. Sehr
dankbar sind wir auch fUr die projektbezogene Unterstitzung durch den LR Global Kids Fund, die Unicredit
Foundation, die COFRA Foundation, die Anna & Erwin Foundation — Anna Netrebko und Erwin Schrott for
Kids sowie durch die Aktion ,Licht ins Dunkel”. Erst das nachhaltige Engagement vieler grozigiger Forderer
ermdglicht eine umfassende ,Hilfe fir die Schmetterlingskinder*.

Aus Griinden der besseren Lesbharkeit wird auf die geschlechterspezifische Differenzierung verzichtet.
Entsprechende Begriffe gelten im Sinne der Gleichbehandlung grundsitzlich fiir beide Geschlechter.
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Vorwort

enn ich auf Jahr 2013 zurtickblicke,
kommt Freude und Dankbarkeit auf.
Seit acht Jahren gelingt es einem
groBartigen Team, die medizinische
Versorgung der ,Schmetterlingskin-
der” nicht nur sicher zu stellen, sondern Jahr fir Jahr
zu verbessern. Dazu kommen wichtige Forschungser-
folge, die uns dem Ziel — Linderung bzw. Heilung von
Epidermolysis bullosa (EB) — ndher bringen. Der mitt-
lerweile hohe Vernetzungsgrad bringt unser Spezial-
zentrum, das EB-Haus Austria in Salzburg, und alle,
die an diesem Hilfsprojekt mitarbeiten, in einen globa-
len Kontext. All das kommt jenen Menschen zugute,
flr die wir mit groBem Engagement arbeiten: Betrof-
fene von Epidermolysis bullosa (EB), besser bekannt
als ,Schmetterlingskinder”, weil ihnre Haut so verletz-
lich ist wie die Flugel eines Schmetterlings.

Wesentlich fur EB-Betroffene ist eine einflhlsame und
kompetente &rztliche Versorgung. Unsere EB-Arztin
Dr. Anja Diem leitet im EB-Haus ein medizinisches
Team, das nicht nur Behandlung, Beratung und Be-
treuung der rund 500 Osterreichischen Betroffenen
bestens abwickelt, sondern auch Patienten aus ande-
ren Landern betreut. Das ist kein Zufall: Dieses Ambu-
lanzteam zahlt mittlerweile zur Weltelite auf ihrem Ge-
biet. Die Frequenz von
EB-Visiten aus ganz
Europa und der An-
stieg von Anfragen per
E-Mail und Telefon stei-
gen. Dies ist ein Indiz
fir den groBen Bedarf
an medizinischer Ex-
pertise und zeigt, dass
das EB-Haus Austria
die Bezeichnung ,Cen-
ter of Expertise” — Ex-
pertenzentrum fur EB
— verdient. Vorausset-
zung fur diese positive
Entwicklung sind eine
enge Vernetzung mit
EB-Zentren aus aller

Dr. Rainer Ried|
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Welt und die intensive Zusammenarbeit mit Experten
aus anderen medizinischen Disziplinen.

EB ist derzeit noch unheilbar, daher hat die Forschung
groBte Bedeutung. Die Ergebnisse des letzten Jahres
bestarken uns in der Vision ,Heilung ist moglich®. Un-
ter der Leitung von Prof. Dr. Johann Bauer arbeitet
im EB-Haus ein héchst motiviertes Forschungsteam.
Zahlreiche wissenschaftliche Publikationen und Aus-
zeichnungen zeigen die Leistungsfahigkeit dieser
Gruppe und machen zuversichtlich, dass Heilung fir
die ,Schmetterlingskinder” nicht nur ein Traum bleibt.
Unser Optimismus wird vor allem durch zwei High-
lights bestarkt: Erstens die Entwicklung einer Salbe,
nach deren Anwendung in einer Pilotstudie mit EBS-
Patienten die Blasenbildung deutlich zurlckging.
Zweitens wird der Startschuss fUr eine Gentherapie
im ersten Quartal 2014 mit einem Heilversuch an einer
Patientin erfolgen. Auch wenn beide Ansétze noch
keine komplette Heilung bedeuten und jeweils nur fur
bestimmte Formen von EB anwendbar sind, weisen
sie den Weg zu Linderung und Heilung.

Ausbildung und Vernetzung sind die Kernkompetenz
der EB-Akademie. Dr. Gabriela Pohla-Gubo sorgt da-
fur, dass die hauseigene Expertise an Arzte, Wissen-
schafter und Betroffene aus dem In- und Ausland
weitergegeben wird. Im Gegenzug profitiert das EB-
Haus von der Erfahrung eingeladener Experten. EB-
CLINET, das internationale Netzwerk von EB-Zentren
und -Experten, ist die Implementierung dieser Idee.
Dieses Expertennetzwerk lebt und gedeiht mit bereits
Uber 50 Mitgliedern aus 40 Landern — mit unserem
EB-Haus im Zentrum!

Medizinische Versorgung, Forschung, Vernetzung
und die unmittelbare Hilfe fur Betroffene sind die
wesentlichen Ziele von DEBRA Austria, die nur mit
Hilfe vieler groBzlgiger Spender umsetzbar wa-
ren und sein werden. Im Namen der ,Schmet-
terlingskinder” bedanke ich mich sehr herzlich
bei allen, die unsere vielfaltigen Initiativen beglei-
ten und unterstiitzen! <> Dr. Rainer Riedl, Obmann
DEBRA Austria



in Jahr ist vergangen, und der Ruckblick

ist voller Emotionen. Die zahlreichen Veran-

staltungen, die fur die ,Schmetterlingskin-

der” organisiert wurden, die vielen Gespra-

che Uber EB mit betroffenen und nicht be-
troffenen Menschen und das starke Medienecho zei-
gen mir, dass groBes Interesse auch an einer selte-
nen Erkrankung wie EB besteht.

Wir konnten im norditalienischen Raum verstéarkt bei
Benefizveranstaltungen mitwirken. Das gab uns die
Mdglichkeit, auch jene Menschen zu erreichen, die
noch wenig oder nichts Uber EB wussten. Solche Ver-
anstaltungen zu begleiten ist mit viel Zeit und Aufwand
verbunden. Umso gréBer ist mein Dank an all jene, die
auch im letzten Jahr mit personlichem Einsatz fUr die
»~>chmetterlingskinder” da waren.

Im April hatten wir unser neuntes Jahrestreffen in Tob-
lach, bei dem wir viele Mitglieder, Freunde und Arzte —
zum ersten Mal auch Prof. Dr. Helmut Hintner aus Salz-
burg — begriBen durften. Dieser erzéhlte in fast perfek-
tem Italienisch von seiner langjéhrigen Erfahrung mit
EB. Die ,Schmetterlingskinder” berthren ihn nicht nur
auf medizinischer Ebene — nein — er ist vor allem von der
Kraft und dem Mut der Betroffenen und ihrer Familien
beeindruckt. Bei der Generalversammlung wurden alle
Mitglieder des Vorstands wiedergewahlt. Wir bedanken
uns fur das Vertrauen und werden uns auch weiterhin
ehrenamtlich fur DEBRA Sudtirol einsetzen. Hinzuge-
wahlt wurden drei neue Vertreter fur die Nachbarprovin-
zen: Antonella Naccarato, Stefania Bettinelli und Fran-
co Esposti. Wir freuen uns auf die Zusammenarbeit!

Prof. Michele De Luca aus Modena berichtete Uber
den aktuellen Stand der Forschung. International wur-
den wichtige Fortschritte in der Gentechnik erzielt;
deshalb wird unsere Hoffnung auf eine Therapie fur
EB immer konkreter.

Ein H6hepunkt des Jahres war das DEBRA Internatio-
nal Treffen in Rom. Die hervorragend organisierte Ver-
anstaltung in der ewigen Stadt gab mir Gelegenheit,
Einblicke in die Arbeit anderer DEBRA Gruppen zu

bekommen. Uberrascht
wurden die ,Schmetter-
lingskinder” und ihre Fa-
milien mit einer Audienz
beim Heiligen Vater Fran-
ziskus — ein sehr beruh-
render Moment flur alle.
Ein Dankeschon an Dr.
Maya El Hachem, die das
ermoglicht hat. Cinzia
Pilo aus Mailand, selbst
Mutter eines Kindes mit
EB, wurde neu in den
Vorstand von DEBRA
International gewahlt.
Herzlichen Glickwunsch!

© FOTO RAPID

Isolde Mayr Faccin

DEBRA und die Hilfe flr

Menschen mit EB ist ein weltweites Projekt, global ver-
netzt und doch national autonom. Die Wechselbezie-
hungen in der Medizin und Forschung, aber auch auf
Ebene der Gesundheitspolitik machen eine internatio-
nale Zusammenarbeit immer wichtiger. Hilfs- und For-
schungsprojekte kdnnen so gezielter gefordert wer-
den, was EB-Betroffenen Uber nationale Grenzen hin-
weg zu Gute kommt.

DEBRA Sudtirol bemdht sich auch weiterhin, die Zu-
sammenarbeit zwischen dem EB-Haus in Salzburg
und den medizinischen Zentren in Italien zu koordinie-
ren. Die Vernetzung von Expertise bleibt entscheidend
fUr die Verbesserung der Lebensqualitat und der me-
dizinischen Versorgung aller ,Schmetterlingskinder”.

Besonderer Dank gilt dem Alt-Landeshauptmann von
Sudtirol, Dr. Luis Durnwalder, sowie unserer Botschafte-
rin, Arabella Gelmini-Kreutzhof, fUr ihre langjahrige und
tatkréftige Unterstltzung von DEBRA Sudtirol — Alto
Adige. Auch all unseren Freunden und Unterstutzern ein
herzliches Dankeschdn, verbunden mit der Bitte, sich
auch in Zukunft so aktiv fur die ,Schmetterlingskinder*
einzusetzen. Nur zusammen kénnen wir auch weiterhin
s0 viel bewegen. Vielen Dank! <5 Isolde Mayr Faccin,
Prasidentin DEBRA Siidtirol — Alto Adige

Vorwort 5 I



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 die 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 kdnnte 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 EiweiBmolekulen, die flir
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 Auspréagungen mit nur lokalisierter und seltener
Blasenbildung (z. B. bei groBerer mechanischer Belas-
tung). Bei einigen Unterformen kommt es neben der
Bildung von Blasen auch zu anderen Folgeerscheinun-
gen. So kdnnen beispielsweise Finger und Zehen zu-
sammenwachsen, Narben und Verwachsungen im Be-
reich der Augen (Hornhaut, Augenlider) entstehen sowie
Essen und Trinken durch Zahnfehlbildungen und Ver-
engungen von Mundhdhle und Speiserdhre erschwert
sein. An der Haut kann es zur Bildung von Hautkrebs
kommen, und sehr haufig entsteht auch eine Blutarmut.

Obwohl in letzter Zeit beachtliche Fortschritte in der
gentherapeutischen Forschung gemacht wurden, ist
eine ursachliche Behandlung von EB bis heute noch
nicht verflgbar. Derzeit ist eine Therapie der Symp-
tome die einzige Mdéglichkeit und Hilfe, die wir anbie-
ten kénnen. Neben der Vorbeugung der Blasenbildung
(soweit im normalen Alltagsleben Uberhaupt machbar)
ist eine mdglichst gute Wundversorgung und die Be-
handlung von Infektionen besonders wichtig. Aber auch
ausreichende und richtige Ernahrung 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
interdisziplinare Versorgung dringend erforderlich. Ne-
ben der Haut missen auch alle anderen Organe be-
obachtet und auf Veranderungen untersucht werden.
Nur wenn wir nicht nur auf die Haut, sondern auf den
ganzen Menschen schauen, kénnen wir jedem ein-
zelnen unserer Betroffenen die flr ihn bestmaogliche,
individuelle Behandlung und Beratung anbieten. <>
Dr. Anja Diem, leitende Arztin EB-Ambulanz im EB-Haus Austria

Epidermolysis bullosa (EB) - Die Erkrankung 7 I
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DEBRA Austria — Die Hilfsorganisation
Uber uns

nsere Mission lautet: Die Lebensqualitat fur Be-  Epidermolysis bullosa-Forschung wurde 1999 gegriin-
troffene von Epidermolysis bullosa (EB) zu ver-  det, um die Forschung nach Linderungs- und Heilungs-
bessern, kompetente medizinische Versorgung  maoglichkeiten flr EB voranzutreiben und die Entwick-
bereitzustellen und durch die Férderung von Forschung  lung von Therapieansatzen zu férdern. In der General-
Hoffnung auf Heilung zu geben. versammlung im Oktober 2013 beschlossen die Mitglie-
der, die beiden Vereine unter dem Namen DEBRA Aus-
DEBRA Austria, Interessengemeinschaft Epidermolysis  tria, Hilfe bei Epidermolysis bullosa zusammenzufthren.
bullosa wurde 1995 als Selbsthilfegruppe von Betroffe-
nen, Angehdrigen und Arzten mit dem Ziel gegriindet ~ DEBRA Austria ist gemeinniitzig und mildtatig aktiv und
Erfahrungsaustausch und Hilfe fir Menschen mit EB  seit vielen Jahren mit dem &sterreichischen Spenden-
anzubieten. DEBRA Austria, Verein zur Férderung der  giitesiegel ausgezeichnet. <&

Organisation

Bis zur Zusammenlegung der Vereine agierten Vorstand, Beirdte und Rechnungsprtfer fUr beide Vereine in
Personalunion. <

DEBRA Austria, Interessengemeinschaft Epidermolysis bullosa*,
DEBRA Austria, Verein zur Forderung der Epidermolysis bullosa-Forschung**: d ebrCI
Organe und Funktionen laut Statuten Hi i e

fir die Schmetterlingskinder

Generalversammlung

Vorstand Dr. Rainer RiedI|

(Obmann)
L0 I 1A LI Franz Feichtlbauer Dagmar Libiseller
(Vertretung Pohla-Gubo (Obmann-Stv.) (Kassier)
der Betroffenen) (Schriftfiihrer) :
Mag. Gabriele Isolde Mayr Faccin . .
GoBnitzer-Gharabaghi (Vertretung N:;:sasiﬁlrl_gf\,l?r
(Schriftfiihrer-Stv.) DEBRA-Siidtirol) :
Univ.-Prof. Dr. Univ.-Prof. Dr. Markus Univ.-Prof. Dr.
Beirat Alexander von Gabain Hengstschlager Renée Schroder
(Wiss. Beirat) (Wiss. Beirat) (Wiss. Beirat)
o Siegfried Arming Dr. Rudolf Hametner
B TR (Rechnungspriifer) (Rechnungspriifer)

* heiBt ab 1.1.2014 DEBRA Austria, Hilfe bei Epidermolysis bullosa
** geht ab 1.1.2014 in DEBRA Austria, Hilfe bei Epidermolysis bullosa auf

DEBRA Austria - Die Hilfsorganisation 9 I



Team und Vorstand

n unserer taglichen Arbeit haben der Betrieb des
I EB-Hauses Austria — unseres Spezialzentrums flir
die ,Schmetterlingskinder” in Salzburg —, die For-
derung von EB-Forschung und Direkthilfe fir betroffe-
ne Familien oberste Prioritdt. Kommunikation, Events
und Spendenwerbung gelten dem Ziel, die medizini-
sche Versorgung sicherzustellen und Linderungs- und
Heilungsmaoglichkeiten fir EB zu erforschen.
Geschiftsfithrung: Dr. Rainer Ried|
Firmenkooperationen & Kommunikation:
MMag. Sandra Eder
Spendenaktionen & PR: Dr. Gabriele-Aisha Bichler
Kontaktstelle fiir Betroffene: Dagmar Libiseller

Kuratorium

as Kuratorium wurde Ende 2004 unter der Lei-
D tung von Vita Liebscher ins Leben gerufen, mit
dem Ziel, den verschiedenen Initiativen und Pro-
jekten von DEBRA Austria zum Durchbruch zu ver-
helfen (z. B. die Realisierung des EB-Hauses Austria).
Neben der Vorsitzenden Vita Liebscher engagieren
sich Mag. Eva Hofer, Sissy Mayrhoffer, Mag. Friederi-
ke Muller-Wernhart, BM ad. Maria Rauch Kallat, Ernst
Stromberger und MMag. Peter Uim fUr die Anliegen

Aufgaben und Ziele

iel von DEBRA Austria ist es, sich auf verschiede-
Z nen Ebenen fur die Anliegen der ,Schmetterlings-
kinder” einzusetzen. Das bedeutet erstens die
medizinische Versorgung von EB-Betroffenen sicher-
zustellen, zweitens eine bestmaogliche Lebensqualitat
und den Erfahrungsaustausch zu férdern und drittens
Forschung zur Entwicklung von sicheren Therapien
bzw. zur Linderung der Erkrankung und ihrer teilweise
sehr folgenschweren Nebenwirkungen zu ermdglichen.

Vereinsziele von DEBRA Austria

B Beratung, Information und Erfahrungsaustausch
fUr Betroffene und Angehdrige

B Sicherstellung und laufende Optimierung der me-

BN 10 DEBRA Austria - Die Hilfsorganisation
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Vorstand (v.l.n.r.): Isolde Mayr Faccin, Dr. Gabriela Pohla-Gubo, Mag.

lanina llitcheva, Franz Feichtlbauer, Mag. Gabriele GoBnitzer-Gharabaghi,
Dr. Rainer Riedl, Dagmar Libiseller; nicht im Bild: Maria Allmeier

Spenderbetreuung & Office Management:
Eva-Maria Herburger und Mag. Katrin Randysek
Spenderkorrespondenz:

Monica Muller und Carina Tanczos
Forschungskoordination & Internationale
Kommunikation: Mag. Barbara Dissauer <

[ | .
Kuratorium (v.l.n.r.): MMag. Peter Ulm, Mag. Eva Hofer, Vita Liebscher, Sissy Mayr-

hoffer, Ulla Epler (vorm. DEBRA Austria), Mag. Friederike Miiller-Wernhart, Ernst
Stromberger, Dr. Rainer Riedl und Dr. Gabriela Pohla-Gubo (beide DEBRA Austria)

der ,Schmetterlingskinder”. Wir danken von Herzen
fur diese Unterstutzung, die in den letzten neun Jah-
ren viel bewegt hat. <&

dizinischen Versorgung

B Entwicklung von Therapien bzw. Linderungsmaég-
lichkeiten flir EB

B Finanzierung des EB-Hauses Austria an den Salz-
burger 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

die Forschung auf dem Weg zur Heilung von EB
B unmittelbare Hilfe fUr Betroffene Q:
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Personelles

Neu im Team

arina Tanczos. Seit Sommer 2013 bin ich im Team von DEBRA Austria und hier vor

allem fur Spenderkorrespondenz und Datenpflege zustandig. Davor war ich viele

Jahre in der Hotellerie und im Tourismus tétig, wo ich interessante und wertvolle
Erfahrungen in den Bereichen Organisation, Marketing, Medienmanagement und bei
der Betreuung von internationalen Gasten, Kunden und Journalisten sammeln konnte.
Ich mag es sehr, mit unterschiedlichen Menschen zu tun zu haben, andere Blickwinkel
kennenzulernen und mich immer wieder aufs Neue Uberraschen zu lassen. In meiner
Freizeit bin ich oft in und um Wien mit dem Fahrrad unterwegs, gehe gerne Kickbo- Carina Tanczos, aus
xen, ins Kino, Theater und in Ausstellungen. Ich bin an drei Nachmittagen in der Wo-  FUEREIIEANEE
che im Biro anzutreffen und freue mich sehr, ein Teil des DEBRA Teams zu sein! <> RRGESHEIRED

© PRIVAT

Praktilkum bei DEBRA

ich in Mathematik zweimal antreten — hatte ich den Wunsch eine langere Lernpau-

se einzulegen. AuBerdem wollte ich mir klar werden, in welchem Bereich ich spé-
ter einmal tatig sein méchte. Da ich ins Arbeitsleben hineinschnuppern wollte, habe ich
im November angefangen im DEBRA Buro, und einmal die Woche in einem Tanzstu-
dio an der Rezeption, auszuhelfen. Mittlerweile bin ich schon Uber ein Jahr bei DEBRA
und helfe immer wieder gerne mit, sofern es sich bei mir neben dem Studium ausgeht.
Zurzeit studiere ich Wirtschaft- und Sozialwissenschaften an der Wirtschaftsuniversi-
tat Wien. Wenn ich nicht gerade lerne oder arbeite, treffe ich mich gerne mit meinen
Freunden, organisiere Feste, lese und besuche verschiedene Fitnesskurse. Ich winsche mir, noch lange ein
Teil des DEBRA Teams zu sein und freue mich immer, wenn ich helfen kann. <&

L ena Riedl. Nachdem ich im Herbst 2012 die Matura absolviert habe — leider musste

Lena

© L. SCHMIDT

asmin Weghofer, BA. Im September 2013 beendete ich erfolgreich mein Studium an

der FH St. Pdlten (Media- und Kommunikationsberatung). Nach viel Theorie war es

Zeit fur praktische Erfahrungen. Um Einblick in den Fundraising-Bereich zu erhal-
ten, entschloss ich mich meine Bewerbung an DEBRA Austria zu senden, wo ich schon
im Sommer 2012 einmal ein Praktikum im Bereich Eventorganisation absolviert hatte.
Ich freute mich sehr Uber die Zusage fur ein weiteres Praktikum von November 2013
bis April 2014. Diesmal durfte ich das DEBRA Austria Team unter anderem bei der Er-
stellung von News-Beitradgen, beim Onlinestellen von Texten und Bildern auf die Websi-
te sowie bei der SMS-Spenderbetreuung unterstltzen. In der Vorweihnachtszeit konnte BRI
ich sogar meine personliche Bestzeit im Briefe-Kuvertieren und Pakete-Verpacken um
einige Minuten verbessern! Es war mir wirklich eine Freude, sechs Monate lang das DEBRA Austria Team beglei-
ten zu dirfen, und ich méchte mich an dieser Stelle ganz herzlich fir die tolle und lehrreiche Zeit bedanken! <>

© PRIVAT
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eize und Distanzen. Vorletztes

Mitglieder berichten
H Jahr begann ich mein Diplompro-
jekt ,183 Tage“. Ich begab mich

in soziale Isolation, brach den Kontakt
zu allen Freunden und Bekannten ab,
benutzte das Internet nicht mehr, ging
nicht ans Telefon. Es wurde zu einer Zeit
des Lernens, der Selbstwahrnehmung,
aber auch Zeit fir neue Herausforderun-
gen. Man glaubt, sich vor der Welt ver-
stecken zu kénnen, aber sie findet ei-
nen letztlich doch. Das Ergebnis des Projekts ist zu
einem Buch geworden. Ich bin zufrieden damit, es ist
groB3 und schwer, es sind viele Texte darin, Notizen,
lllustrationen und Fotos.

Tag 73 von 183. Manchernachts ging ich aus und trank
Wein. Ich trank, bis meine Beine ihre Konsistenz ver-
anderten und mein Korper unmerklich ins Wanken ge-
riet. Ich trank, bis meine Seele ihre Konsistenz veran-
derte und meine Wahrnehmung unmerklich ins Wan-
ken geriet. Ich mag den Moment, da ich spure, ins
Wanken zu geraten. Die Bewegung glattet fauler Kom-
promisse Falten, macht mich geschmeidiger und zu-
gegeben, im Denken seltsam zeitverzdgert. Ich mag

BN 12 DEBRA Austria - Das Jahr 2013

»Wolkenfrau“

© |. ILITCHEVA

den Moment der Veran-
derung der Konsistenz.
Ich trinke, bis die Zeit
ihre Konsistenz veran-
dert und in einen Nebel
gerat, sich verirrt und ich
mich auf den Weg ma-
chen muss, sie zu su-
chen.

: Manchernachts ging ich
© hinaus, um zu suchen.
Sich innerhalb vierer Wande aufzuhalten, und zu su-
chen macht einen mit Sicherheit irgendwann wahn-
sinnig, weil man friher oder spéater den Wahnsinn fin-
det. Sich innerhalb der eigenen Distanz aufzuhalten,
um des Aufhaltens willen, macht einen irgendwann
den Sinn erkennen, der jedoch ist:

Wahnsinn, Wahnsinn, das sich innerhalb vierer Wan-
de Aufhalten ist das Sich-Aufhalten selbst.

ILITCHEVA

In dieser Nacht ging ich hinaus und wurde gefunden.
Und wurde betrunken, und rauchte die erste Zigaret-
te meines Lebens. Hustend, mit tranenden Augen, la-
chend und gezindet mit der Euphorie, etwas ein ers-
tes Mal getan zu haben.

Meine Augen.

Meine Augen sind Hande.

Sind Tentakeln, sind Klauen, sind Scheren.
Meine Augen sind Schaufeln.

Sind Bohrer, sind Sagen.

Meine Augen sind Schwerter.

Sind Sensen und Guillotinen.

Meine Augen sind Pistolen.

Sind Stricke und Schlaftabletten.

60 Exemplare von ,183 Tage* wurden gedruckt und
kénnen nun bei mir erworben werden. Herzlichen
Dank an Ernst Stromberger und die Druckerei Gerin
fUr die groBartige Unterstltzung!

Infos und eine kleine Vorschau gibt es auch hier:
183tage.wordpress.com. <> Mag. lanina llitcheva,
EB-Betroffene



technik hatte DEBRA Austria angeboten, einen

Badumbau fur ein ,Schmetterlingskind” umzu-
setzen. Nach einer Einladung im DEBRA Newsletter
beschlossen wir uns daflr zu bewerben. Mit einem
Grundriss von nicht gerade Uppigen zwei mal zwei
Metern und auf dem technischen Stand der vergan-
genen 1960er Jahre, entsprach unser Badezimmer
nicht im Entferntesten den praktischen und hygieni-
schen Anforderungen fur die Versorgung und Pflege
unseres kleinen Ralf.
Mit Spannung erwarteten wir das Ergebnis der Aus-
wahl und waren Ubergllcklich als sich SHT Haustech-
nik fir uns entschied. Christine Hofer von der Firma
SHT und Mag. Arno Klausner von der Firma Installati-
onen Klausner besuchten uns, um die Nachricht per-
sonlich zu Uberbringen. Der Besuch wurde auch ge-
nutzt, um die erste Bestandsaufnahme und Planung
zu machen.
Es zeigte sich, dass es selbst fur Profis eine Heraus-
forderung darstellte, ein Maximum an Nutzen aus dem
Minimum an Platz heraus zu holen. Nach kurzer Pla-
nungsphase unter Bertcksichtigung von Ralfs BedUrf-
nissen ging es gleich los.
In Eigenleistung wurde unser altes Bad bis auf den
Betonboden und das nackte Mauerwerk geschliffen.
Unter der Leitung der Zebra Meisterbetriebe wurden
uns Bodenheizung, Estrich, alle nétigen Installationen,
Malerarbeiten, Elektroarbeiten sowie Fliesen und die

E in Badumbau fiir Ralf. Die Firma SHT Haus-

die attraktive Julietta, genannt Juli, dem zurtick-

haltenden Bastian begegnet, spurt sie deutlich
Schmetterlinge im Bauch. Aber Bastian verbirgt ein
Geheimnis: Seit seiner Geburt leidet er an einer sel-
tenen Hautkrankheit aufgrund derer er sich auBerge-
wohnlich schnell verletzt. Sein Leben ist gepragt von
Schmerz und Zurlckweisung, seine Gedanken wer-
den beherrscht von Selbstzweifeln und Misstrauen.
Juli will ihm helfen, seine Befangenheit abzulegen und
sich ihr zu offenbaren. Doch sie ahnt nicht, wie tief sei-
ne Wunden tatsachlich sind.
Die Autorin Greta Milan beschreitet in ihrem De-
butroman einen recht unkonventionellen Weg, auf
EB aufmerksam zu machen. Drei Jahre arbeitete sie

E ine Geschichte iiber Liehe und Verletzlichkeit. Ais

© G. MILAN; UMSCHLAGMOTIV: SHUTTERSTOCK/ANTART

kompletten Badezimmermdbel von den jeweiligen Be-
trieben eingebaut. Bis ins kleinste Detail durchdacht
erstrahlt unser Bad nun im neuen und den Anforde-
rungen entsprechenden Glanz. So hat jedes bendtigte
Utensil, von Verbandsmaterial Uber Medikamente bis
hin zu Windeln, seinen Platz und ist stets griffbereit.
Diese Badsanierung bedeutet fur Ralf und uns eine
enorme Erleichterung und stellt — trotz der groBen He-
rausforderung EB — eine echte Steigerung der Lebens-
qualitat dar. Ein herzliches Dankeschén an die Firma
SHT flr die groBartige Mébelausstattung, an alle be-
teiligten Firmen, an den Lions Club Spittal sowie an
die Firma Klausner fUr die finanzielle Unterstttzung fur
Materialien und bei der Durchfihrung der Arbeiten!
t%a Familie Wieland mit dem EB-Betroffenen Ralf

und Mag. Arno Klausner (Klausner GmbH) im neuen Bad

an diesem Buch, sprach
mit betroffenen Familien
und bezog auch Experten
mit ein. Das Ergebnis ist
ein Roman, der zahlreiche
Konflikte behandelt und
bis zum Schluss die Frage
aufrecht erhalt, was not-
wendig ist, um auch den
seelischen Schmerz einer
solchen Erkrankung we-
nigstens etwas zu lindern.

Seit November 2013 ist der Roman exklusiv als Ta-
schenbuch auf Amazon erhéltlich. DEBRA-Pradikat:
sehr lesenswert! €& www.julis-schmetterling.de

A Eein

Julis
Schmetterling
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fand nach langerer Planungszeit der erste Kin-

dergartentag von ,Schmetterlingskind* Eylil Naz
Erden statt. Nach einer zwei- bis dreiwdchigen Ein-
gewodhnungsphase ging sie ohne elterliche Beglei-
tung in ihre Kindergartengruppe. Bis Juli 2013 wurde
von DEBRA Austria eine medizinische Kindergarten-
begleitung finanziert, die ich als mo-
bile Kinderkrankenschwester Uber-
nehmen durfte. Eylul Naz war nun
acht Wochenstunden (zwei Vormit-
tage) in einer Integrationsgruppe
untergebracht. Nach anfanglicher
Skepsis den anderen Kindern ge-
genuber beteiligte sie sich bereits
nach einigen Wochen beim Spielen
in der Puppenkliche und mit den
Memory-Karten. Die meisten Kin-
der hatten keine BerUhrungsangs-
te ihr gegenlber und wollten mehr
Uber Eyllls Erkrankung wissen. Sie

E yliil Naz im Kindergarten. Am 8. Janner 2013

ke von Europatrucktrial (ein Spender von DEB-

RA Austria) hatte uns eingeladen, an einer Ver-
anstaltung der Truck Trial-Europameisterschaft teilzu-
nehmen. Am 1. September 2013 machten wir — Trau-
de, Lothar und Harald — uns gespannt auf den Weg
nach Limberg (NO). Wir hatten keine Ahnung was uns
erwarten wirde und staunten daher Uber den riesi-
gen Limberger Steinbruch und die hereinstrémenden
Menschenmassen.
Der Empfang durch Jurgen Funke und sein Team war
sehr herzlich. Er brachte uns mit einem Subaru auf

F amilie llisinger bei einem Truck Trial. Jirgen Fun-
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machte merkliche Fortschritte und wurde selbstandi-
ger, auch ihre Mitarbeit bei den Ergotherapie-Einhei-
ten war kein Problem mehr. Fir die Bastelvormittage
konnte man sie sofort begeistern. Nach wenigen Mo-
naten hatte sie sich auch an das tagliche Jausnen ge-
wohnt und a3 mit. Ihre Lieblingsbeschaftigungen im
Kindergarten sind Malen, Puzzle legen, Memory spie-
len und in der Puppenkiche ko-
chen. Durch die Unterstitzung
und den Einsatz der hiesigen
P&dagogin fur Integration wird
die medizinische Kindergarten-
begleitung auch im zweiten Kin-
dergartenjahr finanziert, diesmal
durch die Gemeinde und das
Land Oberdsterreich. Ab Janner

- 2014 darf Eylll Naz an vier Vor-
o mittagen pro Woche ihren Kin-
;'_-" ~

5

dergarten besuchen. <> DKKS
AR £ Heike Schwaiger, MOKI — 00. Mobi-
=% - e Kinderkrankenpflege

den Berg hinauf, von wo aus wir einen guten Uber-
blick hatten. Es gab so viele verschiedene Kraftfahr-
zeuge zu bewundern, und wir durften sogar eine Run-
de mit fahren. Wir beantworteten viele Fragen Uber EB
und wurden fotografiert. Auch wir machten pausenlos
Fotos. Spat am Abend fand dann die Spendentber-
gabe statt und schlieBlich verabschiedeten wir uns.
Staubbedeckt und um eine Erfahrung reicher mach-
ten wir uns mude auf die Heimfahrt. Ein Video von der
Veranstaltung gibt es auf YouTube (,Europatrucktrial
& Days of Trial 2013%). < Traude und Lothar llisinger,
EB-Betroffene und Ehemann

Traude llisinger

© L. ILLSINGER (2)
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Ralf Wieland und sein Au Pair Toni Roberts

Be Toni Roberts und bin eine 20-jahrige Stu-

dentin aus Kapstadt in Stdafrika. Nachdem ich
zwei Jahre in verschiedenen Landern in Europa gelebt
und gearbeitet hatte, durfte ich Ende 2013 im scho-
nen Osterreich Station machen. Ich wurde im wun-
derbaren Zuhause von Reinhold, Alexandra und Ralf
Wieland sowie deren Hund Robin willkommen gehei-
Ben, um mich zwei Monate lang um den dreijahrigen
Ralf zu kimmern. Ralf hat eine junktionale EB-Form,
so wie ich selbst. Ob-
wohl unsere Krankheits-
auspragung sehr unter-
schiedlich ist, hatten wir
eine spezielle Beziehung
zueinander.
Kurz vor meiner Weiter-
reise in die Schweiz, be-
kam ich die Moglichkeit
am DEBRA Austria Jah-
restreffen in Salzburg teil-

A u Pair mit EB fiir ein Schmetterlingskind. ich hei-

© A. WIELAND

ben bei uns in Stddeutschland ein paar Spen-
denaktionen fur die ,Schmetterlingskinder” ge-
startet:

F amilie Kuntz unterwegs fiir DEBRA Austria. Wir ha-

Flohmérkte: Dinge die wir nicht mehr brauchen haben
wir auf Flohmarkten zu Gunsten von DEBRA verkauft.
Kirbe (Kirtag) in Miihlhausen: Die Metzgerei Schlag
in MUhlhausen gab uns die Méglichkeit, das Glucks-
rad auf der Kirbe (= Kirtag) zu drehen. Familie Schlag
spendete Kinderlyoner (= Fleischwurst aus Lyon) als
Gewinn und Gummibarchen als Trostpreis. Die Half-
te der Einnahmen wurde an DEBRA Austria gespen-
det. Wir durften auch mit der Spendenbilichse sam-
meln, DEBRA Flyer verteilen und Aufklarungsarbeit
Uber EB leisten.

Kunstmarkt in Ménchfeld: Im Gemeindehaus der Evan-
gelischen Kirche in Monchfeld durften wir gegen einen
Beitrag von zehn Prozent unsere gehakelten Schmet-
terlinge, die von einer Dame aus Tirol und von einer
lieben Freundin von mir und ihrem ,Wollladle* herge-
stellt wurden, zugunsten der ,Schmetterlingskinder*
verkaufen.

zunehmen. Was flr eine wunderbare Gelegenheit, ein
schénes Eck von Osterreich kennenzulernen! Und eine
noch viel bessere, namlich Zeit mit Menschen zu ver-
bringen, die so sind wie ich selbst. Hier konnte ich ei-
niges Uber meine Erkrankung erfahren das ich noch
nicht wusste. Stidafrika hat leider noch keine Orga-
nisation wie DEBRA, um EB-Betroffene zu unterstit-
zen. Dieses Treffen war also etwas Neues flr mich,
das ich groBartig fand. Vielen Dank an alle, die dar-
an beteiligt waren!

Ab 2014 studiere ich Mathematik, Englisch, Franz6-
sisch und die stdafrikanische Gebéardensprache. Da-
neben mochte ich in meiner Freizeit fur verschiedene
Organisationen ehrenamtlich arbeiten. Im Juni und Juli
plane ich einen Urlaub in der Schweiz oder in Oster-
reich — da habe ich hoffentlich nochmals Gelegenheit,
euer wunderschdnes Land zu besuchen. Ein riesen-
groBes Danke an meine 6sterreichische Gastfamilie
und an DEBRA Austria flr diese unvergessliche Zeit.
Herzliche GriiBe aus Kapstadt, Stidafrika. <> Toni Ro-
berts, Au Pair von Familie Wieland

Zeitungsartikel in unserer Stadtteilzeitung FreiMonch:
In unserer Stadtteilzeitung FreiMonch wurde ein Ar-
tikel Uber uns verdffentlicht. Wir konnten Gber EB in-
formieren und unsere Tochter Nadja vorstellen, unser
~Schmetterlingskind“. Das Spendenkonto von DEB-
RA Austria wurde auch abgedruckt.

Insgesamt haben wir viele Eindricke gesammelt. Wir
konnten feststellen, dass die Menschen den direkten
Kontakt sehr schatzen, sich gerne Uber die ,Schmet-
terlingskinder* informieren und dann bereitwillig etwas
spenden. Qp Veronika Kuntz, Mutter einer EB-Betroffenen

Kunstmarkt Monchfeld: Spendenaktion fiir die ,,Schmetterlingskinder*

DEBRA Austria — Das Jahr 2013
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Regionaltreffen 2013 in Wien, Stadtparkbrau

Eigenveranstaltungen

tigung und ein gemiitlicher Abend. Am 1. Méarz

2013 fand das jéhrliche Regionaltreffen von
DEBRA Austria in Wien statt. Die Ubersiedelung des
DEBRA Biros am Heumarkt ins Erdgeschoss war
noch nicht so lange her, und so konnten wir erstmals
die neuen Raumlichkeiten bewundern. Der Eingangs-
bereich mit dem zentralen Empfangszimmer wirkt sehr
einladend und freundlich. Von dort gelangt man in die
gut angelegten Burordume. Rainer und seine Mitar-
beiterinnen présentierten uns ihre neuen Arbeitsplat-

R egionaltreffen 2013: Gliicksengerl, Biirobesich-

ze mit sichtbarer Freude und wir glauben, dass die
neuen Raumlichkeiten dabei helfen werden, die Ar-
beit des DEBRA Teams auf dem hohen professionel-
len Niveau weiterzuflhren.

ahrestrefien DEBRA Siidtirol - Alto Adige 2013. Am

18. April 2013 wurde die Jahresversammlung

von DEBRA Sudtirol — Alto Adige abgehalten.
Wir starteten schon am Vormittag von zuhause, um
punktlich in Toblach zu sein, aber wie gewohnlich ka-
men wir zu spat.

Es ist das zweite Jahr, in dem wir an diesem Treffen
teilnehmen, und wir haben verschiedene Griinde, die
dreistindige Reise auf uns zu nehmen: Interessante
Vortréage anhéren und andere Familien treffen, um Mei-
nungen und Ratschlage auszutauschen.

An den Jahrestreffen nehmen ,Schmetterlingskinder”
mit ihren Familien teil, die wie wir taglich hart k&mp-
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Benjamin, unser ,Schmetterlingskind®, hatte die ver-
antwortungsvolle Aufgabe, das ,Glicksengerl” fUr ein
kleines Gewinnspiel zu sein. Auch wenn er ein granti-
ges Engerl war, zog er dann doch Familie Feichtlbauer
als gllckliche Gewinner eines Wochenendaufenthalts
in Aurach bei Kitzbuhel. Nach der Verlosung spazier-
ten wir gemeinsam ins nahe gelegene Stadtparkbrau,
wo wir bei gutem Essen und dem einen oder ande-
ren Glaserl viele nette und informative Gespréache fuh-
ren konnten. Benjamins neue Playmobil-Figuren durf-
ten dabei einige spannende Kémpfe mit Barbara vom
DEBRA Team austragen.

Wie Ublich tagte der Vorstand
aufgrund der vielen anste-
henden Fragen langer als ge-
plant, und so stieBen einige
Vorstandsmitglieder erst spa-
ter zur geselligen Runde. Ins-
gesamt waren wir — Betroffene,
Angehdrige und Mitarbeiter von
DEBRA —rund 25 Personen.

»Schmetterlingskind“ Benjamin mit seinen Playmobil-Figuren

Wir haben einige schdne und interessante Stunden mit
der DEBRA Familie verbracht und freuen uns schon
auf néchstes Jahr. < Christof Bachlechner, Vater ei-
nes EB-Betroffenen

fen: mit der Medikation, mit dem Schmerz und um
die eigenen Rechte. Es sind auch Arzte anwesend,
die zum Teil ihre Arbeit und ihre Laufbahn der Pflege

Generalversammlung DEBRA Siidtirol — Alto Adige

© PRIVAT
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v.l.n.r.: Antonella, Anna, Valentina, Lucia, Elena, Manuela, Rosalba
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unserer Kinder widmen. Und es kommen unsere, wie
ich sie nenne, ,Sympathisanten“ — das sind Freun-
de der ,Schmetterlingskinder”, die zwar keine Kin-
der oder Verwandten mit EB haben, deren Herz aber
von der Verletzlichkeit und Zartlichkeit unserer Kinder
Uberwaltigt ist.

Auch diesmal war Prof. Michele De Luca anwesend,
der uns Uber Fortschritte seiner Forschungstatigkeit
am Universitatszentrum fUr Regenerative Medizin in

amilienwochenende 2013 im bayerischen Ainring.

Das DEBRA Austria Familienwochenende fand

dieses Jahr von 26. bis 28. April in Ainring, Bay-
ern, statt. Sechs Familien trafen am Freitag im Hotel
Reiter Aim (www.reiteralm.de) der Familie Haslauer
ein. Zuerst wurden die wunderschénen und gemutli-
chen Zimmer, das alpenlandliche aber doch modern
gestaltete Hotel und die ruhige Umgebung mit einer
traumhaften Aussicht hinunter ins Tal inspiziert. Je-
den Tag gab es ein gemeinsames Abendessen, das
wir am ersten Abend gleich nutzten, um den Kontakt
zu den anderen Familien aufzufrischen. In den Sams-
tag starteten wir mit ei-
nem ausgezeichneten
Frohstlcksbuffet, das
keine Winsche offen
lieB. Danach gestalte-
te jeder den Samstag
individuell. Einige gin-
gen in den wunderbar
ausgestatteten Well-
nessbereich und lieBen
es sich mit Steinsau-
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Familienwochenende im bayerischen Ainring

Modena berichtete. Es sprach auch Davide, der Vater
von ,Schmetterlingskind® Giovanni, der uns seine Ge-
schichte erzahlte und wie er den Schmerz Uberwand,
indem er das Buch , Il sorriso di una farfalla“ (,Das La-
cheln eines Schmetterlings”) schrieb.

Danach war Anna Faccin an der Reihe, die uns stolz
ihr neues wunderbares Lacheln zeigte, das ihr viel
Zeit und Schmerzen abverlangt hat. Sie erzéhlte uns,
wie ihre Zahnsanierung dank eines ausgezeichneten
Teams von Zahnarzten und dank ihres eigenen Mu-
tes moglich wurde.

Am Ende der Versammlung machten wir natrlich das
Ubliche Gruppenfoto. Welch Freude zu sehen, dass
die DEBRA Familie gewachsen ist: Dieses Jahr sind
wir wieder ein paar mehr, die an diesem Austausch
teilnehmen. Schade, dass durch das schlechte Wet-
ter eine Uberrasohung fur die ,Schmetterlingskinder*
ins Wasser fiel. Wir versuchen es nachstes Jahr wie-
der, wir geben nicht auf. Die Beharrlichkeit liegt in un-
serer DNA. <& Elena Bocchi, Mutter eines EB-Betroffenen

na, Brotsauna, Kaiserbad, Sonnenliegen und Whirl-
pool richtig gut gehen. Dank Familie Haslauer wur-
den wir sogar mit kostenlosen Wohlfihlanwendungen
verwdhnt! Andere machten einen Spaziergang in der
Umgebung, bei denen sie die Alpenluft genossen und
die Partnerhunde sich austoben konnten. Die dritten
legten ein langeres Mittagsschlafchen ein.

Die jungen Méadels hatten keine normalen Zimmer,
sondern gemeinsam ein groBes Appartement, mit Ku-
che und allem Drum und Dran. Isabella H6hn mach-
te es sich zur Aufgabe, fur alle zu Mittag eine Pizza

Die Méadels in ihrem eigenen Appartement
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zu machen. Sie fuhr extra mit inrem Vater einkaufen,
um die Pizza in der Kiche der Ferienwohnung backen
zu kdnnen, und lud dann alle herzlich zum Essen ein.
Danke Isa, es hat wunderbar geschmeckt!

Am Abend kamen wir wieder alle beim Abendessen
zusammen. An dieser Stelle méchte ich erwéhnen,
dass das Essen im Hotel bestens geschmeckt hat.
Es gab gesundes Essen, man konnte immer zwischen
zwei Speisen wahlen und uns wurden sogar die einen
oder anderen Extrawtnsche erflllt. Ein Familienvater
war mit dem gesunden Essen nicht ganz so gllck-
lich, denn er hétte lieber etwas Deftiges gehabt, das
konnte ich an seinem Gesicht ablesen. Allen anderen
hat das Essen fabelhaft geschmeckt. Wir lernten so-
gar eine neue Frucht kennen: die leckere Drachen-
frucht (Pitahaya), die bei einem Dessert dabei war. Wir
dachten es ware eine Mischung aus Kiwi und Papa-
M tel Gmachl. Mide von der Autofahrt und

erschopft vom Alltag komme ich im Ho-
tel Gmachl (www.gmachl.at) in Bergheim (Salzburg)
zum Mutterwochenende an. An der Rezeption begeg-
nen mir schon die ersten vertrauten Gesichter. Es gibt
herzliche Umarmungen und groBes Interesse wie es
der jeweils anderen geht. Ich flihle mich sofort wohl

in diesem Kreis von Frauen, mit denen ich ein ahnli-
ches Schicksal teile.

iitterwochenende 2013: Erholung pur im Ho-

Gemeinsam tauchen wir in die Annehmlichkeiten des
Wellnessbereichs ein: Schwimmen im Pool oder Nat-

Miitter beim Erholungswochenende, vor dem Hotel Gmachl
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ya, sogar die Vermutung Radieschen wurde geéuBert.

Die Mitarbeiter des Hotels waren sehr nett und hilfsbe-
reit. Wir konnten mit jedem Anliegen zu ihnen kommen
und es wurde immer geholfen. Wenn ich das Wochen-
ende Revue passieren lasse, kann ich sagen, dass es
allen sehr gut gefallen hat und sich alle wohl gefuhit
haben. Wir konnten relaxen, die Seele baumeln las-
sen, das traumhafte Wetter und die Umgebung genie-
Ben und unsere Kontakte pflegen. Naturlich freuen wir
uns schon auf das nachste Jahr. AbschlieBend méch-
te ich noch sagen, dass das Familienwochenende fur
mich eine Gelegenheit ist, bei der sich nicht nur die
einzelnen Familien treffen, sondern unsere DEBRA Fa-
milie. Danke an die Reiter AIm fUr das preisliche Ent-
gegenkommen und die herrliche Wohlfuhlatmospha-
rel < Bianca Blaim, mit tatkréftiger Unterstiitzung von Elisa
Blaim, Tochter einer EB-Betroffenen

urteich, Sauna, Solebad — und manch eine gdénnt sich
eine Massage. Wir flihren in aller Ruhe verstandnisvol-
le Gesprache und es tut gut zu erzéhlen wie der All-
tag mit den Kindern ist. Es fallt mir leicht mich in die-
sem Umfeld zu entspannen und anstrengende Gedan-
ken loszulassen. Ein Highlight ist das kdstliche Essen
mit dem wir verwohnt werden und ich sinke am ers-
ten Tag mide und zufrieden ins Bett.

Am Samstag steht Bewegung auf dem Programm. Wir
tanzen Salsa mit Verena Wally (Tanzerin und Forsche-
rin aus dem EB-Haus), die uns diesen Tanz mit Leiden-
schaft vermittelt und von ihrer Arbeit in der Forschung
erzahlt. Abends dehnen und entspannen wir uns bei
einem spontan von Stefanie Zauchner-Mimra angebo-
tenen Yoga-Workshop. Einige nUtzen das Angebot zu
einem psychologischen Beratungsgesprach mit Mag.
Eva Maria Roth. Im Austausch mit den anderen finde
ich Unterstitzung und Ideen flr den Alltag. Beim Ab-
schied am Sonntag taucht der Gedanke ,.schon wie-
der vorbei“ auf. Gleichzeitig kehre ich aufgetankt mit
neuer Energie nach Hause zurlick. Danke an DEBRA
fUr die Idee und Organisation des Mutterwochenendes
sowie an Familie Gmachl fur das preisliche Entgegen-
kommen und die wunderbare Zeit! <> Mag. Gabriele
GoBnitzer-Gharabaghi, Mutter eines EB-Betroffenen



ater-/Mannerwochenende 2013: Wia a junger Bua.

Am Freitag, dem 14. Juni 2013 trafen wir nach

und nach im Salzburger Landhotel Gastagwirt
(www.gastagwirt.at) in Eugendorf ein. Holger Schmid
und Franz Zauchner waren die ersten und konnten
schon am Freitag den Wellnessbereich mit schénem
Hallenbad und mehreren Saunas austesten und dem
Ziel der vollkommenen Entspannung naher kommen.
|ch kam abends in unserem Vier-Sterne-Hotel an, des-
sen Kiche mindestens funf Sterne verdient héatte. Im
hoteleigenen Restaurant fanden wir uns alle zum her-
vorragenden Vier-Gange-MenU ein, wo dann auch der
erste Tratsch begann. Der erste Abend fand einen ge-
mtlichen Ausklang bei einem guten Glas Wein oder
einem kuhlen Bier.

Der Samstag begann mit einem vorzlglichen Frih-
stiick. Ob MUnchner WeiBwilirste oder Omelett, ob
Marmelade oder Schinken, st oder deftig, fur jeden
war etwas dabei. So machten wir uns gut gestarkt
bei strahlendem Sonnenschein zu einem Ausflug auf
den Untersberg auf, der uns mit frischen 15 Grad am
Gipfel erwartete. Oben teilte sich die Gruppe auf: Die
einen genossen die durch aufziehenden Nebel etwas
schwindende aber trotzdem herrliche Fernsicht beim
Einkehrschwung auf der Sonnenterrasse. Die ande-
ren Ubten sich als Gipfelstirmer. Da musste ich dann
feststellen, dass Sandalen nicht gerade das optimale
Schuhwerk auf Schnee sind.

Nach der Talfahrt ging es dann weiter nach Hallein zur
Sommerrodelbahn, wo sich mancher noch einmal ,wia
a junger Bua*“ fUhlen durfte. Franz Zauchner, Christian
Blaim, Martin Anerinhof und ich schossen den Berg zu
Holger Schmid und Walter Fritz
hinunter, die an der Station die
wiedergekehrte Sonne genos-
sen. Nachdem sich der Adre-
nalinspiegel wieder normalisiert
hatte, machten sich Franz und
ich zum nahegelegenen Konig-
see nach Berchtesgaden auf,
wahrend sich die anderen ent-
schieden, im Hotel noch etwas
zu relaxen. Am wunderschoénen
Kdnigsee fingen wir bei einem ~
leckeren Eisbecher die letzten

Vater-/Méannerwochenende 2013: Ausflug auf den Untersberg

Sonnenstrahlen ein, wanderten noch ein gutes hal-
bes Stlindchen, ehe uns ein warmer Frihsommerre-
gen zur Heimkehr bewog.

Das Abendessen in wiedervereinter Runde war ein
Gaumenschmaus der Extraklasse. Dass das Dessert
vier Mal nachbestellt wurde, deutet jedenfalls darauf
hin, dass es uns auBerordentlich gut schmeckte.

Am Sonntag war dann Abschied vom Gastagwirt
angesagt, dem wir nach reichlichem Frihstlck et-
was wehmutig, aber voller Vorfreude auf den Waller-
see Lebwohl sagten. Im Strandbad am Wallersee an-
gekommen, saB man bei heiBen Temperaturen um
die 30 Grad zum Abschiedsplausch zusammen, ge-
noss die Sonne und das Eis. Franz und mich packte
die Lust aufs kihle Nass und wir stirzten uns noch
in die erfrischenden Fluten des malerisch gelegenen
Wallersees.

Am Nachmittag ging jeder wieder seiner Wege — heim-
warts — und man befand einstimmig: Wunderschon
wars und man sieht sich nachstes Jahr hoffentlich
wieder. Dabei habe ich mich wieder gefragt: Warum
kommen nicht mehr als nur wir sechs Manner mit?
Erholung, Abwechslung, nette Leute, gute Laune —
wir wirden uns freuen, wenn nachstes Jahr ein paar
neue Gesichter dabei sind.

Vielen Dank an DEBRA von unserer kleinen Truppe da-
flr, dass ihr uns dieses Wochenende wieder ermdg-
licht habt, sowie an den Gastagwirt flr die Sonderkon-
ditionen, das fantastische Essen und die Gastfreund-
lichkeit! < Alexander Riegg, Vater einer EB-Betroffenen

Gipfelstiirmer
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Im hauseigenen Kindergarten von St. Virgil

ein erstes DEBRA Austria Jahrestreffen. Seit
gut zehn Monaten hatte ich fur DEBRA Aus-
tria gearbeitet, als mein erstes Jahrestreffen

vor der TUr stand. Ich kannte davor nur einige unserer
Mitglieder persdnlich und war natdrlich voller Vorfreu-
de auf das alljghrliche Zusammenkommen der DEB-
RA Familie in St. Virgil in Salzburg.

Vom 11. bis zum 13. Oktober 2013 war es endlich so
weit, aber die Zeit war dann fast zu knapp. Nach ei-
nem gemeinsamen Abendessen am Anreisetag, stan-
den am Samstag ein ausgiebiges Frihstlick und die
Generalversammlung auf dem Programm. Neben ei-
nigen Abstimmungen bezlglich der Zusammenlegung
unserer beiden DEBRA Vereine* lauschten wir span-
nenden Prasentationen aus dem EB-Haus. Auch ich
hatte die Ehre einen Teil meiner Arbeit zu prasentieren
— die neue DEBRA Werbekampagne — und habe mich
sehr Uber das tolle Feedback der Mitglieder gefreut.

Neben der Generalversammlung bot das Jahrestreffen
auch Gesprachsrunden fur Betroffene und Angehdri-
ge, ein umfangreiches Kinderprogramm sowie span-
nende Workshops. Einer der Héhepunkte war sicher-
lich das Konzert des Stétten-Chors samstagabends
— der Uberraschungs-Act blieb wirklich bis kurz vor
Buhnenauftritt geheim! Zutiefst berthrt zeigten sich
die Familien und Betroffenen Uber das jahrelange En-
gagement des Chors flr die ,Schmetterlingskinder*
und Uber die bezaubernden Stimmen.

Fur die Kleinen z&hlte aber wahrscheinlich der Besuch
des Spielzeugmuseums in der Stadt Salzburg zu den
schénsten Momenten. Auch ich besuchte das Mu-
seum am Samstagnachmittag gemeinsam mit vielen
kleinen aber auch einigen groBen ,,Schmetterlingskin-
dern®. Kurzfristig wurden wir dank spannender Spiel-
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Ausflug ins Spielzeugmuseum Salzburg

sachen und der unzahligen Spielmdglichkeiten alle
wieder zum Kind!

Abends gab es nach dem gemeinsamen Essen ein ge-
mUtliches Beisammensein im Clubraum des Hotels. Die-
ser bot das perfekte Umfeld um endlich ausfuhrlich zu
plaudern. Jede Begegnung war einzigartig, interessant
und gleichzeitig berdhrend. Naturlich wusste ich, dass
es nicht nur kleine ,Schmetterlingskinder” gibt, aber als
ich dann die Vielzahl an unterschiedlichen Menschen —
Alt und Jung, Klein und GroB, leicht und schwer betrof-
fen — und deren liebevolle Familien sah, war ich Gberwal-
tigt von der Lebensenergie, die da vibrierte.

Der Ausklang fand dann Sonntagvormittag mit viel
Elan und Begeisterung bei einem Workshop mit Ingo
Vogl (Sozialarbeiter und Kabarettist, www.vogl-kaba-
rett.at) statt. Gemeinsam zerbrachen wir uns die Kop-
fe Uber die ,Volljahrigkeit® von DEBRA Austria. Ziel

Uberraschungsauftritt des Stotten-Chors

war es die Bedurfnisse und Ideen der Mitglieder zu
diskutieren und auszuloten, wo es Handlungsbedarf
gibt. Welche Schwerpunkte sollte DEBRA nun, nach
18 Jahren Bestehen, setzen? Das positive Feedback
an die DEBRA Mitarbeiter und vor allem an den Vor-
stand war Uberwaltigend. Danke an unsere Mitglieder
fUr das Vertrauen und die Kraft, die ihr uns fUr die tagli-
che Vereinsarbeit gebt. Ich freue mich auf das nachste
Jahrestreffen, um die Gesprache fortzusetzen und un-
sere Begegnungen zu intensivieren. Q> MMag. Sandra
Eder, DEBRA Austria

*) Die beiden Vereine DEBRA Austria, Interessengemeinschaft Epi-
dermolysis bullosa und DEBRA Austria, Verein zur Forderung der
Epidermolysis bullosa-Forschung wurden per 1.1.2014 unter dem
Namen DEBRA Austria, Hilfe bei Epidermolysis bullosa zu-
sammengelegt.
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RA Sudtirol nahm im September 2013 am DE-

BRA International Kongress in Rom teil. Die-
ses Treffen findet jedes Jahr statt und wird jeweils in
einem anderen Land und von einer anderen DEBRA
Gruppe organisiert.
Diesmal lud DEBRA ltalien in die ewige Stadt ein. Die
Vortrage aus den Bereichen Medizin, Forschung und
Vereinsorganisation fanden im Hospitale Bambino
Gesu statt, dem groBten vatikanischen Kinderkran-
kenhaus.
Die personlichen Erzahlungen von anwesenden betrof-
fenen Familien und Menschen mit EB Uber Lebens-
qualitat und Lebenshirden machten vielen Teilneh-
mern klar, dass es weltweit groBe Unterschiede in der
Gesundheitsversorgung, der Integration in Schul- und
Arbeitswelt, aber auch bei der psychologischen, sozi-
alen und finanziellen Unterstitzung von Seiten offent-
licher und privater Institutionen gibt. Selbst innerhalb
ltaliens kann nicht von Chancengleichheit fur ,Schmet-
terlingskinder” gesprochen werden. Umso wichtiger ist
deshalb die Vernetzung und Zusammenarbeit aller ita-
lienischen DEBRA Gruppen auf regionaler und natio-
naler, aber auch auf internationaler Ebene.
Als Vorstandsmitglied von DEBRA Sudtirol hielt ich
einen Vortrag Uber meine eigene Lebenssituation in
Sudtirol. Trotz aller unterschiedlichen gesundheitspo-

n EBRA International Kongress 2013 in Rom. DEB-

ler nationalen Selbsthilfegruppen fir ,Schmet-

terlingskinder” weltweit. So manches, was wir
fur EB-Betroffene erreichen mochten, braucht globa-
le Vernetzung und Zusammenarbeit. Insbesondere bei
der Férderung erstklassiger EB-Forschungsprojekte
und der Entwicklung einheitlicher Behandlungsrichtli-
nien fUr EB kann DEBRA International Krafte bindeln
und viel vorantreiben.
Einmal jahrlich im September treffen sich Delegier-
te der Landesgruppen beim DEBRA International Kon-
gress. Dieser wird jedes Jahr von einem anderen Land
organisiert (2006 fand er in Salzburg statt und wurde
von DEBRA Austria ausgerichtet). Das Treffen bietet
Raum fUr fruchtbaren Austausch und bildet oft auch
den Startpunkt fur die Umsetzung von Ideen, die das
Leben von EB-Betroffenen verbessern kénnen.

D EBRA International ist die Dachorganisation al-
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litischen Mdglichkeiten bleibt allen ,Schmetterlingskin-
dern” und ihren Familien eines gemeinsam: die Kraft,
trotz oder gerade wegen der erschwerten Lebenssi-
tuation nicht aufzugeben, fur die eigenen Rechte zu
kadmpfen und mit einem Lachen auf dem Gesicht al-
len Tranen und Schmerzen zu trotzen.

Ein Hohepunkt des Rahmenprogramms war eine per-
sonliche Audienz bei Papst Franziskus: ein berthren-
der Moment flr Eltern und ,,Schmetterlingskinder”,
religids oder nicht. Diese besondere Begegnung
schenkte uns allen Mut und Hoffnung.

Dank des DERBA International Treffens konnte ich
neue Freundschaften schlieBen, mich mit anderen
Familien austauschen und neue Lebensperspektiven
erkennen. DEBRA Sudtirol knlpfte Kontakt mit inter-
nationalen DEBRA Gruppen und beschloss mit DEB-
RA ltalien und dem EB-Zentrum in Mailand eine noch
engere Zusammenarbeit. Wir freuen uns auf nachstes
Jahr: Paris erwartet uns! Qa Anna Faccin, EB-Betroffene

o et wr -,
Teilnehmer des DEBRA International Kongresses in Rom

Bei der Generalversammlung werden die neuen Vor-
standsmitglieder (Executive Committee) gewahlt bzw.
bestehende Funktionre in ihren Amtern bestatigt. Das
Executive Committee, das fur 2013/2014 gewahlt
wurde, setzt sich zusammen aus:

Rainer Riedl, Osterreich Obmann

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

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

Vlasta Zmazek, Kroatien Schriftfiinrer-Stellvertreter
Brett Kopelan, USA

Robin Hood, GroBbritannien
Evanina Makow, Spanien
Cinzia Pilo, ltalien

< Mag. Barbara Dissauer, DEBRA Austria
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Marsch der seltenen Erkrankungen

arsch der seltenen Erkrankungen 2013. Als Be-
M troffene einer seltenen Erkrankung ist dieses

Ereignis etwas ganz Besonderes flr mich.
Rund um den Tag der seltenen Erkrankungen, der
jahrlich am 28. Februar statt findet, organisiert der
Dachverband Pro Rare Austria einen Marsch durch
die Wiener Innenstadt, um auf die Situation der Be-
troffenen von seltenen Erkrankungen aufmerksam zu
machen. Insgesamt sind wir gar nicht wenige, man
schatzt etwa 400 000 Menschen in Osterreich.
Als ich an diesem 2. Mérz 2013 bei der Wiener Staats-
oper ankomme, stehen schon Uberall kleine Gruppen
mit Schildern und Luftballons. Ich
entdecke meine Freunde, die ich
motiviert habe uns zu begleiten,
und natdrlich einige aus der DE-
BRA Familie.
Dann startet der 5. Marsch der
seltenen Erkrankungen mit fréh-
lich-rhythmischer Blasmusik. Je-
e mand drlckt mir Flyer in die

DEBRA AUSTRIA

Uber zwei Jahre gibt es nun mit dem Verein Pro

Rare Austria eine Allianz fur seltene Erkrankun-
gen. Hauptziel dieses dsterreichweit agierenden Dach-
verbandes, bei dem auch DEBRA Austria Mitglied ist, ist
die Verbesserung der Rechte und Lebensbedingungen
von Menschen mit seltenen Erkrankungen.

P ro Rare Austria — gemeinsam mehr erreichen.

Warum ist das wichtig? Seltene Erkrankungen sind zwar
selten, da aber mehr als 6000 solcher Erkrankungen of-
fiziell anerkannt sind, betrifft diese Thematik insgesamt
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. 2013 konnte Pro
Rare Austria Folgendes umsetzen:

® Presse- und Offentlichkeitsarbeit

m Aktionstag fur seltene Erkrankungen: 400 Teilnehmer,
unter dem Ehrenschutz von BM Alois Stéger und Na-
tionalratsprasidentin Mag. Barbara Prammer

B Erweiterung des Mitgliederkreises: von 20 auf 34 Mit-
gliedsvereine
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Hand, die ich wahrend des Spaziergangs durch die
Innenstadt an Passanten verteile. Dazwischen stu-
diere ich die Schilder der anderen Patientengruppen
und staune Uber unaussprechliche Krankheitsbezeich-
nungen, hinter denen vielfaltige Schicksale stecken.
Noch mehr beeindruckt mich die Kraft, die viele der
Anwesenden — manche davon im Rollstuhl — ausstrah-
len. Es geht ihnen um Anerkennung ihrer besonderen
BedUrfnisse, um Veranderungen im Gesundheitssys-
tem. Genau daflr marschieren wir: friedlich, frohlich,
hartnackig.

Auf dem Platz zwischen dem Kunsthistorischen und
dem Naturhistorischen Museum machen wir Halt und
lassen Luftballons steigen — ein schdnes Zeichen.
Auch die Blasmusik und eine Cheerleader-Truppe sor-
gen flr gute Stimmung. Unser Etappenziel, das Muse-
umsquartier, ist bald erreicht; hier findet die General-
versammlung von Pro Rare statt. Unsere groBen Zie-
le — Aufmerksamkeit und eine faire Gesundheitspolitik
fUr seltene Erkrankungen — sind mit diesem Tag wieder
ein Stlick naher gerlickt. <> Lena Riedl, EB-Betroffene

m Mitarbeit bei der ,Expertengruppe des BM fur Ge-
sundheit fUr seltene Erkrankungen®: Erstellung der
Erstversion des Nationalen Aktionsplans flir seltene
Erkrankungen (NAP.se)

B Erweiterung des medizinischen Beirats: Ass.-Prof.
Priv.-Doz. Dr. Kaan Boztug, MD; Prim. Univ.-Prof.
Dr. Helmut Hintner; Ao. Univ.-Prof. Dr. Daniela Karall;
Ao. Univ.-Prof. DDr. Susanne Kircher, MBA; OA. Dr.
Vassiliki Konstantopoulou; Ass.-Prof. Priv.-Doz. Dr.
Till Voigtlander, Univ.-Prof. DDr. Johannes Zschocke

Auch fir 2014 gibt es ehrgeizige Plane. Unter dem
Motto ,gemeinsam mehr erreichen® arbeiten wir daran.
<% Rainer Riedl, Obmann DEBRA Austria und Obfrau-Stellver-
treter Pro Rare Austria

Vorstand und medizinischer Beirat von Pro Rare Austria
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Das ,,Biking 4 Butterfly Children“-Team
2013 in Saalbach Hinterglemm

Spendenaktionen & Kooperationen in Osterreich

ie ,,Schmetterlingskinder“ sagen Danke! Ge-

D meinsam mit unseren Spendern und Unterstit-
zern verfolgen wir groBe Ziele: Das Leben fur
~Schmetterlingskinder” zu erleichtern und Epidermoly-
sis bullosa (EB) heilbar zu machen. Die medizinische
Versorgung ist eine besonders wichtige Thematik, um
den Alltag und die Lebensqualitat zu verbessern. Auch
neue Therapieansatze mussen verfolgt werden, um den
Betroffenen in Zukunft noch besser helfen zu kénnen.
Leider sind das soziale Netz und die 6ffentliche Unter-
stitzung im Bereich einer seltenen Erkrankung wie EB
selbst in Osterreich nicht ausreichend. Unsere Arbeit
wird durch zahlreiche Spendenaktionen und wertvolle
Forderer ermdglicht, die uns in Form von selbst orga-
nisierten und sehr kreativen Spendenaktionen helfen,
B ve von Andreas Engelhardt formierte sich 2006
das erste ,Biking 4 Butterfly Children“-Team bei

den ,World Games of Mountainbiking“ in Saalbach Hin-
terglemm. Dieses besteht aus Kunden, Geschéftspart-
nern, Mitarbeitern und Freunden von [T-Unternehmen,
die diese Veranstaltung und die ,Schmetterlingskinder*
unterstUtzen. Die 253-kdpfige Charity-Mannschaft hol-
te sich 2013 zum siebten Mal in Folge den Preis flr das
I groBte Team. Die Sponsoren
spendeten fUr jeden Starter
einen Fixbetrag von 10 Euro.
Erhdht wurde dieser Betrag
durch sogenannte ,Bike-Pa-
tenschaften” lokaler Betriebe
Uber den Tourismusverband

% Saalbach Hinterglemm. Eine
wirklich schone Aktion — vielen Dank!

iking & Running 4 Butterfly Children. Auf Initiati-

BREITFUSS

Auch bei der der ,,Salzkammergut-Trophy* in Bad Goi-
sern startete das ,Biking 4 Butterfly Children“-Team mit
einer 80-kdpfigen Mannschaft. Im Rahmen des spek-
takularen Mountainbike-Events wurden tausende Ho6-
henmeter flr den guten Zweck geradelt. Jeder Star-
ter konnte bei der Anmeldung an die ,Schmetterlings-
kinder“ spenden.

ausreichend Mittel zu lukrieren. Aus Platzgriinden ist es
uns nicht mdglich alle Aktionen und Kooperationen an
dieser Stelle zu erwahnen. Einige Beispiele sollen aber
stellvertretend fUr alle Unterstitzer und Organisatoren
stehen, die sich aktiv fir die ,Schmetterlingskinder”
einsetzen. Vielen Dank! <% Dr. Gabriele-Aisha Bichler
& MMag. Sandra Eder, DEBRA Austria

Durch diese Rad-Veranstaltungen kam 2013 eine be-
eindruckende Gesamtsumme von 19.800 Euro zusam-
men. Darin ist auch eine Spende von 500 Euro enthal-
ten, die im Zuge des ,Glocknerkdnig” fur DEBRA ge-
sammelt wurde. Die Hilfe durch all diese Aktionen ist
keineswegs nur finanzieller Natur. Viele der Teilnehmer
sind enge Freunde der ,,Schmetterlingskinder” gewor-
den und haben eigene Spendenaktionen ins Leben ge-
rufen — Herzlichen Dank!

Beim ,Vienna City Marathon“ nahm 2013 erstmals auch
ein Laufteam fUr die ,Schmetterlingskinder” teil. Die Lau-
fer wurden dank der Sponso-
ren gut in der ,Running 4 But-
terfly Children“-VIP-Zone am
Heldenplatz versorgt. Pro ge-
starteten Laufer gingen 10

jard

© E. EGGER
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Euro an die ,,Schmetterlings- 4 A o
kinder®, die sich am Ende des = L 3 4
Marathontages Uber eine Un- -

- = n- c

terstutzung von 1.900 Euro
freuen durften. Lieber Andi,
vielen Dank fUr dein beeindru-
ckendes und langfristiges En-

WA R

A. Engelhardt (CA Events) und S. Eder

gagement! <> MMag. Sandra
Eder, DEBRA Austria
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(DEBRA) freuen sich iiber das Spenden-
ergebnis des ,,Vienna City Marathons*

© DEBRA AUSTRIA



helfen — das ist seit vielen Jahren das Motto der Interspar-Ver-
kaufsaktion zugunsten DEBRA Austria. SUB, kdstlich und beliebt
ist das Schmetterlingsbrot: die Brioche wird von den Interspar-Frische-
béckern liebevoll von Hand geformt und mit Hagelzucker bestreut. Im
Aktionszeitraum kommt der gesamte Erlds den ,Schmetterlingskindern®
zugute, sichert die medizinische Versorgung und unterstitzt den Weg
zur Heilung. ,Seit vielen Jahren férdert Interspar die Arbeit von DEBRA
Austria mit Spendenaktionen, die von unseren Kundinnen und Kunden
“ L j, . tatkraftig unterstutzt yverden“, betont Mag. Markus Kaser, Geschafts-
- ‘ . £ flhrer von Interspar Osterreich, der aus der Aktion 2013 einen Betrag
R U 2 | oy 39 500 Euro an das EB-Haus Team in Salzburg tbergeben konnte.

im Interspar Restaurant, Europark Salzburg ST : . ) )
© Seit Beginn der Aktion hat Interspar bereits unglaubliche 243.500 Euro
fUr das EB-Haus Austria gespendet. Wir bedanken uns ganz herzlich fur die langjahrige und nachhaltige Zusam-

menarbeit und Unterstiitzung! <>

iB und kstlich: Das Interspar Schmetterlingsbrot. GenieBen und
IP
£

trag von 4.500 Euro fur die
~Schmetterlingskinder®. Das
Schéne an der Diners Club
Beginner’s Trophy ist, dass
jeder auf das Green gebe-
ten wird — auch Anfanger be-
kommen die Méglichkeit an
den Turnieren teilzunehmen.
Wir freuen uns sehr Uber die

iners Club Beginner’s Golf
D Trophy. Die Diners Club

Beginner’s Golf Trophy
stand 2013 zum wiederhol-
ten Mal im Zeichen des gu-
ten Zwecks. Die geplanten vier
Golfturniere musste leider auf-
grund der Hochwassersitua-
tion im Juni auf drei reduziert )
werden, erzielten Uber den Er- | . /i d —_ k. schone Idee und die wertvol-
16s der Tombolas aber wieder — FREEIRIERA REURT R T ER S le Unterstitzung fur DEBRA
einen groBartigen Spendenbe- Ve B A e, e S Austria. Herzlichen Dank! >

NERS CLUB

1]
sterreichische Lotterien befliigeln die EB-Forschung. Die Osterreichischen Lotterien, das Forschungsinstitut

IMBA und DEBRA Austria ziehen an einem Strang, damit schnellstmdglich eine Therapie flir die ,Schmet-

terlingskinder” entwickelt werden kann. Am IMBA, dem Institut fur
molekulare Biotechnologie der Osterreichischen Akademie der Wissen-
schaften, wird bereits seit 2009 intensiv an einer Stammzelltherapie ge-
forscht. Den Forschern ist bereits gelungen, den genetischen Defekt in
den Hautzellen zu reparieren. Der letzte und entscheidende Schritt ist
der Rucktransfer der gesunden Zellen in die Haut der EB-Betroffenen.
Die Forschung ist hochspezialisiert und kostenintensiv. Damit diese wei-
tergeflihrt werden kann, bedarf es einer entsprechenden Finanzierung.
FederfUhrend bei der Finanzierung der EB-Forschung am IMBA sind seit = {
2013 die Osterreichischen Lotterien. Wir sind iberzeugt: Heilung ist még- - . Ph e
lich! Im Namen der ,Schmetterlingskinder* bedanken wir uns ganz herz- « [FESGEIEOIEEER LSS 19 A; (0LG), Mag. B. Glatz-
lich fiir die wertvolle und nachhaltige Investition in die EB-Forschung! <> g LIS (LR R RN LA
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terreichische Gold- und Silber-Scheideanstalt GmbH, Bettina Hilbsch und Pe-

ter Polz, organisierten eine Mitarbeiter-Spendenaktion mit Tombola zugunsten
der ,Schmetterlingskinder”. Das Endergebnis ist groBRartig und finanziert einerseits einen
Herzenswunsch eines EB-Betroffenen mit 540 Euro und unterstUtzt andererseits das EB- (| ; :
Haus Austria in Salzburg mit einer wertvollen Spende von 2.400 Euro. Vielen Dank an | iR AT R T
alle Mitarbeiter und den Vorstand der Ogussa fir dieses personliche Engagement! & HEIREE PRI i Eh

M itarbeiter-Spendenaktion von Ogussa. Die beiden Betriebsrate der Ogussa — Os-

© DEBRA AUSTRIA

-Mobile: Punschstand und Weihnachtsspende 2013. In weihnachtlicher Tradition verzichtete T-Mobile auf Ge-

schenke an Geschéftspartner und unterstitzte stattdessen DEBRA Austria. Zum zweiten Mal tourte 2013

ein mobiler T-Mobile-Punschstand durch Osterreich, dessen Spendenerlés ebenfalls den ,Schmetterlings-
kindern® zugute kam. AuBerdem geht seit 2005 ein Teil des Reinerldses aus dem Handy-Recycling von T-Mobi-
le an die ,,Schmetterlingskinder”. Die Spende von T-Mobile hilft der Forschungseinheit im EB-Haus Austria einen
neuen erfolgsversprechenden Therapieansatz weiterzuentwickeln: Einer Betroffenen soll stammzelitechnisch ,re-
parierte” Haut transplantiert werden, damit ihre Haut — zumindest teilweise — geheilt
wird. Aufbauend auf dieser therapeutischen Behandlung soll eine Methode entwi-
ckelt werden, die eine derartige Heilung fur alle Formen von EB erméglicht. ,,Unser
mobiler weihnachtlicher Punschstand schenkt den ersten Punsch gratis aus. Je-
der weitere Punsch ist fUr eine freiwillige Spende zugunsten von DEBRA Austria zu
haben”, erklart Dr. Andreas Bierwirth, Geschéaftsfihrer von T-Mobile. , Wir mdchten

28

w ' ¥ | maglichst viele Kunden erreichen, die mit uns gemeinsam die Finanzierung die-
~ sesneuen Therapieansatzes unterstitzen. Daher informieren wir unsere Kunden

: per Mailing Uber die Aktion, nutzen zudem unsere Online-Kanéle und naturlich die
S. Eder bedankt sich herzlich bei T-Mobile Shops, um auf die Aktion aufmerksam zu machen.“ Wir bedanken uns

GF Dr. A. Bierwirth

© J. KAIL

ganz herzlich fir die langjghrige Partnerschaft und die gute Zusammenarbeit. <>

das Leben fUr ein Schmetterlingskind an® sind dsterreichweit bekannt. Die gute Sichtbarkeit dieser Pla-
kate im &ffentlichen Raum ist nur dank einer zweckgewidmeten Spende mdglich. Seit mehreren Jahren
unterstitzt die Heating Innovations Austria GmbH (Hinnova)/Vitatherm die Affichierung unserer Werbekam-
pagne fur die ,Schmetterlingskinder”. Im September 2013 Ubergab Geschéaftsfihrer Mag. Michael Sattler die
groBzigige Spende von 25.000 Euro beim Hinnova-Jahresevent in Pichl bei Schladming (Steiermark) an Dr.
Rainer Riedl und MMag. Sandra Eder von DEBRA. Dank diesem zweckgewid- r
meten Beitrag konnten wir 2013 mit unseren beiden neuen Sujets ,Hasenigel”
und ,Haarreifen eine groBartige Werbewirkung erzielen.
Wir freuen uns sehr, dass Hinnova/Vitatherm die ,Schmetterlingskinder” mit die-
ser nachhaltigen Strategie untersttitzt. Wir sehen die zweckgewidmete Spen-
de als Investition in die Zukunft des Vereins DEBRA Austria. Denn nur mit einer
langfristigen Kommunikationsstrategie kdnnen wir auch ausreichend Spenden
fUr den Erhalt des EB-Hauses in Salzburg sowie die EB-Forschung sichern.
Von Anfang Oktober bis Ende November 2013 ermbglichte die wertvolle Spen- M. Sattler iiberreicht S. Eder und R.
de die Plakatierung von rund 1300 Stlck 24-Bogen-Plakaten &sterreichweit. Riedl von DEBRA die zweckgewidmete
Vielen herzlichen Dank fir diese weitsichtige und groBztigige Unterstitzung! <o Bt UES SN EEaEl

v itatherm unterstiitzt auch 2013 die DEBRA Plakatkampagne. Die Plakate unserer Kampagne ,So fihlt sich

© L. JODLBAUER
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asino Wien: Punschen am Herzl-Platz.

Alle Jahre wieder schenken Mitar-

beiter und Freunde des Casino Wien
am Theodor-Herzl-Platz den — wie es heiBt
— besten Punsch der Stadt aus. ,Nicht nur
kurzfristig helfen, sondern mit Spal3 und
Freude unterstitzen®, das war auch 2013
wieder das Motto der Veranstalter unter der
Federflhrung von Peter Fischer, Oliver Pich-
ler und Peter Kitzinger.
Direkt neben dem Hotel Marriott Vienna
konnte man vom 23. November 2013 bis
1. Janner 2014 taglich zwischen 13 und 22
Uhr durch Punschtrinken den ,Schmetterlingskindern*
helfen. Der kdstliche Punsch stammt vom Urbanihof
und wurde in drei Sorten ausgeschenkt. Bereits zum
fUnften Mal stand der gemutliche Punschstand im Zei-
chen der ,Schmetterlingskinder*.
Neben der treuen Stammkundschaft fanden sich

|

Abschlussfeier am 30. Janner
2014 im Hotel Marriott

Kiinstler H. Schlauss, Organisator P. Fischer sowie L. und R. Ried|
(DEBRA) bei der Kunstauktion im Hotel Marriott Vienna

aslauer GmbH: Hoffnung schenken. Die Haslau-
er GmbH und Gebriider Haslauer Osterreich
verzichteten im Rahmen einer ,Spenden statt
Schenken“-Aktion auf Kundenweihnachtsgeschenke
und unterstitzten stattdessen die ,Schmetterlingskin-
der. In ihrer weihnachtlichen Post an Kunden stellten
sie ihre Spende unter folgendes Motto:
,Leben ist nicht genug“, sagte der Schmetterling,
»Sonnenschein, Freiheit und eine kleine Blume geho-
ren auch dazu.“ (H.C. Andersen).
Mit ihrer Spende von 5.000 Euro und einem wunder-
schonen Erholungswochenende, das betroffene Fa-
milien in ihrem Wellnesshotel Reiter Alm zu Spezial-

DEBRA Austria — Das Jahr 2013

diesmal auch Teilnehmer einiger
Kundenevents hier ein — so man-
che Firmenbelegschaft hatte ihre
Weihnachtsfeier zugunsten der
~>chmetterlingskinder” hierher ver-
legt. Neben CA Technologies feierte
zum Beispiel auch die Firma mobi-
letouch hier, die uns auBerdem mit
einer wertvollen Weihnachtsspende
2 von 3.500 Euro bedachte.
Bei der Schecklbergabe am 30.
2 Jénner 2014 waren alle Uberwél-
° tigt vom Erfolg des Punschstan-
des. Der Rekordspendenerlds ist wirklich sagenhaft:
10.099,04 Euro. Wir bedanken uns ganz herzlich flr
dieses fantastische Ergebnis und fur die wertvolle Un-
terstutzung!
Ein besonderes Highlight war am 21. Dezember die
Versteigerung des Bildes ,Punschen am Herzl-Platz*
des freischaffenden Kinstlers Mag. Harald Schlauss.
Der Hammer fiel bei beeindruckenden 3.500 Euro
— die ,Schmetterlingskinder” sagen Danke zu Harri
Schlauss, der das Bild kostenlos zur Verfligung ge-
stellt hatte.
Ein herzliches Dankeschdn an alle Unterstutzer des
Punschstandes, im Speziellen an: Hotel Marriott
Vienna, Casino Wien, Horvath‘s Spezereyen Kontor,
Wipark, Cup Concept, Punschmacher Urbanihof,
MullerGartner, Marchfeldrasen, CA Technologies und
mobiletouch sowie an Peter Fischer, das Mastermind
hinter dieser wunderbaren Aktion! &>

CHLAUS:!

konditionen verbringen durften (siehe Bericht auf den
Seiten 17 und 18), ist das wohl mehr als gelungen —
dafiir bedanken wir uns herzlich! <>

“Ledan b michd gere® popty des bty

“rermmtactmin, P ond soe ks Bute gitooes auch dege ” — -
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Weihnachtspost an die Kunden von Haslauer GmbH und Geb. Haslauer
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clable: Know-How-Spende in Form einer Mitgliederdatenbank. Das
junge Start-Up-Unternehmen Sclable hat sich bereits im ersten Jahr
seines Bestehens der guten Sache verschrieben, allerdings nicht in
Form einer konventionellen Spende: Sclable stellte stattdessen Arbeitszeit
und vor allem Know-How in den Dienst der ,Schmetterlingskinder*. Die in-
novative Firma programmierte fur DEBRA Austria eine neuartige und prak-
tische Mitgliederdatenbank. Von der Erstkonzeption Uber die Umsetzung
bis hin zur Nachbetreuung — alles pro bono. Diese Spende ermdglicht nun

. . : - v.l.n.r.: S. Eder, E.-M. Herburger, M. Kogler (Sclable),
eine effizientere Abwicklung der Mitgliederverwaltung und anderer Agen- D. Libiseller

den, die rein die Mitglieder von DEBRA Austria betreffen. Wir freuen uns
sehr (iber die Erleichterung im Arbeitsalltag und bedanken uns ganz herzlich fiir die wertvolle Unterstiitzung! <

© SCLABLE

er, der den Kirchberghof seit 1998 lei-
tet, stellte den Betrieb 2001 auf biolo-
gischen Weinbau um. Die Artenvielfalt
von Schmetterlingen, Spinnen, Marien-
kafern und anderen Insekten ist ganz
besonders wichtig um biologisch be-
wirtschaften zu kénnen. Wir freuen
uns sehr Uber diese schdéne Koope-
ration unter den Fligeln der Schmet-

terlinge! <&

irchberghof: Genuss mit Sinn. Das
K Weingut und die Sektkellerei Kirch-

berghof unterstitzen seit Herbst
2013 die ,Schmetterlingskinder” mit drei
ihrer besten Produkte. Beim Kauf der
DEBRA-Flaschen wird jeweils ein Euro ge-
spendet. Drei wunderbare Sorten stehen
zur Auswahl: Primero 2013 Jungwein — Cu-
vée, Zweigelt Selection 2011 und der Pri-  FRELENEIEACEIIEREY
mus Cuvée Sekt secco. Johannes Rittsteu- mitMenntert

© KIRCHBERGHOF

Austria bereits seit 2005. Anfang 2014 Uberreichte Geschaftsflhrer

Philippe Alanou gemeinsam mit Kris Vanden Eynde die wertvolle Jah-
resspende aus dem Jahr 2013 von 6.000 Euro an Rainer Riedl und Sandra
Eder von DEBRA. Philippe Alanou und Kris Vanden Eynde zeigten sich sehr
interessiert am EB-Haus Austria in Salzburg und waren von der kompe-
tenten medizinischen Versorgung und den erfreulichen Fortschritten in der
Forschung begeistert. Sie versicherten, dass die Accor-Hotels unsere Ar-
v.L.n.r.: P. Alanou und K. Vanden Eynde beit fur die ,Schmetterlingskinder” auch weiterhin vorantreiben médchten.
(Accor Hotels), S. Eder und R. Ried! Die Accor-Gruppe z&hlt zu unseren langjahrigen Kooperationspartnern und
(SEES) wir sind ausgesprochen dankbar fir diese nachhaltige Unterstiitzung! <&

A ccor Hotels: Treue Spender. Die Hotelgruppe Accor unterstitzt DEBRA

olvion: Weihnachtsspende fiir die Schmetterlingskinder. Im Rahmen der Akti-

on ,Spenden statt Schenken® unterstitzte das IT-Beratungs- und Dienstleis-

tungsunternehmen Solvion Information Management den Verein DEBRA Aus-
tria mit einer Spende in der Hohe von 2.000 Euro. In diesem Jahr entschloss sich
die Firma, auf Kundenweihnachtsgeschenke zugunsten der ,Schmetterlingskinder” ] L
zu verzichten. Wir bedanken uns ganz herzlich bei Geschéaftsflihrer Wolfgang Schrei- PSRN0 RERIRS G S
ner und dem gesamten Solvion-Team flir die wertvolle Spende! <& LD L A

© DEBRA AUSTRIA
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lub 80: Charity-Golfturnier. In bewéhrter Tradition organisierte der Club 80 auch

2013 ein Charity-Golfturnier zugunsten der ,Schmetterlingskinder®. Am 21.

Juni wurde im Golfclub Almenland in Passail das Grin im Zeichen des guten
Zwecks bespielt. Rainer Riedl war mit seiner Frau abends bei der Siegerehrung zu
Gast, um die unglaubliche Spendensumme von 18.000 Euro symbolisch entgegen
zu nehmen. Wir bedanken uns sehr herzlich bei Manfred Zangl, Christian Sadjak,
Claus-Karl Hercog, Friedrich Kletzenbauer und allen Golfteilnehmern fir die treue
RGN E A O RIRESDELEEY < Unterstiitzung seit 2007. Ein groBes Dankeschén auch an alle Sponsoren und Un-
Siegererung im Vital Hotel Styria in Passall % terstiitzer dieses wunderbaren Golfevents! <&

(]
sterreichisches Verkehrshiiro: Sommerfest zugunsten von DEBRA Austria.

Das Charity-Team der Osterreichischen Verkehrsbiiro AG stellte am 20.

Juni 2013 ein tolles Sommerfest zugunsten der ,Schmetterlingskinder*
auf die Beine. Unter reger Beteiligung und mit groBer Unterstlitzung vieler Kol-
legen fand das Fest direkt vor der Konzernzentrale im zweiten Wiener Gemein-
debezirk statt. Trotz Hitze und starken Windes kamen viele Mitarbeiter, um die
selbst zubereiteten kulinarischen Késtlichkeiten zu genieBen und gemeinsam ei-
nen netten Abend zu verbringen. Auch Rainer Riedl, Obmann von DEBRA Aus-
tria, war zu Gast bei der gelungenen Veranstaltung. Fur die ,Schmetterlingskin-
der* freuen wir uns ganz besonders Uber die groBartige Spende von 1.237,27 ©
Euro, die durch den Verkauf von Speisen und Getrénken erzielt wurde. Wir bedanken uns vor allem bei den
Hauptinitiatorinnen Katharina B6hm und Gerti Dogo fiir die schéne Idee und Umsetzung! <>

.t ’
K. Bohm (Verkehrsbiiro), S. Eder (DEBRA), G.
Dogo (Verkehrsbiiro)

DEBRA AUSTRIA

Im Namen der ,Schmetterlingskin- folgt Profi Reifen das Motto: Spen-

der” bedanken wir uns ganz herz- den statt Schenken zugunsten der
lich fur die wertvolle Weihnachtsspende ~Schmetterlingskinder”. Die Spen-
2013. Profi Reifen verzichtete auch dieses de sichert die medizinische Versor-
Jahr auf Weihnachtsgeschenke fir Kun- gung im EB-Haus Austria in Salz-
burg und ist unverzichtbar — Danke
o vielmals! <&

P rofi Reifen: Spenden statt Schenken. | 3.000 Euro. Bereits seit 2010 ver-

| .
den und unterstiitzte stattdessen DEBRA Sl ld QT CIHIR

ROFI REIFEN

Austria mit einer groBzligigen Spende von Gl BT

wurde DEBRA Austria als offizieller Charity-Partner der Hilton Hotels in
Osterreich ausgewahlt. Die vielfaltigen Aktionen der Hilton Hotels fiihrten
im Jahr 2013 zu einer Spendensumme von Uber 10.000 Euro fir die ,Schmet-
terlingskinder”. Neben dem gréBten Event, dem Charity-Lauf ,Around the World
in a Day“, setzten die einzelnen Hotels eine Reihe von kreativen Fundraising-Ide-
en um. Ganz besonders beeindruckend fanden wir die Aktion ,Small Change
Big Difference®, bei der Hotelgasten nach Ruckfrage ein zusatzlicher Euro auf
. die Zimmerrechnung gebucht wurde. Die Spenden werden fur die Forschung
v.Ln.r.:J. Jany (Hilton), S. Eder (DEBRA), im EB-Haus Austria in Salzburg eingesetzt. Wir freuen uns Uber die wertvolle
N. Lessing (ifton) Partnerschaft und bedanken uns sehr herzlich fiir das tolle Engagement! <>

H ilton Vienna: Charity Aktionen. Gemeinsam mit dem Verein Sterntalerhof

© HILTON VIENNA
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tadtgéarten: Wenn ein Schmetterling verbindet.

Getreu ihrem Logo mit dem bunten Schmetter-

ling unterstttzten uns die Wiener Stadtgéarten
bereits zum sechsten Mal durch eine Aktion mit ihren
Partnern. Rund 30 Firmen, die im Auftrag der Stadt
Wien in Parkanlagen tatig sind, sammelten Spenden
flr die ,Schmetterlingskinder” bzw. verzichteten auf
Weihnachtsgeschenke und spendeten den entspre-
chenden Betrag. Im Dezember wurde am Weihnachts-
markt in den Blumengarten Hirschstetten ein symboli-
scher Scheck an Rainer Riedl (Obmann) und Dagmar
Libiseller von DEBRA Austria Uberreicht. Wir freuen
uns sehr Uber das beeindruckende Spendenergeb-

da{ WI''R
Ing. R. Weisgram (Stadtgérten) iibergibt den Spendenscheck in den
Blumengarten Hirschstetten

nis von 16.655 Euro und bedanken uns von ganzem
Herzen fir die treue Unterstiitzung! <>

chmetterlingsausstellung im Landes-
museum Niederdsterreich. Von Ap-
ril 2013 bis Marz 2014 fand im Lan-
desmuseum Niederdsterreich in St. Pdélten
eine vielbeachtete Schmetterlingsausstel-
lung statt. Unter den Kuratoren Thomas Hol-
zer und Josef Pennerstorfer kam eine scho-
ne Kooperation mit DEBRA Austria zustan-
de: Das Landesmuseum unterstitzte die

totten-Chor: Singen fiir den guten Zweck. Der

Stotten-Chor wurde 2005 von Johann Siebe-

rer gegrundet. Bereits Ende 2006 fand das ers-
te Benefizkonzert zugunsten der ,Schmetterlingskin-
der” statt. Heute steht der Chor unter der musikali-
schen Leitung von Karl Lohninger und blickt auf viele
Benefizkonzerte zurtick. Der Stétten-Chor gehort zu
den groBten privaten Spendern, die die ,Schmetter-
lingskinder* regelmaBig unterstttzen. Bis dato wurden
unglaubliche 85.000 Euro ersungen!
Im Laufe der Jahre ist ein zweiter — ein ,kleiner Stot-
ten-Chor" — entstanden, der von drei Damen aus den
eigenen Reihen geleitet wird. Die Kinder und Jugend-
lichen sind mittlerweile fixer Bestandteil der Konzerte.
Der Stoétten-Chor wurde jungst als einziger Osterreichi-
scher Chor beim internationalen Chorwettbewerb in
Bad Ischl mit dem Gold-Diplom ausgezeichnet.
Eine ganz besondere Uberraschung war das Konzert
beim DEBRA Jahrestreffen in St. Virgil in Salzburg: Nun

L~>chmetterlingskinder” mit einem Teil des
Verkaufserldses der begleitenden Broschu-
ren, durch den Verkauf unserer trendigen
Messagebags mit Motiven aus der DEBRA
o Werbekampagne und mit einem Aktionstag
3 im Frahjahr 2014. Wir freuen uns sehr Gber
< diese neue Partnerschaft und bedanken uns

HElERUERINEEE © im Namen der ,Schmetterlingskinder® ganz
i 3 . . . L
SRR S herzlich bei den engagierten Initiatoren! <o

sang der Stétten-Chor auch im wahrsten Sinne des
Wortes flr die ,,Schmetterlingskinder — ein bertihrendes
Erlebnis fur alle Betroffenen und ihre Familien. Wir be-
danken uns von ganzem Herzen bei allen Chormitglie-
dern fiir die langjahrige Verbundenheit und Treue! <>

© MA42 WIENER STADTGARTEN

o - Stbtten-Chor
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serne im dritten Wiener Gemeindebezirk statt. Zahl-
reiche geladene Gaste, unter ihnen auch die Bun-
desministerin, wohnten den zum Teil atemberauben-
den Darstellungen bei. Moderator Dorian
Steidl fUhrte launig durch den Nachmittag.
Auf dem Programm standen unter ande-
rem eine Vorflihrung der Polizeihundeein-
heit, ein Cobra-Einsatz sowie eine Feuer-
und Fakirshow. Die Spendensumme von
8.693,50 Euro, die dabei zusammenkam,
beeindruckte uns mindestens ebenso wie
% das spannende Programm und die fantas-
2 tische Stimmung. Ein herzliches Danke-
5 schon an die engagierten Initiatoren! <>

iener Polizei: Wunder erlehen. Der Sozialver-
w ein des Bildungszentrums der Sicherheits-

exekutive lud unter dem Ehrenschutz von
Bundesministerin Mag. Jo-
hanna Mikl-Leitner zur Be-
nefizveranstaltung ,Wun-
der erleben® zugunsten
von DEBRA Austria sowie
unverschuldet in Not ge-
ratenen Polizistinnen und
Polizisten. Am 26. Juni \ \
2013 fand die abwechs- | o L AN
lungsreiche Veranstaltung BM Mag. J. Mikl-Leitner dberreicht einen
im Hof der Marokkanerka- Spendenscheck an R. Riedl (DEBRA)

occer & Help: Benefiz-Integrations-CGup. Am 7. Juni 2013 fand unter dem

Motto ,Sport, SpaB und Integration” der erste Benefiz-FuBball-Cup statt.

Gertraude Graft und Albert Gérlich organisierten diese Veranstaltung in
der Sporthalle Hollgasse in Wien-Margareten. Rund 110 Kinder aus Wiener
Kindergarten nahmen teil. Lautstark wurde der Kindergarten und Hort Vorgar-
tenstraBe zum Sieger gewahlt und erhielt einen von Bundesprasident Dr. Heinz
Fischer gestifteten Pokal. Stadtrat Christian Oxonitsch, Dr. Eva Resnicek von
der MA10, Sabrina Haber von der Firma Hofer und Dr. Gabriele-Aisha Bichler
von DEBRA Austria Uberreichten Pokale und Medaillen an die Spieler. Aisha
Bichler durfte einen Scheck tber den wertvollen Betrag von 2.066,40 Euro fur
die ,Schmetterlingskinder” entgegennehmen. Wir bedanken uns von Herzen bei
Gertraude Graft und Albert Gérlich fir ihr beeindruckendes Engagement! <

Die Organisatoren A. Gorlich und G. Graft mit
A. Bichler (DEBRA) und den Sponsoren E.
Resnicek (MA10) und S. Haber (Hofer)

© A. GORLICH/G. GRAFT

chmankerl-Cup mit Lebkuchen-Schmetterlin- as Willig, Emir Mahmutovic, Patrick Salomon, Pero

gen: Ein voller Erfoly. Vier junge Herren organi-

sierten kurz vor Weihnachten den sogenannten
»~Schmankerl-Cup“ in Schwechat. Unterstlitzt durch
den Kapitan des FK Austria Wien, Manuel Ortlech-
ner, stellte sich auch die Café-Backerei Linsbichler
in den Dienst der guten Sache und spendete herrli-
che Lebkuchen-Schmetterlinge. In der Generali-Are-
na Uberreichten die Vertreter des ,,Schmankerl-Cup*-
Organisatorenteams, Manuel Ortlechner und Backer-
meister Josef Linsbichler, einen Scheck Uber 1.400
Euro an Aisha Bichler von DEBRA Austria. Wir freuen
uns sehr Uber dieses wunderbare Gemeinschaftspro-
jekt zugunsten der ,Schmetterlingskinder” und bedan-
ken uns ganz herzlich bei den Organisatoren Andre-
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© BACKEREI LINSBICHLER, C. PFLUG/FK AUSTRIA WIEN

Brnic und ihrem Team, bei den mitspielenden Mann-
schaften, den Austria- und Rapid-Legenden sowie bei
Manuel Ortlechner und der Backerei Linsbichler! <>

FuBball meets Lebkuchen: M. Ortlechner, das ,,Schmankerl-Cup“-Team und
J. Linshichler tiberreichen den Spendenscheck an A. Bichler (DEBRA)



© BILDAGENTUR ZOLLES KG/C. HOFER

ooperation FK Austria Wien mit IMBA und DEB-
RA: FuBhall kann heilen. Der FK Austria Wien

fhrt seit dem Start der Bundesliga-Saison im
Juli 2013 eine Spendenkampagne unter dem Motto
»FuBball kann heilen* zugunsten der EB-Forschung
am Forschungsinstitut IMBA (Institut fir Molekulare
Biotechnologie) durch. Das Hauptziel dieser Fundrai-
sing-Kooperation zwischen DEBRA Austria und dem

Das Team des FK Austria Wien unterstiitzt ,,FuBball kann heil

IMBA ist die finanzielle Férderung der Forschung fur
die ,Schmetterlingskinder”. Konkret werden Spen-
dengelder flr die Stammzellforschung am IMBA ge-
sammelt. DEBRA Austria und das IMBA setzen groBe
Hoffnungen in diese Forschungskooperation, um neue
Therapieansatze fur EB-Betroffene zu finden.

Im Rahmen dieser Kooperation wurde ein Image-
Film gedreht, der bei allen Heimspielen gezeigt wird.
Prof. Josef Penninger, wissenschaftlicher Leiter des
IMBA, sowie die Spieler Alexander Gorgon und Ma-
nuel Ortlechner stellten sich dafir zur Verfugung. Au-
Berdem wurden Logos von DEBRA Austria und dem
IMBA auf den Trainingsanztgen platziert, und es wird
laufend in der Stadionzeitung, im FK Austria Wien-
Newsletter und auf Viola TV Uber
diese groBartige Aktion berichtet.

Unter dem Titel ,90 Minuten flr die
Forschung® lud das IMBA gemein-
sam mit DEBRA Austria das Team
des FK Austria Wien im November
zu einem kurzweiligen Nachmittag
ins IMBA ein. Dr. Rainer Riedl, Ob-

~Schmetterlingskinder”
bzw. die EB-Stamm-
zellforschung. Danach
stand ein unterhaltsa-
mer Vortrag mit prak-
tischen Ubungen Uber
die Auswirkungen iso-
tonischer Getréanke im
Open Lab auf dem Programm. Tormann Heinz Lind-
ner zeigte sich als talentierter Forscher und auch die
anderen Spieler waren begeistert bei der Sache.

Tormann Heinz Lindner (ibt sich
als Forscher am IMBA

Im Rahmen der Weihnachtsfeier des FK Austria Wien
verzichtete die Kampfmannschaft auf Weihnachtsge-
schenke und spendete einen groBzlgigen Betrag an
die Initiative ,FuBball kann heilen“. Stellvertretend flir
die Mannschaft tbergab Kapitdn Manuel Ortlechner
einen Spendenscheck Uber 5.000 Euro an den Koor-
dinator der Initiative Thomas Zlabinger (IMBA) und an
Rainer Riedl von DEBRA.

Zudem gab es beeindruckende Aktionen einzelner
Spieler, etwa von Philipp Hosiner und Markus Sutt-
ner: Sie versteigerten ihre Trikots und FuBballschuhe
fr den guten Zweck. Aisha Bichler durfte in der Ge-
nerali-Arena die Spenden der Spieler fir DEBRA Aus-
tria entgegennehmen. Auch der Fanclub ,Bulldogs*®
Uberreichte einen groBRzligigen Spendenscheck und
veranstaltete ein BenefizhallenfuBballturnier zuguns-
ten der ,Schmetterlingskinder*.

Wir freuen uns wirklich sehr Uber diese ungewdhnliche
und fruchtbare Partnerschaft. Ein groBes Danke an
das Team des FK Austria Wien, an den Fanclub und
selbstverstandlich an die zahlreichen Fans, die die-
se Aktion mit zusétzlichen Spenden unterstiitzen! <>

= g

© IMBA

© C. PFLUG/ FK AUSTRIA WIEN

T. Zlabinger (IMBA) und A. Bichler (DEBRA) freuen
sich (iber die Spende von Stiirmer P. Hosiner

M. Ortlechner iiberreicht R. Riedl (DEBRA) und T. Zlabin-
ger (IMBA) den Spendenscheck bei der Weihnachtsfeier

mann von DEBRA Austria, und Prof.
Josef Penninger erzahlten Uber die o

BILDAGENTUR ZOLLES KG/C. HOFER
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Das Team von Lichtblicke Kitz- -
biihel besucht das EB-Haus

nnemarie Madlagl: Jahre-
A langes Engagement fiir die

Schmetterlingskinder. Die
Wiener Neudorferin ist seit 2009
engagierte Unterstltzerin der
»>chmetterlingskinder®. Zahlreiche
Oster- und Adventmarkte zuguns-
ten von DEBRA Austria hat sie be-
reits organisiert. Seit Jahren wird
in Wr. Neudorf die Weihnachtssai-
son mit ihrem Adventmarkt eroff-

Lichtblicke Kitzblhel hat sich zum Ziel gesetzt, Kinder in schwie-

rigen Situationen zu helfen. Um das zu ermoglichen, organisiert
der Verein Tombolas, Vernissagen, Flohmarkte und Veranstaltungen
— und unterstltzt mit den daraus gewonnenen Spenden seit langem
auch die ,Schmetterlingskinder”. Unseren Mitarbeitern war es eine be-
sondere Freude, das Team von Lichtblicke Kitzbuhel im EB-Haus Aus-
tria in Salzburg willkommen zu heiBen. Herzlichen Dank flir diese treue
Unterstiitzung! <

L ichtblicke Kitzhiihel: Hilfe fiir die Schmetterlingskinder. Der Verein

hauses Uber die Blhne ging. DE-
BRA Austria Obmann Rainer Ried|
war vor Ort und erzéhlte den inte-
ressierten Besuchern Uber Neuig-
keiten in der EB-Versorgung und
-Forschung. Im Rahmen des Ad-
ventmarkts gab es allerlei Selbst-
gemachtes wie Strickwaren, Mar-

IN BEZIRK

Ostermarkt in Wr. Neudorf, v.I.n = meladen, Likore, Modeschmuck,
«9

(DEBRA), A. Modlagl und Bgm. Ing. C.

Wohrleitner ¢ Teddybéren, Keramik und vieles

© mehr. Auch eine groBe Tombola

net. Annemarie Mddlagl ist die Veranstalterin und gute  wurde auf die Beine gestellt. Wir bedanken uns von
Seele dieses traditionellen Events, das auch 2013 wie-  Herzen flr die langjahrige Treue und unerschitterliche
der in den Ausstellungsréaumlichkeiten des Alten Rat-  Hilfsbereitschaft von Frau Madlagll <&

E !_'.7 s p— v i
Das schon dekorierte Haus von Edith Huemer

jahrlichen Club-Punsch den ,Schmetterlingskindern®. Es wurde zu Weih-

I BM: Charity-Clubpunsch. Bereits zum zweiten Mal widmete IBM seinen all-
nachtsbasteln und Lebkuchen-Dekorieren geladen — viele Mitarbeiter nah-

langjahrige Unterstltzerin der ,Schmetterlingskinder” ist

Edith Huemer. Bereits seit 2009 veranstaltet sie alljghrlich
im Dezember eine private Feier, bei der Freunde und Bekannte der
Wienerin eingeladen sind. Dabei gibt es Punsch und allerlei Kost-
lichkeiten, und eine groBe Spendenbox fir DEBRA Austria steht
bereit. So konnte bereits eine betrachtliche Summe gesammelt
werden. Vielen herzlichen Dank
an Frau Huemer fUr dieses wun-
derbare Engagement! <>

E dith Huemer: Punschtrinken unter Freunden. Eine weitere

- o

men begeistert an der Veranstaltung teil. Wir freuen uns Gber 800 Euro und be-  [EANEUEENI USRS

danken uns herzlich beim IBM-Team rund um Birgit Klempt! <>
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densumme an A. Bichler (DEBRA)

© DEBRA AUSTRIA



© M. PSCHEIDL

dieser Aktion der IG Kaufleute am Neubau in Wien stand die Idee von Prof. Franz J.

Basdera und Mag. Edith Simél von der ,crocheteria — das Hakelatelier, das Mas-
kottchen des Geschéafts — das Kuschelmonster — in GroBformat zu hékeln. Gemeinsam
mit vielen fleiBigen Helfern wurde aus rund 700 Hakelquadraten von etwa 12 mal 12
Zentimetern das Riesenkuschelmonster angefertigt. Am 11.11. um 11:11 Uhr fand die
feierliche Enthlllung statt; danach tourte das Riesenkuschelmonster auf einer Rikscha
durch die Neubaugasse. Zum Schluss besuchte es Bezirksvorsteher Thomas Blimlin-
ger in der Hermanngasse. Bis Dezember reiste es dann durch verschiedene Geschafts-
auslagen und wurde schlussendlich zugunsten der ,Schmetterlingskinder” versteigert.
Es war eine groBBe Freude, Charity-Partner dieser auBergewdhnlichen und héchst krea-
tiven Aktion zu sein. Unser Dank gilt den Erfindern des kuscheligen Maskottchens und
selbstverstandlich ganz besonders allen Mit-Hakelnden, die mit ihnrem Engagement die-
se wunderbare Spendeninitiative flr die ,Schmetterlingskinder* unterstiitzt haben! &

I G Kaufleute: Hakeln hilft - Kuschelmonster tourt durch die Neubaugasse. Am Anfang

,Hakeln und Stricken fiir die Schmetterlingskinder*

hristine Weiss: Socken fiir den guten Zweck.

Letztes Jahr erreichte uns ein berUhrendes

Schreiben der engagierten Wienerin Christine
Weiss: ,Wertes DEBRA Team! Da mich das Schick-
sal der ,Schmetterlingskinder” persénlich sehr berthrt,
habe ich Uberlegt, wie man aus einer anonymen Geld-
spende mehr machen kann. Da kam ich auf den Ge-
danken, meine Hobbys Basteln, Hakeln und Stricken
in den Dienst der guten Sache zu stellen. Die Grund-
idee ist: Die mir mogliche Geldspende in Materialien
umzutauschen - z. B. durch den Kauf von Sockenwol-
le —und meine Freizeit als Arbeitszeit zu spenden. Mit
meiner Aktion wollte ich auch andere zum Spenden
motivieren. Wenn jemand meine Socken kauft, dann
hat das gleich doppelten Nutzen: Der Erlds wird an
die ,Schmetterlingskinder” gespendet und anderer-
seits sind kalte FuBe passé bzw. kann man jeman-
dem eine Freude machen.
Im Vorjahr habe ich begonnen, meine Socken an Ar-

leute) und F. Basdera

Schmetterlingskinder. In der Herbst- und Vorweihnachtszeit

sammelte die Initiative ,Hakeln und Stricken fur die Schmet-
terlingskinder” selbstgemachte Schals, Hauben, Handschuhe und
Socken. Im Advent wurden dann alle gespendeten Teile an Punsch-
stdnden verkauft. Wir freuen uns Uber einen wertvollen Betrag von
888 Euro. Vielen herzlichen Dank an das Organisatorenteam rund
um Familie Pscheid| firr diese schéne Aktion! <&

M artin Pscheidl und Freunde: Hikeln und Stricken fiir die

beitskollegen gegen eine Spende abzugeben, die
ich komplett an DEBRA Austria weitergeleitet habe.
Der unverbindliche Verkaufspreis reicht je nach Gro-
Be von 3,50 bis 15 Euro, und jede zusatzliche Spen-
de wird verlasslich und ohne Abzug an DEBRA wei-
tergegeben. Ich freue mich sehr Uber Anfragen: so-
cken.christl@networld.at.

Ich hoffe, dass ich mit dieser Aktion zur Linderung und
Heilung der Schmet-
terlingskinder beitra-
gen kann!*

Wir sind begeistert
von dieser wolligen
Idee und hoffen auf
zahlreiche Sockenab-
nehmer. Vielen herz-
lichen Dank fur lhre
Unterstutzung, Frau
Weiss! <>
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E. Simdl (crocheteria), A. Bichler
(DEBRA), K. Hintermayer (IG Kauf-

Kuschlig warm in allen Farben

© FOTO WEINWURM

© C. WEISS
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© VS OBERWALTERSDORF

gollok, stv. Dir. A. Stadler und Obmann R. Ried|

ny Becvar, ihrem Lehrerteam und den engagierten Schiilern fiir diese schéne Initiative! <

HAS Maygasse unterstltzten die ,Schmetterlingskinder” auf ganz besondere Weise:

Sie organisierten mit ihren Mitschulern Aktionen rund um den Tag der offenen Tur, bei-
spielsweise bereiteten sie ein Buffet, sammelten Geld in den Klassen und verkauften Kleinig-
keiten an die Eltern beim Elternsprechtag. AuBerdem planten sie eine schriftliche Arbeit zum
Thema Epidermolysis bullosa — daflir gab es eine ausfihrliche Besprechung im DEBRA Biro.
Insgesamt konnten 366,95 Euro gesammelt werden, die an Aisha Bichler stellvertretend fur
die ,Schmetterlingskinder” Gberreicht wurden. Wir sind vom Engagement von Katarina Vlajic,
Emine Sahin, Rabia Tacyildiz und Gani Tetik sehr beeindruckt und bedanken uns herzlich! &

H AS Maygasse: Schiilerinnen engagieren sich. Vier Schiilerinnen der Klasse 3 AS der

jekt. Die Klasse 3HFA der HLW
10 Reumannplatz Wien bekam
im Rahmen der schulischen Ausbildung
einen Auftrag: Sie sollte ein Projekt ge-
stalten, dessen Gewinn einer wohlta-

H LW 10 Reumannplatz: Charity-Pro-

) . , Die Klasse 3HFA der HLW 10 (ibergibt die
tigen Organisation zugute kommt. Die Spende an DEBRA .

Schuler entschieden sich flr die EB-

DEBRA AUSTRIA

S Oberwaltersdorf: Basteln fiir die Schmetterlingskinder. Im Advent 2012
wurde in den Klassen der Volksschule Oberwaltersdorf fleiBig gebastelt.
Die Produkte wurden dann bei Elternsprechtag und Weihnachtsmarkt ver-
kauft. In den Klassen wurde Uber ,Schmetterlingskinder” und deren Alltag ge-
sprochen, man konnte die Betroffenheit der Schiler und Eltern deutlich spuren.
Obmann Rainer Riedl durfte im Februar 2013 einen Spendenscheck in der be-
eindruckenden Hohe von 1.455 Euro entgegennehmen. Die Schiler und Leh-
rer waren von seinen ganz personlichen Erzahlungen Uber den Umgang mit der
Erkrankung und den vielen Versuchen, Hilfe zu finden, sehr bewegt. Wir bedan-
ken uns im Namen der ,Schmetterlingskinder” sehr herzlich bei Direktorin Jen-

l =
A
Die Schiilerinnen iiberrei-

chen A. Bichler (DEBRA)
die gesammelte Spende

© DEBRA AUSTRIA

Schule unterstitzen wollten. Den
dabei erzielten Erlds Ubergaben
sie im DEBRA Buro und konn-
ten dabei auch gleich personliche
Fragen Uber EB stellen. Wir freu-
en uns sehr Uber so engagierte
Schuler und Uber das Ergebnis
© dieser Aktion: Die 3HFA konnte

Forschung, die sie etwa mit dem Verkauf selbstgeba- 290 Euro an DEBRA Austria Uberreichen. Vielen lie-
ckener Mehlspeisen und Weihnachtsbackereien in der  ben Dank an Alina Weis und ihre Klassenkollegen! &

V

© KTN. TOURISMUSSCHULE WARMBAD VILLACH

Tourismusschule Warmbad Villach
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illacher Schiiler: Engagement fiir Schmetterlingskinder. Die Schiler der Matu-
raklasse 5CT der Karntner Tourismusschule Warmbad Villach verkauften am
Tag der offenen Tur im Dezember 2012 Punsch und hei3e Maroni. Sie unter-
stlitzten damit DEBRA Austria und Valentin, ein Karntner ,Schmetterlingskind®. Die
Aktion war ein voller Erfolg. Der Betrag kommt zu gleichen Teilen Valentin und DE-
BRA Austria zugute. Im April 2013 Ubergaben die Schiler dann héchstpersénlich

1 v | ihre Spende an Valentin und seine Mutter. Wir bedanken uns von Herzen bei Prof.
Valentin und seine Mutter besuchen die Gerd Ofner, der diese Initiative fiir die ,Schmetterlingskinder* wie jedes Jahr be-
treute und bei Prof. Andreas Ertl, dem Organisator des Tages der offenen Tur. <&



© G. LEITHNER

auptschule Lofer: 50 Tage Talente vermehren. Die Grundidee zum Projekt ,,50

Tage Talente vermehren der Hauptschule Lofer unter der Leitung von Reli-

gionslehrer Kurt Mikula ist das ,Gleichnis von den Talenten® aus dem Mat-
thaus-Evangelium. Ausgestattet mit dem Startkapital von 20 Talenten (= 20 Euro),
sollte jede Gruppe unter Einsatz ihrer Fahigkeiten die Talente vermehren. Mit Pro- _t_ﬁﬁ'
jekten wie beispielsweise Schmetterlinge stricken, Stirnbander hakeln, Gllcksstei- ' L
ne verkaufen, Babysitten, Veranstaltungen organisieren konnten die Schler ihre ei-
genen Talente in die Tat umsetzen und in Euros umwandeln. Das gesammelte Geld
wurde an die ,Schmetterlingskinder” und zwei weitere Vereine gespendet. Bei der Dankesfeier im Juni wur-
de ein Scheck in der Hohe von 3.023 Euro Ubergeben. So viele Talente und so viel Engagement haben uns
sehr beeindruckt — ein groBes Dankeschén fiir diese wunderbare und originelle Aktion der Néchstenliebe. <

G. Pohla-Gubo (DEBRA) freut sich iiber den
herzlichen Empfang in der HS Lofer

© G. DURNBERGER/PROVINZECHO

rolieb Tomsits-Stollwerck: Konzert

und Ausstellung. Im November or-

ganisierte die Kinstlerin im Alten
Rathaus in Wiener Neudorf eine kreative
Veranstaltung zugunsten der ,Schmet-
terlingskinder”. Kinder und erwachsene fugung. Insgesamt konnten im
KUlnstler malten nach fantasievollen Lie- ; £ Rahmen dieser Veranstaltung 610
dern farbenprachtige Kunstwerke. Die E Tomsits-Stollwerck und A .Bichie} % Euro gesammelt werden. Vielen lie-
Bilder wurden danach zugunsten von  LSERERRERE R EF T % ben Dank fiir das Engagement und
DEBRA Austria versteigert. Als kronen-  Eiihs o die fantasievolle Umsetzung! <>

den Abschluss gab es ein Kon-
zert mit Frolieb Tomsits-Stollwerck
(Sopran) und Theresia Schumacher
(Klavier). Neun Kunstwerke stellte
die Veranstalterin DEBRA zur Ver-

rthur Leithner: Kiinstler im Seniorenheim Kritzendorf. Ein Bewohner des

Seniorenheims Kritzendorf fUhrte eine ganz besondere Aktion fUr die

~Schmetterlingskinder durch: Arthur Leithner malte 43 Bilder und ver-
kaufte diese im Rahmen einer Vernissage. Viele prominente Klosterneuburger
und Kritzendorfer nahmen teil und waren begeistert von den Kunstwerken.
. So konnte der passionierte Maler eine beeindruckende Spende von 1.405
L e Bl une|  Euro an DEBRA Obmann Rainer Riedl Gberreichen. Wir freuen uns sehr, dass
Dir. Ing. D. Stockinger den Erlds sei- Arthur Leithner seine Energie und Kreativitat in den Dienst der guten Sache
ner Ausstellung an R. Ried! (DEBRA) gestellt hat. Danke fir diese wirklich schone Aktion! <>

eehiihne Seeham: Einen Jux will er sich machen. Die Seeblhne See-

ham veranstaltet seit vielen Jahren BenefizvorfUhrungen zugunsten der

»~Schmetterlingskinder”. Da ich bereits als Kind in Seeham Urlaub mach-
te und Theaterstlcke sah, tbernahm ich heuer die Vertretung von DEBRA Aus-
tria bei der Spendentibergabe. Das Stlick war sehr amusant. Am Ende der Ver- 2 HiL
anstaltung rief mich der Veranstalter auf die Biihne und ich durfte einen Scheck &80 | m L
in der Héhe von 3.200 Euro entgegennehmen. Ich bedanke mich sehr herzlich ad - L
beim Ensemble der Seebiihne Seeham fir ihr groBartiges und kontinuierliches  FALLLWERICUE RN R pA L Ry )
Engagement fiir die ,Schmetterlingskinder“. <% Valentin Mimra, EB-Betroffener A T e

© PRIVAT
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Spendenaktionen & Kooperationen in Siidtirol

ochenende am Gardasee: Wenn eine Regatta
w zum Erlebnis fiir Schmetterlingskinder wird.

Eine ungewohnliche Idee — aber sie funktio-
nierte: Im Juli 2013 wurde wahrend der Segelregat-
ta Melges 32 (Audi Sailing Series) in Torbole (Trient)
eine Spendensammlung fir DEBRA Sudtirol durch-
gefuhrt. Dank unserer Unterstitzer Melges Europe,
BPSE, Circolo Vela Torbole, Audi und vieler Freunde
wurde es ein wunderbares Wochenende voller Freu-
de und Solidaritat.

Wéhrend des gesamten Wochenendes erlebten unse-
re ,Schmetterlingskinder” starke Emotionen, die kaum
in Worte zu fassen sind. Allein das L&cheln der EB-
Betroffenen als sie in ein Schlauchboot einstiegen,
um die Regatta aus der Nahe verfolgen zu kénnen —
genau dort wo die Segler dem Ziel entgegen fiebern

Antonella, Isolde, Zita, Rosalba, Alessan-
dro, Anna, Mattia und Hiindin Wolke

Alessandro und seine
Mutter Rosalba

© PRIVAT (4)
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wlrden — war sehr bertihrend. Sogar das Wasser, oft
als Feind ihrer empfindlichen Haut betrachtet, war an
diesem Tag ein Freund. Sehr aufregend fur sie und ihre
Mutter war auch, dass sie mit einem Audi 500 CV mit-
fahren durften, der von zwei erfahrenen Piloten gelenkt
wurde. So konnten sie in vollen Zlgen den Wind und
die Sonne genieBen, Schmerz und Wunden verges-
sen — mit einem Lacheln auf dem Gesicht.

All das war der Solidaritat unserer Unterstutzer, Freun-
de und der anwesenden Personen zu verdanken, die
mit GroBzlgigkeit und Neugierde Uber EB zu diesem
wunderbaren Tag und dem groBartigen Spendenergeb-
nis beigetragen haben. Die schonste Erinnerung bleibt
das Lacheln auf den Gesichtern von Anna, Alessand-
ro und Mattia, das uns durchs Leben begleiten wird.
t’?p Nicoletta Rattazzi, Mitglied DEBRA Siidtirol — Alto Adige

Und los geht es mit dem
Schlauchboot zur Regatta!

Nicoletta, Alessandro, Anna, Mattia
und Franco bei der Spendeniibergabe




en in the Alps sagen Ciao. Mit dem Charity-
M Kalender 2014 unter dem Titel ,Colours” ver-

abschiedet sich das ,,Men in the Alps“-Team,
das jahrelang die ,Schmetterlingskinder” in Stdtirol
und Norditalien unterstiitzt hat. Doch es gibt keinen
Grund traurig zu sein — diese wunderbare Truppe hat
es geschafft in den letzten Jahren mehr als 100.000
Euro zu sammeln, die an DEBRA Stidtirol — Alto Adi-
ge und an-
dere Vereine
bzw. Hilfsor-
ganisationen
gespendet
wurden. Ein
herzliches
Dankeschén
an alle Mo-
dels und das

oodbye-Kalender der ,,Men in the Alps*

in Abendessen fiir die Schmetterlingskinder. Am
E 30. November 2013 organisierten Antonella

Naccarato und ich einen Abend flir die ,Schmet-
terlingskinder” im Zuccheranto, einem sehr farbenfro-
hen gemutlichen Lokal in Turin. Dank tatkraftiger Un-
terstitzung von Antonella Fina, der Besitzerin des Lo-
kals, wurden die Gaste mit Aperitif, verschiedenen le-
ckeren Gerichten sowie Live-Musik von Moreno Stefa-
nini verwohnt. AuBerdem gab es eine Lotterie mit vie-
len Preisen und einen DEBRA Stand.

Viele Personen haben sich beteiligt und zum guten
Gelingen des Abends beigetragen. Antonella und ich,

"

Rosalba und Antonella, Miitter von ,Schmetterlingskindern“

gesamte Backstage-Team. Unser besonderer Dank
gilt auBerdem Peter und Gerhard, die uns immer mit
viel Freude und Feingefiihl begleitet haben. <> Ma-
nuela Costantini, Vorstandsmitglied DEBRA Siidtirol — Alto Adige

Tl AN

Ubergabe des Spendenerldses an DEBRA Siidtirol — Alto Adige

Mutter der ,Schmetterlingskinder” Mattia und Alessan-
dro, erzéhlten Uber das Leben mit einer seltenen Er-
krankung — denn Seltenheit soll nicht heiBen, dass die
Betroffenen alleine sind. Auch Dr. Ezio Sindici, Zahn-
arzt vieler ,Schmetterlingskinder” in Turin, und Fran-
co Esposti, DEBRA Vertreter fur die Region Piemont,
nahmen teil und berichteten sehr berthrend Uber die
Situation der ,Schmetterlingskinder” in ihrer Region.

Es wurde ein gelungener Abend. Der Erlés ging an die
»~Schmetterlingskinder” und deren Familien. Denn un-

ser Motto lautet: Viele Tropfen bilden einen Ozean voll
Liebe. <%> Rosalba Loprevite, Mutter eines EB-Betroffenen

»Schmetterlingskind“ Alessandro
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statt. Da gibt es das ,kleine Klosn“ fur Kinder bis 14 Jahre und das ,groBe Klosn*“ fur alle ab 14 Jahre.
Die Kleinen sind naturlich schon wochenlang vorher aufgeregt, vor allem wenn es darum geht, die Rol-
len einzuteilen: Da gibt es die ,Zwickesel”, die ,Klaubaufe®, die , Tuifl*,
die ,WeiBen“ und den ,Scharsch®. Es ist ein lautes und buntes Trei-
ben, das in unserem kleinen Dorf alle Bewohner aus den Hausern treibt.
Nach dem heiteren Umzug und dem gemeinsamen Beten versammeln
sich alle Beteiligten und Schaulustigen am Kirchplatz.

Beim ,Klosn“ 2013 organisierte der Katholische Familienverband Stilfs
einen Gluhweinstand, bei dem sich alle mit warmen Getranken und Hot
Dogs versorgen konnten. Den Reinerlés von 600 Euro spendeten sie
den ,Schmetterlingskindern®. Wir sagen allen Beteiligten und Spendern
ein herzliches Vergelt's Gott. < Zita Pfeifer, Mutter eines EB-Betroffenen

N ikolaushrauch Klosn. Im kleinen Bergdorf Stilfs findet jahrlich der weithin bekannte Nikolausbrauch ,Klosn*

© PRIVAT

Der Stilfser Nikolausbrauch

uggiono feiert Halloween: Mit geeinten Kréften fiir die gute Sache. In der herrlichen Villa Comunale der Ge-

meinde Cuggiono (Mailand) organisierten Antonella Naccarato und drei andere Mutter von EB-Betroffe-

nen zu Halloween 2013 ein Kostimfest. Es sollte eine richtige Party mit Pizza, Brétchen, Kartoffelchips
und SuBem werden. Eine kleine Lotterie und Kinderschminken mit Laura Causarano und den anderen Organi-
satoren sorgten auBerdem flir gute Unterhaltung. Mit dabei
waren natUrlich unsere ,Schmetterlingskinder” Mattia, Ales-
sandro, Marianna und Sabino sowie Franco Esposti, DEB-
RA Vertreter der Region Piemont. Die vielen Gaste spende-
ten fleiBig, und der Erlds der Veranstaltung ging an DEBRA
Sudtirol — Alto Adige, um Betroffenen zu helfen und Aufkla-
rungsarbeit Gber EB zu leisten.
Zum Abschluss der Feier wurden hunderte Laternen an-
gezundet und in den Himmel freigelassen, als Zeichen fur
unsere ,Schmetterlinge“. <> Rosalba Loprevite, Mutter eines
EB-Betroffenen

»Schmetterlingskinder” Alessandro und Mattia zu Halloween

2013 traf sich die Firmgruppe St. Lorenzen mit Anna Fac-

cin aus Toblach, die Uber ihr Leben als ,Schmetterlings-
kind“ erzahlte. Durch den naturlichen Umgang mit ihrer Hau-
terkrankung, durch ihre positive Ausstrahlung und Lebensein-
stellung, durch die Zuversicht, die sie durch ihr ganz personli-
ches Lebenszeugnis vermittelt hat und durch ihre Schilderun-
gen, wie sie den Alltag meistert, gelang es Anna, die Aufmerk-
samkeit der Firmlinge fur mehr als eine Stunde zu gewinnen.
Im Rahmen dieser Begegnung wurde Anna und ihrer Mutter
dann auch das Spendengeld aus der Sammelaktion ,Bethle-
hemlicht fir den Verein DEBRA Stidtirol — Alto Adige Uberreicht.
{Z? Mag. Peter Paul Ranalter und Karin Baumgartner, Firmungsleiter

F irmgruppe hilft den Schmetterlingskindern. Am 19. Janner

© DEBRA SUDTIROL - ALTO ADIGE

Firmgruppe St. Lorenzen
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und den Weltrekord. Es war ein ganz besonde-

rer Moment meines Lebens, der mich zur Prota-
gonistin eines einzigartigen Versuchs auf dieser Welt
machte, etwas das noch niemand ausprobiert hat-
te. Gleichzeitig wurde dadurch den ,Schmetterlings-
kindern® eine Stimme gegeben: Viel mehr Menschen
wissen nun, was es bedeutet Epidermolysis bullosa
zu haben, diese Krankheit, die die Haut so verletzlich
macht wie die Fligel von Schmetterlingen.
Die Tage vor einem solchen Event sind immer vol-
ler Angste, Wiinsche und grenzenloser Traume. Alles
war maéglich. Der Wunsch nach einem Rekord, auch
nur einem einzigen, gab dem Ganzen eine unbesieg-
bare Stérke.
Am 6. Dezember 2013 um 22 Uhr startete ich los —
mit einem auBergewohnlichen Wunsch, einer gren-
zenlosen Kraft und einer Spannung, die immer wie-
der meine sportlichen Ziele gebremst hat. Mit auf dem
Weg nahm ich die groBe Verantwortung, die Stim-
me der ,Schmetterlingskinder” so weit wie nur mog-
lich zu tragen. Es ging mir gut, ich war durchtrainiert,
ich hatte diesen Event ertrdumt, vorbereitet, herbeige-
sehnt. So flhlte ich, wie mein Herz leicht wurde, spur-
te einen UbergroBen Genuss in die Pedale zu treten,
mit einem Schmetterling auf der Schulter: Ich flog mit
ihnen, fUr sie, entlang eines 250 Meter-Ringes, der
wie mir schien kein Ende hatte. Ich naherte mich der
zwolften Stunde, kdmpfte verbissen um den Schnitt
zu erreichen, den ich in den ersten sechs Stunden
verloren hatte.
Leider verpasste ich meinen Outdoor-Rekord, den ich
erreichen wollte, um gerade mal 400 Meter. Meine Ge-
schwindigkeit war aber so hoch, dass ich ohne Prob-
leme weitermachen konnte. Leichten Herzens flog ich
den 24 Stunden entgegen. Positive Worte, Gedanken
und Geflhle hatten mich in eine wunderbare Welt ein-
geschlossen, in der ich den ,Schmetterlingskindern®
begegnete. Ich habe sie lachen sehen, schreien vor
Glick und fréhlich laufend, so wie ich. So schafften
wir es, den Rekord eine Stunde vor dem Schlagen
der 24. Stunde zu Ubertreffen. Die Freude war riesig
und gab mir Kraft um erneut zu starten, der 1000-Ki-
lometer-Marke entgegen. Aber es war schon die zwei-
te Nacht und ich hatte nichts gegessen, mein wider-
spenstiger Magen hatte die Oberhand bekommen.
Deshalb machte ich in der 32. Stunde Halt, nachdem

I n die Pedale treten - fiir die Schmetterlingskinder

ich bereits 900 Kilometer hinter mir hatte. Mein Kor-
per war leer und es mangelte mir an kérperlicher, nicht
aber an mentaler Kraft. Ich war sehr ruhig und gelas-
sen, aber leider war ich schon so schwach, dass ich
kaum noch auf den FuBen stehen konnte. Das war der
Grund warum ich auf den 1000-Kilometer-Erfolg ver-
zichtete, ohne Sorge oder ein Gefiihl von Niederlage:
Das Aufgeben ist manchmal der wahre Sieg.

Mein Korper wurde mir von Gott geschenkt und wenn
diese Beine noch einmal den ,,Schmetterlingskindern®
eine Stimme sein kdnnen, dann ist es gut, dass ich
auf ihn gehdrt und Halt gemacht habe. So bleibt mir
die Moglichkeit, es in naher Zukunft nochmals zu ver-
suchen. Das Ziel der 900-Kilometer-Marke erreicht zu
haben, hat mir enorm viel Kraft gegeben. Zu wissen
soviel erreicht zu haben, verwandelt die nachsten Pla-
ne in erreichbare Ziele — wieder fUr sie, wieder flr ihr
L&acheln und fur ihre Hoffnung.

Die Aktion brachte viel Aufmerksamkeit fUr die ,Schmet-
terlingskinder* und finf Weltrekorde. < Anna Mei,
Profi-Radfahrerin und Freundin der ,Schmetterlingskinder*
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Werbung und Offentlichkeitsarbeit

Mediale Prasenz auf allen Kanalen

naten vielleicht einen Hasen mit Igelstacheln ent-

deckt? Oder einen Haarreifen, der auf der Kopf-
haut sticht? ,So fuhlt sich das Leben fUr ein Schmet-
terlingskind an“ war auch 2013 das bewahrte Motto
der vielfach ausgezeichneten Kampagne von DEBRA
Austria. Dank unserer Werbeagentur Lowe GGK und
der Mediaagentur Mindshare konnte diese Werbekam-
pagne fur die ,Schmetterlingskinder” erfolgreich weiter-
gefuhrt werden. Der Kampagnenzeitraum umfasste Juli
bis Dezember 2013. Neben den zwei neuen emotiona-
len Plakatmotiven ,Hasenigel“ und ,Haarreifen®, die auf
24-Bogen-Plakaten, TeleLights, CityLights, Printanzei-
gen und als Onlinebanner dsterreichweit sichtbar wa-
ren, verstarkten zwei auBergewohnliche TV-Spots mit
3D-Animation die Aufmerksamkeit fir die Kampagne
enorm. Neben der Aufklarungsarbeit Uber die seltene
Erkrankung Epidermolysis bullosa (EB), ist natUrlich die
Erhdhung des Spendenaufkommens das Hauptziel un-
serer Werbe- und Kommunikationsstrategie. Denn nur
mit Spenden kdnnen wir weiterhin so intensiv flr die
»schmetterlingskinder” arbeiten.

A us Hase wird lgel. Haben Sie in den letzten Mo-

Plakat. Im Vergleich zur Kam-
pagne 2012 konnten wir unse-
re Sichtbarkeit noch steigern.
1260 Stlck der bewahrten
24-Bogen-Plakate mit ,Hasen-
igel“ und ,Haarreifen” waren
Osterreichweit zu sehen. 175
CityLights sowie 90 TeleLights
gaben der AuBenwerbung im
Raum Wien mehr Gewicht.

Abseits der Werbekampagne mit Schwerpunkt Okto-
ber bis Dezember war auch das Motiv ,Federpennal®
aus dem Vorjahr im Zuge einer kleinen Sonder-Kampa-
gne im Sommer plakatiert. Rund 500 16-Bogen-Plaka-
te gewahrleisteten die Sichtbarkeit Uber das ganze Jahr.

Print. Der erneute Gewinn des Magazin-Awards 2013
mit dem Sujet ,Nikolo" ermdglichte uns auch 2013 die
kostenlose Schaltung einer einseitigen Anzeige in drei
auflagenstarken Medien: TV Media, News und Woman.

So fiihlt sich das Leben fiir ein

Zusétzlich dazu wurden weitere 18 Anzeigen in unter-
schiedlichen Printprodukten gratis fUr die ,Schmetter-
lingskinder” geschaltet.

TV. Wie zerbrechlich ist ein Wasserglas? Wie fragil
ein Kinderkleidchen? Wie flhlt sich das Leben fur ein
Schmetterlingskind an? Diese Fragen ruckt die TV-
Kampagne 2013 von Lowe GGK und DEBRA Aust-
ria in den Mittelpunkt. Die pragnanten Spots lassen
den Betrachter spuren, wie empfindlich die Haut ei-
nes ,Schmetterlingskindes” ist. 2013 wurden die neu-
en TV-Spots* und jene aus dem Vorjahr in den Forma-
ten 25 und 30 Sekunden eingesetzt und rund 655 Mal
ausgestrahlt. Die Spots ,Kleidchen* und ,Wasserglas”
waren im ORF und auch auf Privatsendern von Juli bis
November zu sehen.

Horfunk. Unterstltzend zur TV- und Plakat-Kampagne
durfte sich DEBRA Uber einen neuen Hoérfunk-Spot*
freuen: ,Berdhr’ mich nicht” erzahlt die Geschichte ei-
nes ,Schmetterlingskindes”, das morgens auf dem
Schulweg von Alltagsgegenstanden gewarnt wird, dass

deg?ru hbﬂﬂhlﬂ:h-

24-Bogen-Plakat ,Hasenigel“, Anzeigenformat ,Haarreifen”

sie seine Haut verletzen konnten. Der neue Horfunk-
spot wurde im ORF-Radio und auch anderen Radio-
sendern ausgestrahlt; in Summe konnte man ihn 329
Mal horen. Im ,Thema der Woche" erzahlte Obmann
Rainer Riedl auch 2013 wieder Spannendes und Aktu-
elles aus dem Leben eines ,,Schmetterlingskindes” auf
0e24 (ehemals Antenne Wien).

Infoscreens. Der neue TV-Spot ,Kleidchen® kam im
Zuge einer nationalen Infoscreen-Kampagne in einer

DEBRA Austria - Das Jahr 2013
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gekurzten Sonderversion kostenlos zum Einsatz. 1896
Mal wurde der 15-Sekunden-Spot von Oktober bis No-
vember auf Infoscreen-Bildschirmen gezeigt und er-
ganzte somit die laufende Kampagne sehr wirkungsvoll.

0BB-Werbung. Unterstitzend zur Werbekampagne
2013 wurde ex-
klusiv fur eine
OBB-Kooperati-
on ein Sujet zum
Thema Mobilitat
von Lowe GGK
kreiert. Als Er-
@ gebnis konnte
° man das ,Bob-
byCar” 6sterreichweit an Bahnhdfen auf AO-Plakaten,
in Zlgen auf A3-Plakaten und in Wien auf OBB-Ci-
tyLights sehen. Gemeinsam mit zwei gebrandeten S-
Bahnen und Postbussen ermdglichte uns diese OBB-
Werbung zusétzliche Sichtbarkeit.

ADIL

treuung seitens Lowe GGK und Mindshare ergibt

sich fir DEBRA Austria ein ausgesprochen gu-
tes Kosten-Nutzen-Verhaltnis im Werbebereich. Der ef-
fiziente Einsatz des geringen Werbebudgets, die groB-
artige Arbeit der beiden Agenturen und die auBerge-
wohnliche Kreativleistung haben uns 2013 zwei wert-
volle Werbepreise eingebracht: Einerseits den Effie in
Gold, der die Effizienz der Werbung in den Mittelpunkt
stellt und andererseits den Magazin Award. Hiermit be-
danken wir uns ganz herzlich bei den Teams von Lowe
GGK und Mindshare fur die jahrelange und treue Un-
terstltzung und wertvolle Zusammenarbeit. Diese Prei-
se spiegeln den groBartigen Einsatz fur die ,Schmet-
terlingskinder* wieder.

P reise. Dank der langjahrigen und kostenlosen Be-

Unser herzlicher Dank geht speziell an:
Lowe GGK Werbeagentur GmbH: Rudi Kobza,
Michael Kapfer, Dieter Pivrnec, Nikolaus Leischko,
Daniel Senitschnig, Talin Seifert, Susanne Lenhardt,
Angelina Urbanski, Nicola Eder, Katarina Huber,
Anna Repitsch

Foto: Andreas Franke, Lithografie: Blaupapier

PPM Filmproduction: Dieter Klein
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Magazin Award 2013, Preisverleihung mit Lowe GGK

Movelight. Bereits seit
einigen Jahren unter-
stltzt Peter Thim, Ge-
schéaftsflhrer von Mo-
velight, die ,Schmet-
terlingskinder” auf eine
ganz besondere Art und
Weise. Er stellt DEBRA
Austria auBergewohnli-
che Werbeflachen kos-
tenlos zur Verfligung. Dieses Jahr war es eine Projekti-
onsflache von 100 m2 auf der Schmelz, wo unser Mo-
bilitatssujet ,BobbyCar” zum Strahlen gebracht wurde.

Movelight Werbeflache auf der Schmelz, Wien

©P.THM

Digitale AuBenwerbung. Die Sujets und TV-Spots wur-
den auch auf digitalen Werbeflachen der Firma ADMG
kostenlos gezeigt. Diese findet man beispielsweise in
Bahnhdfen, auf 6ffentlichen Platzen, in Bussen oder
Einkaufszentren. Osterreichweit war die Kampagne auf
108 Digilights und 7 MediaWalls sichtbar.

Producer: Sebastian Larossa Lombardi

Regie: Sebastian Mayr

Kamera: Matthias-Otto Potsch

3D-Animation (Kleid): Arx Anima

3D-Animation (Glas): Digital Light Factory

Tonstudio MG Sound: Eva Bohm

Sprecher Horfunk-Spot: David Oberkogler, Gaby Heckel
Mindshare GmbH & Co KG: Mag. Friederike Miiller-Wernhart,
Angela Heinicke, Helmut Prattes, Andrea Kainz, Mag. Sabrina
Schiffrer

Movelight Thim Lichttechnik: Peter Thim

ADMG (Adfinance Media Group): Thomas Sundt

ORF: Sissy Mayerhoffer

0BB Werbung: Mag. Manfred Oschounig &

S. Eder, R. Ried! (DEBRA) und A. Heinicke
(Mindshare) mit dem goldenen Effie




Online & Mohile. Auch der Online-

N e . X N .

Bcbmmetiniuge- i bereich erhdhte die Sichtbarkeit
g der Kampagne 2013. Neben den
% i TV-Spots wurden Online-Banner
o M———

als Advertorial und in den Forma-
ten Medium Rectangle und Skyscraper geschalten. Ei-
gens programmiert wurde ein animiertes Mistery Ad:
Ein aufsteigender Ballon konnte mit dem Curser zum

Platzen gebracht werden; darauf folgte ein Spenden-
aufruf fur die ,Schmetterlingskinder”. Uber 3 Millionen
Ad Impressions brachte das insgesamt auf verschie-
denen Websites (Presse, Kleine Zeitung, 0e24, News,
Willhaben, Seitenblicke, ORF etc.). Das Ergebnis zeigt
anschaulich die Wirksamkeit der Online-Kampagne, die
ausnahmslos kostenlos geschaltet wurde. <> MMag.
Sandra Eder, DEBRA Austria

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

EBRA Austria Newsletter. Sie wollen immer auf dem Laufenden sein? Der DEBRA Austria Newsletter infor-
miert Sie regelmaBig Uber Neuigkeiten, verschiedene Projekte und Aktionen — rasch und unkompliziert di-
rekt in lhre Mailbox. Wir freuen uns auf Ihre Anmeldung unter: www.debra-austria.org/aktuelles/newsletter

Nach Registrierung erhalten Sie alle zwei Monate einen Newsletter und gelegentlich E-Mails zu Sonderthe-
men, etwa ein Aufruf zu einem Voting flir einen Werbepreis, ein Spendenaufruf bei einem dringenden Notfall
oder eine Einladung zu einem spannenden Event. Mit dem DEBRA Austria Newsletter sind Sie immer infor-

miert. Qp MMag. Sandra Eder, DEBRA Austria

EBRA goes Facehook. Taglich eingebunden in die Aktivitaten der ,Schmetterlingskinder sind Sie mit ei-
nem ,Like" auf unserer Facebook-Seite www.facebook.com/schmetterlingskinder. Hier finden Sie Ver-
anstaltungsankindigungen und -berichte, Neuigkeiten aus der Forschung, Aktuelles aus dem EB-Haus

und vieles mehr. Wir freuen uns, wenn auch Sie dabei sind! %: Dr. Gabriele-Aisha Bichler, DEBRA Austria
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Ein Herz fir Schmetterlingskinder
Seit 2005 unterstitzen die Accor Hotels in Osterreich das EB-Haus.

Als weltweit fuhrender Hotelbetreiber hat
Accor eine groRe gesellschaftliche Ver-
antwortung. In Osterreich ist es uns seit
Jahren eine Herzensangelegenheit, den VVerein
DEBRA Awustria und die ,Schmetterlings-
kinder” zu unterstitzen. Mehr Uber das Enga-
gement von Accor: www.accor.com.

SOFITEL A\ NOVOTEL Juife NOVOTEL

WMercure

Accor ist seit mehr als 35 Jahren in Osterreich
prasent. In 32 Hotels sorgen rund 900 Mit-
arbeiterlnnen fur einen rundum gelungenen
Aufenthalt. Vom Economy- bis zum Luxus-
hotel findet so jeder ein passendes Angebot.
Weltweit ist Accor in 93 Landern mit mehr als
3.600 Hotels vertreten. Fur Informationen
und Reservierungen: www.accorhotels.com

adagio ibis ol ol

ACCOR
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EB-Haus Austria — Die Spezialklinik

Vorwort

uch 2013 hat das klinische Team des EB-Hau-
A ses wie gewohnt eine optimale Versorgung von

Betroffenen mit Epidermolysis bullosa und deren
Familien gewahrleistet. In der Zwischenzeit sind wir eine
Institution, in der grenztberschreitende Gesundheits-
versorgung (siehe ,Cross Border Healthcare® auf Sei-
te 63), wie von der EU vorgegeben, gelebt wird. Hier
werden auch viele Betroffene aus dem Ausland person-
lich oder per Telefon und E-Mail betreut. Im letzten Jahr
wurden 59 Patienten, die ins EB-Haus kamen, Uber
auslandische Krankenkassen abgerechnet. 21 Betrof-
fene waren Selbstzahler, wobei mit groBer Wahrschein-
lichkeit eine (Teil-)Refundierung der Kosten im Heimat-
land erfolgte.

Auf dem Forschungssektor durften wir uns Uber ausge-
zeichnete wissenschaftliche Arbeiten und einen gro3en
Erfolg in Richtung Therapieentwicklung mit dem Lokal-
therapeutikum Diacerein freuen. Dieser Wirkstoff darf
nun in Form einer Salbe im Rahmen einer internatio-
nalen klinischen Studie bei EB-Betroffenen angewen-
det werden. Mit einer Marktzulassung ist — wie wir hof-
fen — etwa 2016 zu rechnen.

Diese groBen Schritte vorwarts rechtfertigen nach mei-
nem Dafurhalten die finanziellen Mittel, die DEBRA Aus-
tria in die Forschung im EB-Haus investiert. Bestétigt
wurde die Qualitat der wissenschaftlichen Tatigkeit un-
seres Forscherteams im Janner 2013 durch eine inter-
nationale Expertenjury, die uns exzellente Arbeit be-
scheinigte.

Dr. Gabriela Pohla-Gubo betrieb mit dem ihr eigenen
Elan unser noch junges Projekt EB-CLINET, ein Klini-
sches Netzwerk von EB-Zentren und -Experten welt-
weit. Die Aktivitaten dieser Plattform gipfelten im Sep-
tember in einer zweiten EB-CLINET Konferenz in Salz-
burg, bei der die Fortschritte der vergangenen Monate
dargelegt und weitere Ziele vereinbart wurden. Einzelne
Arbeitsgruppen beschaftigen sich mit der Entwicklung
eines homogenen, internationalen EB-Registers, der
Ausarbeitung einheitlicher Behandlungsrichtlinien sowie

von Aus-und Weiterbildungsmodulen
fUr Kliniker. Mit groBem Arbeitseinsatz
wird in Workshops an diesen Themen
gearbeitet; es findet ein fruchtbarer in-
ternationaler Austausch von Experten
statt. (Mehr zu EB-CLINET ab S. 79)
Das Thema EB-CLINET spielte auch
bei der Jahrestagung der European
Academy of Dermatology and Vene-
reology in Istanbul eine tragende Rol-
le: Hier fand ein Startworkshop zur
Schaffung eines European Reference
Networks (ERN) fur Genodermatosen
(Arbeitstitel ,GERN") statt, fir welches das EB-CLINET
Netzwerk beispielgebend ist.

© R. HAMETNER

Im letzten Jahr wurden auch die Weichen fur die Zu-
kunft des EB-Hauses Austria und der Universitatskli-
nik fir Dermatologie der Paracelsus Medizinischen Pri-
vatuniversitat (PMU) bzw. der Salzburger Landesklini-
ken (SALK), die ja in enger Verbindung stehen, neu ge-
stellt: Nach meiner bevorstehenden Pensionierung wird
Prof. Dr. Johann Bauer, unser bisheriger Forschungs-
leiter, der neue Vorstand der Universitatshautklinik und
damit, wie vertraglich vorgesehen, auch der neue me-
dizinische Geschaftsflhrer des EB-Hauses.

lch mdchte Johann Bauer das Beste fir seine neuen,
herausfordernden Aufgaben winschen und mich auf
diesem Weg bei allen Betroffenen, Familien, Mitglie-
dern von DEBRA Austria, EB-orientierten Kollegen welt-
weit sowie den Mitarbeitern im EB-Haus sehr herzlich
fOr die wohl einmalig gedeihliche Zusammenarbeit be-
danken, mich verabschieden und allen das Beste fur
ein moglichst rasches Erreichen aller von uns verfolg-
ten Ziele winschen. Il gatto fa le fusa*. In Dankbarkeit,
lhr Helmut Hintner. Q> Univ.-Prof. Dr. Helmut Hintner,
Leiter des EB-Hauses Austria, Vorstand der Universitatsklinik flr
Dermatologie an den Salzburger Landeskliniken und Ehrenpra-
sident von DEBRA Austria

* auf Deutsch etwa: ,Der Kater schnurrt zufrieden”

EB-Haus Austria - Die Spezialklinik

Univ.-Prof. Dr. Helmut Hintner
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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 behan-
delt. Mit Rat und Tat leistet das Ambulanz-Team ihnen
und ihren Familien Lebenshilfe fir den Alltag mit der
Erkrankung. Dr. Anja Diem und ihre EB-Spezialisten
stimmen dabei die Behandlung der Betroffenen indi-
viduell auf die jeweiligen BedUrfnisse ab. Die enge Zu-
sammenarbeit mit anderen Universitatskliniken im Lan-
deskrankenhaus Salzburg garantiert die bestmogliche
Versorgung in allen Bereichen: Von Wundmanagement
und Schmerztherapie bis hin zu Erndhrungsberatung
und psychologischer Betreuung.

Den Traum vieler EB-Betroffener, die Heilung ihrer Er-
krankung, teilen auch Prof. Dr. Johann Bauer und sei-
ne Wissenschafter in der EB-Forschungseinheit. Sie
verfolgen eine Reihe von Anséatzen — etwa Genthera-
pie oder den Einsatz von kleinen molekularen Wirk-
stoffen. Dabei sind ihnen schon beachtliche Erfolge
gelungen, die groBe Hoffnung machen. Solange eine
Heilung jedoch noch nicht Realitat ist, gehdrt auch
die Suche nach Linderungsansatzen fUr die Sympto-
me und den Krankheitsverlauf zu ihren Hauptanliegen.
Durch die Zusammenarbeit mit nationalen und inter-
nationalen Spitzenforschern werden laufend die neu-
esten wissenschaftlichen 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-

v...n.r.: Rezeption, Eingang, Spielecke (oben). EB-Ambulanz, EB-Forschungseinheit, EB-Akademie (Mitte und unten)
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sammelt. Diese Informationen an Betroffene und ihre
Angehdrigen, Therapeuten, Diagnostiker und Wissen-
schafter weiterzugeben, ist Ziel der EB-Akademie und
deren Leiterin Dr. Gabriela Pohla-Gubo. Auch die —
gerade bei einer seltenen Erkrankung wie EB - so
wichtige Vernetzung aller Beteiligten ist ein Anliegen
der Akademie. Hier werden Beziehungen zu vielen
EB-Spezialisten in der ganzen Welt gepflegt und der

m Kooperationsvertrag, abgeschlossen zwischen
der Gemeinnutzigen Salzburger Landeskliniken
Betriebsgesellschaft mbH (SALK) und DEBRA
Austria, sind Betrieb und Verantwortlichkeiten fur
das EB-Haus Austria festgehalten. Demnach ist die-
ses Spezialzentrum flr EB als Anstaltsambulatorium
der Universitatsklinik fur Dermatologie der Paracel-
sus Medizinischen Privatuniversitat (PMU) sanitats-
behordlich bewilligt. Die Geschaftsfihrung wird ge-

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

Stationen Ambulanzen

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

Spezialambulanzen

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

meinsam vom jeweiligen Leiter der Universitatsklinik
fir Dermatologie der PMU und dem jeweiligen Ob-
mann von DEBRA Austria wahrgenommen. Die Spen-
den und Foérdergelder von DEBRA Austria werden fur
die Personalkosten und zur Verlustabdeckung bei den
tatsachlich entstandenen Materialkosten verwendet.
Die Kosten der Instandhaltung sowie die Betriebs-
kosten fur das Gebaude werden durch die SALK ge-

tragen. <&
debra
DEBRA Austria
Obmann: Dr. Rainer Ried|
Interessen- Verein zur Forderung

gemeinschaft
Epidermolysis bullosa

der Epidermolysis
bullosa-Forschung

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

EB-Ambulanz
Dr. Anja Diem

EB-Akademie
Dr. Gabriela Pohla-Gubo

Personal-

und Sachkosten
Labordiagnostik

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

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

9=
eb Haus

EB-Haus Austria - Die Spezialklinik 51 I



EB-Haus Austria — Das Jahr 2013

Personelles

Neu im Team

lebe mit meiner Familie und jeder Menge Haustieren in einem alten Bauernhaus.
1997 erlangte ich in St. Pélten (NO) das Allgemeine Gesundheits- und Kranken-
pflegediplom und begann als OP-Instrumentarin in Operationssélen einiger Kliniken zu
arbeiten. Nach der Geburt meiner Kinder wollte ich mich verandern und es gelang mir
durch Zufall in das Tatigkeitsfeld von klinischen Studien einzutauchen. Seither hat mich
die Wissenschaft vallig in ihren Bann gezogen. Ich bin in Lehrauftrdge und verschiedene
internationale Projekte eingebunden. Im Februar 2013 habe ich durch Prof. Dr. Johann
Bauer und DEBRA Austria im EB-Haus in Salzburg die groBartige Moglichkeit bekommen, !
als Studienkoordinatorin Organisation, Forschung und Menschlichkeit zu verbinden und
in diesem auBerst vielfaltigen Gebiet mein Bestes zu geben. Ich bin sehr stolz darauf, hier an dieser einzigar-
tigen und hochinteressanten Ambulanz- und Forschungseinheit mitwirken zu kénnen! &

D GKS Barbara Frohnwieser. Ich bin mit Leib und Seele Mutter von zwei Séhnen und

© R. HAMETNER

gewachsen. Nach der Matura verlieB3 ich das Innergebirge, um in der Steiermark

Gesundheitsmanagement an der FH-Joanneum zu studieren. Meine Diplomar-
beit absolvierte ich in Wien, wo ich fir ein Consultingunternehmen tétig war, zum ersten
Mal mit EU-Projekten in Berthrung kam und meine Freude am internationalen Arbeiten
entdeckte. Nach Abschluss meiner Ausbildung entschloss ich mich zu einem Auslands-
aufenthalt in Frankreich, der finf Jahre dauern sollte. In StraBburg war ich fir meine lieb-
gewonnen EU-Projekte zustandig und koordinierte grenziberschreitende Aktivitaten und
Netzwerke zwischen Frankreich und Deutschland. 2012 entschied ich mich, wieder in die
Heimat zurlickzukehren und auch dem inneren Wunsch zu folgen, im sozialen Bereich tatig zu werden. Umso
mehr freute es mich, dass ich Anfang Méarz 2013 die Karenzstelle als Assistentin der EB-Akademie von Dipl.-
BW (FH) Julia Rebhan Ubernehmen durfte. Ich bin sehr gltcklich, nun auch Teil der DEBRA Familie zu sein und
in diesem spannenden Aufgabenbereich zu arbeiten! &

M ag. (FH) Elisabeth Miihringer. Ich bin in Salzburg geboren und in Saalfelden auf-

Mag. (FH) Elisabeth Miihringer

© R. HAMETNER

EB-Haus. Nachdem ich mein Bakkalaureat in Biologie und mein Masterstudium in
Lebensmitteltechnologie in Madrid abgeschlossen hatte, absolvierte ich das Dok-
torat in Lebensmittel-Biochemie in GroBbritannien. Ich blieb dann einige Zeit dort und
konzentrierte mich auf das mehr patientenorientierte Thema Allergien. Meine Neugier-
de bezuglich wissenschaftlicher und klinischer Fragestellungen lasst mich die Freude an

meiner Arbeit nie verlieren. Weil ich immer an neuem Wissen und Technologien interes-
siert war und auch meine Expertise gerne teilen méchte, fiihrte mich mein weiterer be- DAkt

n r. Ana Sancho. Ich arbeite seit Herbst 2013 als Immunologie-Gruppenleiterin im

© R. HAMETNER
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ruflicher Weg in verschiedene exzellente Labors nach Frankreich, Deutschland, Danemark und schlussend-
lich nach Osterreich. Bevor ich im EB-Haus anfing, arbeitete ich auf der medizinischen Universitat Wien und
der Naturwissenschaftlichen Fakultat der Universitat Salzburg am Thema ,Immunantwort auf Allergie-Therapi-
en bei Mausen und Menschen®. Jetzt freue ich mich, mein Wissen in die immunologische Forschung im EB-
Haus einbringen zu kénnen. <&

Linz aufgewachsen. 2002 zog es mich fUr ein Jahr als Austauschschulerin in die

USA, bevor ich 2005 am BORG fur kinstlerische Gestaltung in Linz maturierte.
Schnell war klar, dass ich in Salzburg studieren mochte, da ich mich in meiner Freizeit
am liebsten in den Bergen aufhalte. Nach meinem Bakkalaureatsstudium der Zellbiologie
in Salzburg begann ich mit dem Masterstudium Zoologie und absolvierte meine Master-
arbeit am molekularbiologischen Labor der Dermatologie. Im Rahmen meiner Masterar-
beit beschaftigte ich mich mit sogenannten adipogenen Stammzellen. Anfang 2013 be-
kam ich die Mdglichkeit, im EB-Haus meine Doktorarbeit zu schreiben. Nun beschafti-
ge ich mich mit dem Vergleich zweier Gentherapien fiir die junktionale Form von EB. <&

M anuela Reisenberger, MSc. Ich bin 1986 in Linz geboren und in Kirchschlag bei
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Manuela Reisenberger, MSc.

bevor ich mit 17 Jahren in die USA ging, um Biologie zu studieren. Nach meinem

Bakkalaureatsstudium absolvierte ich ein Doktoratsstudium im Bereich Molekular-
biologie an der University of Pennsylvania. Die nachsten vier Jahre war ich als wissen-
schaftliche Mitarbeiterin am Biomedical Research Centre in Dundee, Schottland, tatig.
Auf der Suche nach einer neuen Herausforderung beschloss ich 2005 nach Salzburg zu
gehen. Seither ist Salzburg zu meiner Heimat geworden. Ich bin hier gliicklich verheiratet
und habe einen dreijahrigen Sohn. Vor meiner Zeit im EB-Haus war ich acht Jahre lang
als Krebsforscherin in der Abteilung flir Hamatologie und Onkologie der Universitatskli-
nik Salzburg tatig. Seit Juni 2013 bin ich Teil des EB-Haus Teams, und freue mich sehr,
als Verstarkung in der Forschungsgruppe Krebstherapie zu arbeiten. Q:

n r. Josefina Piiion Hofhauer. Geboren und aufgewachsen bin ich auf den Philippinen,

Dr. Josefina Pifién Hofbauer

© R. HAMETNER

Aigen und danach am BRG Salzburg in der AkademiestraBe. Nach erfolgreich ab-

geschlossener Matura begann ich 2003 ein Studium der Genetik und Molekular-
biologie an der Naturwissenschaftlichen Fakultat der Universitat Salzburg und konnte es
vor kurzem mit dem Doktortitel abschlieBen. Die im Mai 2013 angetretene Stelle als wis-
senschaftlicher Mitarbeiter im EB-Haus bietet mir sehr interessante Aufgaben, da ich mich
als Bindeglied zwischen wissenschaftlichen Tatigkeiten und Routinearbeiten sehe. Meine
Hauptaufgabe ist es, das Forschungsteam so gut wie moglich zu unterstiitzen und jedem
unter die Arme zu greifen der Hilfe bendtigt. Mein Masterstudium durfte ich bereits teilweise
an der Dermatologie durchfuhren, wodurch ich schon einen GroBteil des EB-Haus Teams
kennen lernen konnte. Und darum freut es mich umso mehr, dass ich nun auch Teil dieses
groBartigen Teams sein darf. Ich hoffe auf eine langjahrige und gute Zusammenarbeit. <&

D r. Thomas Kocher. Meine schulische Ausbildung absolvierte ich an der Volksschule
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Dr. Thomas Kocher
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Dr. Iris Gratz in San Francisco

usiand hin und retour: Die Reisen zweier EB-

Haus Wissenschafterinnen. Wir, Iris Gratz und

Eva Murauer, haben gemeinsam im EB-Haus
geforscht und uns beide flr einen Forschungsaufent-
halt im Ausland entschieden. Obwohl von unterschied-
licher Dauer, mit unterschiedlichen Schwerpunkten
und in unterschiedlichen Landern, ja sogar Kontinen-
ten, hat unser bisheriger Weg doch viele Gemeinsam-
keiten.
Am Beginn stand die Suche nach einem interessan-
ten und hochrangigem Labor, das uns ermoglichen
wlrde, unsere Expertise weiterzuentwickeln und un-
sere Forschungsziele voranzutreiben, vorzugsweise im
Ausland, um auch gleich die Sprachkenntnisse auf-
zubessern. Nach erfolgreichen Vorstellungsvortragen
fand Iris ihr Gastlabor in San Francisco, USA, und
Eva in Montpellier, Frankreich. Nach der Zusage waren
die Einwerbung von Drittmitteln und die Suche nach

Dr. Eva Murauer mit den
Arbeitskollegen in Montpellier

indersegen! Einen wahren

Kindersegen gab es 2013

im EB-Haus: Gleich funfmal
durfte sich das Team Uber Nach-
wuchs freuen. Den Anfang machte
im Februar Dr. Pamina Schlager (For-
schungskoordination) mit ihrem Va-
lentin. Im Mai durfte sich Dr. Chris-
tina Gruber (Krebsforschung) tber
Sohn Alexander freuen, und im Juni
erblickte dann der Akademie-Nach- ©
wuchs, Elian Louis, von Dipl.-BW (FH) Julia Rebhan
das Licht der Welt. Im Juli kam Toéchterchen Laurena
von Neuzugang Dr. Thomas Kocher (Forschungsla-
bor), und im November folgte noch ein weiteres ,La-

PRIVAT
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Ludwig — der Jiingste im Bunde

Nachfolgern im Heimatlabor die wichtigsten néchs-
ten Schritte. Im neuen Labor fanden wir spannende
Herausforderungen in neuen Aufgaben, Forschungs-
themen, Methoden, Kollegen, Sprachen, Mentalita-
ten u.v.m. Nach einem bzw. viereinhalb erfolgreichen
Jahren sind wir nach Salzburg zurlickgekehrt, um uns
wieder der EB-Forschung zu widmen — Eva zur Gan-
ze und Iris teilweise.

Was haben wir mitgebracht? Viele neue Kenntnisse,
Wissen, Publikationen und Iris sogar eine Mitarbeite-
rin, mit der sie nun zusammenarbeiten wird. Neben
neuen Kollaborationspartnern haben wir auch neue
Freunde gefunden. Was haben wir dort gelassen? Ei-
nen Teil unserer Herzen.

Mit der Ruckkehr finden wir neue Aufgaben an neuen
Forschungsstéatten — Eva im neuen EB-Labor der PMU
(siehe Bericht auf Seite 66) und Iris an der Universitat
Salzburg — an denen wir unabhangig und doch ge-
meinsam unsere EB-Forschung fortsetzen (siehe Bei-
trag auf Seite 68). Geblieben sind das gute Arbeitskli-
ma, die Motivation und die groBartige Zusammenar-
beit mit DEBRA Austria. Unser Dank fUr die Unterstut-
zung unserer Karrieren im Ausland und die Wieder-
aufnahme in die EB-Forschung mit offenen Armen gilt
DEBRA und Prof. Dr. Johann Bauer! < Dr. Iris Gratz
und Dr. Eva Murauer, Universitdten San Francisco und Salzburg
bzw. Forschungseinheit im EB-Haus Austria

Valentin — der Alteste

borbaby”: Ludwig Reichl — Sohn von Immunologin
Dr. Victoria Reichl. Wir freuen uns sehr und gratulie-
ren herzlich! < Dr. Elisabeth Mayr, Forschungskoordina-
tion im EB-Haus Austria
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Jahreshericht EB-Ambulanz

eit rund acht Jahren betreuen wir nun in unse-

rer EB-Ambulanz Betroffene und deren Ange-

hérige. Unser wichtigstes Ziel ist und bleibt es,
fir Menschen, die mit EB leben, die bestmdgliche Ver-
sorgung und Beratung anzubieten.

Unsere Arbeitsschwerpunkte sind folgendermaBen
verteilt: Ich selbst kimmere mich um die Betreuung
und Beratung von Betroffenen und Angehdérigen, so-
wie um den Erhalt und Ausbau des Therapeutennetz-
werkes weltweit. Dr. Katharina Ude-Schoder ist 2013
aus der Karenz zurtiickgekehrt und arbeitet vorrangig
in der Betreuung und Beratung von Betroffenen und
Angehdorigen.

Unsere beiden diplomierten Krankenschwestern Ma-
nuela Langthaler und Alexandra Waldhér haben ihre
Schwerpunkte im Wundmanagement und in der Pfle-
geberatung sowie in der Beschaffung von Informati-
onen Uber neue Produkte. Mag. Brigitte Sailer ist flr
den Aufbau und die Koordination des EB-Handbu-
ches, sowie die Erstellung von Prasentationen, Vor-
tradgen und Postern verantwortlich. Lydia Stremnitzer
und Sebastian Frank stellen die reibungslose Orga-
nisation und Administration der EB-Ambulanz sicher.
Dr. Néra Eiler, Karenzvertretung von Dr. Ude-Schoder,
wechselte ihrem Wunsch entsprechend auf die Uni-
versitatsklinik fur Dermatologie.

Durch die gute interdisziplindare Zusammenarbeit mit
Spezialisten anderer Abteilungen der Salzburger Lan-
deskliniken (SALK) und niedergelassenen Arzten kén-
nen wir neben unserem eigenen Angebot auch wei-
tere Untersuchungen und Behandlungen fur EB-Be-
troffene organisieren, beispielsweise Handoperatio-
nen, Physio- und Ergotherapie, Einsetzen von PEG-
Sonden, Zahnsanierungen oder psychologische Be-
ratung (siehe Beitrage ab Seite 57).

Gerade bei komplexen Gegebenheiten, wie sie bei
einer Erkrankung wie EB an der Tagesordnung sind,
ist es notwendig, im Team zusammenzuarbeiten und
sich immer wieder auszutauschen. Ohne ein starkes
Team ist diese Aufgabe kaum l6sbar, denn die Arbeit

mit chronisch kranken Menschen
kann nur von Spezialisten in enger
Zusammenarbeit nachhaltig und
kompetent durchgefuhrt werden.
Neben einer fundierten fachlichen
Ausbildung sind daher auch laufen-
de WeiterbildungsmaBnahmen not-
wendig. RegelmaBige Teambespre-
chungen sowie fachliche Intervisio-
nen und Supervisionen stéarken das
Team und sichern die Qualitat un-
serer Arbeit.

© R. HAMETNER

Dr. Anja Diem

Aushlick 2014. Die Zeit reicht nicht
aus, alle Winsche zu erflllen und alle Plane umzuset-
zen. Fur 2014 haben wir uns insbesondere zum Ziel
gesetzt, die Behandlung von EB-Begleiterscheinun-
gen wie Nierenproblemen oder Blutarmut weiter zu
verbessern. Um Behandlungsansétze zu optimieren,
ist auch die Durchftihrung klinischer Studien notwen-
dig. Daflr haben wir mit DGKS Barbara Frohnwieser
nun eine spezialisierte Krankenschwester fur klinische
Studien (siehe den Bericht auf Seite 64).

Ein weiteres wichtiges Thema bleibt die Verbesserung
der Krebsvorsorge, denn nach wie vor ist die Friher-
kennung die wichtigste MaBnahme.

Unser praktisches Online-EB-Handbuch (siehe Beitrag
auf Seite 60) soll noch weiter wachsen. Das wird ei-
nerseits durch die Fertigstellung der deutschsprachi-
gen Fassung, andererseits durch den Ausbau in wei-
teren Sprachen erfolgen.

Unsere Arbeit verstehen wir als Hilfe zur Selbsthilfe,
die EB-Betroffene in der Entwicklung von Lésungs-
maglichkeiten entsprechend ihrer Ressourcen unter-
stltzt. Durch die engagierte Zusammenarbeit des Am-
bulanzteams mit dem Forschungsteam und Experten-
Netzwerk an den SALK, sowie durch die groBartige
Unterstltzung unserer Fdrderer und Sponsoren se-
hen wir den Herausforderungen und Entwicklungen im
nachsten Jahr mit Zuversicht entgegen! <> Dr. Anja
Diem, leitende Arztin EB-Ambulanz
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Zahien, Daten, Fakten

Autgabenbereiche der EB-Ambulanz

B Beratung und Betreuung von Betroffenen und An-
gehdrigen

B Planung und Organisation ambulanter und statio-
néarer Aufenthalte

B gmbulante Untersuchungen

m Pflege bzw. Wundversorgung

® Aufbau und Pflege des Experten-Netzwerks an
den Salzburger Landeskliniken

®m Fachvortrage und -workshops

B |nformations- und Erfahrungsaustausch

B Test neuer Materialien (z. B. Wundpflegeprodukte)

B Teilnahme an klinischen Studien

B Auf- und Ausbau des Online-EB-Handbuchs
(www.eb-handbuch.org)

Riickblick. Im Zeitraum von 1. Janner bis 31. Dezem-
ber 2013 waren 123 ambulante Untersuchungen,
14 stationare Aufnahmen und 73 stationare Tage
zu verzeichnen. Nicht nur Betroffene aus Osterreich,
sondern auch Patienten aus vielen anderen Landern
wurden behandelt.

Die Anzahl der ambulanten Untersuchungen sowie
die Dauer der stationaren Tage sind damit im Ver-
gleich zum Vorjahr relativ konstant geblieben. Eine
Zunahme zeigt sich bei Beratungen von Arzten und
Pflegepersonal aus anderen La&ndern, welche vor-

Das Team der EB-Ambulanz

Dr. Anja Diem EB-Arztin u. Leiterin d. EB-Ambulanz ~ 25h
Dr. Katharina Ude-Schoder ~ EB-Arztin 20h
DGKS Manuela Langthaler  EB-Krankenschwester 30h
DGKS Alexandra Waldhor  EB-Krankenschwester 15h

Mag. Brigitte Sailer, BA Projektkoordination u. Kommunikation ~ 25h

Lydia Stremnitzer Sekretariat 25h
Sebastian Frank Praktikant 10h
Univ.-Prof. Dr. Arzt u. Leiter d. EB-Forschungseinheit;  bei Bedarf
Johann Bauer genetische Beratungen

u. Hautbefundungen

Dr. Rudolf Hametner Fotodokumentation bei Bedarf

BN 56 EB-Haus Austria - Das Jahr 2013

wiegend telefonisch und via E-Mail ablaufen. Auch
in diesem Jahr gab es wieder zahlreiche Familien,
die zum ersten Mal die EB-Ambulanz aufgesucht
haben. Neue von EB betroffene Familien bedeuten
fUr das Ambulanz-Team im Allgemeinen eine héhe-
re Beratungsintensitét.

Ein Vergleich der einzelnen EB-Formen zeigt Unter-
schiede zwischen Betroffenen aus Osterreich und je-
nen aus anderen Landern. Wahrend &sterreichische
Betroffene mit allen EB-Formen unsere Ambulanz
aufsuchen, kommen bei den auslandischen Betrof-
fenen vorwiegend jene mit den schwereren EB-For-
men. Q> Mag. Brigitte Sailer, BA, EB-Ambulanz

3%

m Neugeborene

M Erstunter-
suchung

8% = Ambulanz

& stationdre
Aufnahme

M alle anderen
Untersu-

72% chungen

Behandelte EB-Betroffene, EB-Ambulanz

Verteilung nach Behandlung (%, n = 123), 1.1. - 31.12.2013

7%

W EBS
mEBJ
159, W EBD
m Kindler
mVa. EB,
unklass. &
sonstiges

Behandelte EB-Betroffene, EB-Ambulanz
Verteilung nach Subtyp (%, n=123),1.1. - 31.12. 2013

52%

m Osterreich

m Deutschland

1 alle anderen
Lénder

Behandelte EB-Betroffene, EB-Ambulanz

Verteilung nach Landern (%, n = 123),1.1. - 31.12.2013
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andoperation hei Epidermolysis bullosa dystro-
H phicans. Bekannterweise ist das klinische Spek-

trum bei Epidermolysis bullosa sehr breit gefa-
chert. Leider bilden sich bei der dystrophen Form in
98 Prozent der Félle sogenannte Pseudosyndaktylien
(= Zusammenwachsen von Fingern und Zehen) wie
auch Kontrakturen der Finger. Diese langsam zuneh-
mende Deformitéat beeintrachtigt die EB-Betroffenen
bei der BenUtzung ihrer Hande, wobei letztendlich die
Greiffunktion véllig aufgehoben wird.

AuBerdem kénnen sich Verengungen der Speiserdh-
re bilden, die den Betroffenen in unbehandelten Fallen
das Schlucken unmaoglich macht. Die Erkrankung fuhrt
sowohl zur langsamen Verkleinerung des Mundes als
auch zur Verschlechterung der Beweglichkeit des Un-
terkiefers durch Versteifung der Weichteile. Dies ver-
ursacht eine zunehmende Erndhrungsproblematik bis
hin zur Mangelerndhrung der Patienten.

Seit dem Jahr 1998 werden Kinder, Jugendliche und
junge Erwachsene mit erwahnten Handdeformitaten an
der Klinik for Kinder- und Jugendchirurgie der PMU chi-
rurgisch behandelt. Primér werden die Finger operativ
aufwandig geldst und dann mit speziellen Verbanden
separiert gehalten. Die ersten vier bis funf Verbands-
wechsel erfolgen in Allgemeinnarkose, wobei spezielle
nicht haftende Materialien zur Verwendung kommen.
Nach dem Beginn der Epithelisierung (= Zuwachsen der
Wunden) werden weitere Verbande ohne Narkose durch
das Pflegepersonal des EB-Hauses Austria angelegt.

Seit dem Jahr 2000 werden auch EB-Betroffene mit

Fingerkontrakturen und -verwachsungen

w

OA Dr. Christian Heil
Verengungen der Speiserdhre in unserer Klinik behan-
delt. Es werden wiederholte endoskopische Dehnun-
gen in Narkose vorgenommen, in fortgeschrittenen
ausgewahiten Fallen missen auch PEG-Sonden (durch
die Bauchdecke in den Magen) implantiert werden.

Die chirurgische Behandlung der Folgeerscheinungen
von Epidermolysis bullosa bedeutet fur unsere Pati-
enten eine enorme Steigerung ihrer Lebensqualitat.
Durch die enge Zusammenarbeit vieler Experten aus
verschiedenen Fachrichtungen (Kinderchirurgen, Kin-
deranasthesie-Arzte, Pflegepersonal der Kinderchir-
urgie und des EB Hauses, Mitarbeiter der physikali-
schen Medizin) sowie auch durch die Erfolge der er-
wahnten Therapie kdnnen mittlerweile viele Betroffene
innerhalb und auch auBerhalb des EU-Raumes (Polen,
Ukraine, Bosnien-Herzegowina) von den erheblichen
Verbesserungen profitieren. Q> OA Dr. Jan Bauer und
OA Dr. Christian Heil, Universitatsklinik fiir Kinder- und Jugend-
chirurgie, Salzburger Landeskliniken

Nach einer Fingeroperation
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OA Dr. Margret Burger-Rafael

Physikalische Medizin und Rehabilitation. Im

Jahr 2013 haben wir 28 ,Schmetterlingskinder*
mit verschiedenen Subtypen und aus unterschiedli-
chen Herkunftslandern physio- und ergotherapeutisch
behandelt. Das Alter der EB-Betroffenen erstreckte
sich vom Baby- bis zum frihen Erwachsenenalter.
Durchschnittlich dauerten die Behandlungen zwischen
zwei und sechs Stunden. Bei all diesen Kontakten war
es uns ein vorrangiges Anliegen, neben einer genau-
en arztlichen funktionellen Untersuchung, die Fami-
lie der Kinder bezuglich der Ent-
wicklungsférderung nach sen-
somotorischen Aspekten aus-
flhrlich zu beraten. Die Senso-
motorik miteinzubeziehen be-
deutet, dass nicht nur die Aus-
fUhrung einer Bewegung selbst
eine Rolle spielt, sondern dass
diese Bewegung eine wesentli-
che Grundlage fir die Wahrneh-
mung, das Begreifen und Er-
kunden der Umgebung darstellt.

B ehandlungsangehot der Universitatsklinik fiir

Ein weiteres Anliegen war es uns, die Eltern darin zu
bestéarken, sinnvolle Behandlungsstrategien fortzuflh-
ren bzw. Unsicherheiten beztglich des richtigen Vor-
gehens zu beseitigen. Besonders erfreulich ist flr uns,
dass wir viele Betroffene schon Uber Jahre begleiten
und trotzdem immer wieder zur Beseitigung aktuel-
ler Probleme beitragen koénnen. Durch die Kontakt-
aufnahme mit arztlichen Kollegen und Therapeuten
in Wohnortnédhe der Betroffenen konnte auch schon
so0 manche weite Anreise vermieden werden.

Das EB-Team der Universitatsklinik fir Physika-
lische Medizin und Rehabilitation an den Salz-
burger Landeskliniken besteht aus einer Ober-
arztin, einer Assistenzarztin in Ausbildung und
einem Team von Ergo- und Physiotherapeuten.
Unter anderem ist es uns in den letzten Jah-
ren gelungen, durch die enge Zusammenar-
beit mit dem EB-Haus und zwischen den ein-
zelnen Teammitgliedern eine praktische Ergo-
therapie-Broschure fur ,Schmetterlingskinder”,
einen Beitrag im internationalen Fachbuch ,Life
with Epidermolysis bullosa“ (Fine/Hintner) sowie
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ein ergotherapeutisches Nachschlagewerk (,Occupa-
tional Therapy in Epidermolysis bullosa®, Prinz/Weil3)
fUr Therapeuten, die nicht in einem EB-Zentrum ar-
beiten, zu publizieren.

Leistungsangebot der Universitatsklinik fur Physikali-

sche Medizin und Rehabilitation bei EB:

B Genaue arztliche Untersuchung nach funktionellen
Kriterien, unter Beachtung von Kontrakturen oder
krankheitsspezifischen Einschrankungen der Be-
weglichkeit.

® Motorische Testung in Bezug auf das Lebensalter
der Betroffenen. Dabei kann der motorische Leis-
tungstest auch auf einen eigenen Termin ausgewei-
tet werden, bei dem ein kindgerechter Parcours auf-
gebaut wird, um die Testsituation zu entspannen.
Vorangehende Fragebdgen erleichtern die Auswer-
tung des Befundes.

B Ergotherapeutische Beratung fur den Alltag, z. B.
Anpassung von Fahrzeugen, verschiedene Hilfs-
mittel, Gelenksschutz, Schuhe usw.

B Anfertigung von pra- und postoperativen Schienen
zur Vermeidung von Kontrakturen, insbesondere bei
der dystrophen Form von EB (EBD).

B Wahrnehmungstraining

B Beratung zur motorisch unterstitzenden Physio-
therapie.

In allen Fallen wird mit den Klienten eine zusatzliche

Kontaktmoglichkeit via E-Mail, Telefon oder Brief ver-

einbart, falls zwischen den Sitzungen Probleme oder

Fragen auftauchen. < OA Dr. Margret Burger-Rafael,

leitende Oberérztin des EB-Teams der Universitétsklinik flir Physi-

kalische Medizin und Rehabilitation

Bewegungsiibungen mit einem ,,Schmetterlingskind*

© F. PRINZ



alliative Pflege. Das

Jahr 2013 forderte uns

intensiv im Bereich der
Palliativbegleitung und -ver-
sorgung: Zum einen durch die
Geburt dreier Kinder, die wir
aktiv mit ihren Eltern palliativ
betreuten. Zum anderen gab
es zwei Neugeborene, die wir
aus der Ferne in Zusammen-
arbeit mit anderen Institutio-
nen begleiten durften. AuBer-
dem wurde es in diesem Jahr notwendig, langjéhri-
ge Betroffene und deren Angehdrige palliativmedizi-

DGKS Manuela Langthaler

0 lauft das EB-Haus rund. Seit August 2011 ar-

beite ich nun im EB-Ambulanz Team im Bereich

Organisation und Administration. Taglich von 8
bis 13 Uhr bin ich fur unsere EB-Betroffenen da und
kimmere mich um ihre Anliegen. Arztbriefe samt Haus-
pflegedokumentationen werden an die Familien und de-
ren behandelnden Kinder- bzw. Hauséarzte verschickt.
Auch Bestatigungen fur Krankenkassen, Kindergarten,
Schulen usw. werden oft bendtigt.

Der Schwerpunkt meiner Tatigkeit ist die Terminkoordi-
nation intern und mit anderen Abteilungen. Zu den am
haufigsten in Anspruch genommenen z&hlen: Physika-
lische Medizin samt Ergotherapie, Augenklinik, HNO,
Ernahrungsberatung, Kinderchirurgie (Handoperatio-
nen, Speisenrdhrendehnung, etc.) und das Medicent-
Kinderzahnambulatorium.

Nicht einfach gestaltet sich die Organisation
bei Betroffenen aus dem Ausland. Einige Fa-
milien nehmen eine weite Anreise auf sich, um
zu uns zu kommen. Das Finanzielle spielt hier
eine groBe Rolle, da sie sogenannte Selbstzah-
ler sind. Deshalb ist es sehr wichtig, im Vorfeld
S0 viele Informationen wie mdglich vom Patien-
ten zu sammeln (aktuelle Bilder, Arztbriefe und
Befunde). Das ermdglicht uns, gezielt Unter-
suchungen an anderen Abteilungen zu planen
und von der Rechnungsabteilung einen Kos-
tenvoranschlag einzuholen. Nicht selten kommt

© DEBRA AUSTRIA, R. HAMETNER

nisch und -pflegerisch zu
unterstitzen.

Solche in psychischer

Hinsicht sehr bewegten

Phasen zeigen uns je-

doch auch immer sehr

klar und deutlich, wie
ggroBartig unser Team
Ediese Herausforderun-
% gen miteinander meis-
© tert und sich gegenseitig
stiitzt. <> DGKS Manuela Langthaler und DGKS Alexan-
dra Waldhér, EB-Ambulanz

DGKS Alexandra Waldhér

es dann aber vor, dass Familien an der BUrokratie ih-
res Heimatortes scheitern — z. B. kein Visum erhalten —
und somit eine Reise nach Osterreich unmaglich wird.

Seit etwa eineinhalb Jahren gehért auch Sebastian
Frank zu unserem Team. Er studiert Recht und Wirt-
schaft und unterstiitzt mich zehn Stunden pro Wo-
che im administrativen Bereich. Er schreibt, faxt, mailt,
schneidet, sortiert, macht Botengange, verschickt Pa-
kete, ordnet die Patientenmappen und vieles mehr.
Sebi, wie er von uns genannt wird, scheut keine Ar-
beit und ist da, wenn im EB-Haus Not am Mann ist.

Ich habe das Gllick in einem Team zu arbeiten, in dem
Professionalitat, Qualitat und Menschlichkeit im Vorder-
grund stehen. Qp Lydia Stremnitzer, EB-Ambulanz

= v
Empfangsbereich im EB-Haus Austria

EB-Haus Austria - Das Jahr 2013 59 I

Sebastian Frank, Lydia Stremnitzer



v.l.n.r.: Dr. K. Ude-Schoder, Mag. B. Sailer, Dr. A. Diem

B-Handbuch fiir Betroffene und Angehdrige. Es ist
geschafft! Seit 2013 steht EB-Betroffenen und
ihren Angehdrigen eine neue, wichtige Informa-
tionsquelle zur Verfigung: Das EB-Handbuch (www.
eb-handbuch.org) richtet sich an alle, die mit den vie-
len taglichen Herausforderungen leben, die mit Epi-
dermolysis bullosa (EB) verbunden sind.
Das Hauptanliegen der Verfasserinnen Dr. Anja Diem
und Dr. Katharina Ude-Schoder in Kooperation mit
Mag. Brigitte Sailer
war und ist es, den
Zugang zu alltags-
relevanten Informa-
tionen Uber EB flr
Betroffene und ihre
Angehdrigen zu er-
¢ leichtern. Jede be-
é troffene Familie
f kann mit Hilfe des
© Online-Handbuchs
ihr individuelles Nachschlagewerk entsprechend den
eigenen Interessen und dem EB-Typ zusammenstel-
len. Die Struktur ist sehr benutzerfreundlich: Man er-
halt einen raschen Uberblick iber die relevanten The-
men — etwa Wundversorgung, Schmerz, Ernéhrung,
Bekleidung oder Bewegung — und kann Informationen
entweder themenbezogen oder nach EB-Typ suchen.
Das EB-Handbuch kann keinesfalls die arztliche Be-
gleitung ersetzen, sondern soll unterstitzend wirken
und die VerfUgbarkeit von Informationen, auch von zu-
hause aus, vereinfachen.
Wir werden das Handbuch laufend erganzen und op-

B-Handbuch auch auf lalienisch! Es freut uns be-
kannt zu geben, dass das gelungene Projekt von

timieren. Derzeit ist es in den Sprachen Deutsch, Eng-
lisch und ltalienisch (umgesetzt von DEBRA Sudtirol,
siehe Bericht unten) verfligbar. Weitere DEBRA Grup-
pen haben bereits angefragt, ob sie das Handbuch in
ihre Sprache Ubersetzen und anbieten durfen. Viel-
leicht gibt es also schon bald eine spanische, russi-
sche oder chinesische Version.

Das EB-Handbuch bietet zusétzlich einen Uberblick
Uber nutzliche Sozialinformationen fur dsterreichische
Betroffene, etwa zu den Themen finanzielle Unterstit-
zung, Familienentlastungsangebote, Ausbildung und
Arbeit. Auch die wichtigsten Ansprechpartner und For-
mulare sind hier zusammengefasst. <> Mag. Brigitte
Sailer, BA, EB-Ambulanz

= s s i I

B
ebHandbuch — e

Willkommen auf
www.eb-handbuch.org
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wurden nun von DEBRA Sudtirol auf Italienisch Uber-
setzt. Wir hoffen, dass viele diese Online-Ressourcen
nutzen werden und bedan-

Dr. Anja Diem aus dem EB-Haus Austria

— das sogenannte EB-Handbuch — nun auch
auf Italienisch online ist. Das Team der EB-Am-
bulanz hat flr dieses nitzliche Online-Hand-
buch nicht nur Informationen aus dem medizini-
schen Bereich, sondern auch — sehr praxisnah
— viele nutzliche Tipps fur Eltern, EB-Betroffe-
ne und Interessierte zu alltaglichen Lebenssitu-
ationen zusammengestellt. Diese gesammelten
Erfahrungen von Medizinern und Betroffenen
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ken uns beim EB-Haus Team
flr die hervorragende Arbeit.
In Klrze werden auch noch
wichtige rechtliche Informa-
tionen Uber das italienische
Gesundheitswesen hinzuge-
figt. < Isolde Mayr Faccin,
Présidentin von DEBRA Sudtirol —
Alto Adige



sorgung. Im Februar 2013 nahm ich mit Dr. Anja Diem und DGKS Manuela

Langthaler an den ,Dattelner Kinderschmerztagen” in Recklinghausen teil. Das
Kongressmotto lautete: ,Voneinander Lernen”. Das bedeutet Landerperspektiven zu
wechseln, zu hinterfragen was wirklich bewegt, Multiprofessionalitat zu leben sowie
verschiedene Sichtweisen zu integrieren. Die Teilnehmer kamen vorwiegend aus den
Bereichen Medizin, Pflege, Psychologie und Soziale Arbeit aus Deutschland, Oster-
reich und der Schweiz. Wahrend der Konferenz wurden in Vortragen und Workshops
wichtige Anliegen und Themen rund um die Kinderschmerztherapie, die padiatrische
Palliativversorgung sowie die Erschépfungsgefahr bei professionellen Therapeuten
und Begleitern diskutiert. Flr einen Erfahrungsaustausch Uber Schmerztherapie bei EB war auch Platz. Ein in-
teressanter Besuch des Kinderpalliativzentrums Datteln mit Fihrung und Workshops rundete das Programm
ab. € Mag. Brigitte Sailer, BA, EB-Ambulanz

D reilanderkongress fiir Kinderschmerztherapie und péadiatrische Palliativver-

v.l.n.r.: Dr. C. Hasan, Dr. A. Diem, N.
Miiller-Grosse, Dr. M. Reuther, DGKS M.
Langthaler, Mag. B. Sailer

© DREILANDERKONGRESS

krankenschwester der Fachklinik Sylt, durfte sich das Team der EB-Ambulanz

im Juli 2013 freuen. Die Fachklinik Sylt (www.fachklinik-sylt.de) bietet medizi-
nische, padagogische und psychologische Betreuung fur Kinder und Jugendliche
mit EB sowie Betroffene anderer Erkrankungen. Wéahrend eines stationdren Aufent-
halts in der Rehaklinik wird gemeinsam mit Eltern und Kind ein Therapieplan erstellt.
Bei ihrer Hospitationswoche im EB-Haus Austria konnte Friederike Ufer unsere drei
Abteilungen Ambulanz, Forschungseinheit und Akademie kennenlernen und die Mit-
arbeiter eine Woche lang bei ihrer Arbeit begleiten. Sie erhielt einen praktisch orien-
tierten Uberblick tber EB-bezogene Themen, wie etwa Erndhrung, Pflege, Psycho-
logie und Genetik, — wertvolle Informationen und Anregungen fur ihren beruflichen Alltag. Wir haben uns sehr
Uber den Besuch aus dem Norden Deutschlands gefreut und bleiben auch zukinftig mit der Fachklinik Sylt in
Verbindung. € Mag. Brigitte Sailer, BA, EB-Ambulanz

B esuch aus Sylt im EB-Haus. Uber einen Besuch von Friederike Ufer, Kinder-

v.l.n.r.: Mag. B. Sailer, L. Stremnitzer, F.
Ufer, Mag. E. Miihringer, Dr. K. Ude-Scho-
der, S. Frank

© EB-HAUS AUSTRIA

in Madrid der 12. ,World Congress of Pediatric Dermatology” statt. Neueste
Fortschritte in Therapie und Forschung rund um Hauterkrankungen in allen
padiatrischen Altersgruppen wurden diskutiert. Dem Thema EB wurde eine eigene
Arbeitssitzung gewidmet, die von einer tiberraschend groBen Anzahl von Arzten be-
sucht wurde. Mein Beitrag dazu war ein Vortrag Uber die Versorgung von Neugebo-
renen mit EB. AuBerdem wurde Uber die Knochengesundheit bei EB und das schwie-
rige Thema Hautkrebs referiert. Die groBe Zahl internationaler Teilnehmer machte die- BRI EA 02N e LAY
sen Kongress zu einer hervorragenden Plattform fUr Kliniker und Forscher, um Ideen Diem (EB-Haus Austria), E. Makow (DEBRA
auszutauschen, die Zusammenarbeit zu stérken und die Verbesserung der Betreu- 5 BECUCURIAIERECCICAELES
ung von Kindern mit Hauterkrankungen voranzutreiben. DEBRA Spanien betreute ei- matologie, L2 Paz Hospital, Madrid)
nen Infostand zum Thema EB, der Uberaus gut besucht war. Nicht zuletzt war dieser nattrlich auch ein gu-
ter Standort, um sich mit Freunden und Kollegen zu treffen, die im Bereich EB tétig sind. Die Erfahrung, dass
die Gemeinschaft der Menschen, die sich beruflich bzw. in Selbsthilfegruppen mit EB beschéftigen, eine ganz
besondere ist, hat sich auch in Madrid fiir mich wieder bestéatigt. < Dr. Anja Diem, leitende Arztin EB-Ambulanz

w orld Congress of Pediatric Dermatology. \/on 25. bis 27. September 2013 fand

© WCPD
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hiéhe. Am 15. November 2013 nahm ich an der

7. Jahrestagung des Vereins ,,Politische Kinder-
medizin“ teil. Dieser ist eine Plattform engagierter Kin-
der- und Jugendmediziner und anderer im Kinder- und
Jugendbereich engagierter Berufsgruppen, die sich
fUr gerechte Ressourcenverteilung, optimale medizi-
nische Versorgung, Wahrung der Kinderrechte und ei-
nen kostenlosen Zugang zu notwendigen Therapien
fur Kinder und Jugendliche einsetzt.

P olitische Kindermedizin: Begegnung auf Augen-

Die Jahrestagung hatte den Titel ,Partizipation in der
Kinder- und Jugendmedizin — von der Versorgung
zur Teilhabe“. Das Wort Partizipation bedeutet Teilha-
be, Mitbestimmung, und gerade im Zusammenhang
mit Kindern und Jugendlichen ist das, denke ich, ein
spannendes Thema. Sehr interessant und vielfaltig
waren daher auch die verschiedenen Vortrage. Lei-
der kann ich nicht von jedem einzelnen Vortrag be-
richten, denn das wurde den Rahmen dieses Artikels
sprengen. Ilch mdchte aber auf ein paar interessante
Gedankengange und Tatsachen eingehen.

Die Vortragenden aus Osterreich, Deutschland, Eng-
land und der Schweiz beleuchteten das Thema Parti-
zipation unter ganz verschiedenen Gesichtspunkten:

Einerseits Partizipation in der medizinischen Versor-
gung von Kindern und Jugendlichen. Diese beginnt
im Bereich der Gesundheitsvorsorge (z. B. Schutz vor
Passivrauchen, Zugang zu adaquater medizinischer
Versorgung unabhangig vom sozialen oder kulturellen
Hintergrund usw.) und fUhrt weiter zu kindgerechter
Versorgung kranker Kinder und Rehabilitationsmal3-
nahmen (z. B. nach Unfallen, Krebserkrankungen etc.).

—
Begegnung auf Augenhdhe
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Mdglich ist Partizipation letztlich nur, wenn die Kom-
munikation mit Kindern und Jugendlichen auf Augen-
hoéhe gelingt. Diese soll an Alter und Entwicklungsstufe
angepasst sein. Die Informationen sind auf die jewei-
lige Situation abzustimmen, damit der junge Mensch
in der Lage ist, sich eine eigene Meinung zu bilden.
Das ist eine anspruchsvolle Aufgabe, die es zu lernen
gilt, wenn Partizipation gewollt ist.

Einen interessanten Vortrag hielt auch Dr. Irene Promus-
sas, Obfrau des Vereins Lobby4kids und Mutter einer
Tochter mit einer seltenen Erkrankung. Sie hielt eine
Tatsache fest, die auch unserer Erfahrung im EB-Haus
entspricht: Bei einer seltenen Erkrankung ist die Par-
tizipation der Betroffenen besonders wichtig, da auch
die Spezialisten mit jedem Fall dazulernen, sowohl die
Therapeuten als auch die Kollegen aus der Forschung.

Wissenswertes gab es auch zum Thema Kinderrechte
zu hoéren: Die Rechte des Kindes im Krankenhaus wur-
den bereits 1988 in der sogenannten ,EACH* Charta“
in 10 Punkten zusammengefasst. Das Ziel der EACH-
Mitgliedsorganisationen ist es, die Grundsatze dieser
Charta in allen européischen L&ndern in Gesetzen,
Richtlinien und Empfehlungen zu verankern.

Die Rechte von Kindern im Gesundheitswesen — und
nicht nur in den Krankenhausern — sind Uberdies in
der 1989 verabschiedeten ,UN Konvention Uber die
Rechte des Kindes* festgehalten. Allerdings sind die-
se UN-Konventionen bisher nur Empfehlungen und
nicht gesetzlich verankert. Dass sie in die dsterreichi-
sche Verfassung aufgenommen werden, ist eines der
vielen Ziele des Vereins ,Politische Kindermedizin®.

Quellen und weiterfiihrende Links:

Politische Kindermedizin: www.polkm.org

EACH* Charta: www.each-for-sick-children.org

Lobby4kids: www.lobby4kids.at

KiB children care (Verein rund ums kranke Kind): www.kib.or.at

,Gehe nicht vor mir her, vielleicht folge ich dir nicht.
Geh nicht hinter mir, vielleicht fihre ich dich nicht. Geh
einfach neben mir und sei mein Freund.” (Albert Ca-
mus) Qp Dr. Katharina Ude-Schoder, EB-Ambulanz

* EACH = European Association for Children in Hospital



ross Border Healthcare: Grenziiberschreitende

Gesundheitsversorgung. Die EU-Patientenmo-

bilitatsrichtlinie ,Cross Border Healthcare and
Patient Mobility in Europe” Uber die grenzliberschrei-
tende Krankenversorgung ist in
Osterreich mit 25. Oktober 2013
in Kraft getreten. Patientenmo-
bilitat bzw. grenztberschreiten-
de Gesundheitsversorgung be-
deutet, dass eine Person nicht in ihrem Heimatland,
in dem sie krankenversichert ist, sondern in einem an-
deren EU-Land eine Gesundheitsdienstleistung in An-
spruch nimmt.

Crossibordar
. Healthcare q

~ Directive

-

Patienten aus den EU-Mitgliedsstaaten sowie den
Staaten Island, Liechtenstein und Norwegen haben
das Recht auf medizinische Versorgung in einem Mit-
gliedsstaat, in dem die beste Versorgung flir sie ge-
geben ist. Die Behandlungskosten werden bis zu der
Hohe erstattet, in der sie auch fur eine entsprechende
Behandlung im Heimatland Ubernommen wirden. Die
Richtlinie sieht jedoch auch vor, dass die Versorgung
inlandischer Patienten nicht durch die Behandlung
auslandischer Patienten beeintrachtigt werden darf.

Auch bessere Information und Beratung sind ein wich-
tiges Thema: Alle Mitgliedsstaaten missen eine natio-
nale Kontaktstelle einrichten, die Uber Behandlungs-
maoglichkeiten im Ausland informiert. Die &sterreichi-
sche Kontaktstelle flr die grenziberschreitende Ge-
sundheitsversorgung wurde bei der Gesundheit Os-
terreich GmbH (GOG) in Wien eingerichtet (E-Mail:
patientenmobilitaet@goeg.at).

Weitere Vorgaben der neuen Patientenmobilitétsricht-
linie betreffen die gegenseitige Anerkennung von Ver-
schreibungen (Rezepten). Das Netzwerk zu elektroni-
schen Gesundheitsdiensten (eHealth) hat seine Arbeit
bereits im vergangenen Jahr aufgenommen. Ein Netz-
werk zur Zusammenarbeit bei der Bewertung von Ge-
sundheitstechnologien befindet sich im Aufbau.

Ausgenommen von der Richtlinie sind Dienstleistun-
gen im Bereich der Langzeitpflege, die Zuteilung von
und der Zugang zu Organen (Organspenden) sowie
offentliche Impfprogramme gegen Infektionskrank-
heiten.

Abgesehen von der grenzibergreifenden Behandlung
soll auch Wissen ausgetauscht werden. Daflr wird ein
Europaisches Referenznetzwerk (European Reference
Network, ERN) geschaffen, das Erfahrungen, Ressour-
cen und Wissen bundelt. Dadurch soll es beispiels-
weise leichter werden, dass mehrere Institutionen ge-
meinsam an der Entwicklung von Therapien fUr selte-
ne Erkrankungen forschen.

Das EB-Haus Austria, in dem Betroffene von Epider-
molysis bullosa (EB) versorgt werden, ist im Bereich
der grenzUberschreitenden Gesundheitsversorgung
Vorreiter, sowohl bei der Behandlung von Patienten
anderer (EU-)Lander als auch in Bezug auf eine inten-
sive Vernetzung mit internationalen Experten.

Im Jahr 2013 wurden im EB-Haus Austria 59 EB-Be-
troffene ohne 6sterreichische Krankenversicherung
behandelt (Vergleich 2012: 84), wovon rund 60 Pro-
zent Uber fremde Krankenkassen abgerechnet wur-
den und etwa 40 Prozent Selbstzahler waren. Beson-
ders fur letztere Patientengruppe bedeutet die Pati-
entenmobilitatsrichtlinie in Zukunft eine entscheiden-
de finanzielle Entlastung.

Mit EB-CLINET wurde seitens des EB-Hauses bereits
2012 ein Netzwerk von EB-Experten geschaffen, das
auf die Vernetzung bzw. Neuschaffung von EB-Zent-
ren weltweit und eine bestmdgliche medizinische Ver-
sorgung fur Menschen mit EB abzielt. Diese Plattform
soll den Austausch von Expertise Uber EB erleichtern,
eine Basis fir klinische Studien darstellen und damit
den Weg zur Heilung von Epidermolysis bullosa eb-
nen. v%: Mag. Brigitte Sailer, BA, EB-Ambulanz
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linische Studien im EB-Haus Austria. Um ein Me-

dikament vom Labor in die Klinik zu bringen,

werden neue Wirkstoffe bzw. Therapien — nach-
dem jahrelang im Labor ihre Wirksamkeit und Sicher-
heit getestet wurde — in sogenannten klinischen Stu-
dien mit Patienten erprobt. Es bedarf enormer Team-
fahigkeit, Organisation und groBen Durchhaltevermo-
gens, klinische Studien durchzuftihren und dabei ver-
wertbare Ergebnisse zu erzielen.

Da es sich bei EB um eine sehr seltene Erkrankung
handelt, sind Vergleichbarkeit und Nachweis einer er-
folgreichen Therapieform sehr schwierig. Als Study
Nurse — eine auf klinische Studien spezialisierte Kran-
kenschwester — sehe ich mich dabei als Schlltsselfigur
und Schnittstelle zwischen den Patienten, dem EB-
Haus, der Universitatsklinik fir Dermatologie an den
SALK, den regulatorischen Instanzen und der Phar-
maindustrie.

Mittlerweile ist die Entwicklung von Therapien fur EB
an einem Punkt angekommen, wo immer mehr The-
rapieansatze die Hirde vom Labor in Richtung Klini-
sche Anwendung schaffen. 2013 war das EB-Haus in
eine Reihe von internationalen klinischen Studien in-
volviert — zum Teil eigeninitiiert, zum Teil von anderen
Forschungsinstitutionen:
= Dermagraft. Diese Wundauflage sollte bei stagnie-
renden Wunden im dreiwdchigen Intervall aufgetra-
gen werden. Das vielversprechende Produkt enthielt
dermale Fibroblasten. Leider wurde diese Studie im
Herbst von der Pharmafirma Shire beendet.
® Amnionmembran. Durch eine Kooperation mit der
Gewebebank/Blutzentrale Linz, einer Institution
des Roten Kreuzes,
konnten wir erste
Erfahrungen mit hu-
maner Amnionmem-
bran zur Deckung
von EB-Hautwun-
den sammeln. Am-
nion wird aus der
Plazenta von Spen-
derinnen gewonnen,

aufgebracht. Vor allem nach Fingeroperationen hat
sich die Amnionmembran als sehr wirkungsvoll er-
wiesen.

m Keragel. Dieses Hydrogel wurde von der Firma Ke-
raplast in Neuseeland entwickelt. Es ist mit Keratin-
Protein angereichert und eignet sich besonders zur
Behandlung von Wunden an Stellen wo kein Verband
moglich ist, wie im Gesicht, am Nacken und an Ge-
lenken. Derzeit bereiten wir die Teilnahme des EB-
Hauses an einer klinischen Studie mit Keragel vor.

® Gewebeentnahme. Da das EB-Haus seit 2012 als Ge-
webeentnahmeeinrichtung von der AGES* zertifiziert
ist, kdnnen wir in Zusammenarbeit mit der Firma Pi-
ratoplast mittels Blasensekretsammlung und dessen
Testung die Entwicklung neuer Verbande unterstit-
zen. Auch im Rahmen anderer Kooperationen tra-
gen wir mit Gewebeproben zum Fortschritt bei der
Entwicklung von EB-Therapien bei.

= Diacerein. Dieser Wirkstoff aus der Rhabarberwurzel
kann in Form einer Salbe die Blasenbildung bei EBS
reduzieren und die Wundheilung verbessern. Diace-
rein ist bereits fur andere Erkrankungen als Medika-
ment zugelassen. Die positive Wirkung bei EB wurde
im EB-Haus in einer Pilotstudie bestatigt. Nun wer-
den die Ergebnisse in einer groBangelegten, vom
FWEF finanzierten klinischen Studie UberprUft.

B Gentherapie. In Zusammenarbeit mit dem Institut flr
regenerative Medizin in Modena (ltalien) entwickelt
das EB-Haus eine Gentherapie fir EBJ.

= Gentamycin. Diesem Wirkstoff wird wegen seines an-
tibiotischen Effekts eine positive Wirkung bei dys-
trophen EB-Formen zugesprochen. AuBerdem ver-
mutet man eine mdgliche genetische Einwirkung.

B Aldara. Die Salbe mit dem Wirkstoff Imiquimod kénn-
te als VorbeugemaBnahme gegen Hautkrebs dienen.
Hautstellen mit GberschieBendem Wachstum sollen
mit der Salbe versorgt und gut beobachtet werden.

Im Jahr 2014 werden wir intensiv an der Umsetzung
unserer Ziele arbeiten. Insbesondere versuchen wir
moglichst vielen Patienten den Weg zu einer Studi-
enteiinahme zu ebnen. € DGKS Barbara Frohnwie-
ser, Studienkoordinatorin unter der Leitung von Univ.-Prof. Dr. Jo-
hann Bauer

aufbereitet, sterili-
siert und auf schwer
heilende Wunden

Klinische Studien —Vom Labor in die Klinik; v.l.n.r.:
DGKS M. Langthaler, Studienteilnehmerin V. Hohn,
DGKS B. Frohnwieser

* AGES = Osterreichische Agentur fiir Gesundheit und Erndhrungs-
sicherheit

© R. HAMETNER
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Jahreshericht EB-Forschungseinheit

orschung 2013: Das Jahr der Translation. Nach

sechs Jahren intensiver Forschungstatigkeit

konnten im Jahr 2013 erste Anwendungen aus
der Grundlagenforschung flr unsere EB-Betroffenen
bereitgestellt werden.

Gentherapie. Nach drei Anlaufen ist es uns gemein-
sam mit unserem Kollaborationspartner Prof. Miche-
le De Luca vom Zentrum fUr Regenerative Medizin in
Modena gelungen, Patienten-Stammzellen zu zUlch-
ten; Anfang 2014 kdnnen die ersten genkorrigierten
Zellen transplantiert werden. Im Zuge dieses Heilver-
suchs wird die Zusammenarbeit auf der Achse Salz-
burg — Modena noch intensiver werden als bisher.
Wirkstoff Diacerein. Besonders bemerkenswert war
die Schnelligkeit, mit der das Forschungsprogramm
,Diacerein“ unter der Leitung von Dr. Verena Wally
vom Labor Uber eine vorklinische Studie bis hin zur
Orphan Designation durch die EMA durchlaufen wur-
de (siehe Bericht auf Seite 67). Innerhalb von vier Jah-
ren von der Pipette zum Patienten — das schafft kaum
eine Pharmafirma.

Forderungen. Der Wissenschaftsfonds (FWF) geneh-
migte die Forderung einer klinischen Studie zur Wei-
terentwicklung von Diacerein flr EB-Betroffene. Mit
dieser und zwei bereits laufenden FWF-Forderungen
(Dr. Eva Murauer und Dr. Ulrich Koller) ist die For-
schungseinheit des EB Hauses Austria zu einem der
fihrenden Labors in der Grundlagenforschung in Os-
terreich aufgestiegen.

Personelles. Eine weitsichtige Personalpolitik trug
erste Frichte: Unser ,Amerika-Export”, Dr. Iris Gratz,
kehrt 2014 aus San Francisco zurtick und wird in en-
ger Zusammenarbeit mit dem EB-Haus ein Immuno-
logie-Labor an der Universitat Salzburg leiten. Gleich
zu Beginn konnte sie gemeinsam mit Dr. Eva Murau-
er, die 2013 von ihrem Forschungsaufenthalt in Mont-
pellier heimgekehrt ist, eine Forschungsférderung von
DEBRA International einwerben.

Internationales. Die weitere Internationalisierung der
EB-Forschungseinheit wird auch durch unsere neuen
Mitarbeiterinnen Dr. Josefina Pindn-Hofbauer — gebo-
ren auf den Philippinen und Uber die USA und Schott-
land in Salzburg gelandet — und Dr. Ana Sancho — ge-

boren in Spanien und Uber Frankreich, Deutschland
und Dé&nemark zu uns gekommen — manifest. Auch
die Nominierung von Dr. Eva Murauer und Dr. Vere-
na Wally zur ,Future Leaders Academy der European
Society of Dermatological Research” (siehe Bericht
auf Seite 68) ist sehr erfreulich und zeigt unsere Star-
ke im europaischen Wettbewerb.
Laboraushau. Aufgrund der an-
haltenden Expansion durch eine
Vielzahl von Forschungsprojek-
ten ist das Labor im EB-Haus zu
klein geworden. Es war daher eine
gunstige Fugung, dass die Para-
celsus Medizinische Privatuniver-
sitat (PMU) ein neues, modernes
Forschungsgebaude errichtet hat,
wo dank DEBRA Austria 130 Qua-
dratmeter Labor- und Buroflachen
angemietet werden (siehe Beitrag
auf Seite 66). Das ist ein Verspre-
chen flir die weitere (gen-)therapeutische Forschung,
da in diesem Komplex weitere sechs Forschungsgrup-
pen zum Teil auch an Themen der regenerativen Me-
dizin arbeiten werden. Auch ein GMP-Labor steht im
neuen Forschungsgebaude zur Verfligung, eine wich-
tige Voraussetzung fur die weitere Therapieentwick-
lung fur EB.

© R. HAMETNER

Aushblick. So blicken wir auf sechs arbeitsintensive, er-
folgreiche Jahre in der EB-Forschung zurtick. Wir konn-
ten uns in dieser Zeit als eine der erfolgreichsten Grund-
lagenforschungseinheiten in Osterreich etablieren. Zu-
satzlich haben wir — immer mit Blick auf unsere Betroffe-
nen — neue therapeutische Optionen fur EB geschaffen.
Dennoch sehe ich diese Entwicklung mit einem la-
chenden und einem weinenden Auge. Da mich der Ruf
zum Leiter der Universitatsklinik fur Dermatologie er-
eilt hat, stehen meine Zeichen auf Abschied. Ich den-
ke jedoch, dass die Voraussetzungen fur weitere Er-
folge geschaffen sind und ich mein Wissen auch wei-
terhin zum Wohl der ,Schmetterlingskinder* einbrin-
gen kann. Qp Univ.-Prof. Dr. Johann Bauer, MBA, Leiter
der Forschungseinheit im EB-Haus und Arztlicher Leiter der Einheit
fur Experimentelle Dermatologie (SALK)

EB-Haus Austria - Das Jahr 2013
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B-Haus Forschung expandiert! Da das Labor im
EB-Haus mit derzeit 16 Forschern sowohl raum-
lich als auch von den Geratekapazitaten her aus

allen Nahten platzt, darf sich das Forschungsteam
nun Uber die Anmietung eines zweites Labors in ei-
nem neu errichteten Laborkomplex — genannt ,Haus
C* — der Paracelsus Medizinischen Privatuniversitat
(PMU) freuen.

Die Arbeitsgruppe Gentherapie im Forschungslabor Il

© PRIVAT (2)

Das neue EB-Labor in diesem modernen Forschungs-
und Lehrgeb&ude kann dank groBzlgiger DEBRA
Spender sowie dem finanziellen Entgegenkommen ei-
niger Firmen mit modernen Laborgeraten ausgestat-
tet werden, die unser Forschungsteam fir seine en-
gagierte Arbeit fur die ,Schmetterlingskinder” bendtigt.

Das ,Haus C“ wurde durch eine groBzlgige Spende
von Dietrich Mateschitz ermdéglicht und in nur 17-mo-
natiger Bauzeit fertiggestellt. Am 28. November 2013

Das neue ,,Haus C“ der PMU

EB-Haus Austria — Das Jahr 2013
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wurde es mit rund 250 Gasten — Sponsoren, Politi-
kern, Kooperationspartnern, Freunden der Universitat
und Mitarbeitern — feierlich eroffnet.

Hier steht den EB-Forschern hochmoderne Infrastruk-
tur in den Labors und den sogenannten Core-Facility-
Raumen zur Verfligung. Das sind spezielle Einrichtun-
gen und Dienstleistungen, die von allen Labors zentral
genutzt werden kénnen. Das hier angesiedelte GMP-
Labor* muss héchsten pharmazeutischen Standards
in punkto Technik, Reinheit und Keimfreiheit entspre-
chen und ist deshalb baulich und technisch aufwéan-
dig gestaltet. Besonders fur die Arbeitsgruppe ,Gen-
therapie” des EB-Forschungsteams ist die Anbindung
an ein GMP-Labor* sehr wichtig.

Das ,Haus C* beherbergt alle laborflihrenden Institute
der PMU. Neben Buros (ca. 700 Quadratmeter) und
Laborflachen (ca. 1750 Quadratmeter) ist hier auch
das Clinical Research Center Salzburg mit dem Me-
dizinischen Simulationszentrum Salzburg angesiedelt.
Horséle, Besprechungs- bzw. Veranstaltungsraume
und Begegnungszonen werden fur Lehrveranstaltun-
gen, interne Meetings sowie eigene und externe wis-
senschaftliche Veranstaltungen und Kongresse ge-
nutzt. In diesem Gebaude werden zukiinftig etwa 120
Personen arbeiten, davon rund zehn aus der EB-For-
schung. < Dr. Elisabeth Mayr, Forschungskoordination im
EB-Haus Austria

* GMP = Good Manufacturing Practice: Richtlinien zur Qualititssi-

cherung der Produktionsabldufe und -umgebung in der Produktion
von Arzneimitteln und Wirkstoffen

Die Laborrdumlichkeiten fiir die EB-Forschung



WF fordert klinische Studie fiir Epidermolysis bul-

losa simplex. Ein Projekt der Forschungseinheit

im EB-Haus konnte beim FWF* erfolgreich finan-
zielle Mittel fur eine klinische Studie einwerben. Von
118 beim Programm zur Férderung der klinischen For-
schung (KLIF) eingereichten Antrdgen wurden 15 Pro-
jekte bewilligt, darunter auch unser Vorhaben. Am 4.
Oktober 2013 gab Wissenschaftsminister Karl-Heinz
Tochterle das sehr erfreuliche Ergebnis der Ausschrei-
bung bekannt.
Ziel unseres Projekts ist es, eine Salbe mit dem Wirk-
stoff Diacerein fur die Behandlung von EBS Dowling-
Meara (DM)-Patienten in einer groBangelegten klini-
schen Studie zu testen. In einer Pilotstudie im Jahr
2012 konnten wir bereits zeigen, dass Diacerein bei
EBS-DM Blasenbildung und Schmerzen reduzieren
kann. Diacerein wird aus der Rhabarberwurzel gewon-
nen und wirkt auf spezielle Entzindungsbotenstof-
fe, die bei EB sehr stark erhoht sind. Das Blockie-
ren dieser Botenstoffe fuhrt zu einer entscheidenden
Verbesserung des Hautbildes und der Lebensqualitat
der Betroffenen. Im Durchschnitt kam es im der Pi-
lotprojekt zu einer Verringerung der Blasenanzahl um
66 bis 78 Prozent.
Diese vielversprechenden Ergebnisse bilden die
Grundlage fur die vom FWF genehmigte, breit an-
gelegte klinische Studie: Im Rahmen dieses Projekts
soll ab 2014 eine groBere Patientengruppe behandelt
werden, um den Effekt zu bestatigen. Mittlerweile ha-

ben wir Koope-
rationspartner in
Israel und Frank-
reich gefunden,
die sich daran
beteiligen mdch-
ten. So kommen
wir zu aussage-
kraftigen Ergeb-
nissen. Ein er-
folgreicher Ver-
lauf der Studie
soll schon 2016
eine Marktent-
wicklung der Salbe ermdglichen und sie somit allen
Betroffenen zuganglich machen.

Vor kurzem wurde der Diacerein-Salbe von der Eu-
ropdischen Arzneimittelagentur (EMA) in London die
sogenannte ,,Orphan Designation” verliehen. Das be-
deutet eine Art Sonderstatus als Arzneimittel flr eine
seltene Erkrankung, in diesem Fall Epidermolysis bul-
losa. Ziel einer ,,Orphan Designation” ist es, die wirt-
schaftlichen Risiken der pharmazeutischen Entwickler
durch Subventionen und Marktexklusivitat zu mindes-
tens teilweise zu kompensieren. Q;: Dr. Verena Wally,
Forschungseinheit im EB-Haus Austria

study. Orphanet. J. Rare. Dis. 8, 69.

“FWF = Osterreichischer Fonds zur Forderung der wissenschaft-
lichen Forschung

ab-Retreat 2013 im Berghotel Rehlegy, Berchtesgaden. Am 15. und 16. November 2013 fanden sich die
Forscher des EB-Hauses Austria zum alljghrlichen Lab-Retreat im Berghotel Rehlegg ein, um ihre Daten

und Ergebnisse des letzten Jahres zu prasentieren und anschlieBend

li.: Hautbild vor der Behandlung; re.: nach der Behand-
lung. © Wally, V. et al. (2013). Topical diacerein for
epidermolysis bullosa: a randomized controlled pilot

© V. WALLY

zu diskutieren. Diese Teamklausur ist ein wichtiger Termin im Jahr, da je-
des Mitglied des Forschungsteams auf den aktuellen Stand der einzelnen
Projekte gebracht wird. Als Gastsprecher berichtete Univ.-Prof. Dirk Strunk
von der Medizinischen Universitat Graz Uber seine Ergebnisse im Bereich
der Stammzellforschung bzw. Stammzelltherapie und deren maéglichen
Nutzen fur eine Heilung von EB. Es ergaben sich interessante Fragestel-
lungen, die beim anschlieBenden bayrischen Abendessen intensiv weiter
diskutiert wurden. Der Samstag startete mit einem Spaziergang durch den
nahegelegenen Zauberwald und endete mit Vortradgen der Immunologie-
Gruppe und Diskussionen in Kleingruppen. Dieses Wochenende war aus
wissenschaftlicher wie auch aus zwischenmenschlicher Sicht sehr wert-
voll fir unser Team. <> Dr. Thomas Kocher, Forschungseinheit im EB-Haus Austria

PRIVAT

©

Das Forschungsteam im Zauberwald
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wei EB-Haus Forscherinnen bei der ,Future Lea-

ders in Dermatology Academy 2013“. Im Jahr

2013 wurde zum dritten Mal von der Europa-
ischen Gesellschaft fur Dermatologische Forschung
(ESDR) die Akademie fur ,Future Leaders in Derma-
tology“ ausgeschrieben. Dabei handelt es sich um ein
Programm zur Férderung junger Wissenschafter und
Arzte, die im Bereich der Dermatologie forschen.

Nach einem schriftlichen Bewerbungsverfahren wur-
den 25 junge Wissenschafter aus ganz Europa von ei-
ner Kommission der ESDR ausgewahlt, um vom 17.
bis 19. Oktober 2013 an dem Meeting in Florenz, Itali-
en, teilzunehmen. Wir waren natUrlich sehr erfreut und
stolz, dass
wir unter den
ausgewahl-

ten Teilneh-
mern waren.
Die Aufnah-
me von gleich
zwei Wissen-
schafterinnen
aus der For-
schungsein-
heit im EB-

Teilnehmer der ,Future Leaders in Dermatology*
Akademie in Florenz

rapie immunologisch hetrachtet. Ein Projektvor-

schlag, den wir bei DEBRA International einge-
reicht haben, wurde von den wissenschaftlichen Gut-
achtern als wichtig, innovativ und aussichtsreich beur-
teilt — und damit zur Férderung empfohlen.

n EBRA International Forschungsprojekt: EB-The-

Mit dieser von DEBRA International zugesagten For-
derung kénnen wir im Rahmen eines Kooperations-
projekts zwischen EB-Haus Austria und Universitat
Salzburg ab Méarz 2014 untersuchen, ob in Folge ei-
ner Therapie fur EB-Betroffene negative Immunreak-
tionen auftreten kdnnen.

Alle Therapieformen fUr EB haben ein Ziel: Das ver-
anderte oder fehlende Protein in der Haut zu korrigie-
ren oder hinzuzufiigen. Viele Betroffene produzieren
selbst gar keinen Bestand des Proteins, daher wdr-
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Haus ist eine schone Bestatigung unserer wissen-
schaftlichen Arbeit fir die ,Schmetterlingskinder®.

Ziel dieser Akademie ist es, renommierte Wissen-
schafter aus der dermatologischen Forschung — so-
genannte Mentoren — mit vielversprechenden jungen
Forschern bzw. Dermatologen in Europa zusammen-
zubringen. Durch das Mentoringprogramm erhielten
wir konstruktive Anregungen und Motivation, die uns
auf unsere zukunftigen Aufgaben vorbereiten sollten.
Alle Teilnehmer hielten Vortrage Uber ihr Spezialgebiet
mit anschlieBender Diskussion und prasentierten ihre
Arbeit in Form eines Posters.

Dieser intensive Austausch férdert auch die Bildung
von europaweiten Forschungskooperationen und in-
ternationalen Netzwerken. Gemeinsame Abendessen
mit wechselnden Tischnachbarn und eine Stadtfuh-
rung durch Florenz lockerten das straffe Programm
auf und gaben weiteren Raum fur Diskussionen und
Ideenaustausch. Es waren flr uns drei sehr intensi-
ve und lehrreiche, aber auch unterhaltsame Tage bei
guter Stimmung und mildem Spatsommerwetter in
der wunderschénen Hauptstadt der Toskana. <> Dr.
Eva Murauer und Dr. Verena Wally, Forschungseinheit im EB-
Haus Austria

de ein Therapieprodukt vom eigenen Immunsystem
als fremd erkannt. Dies kann zu einer Reaktion gegen
das korrigierte Protein fuhren, z. B. zur AbstoBung ei-
nes Hauttransplantats. Da dieses Risiko bis dato un-
erforscht ist, wéren alle EB-Betroffenen ohne Rest-
Protein bislang von einer Therapie ausgeschlossen.

Im Rahmen des Projekts soll ein neuartiges Maus-
modell entwickelt werden, das die humane Situati-
on nachstellt. In Zukunft soll routinemaBig vor jeder
geplanten Therapie abgeklart werden, ob die Be-
handlung erfolgreich verlaufen kann. Dazu sollen
Methoden entwickelt werden, um eine solche Re-
aktion durch ,Umprogrammierung” des Immunsys-
tems vor einer geplanten Therapie zu verhindern. &
Dr. Iris Gratz, Universitat San Francisco (ab Mérz 2014 Univer-
sitdt Salzburg), und Dr. Eva Murauer, Forschungseinheit im EB-
Haus Austria



hrung fiir Arbeit im Bereich EB-Krebstherapie. Die Osterreichische Gesellschaft fir

Dermatologie und Venerologie (OGDV) vergibt einen von der Firma MEDA Pharma

gesponserten Forschungspreis, der herausragende wissenschaftliche Arbeiten auf
dem Gebiet der Hautkrebsforschung férdert. Im Rahmen der diesjahrigen OGDV-Tagung
durften wir diesen Preis fur unsere Arbeit The design and optimization of RNA trans-spli-
cing molecules for skin cancer therapy entgegennehmen, die kirzlich im wissenschaftli-
chen Journal Molecular Oncology verdtffentlicht wurde. Dabei geht es um die Weiterent-
wicklung der sogenannten ,Selbstmord-Gentherapie”, ein neuer Ansatz in der Behand-
lung von Plattenepithelkarzinomen bei EB-Betroffenen. Mit Hilfe der ,Genschere” wird
zielgenau ein Zellgift in die Tumorzelle eingebracht, das deren Tod ausldst. AuBerdem
wurde Dr. Verena Wally im Zuge der Veranstaltung mit dem Isidor Neumann Posterpreis
2013 fUr ihre Arbeit Topical diacerein for the treatment of epidermolysis bullosa simplex — BUSCGIETELETEALN
ausgezeichnet. < Dr. Ulrich Koller und Dr. Christina Gruber, Forschungseinheit im EB-Haus Austria Dr: Ulich Koller

© R. HAMETNER

ropéaischen Gesellschaft fir Gen- und Zelltherapie (ESGCT) in Kooperation mit der

Spanischen Gesellschaft fur Gen- und Zelltherapie statt. Den Teilnehmern wurde
ein interessantes wissenschaftliches Programm rund um die aktuellen Entwicklungen in
diesem Forschungsbereich geboten. Die Themen erstreckten sich von Immunologie Gber
Krebs bis hin zur Gentherapie. Zudem waren zahlreiche Spezialisten fliir Genodermatosen
vertreten, weshalb der Kongress fur das Forschungsteam aus dem EB-Haus besonders
relevant war. Unser Team présentierte aktuelle Ergebnisse auf wissenschaftlichen Pos-
tern. Die Arbeiten von Dr. Ulrich Koller und Clemens HUttner, MSc wurden vom wissen-
schaftlichen Komitee sogar flr den sogenannten ,Posterwalk” ausgewahlt. Dabei durften od |
die beiden Forscher ihre Arbeiten im Detail vorstellen und sich den Fragen und Anregun- Clemens Hilttner bei der Présen-
gen der wissenschaftlichen Gesellschaft stellen. Besonders interessant und erwéhnens- tag(i)‘;’t‘:rs\gﬁj S e
wert war auch die speziell fur EB angelegte Nachmittagssession, die zahlreiche Vortra- .
ge von internationalen GréBen der EB-Forschung bot. <> Stefan Hainzl, MSc, Forschungseinheit im EB-Haus Austria

E SGCT-Kongress. \on 25. bis 28. Oktober 2013 fand in Madrid der Kongress der Eu-

© PRIVAT

dventstand 2013 fiir die Schmetterlingskinder. Traditionell wurde auch dieses

Jahr vom 12. bis 15. Dezember der Adventstand des EB-Hauses zugunsten der

~schmetterlingskinder* veranstaltet. Fur die erfolgreiche Betreuung des Standes am
Alten Markt in Salzburg Gber immerhin vier Tage waren viele Helfer notig, die sich aus den
Reihen des Forschungsteams im EB-Haus rekrutierten. Neben Gluhwein und Punsch als
Haupteinnahmequelle boten wir Schmalz- und Liptauerbrote, Salzstangerl, Schmetter-
lingsbrot, selbstgebackene Kuchen und Kekse, aber auch selbstgestrickte Hauben und
Eierwarmer an. Unser Angebot wurde diesmal durch verschiedene Sorten selbst einge-
kochter Marmeladen erweitert. Beginnender Regen am Samstagabend dezimierte leider
unseren Umsatz. Dennoch schafften wir es wieder, eine betrachtliche Spendensumme
aufzubringen. Da uns auch unser langjahriger Hauptsponsor, die Firma Porsche, wieder
groBzugig mit 500 Euro fur den Einkauf unterstutzte, konnte ich letztendlich 3.275 Euro
an DEBRA Austria Uberweisen. GroBer Dank gebihrt allen unseren Sponsoren — Porsche,
Béackerei Funder, Interspar, Fleischhauer Mache — und allen Labormitarbeitern, die mit ihrem Einsatz wieder
zum guten Gelingen beigetragen haben! Q:» Mag. Alfred Klausegger, Forschungseinheit im EB-Haus Austria

Forschungsteams beim Adventstand
2013

© PRIVAT
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Projekte 2013 - Forschungseinheit im EB-Haus Austria

Projektheschreibung und Ziele

THERAPEUTISCHE MOLEKULE

Small Molecule-Therapien fiir EBS Dowling-Meara

Bei diesem Projekt geht es darum, bereits bekannte und fur andere Erkrankungen zugelassene Wirk-
stoffe zu finden, die bei EBS-DM eine lindernde Wirkung haben. Im Jahr 2012 wurde in der Zellkultur ein
Entzindungsbotenstoff, der bei EBS-DM erhoht ist, mit dem Wirkstoff Diacerein blockiert. Auf Basis der
vielversprechenden Daten flhrten wir eine klinische Pilotstudie durch, in der Diacerein in Form einer Sal-
be verabreicht wurde. Das fuhrte zu einer betrachtlichen Reduktion der Blasenanzahl bei den teilneh-
menden EBS-DM-Betroffenen. Diese Pilotstudie bildet die Grundlage fiir eine groBangelegte, internatio-
nale Studie, um die bisherigen positiven Ergebnisse zu bestatigen.

Small Molecules - Drug Design und Entwicklung

Die veranderte Genaktivitat in EBS-Patientenzellen wird im Vergleich zu gesunden Zellen untersucht,

um daraus Mechanismen abzuleiten, die zum Krankheitsbild fihren. Daneben analysieren wir Verande-
rungen in den zellularen Signalwegen, damit positive Einfliisse, aber auch Risiken zukilnftiger Therapi-
en besser abschatzbar sind. Wir versuchen niedermolekulare Wirkstoffkandidaten zu entwerfen, um ein-
nehmbare Medikamente zur Behandlung von EBS zu entwickeln. Im Zellkulturmodell sollen jene Gene
identifiziert werden, die wesentlich zum Krankheitsbild beitragen. Dann wird getestet, inwieweit deren
Manipulation mit verschiedenen Wirkstoffen zur Abschwéachung der Symptome fuhrt.

REVERTANTE MOSAIZISMEN

Revertante Mosaizismen

Revertante Mosaizismen (RM) sind ein Phanomen, das man als nattrliche Gentherapie bezeichnen
konnte. Eine klinisch gesunde Stelle auf dem Kdérper eines EB-Betroffenen, die robuster ist als die Ubrige
Haut und keine Blasenbildung aufweist, konnte auf das Vorliegen eines revertanten Mosaizismus hin-
deuten. Hierbei kommt es, aus bislang ungeklarten Griinden, zu einer spontanen Mutation, die die
ursprungliche krankheitsverursachende Mutation wieder korrigiert. Ziel dieses Projekts ist es, revertan-
te Mosaizismen bei EB-Betroffenen zu finden und anschlieBend zu untersuchen. Ursache, Mutationstyp
und klinische Auswirkungen sind zu ermitteln, um spater die Strategien fir Gen- und Zelltherapie fir EB
Zu erweitern.
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Basierend auf der Pilotstudie 2012 er-
folgte die Beantragung einer gréBeren
Studie beim FWF und bei den zustén-
digen Behdrden sowie der Ethikkom-
mission. AuBerdem wurde die flr eine
Studie notwendige Salbenanalytik
durchgefihrt (Haltbarkeit der Salbe,
Konzentrationsbestimmungen etc.).
SchlieBlich wurden erste Versuche zur
Bestimmung der Wirkstoffaktivierung
in Hautbiopsien durchgefthrt.

Molekulare Veranderungen, die zum
Teil auch auf Protein-Ebene nach-
weisbar waren, wurden auf zellularer
Ebene weiter untersucht. Zellbiologi-
sche Stoérungen der EBS-Zellen, wie
z.B. Migration, metabolische Aktivi-
tat, Adhasion und Proliferation wur-
den qualitativ und quantitativ erfasst,
um diese spater durch eine Kom-
pensation mittels ausgewahlter Ziel-
proteine zu analysieren und zu kor-
rigieren.

2013 konnten bei zwei Patientinnen
erfolgreich revertante Mutationen
identifiziert werden. DafUr hatten wir
gezielt klinisch auffallige EB-Betrof-
fene gesucht, die an manchen Kor-
perstellen nie Blasen entwickeln. Die
DNA aus Hautproben dieser Stellen
wurde mit jener aus blasenbildenden
Stellen verglichen. Daflr verwende-
ten wir sogenannte Primer (= kleine
DNA-Stlcke, die zum Kopieren von
DNA nétig sind), die daftr optimiert
worden waren.

Ausblick

Dank erfolgter Férderzusage des
FWF kann im Frihjahr 2014 mit der
groBangelegten Studie begonnen
werden. Bis dahin stehen die Rekru-
tierung von Patienten auf interna-
tionaler Ebene und die Produktion
der Salbe an. Zusétzlich sollen wei-
tere Experimente durchgefuhrt wer-
den, die die Wirkstoffaktivierung in
der Haut genauer aufklaren und de-
finieren.

Bestimmte Zielproteine sollen gene-
tisch manipuliert werden. Das heift,
sie werden entweder durch plasmid-
vermittelte Produktion in die Zelle
eingeschleust oder mit der RNA-In-
terferenz-Technologie blockiert und
dadurch verringert oder ganz ent-
fernt. So kann eine Kompensation
bzw. mogliche Korrektur der Stérung
in EBS-Zellen festgestellt werden.

2014 werden die bereits bekann-
ten EB-Betroffenen mit revertanten
Mosaizismen detaillierter genetisch
analysiert. AuBerdem sollen weite-
re Betroffene, die gesunde Hautstel-
len aufweisen, identifiziert und unter-
sucht werden. Die Erforschung der
Ursachen dieses Phanomens kann
wichtige Erkenntnisse fur die Ent-
wicklung von Gen- und Zelltherapi-
en liefern.

Forscher:

Dr. Verena Wally
Laufzeit: 2010 — 2013;
Folgeprojekt ab 2014
Fordergeber: DEBRA
Austria, FWF (ab 2014)
Kooperationspartner:
Prof. F. Lagler, Clinical
Research Center Salzburg
Mag. W. Hitzl (Statistiker),
Dr. P. Hofbauer (Apotheker)

Forscher:

Julia Herzog, MSc,
Priv.-Doz. Dr. Kamil Onder
Laufzeit: 2012 — 2015
Fordergeber:

DEBRA Austria

Forscher:

Dr. Katharina Medek,

Mag. Alfred Klausegger
Laufzeit: seit 2012
Fordergeber: DEBRA Austria,
DEBRA Siidtirol — Alto Adige
Kooperationspartner:

Dr. M. Pasmooij, Med. Univer-
sitdtszentrum Groningen (NL)
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Projektheschreibung und Ziele

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

Trans-Splicing Im Keratin-14-Gen - Eine Therapie fiir EBS

Ziel dieses Projekts ist die Optimierung eines Reparaturmolekuls, das fur die Korrektur von Mutationen
im Keratin-14-Gen konstruiert wurde. Fur die Anwendung bei Patienten muss auf héchste Sicherheit ge-
achtet werden und das Molekul streng kontrolliert in den Zellen hergestellt werden. Das eingefugte Ke-
ratin 14 darf weder in zu hoher noch in zu niedriger Dosis produziert werden und auf keinen Fall ande-
re Gene beeinflussen. Dazu bedarf es einiger Modifikationen, die sicherstellen, dass das Molekul aus-
schlieBlich in Hautzellen und nur bei Bedarf produziert wird.

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

Das Projekt befasst sich mit der Korrektur von Mutationen im vorderen Genabschnitt des Kollagen-
7-Gens. Die Kombination dieses Ansatzes mit jenem, der auf die Korrektur des hinteren Genabschnitts
abzielt, ermdglicht eine vollstandige Korrektur des Kollagen-7-Gens. Damit soll funktionelles Kollagen-
7-Protein hergestellt werden, welches fur den Zusammenhalt der Hautschichten verantwortlich ist. Um
Risiken bei der Gentherapie zu vermeiden, missen die Reparaturmoleklle noch weiter optimiert werden.

Optimierung der SMaRT-Technologie fiir die Korrektur der Gene Kollagen 17 und 7

Veranderungen in den Genen Kollagen 17 und 7 fihren zu EBJ bzw. EBD. Die Proteine Kollagen 17 und
7 sind flir die Stabilitat der Haut notwendig und kénnen aufgrund der genetischen Veranderungen ihre
Funktion nicht mehr erflllen. Mit Hilfe der ,Genschere” sollen Genbereiche der genannten Gene mit einer
erhéhten Effizienz korrigiert werden. Dabei wird der Fokus auf den Austausch von internen Genregionen
gelegt. Bislang war es moglich, entweder vordere oder hintere Genbereiche von in EB involvierten Genen
zu korrigieren. Diverse molekularbiologische Vorteile machen jedoch den internen Austausch bestimmter
Genabschnitte zur Methode der Wahl.
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2013 erfolgten die weitere Optimie-
rung der Trans-Splicing-MolekU-

le sowie die Herstellung von Zelllini-
en, die diese Moleklle stabil produ-
zieren. AuBerdem wurde die Planung
und Antragstellung fUr ein Projekt ab-
geschlossen, in dem kinstliche Haut-
stlicke auf Mause transplantiert wer-
den sollen. Alle vorbereitenden Tests,
die fUr die Sicherheit der Mausversu-
che notwendig sind, wurden durch-
gefihrt.

Es konnte gezeigt werden, dass
durch die Behandlung von REBD-
Zellen mit einem Reparaturmolekdil
das Kollagen-7-Protein wieder her-
gestellt wird. Um eine effiziente und
stabile Korrektur zu gewahrleisten,
wurde der Vektor (= Transportvehi-
kel) zur Einbringung des Reparatur-
molekulls weiter optimiert. Es wurden
auch bereits erste Zellkulturversuche
mit dem optimierten Reparaturmole-
kil durchgefihrt.

Die Moglichkeit, einen internen Gen-
abschnitt des Kollagen-17-Gens aus-
zutauschen, wurde Uber ein etablier-
tes Reparaturmodell bereits demons-
triert. WeiterfUhrende Versuche soll-
ten den optimierten Einsatz des Mo-
dells auch im Kollagen-7-Gen unter-
suchen. Zellkulturexperimente zeig-
ten die erfolgreiche Anwendung der
SMaRT-Technologie flr den Aus-
tausch eines kurzen Abschnitts im
Kollagen-7-Gen.

Ausblick

Im kommenden Jahr werden die ge-
planten Mausversuche durchge-
fUhrt. Dabei soll gezeigt werden, dass
Hautstlcke, die aus korrigierten Pa-
tientenzellen hergestellt wurden, eine
mit gesunder Haut vergleichbare Fes-
tigkeit haben. Dies soll zudem an-
hand von Hautbiopsien mikrosko-
pisch und mit molekularbiologischen
Methoden bestatigt werden.

Die Korrektureffizienz der optimier-
ten Molekdle fur den vorderen Ab-
schnitt von Kollagen 7 wird in wei-
teren Experimenten analysiert. Zu-
sétzliche Sicherheitstests sollen Risi-
ken bei einer Gentherapie abschat-
zen. Es muss Uberprtift werden, ob
das korrigierte Kollagen 7 in der rich-
tigen Dosis erzeugt wird und die Re-
paratur keinen Einfluss auf andere
Gene hat.

Das Reparaturmodell soll laufend
optimiert werden. Die daraus entste-
henden funktionellen Reparaturmo-
lekUle sollen mit Hilfe von Retrovi-
ren als Transportvehikel in Patienten-
zellen eingebracht und mittels mole-
kularbiologischer Techniken auf ihre
Funktionalitat getestet werden.

Forscher:

Dr. Verena Wally,

Patricia Peking, MSc
Laufzeit: 2009 — 2014
Fordergeber:

DEBRA International

(2009 — 2010), DEBRA Austria
(2011 —2014)

Forscher:

Stefan Hainzl, MSc,

Dr. Elisabeth Mayr
Laufzeit: seit 2007
Fordergeber: FWF, DEBRA
Slidtirol — Alto Adige, PMU-
FFF* (alle 2009 — 2012),
DEBRA Austria
Kooperationspartner:
Prof. L. Bruckner-Tuderman,
Universitats-Hautklinik
Freiburg (D)

Forscher:

Dr. Ulrich Koller,
Clemens Hiittner, MSc
Laufzeit: 2013 — 2015
Fordergeber: FWF

* PMU-FFF = Fonds zur Férderung der wissenschaftlichen Forschung an der Paracelsus Medizinischen Privatuniversitat
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Projektheschreibung und Ziele

Entwicklung einer Gentherapie fiir EBD mit Mutationen im hinteren Teil von Kollagen 7 (E-Rare 2 Projekt*)

In diesem internationalen Kooperationsprojekt sollen Mutationen im Kollagen-7-Gen mit Hilfe von Trans-

Splicing korrigiert werden. Der Fokus liegt auf dem Austausch von vorderen und hinteren Regionen des

Kollagen-7-Gens. In den vergangenen Jahren wurde gezeigt, dass die bei dieser Technologie verwende-
ten Reparaturmolekile das Kollagen-7-Gen in Hautzellen vollstandig korrigieren kénnen. Ziel dieses Pro-
jekts ist es, die Korrektureffizienz und Spezifitat der Reparaturmolekule zu verbessern und die Sicherheit
der Technologie fur eine maogliche klinische Anwendung in einer ex-vivo-Gentherapie zu erhdhen.

Entwicklung einer Gentherapie fiir EBD: Korrektur des hinteren Abschnitts des Kollagen-7-Gens

Ziel dieses Projekts ist die Korrektur von Veranderungen im hinteren Bereich des Kollagen-7-Gens mit
Hilfe der Trans-Splicing-Technologie. Der Fokus liegt dabei auf der Etablierung und Optimierung von
maglichst effizienten Reparaturmolekllen. Im Rahmen dieses Projekts soll ein groBerer Abschnitt des
Kollagen-7-Gens als bisher, ndmlich genau die Halfte, ausgetauscht werden. Dadurch kénnten mit nur
einem Reparaturmolekil alle Mutationen, die auf der zweiten Hélfte des Kollagen-7-Gens liegen, korri-
giert werden.

Entwicklung und Bewertung einer Gentherapie fiir das Kollagen-17-Gen (EBJ)

Mutationen im Kollagen-17-Gen, welches das sehr groBe Kollagen-17-Protein produziert, flhren zur junk-
tionalen Form von EB. In diesem Projekt werden zwei verschiedene Ansatze fur eine EB-Gentherapie
miteinander verglichen, die beide auf sogenannten retroviralen Reparatursystemen basieren. Ziel ist es,
die Vor- und Nachteile einer full-length cDNA-Therapie im Vergleich zur SMaRT-Technologie (,Gensche-
re") herauszuarbeiten. Dieser vergleichenden Analyse liegt die Annahme zugrunde, dass ein groBer Vor-
teil der ,Genschere” darin liegt, dass nur Teile des Gens mit Hilfe der Trans-Splicing-Methode ersetzt wer-
den mussen.

* ERA-Net E-Rare = Férderung von EU-Forschungskooperationen fiir seltene Erkrankungen, in Osterreich durchgefiihrt vom FWF
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Bindedoménen — das sind Bereiche
von Proteinen, mit denen sie sich an
bestimmte Ziele binden — stellen ei-
nen wichtigen Bestandteil der Repa-
raturmolekile dar, da sie fur die Effizi-
enz und Spezifitat der Korrektur ver-
antwortlich sind. Durch deren Opti-
mierung konnte die Effizienz noch ge-
steigert werden. Zudem gelang es,
das Reparaturmolekul, das die hintere
Genregion von Kollagen 7 korrigiert,
in ein sicheres neues Vektorsystem (=
Transportvehikel) einzubringen.

Die Reparaturmolekule wurden opti-
miert, um eine noch effizientere Kor-
rektur der Proteinproduktion zu er-
reichen. Durch eine spezielle Scree-
ning-Methode wurden effiziente Re-
paraturmolekule aus einem zuféllig
generierten Pool identifiziert und de-
ren Funktionalitat in Zellkulturexperi-
menten Uberprift. Ein stabiles Sys-
tem, das in Zukunft jegliche Tests
von Reparaturmolektlen erleichtert,
wurde entwickelt.

Reparaturmolekile (RTMs) mit ei-
ner hoch funktionellen Bindedoma-
ne (= Bereich, mit dem Proteine sich
an bestimmte Ziele binden) wurden
konstruiert. Diese RTMs ermd&glichen
es, die Mutationen im Kollagen-
17-Gen zu reparieren, wodurch wie-
der funktionelles Kollagen-17-Protein
produziert wird. Dann wurden zwei
ausgewahlte Reparaturmolekile in
EBJ-Zell-linien integriert. So konnte
die Effizienz des Trans-Splicing mit-
tels molekularbiologischer Methoden
Uberprift werden.

Ausblick

Geplant sind Experimente, die die
Funktionalitat und Spezifitat der Gen-
korrektur des bereits generierten si-
cheren Vektorsystems in Patienten-
zellen in der Zellkultur (in vitro) nach-
weisen. Ziel ist es insbesondere die
Sicherheit der SMaRT-Technologie zu
prufen, sowie die Wiederherstellung
des Kollagen-7-Proteins in Tiermo-
dellen (in vivo) zu zeigen.

In weiteren Experimenten soll ana-
lysiert werden, ob die konstruierten
Reparaturmolekile in Kollagen-7-
defizienten Patientenzellen eine Gen-
korrektur bewirken kénnen und da-
durch funktionelles Protein produziert
wird. Die Korrektureffizienz soll Uber
einen Anstieg in der Kollagen-7-Pro-
teinproduktion in den Zellen nach
der Behandlung nachweisbar sein.

Nachdem die Funktionalitéat von
Trans-Splicing bestatigt wurde, soll
nun in weiteren Untersuchungen, mit
Fokus auf Modifizierung der Binde-
domane, gezeigt werden, dass die
SMaRT-Technologie einen wesentli-
chen Beitrag fur die Behandlung von
EBJ leisten kann. Schlussendlich soll
der Vergleich der beiden Strategi-
en zeigen, welche Therapie am bes-
ten zur Behandlung von EBJ geeig-
net ist.

Forscher:

Dr. Eva Murauer, Dr. Ulrich
Koller, Patricia Peking MSc.
Laufzeit: seit 2005
Fordergeber: FWF (2013 —
2016), DEBRA Austria
Kooperationspartner:

Dr. M. Pasmooij, Med. Univer-
sitdtszentrum Groningen (NL),
Dr. A. Nystrém, Med. Universi-
tatszentrum Freiburg (D), Dr. A.
Aartsma-Rus, Med. Universi-
tatszentrum Leiden (NL)

Forscher:

Mag. Birgit Tockner
Laufzeit: 2010 — 2014
Fordergeber:

Interreg IV (2010 — 2012),
DEBRA Austria

Forscher:

Manuela Reisenberger, MSc,
Dr. Verena Wally

Laufzeit: 2013 — 2015
Fordergeber: Interreg IV
(2013), DEBRA Austria
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Projektheschreibung und Ziele

IMMUNOLOGIE

Induktion Inmunologischer Toleranz

Ein vielversprechender Ansatz zur Linderung der Symptome von EB ist die Herstellung genkorrigier-

ter Haut und deren Transplantation auf besonders beanspruchte Kdérperregionen. Bei EB-Betroffenen,
die das Protein selbst nicht produzieren kénnen, besteht dabei die Gefahr einer AbstoBung des Trans-
plantats. Das Immunsystem sieht das durch die Gentherapie eingebrachte Protein namlich als fremd an.
In diesem Projekt wird in einem Mausmodell an einer genauen Charakterisierung der potentiellen Ab-
stoBungsreaktion gearbeitet. Das ist eine Voraussetzung flir die Entwicklung von Strategien, die Absto-
Bungsreaktionen zu unterdriicken (= immunologische Toleranz) und somit den Erfolg der Therapie si-
cherzustellen.

KREBSTHERAPIE UND WUNDHEILUNG

Suizid-Gentherapie durch Trans-Splicing

REBD-Betroffene haben ein erhdhtes Risiko bereits im jungen Alter ein Plattenepithelkarzinom — eine ag-
gressive Form von Hautkrebs — zu entwickeln. Das Projektziel ist die Entwicklung einer Suizid-Genthe-
rapie, die auf der SMaRT-Technologie basiert. Diese wird vor allem fir die Gentherapie verwendet, kann
jedoch Uber das gleiche Grundprinzip auch als zielgerichtete Krebstherapie funktionieren: Ein Tumor-
Marker-Gen (= spezielles Krebs-Gen, das nur von Krebszellen produziert wird) wird durch ein Zellgift er-
setzt, das dann die Krebszelle zerstért. Gesunde Zellen werden durch diesen Ansatz verschont, was ei-
nen groBen Vorteil gegentiber konventionellen Krebstherapien darstellt.

Wundheilung hei REBD

Dieses Projekt untersucht den Wundheilungsprozess bei REBD-Betroffenen. Der Schwerpunkt liegt auf
der genomweiten Analyse der Genaktivitat in vernarbter und nicht vernarbter Haut im Vergleich zwischen
REBD-Patienten und gesunden Personen sowie der Erforschung der Mechanismen, die zu Fingerkon-
trakturen fuhren. Es wurden Gene identifiziert, die beim Wundheilungsprozess bei REBD eine Rolle spie-
len kénnten. Auf dieser Basis kénnen wir in Folge Substanzen erproben, die eine schnellere Wundheilung
beglnstigen und die Entstehung von Fingerkontrakturen verzégern oder verhindern kdnnten.
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Fortschritt 2013

Ziel war es, jenen Zelltyp zu fin-
den, der hauptsachlich an der Ab-
stoBungsreaktion beteiligt ist. Nach
Transplantationen im Mausmodell
wurden sowohl Vorgéange in der Haut
als auch in immunologisch relevan-
ten Organen untersucht. Es zeigte
sich, dass wahrscheinlich Th2-Zel-
len, eine Subklasse der T-Helferzel-
len (= bestimmte Lymphozyten im
Blut), die Immunreaktion gegen das
Transplantat vorantreiben.

Die Durchfihrbarkeit der Suizid-Gen-
therapie wurde erfolgreich demons-
triert. Wir fanden in den REBD-Tu-
morzellen ein krebsspezifisches Tu-
mor-Marker-Gen (eine spezielle Vari-
ante des SLCO1B3-Gens). Aus Uber
100 wurden vier Bindungsdoméanen
der Trans-Splicing-Molekdle identifi-
ziert, die mit hoher Effizienz an das
Tumor-Marker-Gen binden, sodass
ein Selbstmord-Gen eingeschleust
werden kann.

Bei REBD-Betroffenen wurde eine
veranderte Aktivitat von Genen nach-
gewiesen, die an Entziindung, Fibro-
se und mdoglicherweise Hautalterung
beteiligt sind. Zudem war in REBD-
Narben ein fur die Wundheilung
wichtiger Signalweg reguliert. AuB3er-
dem wurden Untersuchungen zur
Rolle von Synoviozyten (bestimmten
Gelenkszellen) bei der Entwicklung
von Fingerkontrakturen begonnen.

Ausblick

Nun soll entschlUsselt werden, wel-
che Effektormolekule (= Moleku-

le, die andere Zelltypen anleiten, be-
stimmte Funktionen auszufiihren),
die von Th2-Zellen ausgesendet wer-
den, an der Immunreaktion gegen
das neu eingebrachte Protein betei-
ligt sind. Dann kénnten diese Mole-
kile im Kérper blockiert werden, um
eine AbstoBungsreaktion zu verhin-
dern und den Erfolg der Transplanta-
tion zu sichern.

Die vier funktionellen Trans-Splicing-
Molekule werden in der Zellkultur auf
ihre Totungseffizienz und Spezifitat
fur REBD-Tumorzellen getestet. Der
nachste notwendige Schritt im Zuge
der préklinischen Phase von RNA-
Trans-Splicing als Therapieansatz fir
REBD-Plattenepithelkarzinome ist
die Evaluierung der Wirksamkeit die-
ser Behandlungsstrategie in Maus-
modellen.

Die Rolle von Synoviozyten bei der
Entwicklung von Kontrakturen und
die Wirkung von Hautalterungsgenen
bei REBD werden untersucht. Das
soll bei der |dentifizierung von Ziel-
genen und Substanzen helfen, die
REBD-Symptome lindern kénnten,
etwa durch schnellere Wundheilung
oder Verzdgerung der Kontrakturen.
Es werden kinstliche REBD-Synovi-
ozyten hergestellt, deren Genaktivitat
analysiert wird.

Forscher:

Sophie Kitzmdiller, MSc,

Dr. Victoria Reichl (karenziert),
Dr. Ana Sancho

Laufzeit: seit 2006
Fordergeber: DEBRA Austria
Kooperationspartner:
(geplant) Dr. I. Gratz,
Universitat Salzburg

Forscher:

Dr. Christina Gruber,

Dr. Josefina Pifion-
Hofbauer, Dr. Ulrich Koller
Laufzeit: seit 2006
Fordergeber:

DEBRA Austria
Kooperationspartner:
Dr. A. South, Jacqui Wood
Cancer Centre, Universitat
Dundee (UK)

Forscher:

Mag. Jenny Breitenbach
Laufzeit: 2008 — 2015
Fordergeber: DEBRA
Austria, PMU (ab 2014)
Kooperationspartner:
(geplant) Dr. A. Studnicka-
Benke (Univ.-Klinik fiir Innere
Medizin, LKH Salzburg), Dr. M.
Rinnerthaler und Prof. M. Brei-
tenbach (Naturwiss. Fakultat,
Universitat Salzburg)
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Jahreshericht EB-Akademie

ieder ist ein Jahr rasend schnell vergangen

und wir, das Team der Akademie, blicken auf

ein intensives Arbeitspensum, viele freudige
Ereignisse und vorzeigbare Erfolge zurlick.

Apropos Team: Dipl.-BW Julia Rebhan wurde zum
zweiten Mal Mutter und die Freude Uber Elian Louis
war groB. Eine Karenzvertretung fur
Julia zu finden war schwer vorstell-
bar, doch das Glick war auf unse-
rer Seite: Mag. Elisabeth Mdhringer
Ubernahm nahtlos fast alle Aufga-
ben und Julia stand uns insbeson-
dere bei der Betreuung der Websi-
tes auch wahrend ihrer Karenzzeit
zur Seite.

Das Highlight des Jahres war die

HAMETNER

- zweite EB-CLINET Konferenz. Mit

©R

groBem Organisationstalent sorg-
te Elisabeth flr einen reibungslosen Ablauf und trug
maBgeblich zum groBen Erfolg dieser Tagung bei. Ein-
zig den Wettergott konnte sie nicht bestechen: Es reg-
nete zwei Tage lang kubelweise vom Himmel, aber die
91 Teilnehmer aus 29 Landern hatten bei diesem in-
tensiven Programm ohnehin keine Zeit, sich anderem
zu widmen (siehe Berichte ab Seite 80).

Neben der laufenden Betreuung und dem Ausbau un-
seres Netzwerks auf 52 EB-CLINET Partner aus 43
Landern, arbeiteten wir 2013 intensiv an den im Vor-
jahr festgelegten Teilprojekten. So wurde in Wien ein
Workshop zum Thema ,Homogenisierung bestehen-
der EB-Register” und in Salzburg eine Fortbildung fir
Chirurgen durchgeflhrt. Ein Basistraining fur Klinik und
Diagnostik in Bosnien wurde mit Probenahmen zur Di-
agnosestellung dort ansassiger EB-Betroffener ver-
bunden. Im Labor der Universitatsklinik fir Derma-
tologie konnte anschlieBend flr alle vier Betroffenen
eine korrekte Diagnose gestellt werden. So sieht prak-
tische Zusammenarbeit und grenztberschreitende Hil-
festellung aus — genau das, was wir mit unserem Klini-
schen Netzwerk zum Wohl aller EB-Betroffenen errei-
chen wollen und ganz im Sinne unseres EB-CLINET
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Slogans: ,Linking clinical expertise in EB*.

NatUrlich prasentierten wir auch 2013 unsere Projek-
te bei nationalen und internationalen Treffen, so etwa
beim ,Epirare-Eucerd-Workshop on Rare Disease Re-
gistries” in Paris, beim DEBRA International Kongress
in Rom oder bei der ersten nationalen Konferenz fur
seltene Erkrankungen in Belgrad.

Als wichtiges Kommunikationsmittel stoBen unsere
EB-CLINET News auf groBes Interesse. Sie dienen
der Information aller Netzwerkpartner, beispielswei-
se Uber neue Erkenntnisse in der Forschung, Kklini-
sche Studien oder Fortbildungsmdglichkeiten. Uber
verschiedene Publikationen in Fach- und Laienjourna-
len haben wir weitere Personenkreise erreicht, und so
finden die Tatigkeiten im EB-Haus Austria inzwischen
weltweit Anerkennung.

Neben der Vernetzungsarbeit hat die Akademie mit
der Spenderbetreuung eine weitere wichtige Aufga-
be — gilt es doch, den Betrieb des EB-Hauses durch
private Spenden an DEBRA Austria weiterhin sicher
zu stellen. Erfreulicherweise intensivierte sich im Jahr
2013 das Interesse an unserem Haus wesentlich. Re-
gelmaBig durften wir Spenden Ubernehmen. Vortra-
ge und Hausfuhrungen Uberzeugten alle Interessen-
ten von der Erstklassigkeit unseres Spezialzentrums,
und oft versicherten die Besucher, dass sie ihre Spen-
de auch in Zukunft den ,Schmetterlingskindern“ wid-
men mochten. Durch engmaschige Berichterstattung
Uber all die schénen Aktionen werden Férderer moti-
viert, weiter flr uns zu sammeln.

FUr das Jahr 2014 stehen bereits viele Aufgaben an;
allen voran wollen wir im Sinne eines der EB-CLINET
Schwerpunkte an einer weltweit gultigen Richtlinie flr
die Diagnostik von EB arbeiten.

Mein Dank gilt meinem Team, den Netzwerkpartnern,
aber auch den vielen Forderern unseres EB-Hauses.
Sie alle sorgen daflr, dass die Motivation und Freu-
de an den Aufgaben nicht versiegt. < Dr. Gabriela
Pohla-Gubo, Leiterin EB-Akademie



B-CLINET - Internationale Vernetzung. Neben den
E EB-Betroffenen aus Osterreich betreut das EB-

Haus Austria derzeit Patienten aus 23 Landern.
Viele nehmen die miihsame Anreise nach Salzburg,
die Sprachbarrieren oder langwierige Verfahren zur
Kostenrlckerstattung auf sich, denn der Zugang und
die Qualitat der medizinischen Versorgung von EB sind
in vielen Landern nach wie vor mangelhaft.

Damit kinftig nicht mehr der Patient, sondern die Ex-
pertise reist, wurde 2011 das Projekt ,EB-CLINET -
Klinisches Netzwerk von EB-Zentren und Experten”
ins Leben gerufen. Gerade eine seltene Erkrankung
erfordert die BUndelung aller bisher gemachten Er-
fahrungen in Klinik und Wissenschaft. EB-CLINET
zielt darauf ab, weltweit alle
EB-Spezialisten miteinander
zu vernetzen. Somit wird ein
Austausch von Fachkenntnis
und Praxis ermoglicht und es kommen neue Erfahrun-
gen in der medizinischen Behandlung von EB rasch
allen Betroffenen zugute.

eﬁ,Cllnet

Linking clinical expertise

© LOWE GGK

EB-CLINET - 52 Partner, 43 Lander, 1 Netzwerk. Ende
Dezember 2013 z&hlte das klinische Netzwerk 52
Partner aus 43 Landern. Experten aus 25 von 28 Mit-
gliedsstaaten der EU, 6 weiteren européischen Lan-
dern und 12 auBereuropdischen Staaten verfolgen hier
vereint und weltumspannend eine gemeinsame Mis-
sion: Die fachgerechte medizinische Versorgung fur
Menschen mit EB auszubauen und ihnen die best-
mdgliche Lebensqualitat zu sichern. Die Aufnahme
in das EB-CLINET Netzwerk setzt die Beantwortung
E meinschaftlich definierten EB-CLINET Schwer-

punkte wurden im Jahr 2013 folgende Aktivita-
ten durchgefuhrt:

B-CLINET - Das Jahr 2013. Mit Fokus auf die ge-

Schwerpunkt: Aushildungsprogramme fiir Arzte und
Therapeuten. \on 4. bis 5. Méarz 2013 fand in Salzburg
eine Fortbildung zum Thema Handchirurgie statt, die
verschiedene Vortrage, die Teilnahme an einer Hand-
operation sowie Informationen zu post-operativen Be-
handlungsmdglichkeiten vorsah. Gastérzte aus der

L

.
-

EB-CLINET: Partnerlander weltweit (Stand: Dez. 2013)

eines umfangreichen Fragebogens voraus. Im Jahr
2013 wurden 4 neue EB-CLINET Partner in das Netz-
werk aufgenommen.

EB-CLINET - Schwerpunkte. In Zusammenarbeit mit al-

len EB-CLINET Partnern und dank der Expertise von in

der Zwischenzeit rekrutierten Koordinatoren, wird seit
dem vergangenen Jahr intensiv an folgenden Schwer-
punktprojekten gearbeitet:

® Ausbildungsprogramme fiir Arzte und Therapeuten
(Koordination: Prof. Dr. Leena Bruckner-Tuderman,
Freiburg, Deutschland)

B Aufbau eines einheitlichen EB-Registers (Koordina-
tion: Dr. Peter van den Akker, Groningen, Nieder-
lande)

B Ausarbeitung weltweit gultiger Behandlungsrichtli-
nien (in Kooperation mit DEBRA International)

B \erzeichnis aller Expertenzentren, Laboratorien und
Biobanken (EB-CLINET Team, Salzburg)

B Betreuung und Ausbau des EB-CLINET Netzwerks
(EB-CLINET Team, Salzburg)

Fortbildung Handchirurgie, Salzburg

EB-Haus Austria - Das Jahr 2013
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Nationales EB-Symposium, Sarajevo, Bosnien-Herzegowina

Ukraine, Bulgarien, Brasilien und ltalien folgten un-
serer Einladung. Sie wurden vom erfahrenen Chirur-
gen in Salzburg, Oberarzt Dr. Jan Bauer (siehe auch
Bericht auf Seite 57), fUr die Behandlung von EB-Be-
troffenen in ihren Heimatlandern bestens vorbereitet.

Eine weitere Fortbildung fihrte Dr. Gabriela Pohla-Gu-
bo von 11. bis 14. Juni 2013 in Bosnien-Herzegowina
durch. Anlasslich ihres Aufenthalts wurde von DEBRA
Bosnien-Herzegowina ein nationales Symposium fir
Experten aus den Bereichen Dermatologie, Padiatrie
und Pathologie organisiert. AuBerdem wurden in der
dermatologischen Abteilung des Klinischen Zentrums
in Sarajevo Blut- und Gewebeproben von vier EB-Be-
troffenen entnommen, die in weiterer Folge im Labor
der Universitatsklinik fur Dermatologie in Salzburg ana-
lysiert wurden. Mittels Antigen-Mapping und anschlie-
Bender Mutationsanalyse konnte bei allen vier Patien-

© R. HAMETNER

EB-CLINET Konferenz 2013, Salzburg
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EB-Register-Workshop, Wien

ten eine korrekte Diagnose gestellt werden.

Schwerpunkt: EB-Register. Der erste EB-Register-
Workshop fand von 4. bis 5. April 2013 in Wien statt.
14 Teilnehmer aus 8 Landern diskutierten Uber die
Maglichkeiten einer Entwicklung eines globalen EB-
Registers bzw. die Integration bereits bestehender
Register. Ein Projektplan, dessen Inhalte in kommen-
den Arbeitstreffen weiterzuentwickeln sind, wurde ab-
schlieBend erarbeitet. Das Schwerpunktthema EB-Re-
gister wird im Jahr 2014 vertiefend bearbeitet werden.

Schwerpunkt: Betreuung und Ausbau des EB-GLINET
Netzwerks. Einer der Hohepunkte des Jahres war die
zweite EB-CLINET Konferenz, die von 17. bis 18. Sep-
tember 2013 in Salzburg stattfand. Die Konferenz bot
den 91 Teilnehmern aus 29 Landern Gelegenheit zur
Diskussion schwieriger klinischer Fragestellungen. Das




| Y 1 =
EB-CLINET Konferenz: Die Organisatorinnen mit dem jiingsten
Teilnehmer

umfangreiche Programm sah auBerdem Prasentatio-
nen zum Stand der aktuellen EB-Forschung, zu lau-
fenden klinischen Studien, aber auch zu internationa-
len Behandlungsrichtlinien vor. Dartber hinaus wur-
de das im EB-Haus entwickelte Online-EB-Handbuch
fUr Betroffene vorgestellt (siehe Seite 60). In mehreren
Workshops konnten die Teilnehmer neue Ideen ein-
bringen und so ihr Bewusstsein fur die anstehenden
Fragen und spezifischen Themen scharfen. Die dabei
entstandenen Vorschlage und Ruckmeldungen sind
wichtige Beitrage, um die Arbeit im EB-CLINET Netz-
werk noch zielorientierter zu gestalten und den unter-
schiedlichen BedUrfnissen der einzelnen Partner bes-
ser zu entsprechen.

Die Initiative EB-CLINET wurde bei mehreren nationa-
len und internationalen Veranstaltungen prasentiert,
beispielsweise beim DEBRA International Kongress
in ltalien oder bei der ersten nationalen Konferenz fur
seltene Erkrankungen in Serbien. Publikationen von

B-CLINET Konferenz 2013: Erfahrungen sammeln

filr DEBRA Siidtirol. Im September 2013 nahm

ich an der zweiten EB-CLINET Konferenz in
Salzburg teil. Mit viel Begeisterung, Neugierde und
Lernwillen prasentierten und diskutierten EB-Experten
aus aller Welt klinische Falle und Neuigkeiten aus Dia-
gnostik, Therapie und Versorgung. Gemeinsam wurde
das Projekt eines weltweiten EB-Registers — Grund-
lage fur klinische Studien — weitergefuhrt. Auch all-
gemeine Herausforderungen wie die Seltenheit und
Komplexitat der Erkrankung, der Mangel an finanziel-
len Mitteln sowie die Notwendigkeit eines kontinuier-
lichen Austauschs unter den Experten waren wichtige

Workshop bei der EB-CLINET Konferenz

Artikeln in Fachjournalen, die Aussendung mehrerer
EB-CLINET News per E-Mail, sowie regelmaBige Bei-
trage auf der EB-CLINET Website www.eb-clinet.org
rundeten das abwechslungs- und erfolgreiche EB-CLI-
NET Jahr 2013 ab. <> Mag. (FH) Elisabeth Miihringer,
Assistentin EB-Akademie

Prasentation beim DEBRA International Kongress 2013, Rom, Italien

Themen. Besonders interessant war die Prasentation
eines neuen Online-EB-Handbuchs, das hilfreiche In-
formationen fur Betroffene und ihre Familien leicht zu-
ganglich macht. Ein Besuch des EB-Hauses in Salz-
burg rundete das Programm ab.

Epidermolysis bullosa braucht wie alle anderen sel-
tenen Erkrankungen nachhaltige Finanzierung, For-
schung, Weiterbildung sowie engagiertes und speziell
ausgebildetes Fachpersonal. Daher ist ein Informati-
onsaustausch zwischen Experten und Betroffenen von
gréBter Wichtigkeit. <& Dr. Francesca Manzoni, Mitarbei-
terin des EB-Zentrums Mailand an der Universitétsklinik De Marchi

EB-Haus Austria - Das Jahr 2013
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Eggrunde

den wieder viele EB-Interessierte und engagierte
Menschen den Weg ins EB-Haus Austria. Unter
ihnen waren zahlreiche langjahrige und treue Unterstt-
zer, aber es ergaben sich im Zuge unserer Fundraising-
und Spenderaktivitdten auch viele neue Begegnungen.

F undraising und Spenderbetreuung. Auch 2013 fan-

Egal ob es sich um eine Fihrung durch das EB-Haus,
den Besuch einer Benefizveranstaltung oder das Ab-
halten eines Vortrags handelte, fir das Akademieteam
war jede Begegnung eine besondere Freude.

Neben dem personlichen Austausch mit den Spen-
dern und dem Kennenlernen der Geschichte, die sich
hinter jeder einzelnen Spende verbirgt, war es uns ein
wichtiges Anliegen, allen Unterstlitzern vor Ort zu ver-
anschaulichen, wohin ihr finanzieller Beitrag fur die
»schmetterlingskinder* fliet. Transparenz und gezielte
Informations- und Aufkldrungsarbeit Uber die seltene
Erkrankung EB gehdrten hier genauso dazu, wie die

Besichtigung der drei Einheiten des EB-Hauses: Am-
bulanz, Forschungseinheit und Akademie.

Es ging auch darum aufzuzeigen, welche Fortschrit-
te seit der Griindung des EB-Hauses vor acht Jahren
durch das Engagement vieler bereits erzielt werden
konnten. Nur durch die laufende Hilfe von Privatper-
sonen, Vereinen, Unternehmen, Schulen und anderen
Forderern kann der Betrieb des EB-Hauses langfristig
sichergestellt werden. So lebt auch fur EB-Betroffene
die Hoffnung auf ursachliche Heilung oder zumindest
Linderung ihrer Erkrankung.

2013 begruBten wir rund 70 Besucher(gruppen) im
EB-Haus, das ist ein neuer Rekord. Ihnen allen gilt
unser auBerordentlicher Dank!

Ausflhrliche Berichte zu den Spendenaktionen sind
auf unserer Website www.eb-haus.org abrufbar. &>
Mag. (FH) Elisabeth Miihringer, Assistentin EB-Akademie

Eine kleine Auswahl der Fundraising- und Spenderaktivitaten 2013

hipitaaals
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Familie Vogl/Sidecar Racing

BN 82 EB-Haus Austria - Das Jahr 2013

4

Moldan Baustoffe

© R. HAMETNER (6)



EB-Register Austria

sende Wissen Uber seltene Erkrankungen zu
bUndeln. Sie konzentrieren Daten, um ausrei-
chend Fallzahlen fUr epidemiologische oder klinische
Studien zu erhalten und neue therapeutische MaBnah-
men schlieBlich allen Betroffenen zukommen zu lassen.

H egister sind ein wichtiges Instrument, das wach-
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A) 406 Patienten aus insgesamt 23 Landern

sind im EB-Register Austria vermerkt.

Mit Ende 2013 waren 406 EB-Betroffene aus insge-
samt 23 Landern im EB-Register Austria vermerkt (sie-
he Abb. A). In das Osterreichische EB-Register werden
alle Patienten, die bisher im EB-Haus diagnostisch bzw.
medizinisch versorgt wurden, aufgenommen. Neben
den Stammdaten der Patienten werden insbesondere
auch diagnostische Daten erfasst. So werden die Er-
gebnisse der Priméardiagnostik (Antigen-Mapping) fest-
gehalten, die dann wiederum Grundlage fur weiterfuh-
rende Untersuchungen (Sekundéardiagnostik), etwa Mu-
tationsanalysen, sind. Letztere kénnen aufgrund der
hohen Kosten und einer oft langwierigen Suche nicht
bei allen Betroffenen durchgeflihrt werden. Fir zukinf-
tige Klinische Studien und EB-Therapien sind sie jedoch
eine unabdingbare Voraussetzung.

Betrachtet man die einzelnen EB-Subtypen, so zeigt
das Register folgende Verteilung (siehe Abb. B):

B EB simplex (EBS), 139 Patienten (34 %)

B EB junktionalis (EBJ), 71 Patienten (17 %)

B EB dystrophicans (EBD), 186 Patienten (46 %)

® Kindler-Syndrom, 3 Patienten (1 %)

Bei 7 Patienten (2 %) war es bislang nicht moglich, sie
einer der vier Untergruppen zuzuordnen, sie missen
weiterhin als unklassifiziert gefiinrt werden. <> Dr. Ga-
briela Pohla-Gubo, Leiterin EB-Akademie

* In Osterreich rechnet man in Summe mit rund
500 EB-Betroffenen.

1% 2%

17%

B) Verteilung der Subtypen von EB-Betroffenen
im EB-Register Austria (%, n=406)
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Chronik

Aus- und Weiterhildungsaktivitaten

Im Jahr 2013 wurden folgende Konferenzen bzw. Aus- und Weiterbildungsveranstaltungen von Mitarbeitern
des EB-Hauses Austria besucht:

24.-26.01.2013

31.01.-01.02.2013

21.-23.02.2013

04.-05.08.2013
07.08.2013
18.-21.03.2013

04.-05.04.2013
10.-12.04.2013

16.-17.04.2013

22.-23.04.2013

06.-07.05.2013

08.-11.05.2013

12.-14.05.2013

15.-16.05.2013

16.-17.05.2013

11.-14.06.2013
24.-27.06.2013

22.-26.07.2013

Veranstaltung
16" Annual Meeting European Dermatology Forum

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

7. Dattelner Kinderschmerztage, Dreilanderkongress fur
Kinderschmerztherapie und Padiatrische Palliativversorgung

EB-CLINET Professional Training: ,Hand Surgery in EB“
Interreg IV: Wissenschaftliches Meeting

Ausbildung zum zertifizierten Qualitatsbeauftragten
im Gesundheitswesen, TUV Austria Akademie

EB-CLINET Register Workshop

10 Years EB Center Freiburg — Training Course on EB: Clinical,
Diagnostic and Research Aspects

18t International Rare Disease Research Consortium (IRDiRC)
Conference

Workshop on Registries for Rare Diseases and the European
Registry Platform, EUCERD Joint Action and EPIRARE

International Investigative Dermatology Conference (IID 2013):
Pre IID Satellite Symposium on Autoimmune Bullous Diseases

International Investigative Dermatology Conference (lID 2013)

40" Annual SCUR Meeting & 6"Joint Meeting with SSSR,
Society for Cutaneous Ultrastructure Research (SCUR) and
Society for Skin Structure Research (SSSR)

Seminar ,Transkulturelle Kompetenz in der Betreuung
von Patienten aus ,fremden’ Kulturen®, Salzburger Landesklini-
ken (SALK), Fort- und Weiterbildungsakademie

23 Conference of the European Wound Management Associ-
ation (EWMA)

EB-CLINET Professional Training and Education

Ausbildung zum zertifizierten Qualitatsauditor
im Gesundheitswesen, TUV Austria Akademie

EADV/ESDR Summer Course: Mouse models in skin research
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on
Luzern (CH)
Luxemburg (LU)

Datteln, Reckling-
hausen (DE)
Salzburg (AT)

Modena (IT)
Wien (AT)

Wien (AT)
Freiburg (DE)

Dublin (IRL)

Paris (FR)

Lilbeck (DE)

Edinburgh (UK)

Salzburg (AT)

Salzburg (AT)

Kopenhagen (DK)

Sarajevo (BA)
Wien (AT)

KaIn (DE)



17.-18.09.2013

20.-22.09.2013
25.-27.09.2013

27.—-28.09.2013

17.-19.10.2013

24.-28.10.2013

15.-16.11.2013

22.-24.11.2013

02.-06.12.2013

05.-07.12.2013

Veranstaltung

2nd Conference of EB-CLINET - Clinical Network of EB Cen-
tres and Experts

DEBRA International Annual Congress 2013

12" World Congress of Pediatric Dermatology, European
Academy of Dermatology and Venereology (EADV)

4. Osterreichischer Kongress fiir Seltene Krankheiten,
Forum Seltene Erkrankungen

Future Leaders in Dermatology Academy 2013,
European Society for Dermatological Research (ESDR)

ESGCT and SETGyC Collaborative Congress, European
Society of Gene and Cell Therapy (ESGCT) and Sociedad
Espanola de Terapia Génica y Celular (SETGyC)

7. Jahrestagung Politische Kinder Medizin: Partizipation in der
Kinder- und Jugendmedizin — von der Versorgung zur Teilhabe

Jahrestagung der Osterreichischen Gesellschaft
fir Dermatologie und Venerologie (OGDV)

Versuchstierkundlicher Kurs (FELASA-B), Gesellschaft
fUr wissenschaftlichen Tierschutz (GWT), TIZ-BIFO-Akademie

1st National EUROPLAN Conference Serbia, Serbian National
Organization for Rare Diseases (NORBS)

ont
Salzburg (AT)

Rom (IT)
Madrid (ES)

Innsbruck (AT)

Florenz (IT)

Madrid (ES)

Salzburg (AT)

Wien (AT)

Minchen (DE)

Belgrad (SRB)

Auszeichnungen und Ehrungen

Folgende Auszeichnungen und Ehrungen wurden Mitarbeitern des EB-Hauses Austria im Jahr 2013 zuteil:

Name (alphabetisch) Auszeichnung

Dr. Christina Gruber Bronzener Wissenschaftspreis,

Paracelsus Medizinische Privatuniversitat (PMU)

Dr. Christina Gruber und
Dr. Ulrich Koller

Non Melanoma Skin Cancer Preis,
MEDA Pharma

Dr. Eva Murauer und Future Leaders in Dermatology Academy 2013,

Dr. Verena Wally

Dr. Verena Wally

Dr. Verena Wally

European Society for Dermatological Research (ESDR)

Isidor Neumann Posterpreis,
Osterreichische Gesellschaft filr Dermatologie und Venerologie (OGDV)

Bronzener Wissenschaftspreis,
Paracelsus Medizinische Privatuniversitat (PMU)
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Publikationen

Originalarheiten

1.

10.

11.

Bauer, J.W., Brandl, C., Haubenreisser, O., Wimmer, B., Weber, M., Karl, T., Klausegger, A., Breitenbach, M., Hintner,
H., von der Haar, T., Tuite, M.F., Breitenbach-Koller, H. (2013). Specialized yeast ribosomes: a customized tool for se-
lective mRNA translation. PLoS One 8, e67609.

Gruber, C., Koller, U., Murauer, E.M., Hainzl, S., Hittner, C., Kocher, T., South, A.P., Hintner, H., Bauer, J.W. (2013).
The design and optimization of RNA trans-splicing molecules for skin cancer therapy. Mol. Oncol. 2013 Dec;7(6):1056-
68. doi: 10.1016/j.molonc.2013.08.005. Epub 2013 Aug 19.

Klausegger, A., Laimer, M., Bauer, J.W. (2013). Darier disease. Hautarzt. 2013; 64(1):22-25.

Lettner, T., Lang, R., Klausegger, A., Hainzl, S., Bauer, J.W., Wally, V. (2013). MMP-9 and CXCLS8/IL-8 Are Potential
Therapeutic Targets in Epidermolysis Bullosa Simplex. PLoS One 8, e70123.

Murauer, E.M., Koller, U., Hainzl, S., Wally, V., Bauer, J.W. (2013). A reporter-based screen to identify potent 3’ trans-
splicing molecules for endogenous RNA repair. Hum. Gene Ther. Methods 24, 19-27.

Pohla-Gubo, G., Hintner, H. (2013). EB-CLINET als méglicher Ausgangspunkt fir ein European Reference Network
(ERN). Klinik Okt 2013, 62-683.

Pohla-Gubo, G. (2013). Acht Jahre EB-Haus Austria. Medizin in Salzburg 11+12, 30-33.
Pohla-Gubo, G., Muhringer, E., Neues von EB-CLINET. The Pel Times, 17, 2013.

Wagner, M., Trost, A., Hintner, H., Bauer, J.W., Onder, K. (2013). Imbalance of intermediate filament component kera-
tin 14 contributes to increased stress signalling in epidermolysis bullosa simplex. Exp. Dermatol. 22, 292-294.

Wally, V., Kitzmueller, S., Lagler, F., Moder, A., Hitzl, W., Wolkersdorfer, M., Hofbauer, P., Felder, T.K., Dornauer, M.,
Diem, A., Eiler, N., Bauer, J.W. (2013). Topical diacerein for epidermolysis bullosa: a randomized controlled pilot stu-
dy. Orphanet. J. Rare. Dis. 8, 69.

Wally, V., Lettner, T., Peking, P., Peckl-Schmid, D., Murauer, E.M., Hainzl, S., Hintner, H., Bauer, J.W. (2013). The pa-
thogenetic role of IL-1beta in severe epidermolysis bullosa simplex. J. Invest Dermatol. 133, 1901-1903.

Ubersichtsarbeiten/Reviews

Mayr, E., Koller, U., Bauer, J.W. (2013). Gene Therapy for the COL7A1 Gene. In: Molina, F.M. (Hrsg.) Gene Therapy
— Tools and Potential Applications. InTech, DOI: 10.5772/51926. www.intechopen.com/books/gene-therapy-tools-
and-potential-applications/gene-therapy-for-the-col7al-gene.

Bauer, J.W., Murauer, E.M., Wally, V., Koller, U. (2013). RNA trans-splicing for genodermatoses. Methods Mol. Biol.
961, 441-455.

Vortrdge/Abstracts

Bauer, J.W. (2013). Topical diacerein in phase lll studies. 2™ Conference of EB-CLINET. Salzburg, Osterreich.
Bauer, J.W. (2013). Cancer in Epidermolysis bullosa. Universitét Innsbruck, Osterreich.

Bauer, J.W. (2013). Recent advances in the therapy of genetic skin disease. Xl International Congress of Dermato-
logy. New Delhi, Indien.

Pohla-Gubo G. (2013). Hilfe fr die ,Schmetterlingskinder” im EB-Haus Austria. Tag der offenen Tur im EB-Haus
Austria. Salzburg, Osterreich.

Pohla-Gubo G. (2013). EB Register Austria. EB-CLINET Register Workshop. Wien, Osterreich.

BN 86 EB-Haus Austria - Das Jahr 2013



6. Pohla-Gubo G. (2013). Diagnostics in Epidermolysis bullosa. EB-CLINET Professional Training & Education. Sara-
jevo, Bosnien und Herzegowina.

7. Pohla-Gubo G. (2013). EB-CLINET - Clinical Network of EB Centres and Experts. EB-CLINET Professional Training
& Education. Sarajevo, Bosnien und Herzegowina.

8. Pohla-Gubo G. (2013). DEBRA Austria & EB House Austria. EB-CLINET Professional Training & Education. Saraje-
vo, Bosnien und Herzegowina.

9. Pohla-Gubo G. (2013). Status EB-CLINET. 2™ Conference of EB-CLINET. Salzburg, Osterreich.

10. Pohla-Gubo G. (2013). EB-CLINET — Linking Clinical Expertise in EB. DEBRA International Congress. Rom, Italien.

11. Pohla-Gubo G. (2013). Immunfluoreszenz-Diagnostik in der Dermatologie. Seminar Universitatsklinik fir Dermato-
logie. Salzburg, Osterreich.

12. Pohla-Gubo G (2013). EB House Austria & EB-CLINET: A Centre of Expertise (CE) and model for establishing a Eu-
ropean Reference Network (ERN) for Genodermatoses in Austria. 1t National EUROPLAN Conference Serbia. Bel-
grad, Serbien.

Poster/Abstracts

1. Gruber, C., Koller, U., Hainzl, S., Murauer, E.M., Hittner, C., South, A.P., Hintner, H., Bauer, J.W. (2013). RNA trans-
splicing molecules for targeted suicide gene delivery into cancer cells. J. Invest. Dermatol. 133, S. 64.

2. Muss, W.H., Klausegger, A., Wolber, C., Volc-Platzer, B., Diem, A., Laimer, M., Hintner, H., Bauer, J.W. (2013). Se-
vere blistering in a neonate: Pyogenic infection (SSSS) or a case of Epidermolysis bullosa? Histological, immuno-
histo-chemical, ultrastructural and mutation analysis findings. Experimental Dermatology 19[(2)], 1033.

3. Peking, P, Lettner, T., Hainzl, S., Hintner, H., Bauer, J.W., and Wally, V. (2013). Genetic correction of dominant-ne-
gative epidermoylsis bullosa simplex by novel trans-splicing molecules. J. Invest. Dermatol. 133, S. 137.

4. Hainzl, S., Koller, U., Murauer, E.M., Hintner, H., Bauer, J.W. (2013). Blocking cis-splicing elements leads to incre-
ased RNA trans-splicing in the COL7A1 gene. ESGCT Congress, Madrid, Spanien.

5. Huttner, C., Koller, U., Murauer, E.M., Hainzl, S., Hintner, H., Bauer, J.W. (2013). Double RNA trans-splicing indu-
ced gene repair of COL7A1. ESGCT Congress, Madrid, Spanien.

6. Kitzmdller, S., Reichl, V.M., Ettinger, M., Bauer, J.W. (2013). Identification of the tolerizing mechanism of in vivo appli-
cation of NC16A as a neo-antigen in an epidermolysis bullosa skin graft model. lID-Pre-meeting, LUbeck, Deutsch-
land.

7. Koller, U., Gruber, C., Murauer, E.M., Hainzl, S., Hittner, C., Kocher, A., South, A.P., Hintner, H., Bauer, J.W. (2013).
A screening system accelerates the design of RNA trans-splicing molecules for skin cancer therapy. ESGCT Con-
gress, Madrid, Spanien.

8. Murauer, E.M., Koller, U., Hainzl, S., Wally, V, and Bauer, J.W. (2013). Pre-screening of trans-splicing molecules im-
proves COL7AT mRNA repair. ESGCT Congress, Madrid, Spanien.

9. Reichl, V.M., Kitzmdller, S., Hintner, H., Bauer, J.W. (2013). Routing of gene gun transfected antigen by in vivo ima-
ging technique. IID-Pre-meeting, Lubeck, Deutschland.

10. Wally, V, Kitzmuller, S., Hofbauer, P., Wolkersdorfer, M., Felder, T.K., Hitzl, W., Lagler, F., Hintner, H., Bauer, J.W.
(2013). Topical diacerein for the treatment of epidermolysis bullosa simplex. OGDV Kongress, Wien, Osterreich.
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Mag. Barbara Dissauer

EB-Forschung international — Das Jahr 2013

nationale EB-Forschung heute an einem Wen-

depunkt steht: Nach Uber zwanzig Jahren Er-
forschung der genetischen Ursachen und Mechanis-
men von Epidermolysis bullosa haben sich mittlerweile
mehrere Therapieansatze herauskristallisiert, die eine
Linderung oder teilweise Heilung der Erkrankung ver-
sprechen. Einige davon befinden
sich in einem aussichtsreichen Sta-
dium — sie werden bereits in klini-
schen Studien mit Patienten getes-
tet. Diesen gingen viele Jahre La-
borarbeit voraus, in denen Uber-
praft wurde, ob der Ansatz funktio-
niert und die Behandlung sicher ist.

E in Blick rund um den Erdball zeigt, dass die inter-

Viele Ideen und Erkenntnisse wur-
de es ohne DEBRA nicht geben.
Ich sage DEBRA ganz bewusst
ohne Landeszusatz, denn ich mei-
ne die |dee DEBRA: Sich weltweit fur Menschen mit
EB einzusetzen. Forschung, die Linderung oder so-
gar Heilung ermdglichen kann, spielt dabei eine wich-
tige Rolle. Unter dem Dach von DEBRA International
férdern einige Landesgruppen — allen voran Oster-
reich, GroBbritannien und USA - gezielt Forschung,
um das Grundwissen Uber EB zu erweitern und die
Entwicklung von Therapien voranzutreiben. 2013 wur-
de DEBRA International eingeladen, in einem Beitrag
fur das renommierte Journal of Investigative Derma-
tology aufzuzeigen, wie eine Patientenorganisation die
Forschung im Bereich einer seltenen Erkrankung sti-
mulieren kann.*

© N. BARGAD

Wichtige Partner bei der Therapieentwicklung sind
Biotech- und Pharmaunternehmen. Das Interesse der
Pharmabranche an der EB-Forschung steigt seit ei-
nigen Jahren. Sobald ein Behandlungsansatz an der
Schwelle zu einer mdglichen klinischen Anwendung
steht, ist ein industrieller Partner unverzichtbar. Klini-
sche Studien — die Voraussetzung fUr die Marktreife
von Medikamenten — kdnnten von einer Patientenor-
ganisation kaum finanziert werden.

BN 88 EB-Forschung international - Das Jahr 2013

Einige Pharmaunternehmen sind bereits an der Ent-
wicklung von EB-Therapien beteiligt. Die Firma In-
tercytex erforscht mit einer renommierten EB-For-
schungsgruppe am King‘s College London Mdglich-
keiten einer Zelltherapie fur EB. Shire arbeitet an einer
Proteintherapie flir EBD und Scioderm, eine Pharma-
firma in North Carolina, testet eine Creme mit einem
Wirkstoff, der die Wundheilung bei EB fordern soll.

All diese Anséatze kdnnen Linderung bringen und das
Leben von EB-Betroffenen wesentlich verbessern. Die
Hoffnung auf systemische Heilung bleibt bestehen:
Deshalb ist es wichtig, auch weiterhin Grundlagen-
forschung zu férdern. Je mehr wir Uber die Erkran-
kung wissen, desto gréBer sind die Chancen sie ei-
nes Tages zu heilen.

Unsere internationale Forschungsstrategie wurde
2013 einer kritischen Prufung unterworfen, die noch
nicht abgeschlossen ist. Bewegen wir uns in die rich-
tige Richtung? Sollen wir uns mehr in die Breite ori-
entieren (Forschung fur alle EB-Formen, Grundlagen-
forschung und Therapieentwicklung)? Oder sollen wir
fokussieren, zum Beispiel auf die schwereren EB-For-
men? Oder doch auf die milderen Formen, die mehr
Menschen betreffen? Das sind keine einfachen Fra-
gen, deshalb wird in die Uberlegungen Feedback von
Patienten und Angehorigen sowie von Vertretern al-
ler nationalen DEBRA Gruppen einbezogen. Eine Ar-
beitsgruppe wurde eingerichtet, deren Aufgabe es ist,
die verschiedenen Bedurfnisse zusammenzuflhren
und in die Uberarbeitete Forschungsstrategie einflie-
Ben zu lassen.

Die Aufgabe von DEBRA ist es, eine Briicke zwischen
EB-Betroffenen und denjenigen zu bauen, die Linde-
rung oder Heilung der Erkrankung ermdglichen kon-
nen. <> Mag. Barbara Dissauer, Forschungskoordinatorin
DEBRA Austria

* Dart, J., Ried|, R. (2013). Patient Organizations and the Investiga-
tive Dermatology Community as Partners: DEBRA and Epidermoly-
Sis Bullosa Research. J Invest Dermatol (2013) 133, 2116-2117.
doi:10.1038/jid.2013.257



EB-Forschung - Hintergrundwissen

Warum fordern wir internationale Forschung und welche Rolle spielt DEBRA International dabei?

Forschung férdern zu kénnen. Die besten For-

schungsgruppen sind aber nicht nur in Oster-
reich sondern weltweit zu finden. Unter dem Dach
von DEBRA International organisieren wir Ausschrei-
bungen und wissenschaftliche Expertensitzungen, bei
denen die besten internationalen Forschungsprojekte
ausgewahlt werden (siehe nachsten Beitrag). Um Res-
sourcen bestmaoglich zu bundeln und Kosten zu spa-
ren, finanzieren DEBRA Austria und DEBRA UK ge-
meinsam eine Forschungsmanagerin, Dr. Clare Ro-
binson, die diese Aktivitdten koordiniert. Das Sché-

n EBRA Austria ist in der glicklichen Lage, EB-

Wie finden wir die besten Projekie?

Forschung wird weltweit in der gleichen Art be-
urteilt: In einem sogenannten Peer-Review-Ver-
fahren — ein wichtiges Instrument zur Qualitatssiche-
rung in der Forschung. Peer-Review bedeutet wortlich,
dass Experten mit &hnlichen Kompetenzen (,Peers")
die Antrége ihrer Fachkollegen kritisch begutachten.
Sie geben dabei oft auch wertvolle Anregungen, die
nicht selten in die Forschungsprojekte einflieBen. Die
Erfahrung hat gezeigt, dass man so die besten Projek-
te aus den eingereichten Antragen herausfiltert.
= Ausschreibung: DEBRA International schreibt 6ffent-
lich aus, welche Art von Forschungsprojekten ge-
fordert werden sollen (Forschungsbereiche, Anzahl
der Projektpartner, Laufzeit der Projekte, Forderho-
he); meist gibt es zwei Einreichtermine pro Jahr.
= Einreichungen: Interessierte Antragsteller reichen
inre Projektantrage innerhalb der vorgegebenen
Frist ein.
= Begutachtung - Phase 1: Externe Experten beurtei-
len die Projekte zunachst schriftlich nach folgenden
Kriterien:
1) Wissenschaftliche Qualitat und Originalitat
2) Machbarkeit beztglich Zeitrahmen und
Projektressourcen

P eer-Review fiir DEBRA International. Hochwertige

ne daran ist, dass wir mit unse-
rem Dachverband DEBRA Inter-
national eine Marke geschaffen
haben, die in der wissenschaft-
lichen Gemeinschaft fur die For-
derung erstklassiger EB-Forschung steht. So verfol-
gen wir gemeinsam ein Ziel: International die Bes-
ten zu finden, die im Bereich Epidermolysis bullosa
forschen. Mittlerweile kommen auch weitere DEBRA
Gruppen ins Boot, die kleinere aber ebenso wertvol-
le Beitrage zu vielversprechenden Forschungsprojek-
ten leisten moéchten. <&

del%?a

International.

3) Relevanz flr EB (Potenzial flir Diagnose oder
Therapie)

u Begutachtung - Phase 2: Danach berat das MSAP
(Medical and Scientific Advisory Panel) im Rahmen
von Jurysitzungen und kommt zu einer Endauswahl
von Projekten, die zur Férderung empfohlen wer-
den (siehe Beitrag auf der nachsten Seite).

® Forderzusage: Die erfolgreichen Antragsteller erhal-
ten, entsprechend der verfugbaren Mittel im For-
dertopf, ein Forderangebot. Die Férderzusage kann
auch Bedingungen enthalten (z. B. den Fokus auf
ein bestimmtes Projektziel oder die Kirzung der be-
antragten Kosten). <&

© DEBRA AUSTRIA

Jurysitzung zur Begutachtung von Forschungsantrdagen
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Wer berat uns in Forschungsfragen?

EBRA International — und damit auch DEBRA
Austria als eine der wichtigsten forschungsfor-
dernden Landesgruppen — wird von einem Ex-
pertengremium aus erfahrenen EB-Wissenschaftern
und -Klinikern beraten. Das Medical and Scientific Ad-
visory Panel (MSAP) tritt Ublicherweise zwei Mal jahr-
lich zusammen, um eingereichte Forschungsantrage

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;
nicht im Bild: J.-D. Fine, R. Riedl

© DEBRA AUSTRIA

Welche Rolle spielen Pharmaunternehmen?

ie Bundelung der Forschungsférderung unter

dem Dach von DEBRA International hat auch

den Vorteil, dass Biotech- und Pharmaunter-
nehmen auf uns aufmerksam werden und statt vie-
len DEBRA Gruppen einen zentralen Gesprachspart-
ner vorfinden. Die Pharmaindustrie ist fur eine Pati-
entenorganisation als Partner unerlasslich. Wahrend
DEBRA von der Grundlagenforschung bis zu vorkli-
nischen Studien essenzielle Basisforderung leistet —
ohne die diese Forschung oft gar nicht stattfinden
wurde — kénnen die Kosten einer Therapieentwick-

Phasen der Therapieentwicklung

Identifikation
eines
Wirkstoffs

Optimierung
des
Wirkstoffs

Vorklinische
Tests

Grundlagen-
forschung

Idee Machbarkeitsbeweis Labor

Unterstiitzung durch DEBRA
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zu begutachten. Bei diesen Jurysitzungen werden die
schriftlichen Einzelbewertungen von externen Exper-
ten zusammengeflhrt und diskutiert. So stellen wir si-
cher, dass nicht die Meinung einzelner, sondern der
Austausch von Experten zu einer Entscheidung fuhrt.

Mitglieder des MSAP (seit 2012):

Prof. Leena Bruckner-Tuderman (Deutschland), Vorsitzende
Prof. Giovanna Zambruno (ltalien), Stellvertretende Vorsitzende
Prof. Robin Eady (GroBbritannien), auBerordentliches Mitglied
Prof. Jo-David Fine (USA)

Dr. Adrian Heagerty (GroBbritannien)

Prof. Helmut Hintner (Osterreich)

Prof. Irene Leigh (GroBbritannien), bis Oktober 2013

Prof. Thomas Magin (Deutschland)

Dr. John Marshall (GroBbritannien)

Dr. Jemima Mellerio (GroBbritannien)

Prof. Guerrino Meneguzzi (Frankreich)

Dr. Rainer Riedl (Osterreich), Patientenvertreter

Prof. Lydia Sorokin (Deutschland)

Prof. Jouni Uitto (USA) <>

lung nur von der Industrie getragen werden. Das Inte-
resse der Pharmabranche an der EB-Forschung steigt
seit einigen Jahren. Viele Therapieansatze sind an dem
Punkt angelangt, wo sie — nachdem im Labor besta-
tigt wurde, dass sie funktionieren — fur die Entwick-
ler interessant werden. Viele groBe Pharmaunterneh-
men haben sogar eigene Abteilungen fur seltene Er-
krankungen. So kénnen wir die Ressourcen und Ex-
pertise von Industriepartnern nutzen, die bereits Er-
fahrung in der Entwicklung von Therapien fUr seltene
Erkrankungen haben. &>

Marktzulassung

Klinische
Studien

Klinische
Studien
Phase Ill

Klinische
Studien
Phase Il

Klinische
Studien
Phase |

Phase IV

Klinische Studien mit Patienten

Finanzierung durch Biotech- und Pharmaindustrie



Uberblick EB-Therapieansitze

Welche Ansatze gibt es, EB zu lindern oder zu heilen?

eltweit haben sich einige Therapieansatze
herauskristallisiert, die auf die eine oder an-
dere Weise Linderung bzw. Heilung fur EB
versprechen.
Grundsatzlich unterscheidet man zwischen systemi-
schen und lokalen Therapien. Bei systemischen The-
rapien wird der ganze Organismus behandelt, bei-

Proteintherapien:

Herstellung
des fehlenden
Proteins im Labor

Injektion
in die Blutbahn

oder lokal

Zelitherapien:

Zellen Lokale Injektion
(z.B. rund um

Wunden)

von gesunden
Fremdspendern

ex-vivo-Gentherapie:

Korrektur des
defekten Gens

Entnahme
einer Hautprobe

(Biopsie) in der Zellkultur

(= ex vivo)

Therapeutische Molekiile (Small Molecules):

Identifikation von

spezifischen EB- S G

neten Wirkstoffen,
um in den Mecha-
nismus einzugreifen

Krankheitsmecha-
nismen (z.B. veran-
derte Signalwege)

Kultivieren von
gesunder Haut
aus den
korrigierten Zellen

Test der Wirkstoffe
(Molekiile)* auf
positive Effekte in
EB-Zellkultur

spielsweise durch Injektion eines Wirkstoffs in die
Blutbahn. Lokale Therapien sind auf den Ort der Er-
krankung (Haut bzw. einzelne Hautareale, Schleim-
haute) beschrankt. Das kénnen zum Beispiel Injektio-
nen rund um Wunden sein oder Hauttransplantationen
an besonders beanspruchten Kérperstellen. <& Mag.
Barbara Dissauer, Forschungskoordinatorin DEBRA Austria

Hautschichten haften
aneinander, bessere
Hautstabilitat

Protein
siedelt sich
in der Haut an

Behandlung muss regelmaBig wiederholt werden

Hautschichten haften
aneinander, bessere
Hautstabilitat

Gesunde Spenderzellen
produzieren das
fehlende Protein

Behandlung muss regelmaBig wiederholt werden

Transplantation der
Lreparierten” Haut
auf besonders
beanspruchte
Korperstellen

Teilweise Heilung:
Kérperstellen mit
gesunder Haut

Permanente Heilung an den behandelten Kérperstellen

Verabreichung
z.B. durch Creme
oder Injektion

Verbesserung des
Hautbilds bzw.
der Wundheilung

Behandlung muss regelmaBig wiederholt werden

* Wenn der Wirkstoff schon als Medikament zugelassen ist, dann kann eine weitere Zulassung fiir EB relativ rasch erfolgen.
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Projektiihersicht

Projektheschreibung

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

Zelltherapien gelten als vielversprechend flr die Be-
handlung von REBD. Studien zeigten, dass Kno-
chenmarkszellen von gesunden Individuen nach In-
jektion in REBD-Patienten zur Haut wanderten und
dort das fehlende Kollagen-7-Protein erzeugten, was
zu einer starken Verbesserung des Hautbilds fuhr-
te. In diesem Projekt wurde untersucht, ob Hautzel-
len aus Haarfollikeln, welche die Fahigkeit zur nattir-
lichen Wundheilung sowie stammzellahnliche Eigen-

schaften besitzen, noch effizienter zum gleichen Er-
gebnis fuhren wirden.

Versuche im Mausmodell bestéatigten, dass sich
auch Haarfollikel-Hautzellen erfolgreich in den Wund-
regionen ansiedelten. Zu analysieren, ob die injizier-
ten Zellen Kollagen 7 produzieren und die normalen
Hautfunktionen regenerieren, stellte sich als schwie-
riger heraus: Die REBD-M&ause lebten meist zu kurz
um den Heilungsprozess zu durchlaufen. Die Expe-

Pathologische und immunologische Analyse von Plattenepithelkarzinomen hei REBD fiir die Entwicklung

von neuen Biomarkern

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

Krebs entsteht, wenn Krebszellen mit den gesun-
den Zellen in ihrer Umgebung interagieren. Signa-
le, die sie an ihre Mikroumgebung senden, kénnen
dazu fuhren, dass normale Zellen ihr Verhalten an-
dern und ein schnelleres Wachstum und Ausbreiten
der Krebszellen begunstigen. Eine moderne Krebs-
therapie muss daher sowohl die Krebszellen als
auch jene Zellen, die den Tumor férdern, stoppen.
Manche Krebsformen treten bei REBD-Betroffe-

nen haufiger auf und breiten sich rascher aus als
bei nicht-EB-Betroffenen, obwohl sich die Krebszel-
len der beiden Gruppen extrem &hneln. Wir suchten
die Ursache fur die erhéhte Aggressivitat der Tumo-
re bei REBD in der Tumor-Mikroumgebung, unter
der Annahme, dass bei REBD krebsférdernde Pro-
teine produziert werden.

Wir fanden Uber 100 Proteine in der REBD-Tumor-
Mikroumgebung, deren Vorkommen sich stark zu

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

Zwei Hauptprobleme bei REBD sind Vernarbungen
und ein erhdhtes Hautkrebsrisiko infolge chroni-
scher Wunden. Beides steht in Zusammenhang mit
einer chronischen Entziindung der Haut. Man weil
jedoch nicht, wie man diese verhindern kann. Diese
Studie soll zum Verstandnis des chronischen Ent-
zUndungszustands bei REBD-Betroffenen beitra-
gen. Anzahl und Typen von Entzindungszellen und
-molekulen in der Haut und im Blut werden unter-
sucht bzw. wird analysiert wie sie die Entziindung
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und Nachfolgeprobleme verursachen.

Aus den Randern von chronischen Wunden wur-
den Proben entnommen, untersucht und mit nicht
geschadigten Hautarealen derselben Person so-
wie von gesunden Menschen verglichen. Mehrere
Gene wiesen eine erhohte Aktivitat auf, einige da-
von spielen beim naturlichen Regenerationsprozess
von Gewebe eine Rolle, andere bei der Entwicklung
von Tumoren. Zudem fielen erhéhte Mengen be-
stimmter Proteine auf, die am Entzindungszustand



rimente muUssen in einer neuen Mauslinie wiederholt
werden.

Wir testeten den Ansatz auch mit kinstlicher Haut,
die Eigenschaften und Aufbau wie menschliche Haut
aufweist, um das Uberleben und Verhalten verschie-
dener Zellkombinationen in verschieden stark ausge-
pragten REBD-Formen zu vergleichen. Erste Expe-
rimente bestatigten die positive Wirkung von Haar-
follikel-Zellen. Nun muss eine Feinanalyse zeigen, ob
sie besser funktionieren als Fibroblasten (= speziel-
le Hautzellen) — ein Ansatz, den andere Forschungs-
gruppen verfolgen. Stand: Februar 2014

gesunder Haut und der anderer Krebspatienten un-
terscheidet. Das gilt es nun an weiteren Hautproben
Zu bestatigen. AuBerdem ist zu untersuchen, wie
diese Proteine die Tumorbildung beeinflussen.

Mit Hilfe einer neu entwickelten Technik konnten wir
aus einer Vielzahl von Antikorpern solche herausfil-
tern, die an den Proteinen in der Tumor-Mikroumge-
bung haften. Das kdnnte die Basis fur eine Therapie
bilden, bei der Antikdrper gezielt eingesetzt werden,
sich an die Proteine zu binden, um sie unschadlich
zu machen. Stand: Februar 2014

bei REBD beteiligt sind. Diese Gene bzw. Proteine
konnten wichtige therapeutische Ziele darstellen.
Anhand von Blutproben werden die Aktivitaten von
entzlindungsassoziierten Molektlen sowie Bewe-
gungsmuster von Entziindungszellen in der Blut-
bahn untersucht. Ein solches biochemisches Profil
soll den Krankheitsverlauf zu Vernarbungen und er-
héhtem Hautkrebsrisiko besser erklaren. Die Hoff-
nung ist, biologische Marker zu finden, die die Ent-
wicklung von Komplikationen anzeigen bevor sie
auftreten. In die entschlUsselten Prozesse kdnnte
man auBerdem eingreifen, um den Verlauf positiv zu
beeinflussen. Stand: Februar 2014

Internationale Forschungsprojekie

Forscher: Prof. Colin Jahoda

Standort: Durham University, School of Biological and
Biomedical Sciences, Durham, GroBbritannien
Laufzeit: 2,5 Jahre (Jun 2011 — Dez 2013)
Projektstatus: abgeschlossen

Fordergeber: DEBRA Austria — DEBRA International

Forscher: Dr. John F. Marshall

Standort: Queen Mary University of London, Barts and
London Medical School, Institute of Cancer, Centre for
Tumour Biology, London, GroBbritannien

Laufzeit: 2 Jahre (Nov 2010 — Okt 2012)
Projektstatus: abgeschlossen

Fordergeber: DEBRA Austria — DEBRA International

Forscher: Prof. John McGrath

Standort: King's College London, School of Medicine,

St John's Institute of Dermatology, Dermatology Research
Laboratories, London, GroBbritannien

Laufzeit: ~ 2,5 Jahre (Sep 2010 — Jun 2013) und

1 Jahr Projektverldngerung

Projektstatus: laufend

Fordergeber: DEBRA Austria — DEBRA International,
Jackson Gabriel Silver Fund (JGS)
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Internationale Forschungsprojekte

Projektheschreibung

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

In friheren Projekten wurde im Mausmodell gezeigt,
dass hamatopoetische (= blutbildende) Stammzel-
len die Heilung von Blasen und Wunden unterstut-
zen und die Lebensdauer der Tiere verlangern kdn-
nen. Die Spenderzellen siedelten sich gezielt in der
Basalmembran an und begannen Kollagen 7 zu pro-
duzieren.

Ziel des Projekts war es, die Mechanismen zu ver-
stehen, durch die sich hamatopoetische Spender-
zellen in wunden Hautarealen ansiedeln. Daftir ver-

wendeten wir ein REBD-Mausmodell (von Prof. Jou-
ni Uitto). Wir verabreichten den Kollagen-7-defizien-
ten Mausen hamatogene Zellen, sowohl hamatopo-
etische als auch nicht-hamatopoetische. Die Zich-
tung dieser Mause sowie ihre hohe Sterblichkeit wa-
ren jedoch eine groBe Herausforderung, die die Er-
gebnisse schwer interpretierbar machte.

SchlieBlich nutzen wir das REBD-Mausmodell von
Prof. Leena Bruckner-Tuderman. Diese Mause kdn-
nen ca. zehn Prozent Kollagen 7 herstellen und ha-

Entwicklung von Gentransfer-Vektoren fiir rezessiv-dystrophe EB (REBD)
Originaltitel: Development of gene transfer vectors for recessive dystrophic epidermolysis bullosa (RDEB)

Eine Gentherapie fur EB konnte so funktionieren:
Zunachst werden epidermale Stammzellen aus der
Haut des Patienten entnommen und mit Hilfe von
Vektoren (= Transportvehikel, die genetisches Mate-
rial in Zielzellen einschleusen) genetisch modifiziert.
Danach kann aus den korrigierten Zellen im Labor
gesunde Haut kultiviert und dem Patienten trans-
plantiert werden.

Bisher basierte die Genkorrektur auf dem Einsatz

von Retroviren, deren Sicherheit jedoch mittlerweile
als bedenklich gilt. Ziel dieses Projekts war es da-
her, eine sichere, non-virale Methode flir die Gen-
korrektur bei REBD zu entwickeln, bei der das de-
fekte, krankheitsverursachende Gen direkt korrigiert
wird. Mit Hilfe einer Technologie namens Sleeping
Beauty Transposition System (SBTS), die soge-
nannte Transposons (,springende Gene*) nutzt, ver-
suchten wir, das therapeutische Gen sicher in das

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

In den letzten Jahren wurde in unserem Labor die
sogenannte SMaRT-Technologie (=Trans-Splicing
oder ,Genschere") etabliert. Mit Hilfe von SMaRT
kann ein mutierter Genabschnitt in den Hautzel-

len gezielt durch einen korrekten ausgetauscht wer-
den. Um ein bestimmtes Gen zu reparieren, muss
zunachst ein maBgeschneidertes Reparaturmolekul
(genannt PTM) entwickelt werden, das den korrek-
ten Genabschnitt in die Zelle einbringt. Sehr wichtig
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bei den Reparaturmolekilen ist eine Erkennungs-
doméane, die das Zielgen innerhalb einer Zelle ganz
spezifisch erkennt und an sich bindet. Bislang wur-
den Erkennungsdomanen rational ausgewahlt und
dem ReparaturmolekUl hinzugefugt, allerdings ohne
sicher zu wissen, ob es nicht bessere gibt. Um je-
doch optimale Ergebnisse bei der Genreparatur
durch SMaRT zu erhalten, ist es wichtig ein hoch-
funktionales PTM herzustellen.



ben dadurch eine mildere Krankheitsauspragung.
Mittlerweile sind wir in der Lage, ausreichend grof3e
Kohorten zu zichten und damit sinnvoll weiter zu ar-
beiten.

Nach Uberwindung dieser technischen Hindernisse
werden nun die urspringlich geplanten Experimen-
te im Rahmen einer Férderung durch das NIH (Nati-
onal Institute of Health) weitergeflhrt. Die Forderzu-
sage des NIH bestétigt die wissenschaftliche Bedeu-
tung und das therapeutische Potenzial dieses Ansat-
zes. Stand: Juni 2013

Genom einzubringen.

Ein solcher non-viraler SBTS-Vektor wurde erfolg-
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 produ-
zZierte eine normale Menge des Kollagen-7-Proteins.
Die Technologie wurde dann in einer echten in-vivo-
Zellkultur (Keratinozyten von REBD-Patienten, die
gar kein Kollagen 7 produzieren) getestet. Auch hier
gelang es, mit Hilfe des Sleeping Beauty Transposi-
tion-Systems die Expression von Kollagen 7 wieder-
herzustellen und zu steigern. Stand: Janner 2014

Daher wurde eine Methode entwickelt, die es er-
laubt, aus einer Vielzahl von Reparaturmolekiilen
diejenigen mit den effizientesten Erkennungsdoma-
nen herauszufiltern. Die Screening-Methode basiert
auf fluoreszierenden Proteinen, die anzeigen, wenn
ein PTM eine hohe Funktionalitéat aufweist. Mit Hil-
fe dieses Screenings konnten die optimalen Repara-
turmolekule fur vier EB-Hauptgene (Kollagen 7, Kol-
lagen 17, Keratin 5 und Plektin) selektiert werden.
Stand: Mirz 2013

Forscher: Dr. Jakub Tolar

Standort: University of Minnesota, Department of Pediatric
Hematology — Oncology/Blood and Bone Marrow
Transplantation, Minneapolis, USA

Laufzeit: 2,5 Jahre (Jul 2010 — Dez 2012)

Projektstatus: abgeschlossen

Fordergeber: DEBRA Austria — DEBRA International; Jackson
Gabriel Silver Fund (JGS)

Forscher: Dr. Alessandra Recchia

Standort: Centre for Regenerative Medicine,

University of Modena and Reggio Emilia, Modena, Italien
Laufzeit: 2,5 Jahre (Feb 2011 — Jul 2013)
Projektstatus: abgeschlossen

Fordergeber: DEBRA Austria — DEBRA International

Forscher: Prof. Johann Bauer

Standort: Paracelsus Medizinische Privatuniversitat Salzburg,
Abteilung fiir Dermatologie, Labor fiir molekulare Therapie
(EB-Haus Austria), Salzburg, Osterreich

Laufzeit: 3 Jahre (Mar 2012 — Feb 2015)

Projektstatus: laufend

Fordergeber: DEBRA Austria — DEBRA International
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Internationale Forschungsprojekte

Projektheschreibung

Mutationsunabhéngige 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.

Stressprufungen an Zellinien und -kulturen zeigten,
dass EBS-Zellen mit der krankheitsverursachenden
Keratin-Mutation einen stéandigen physiologischen
Stresszustand aufweisen, unabhangig von mechani-

schem Stress.

Weitere Experimente deuteten darauf hin, dass die
Blasenbildung bei EBS-DM-Patienten durch eine
Kombination aus der Mutation im Keratin-Gen und
einer Aktivierung von Stresssignalen verursacht wird,
die normalerweise die Wundheilung steuern. Durch
Blockierung der Stresssignale konnten die Hautzel-
len zum Teil aus ihnrem EBS-Zustand ,befreit” wer-

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

Neugeborenen Kollagen-7-defizienten Mausen
(ohne eigenes Kollegen-7-Protein) wurden Stamm-
zellen aus menschlichem Nabelschnurblut (Unre-
stricted somatic stem cells = USSQC) injiziert. Nach
einer einzigen Injektion verlangerte sich die Lebens-
spanne der Tiere betrachtlich, die Blasenbildung re-
duzierte sich stark und in der Haut konnte wieder
Kollagen 7 nachgewiesen werden. Die Behandlung
mit USSC forderte die Wundheilung und erleichterte
die Gewebsregeneration.

Mittels Echtzeit-Bildgebung wurden die Aktivita-
ten der injizierten Zellen im Korper verfolgt. Diese
wanderten kurz nach der Injektion in den Blutkreis-
lauf. Nach zwei Tagen konnten sie in den massiv
von Blasen betroffenen Pfoten nachgewiesen wer-
den. Nach funf Tagen hatten sie sich im blutenden
Verdauungstrakt angesiedelt. Dagegen wurden kei-
ne injizierten Zellen in anderen Organen wie etwa
Herz, Milz, Blase oder Bauchspeicheldriise nachge-
wiesen. Nach etwa zwei Wochen waren die Zellen

Fibrotische Mechanismen und ihre Pravention mit Losartan bei 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 flhrt 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 — ein

bei REBD haufig vorkommender aggressiver Haut-
krebs — ist.

In vorklinischen Studien im Mausmodell und in
Hautzellen wird zunachst untersucht, wie das fi-
brose-férdernde Molekll TGF-B in der Haut von
REBD-Betroffenen wirkt. Es ist bekannt, dass TGF-
B bei vielen Erkrankungen eine profibrotische Rolle
spielt, allerdings ist der Einfluss immer krankheits-
und gewebsspezifisch. Daher muss die genaue
Wirkungsweise bei REBD entschlisselt werden, be-

* 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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den. Ein Medikament, das die Signallibertragung blo-
ckiert, kénnte also die Blasenbildung bei EBS verrin-
gern oder sogar verhindern.

Ziel ist es nun, entsprechende Wirkstoffkandidaten zu
identifizieren, grindlich zu testen sowie die Auswahl
im Hinblick auf Wirksamkeit und maéglichst geringe
Nebenwirkungen zu optimieren. Bislang konnten vier
Klassen von vielversprechenden Wirkstoffkandidaten
identifiziert werden, die nun in einem Tiermodell wei-
ter getestet werden. Stand: Janner 2014

durch das Immunsystem abgebaut.

Nun untersuchen wir die Mechanismen dieser kurz-
lebigen positiven Effekte von USSC, insbesonde-

re durch eine Analyse ihrer Rlckstande. AuBerdem
versuchen wir herauszufinden, unter welchen Bedin-
gungen eine nachhaltige Transplantation von USSC
maoglich ware. Auch die langfristigen Auswirkun-
gen von hamatopoetischen (= blutbildenden) Zel-
len (HSC), die auch aus Nabelschnurblut gewon-
nen werden, sollen untersucht werden. Nicht zuletzt
analysieren wir eine maégliche kombinierte Gabe von
USSC und HSC. Stand: Oktober 2013

vor entsprechende Hemmstoffe (Inhibitoren) getestet
werden. Besonders interessant ist Losartan, ein be-
reits zugelassenes blutdrucksenkendes Mittel, das
auch eine antifibrotische Wirkung hat und schon

bei anderen Erbkrankheiten erfolgreich angewendet
wurde, um fibrotische Veranderungen zu verhindern.
Innerhalb des Behandlungszeitraums von zwei Mo-
naten, in dem REBD-Mause mit Losartan behandelt
wurden, war ein gewisser positiver Effekt festzustel-
len, z. B. verzdgerte sich die Verwachsung der Fin-
ger. Nun sollen verschiedene Dosen und Behand-
lungszeitrdume getestet werden. Stand: Mérz 2013

Forscher: Prof. Ellen B. 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) und

1 Jahr Projektverlangerung (Start 2014)

Projektstatus: laufend; Projekiverlangerung genehmigt
Fordergeber: DEBRA Austria — DEBRA International

Forscher: Prof. Leena Bruckner-Tuderman
Standort: Universitatsklinikum Freiburg,
Universitats-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 REBD

Originaltitel: Mesenchymal Stromal Cell Therapy for RDEB

Mesenchymale Stammzellen bzw. Stromazellen
(MSC) werden aus Knochenmark, Nabelschnurblut
oder Fettgewebe gewonnen, haben stammzellahn-
liche Eigenschaften und werden bereits erfolgreich
fur die Behandlung von ahnlichen Erkrankungen wie
REBD eingesetzt. Um die Wirkung von intradermal
injizierten MSC bei EBD zu untersuchen, wurden zu-
nachst MSC von neun gesunden Spendern isoliert
und unter optimalen Laborbedingungen vermehrt.

Eine erste Zellanalyse zeigte zwei sehr positive Er-
gebnisse: (1) produzierten die MSC ebenso viel Kol-
lagen 7 wie normale Hautzellen und (2) wiesen die
individuellen Spenderzellen nur sehr geringe Unter-
schiede auf. Im nachsten Schritt wurden die MSC
Mausen verabreicht, die nur geringe Mengen Kolla-
gen 7 produzieren. Die Ergebnisse waren ebenfalls
sehr vielversprechend: (1) Die Menge an Kollagen 7
in der dermal-epidermalen Ubergangszone stieg si-

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

Dieses Projekt dient der Vorbereitung einer klini-
schen Studie fur eine REBD-Gen-Zelltherapie, bei
der ein neuartiger viraler Vektor mit Lentiviren zur
Anwendung kommen soll. Mit Hilfe des Lentivi-
rus, das als eine Art Transportvehikel fungiert, wird
eine korrekte Kopie des Kollagen-7-Gens in REBD-
Hautzellen (Keratinozyten oder Fibroblasten) ein-
gebracht. Dadurch produzieren die Zellen wieder
selbst Kollagen. Die Lentiviren deaktivieren sich da-

Proteintherapie fiir Epidermolysis bullosa
Originaltitel: Protein therapy for epidermolysis bullosa

Eine Kollagen-7-Proteinersatztherapie ist ein sehr
vielversprechender Ansatz fir REBD, allerdings er-
fordert eine solche Behandlung wiederholte Injek-
tionen. Deren Haufigkeit hangt von der Stabilitat
der verabreichten Kollagen-Molekule ab. Rekombi-
nantes (= biotechnologisch hergestelltes) Kollagen
7 kann in wesentlich gréBeren Mengen produziert
werden als die Haut normalerweise herstellt.

Ziel ist es, die Produktion, Reinheit, Stabilitat und
Verabreichungssysteme von Kollagen-7-Protein fur
die Verwendung in zukUnftigen klinischen Studien

nach selbst und sind daher sehr sicher. In einer kli-

nischen Studie soll dieser Ansatz getestet werden —

daflr sind vorbereitende Schritte notwendig:

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

B Produktion von genmodifizierten Fibroblasten un-
ter GMP-Bedingungen®.

® Uberpriifung der Sicherheit der genmodifizierten
Fibroblasten.

mit REBD-Betroffenen zu optimieren.

B Produktion: Bei der Produktion von Kollagen-
7-Protein konnten wir den Ertrag entscheidend
erhhen, was fur die industrielle Herstellung sehr
wichtig ist.

B Reinheit: Derzeit werden zwei Methoden getes-
tet, um Kollagen 7 mit gréBtmaglicher Reinheit
zu produzieren.

B Stabilitat: Kollagen 7 ist ein groBes, langketti-
ges Protein, das relativ instabil ist. Hohe Produk-
tionsraten flihren dazu, dass Molekule noch we-

* GMP = Good Manufacturing Practice; Richtlinien zur Qualitétssicherung bei pharmazeutischen Produkten
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gnifikant, (2) die Kollagen-7-Menge an den Wundran-
dern von abheilenden Wunden war erhoht, (3) das
nachgewiesene Kollagen stammte von den injizierten
MSC, nicht von anderen Hautzellen und (4) es zeig-
ten sich keinerlei Nebenwirkungen.

Insgesamt erweisen sich lokal injizierte MSC als si-
chere und effiziente Methode, die Kollagen-7-Menge
in der Haut zu erhéhen, was eine intaktere Haut und
verbesserte Wundheilung erwarten lasst. Nun wird un-
tersucht, ob man gentigend gro3e Mengen an MSC
in die Haut einbringen kann, um moglichst groBe
Hautareale behandeln zu kénnen. Stand: Februar 2014

Wir konnten erfolgreich Fibroblasten (= speziel-

le Hautzellen) von EB-Betroffenen genetisch modi-
fizieren. Das erfolgte mit einem deaktivierten Virus,
der so verandert wurde, dass er die EB-Fibroblas-
ten dazu anregt, normal Protein zu produzieren. Wir
konnten Bestande dieses Virus unter GMP-Labor-
Bedingungen® herstellen. Nun startet eine klinische
Studie, bei der die Fibroblasten EB-Patienten unter
die Haut injiziert werden, um dann wieder Kollagen
7 zu produzieren. Stand: Janner 2014

niger stabil sind und leichter zerfallen. Unsere Da-
ten deuten darauf hin, dass das durch eine hdhe-
re Menge des Enzyms Prolyl-4-Hydroxylase aus-
geglichen werden kann. Wir entwickeln eine Ver-
suchsanordnung um diesen Zusammenhang bes-
ser zu verstehen.

B Verabreichung: Zwei Ansétze werden verfolgt:
(1) Die Herstellung von I8slichem Kollagen 7, das
durch sogenannte Mikronadeln zielgenau verab-
reicht wird, und (2) die Untersuchung der Rol-
le des Enzyms C-Proteinase, von dem man an-
nimmt, dass es die Gabe von Kollagen 7 behin-
dern kénnte. Stand: Februar 2014

Forscher: Prof. Leena Bruckner-Tuderman,

Prof. Rupert Handgretinger

Standort: Universitatsklinikum Freiburg,
Universitats-Hautklinik, Freiburg, Deutschland
Laufzeit: 2 Jahre (Jan 2013 — Dez 2014)
Projektstatus: laufend

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: Prof. Peter Marinkovich

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

Laufzeit: 3 Jahre (Dez 2012 — Nov 2015)

Projektstatus: laufend

Fordergeber: DEBRA Austria — DEBRA International
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Internationale Forschungsprojekte

Projektheschreibung

Stammzelitherapien fiir Epidermolysis bullosa

Originaltitel: Stem Cell-hased Therapies for Epidermolysis bullosa

Mit dem Ziel einer systemischen Behandlung von EB
fGhrte Dr. Jakub Tolar, ein Partner in diesem Projekt,
Knochenmarkstransplantationen bei REBD-Patien-
ten durch. Trotz vielversprechender Ergebnisse gibt
es groBe Sicherheitsbedenken bei allogenen (= von
Fremdspendern) Transplantationen, etwa die Aus-
wirkungen der Chemotherapie, die davor erforder-
lich ist. Auch die Infektionsanfalligkeit wegen der not-
wendigen Unterdriickung des Immunsystems — da-
mit das Transplantat nicht abgestoBen wird — stellt

ein Risiko dar.

Um die Komplikationen von Fremdspender-Trans-
plantaten zu vermeiden, sollen sogenannte induzierte
pluripotente Stammzellen (iPSC*) zum Einsatz kom-
men. Einige EBJ-Betroffene weisen kleine gesunde
Hautstellen auf, an denen das urspriinglich mutierte
Gen ein zweites Mal mutiert ist und sich selbst korri-
giert hat (= revertante Mosaizismen). Aus diesen Stel-
len kénnen gesunde, kdrpereigene Hautzellen ent-
nommen und in iPSC rlickprogrammiert werden. Aus

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

Die Haut von EBS-Betroffenen reagiert auf minimale
mechanische Belastung (Stress) wie Kratzen oder
Reibung mit Blasenbildung. EBS-Hautzellen zeigen
aber auch ohne mechanische Einwirkung einen er-
hoéhten Stresszustand. Eine Blockierung der Stress-
signalwege zwischen den Zellen konnte also den
Hautzustand verbessern, ohne dass das mutierte
Keratin-Gen entfernt oder korrigiert werden musste.
Verschiedene Wirkstoffe, die fur inre hemmende
Wirkung auf Stresssignale bekannt sind, sollen ge-
testet werden, um Wirkstoffkandidaten fur eine au-

Berliche Anwendung (z.B. in Form einer Creme) zu

identifizieren.

Dieses Projekt ist mit dem Projekt ,Mutationsun-

abhangige therapeutische Ziele fir die Behandlung

von EBS* (s. S. 96-97) eng verknUpft. Folgende

Schritte sind geplant:

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

B |dentifikation von ein bis zwei Wirkstoffkomple-

Antigenspezifische Inmunreaktionen auf de-novo-Proteinexpression bei einer EB-Therapie
Originaltitel: Antigen-specific immune reactions to de novo protein expression upon EB therapy

In diesem Projekt werden die immunologischen
Konsequenzen einer EB-Therapie untersucht. Die
Entwicklung von Therapien erlebt rapide Fortschrit-
te, verschiedene Ansatze sind bereits auf einem
vielversprechenden Weg in Richtung Klinik. EB wird
durch genetische Fehler verursacht, die zu einem
Mangel oder der ganzlichen Abwesenheit von be-

stimmten Hautproteinen fuhren. Alle therapeuti-
schen Ansatze versuchen das fehlende Protein auf
die eine oder andere Weise zuzuftihren.

Aus Tiermodellen und Therapien bei anderen Er-
krankungen wissen wir jedoch, dass ein neu zuge-
fUhrtes Protein, das dem Korper nicht bekannt ist,
das Immunsystem aktiviert. Dieses verursacht eine

*iPSC = induzierte pluripotente Stammzellen: Zellen, die bereits eine Funktion im Kérper iibernommen haben — z. B. Hautzellen —
werden zu Stammzellen riickprogrammiert, die sich dann in jeden Zelltyp verwandeln kdnnen (= pluripotent).
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diesen patienteneigenen, selbstkorrigierten Stammzel-
len sollen Keratinozyten und mesenchymale Stamm-
zellen (MSC) ausdifferenziert werden. Die Keratinozy-
ten koénnten in Form eines Gewebetransplantats au-
Bere Wunden heilen, die MSC kdnnten injiziert werden
und systemisch die Schleimhaute heilen.

Fur die Rickprogrammierung zu iPSC entwickelten
wir eine sichere Methode auf der Basis von mRNAs
(messenger RNA = Boten-RNA). AuBerdem wur-

de die Ausdifferenzierung der iPSC in Keratinozyten
(= bestimmte Hautzellen) optimiert. Nun werden wir
die Immunantwort des Korpers auf die iPSC in einem
Mausmodell untersuchen. Stand: Janner 2014

xen, die das Stressverhalten in EBS-Hautzellen
zumindest teilweise normalisieren sowie nahere
Untersuchung dieser Wirkstoffkandidaten fiir eine
Medikamentenentwicklung.

B Schwerpunkt auf Wirkstoffe, die bereits eine
Marktzulassung haben, da die Zulassung fir eine
weitere Anwendung wesentlich schneller bewilligt
wird.

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

® Voruntersuchungen zur Verabreichung des Wirk-
stoffs Uber die Haut.

Stand: November 2012 (Projektantrag)

entztndliche Immunreaktion, die eine erfolgreiche
Behandlung schmaélern oder verhindern kann.

Im Rahmen dieses Projekts soll ein neues Maus-
modell entwickelt werden, das es erlaubt die Reak-
tion der Immunzellen von EB-Patienten auf eine The-
rapie zu untersuchen. Das langfristige Ziel ist es, die
Immunantwort entsprechend zu beeinflussen bzw. zu
unterdriicken, um sichere und wirksame EB-Thera-
pien zu ermdglichen.

Stand: Mérz 2013 (Projektantrag)

Forscher: Prof. Dennis Roop

Standort: University of Colorado Denver, Anschutz Medical
Campus, Department of Dermatology, Aurora, USA
Laufzeit: Projekt 1: 2 Jahre (Jul 2010 — Jun 2012);
Projekt 2: 3 Jahre (Sep 2012 — Dez 2015)
Projektstatus: laufend

Fordergeber: DEBRA Austria — DEBRA International

Forscher: Prof. Ellen B. Lane

Standort: Institute of Medical Biology, Singapur
Laufzeit: 2 Jahre (April 2013 — Mérz 2015)
Projektstatus: laufend

Fordergeber: DEBRA Austria — DEBRA International

Forscher: Dr. Iris Gratz, Dr. Eva Murauer

Standort: Universitit Salzburg, Abteilung fiir molekulare
Biologie, Salzburg, Osterreich

Laufzeit: 2 Jahre (Start 2014)

Projektstatus: positiv evaluiert

Fordergeber: DEBRA Austria — DEBRA International
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DEBRA Austria - Finanzhericht 2013

gut gewirtschaftet. Das zeigen die Finanzberich-
te 2013. Sehr erfreulich ist, dass DEBRA Aus-
tria aufgrund der Spendeneinnahmen die wesentlichen
Vereinsziele — medizinische Versorgung, Forschung
und Hilfe flr Betroffene in Notsituationen — gut unter-
stitzen konnte. Die Prifung der Rechnungslegung ge-

D ie beiden DEBRA-Vereine haben im Jahr 2013

abschlisse 2013), die Prifung zur Bestétigung des
Vorliegens der Voraussetzungen gemal § 4a Abs. 8 Z
1 EStG 1988 (Spendenabsetzbarkeit) und die Prifung
der Kriterien flUr die Vergabe des Spendengltesiegels
durch die Kammer der Wirtschaftstreundnder wurden
von der Wirtschaftsprifungskanzlei PwC Oberéster-
reich durchgefihrt. <&

mahi § 21 VerG fur das Rechnungsjahr 2013 (Jahres-

Finanzhericht 2013: DEBRA Austria, Interessengemeinschaft Epidermolysis bullosa EUR
Mittelherkunft 3.615.497,96
Spenden 3.575.757,82

Gewidmete Spenden 17.733,42

Ungewidmete Spenden 3.558.024,40
Mitgliedsbeitrage 4.135,00
Sonstige Einnahmen 19.272,00
Ertrége Kapitalvermdgen 16.333,14
Mittelverwendung 4.231.724,58
Leistungen fir statutarisch festgelegte Zwecke 2.404.873,56

Medizinische Versorgung, 550.164,65

EB-Haus

Forschung 1.618.354,43

Mitgliederhilfe / -treffen 80.333,32

Offentlichkeitsarbeit 27.401,33

Personalaufwand 128.619,83
Aufwendungen Spendenwerbung / 1.589.688,88
Spenderbetreuung

Werbemittel / -kosten 1.389.879,70

Personalaufwand 199.809,18
Verwaltungsaufwand 23716214

Personalaufwand 99.699,14

Infrastruktur / Biiro 20.427,95

PlanméaBige Abschreibung 10.124,53

Sonstiger Aufwand 106.910,52
Abdeckung durch Riicklagen 616.226,62
Jahresergebnis des Vereinsjahres 2013 0,00
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= Medizinische Ver-
sorgung im EB-Haus,
EB-Forschung,
Mitgliederhilfe,
(Offentlichkeitsarbeit,

m Forschungsaufwand
im EB-Haus,
EB-Forschung

Personalaufwand m Aufwendungen fiir
m Aufwendungen fiir Spendenwerbung

Spendenwerbung und Offentlichkeits-

und Spender- arbeit

betreuung Verwaltungs-

Verwaltungs- aufwand

aufwand

Mittelverwendung bei DEBRA Austria, Mittelverwendung bei DEBRA Austria,

Interessengemeinschaft Epidermolysis bullosa Verein zur Forderung der Epidermolysis bullosa-Forschung

Finanzbericht 2013: DEBRA Austria, Verein zur Forderung der Epidermolysis bullosa-Forschung EUR
Mittelherkunft 1.080.966,27
Spenden 1.078.799,46

Gewidmete Spenden 350,00

Ungewidmete Spenden 1.078.449,46
Mitgliedsbeitrdge 1.601,00
Sonstige Einnahmen 0,00
Ertrage Kapitalvermdgen 565,81
Mittelverwendung 988.047,15
Leistungen fiir statutarisch festgelegte Zwecke 620.917,09

Forschung im EB-Haus 582.297,24

Forschung extern 38.619,85
Aufwendungen Spendenwerbung / Offentlich- 296.471,22
keitsarbeit

Werbemittel / -kosten 296.471,22
Verwaltungsaufwand 70.658,84

Infrastruktur / Biiro 47.058,75

PlanméaBige Abschreibung 2.074,40

Sonstiger Aufwand 21.525,69
Jahresiiberschuss des Vereinsjahres 2013 92.919,12
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Ausgewahlite Presseartikel
Osterreich

o Wir danken den Verlagen herzlich fir die
Abdruckgenehmigungen und unentgeltliche
Nutzungserlaubnis der Presseclippings.
Weitere Medienbeitrage finden Sie unter:
www.debra-austria.org/aktuelles/presse/

Die
Schutzengel
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ERGOTHERAPIE, JUNI 2013 (NR. 2)
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Die Haut, so empfindlich wie

die Fliigel eines Schmetterlings
Ergotherapie bei Kindern mit Epidermolysis bullosa
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stoff nicht fertigstellen, well in
der Bauanleitung (Gen) mitten-
drin Stoppl® stehl. Salzburger
Forscher haben nun in Hefezellen
gezelgt, doss kleine, gozlolte An-
derungen In den Ribosomon be-
wirken kinnen, dass ein Stopp-

Zgichen In elnem solchen Krank-
heits-Gen  weltgehend  jgnorfert WIENER
wird, wiilirend die Brzengung von e

anderen EiwelBstoffan nicht be-
ainflusst wird, berichten sle in
der Fachzektschrift Flos One®.

=

ERGOTHERAPIE UND REHABILITATION, AUGUST 2013

DER VOLLSTANDIGE FACHARTIKEL KANN BEIM VERLAG

SCHULZ-KIRCHNER (WWW.SCHULZ-KIRCHNER.DE) BESTELLT
WERDEN.
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Schmetterlingskinder: neue Therapien
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DIE CHANCE (ZEITSCHRIFT FUR MITGLIEDER
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Allgemeine Informationen

DEBRA Austria

Am Heumarkt 27/1, 1030 Wien Q)

Tel: +43 1 876 40 30

office@debra-austria.org d e b ra

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

Rienzweg 12/d, 39034 Toblach %

Tel: +35 0474 854 606

info@debra.it deb rq
www.debra.it Siidtirol. 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

&S
eb Haus

www.eb-haus.org Austria.
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Spendenverwendung

EBRA bedankt sich sehr herzlich fur die groB-
D zUgige Unterstltzung, die den ,Schmetterlings-

kindern® zuteil wird. Der Betrieb des EB-Hauses
Austria, die Férderung der Forschung auf dem Weg zur
Heilung und unmittelbare Hilfe fUr betroffene Familien
sind nur mit Spenden — mit Ihren Spenden — moglich.
FUr uns ist es oberstes Gebot, diese Spenden nicht nur
nach den Grundsatzen der RechtmaBigkeit, Wirtschaft-
lichkeit, ZweckmaBigkeit, Sparsamkeit und Transpa-
renz zu verwenden sondern auch daflr zu sorgen, dass
die uns Uberlassenen finanziellen Mittel ausschlief3lich
im Sinne der Statuten und der Vereinsziele eingesetzt
werden.
In unserer Kommunikation, speziell auch in unseren
Spendenaufrufen, legen wir groBen Wert darauf, ein
wahrheitsgetreues Bild der Anliegen und Bedurfnisse
der ,Schmetterlingskinder” zu zeichnen und ihr Schick-
sal ohne Ubertreibung darzustellen. Trotz vielféltiger Ein-
schrankungen und Schwierigkeiten, die ein Leben mit
EB mit sich bringt, ist es uns deshalb wichtig, EB-Be-
troffene nicht nur als krank, traurig, unberthrbar und

Spendenahsetzharkeit

schmerzverzehrt darzustellen, sondern zu zeigen, dass
sie froh und optimistisch das Beste aus ihnrem Schick-
sal machen konnen.

Um Ihnen die Sicherheit zu geben, dass Ihre finanziel-
len Zuwendungen nach diesen Grundsatzen verwen-
det werden, unterzieht sich DEBRA Austria jedes Jahr
freiwillig der strengen Kontrolle durch die unabhangi-
ge Kammer der Wirtschaftstreuhander und tragt seit
dem Jahr 2004 das Osterreichische Spendenglite-
siegel*. Auch DEBRA Sudtirol — Alto Adige wird seit
2010 laufend mit dem Sicher Spenden-Siegel zertifiziert
und weist so die korrekte Spendenverwendung nach.
<5 Dr. Rainer Riedl, Obmann DEBRA Austria

*Das Spendengiitesiegel wird jahrlich von der Kammer der Wirt-
schaftstreuhdnder verliehen. Geprift 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 unsere Vereine DEBRA Austria Interessengemeinschaft Epidermolysis bullosa (SO 1255) bzw. DEBRA
Austria, Verein zur Férderung der EB-Forschung (FW 1944) sind geméali § 4a Z. 3 und 4 EStG steuerlich absetz-
bar. Das gilt ab 1.1.2014 auch fur den Rechtsnachfolger DEBRA Austria, Hilfe bei Epidermolysis bullosa. Der
Verein DEBRA Sudtirol — Alto Adige ist im italienischen Landesverzeichnis der ehrenamtlich tatigen Organisati-
onen eingetragen (276/1.1). Auch Spenden an DEBRA Stidtirol kénnen von der Steuer abgesetzt werden. <

Spendenkonten und Spendengiitesiegel

DEBRA Austria,
Interessengemeinschaft
Epidermolysis bullosa

Spenden: PSK 90.000.096

IBAN: AT89 6000 0000 9000 0096

DEBRA Austria,

Verein zur Forderung der
Epidermolysis bullosa-Forschung
Spenden: PSK 90.033.300

IBAN: AT55 6000 0000 9003 3300

Per 1.1.2014 werden die beiden Vereine unter dem Namen DEBRA Austria, Hilfe bei Epidermolysis bullosa zusammengefihrt.

DEBRA Siidtirol - Alto Adige
Spenden: Sudtiroler Volksbank, Filiale Toblach
IBAN: IT56 P058 5658 3600 1557 1103 341

Nahere Informationen zu Spendengiitesiegel und Sicher Spenden-Siegel siehe www.0sgs.at bzw. www.spenden.bz.it.
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www.bmf.gv.at
"
L

Jetzt neu:
Steuer-Infos
auf einen Klick!

Entgeltliche Einschaltung

Ein Service des Finanzministeriums

[—1F"{
CZ7—\N
%‘»‘»‘fl“.\:«ﬁ.

Steuer-Euro-Umfrage BMF-App Brutto-Netto-Rechner
Wohin sollen Ihre Alle Infos rund ums Auf den Cent genau be-
Steuern flieBen? Thema Steuern rechnen, was netto bleibt.

Auf bmf.gv.at/services und finanzonline.at steht ein Rundum-Service fiir Ihre Steuern bereit.

Wertvolle Tipps und weitere Infos finden Sie hier: facebook.com/finanzministerium BUNDESMINISTERIUM
FUR FINANZEN



Sudtirol. Alto Adige.

Hilfe fiir die Schmetterlingskinder.
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