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DEBRA Austria in Zahlen

DAMIT SCHMETTERLINGSKINDER EIN GUTES LEBEN HABEN,
BRAUCHT ES KOMPETENZ, ENGAGEMENT UND HERZ.

DAZU EINIGE INTERESSANTE ZAHLEN.

gibt es in Osterreich. Epi-
dermolysis bullosa (EB)
zahlt zu den seltenen
Erkrankungen. In Europa

leben rund 30.000, weltweit
etwa 1 Million Menschen
mit dieser Erkrankung.

EB-PatientInnen

Doppelt

so viele Hausbesuche
wie 2021 absolvierte die
DEBRA Austria Sozial-
arbeiterin im Jahr 2022.

15-25 Stunden
pro Woche

benotigt eine Familie mit einem schwer betroffenen
ySchmetterlingskind*  fiir =~ Wundversorgung, Schmerz-
management und Verbandswechsel.

2-Z Stunden

dauert eine durchschnittliche Behandlung in der Ambulanz des
EB-Haus Austria. Oft miissen EB-Familien wesentlich mehr Zeit
einplanen.

vererbte
Formen
von EB

mit mehr als 30 Unter-

formen sind aktuell be-

kannt. EB ist angeboren

und derzeit noch nicht
heilbar.

1 .. 17.000

ist die Pravalenz (Krankheitshdufigkeit) von Epidermolysis
bullosa (EB).

210

TeilnehmerInnen

profitierten von den von
DEBRA Austria organisierten
Wochenenden fiir EB-Be-
troffene und deren Familien.

* Stand 04/2023 | Teilweise sind die hier publizierten Zahlen nicht exakt eruierbar, zeigen aber die jeweilige GroBenordnung.

359 Antrage

auf Kostenerstattung

fiir Pflegeprodukte, Hilfsmittel, mobile Hauskrankenpflege,
Personliche Assistenz, Fahrtkosten ins EB-Haus Austria etc.
wurden positiv beschieden.

Expertinnen
l aus 54 Landern
nahmen seit 2021 an den

Bitte

helfen
Sie!

Ihre Spende fiir die
,Schmetterlingskinder“
sichert Forschung auf
dem Weg zu Linderung
und Heilung von EB.
DANKE!
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ATo2 2011 1800 8018 1100

IHRE SPENDE IST

STEUERLICH

ABSETZBAR

M i), M, G011 255

von EB-Clinet organisier-

ten Online-Seminaren teil.
Mitglieder-

anfragen

per Telefon oder E-Mail

wurden von der DEBRA

Austria Sozialarbeiterin
beantwortet.

PatientInnen

22 aus 28 Landern

nahmen an der klinischen Studie teil, die im Juni 2022 zu
einem Meilenstein in der Geschichte der EB-Forschung fiihrte:
der Zulassung des weltweit ersten, speziell fiir EB entwickelten
Medikaments, einem Gel zur Beschleunigung der Wund-
heilung (Filsuvez® von Amryt Pharma). Diese positive Ent-
wicklung zeigt, dass die Forschung auf dem richtigen Weg ist
und PatientInnen sich berechtigte Hoffnungen auf weitere
Medikamente und Therapien fiir EB machen konnen.

Geschatzt 1.000.000
EB-Betroffene

gibt es weltweit. Die Forschung am EB-Haus Austria kommt - neben den
groRen und kleinen PatientInnen in Osterreich — allen EB-Betroffenen zu Gute.
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S0 fithit sich das Leben fiir
ein Schmetterlingskind an.

Denn Schmetterlingskinder leben mit einer unheilbaren, schmerzvollen
Hauterkrankung, von der auch Augen, Mund und Schleimhaute
betroffen sind. Bitte spenden Sie unter schmetterlingskinder.at
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Hilfe fiir die Schmetterlingskinder.
4
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Mit Ihrer
Hilfe helfen!

RUCKBLICK AUF 2022 -
IN DANKBARKEIT UND ZUVERSICHT

DEBRA Austria vereint und unterstiitzt
Menschen, die mit der seltenen, folgen-
schweren und noch unheilbaren Haut-
erkrankung Epidermolysis bullosa (EB)
leben. ,,Schmetterlingskinder“ nennen
wir die grofen und kleinen PatientIn-
nen, weil ihre Haut so verletzlich ist
wie die Fliigel eines Schmetterlings.

ySchmetterlingskinder kénnen meist
nicht so unbeschwert umherflattern
wie ihre Namensgefdhrten in der Na-
tur. Ein Leben mit EB ist fiir Betroffene
und ihr familidres Umfeld in vielerlei
Hinsicht eine enorme Herausforderung.
DEBRA Austria hilft, unterstiitzt,
informiert, klart auf, berdt, vernetzt,
starkt, richtet auf, macht Mut, gibt
Hoffnung und ist somit fiir Betroffene
ein Grund, trotz allem optimistisch in
die Zukunft zu blicken. Auch darum ist
die DEBRA-Familie iiber die Jahre so
richtig zusammengewachsen.

Seit iiber einem Vierteljahrhundert
steht DEBRA Austria aber auch fiir
Dankbarkeit: All unsere Aktivitaten -

© Nadine Bargad

medizinische Beratung und Versorgung,
sozialarbeiterische und psychologi-
sche Betreuung, Grundlagenforschung,
klinische Studien, Aus- und Weiter-
bildung, internationale Vernetzung
sowie direkte Hilfe fiir betroffene
Familien — waren und sind nur mit
Unterstiitzung  vieler engagierter
WegbegleiterInnen und grofziigiger
SpenderInnen moglich.

Daher nehme ich dieses Vorwort zum
Anlass, mich bei allen Menschen zu
bedanken, die uns Hoffnung machen.
Sie alle haben dazu beigetragen, DEBRA
Austria zu einer verldsslichen Patien-
tenorganisation und das EB-Haus
Austria zu einem sowohl national
als auch international anerkannten
Expertisezentrum zu machen.

Abschlieflend erlaube ich mir eine Bit-
te: Begleiten Sie die ,Schmetterlings-
kinder“ auch weiterhin auf ihrem Weg
zu Linderung und Heilung. Setzen wir
die erfolgreiche Reise mit vereinten
Kréften fort!

Dr. Rainer Riedl
Obmann und Mitgriinder
von DEBRA Austria
sowie Vater einer von EB
betroffenen Tochter
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Hilfe fiir
kleine Helden

MIT HERZ UND
ENGAGEMENT FUR DIE
SCHMETTERLINGSKINDER

DEBRA Austria
& was wir tun

LEBENSQUALITAT UND
HEILUNG ALS VISION

27

EB-Haus
Austria

DIE SPEZIALKLINIK -
NEUE MASSSTABE DURCH
GEBUNDELTE EXPERTISE

39

Internationale

Forschung

HEILUNG UND
LINDERUNG ALS
WELTWEITES ZIEL

DEBRA AUSTRIA 12 DANKE! 19 KLEINE HELDEN
- HILFE FUR DIE Viele SpenderInnen Wer seinem schwierigen

SCHMETTERLINGS- ermoglichen Hilfe Alltag so tapfer begegnet,
KINDER fiir EB-Betroffene. ist ein echter Held.

Der Verein setzt sich

fiir die Anliegen der 13 2022 - EIN 21 DAS ERSTE MEDIKA-
,Schmetterlingskinder“ BEWEGENDES JAHR MENT IST ZUGELASSEN

ein. Wo viel passiert,
gibt es viel zu berichten.

— JUBELMELDUNG
ODER NICHT?

EPIDERMOLYSIS Eine Einordnung mit
BULLOSA (EB) 15 DER WERT DER Dr. Rainer Riedl.

Die Erkrankung - die MITGLIEDERHILFE

Haut Betroffener ist so Endlich wieder 25 BABYBOOM! MIT DER

DIAGNOSE KOMMEN
DIE BELASTUNGEN
Eine Studie zu belasten-

verletzlich wie die Fliigel personlich da sein
eines Schmetterlings. konnen.

den und hilfreichen
Faktoren rund um EB.

35

29 EB-HAUS AUSTRIA

Die Spezialklinik ist
fiir EB-PatientInnen
nicht mehr weg-
zudenken.

31 EB-AMBULANZ

Vernetzung fiir die
beste Versorgung.

33 EB-FORSCHUNG

,From good to great“.

unter der Lupe.

EB-STUDIENZENTRUM
Vielversprechende Ansdtze

37

41
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EB-AKADEMIE
Neue Erkenntnisse in

Alltag und Praxis bringen.

FORSCHUNGS-
MANAGEMENT

Keine Forschung ohne
wichtiges ,,Drumherum®.

MEDIENARBEIT
Auszug aus den
Medienberichten 2022.
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>> Als unsere Tochter
Lena zur Welt kam,
konnte uns niemand
im Umgang mit ihrer
Erkrankung helfen.
Damals schwor ich mir:
Keine andere Familie
soll das durchmachen
miuissen. <«

Dr. Rainer Riedl, Obmann und Mitgriinder von DEBRA Austria sowie Vater einer von EB betroffenen Tochter DEBRA AUSTRIA UND IHRE ARBEIT g




DEBRA
Austria

HILFE FUR DIE
SCHMETTERLINGSKINDER

UBER UNS

Unsere Mission lautet: Die Le-
bensqualitdt fiir Betroffene von
Epidermolysis bullosa (EB) ver-
bessern, kompetente medizini-
sche Versorgung sicherstellen und
durch gezielte Forschungsforde-
rung Hoffnung auf Heilung geben.

DEBRA Austria, Hilfe bei Epi-
dermolysis bullosa, wurde 1995
als Selbsthilfegruppe von Be-
troffenen, Angehérigen und Arz-
tlnnen mit dem Ziel gegriindet,
Erfahrungsaustausch und Hilfe
fiir Menschen mit EB anzubieten.
Im Sinne unserer Vision ,,Heilung
von EB ist mdglich!*“ wurde sehr
bald begonnen, EB-Forschung
zu fordern, um Linderungs- und

Heilungsmoglichkeiten zu ent-
wickeln. Im Jahr 2005 Kkonnte
DEBRA Austria die weltweit erste
Spezialklinik fiir EB er6ffnen, das
EB-Haus Austria am Universitats-
klinikum Salzburg. Beide Institu-
tionen feierten 2020 ein beson-
deres Jubildum - DEBRA Austria
wurde 25, das EB-Haus 15!

DEBRA Austria ist gemeinniitzig
sowie mildtdtig aktiv, seit vielen
Jahren mit dem 6sterreichischen
Spendengiitesiegel ausgezeichnet
und erfiillt die Voraussetzungen
fiir die Spendenabsetzbarkeit.
Dank unserer grof3ziigigen und
treuen Spenderlnnen ist es
moglich, diese Arbeit fiir die
,Schmetterlingkinder mit un-
gebremstem Elan voranzutreiben.

VORSTAND

Der Vereinsvorstand von DEBRA
Austria setzt sich iiberwiegend
aus EB-Betroffenen bzw. deren
Angehorigen zusammen. Er
stellt sicher, dass die Aktivitdaten
des Vereins im Einklang mit
den Statuten und den Bediirf-
nissen der PatientInnen stehen.

Das langjdhrige Engagement
der Vorstandsmitglieder — viele
davon sind seit der Griindung
im Jahr 1995 dabei — ist Grund-
lage fiir die nachhaltige Vereins-
arbeit und Voraussetzung fiir
das Erreichen unserer Ziele.

TEAM UND
VERANTWORTUNG

Um die hochgesteckten Ziele
von DEBRA Austria zu errei-
chen, braucht es ein kompeten-
tes und motiviertes Team. Da wir
praktisch keine Forderung der
offentlichen Hand erhalten, sind
hierzu vielfdltige Mafnahmen
erforderlich: Informations- und
Offentlichkeitsarbeit, Benefizver-
anstaltungen und Spendenwer-
bung, aber auch die Betreuung
unserer EB-Familien und das
Management der von uns initi-
ierten Forschungsprojekte. Der
Grof3teil unseres Teams arbeitet
Teilzeit.

Verantwortlich fiir ...
Spendenverwendung: Vorstand
Spendenwerbung: Dr. Rainer Riedl
Datenschutz: Dr. Rainer Riedl

Vorstand (v.l.n.r.): Dr." Gabriela Pohla-Gubo, Franz Feichtlbauer, Claudia GeiBdorfer, Dr. Rainer Riedl, Margit Putre-Bachlechner, DI Michael Nothdurfter, Lena Riedl, BA.

© wildbild

DEBRA Austria, Hilfe bei Epidermolysis bullosa
Organe und Funktionen laut Statuten

Vorstand

Beirat

Rechnungspriifer

AUFGABEN UND ZIELE

Ziel von DEBRA Austria ist es, sich auf verschie-
denen Ebenen fiir die Anliegen der ,,Schmetter-
lingskinder* einzusetzen. Das bedeutet erstens die
medizinische Versorgung sicherzustellen, zwei-
tens die Forschung zur Entwicklung von sicheren
Therapien bzw. zur Linderung der Erkrankung und
ihrer teilweise sehr folgenschweren Nebenwir-
kungen zu ermdglichen. Drittens soll der Erfah-
rungsaustausch zwischen EB-Betroffenen gefér-
dert und EB-Familien in Notsituationen geholfen
werden, das Leben mit EB zu meistern.

>» Fiir uns als Eltern ist das
EB-Haus Austria der Inbegriff
der Hoffnung auf Heilung

und die Klammer unseres
gemeinsamen Weges. «

Franz Feichtlbauer,

Grindungsobmann und Vater einer
von EB betroffenen Tochter

de%;'a

Hilfe fir die Schmetterlingskinder.

Vereinsziele von DEBRA Austria

Beratung, Information und Erfahrungsaus-
tausch fiir Betroffene und Angehorige
Sicherstellung und laufende Optimierung
der medizinischen Versorgung

Férderung der EB-Forschung, um Heilungs-
und Linderungsmoglichkeiten zu entwickeln
Finanzierung des EB-Haus Austria am
Universitdtsklinikum Salzburg

Spenden fiir DEBRA Austria sind notig fiir

den Betrieb des EB-Haus Austria

- kompetente ArztInnen und speziell ausge-
bildete DiplompflegerInnen
Grundlagenforschung und klinische Studien
+ Ausbildung und Vernetzung von ExpertIn-
nen und Betroffenen

die Forschung auf dem Weg zur Heilung von EB
die unmittelbare Hilfe fiir betroffene Fami-

lien in Notsituationen

© DEBRA Austria




Epidermolysis bullosa (EB)
Die Erkrankung

SCHMETTERLINGSKINDER — DIESE BEZEICHNUNG HAT SICH FUR KINDER UND
ERWACHSENE MIT EPIDERMOLYSIS BULLOSA DURCHGESETZT, WEIL IHRE HAUT
SO VERLETZLICH IST WIE DIE FLUGEL EINES SCHMETTERLINGS.

Der Begriff ist einerseits zutreffend, anderer-
seits wird er der Schwere der Erkrankung kaum
gerecht. Der Fachbegriff Epidermolysis bullosa
(EB) hat bislang keine deutsche Entsprechung;
am ehesten kénnte man vielleicht sagen: erblich
bedingte, blasenartige Ablésung der Oberhaut.

MEHR ALS BLASEN UND WUNDEN

Epidermolysis bullosa umfasst eine Gruppe
klinisch und genetisch unterschiedlicher Krank-
heiten, deren gemeinsames Merkmal die Bildung
von Blasen an der Haut und an den Schleimhdu-
ten nach mechanischer Belastung ist. Das ist gut
vorstellbar, wenn ein Betroffener beispielsweise
stlirzt oder von einem Fuf3ball getroffen wird.
Manchmal ist die mechanische Einwirkung so

gering, dass sie kaum als solche wahrgenom-
men wird. Wenn etwa ein Neugeborenes auf dem
Riicken liegt und sich ein wenig hin und her
bewegt, konnen am Riicken riesige Blasen ent-
stehen. In der Folge kommt es zu stdndi-
ger Bildung von offenen Wunden, entziindli-
chen Stellen, Krusten und leider auch zu damit
verbundenen Schmerzen.

VON GEBURT AN

EB beginnt mit der Geburt und begleitet die Be-
troffenen ihr ganzes Leben lang. Die Ursache
sind genetische Verdnderungen in den Eiweif3-
molekiilen, die fiir die Verbindung zwischen der
Oberhaut und der darunter liegenden Lederhaut
verantwortlich sind.

© Die Abbilderei

>» EB ist eine angeborene,
folgenschwere und derzeit noch
nicht heilbare Hauterkrankung. «

GENDEFEKT

Fiir jede Form von EB ist eine
andere Verdnderung in einem
ganz bestimmten Gen verant-
wortlich. Inzwischen sind Ver-
dnderungen in 16 verschiedenen
Genen bekannt, welche die
jeweiligen EB-Typen verur-
sachen. Die aktuelle Klassi-
fikation umfasst vier Haupt-
formen mit insgesamt mehr als
30 Subtypen, wobei Progno-
se und Verlauf je nach Subtyp
héchst unterschiedlich sind.
Das klinische Spektrum der
unterschiedlichen Typen ist
sehr breit. Am einen Ende ste-
hen schwere Formen mit ganz

extremer Verletzlichkeit der
Haut, massiver Blasenbildung
und vielen offenen Wunden;
am anderen Ende mildere Aus-
prdgungen mit nur lokalisierter
und seltener Blasenbildung. Bei
einigen Unterformen kommt
es auch zu Folgeerscheinungen
wie dem Zusammenwachsen
von Fingern und Zehen, Narben
und Verwachsungen im Bereich
der Augen (Hornhaut, Augen-
lider), Zahnfehlbildungen und
Verengungen von Mundhdhle
und Speiserohre. An der Haut
kann es zur Bildung von Haut-
krebs kommen, und sehr haufig
entsteht auch eine Blutarmut.

NOCH KEINE HEILUNG
Obwohl in letzter Zeit beachtli-
che Fortschritte in der genthera-
peutischen Forschung gemacht
wurden, ist eine ursdchliche Be-
handlung von EB bis heute noch
nicht verfiigbar. Derzeit ist eine
Therapie der Symptome die ein-
zige Moglichkeit, die wir anbie-
ten konnen.

OA Dr.in Anja Diem,
Leiterin der Ambulanz
im EB-Haus Austria

© Die Abbilderei



HAUT ABLOSUNG BLASENFORMIG

Epidermolysis bullosa

EB IST EINE ERKRANKUNG, WELCHE DIE HAUT
BESONDERS VERLETZLICH MACHT. SCHON LEICHTE BERUHRUNGEN
VERURSACHEN BLASEN, WUNDEN UND SCHMERZEN.

52

DOMINANT
Ein Elternteil tragt das EB-Gen in
sich und ist selbst betroffen.

S S

REZESSIV
Beide Eltern sind nicht betroffen,
tragen aber (unwissentlich) das EB-
Gen in sich. /
SPONTANMUTATION
Kein Elternteil tragt das
verdanderte Gen in sich. Vor der

Befruchtung mutiert das Gen
spontan in Spermium oder Eizelle.

S

4 EB-TYPEN

SIMPLEX (EBS)

DYSTROPH (EBD)

JUNKTIONAL (EBJ)

KINDLER (KEB)

WARUM?

Mindestens eines der 16 Pro-
teine, das die Hautschich-
ten verbindet, ist defekt. Die
Schicht der Blasenbildung
bestimmt den EB-Typ.

DIAGNOSE

Diese erfolgt durch Entnahme
einer Hautprobe, die nach
Spezialfairbung unter dem
Mikroskop untersucht wird,
und/oder durch eine Gen-
analyse.

SYMPTOME

Blasenbildung an Hianden und FiiBen,
Blasenbildung am ganzen Korper

Versteifung der Gelenke,
Zusammenwachsen von Fingern und Zehen,
Zusammenziehen der Mundschleimhaute,
Verengung der Speiserdhre,

Blasenbildung am ganzen Koérper

und auch in den Augen

Sichtbare Schiden der Gesichtshaut, Versteifung
der Gelenke, Zusammenwachsen von Fingern
und Zehen, Blasenbildung in der Mundhéhle,
umfangreiche Blasenbildung am ganzen Korper,

Blasenbildung an Membranen der inneren Organe,

schwere Komplikationen verlaufen oft tédlich

Blasenbildung vor allem im Kindesalter,
Versteifung der Gelenke, Zusammenwachsen
von Fingern und Zehen, Pigmentverinderungen,
Lichtempfindlichkeit; auBerdem: ausgeprigte
Zahnfleischentziindungen, Fehlstellungen der
Augenlider (,,Ektropion®)

BEHANDLUNG

Blasen miissen punktiert,
entleert und Wunden ver-
sorgt werden, um die Haut
vor Reibung und Infektio-
nen zu schiitzen. In schwe-
ren Fdllen dauert das tagliche
Verbinden viele Stunden und
ist sehr schmerzhaft. Zahn-
pflege muss sehr sorgfdltig
erfolgen, weil auch Schleim-
hdute verletzlich sind und
die  Mundo6ffnung  durch
Verwachsungen verkleinert
sein kann.

© Grafik Design: Agentur Werbereich GmbH | © Grafikkonzeption: Fendish.com

SELTEN GENETISCH JEDER NICHT NOCH
Eines von 17.000 Vererbbar, aber GleichmadRige ANSTECKEND UNHEILBAR
Neugeborenen ist Eltern wissen Verteilung zwischen Genetische Noch nicht heilbar,
von EB betroffen. meistens nicht, Geschlechtern Erkrankungen aber die Forschung
dass sie Trager und ethnischen sind nicht macht Fortschritte.
sind. Gruppen. ansteckend. Derzeit nur Wund- und

Schmerzmanagement
moglich.

RISIKEN

Mit gutem Wund- und Schmerzmanagement
kénnen viele EBS-Betroffene ein erfiilltes
und einigermaBen uneingeschrinktes Leben
fihren.

Hohe Wahrscheinlichkeit
Plattenepithelkarzinome (aggressiver
Hautkrebs) vor dem 35. Lebensjahr zu
entwickeln.

Kinder mit besonders schweren Formen von EBJ
sterben leider oft schon innerhalb der ersten
zwei Lebensjahre.

PROZENTUELLE VERTEILUNG
DER EB-TYPEN

Neigung zu Plattenepithelkarzinomen
(Hautkrebs) im Erwachsenenalter.

WIE KANN ICH HELFEN?
Forschung und klinische Studien haben wichtige Fortschritte
imVerstdandnis und der Behandlung von EB gebracht. Heilung
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konntedurch Stammzell-, Zell-, Gen- oder Proteintherapie
moglich werden. Auch Therapieansdtze mit molekularen
Wirkstoffen (Small Molecules) sind vielversprechend.
Die EB-Forschung braucht nachhaltige Unterstiitzung
durch uns alle. Seltene Erkrankungen haben keine
Prioritdt in nationalen Gesundheitssystemen
und in der Pharmaindustrie, darum ist die
& Forschung fiir ,Schmetterlingskinder* auf
Spenden angewiesen. Mit Ihrer Hilfe gelingen
weitere Fortschritte!

WWW.SCHMETTERLINGSKINDER.AT



Hilfe fuir kleine Helden

» Ich freue mich sehr, dass mit Spenden die einzigartige Spezialklinik — das
EB-Haus Austria — geschaffen werden konnte und hoffe auf grof3e Fortschritte,
um diese schreckliche Krankheit lindern beziehungsweise heilen zu konnen. «

Antonia G., Spenderin

HILFE FUR KLEINE HELDEN

© Helena Frewein
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Danke fiir
IThre Hilfe!

Bei allen Menschen, die die ,,Schmetter-
lingskinder“ im Jahr 2022 unterstiitzt
haben, bedanke ich mich von ganzem
Herzen. Thre Unterstiitzung macht die
Arbeit von DEBRA Austria erst moglich!

Dank Ihrer Spende finden EB-Betroffene
in unserer Spezialklinik kompetente
Versorgung, individuelle Betreuung und
eine vertrauensvolle Atmosphdre vor.
OA Dr.» Anja Diem und ihr Team haben
durch ihre Freude an der Arbeit, ihren
Fleif und ihre Herzlichkeit einen Ort
des Vertrauens und der Begegnung
geschaffen, an dem die , Schmetter-
lingskinder* und ihre Eltern in den
besten Hdnden sind.

Weiters unterstiitzt Thre Hilfe unsere
ForscherInnen im EB-Labor dabei, tag-
tdglich ihr Bestes fiir die , Schmetter-
lingskinder* zu geben. Voller Elan
arbeiten sie an der Entwicklung von
Medikamenten und Therapien. Die dabei
verbuchten Erfolge der letzten Jahre
stellen fiir unsere WissenschafterInnen
nicht nur eine Bestatigung ihrer Arbeit
dar, sondern motivieren sie, ihren Weg
weiterzugehen.

Thr Beitrag fiir die richtigen Hilfsmittel
ermoglicht EB-PatientInnen, ihr schwie-
riges Leben zu meistern. Zum Beispiel
schiitzt Kleidung aus besonders weichen
Fasern die verletzliche Haut, spezielle
Handschuhe erleichtern das Greifen und
Halten von Gegenstdnden trotz Finger-
verwachsungen und Spezialrollstiihle
kommen zum Einsatz, wenn kleine Fiifle
nicht mehr gehen kénnen.

Fiir all das bedanke ich mich von
ganzem Herzen! Bitte helfen Sie den
tapferen Helden auch in Zukunft.

Dr. Rainer Riedl,
Obmann DEBRA Austria
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2022 war ein
bewegendes Jahr

2022 DURFTEN WIR UNS UBER VIELE
ERFOLGE FREUEN. NACH KONTAKTARMEN
PANDEMIE-JAHREN WAREN WIEDER PERSONLICHE
TREFFEN UND AUSTAUSCH MOGLICH.

So fiihlt sich das Leben fiir
ein Schmetterlingskind an.

Denn Schmetterlingskinder leben mit einer unheilbaren, schmerzvollen
Hauterkrankung, von der auch Augen, Mund und Schleimhéaute
betroffen sind. Bitte spenden Sie unter schmetterlingskinder.at

de%?a

Hilfe fiir die Schmetterlingskinder.

So fiihlt sich das Leben fiir
ein Schmetterlingskind an.

Denn Schmetterlingskinder leben mit einer unheilbaren, schmerzvollen
Hauterkrankung, von der auch Augen, Mund und Schleimhaute
betroffen sind. Bitte spenden Sie unter schmetterlingskinder.at

de'%’ra

Hilfe fiir die Schmetterlingskinder.

© DEBRA Austria/GGK MullenLowe

| Die Werbesujets Babyflischchen und Kinderzahnbiirste machten 2022 auf die Anliegen der ,,Schmetterlingskinder* aufmerksam.

1 BABYFLASCHCHEN UND KINDERZAHNBURSTE
ALS DEBRA AUSTRIA WERBESUJETS 2022

Bei ,,Schmetterlingskindern* fithren bereits gering-
fiigige Belastungen der Haut zu Blasen, Wunden
und Schmerzen. Was viele nicht wissen: Auch
Schleimhdute in Augen, Mund und im Verdauungs-
bereich kénnen betroffen sein. Wie sich das fiir ein
»ySchmetterlingskind“ anfiihlt, brachten die beiden
neuen Sujets wieder gekonnt zum Ausdruck.
Wir bedanken uns sehr herzlich bei GGK
MullenLowe und Mindshare fiir die langjdhrige
pro bono-Unterstiitzung.

2 LANGE NACHT DER FORSCHUNG - EB-HAUS
AUSTRIA WISSENSCHAFTER ERKLARTEN IHRE
FORSCHUNGSPROJEKTE

Im Mai fand Osterreichweit die ,Lange Nacht
der Forschung" statt. An zahlreichen Standorten
hatten Interessierte die Moglichkeit, Schwer-
punkte der heimischen Forschung kennen-
zulernen. Auch die WissenschafterInnen des EB-
Haus Austria stellten ihre Forschungsthemen
warum die Haut bei
verletzlich ist.

vor und erklarten,
ySchmetterlingskindern® so
BesucherInnen konnten Hautzellen und Haut-
prdparate unter dem Mikroskop ansehen und

selbst DNA aus Erdbeeren isolieren.

© DEBRA Austria

3 Der DEBRA-Schmetterling ging anlédsslich der internationalen EB-Awareness Week
auf Reisen und besucht seither EB-Haus Mitarbeiterlnnen und EB-Familien.

4 VERGISSMEINNICHT.AT

Gemeinsam mit iiber 100 gemeinniitzigen
Organisationen ist DEBRA Austria Teil
der Initiative fiir ein gutes Testament. Bei
Veranstaltungen im Frithjahr und Herbst
konnten sich Interessierte kostenlos in-
formieren, wie sie neben der Familie auch
gemeinniitzige Organisationen in ihrem
Testament bedenken koénnen. Als kleine
Geste des Dankes fand im November eine
gemeinsame Erinnerungsveranstaltung fiir

© Thomas Meyer Photography

alle TestamentsspenderInnen statt.

4 Das Vergissmeinnicht symbolisiert die Dankbarkeit und Erinnerung an Testamentsspenderinnen.

3 INTERNATIONALE EB-AWARENESS WEEK - EIN
SCHMETTERLING AUF REISEN

Jahrlich im Oktober machen DEBRA-Organisa-
tionen und EB-Betroffene weltweit mit unter-
schiedlichen Social Media-Aktionen auf die An-
liegen der ,Schmetterlingskinder* aufmerksam.
ySchmetterlingskind“ Lena hat dazu ihren DEBRA-
Schmetterling auf Reisen geschickt. Nach seinem
Start im EB-Haus Austria flatterte er weiter zu
EB-Familien und besuchte auch die eine oder
andere Spendenaktion.

WEITERE NEUIGKEITEN FINDEN SIE IM NEWS-BEREICH UNSERER WEBSITE
WWW.SCHMETTERLINGSKINDER.AT

2 Bei der ,,Langen Nacht der Forschung® hatten Besucherlnnen des EB-Haus Austria die Méglichkeit, sich ein Bild von der EB-Forschung zu machen.

© DEBRA Austria
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Endlich wieder personlich da

sein konnen -

der Wert der

Mitgliederhilfe

HAUSBESUCHE ODER DER AUSTAUSCH BEI JAHRESTREFFEN WAREN IN
DEN PANDEMIE-JAHREN NICHT MOGLICH - WIE WERTVOLL UND RELEVANT
SIE SIND, WURDE BESONDERS DEUTLICH, ALS SIE NACH CORONA-BEDINGTER
PAUSE ENDLICH WIEDER STATTFINDEN KONNTEN. 2022 GAB ES EINEN
NEUSTART VIELER WICHTIGER INITIATIVEN UND AKTIONEN.

An die Tiir klingeln, den Alltag von Familien
miterleben und in deren vertrauter Umgebung
dariiber reden, wie es ihnen geht und was sie
brauchen — DSA Sabine Wittmann empfindet es
als enorm erleichternd, dass Hausbesuche 2022
endlich wieder stattfinden konnten.

Die diplomierte Sozialarbeiterin ist bei DEBRA
Austria fiir die Mitgliederbetreuung und Sozial-
arbeit zustdndig: , Dieser direkte Kontakt zu den
Familien, diese Beziehung, die man nur aufbauen
kann, wenn man vor Ort ist, ist enorm wertvoll.
Denn so kénnen wir am besten schauen, wo eine
Familie Unterstiitzungsbedarf hat - und zwar
ganz konkret und individuell. Welche Ressourcen
sind da? Welche Informationen hat die Familie?
Braucht es Hilfe bei Antrdagen oder eine Assistenz
fiir den Kindergarten? Mit diesem Wissen kénnen
wir gezielte Angebote machen.

Wadhrend organisatorische Dinge wie Pflegegeld-
antrdge oder Kostenerstattungsangelegenheiten
auch gut via Telefon oder online abgewickelt wer-
den konnten, bringen Hausbesuche noch einen
ganz anderen Vorteil, erkldrt Sabine Wittmann:
»,Es gibt natiirlich auch Angebote, wie etwa
psychologische Unterstiitzung, wo es eine grofle
Hemmschwelle gibt, sie anzunehmen. Da hat sich

kontinuierliche, personliche Beziehungsarbeit
schon oft bezahlt gemacht. Die Familien miissen
auch spiiren kénnen, wer ich bin und dass sie mir
und meiner Empfehlung vertrauen kénnen.*

HILFE IM BUROKRATIEDSCHUNGEL

Genauso wichtig ist klarerweise die praktische
Unterstiitzung - beispielsweise das Organisie-
ren von Rollstiihlen, von mobiler Krankenpflege,
Personlicher Assistenz oder die Aufklirung zu
diversen Antrdgen und finanzieller Unterstiitzung.
y2Wenn wir jetzt etwa von Personlicher Assistenz
reden, dann ist es leider so, dass es nicht einfach
ist, jemand geeigneten zu finden. Es gibt wenige
Personen, die so etwas anbieten. Oder: Im Bereich
der psychologischen Unterstiitzung gibt es viel
Angebot. Hier ist es nicht so leicht, das Richtige
zu finden - da sind viele Familien froh, wenn wir
das tibernehmen.“

» Manchmal hilft auch ein
Gesprdch, damit es im Moment
ein bisschen leichter wird. «

Sabine Wittmann,
diplomierte Sozialarbeiterin
Mitgliederbetreuung und Sozialberatung

Gleiches gilt auch, wenn es um Informationen zu
Anspriichen und Kostenerstattung geht — ob es der
Treppenlift ist, oder zusdtzliche Therapien, die nur
zum Teil erstattet werden, das Therapiefahrrad mit
einem Preis von mehreren tausend Euro, wovon viel-
leicht ein Teil von der Krankenkasse erstattet wird,
oder das spezielle Paar Schuhe um zirka tausend
Euro - die Kosten, die rund um eine EB-Erkrankung
entstehen, sind iiberraschend hoch. Deshalb lohnt es
sich, alles auszuschopfen, was einem zusteht, meint
Wittmann: ,Vor allem im Bereich des Pflegegeldes
gibt es viele Herausforderungen. Wir fragen immer
gezielt nach, wie die Einstufung aktuell ist. 2022 hat
sich vor allem bei den Babys hdufig gezeigt, dass sie
falsch eingestuft oder iiberhaupt abgelehnt worden
waren.“ Ist das der Fall, werden gemeinsam mit den
Eltern Klagen vorbereitet. ,,Im ersten Moment sind
sie manchmal erschrocken, weil der Begriff ,Klage*
anstrengend und kostenintensiv klingt und wahr-
scheinlich wiirden viele diesen Weg alleine nicht
gehen. Aber wir sind im Schreiben von Klagen in-
zwischen geiibt und ich bin froh, dass wir bisher
alle durchgebracht haben!*

© DEBRA Austria | 2
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Einige Angebote
der Mitgliederbetreuung
und Sozialhilfe auf

einen Blick:

- Hausbesuche und individuelle Beratung
- Koordination mit dem EB-Haus Austria fiir

Einschulung zur Versorgung oder Kommu-
nikation mit HausdrztInnen

- Abwicklung von finanzieller Unterstiitzung
+ Organisation mobiler Kinderkrankenpflege
- Unterstiitzung bei Antragen zu Pflegegeld

oder bei Klagen

- Informationen zu sozialrechtlichen Ansprii-

chen und Hilfe bei biirokratischen Dingen

- Unterstiitzung in der Kommunikation mit

Krankenkassen

- Vernetzung mit anderen Familien fiir

Austausch

- Informationsweitergabe zu Veranstaltungen

wie Jahrestreffen, Familien- bzw. Miitter-
oder Vaterwochenenden, EB-Seminare etc.

+ Organisation von Personlicher Assistenz

HILFREICHER AUSTAUSCH UNTER
GLEICHGESINNTEN

Was auflerdem schmerzlich gefehlt hat, ist der
Austausch unter Betroffenen und ihren Angehori-
gen — dass das erste Jahrestreffen nach der Corona-
Pause als Highlight wahrgenommen wurde,
verwundert nicht. Auch hier hat man an den
hohen Anmelde- wund TeilnehmerInnenzahlen
gesehen, wie wichtig solche Veranstaltungen sind.
»Das hat uns darin bestdrkt, diesen Weg weiterzu-
gehen - ehrlicherweise waren wir etwas iiber-
rascht von den vielen Anmeldungen, iiber die wir
uns aber natiirlich gefreut haben“, sagt Wittmann.
Beobachten zu koénnen, wie fréhlich und unbe-
schwert sich Betroffene und Angehorige fiihlen,
wenn sie unter Gleichgesinnten sind und wieviel
Mut und Zuversicht sie fiir ihren Alltag
daraus schopfen, spornt Wittmann und alle
anderen, die an der Organisation solcher Termine
beteiligt sind, jedes Mal aufs Neue an, solche
Begegnungen moglich zu machen. Was auch
manchmal entsteht, wenn man miteinander im

Gesprdch ist, sind Ideen zu weiteren Angeboten:
So hat irgendwann ein Mitglied und selbst EB-
Betroffener begonnen, Workshops zum Thema
,Mobbing* in Schulen zu halten. ,Das erleichtert
Kindern mit EB den Schulalltag oft sehr, wir freuen
uns, dass das so gut klappt“, erzdhlt Wittmann.

DAS GUTE GEFUHL, NICHT ALLEIN

ZU SEIN

Ein Sich-verstanden-fiihlen sei generell das Um und
Auf, erkldrt sie weiter. Oft sei es eben auch einfach
das offene Ohr fiir Anliegen, das sowohl Betroffenen
als auch Angehdrigen guttut: ) Natiirlich schdtzen die
Menschen neben allen konkreten und praktischen
Angeboten, dass wir uns ihnen widmen - dafiir
erfahren wir wirklich viel Wertschdtzung von den
Familien. Sie erzdhlen, dass ein gutes Gesprdch fiir
den Moment oft schon deutliche Erleichterung und
Entlastung bringen kann.“ Das ist nicht nur eine
schone Riickmeldung fiir diejenigen, die in dem
Bereich mit viel Herzblut und Engagement tdtig
sind, sondern auch Motivation, in Zukunft mit

demselben Elan weiterzumachen. Dafiir hat
Wittmann {brigens eine ganz bestimmte Riick-
meldung im Ohr, an die sie immer wieder ger-
ne denkt: ,Irgendwann hat jemand gesagt: ,Mit
euch hat man das Gefiihl, nicht allein zu sein.’
Das hat mir bestdtigt, dass wirklich hilfreich ist,
was wir tun.

» Wir horen oft, wie schon es

© DEBRA Austria | 2

ist, mit all den Schwierigkeiten

und Herausforderungen nicht
allein zu sein. «

Sabine Wittmann,
diplomierte Sozialarbeiterin
Mitgliederbetreuung und Sozialberatung
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SIMON HAT GROSSES VOR!

Im EB-Haus Austria durfte der aufgeweckte
Simon schon ein paar Mal durch das
Mikroskop unserer WissenschafterInnen
blicken. Wenn er einmal grof ist, mochte
Simon auch Forscher werden — damit

er alle ,,Schmetterlingskinder* eines
Tages gesund machen kann.

© Egon Egger
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© Dr. Rudolf Hametner

© Kronen Zeitung

FABIAN BESTREITET SPANNENDE ABENTEUER!
EB entscheidet, bei welchen Unternehmungen
seiner Freunde Fabian dabei sei kann und bei
welchen nicht. Wenn er allerdings fesselnde
Geschichten von Piraten, Astronauten oder
wilden Tieren liest, kann Fabian auch zuhause
seine liebsten Abenteuer erleben.

SERINA FAHRT IN RICHTUNG
SELBSTBESTIMMUNG!

Aus kleinen Heldinnen werden grofle
Heldinnen. So ldsst sich Serina

von dieser Erkrankung kein Stiick
ihrer Selbststandigkeit nehmen. Vor
kurzem hat die junge Frau sogar ihren
Fiihrerschein gemacht. Das ist ein
wichtiger Schritt auf dem Weg in ein
selbstbestimmtes Leben, das Serina
nicht trotz, sondern mit EB fiihrt!

LUISA MEISTERT IHREN WEG!

Jeden Morgen freut sich Luisa auf den
Kindergarten und die Zeit mit ihren
Freundinnen. Wenn die Blasen und Wunden an
ihren FiiBen zu sehr schmerzen, meistert das
tapfere Mddchen den Weg dorthin in ihrem
Spezialkinderwagen.

Kleine Helden!

WER SEINEM SCHWIERIGEN ALLTAG SO TAPFER
BEGEGNET WIE UNSERE SCHMETTERLINGSKINDER,
IST EIN ECHTER HELD.

© Ludwig Schedl|

Namen zum Personenschutz geindert.

© Die Abbilderei

BABY ADAM ZAUBERT SORGEN WEG!
EB ist angeboren und so weifl Adam,
seit er auf der Welt ist, wie sich
Schmerzen anfiihlen — vom Aufwachen
bis zum Einschlafen. Gut, dass Adam
trotz allem so frohlich ist. Mit seinem
charmanten Lacheln schenkt er seinen
Eltern viele wertvolle Momente und
gibt ihnen dadurch immer wieder

neue Kraft!

© Privat

EMMA STELLT SICH IHREN ANGSTEN!
Wenn sie an ihre regelmagigen
Verbandswechsel denkt, weil Emma:
Das Versorgen ihrer Wunden wird
wieder sehr unangenehm werden

und ihr Schmerzen bereiten. Doch
danach wird es ihr besser gehen

und deshalb stellt sich Emma mutig
dieser Herausforderung — jeden Tag
aufs Neue!
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Das erste Medikament ist
zugelassen — Jubelmeldung
oder nicht? Eine Einordnung

mit Dr. Rainer Riedl

ES HORT SICH AN WIE EINE SENSATION: ,DAS ERSTE MEDIKAMENT FUR EB
IST ZUGELASSEN UND ERHALTLICH.“ EIN GRUND ZUR FREUDE? JA! EIN GRUND
ZUR ABSOLUTEN EUPHORIE? EHER NEIN. EIN GRUND FUR HOFFNUNG? JA,
MEINT DR. RAINER RIEDL, OBMANN UND GESCHAFTSFUHRER VON
DEBRA AUSTRIA IM INTERVIEW.

HERR DR. RIEDL, DAS ERSTE
MEDIKAMENT FUR EB IST
ZUGELASSEN - IST DAS EINE
SENSATION?

RAINER RIEDL: 1ch wiirde sagen, ja und auch
ein bisschen nein. Das Sensationelle daran ist:
Es gibt jetzt ein erstes zugelassenes Medikament
von einer recht jungen irischen Pharmafirma
und es ist beachtlich, dass es diesem Unterneh-
men gelungen ist, die erforderlichen klinischen
Studien durchzufiihren und die Zulassung zu
bekommen. Bei EB ist ja die Schwierigkeit,
iiberhaupt den Zugang zu einer ausreichend
groflen Gruppe an PatientInnen zu bekommen,
um relevante Daten zu generieren. Und Amryt
Pharma hat das geschafft — die Firma hat das
Filsuvez®-Gel an 200 Personen in 27 Lindern
und in Kooperation mit 56 medizinischen Zentren
unter Beriicksichtigung aller Anforderungen,
die es fiir ein Medikament braucht, erfolgreich
getestet, seine Wirksamkeit und Sicherheit gezeigt
und bei der EMA, der europdischen Arzneimittel-
agentur, die Zulassung erreicht. Das ist groBartig!
Vielen anderen davor war das nicht gelungen.
Die logistische Leistung war enorm und auch das
wirtschaftliche Risiko, das eingegangen wurde,

war grofl. Amryt hatte eine deutsche Firma,
die mit dem Trockenextrakt aus Birkenrinde
gearbeitet hatte, gekauft und dann den teuren
Zulassungsweg eingeschlagen.

UND WAS IST DARAN WENIGER
SENSATIONELL?

RAINER RIEDL: Ich denke, aus Patienten-
sicht muss man vorsichtig sein - ja, das Gel
hat eine nachgewiesene Wirksamkeit, aber es
bringt noch keine ursachliche Heilung und muss
sich in der Praxis erst bewdhren. Es trdgt dazu
bei, dass Wunden schneller heilen, das ist gut,
wenn wir bedenken, wie viele Wunden Betroffene
haben. Und es wird dadurch auch der Aufwand
beim Verbandswechsel verringert.

» Es gibt ein erstes
Medikament speziell
fiir EB, und es werden
weitere folgen! «

Dr. Rainer Riedl,
Obmann und Mitgriinder
von DEBRA Austria

DAS HEISST, EIN NUTZEN ENSTEHT
AUCH AUF EINER ANDEREN EBENE?

RAINER RIEDL: So kénnte man das durchaus
sagen — diese Zulassung ist vor allem auch ein
wichtiges Signal an die Industrie. Denn, wenn
es darum geht, Medikamente auf den Markt zu
bringen, geht es nicht ohne Pharmaunternehmen
— die groflen sind aber derart gewinnorientiert,
dass seltene Erkrankungen fiir sie oft keine Rolle
spielen. Das ist ein kleiner Markt, aber ich denke,
jetzt werden einige erkennen, dass es ein inte-
ressanter Markt sein kann. Die Preise, die fiir
solche Medikamente verlangt werden koénnen,
sind auch recht hoch. Und die Botschaft ,Fiir EB
ist ein Medikament zugelassen.“ hat die gesamte
Industrie erreicht — wir zeigen damit, wir sind
kein so unattraktiver Bereich und erwarten, dass
weitere Player in den Markt eintreten.

DEBRA AUSTRIA UND SIE PERSON-
LICH WAREN NAH DRAN AN DEN
PROZESSEN, DIE ZUR ZULASSUNG
GEFUHRT HABEN - WIE IST DAS
ABGELAUFEN?

RAINER RIEDL: Fiir mich war das Besonde-
re, wie stark wir einbezogen wurden. Es gab regel-
mafige Besprechungen, alle bei Amryt involvierten
MitarbeiterInnen wollten die Erkrankung richtig
gut verstehen. Das hatte ich in der Zusammen-
arbeit mit anderen Unternehmen zuvor ganz an-
ders erlebt. Diesmal wurden wir immer iiber den
aktuellen Stand informiert und haben umgekehrt
unsere Expertise und Erfahrung eingebracht. Es
gab grofle Veranstaltungen, bei denen man sich

© Nadine Bargad

© Die Abbilderei
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ausgiebig Zeit fiir die Schilderungen von Betrof-
fenen genommen hat. Oder wir waren zu Bera-
tungsterminen eingeladen, bei denen es um die
Erstattung des Produktes ging. Die Zulassung ist
ja der eine Schritt, aber dass die Medikamenten-
kosten von Kassen iibernommen werden, der
zweite wichtige. Dafiir braucht es unter anderem
Dossiers mit einem Umfang von 10.000 Seiten,
das ist schon beeindruckend.

WELCHE LEARNINGS HABEN SIE
AUS DIESEM PROZESS FUR DEBRA
AUSTRIA MITGENOMMEN?

RAINER RIEDL: 1ch denke, wir hatten
bereits ein gutes Verstandnis von akademischer
Forschung und haben durch diesen Prozess
wieder sehr viel dazugelernt, wenn es um den
kommerziellen Bereich und die Interessen der
Industrie geht. Wir haben jetzt einen Modell-
fall erlebt und wissen noch besser, was es fiir
eine gute Kooperation mit Pharmaunternehmen
braucht — ob das jetzt deren Perspektiven sind,
oder wie man in einem laufenden Zulassungs-
verfahren kommunizieren darf. Das heif3t,
bei allen zukiinftigen Partnern aus der Phar-
maindustrie konnen wir auf diese Erfahrun-
gen zuriickgreifen — ich denke da auch schon
konkret an eine Firma, die an einem Gen-
therapie-Produkt arbeitet ... Insgesamt wiirde
ich sagen: Wir sind bereit fiir weitere Koopera-
tionen wie diese und freuen uns darauf.
Da wird noch viel passieren!

» Wir rechnen damit, dass
weitere Player in den Markt

fiir EB-Medikamente
eintreten. «
Dr. Rainer Riedl,

Obmann und Mitgriinder
von DEBRA Austria

>» Ein Preis fiir
das Engagement «

Amryt Pharma wurde anldsslich
der Zulassung von Filsuvez® mit
dem EURORDIS BLACK Pearl Award
ausgezeichnet, und zwar in der
Kategorie ,,Patient Engagement*.
Der Preis zdhlt zu den wichtigsten
Auszeichnungen im Bereich der
seltenen Erkrankungen. Seit 2012
wird er jahrlich in Briissel in ver-
schiedenen Kategorien verliehen.
2020 konnten Dr. Rainer Riedl und
seine Tochter Lena die Trophae
fiir das EB-Haus Austria in der
Kategorie ,,Holistic Care*
entgegennehmen.

© Amélie de Wilde

Der Traum aller Schmetterlingskinder:
Heilung von EB

Wadhrend andere Kinder einmal zum Mond fliegen
wollen oder einen Filmstar treffen mochten,
haben ,,Schmetterlingskinder” nur einen Traum:
Heilung von Epidermolysis bullosa — jener Erkran-
kung, die jeden einzelnen Tag zu einer Heraus-
forderung fiir sie und ihre Familien macht.

Noch ist ein Leben ohne Blasen, Wunden
und Schmerzen fiir die tapferen
PatientInnen nicht moglich. Doch
unsere ForscherInnen im EB-

Haus Austria arbeiten tag-
taglich mit viel Engage-

ment und Herz daran.

Ziel all ihrer Forschungs-

Bitte

helfen

anstrengungen ist die Linderung der Symptome
und Folgeerscheinungen sowie die Heilung fiir die
,Schmetterlingskinder“. Die vielversprechenden
Forschungserfolge der letzten Jahre geben berech-
tigte Hoffnung und zeigen, dass unsere Wissen-
schafterInnen auf dem richtigen Weg sind.

Fiir die zielgerichtete Forschung fiir die
,Schmetterlingskinder“ braucht es
nicht nur die ungebremste Mo-
tivation unserer Forscher-
Innen, sondern auch viel
Geld. Deshalb benétigen wir
die Unterstiitzung unserer
SpenderInnen!

Sie!

BITTE SORGEN SIE MIT IHRER SPENDE DAFUR, DASS DER GROSSTE TRAUM
ALLER SCHMETTERLINGSKINDER — HEILUNG VON EB — WAHR WIRD. MIT IHRER
HILFE WIRD ES UNSEREN ENGAGIERTEN WISSENSCHAFTERN GELINGEN, DEN
ERFOLGREICHEN WEG ZUR HEILUNG WEITERZUGEHEN!

© wildbild
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Babyboom!
Mit der Diagnose kommen
die Belastungen — und fur die
braucht es das richtige Angebot

UM EIN VIELFACHES MEHR AN FAMILIEN MIT EB-NEUGEBORENEN WURDEN 2022
IM EB-HAUS AUSTRIA BETREUT ALS IN DEN JAHREN DAVOR. MIT DER GEWISSHEIT,
KEIN GESUNDES BABY ZU HABEN, KOMMEN VIELE BELASTUNGEN AUF DIE GANZE
FAMILIE UND IHR UMFELD ZU. UM UNTERSTUTZUNGSANGEBOTE GEZIELT ERWEI-

TERN ZU KONNEN, IST ES WICHTIG ZU WISSEN, WAS ALS NUTZLICH ERLEBT
WIRD. EINE STUDIE ZU DEN BELASTENDEN UND HILFREICHEN FAKTOREN
RUND UM EB WEIST NUN MIT ERSTEN ERGEBNISSEN DEN WEG.

Die kleine Laura wurde am 26.7.2022 in Nieder-
Osterreich geboren — die Diagnose EB stand wenige
Tage nach ihrer Geburt fest. Fiir ihre Eltern
bedeutete das nicht nur, sich schnell damit zu
arrangieren, kein gesundes Baby zu haben,
sondern auch in Windeseile zu lernen, wie ihre
Wunden versorgt werden miissen oder wie das
Trinken, mit dem das Baby Probleme hatte, funk-
tionieren kann. ,Eine der grofen Herausforde-
rungen von EB ist, dass man wenig Zeit hat, sich
vorzubereiten oder sich Fachwissen anzueignen
— das wird jedoch schlagartig, von Geburt an ge-
braucht, erklart Wissenschafterin DDr.” Gudrun
Salamon, unter deren Leitung die Studie durch-

gefiihrt wurde. Die Daten geben Aufschluss
dariiber, welche Faktoren die Lebensqualitadt
von Betroffenen und Angehorigen beeinflussen.
Erfreuliches aus DEBRA-Sicht gleich vorne-
weg: die Zufriedenheitswerte der Befragten, die
Leistungen im EB-Haus Austria in Anspruch
genommen haben, liegen bei iiber 95 %.

» Wir diirfen nicht vergessen,
dass eine Gehhilfe nicht nur
eine Gehhilfe ist, sondern ein
Stiick Autonomie und Freiheit
bedeutet. «

Univ.-Lektorin MMag.? DDr." Gudrun Salamon,

Wissenschaftliche Mitarbeiterin
Sigmund Freud PrivatUniversitat

FACETTENREICHE ERKRANKUNG,

VIELSEITIGE HERAUSFORDERUNGEN
Trotz unterschiedlicher Lebenswelten von be-
troffenen Familien und unterschiedlicher EB-
Krankheitsverldufe gibt es gewisse Belastungen,
von denen immer wieder berichtet wird: neben
dem Gesundheitszustand der erkrankten Person
sind das unter anderem Einschrankungen in der
Mobilitdt, finanzieller Druck, Herausforderungen
bei der Jobsuche, psychische Belastungen, Stress

und die Sichtbarkeit der Erkrankung. Dem-
gegeniiber wurden als wichtige Ressourcen
beispielsweise der individuelle Umgang mit
der Erkrankung, soziale und finanzielle Unter-
stiitzung, die Aufteilung der Pflegearbeit und
die Inanspruchnahme von externer Unterstiit-
zung, beispielsweise durch eine Pflegehilfe oder
in Form von psychologischer Unterstiitzung,
genannt. ,Wir konnen nur empfehlen, so friih
wie mdglich darauf zu achten, dass nicht nur
eine Person alleine - oft ist das die Mutter — fiir
die Versorgung zustdndig ist, sondern dass das
gut aufgeteilt wird. Wir haben auch festge-
stellt, dass frithe externe Unterstiitzung extrem
hilfreich ist“, erkldrt Salamon. ,Sonst gibt es
zwei Gefahren: einerseits, dass die Person,
die hauptsdchlich pflegt, schnell tiberlastet wird,
und andererseits, dass ein erkranktes Kind
spater auch niemand anderen mehr fiir seine
Versorgung akzeptiert.“

SELBSTFURSORGE, AUTONOMIE
UND ,,NORMAL‘* BEHANDELT
WERDEN

Der Wunsch nach Autonomie ist einer, der bei
den PatientInnen am hdufigsten genannt wird,
erkldrt Salamon, das Thema Selbstfiirsorge
eines, das Angehdrige besonders betrifft.
Worin sich alle EB-Betroffenen einig sind, ist

Zu der Studie

Fiir das Projekt ist es gelungen, 114 ausfiihrliche
Interviews durchzufiihren und Daten von 281
PatientInnen und Angehdrigen aus 27 Ldndern
zu erheben und zu analysieren — danke an alle,
die dazu beigetragen und ihre Erfahrungen
geteilt haben! Das Besondere daran ist, dass es
die ersten Studien sind, die sich nicht nur mit
den Belastungen, sondern auch den Ressourcen
rund um EB beschdftigen.

» Wer ein erkranktes Kind
versorgt, vergisst schnell seine

die sind ebenso wichtig, damit
das gesamte System auf Dauer
funktionieren kann. «

personlichen Bediirfnisse. Aber

Univ.-Lektorin MMag.? DDr." Gudrun Salamon,

Wissenschaftliche Mitarbeiterin
Sigmund Freud PrivatUniversitat

die Sehnsucht danach, ganz ,normal“ behandelt
zu werden und Alltagsbeziehungen fiihren
zu konnen, wo der Mensch im Vordergrund
steht und nicht die Erkrankung. ,Da haben
wir festgestellt, dass es hilfreich ist, wenn die
Erkrankung bekannt ist“, erkldart Salamon,
»,Je mehr Wissen da ist, desto mehr sinken die
Beriihrungsdngste, und das erleichtert vieles.“

© Privat
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EB-Haus Austria,
die Spezialklinik

Seit 2005 setzt das EB-Haus Austria als
Expertisezentrum und Spezialklinik fiir
ySchmetterlingskinder neue MafRstdbe.
Mit vier Organisationseinheiten - Ambu-
lanz, Forschungseinheit, Studienzentrum

und Akademie - stellt es nicht nur die me-
dizinische Versorgung sicher, sondern ist
richtungsweisend in der patientenorien-
tierten Forschung und Vernetzung von Ex-
pertIlnnen rund um den Globus.

EB-HAUS AUSTRIA - DIE SPEZIALKLINIK
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Das EB-Haus
Austria - eine
besondere Klinik

FUR SCHMETTERLINGSKINDER
NICHT MEHR WEGZUDENKEN IST DAS
2005 EROFFNETE EB-HAUS AUSTRIA AM
SALZBURGER UNIVERSITATSKLINIKUM.

Das EB-Haus Austria vereint beste medizinische
Versorgung, patientenorientierte Forschung, Ab-
wicklung klinischer Studien sowie Ausbildung
und weltweite Vernetzung unter einem Dach. Der
holistische Ansatz, die langjdhrige Erfahrung, die
engagierten MitarbeiterInnen und nicht zuletzt
das positive Echo der betreuten PatientInnen ha-
ben der Spezialklinik — national und internatio-
nal - einen exzellenten Ruf und eine Reihe von
Auszeichnungen eingebracht. Mit Fug und Recht
kann man von einem Leuchtturm sprechen, in
dem die Versorgung von EB-PatientInnen empa-
thisch und héchst professionell erfolgt.

>» Mit einer Ambulanz,
einer Forschungseinheit,
einem Studienzentrum und
einer Akademie verfolgen
wir einen holistischen
Versorgungsansatz zum
Wohl unserer Patientinnen
und Patienten. «

Prim. Prof. Dr. Johann Bauer, MBA,
medizinischer Leiter des EB-Haus Austria

In der EB-Ambulanz sorgen ArztInnen, Diplom-
pflegerInnen und TherapeutInnen, unter der Lei-
tung von OA Dr.i» Anja Diem, fiir die medizinische
Versorgung der EB-PatientInnen. Die Schwer-
punkte liegen in den Bereichen Wundmanage-

Prim. Prof. Dr. Johann Bauer, MBA, medizinischer Leiter des EB-Haus Austria

ment, Schmerztherapie, Erndhrungsberatung,
Vor- und Nachsorge sowie der multidisziplind-
ren Versorgung der ,Schmetterlingskinder“. EB
als Multisystemerkrankung macht eine inter-
disziplindre Zusammenarbeit mit anderen Ab-
teilungen des Salzburger Universitatsklinikums
notwendig. Heute besteht dieses EB-Therapie-
netzwerk aus rund 74 engagierten MedizinerIn-
nen, TherapeutInnen und Pflegekraften.

Das Team der EB-Forschungseinheit wird der-
zeit von Prim. Prof. Dr. Johann Bauer geleitet und
hat sich der Linderung und Heilung von EB ver-
schrieben. Ziel ist die Entwicklung von Therapie-
ansdtzen, die anschlieBend im Zuge von klini-
schen Studien auf Wirksamkeit getestet werden.
Vielversprechende wissenschaftliche Erkennt-
nisse in den Bereichen Gen- und Zelltherapie,
kleine molekulare Wirkstoffe oder Hautkrebs-
forschung geben den ,Schmetterlingskindern*
Hoffnung auf ein Leben ohne Blasen und Wun-
den. Die grofe Mission von DEBRA Austria und
dem Forschungsteam ist eine ursdchliche Hei-
lung der Erkrankung.

© Dr. Rudolf Hametner

Universitatsklinik fiir Dermatologie
Vorstand: Prim. Prof. Dr. Johann Bauer, MBA

Medizinische
Leitung
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Hilfe fir die Schmetterlingskinder.

DEBRA Austria, Hilfe bei Epidermolysis bullosa
Obmann: Dr. Rainer Ried|

Kaufméannische Personal-
Leitung und Sachkosten
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EB-Haus Austria — Spezialklinik fiir ,,Schmetterlingskinder*

EB-Studienzentrum
a.0. Univ.-Prof. Dr. Martin Laimer

EB-Ambulanz
OA Dr." Anja Diem

» Die Designation zu

einem Expertisezentrum,
ausgezeichnete FWF-Reviews,
ISO-Zertifizierung und

der Black Pearl Award

sind Meilensteine unserer
Erfolgsstory. «

Prim. Prof. Dr. Johann Bauer, MBA,
medizinischer Leiter des EB-Haus Austria

Das EB-Studienzentrum wird von a.o. Univ.-Prof.
Dr. Martin Laimer geleitet, die Aufgabe dieser
Einheit ist die Durchfiihrung klinischer Studien.
Hier werden verschiedene Therapieansdtze aus
der Grundlagenforschung aber auch Wirkstoffe,
die urspriinglich fiir andere Erkrankungen ent-
wickelt wurden, auf Wirksamkeit und etwaige
Nebenwirkungen getestet. Das ultimative Ziel
ist die behodrdliche Zulassung moglichst vieler
Therapien und Medikamente zum Wohl der
PatientInnen.

Aus- und Weiterbildung sowie nationale und
internationale Vernetzung sind die prdgenden
Themen in der EB-Akademie, die von Dr." Sophie
Kitzmiiller geleitet wird. Das Team veranstaltet

EB-Akademie
Dr." Sophie Kitzmiiller

EB-Forschungseinheit
Prim. Prof. Dr. Johann Bauer, MBA

dariiber hinaus EB-Seminare, organisiert den
fachlichen Austausch von EB-ExpertInnen und
verantwortet mit der Plattform EB-Clinet ein
weltweites, klinisches Netzwerk von EB-Zentren
und -ExpertInnen.

Wichtige Meilensteine

Der besondere Spirit und der hohe Qualitdtsan-
spruch in allen Einheiten haben dem EB-Haus
Austria den Status eines anerkannten Experti-
sezentrums eingebracht und dariiber hinaus zu
einer Reihe von schonen Erfolgen verholfen. Hier
ein kurzer Auszug:

Designation des EB-Haus Austria zum ersten
Osterreichischen Expertisezentrum durch das
Bundesministerium fiir Gesundheit, April 2017
Aufnahme des EB-Haus Austria ins European
Reference Network Skin, Janner 2018
Vollstdndige ISO-Zertifizierung aller Abtei-
lungen des EB-Haus Austria, Oktober 2019
Black Pearl Award des Europdischen Dachver-
bands fiir seltene Erkrankungen (EURORDIS)
fiir das EB-Haus Austria in der Kategorie
,Holistic Care“, Februar 2020

© DEBRA Austria



31

EB-Ambulanz - Vernetzung
fur die beste Versorgung

DIE EB-.AMBULANZ DES EB-HAUS AUSTRIA AM SALZBURGER UNIVERSITATS-
KLINIKUM GILT WEIT UBER DIE LANDESGRENZEN HINAUS ALS VORZEIGE-MODELL,
WENN ES UM DIE VERSORGUNG VON EB-PATIENTEN GEHT. EIN FAKTOR, DER DAZU

BEITRAGT, DASS DAS SO IST, IST DIE GUTE VERNETZUNG MIT EXPERTEN
UND MEDIZINERN AUS ANDEREN FACHGEBIETEN DER KLINIK.

,Wir als Ambulanz sind hier die Zentrale fiir
alle Fragen und fiir viele Antworten, aber nicht
fiir alle Antworten, erklidrt OA Dr.in Anja Diem,
die Leiterin der EB-Ambulanz die Rolle ihrer
Abteilung auf die Frage nach Vernetzung
und Zusammenarbeit mit anderen Fachbe-
reichen des Krankenhauses. ,Ich habe nach-
gezahlt, wir arbeiten mit 74 Spezialistin-
nen und Spezialisten zusammen. Die meisten
sind vor Ort im Salzburger Universitdts-
klinikum. Manche Fachdrztinnen und Fach-
drzte - zum Beispiel fiir Frauenheilkunde oder
Zahnheilkunde - auch auflerhalb der Kliniken.
EB ist eine komplexe Erkrankung, da gibt
es viele verschiedene Anforderungen.“ Geht
es also um Spezialthemen, wie beispiels-
weise Zahnbehandlungen oder Operationen,
wird das Team, das sich um eine betroffene
Person kiimmert, schnell groBer. Das Besondere
dabei: Es wird auf die Expertise von Leuten

zugegriffen, die sich mit EB auskennen. ,Das
ist fiir die Familien eine sehr angenehme
Erfahrung. Denn allzu oft beginnen Arztbesuche
woanders fiir sie damit, dass sie iiberhaupt erst
einmal erkldren miissen, was EB ist“, sagt Diem.

Diese zusdtzliche Expertise zu einer seltenen
Erkrankung wie EB, von der es noch dazu so
viele unterschiedliche Formen gibt, musste
sich auch Didtologin Elisa Gufler erst aneignen.
Denn in ihrer Grundausbildung kamen solche
Spezialthemen nicht vor. Heute gehort sie fiir
das Team der EB-Ambulanz zu denjenigen An-
sprechpersonen, die besonders oft gefragt sind,
erklart Diem: ,Erndhrung spielt fiir unsere
Patientinnen und Patienten eine grofle Rolle.
Einerseits ist sie Thema, weil es beispielsweise
Probleme mit dem Schlucken und der Speiserdhre
gibt oder der mangelnden Gewichtszunahme
bei Kindern. Andererseits kann man mit Erndh-
rung auch die Wundheilung positiv beeinflussen
— Familien in dem Bereich von Anfang an gut zu
beraten, erleben wir als sehr wichtig.“

» Wir sind als EB-
Ambulanz die Zentrale fiir
alle Fragen, aber nicht fiir
alle Antworten. «

OA Dr." Anja Diem,
Leiterin der EB-Ambulanz

© DEBRA Austria | 2

INDIVIDUELLE BERATUNG FUR
INDIVIDUELLE ANFORDERUNGEN
Das Schwierige an EB, auch wenn es um Er-
nahrung geht, ist, dass es nicht das eine Rezept
fiir alle gibt, erkldrt Didtologin Gufler: ,Je nach
Form und Herausforderungen kann es sein, dass
ganz unterschiedliche Dinge gebraucht werden.
Mal ist es eine hochkalorische Anreicherung von
Mahlzeiten, mal geht es um Ndhrstoffe, die zu-
sdtzlich zugefiihrt werden miissen oder auch um
die Konsistenz der Kost. Wer Probleme mit der
Speiserohre und dem Schlucken hat, muss dann
wieder bedenken, dass das Piirieren etwas mit
der Ndhrstoffdichte der Nahrung macht und es
auch da wieder einige Dinge zu beachten gibt.“
Der Wunsch, dabei alles richtig zu machen, kann
bei Familien durchaus Druck und Stress erzeu-
gen, erzdhlt sie weiter: ,,Daher sind wir bestrebt,
den Druck rauszunehmen, wenn es um Erndh-
rung geht. Niemandem gelingt alles gut, wenn
es um Essen und Kinder geht — wir haben zum
Beispiel die Empfehlung, dass Eltern zwar be-
stimmen diirfen, was angeboten wird, aber die
Kinder, wieviel sie davon essen wollen.“ Solch
kleine Vereinbarungen konnen die ganze Familie
entspannen, bestdtigt Diem. , Essen soll ja mit
Freude und Genuss verbunden sein, das heif3t,
wir schauen natiirlich, dass die Familien mit
dem Thema gelassen umzugehen lernen und
ausreichend flexibel bleiben konnen.“

APROPOS FLEXIBILITAT

Zeitliche Flexibilitdt brauchen auch Gufler oder
andere KollegInnen manchmal, wenn ihr Wissen
gefragt ist. ,,Familien, die zu uns kommen, ha-
ben oft einen langen Anfahrtsweg zu bestreiten,
deshalb ist es natiirlich hilfreich fiir sie, wenn
bei einem Besuch vor Ort moglichst viel erledigt
werden kann“, erkldart Diem. Weil man aber na-
tiirlich nie genau im Vorhinein wissen kann, was
gebraucht werden wird, kommt es durchaus auch
vor, dass Elisa Gufler spontane Anrufe bekommt:

» Wir haben 74 Expertinnen
und Experten in unserem
Netzwerk, auf deren
Expertise wir zugreifen
konnen. «

OA Dr." Anja Diem,
Leiterin der EB-Ambulanz

»Ja, das ist manchmal recht kurzfristig, aber wir
sind da schon richtig gut eingespielt und wissen
ja auch um die Umstdande. Das heif3t, wir bemii-
hen uns natiirlich, Beratungen dann moglich zu
machen, wenn sie gebraucht werden.“ Und darii-
ber freut sich die Leiterin der EB-Ambulanz be-
sonders: ,,Ich bin wirklich sehr dankbar fiir diese
Einstellung und die Zusammenarbeit mit unse-
ren Partnerinnen und Partnern. Sie tragen stark
dazu bei, dass wir leisten konnen, was uns zur
Vorzeigeambulanz macht.“

© Die Abbilderei
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EB-Forschung -
» From good to great «

FORSCHUNG IM EB-HAUS AUSTRIA PASSIERT NATURLICH NICHT NUR UM
DER FORSCHUNG WILLEN, SONDERN UM DEN GROSSTMOGLICHEN NUTZEN
— LINDERUNG UND HEILUNG - FUR PATIENTEN ZU ERREICHEN. DAS JETZT
FORMULIERTE MOTTO ,,FROM GOOD TO GREAT* SOLL DAS BETONEN, UND
DIESES ZIEL NOCH STARKER IN DEN FOKUS DER AUFMERKSAMKEIT RUCKEN.

Rund 30 ForscherInnen arbeiten im EB-Haus Austria
in unterschiedlichen Arbeitsgruppen an verschiede-
nen Themen, die EB betreffen, wie Zell- und Gen-
therapie, Immunologie, Krebs oder Wundheilung.
Priv.-Doz." Dr.» Verena Wally leitet eine Arbeits-
gruppe, sie erkldrt, was aus ihrer Sicht in der
Forschungsabteilung alles ,,good“ lduft: ,Das Gute
aktuell ist, dass wir breit aufgestellt und trotzdem
fokussiert sind. Das heif3t, dass wir verschiede-
ne wichtige Themen bearbeiten, zum Beispiel
Gentherapie, und dabei immer ein spezifisches Ziel
verfolgen, zum Beispiel die Korrektur bestimmter
Mutationen. Auflerdem haben wir einen sehr hohen
Anspruch an die Qualitdit der Forschung. Das
beginnt bei der Forschungsfrage und dem Uber-
priifen, was wirklich relevant ist, geht weiter mit dem
Design der Experimente, mit der Durchfiihrung der
Experimente bis hin zur Datenauswertung.“ Denn
nur, wenn alles héchsten Standards entspricht und

dadurch zuverldssige Daten gewonnen werden, hat
man eine Basis, damit Hilfreiches fiir die Patient-
Innen entstehen kann. ,Wir wollen und koénnen
nichts weiter- oder rausgeben, woran schon vorab
Zweifel bestehen. Wenn es soweit ist, dass etwas
angewendet wird, miissen wir davon zu 100 % iiber-
zeugt sein*, erkldrt Wally.

» Natiirlich gibt es
verschiedene Ideen, wie
man die Vision von
Linderung und Heilung
umsetzen kann. «

Priv.-Doz." Dr." Verena Wally,
Forschungsgruppen-Leiterin im
EB-Haus Austria

EIN KONKRETER PLAN EBNET

DEN WEG

Entscheidend fiir zielfiihrendes Arbeiten ist es, von
Anfang an einen konkreten Plan zu haben. ,Wir
miissen bei allem, was wir tun, immer wissen,
wohin wir wollen, warum wir dorthin wollen
und diirfen weder den Fokus auf den Nutzen,
noch den roten Faden verlieren, sagt Wally.
Ab und zu wird sie gefragt, warum es so viel
Grundlagenforschung brauche. Darauf hat sie

eine klare Antwort: ,,Weil wir nur Hilfreiches
entwickeln kénnen, wenn wir die Krankheit ver-
stehen und genau dieses Verstandnis tragt auflerdem
dazu bei, Prognosen von Krankheitsverldufen zu
erstellen und dazu, dass man wei3, bei welcher Art
von Verdanderung wann eingegriffen werden muss.*

» Es ist unsere Verpflichtung,
nur wirksame und sichere
Ergebnisse aus der
Forschung weiterzugeben. «

Priv.-Doz." Dr." Verena Wally,
Forschungsgruppen-Leiterin im
EB-Haus Austria

FROM GOOD TO GREAT - EINE
KLARE VISION, BEI DER SICH ALLE
EINIG SIND

»Am Ende des Tages — und das soll so schnell wie
moglich sein — wollen wir ein Set an Medikamenten
und Moglichkeiten haben, um Patientinnen und
Patienten ein sorgenfreies, normales Leben zu er-
moglichen, und natiirlich arbeiten wir auf Heilung
hin“, erkldart Wally. Diese Vision teilen alle, mit
denen sie zusammenarbeitet. Zu der Frage wie

der Weg dahin aussieht, gibt es manchmal unter-
schiedliche Meinungen und Ansdtze. Was also
braucht es, um eine gute Forschungsabteilung noch
weiter zu verbessern und die Vision Wirklichkeit
werden zu lassen? ,Ich denke, was noch starker
getan werden kann und wir aktuell forcieren, ist die
so genannte Translation, die wollen wir noch besser
auf den Weg bringen.“ Das bedeutet, Ergebnisse
aus der Forschung im EB-Haus Austria noch ziel-
gerichteter in die Entwicklungs-Pipeline zu bringen.
Fiir diese komplexen Vorgdnge braucht es Partner
aus der Industrie und die richtigen Strategien.
Und natiirlich die PatientInnen. ,,Ohne die geht es
nicht und wir sind sehr dankbar, dass sich viele
einbringen und fiir uns ansprechbar sind. Das ist
enorm wertvoll, ohne sie kann die Forschung nur
wenig ausrichten“, meint Wally.

© Die Abbilderei | 2
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EB-Studienzentrum -
vielversprechende Ansatze
unter der Lupe

DAS EB-STUDIENZENTRUM UBERPRUFT INNOVATIVE THERAPIEANSATZE
ODER AUCH WIRKSTOFFE, DIE BEREITS BEl ANDEREN ERKRANKUNGEN EINGE-
SETZT WERDEN AUF IHRE WIRKSAMKEIT, VERTRAGLICHKEIT UND SICHERHEIT.

A.O. UNIV.-PROF. DR. MARTIN LAIMER, LEITER DES EB-STUDIENZENTRUMS,
ERKLART IM INTERVIEW, WAS 2022 AUS SEINER SICHT BESONDERS
VIELVERSPRECHEND WAR:

HERR PROF. LAIMER, WENN WIR
LOKAL IM STUDIENZENTRUM IM
EB-HAUS AUSTRIA IN SALZBURG
BLEIBEN, WAS WAR 2022 BESON-
DERS RELEVANT?

Martin Laimer: Was unser Zentrum selbst betrifft,
ist ein Medikament, das beim Plattenepithelkarzi-
nom angewandt wird, besonders interessant. Es ist
von uns bis jetzt zwar nur an einer einzelnen Pati-
entin angewandt worden, diese zeigt aber - obwohl
sie urspriinglich in einem spdten, fortgeschrittenen
Stadium zu uns gekommen ist — seit de facto zwei
Jahren keine Anzeichen von Tumorwachstum. Das
ist vor dem Hintergrund der Schwere der Erkran-
kung und dem generell ungiinstigen Verlauf dieser
Tumorerkrankung schon sehr beachtlich.

WAS SEHEN SIE INTERESSANTES,
WENN WIR UBER GLOBALE
ENTWICKLUNGEN REDEN?

Da ist bestimmt die topische Gentherapie hervorzu-
heben, die von KollegInnen in Stanford gemeinsam
mit einer Firma entwickelt worden ist. Hier wird das
Korrekturgen als Gel auf Wunden aufgebracht,
womit die Abheilung gefoérdert wird. Die ersten Daten
zu Wirksamkeit und Sicherheit aus klinischen Studien
sind sehr vielversprechend. Ein gewisser Nachteil ist,
dass die Behandlung keine dauerhafte Wirkung hat,
also wiederholt angewendet werden muss. Zudem
durchdringt das Korrekturgen gesunde Haut nicht,
ist also nur auf offenen Wunden wirksam und kann
deshalb auch nicht zur Vorbeugung der Entstehung
von Wunden verabreicht werden.

Daneben testen wir Stammzellentransfusionen.
Die dabei verabreichten Zellen wandern besonders
effizient in die Haut und iiben dort dann ihre ent-
ziindungshemmende Wirkung aus. Dadurch wird
die Regeneration der Haut verbessert. Je friiher
angewandt, desto besser konnen Schdden verhindert
oder hinausgezogert werden. Deshalb konnen in
dieser Studie bereits Kleinkinder ab 5 kg Korper-
gewicht die Therapie erhalten.

» Friiher gab es viel
Einzelkampfer-Denken, jetzt
arbeiten wir global besser
zusammen. <«

a.o. Univ.-Prof. Dr. Martin Laimer,
Leiter des EB-Studienzentrums

© Ludwig Sched|

Schliellich stellt das erste speziell fiir die Wund-
behandlung bei junktionaler und dystropher EB
zugelassene Medikament ein wichtiges Signal fiir
die pharmazeutische Industrie dar, sich dieser
Erkrankung anzunehmen.

GAB ES 2022 AUCH WICHTIGE
ENTWICKLUNGEN ODER INITIA-
TIVEN, UM DIE ZUSAMMENARBEIT
RUND UM KLINISCHE STUDIEN

ZU VERBESSERN?

Ja! Das Europdische Referenznetzwerk fiir seltene
Hauterkrankungen (ERN-Skin) bietet eine ideale
Plattform, um als Verbund von EB-Zentren ge-
meinsam schneller Studien umzusetzen, groflere
Datenmengen zu generieren und damit verldss-
lichere Ergebnisse zu erhalten. Gleichzeitig sollen
administrative und regulatorische Hiirden abgebaut
werden. So kommen wir schneller und effizienter zu
Ergebnissen und damit praxisrelevanten Therapien.

In diesem Zusammenhang versuchen wir mit
unseren Partnern auch, die Behandlungsziele und
Erfolgsindikatoren von Kklinischen Studien etwas
zu vereinheitlichen, um die weltweit erhobenen
Daten besser vergleichbar zu machen und damit auch
rascher abschdtzen zu konnen, welche Therapie-
ansdtze erfolgsversprechend sind und deshalb
verstdrkt verfolgt werden sollten.

DA GEHT ES VOR ALLEM DARUM,
SCHNELLER ZU SEIN UND ZU
WERDEN?

Genau, je schneller wir verldsslich wissen, welche
Testkandidaten fiir die Behandlung der Erkrankung
am geeignetsten sind, desto frither werden sie fiir
unsere PatientInnen zuganglich.

WAS TRAGT NOCH DAZU BEI?

Innovative  molekulare und bioinformatische
Methoden erlauben uns, zielgerichteter Wirkstoffe
zu suchen, zu identifizieren und dann zur Testung
zu bringen. Dazu werden Computerprogramme
und auch kiinstliche Intelligenz eingesetzt. Die
Komplexitdt dieser Prozesse bendtigt viel Konnen,
Wissen und Erfahrung. Durch Zusammenarbeit
und Austausch mit KlinikerInnen, ForscherInnen,
Industrie, Behorden und natiirlich insbesondere mit
PatientInnen und deren Angehdrigen entwickelt sich
eine Schwarmintelligenz, die mich hoffnungsfroh in

die Zukunft blicken lasst.

» Es werden lokal wie global
einige vielversprechende
Ansdtze untersucht. «

a.o. Univ.-Prof. Dr. Martin Laimer,
Leiter des EB-Studienzentrums

© Ludwig Schedl | 2
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EB-Akademie — neue
Erkenntnisse in Alltag und
Praxis bringen

DAS ZIEL IST KLAR: DAZU BEITRAGEN, DASS DIE VERSORGUNG UND
DIE LEBENSQUALITAT VON EB-PATIENTEN VERBESSERT WERDEN KONNEN.
IN DER EB-AKADEMIE TUT MAN DAS, INDEM MAN NEUE ERKENNTNISSE AUS
DER WISSENSCHAFT AUFMERKSAM VERFOLGT, INFORMATIONEN VERBREITET,
AUSTAUSCH ERMOGLICHT UND HILFREICHES IN SEMINARE GIESST.

Was gibt es Neues, was tut sich, wo sind Expert-
Innen mit spannenden Neuigkeiten und wie kann
man Erkenntnisse aus der Wissenschaft nutzen,
um den Lebensalltag von Menschen mit EB zum
Positiven zu verdndern? Das sind Fragen, die sich
das Team rund um Dr."» Sophie Kitzmiiller, Leiterin
der EB-Akademie, standig stellt: ,,Unser Ausgangs-
punkt fiir all unser Tun ist immer die Lebenswelt
der Patientinnen und Patienten, wir schauen, was
sie beschaftigt und was wir machen kénnen. 2022
waren es die Themen Juckreiz und Schmerz, denen
wir uns gewidmet haben.“ Konkret bedeutet das,
ein zweitdgiges Symposium zu diesen Themen or-
ganisiert und aus den Ergebnissen Seminare so-
wohl fiir Fachpublikum als auch Betroffene designt
und angeboten zu haben. Aber der Reihe nach ...

INTENSIVE DISKUSSIONEN FUR
GEMEINSAME STANDARDS

Am Anfang steht der Austausch - es gibt viele Ab-
teilungen und Zentren, die sich mit Juckreiz und
Schmerz auseinandersetzen und wo PatientInnen
behandelt werden. Die Schwierigkeit daran: Alle
haben eigene Herangehensweisen. Um Erfahrun-
gen miteinander zu teilen und voneinander lernen
zu konnen, lud die EB-Akademie deshalb ausge-
wiesene ExpertInnen auf dem Gebiet, Medizine-
rInnen ebenso wie Pflegekrdfte und Forschende,
fiir zwei Tage nach Salzburg ein. ,,Das Ziel war ein
intensiver Austausch, denn es ist ja nicht nur in-
teressant, was alles funktioniert, sondern auch,

was jemand probiert hat und was nicht geholfen
hat - dann weil man auch, so etwas kann man
den eigenen Patientinnen und Patienten ersparen",
erklart Kitzmiiller. Es gab aber auch noch ein
zweites Ziel: ,Wir wollten erreichen, dass eine
Art Guideline erarbeitet wird, ein Papier iiber
Standards in der Behandlung und Versorgung, an
dem man sich orientieren kann — wir wollten, dass
so etwas publiziert wird.“ Und besagtes Dokument
ist aktuell in der finalen Abstimmung, bevor es
international veroffentlicht wird.

» Es ist schon zu sehen,

dass wir dazu beitragen
konnen, die Behandlung von
Patientinnen und Patienten
zu verbessern. «

Dr." Sophie Kitzmiiller,
Leiterin der EB-Akademie

WENN AUS WISSEN SEMINARE
WERDEN

Schon vor dem Symposium war Kklar, dass Inhalte
und Erkenntnisse auflerdem in konkrete Semi-
nare gegossen werden wiirden. Und zwar einer-
seits fiir ArztInnen oder Pflegekrifte, die mit EB-
PatientInnen zu tun haben. Da geht es um die Wahl
von Medikamenten, wie sie genau wirken oder
Vorgehensweisen in der Versorgung. Das Interesse

© Ludwig Sched! | 2

daran war grof8, freut sich Kitzmiiller: ,,Wir hatten
sehr schnell Anmeldungen aus 32 Ldndern und
die Riickmeldungen danach waren sehr positiv.
Besonders wertvoll fiir die Teilnehmenden war
auch, dass konkrete Falle besprochen und diskutiert
wurden. Daraus konnten sie sich viele Anregungen
fiir eigene Patientinnen und Patienten mitnehmen."

» Immer wenn ich solche
Interviews gebe, ist mir wichtig
zu sagen: Ich bin einfach das
Sprachrohr eines wunderbaren
Teams. Ich bin froh, so tolle
Mitarbeiterinnen zu haben. «

Dr." Sophie Kitzmiiller,
Leiterin der EB-Akademie

DEM EIGENEN SCHMERZ AUF DEN
GRUND GEHEN

Andererseits gab es auch fiir Betroffene selbst
Angebote zum Umgang mit Juckreiz und Schmerz -
zum Beispiel Seminare, in denen man sich intensiv
mit dem eigenen Kdrperempfinden auseinander-
setzt. ,Was mache ich schon, was gut funktioniert?
Was gibt es vielleicht noch? Und vor allem: Wie kann
ich meinen Schmerz iiberhaupt selbst evaluieren,
um ausdriicken zu konnen, wie meine Schmerz-
qualitdt ist? Wann ist er am stdrksten? Es ging
uns stark um Sensibilisierung, denn wenn ich zum

Beispiel weif3, wenn ich besonders gestresst bin, ist
esnoch schlimmer, merke ich vielleicht auch, woich
iiberall ansetzen kann, um Erleichterung zu
erfahren®, erkldrt Kitzmiiller. ,,Dieses gemeinsame
Erforschen kann echte Verdnderung im Alltag
bewirken — und damit haben wir wieder erreicht,
worum es uns geht: Menschen zusammenzu-
bringen, damit sie gemeinsam Dinge entwickeln,
die sie weiterbringen."

Juckreiz und Schmerz

In der EB-Akademie widmet man sich jedes

Jahr Schwerpunktthemen, die fiir EB-Betroffene
besonders relevant sind und zu denen es verschie-
dene Angebote gibt. 2022 waren das Juckreiz und
Schmerz, da sie fiir Menschen mit vielen Wunden
eine besonders grof3e Belastung darstellen.
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Internationale

Forschung

Weltweit arbeiten die besten ForscherIn-
nen an wirksamen Therapieansdtzen fiir
Epidermolysis bullosa, um dem Ziel der
Linderung und Heilung ein Stiick ndher
zu kommen. Mit Partner-Organisationen
bestens vernetzt, fordert DEBRA Austria

als eine der aktivsten DEBRA-Gruppen
die vielversprechendsten Forschungs-
ansatze und setzt mit der eigenen
Forschungseinheit am EB-Haus Austria
wichtige Meilensteine.

INTERNATIONALE FORSCHUNG
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Forschungsmanagement
— keine Forschung ohne
wichtiges ,,Drumherum*

FORSCHUNG BRAUCHT MEHR ALS FORSCHENDE UND EINE FORSCHUNGSFRAGE.
DAMIT SIE OPTIMAL LAUFT, SIND AUCH FORSCHUNGSFORDERUNG UND
FORSCHUNGSKOMMUNIKATION NOTWENDIG. HOCHSTE ZEIT, DINGE, DIE
SONST HINTER DEN KULISSEN PASSIEREN,VOR DEN VORHANG ZU HOLEN

UND ZU ZEIGEN, WAS ALLES HINTER DIESEM ,,DRUMHERUM* STECKT.
DR. GASTON SENDIN UND MMAG.* SANDRA EDER ERZAHLEN UBER
DIE HERAUSFORDERUNGEN AUS IHREN BEREICHEN:

DR. GASTON SENDIN,
FORSCHUNGSMANAGEMENT:

Der Wegvon einer Ideeim Labor zu einem zugelasse-
nen Medikament oder einer Therapie fiir EB ist lang
und herausfordernd. Jedenfalls braucht es perfekt
abgestimmte Kooperationen zwischen verschie-
denen Partnern, WissenschafterInnen, Kliniker-
Innen, VertreterInnen aus der Industrie und den
regulatorischen Behdrden. Am Anfang steht die
Forderung guter Forschung, eine der Schliissel-
aufgaben von DEBRA Austria. Jdhrlich organisieren
wir dazu eine oder mehrere so genannte For-
schungs-Forderrunden. Dazu informieren wir zu-
ndchst die weltweite Scientific Community {iber
Ziel und Inhalt der forderbaren Forschungs-
projekte und schreiben diese iiber verschiedene
Kanadle, wie Websites und Newsletter, aus. Die ein-

» Unser oberstes Ziel im
Forschungsmanagement ist
es, neue Therapieansdtze zu
finden und deren Umsetzung
voranzutreiben. «

Dr. Gaston Sendin,
Forschungsmanager bei DEBRA Austria

langenden Einreichungen, also Vorschldge fiir
konkrete Forschungsprojekte, werden dann formal
und inhaltlich gepriift. Fiir diese Begutachtung
ziehen wir erfahrene externe ExpertInnen zu Rate.
Fiir jedes eingereichte Projekt wird versucht, etwa
fiinf Reviews zu erhalten. Diese Riickmeldungen
werden anschliefend von einer wissenschaftlichen
Jury — unserem ExpertInnen-Panel — gewiirdigt und
diskutiert und fithren in der Folge zu einer Forder-
empfehlung oder einer Ablehnung. Unabhdngig
von der Forderentscheidung stellen wir konkrete

© Ludwig Schedl
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Verbesserungsvorschldge fiir alle eingereichten
Projekte zur Verfiigung, um die Qualitat der Projekte
laufend zu erhdhen. Auf Basis dieser Expertenur-
teile entscheidet der Vorstand von DEBRA Aust-
ria, welche Projekte gefordert werden. Darauf folgt
die Vertragserstellung mit den Projektverantwort-
lichen. Fiir laufende Projekte gibt es Qualitdtskon-
trollen und ein standiges Monitoring. Projektbe-
richte zeigen uns den Arbeitsfortschritt und lassen
uns teilhaben an den Erfolgen in der Forschung.
Wir sorgen auch dafiir, dass das geistige Eigentum,
das sich aus der von uns finanzierten Forschung er-
gibt, angemessen geschiitzt wird. Besonders inte-
ressant wird es dann, wenn Ergebnisse aus diesen
Projekten das Potenzial zu einer konkreten Um-
setzung haben. Dann ist der richtige Zeitpunkt
gekommen, um mit moglichen Partnern aus der
Pharmaindustrie zu sprechen. Im Idealfall wird
dann iiber den Weg von klinischen Studien ein Me-
dikament oder ein Therapieansatz zur Zulassung
gebracht. Am Ende des Tages geht es darum, die Pro-
zesse optimal zu koordinieren und EB-Betroffenen
moglichst rasch Linderung und Heilung zu bringen.

MMAG.? SANDRA EDER,
FORSCHUNGSKOMMUNIKATION:

EB ist eine komplexe Erkrankung. Es gibt viele
unterschiedliche Formen und so ist auch die
Forschung auf der Suche nach Heilung nicht ein-
dimensional. Fiir sie ergibt sich eine vielfdltige

Prioritdtenliste mit unterschiedlichen Schwer-
punkten wie Biologie, Genetik und Epigenetik oder
auch Fibrose und Krebs. Es geht zundchst dar-
um, die Erkrankung in ihrer Gesamtheit und mit
ihren einzelnen Symptomen zu verstehen. Erst
dann kann man sich daran machen, Behandlungs-
moglichkeiten fiir Symptome oder Ansatze fiir eine
ursdchliche Heilung zu entwickeln. Dabei ist eine
Erkenntnis sehr schmerzhaft: Forschung braucht
Zeit, Geld und Beharrlichkeit. Auf dem Weg von
der Idee zum Produkt miissen Zeitrdume von 10 bis
15 Jahren iiberbriickt werden. Und dabei handelt es
sich nicht um ein einzelnes Projekt, sondern um
mehrere ineinandergreifende Vorhaben, die zum
erhofften Ziel fithren.

Bei all dem ist es besonders wichtig, den Uberblick
zu bewahren. Was tut sich beziiglich EB-Forschung
in Osterreich? Was weltweit? Welche Forschungs-
projekte werden gefordert, welche klinischen
Studien laufen? Welche Konsequenzen hat das fiir
die Forschungs- und Forderstrategie von DEBRA
Austria? Oberstes Ziel ist es dabei, Spendengelder
so sparsam und wirksam wie mdglich einzusetzen.
Diese Verantwortung nehmen wir sehr ernst.

Auch die Forschungskommunikation ist vielschich-
tig, so wie die Erkrankung selbst. Dabei stehen wir
im permanenten Austausch mit
Gruppen und Zielgruppen: ForscherInnen, Kliniker-
Innen, Pharmafirmen, Zulassungsbehérden, Pa-
tientInnen und - last but not least — SpenderIn-
nen. Welche Themen und Aspekte jeweils interes-

verschiedenen

sant sind, ist sehr unterschiedlich und muss in der
Kommunikation bertiicksichtigt werden. Heikel sind
Neuigkeiten aus der Forschung: Mogen sie auch
intern spannend sein, miissen wir darauf achten,
keine Erwartungen zu wecken, die dann vielleicht
nicht erfiillt werden kénnen. Diese Gratwanderung
ist eine Herausforderung. Letztlich geht es aber
darum, klar, prazise und verstdandlich iiber die
vielfdltigen Aktivitdten in der EB-Forschung zu
informieren und die Aufenwelt an den spannenden
Entwicklungen teilhaben zu lassen. Das haben
sich alle verdient!
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Wie finden wir die besten Projekte?
Hochwertige Forschung wird weltweit in
der gleichen Art beurteilt: In einem
sogenannten Peer-Review-Verfahren —
ein wichtiges Instrument zur Qualitats-
sicherung in der Forschung. Expertinnen
mit ahnlichen Kompetenzen (,Peers*)
begutachten die Antrage ihrer Fach-
kolleginnen kritisch. Sie geben oft auch
wertvolle Anregungen, die haufig in die
Forschungsprojekte einflieBen.

1. Ausschreibung
DEBRA schreibt offentlich
eine Forderrunde aus und
bewirbt diese.

Forderantrage werden von
Forscherlnnen (iber Grant Tracker —
ein standardisiertes Online-Forder-
management-Tool — eingereicht.
DEBRA (iberpruft die Antrage formal
auf ihre Richtigkeit.

eg?Resea rch

Network.

3. Peer Review
Begutachtung — Peer Review
Externe Expertinnen und die Expertinnen
des MSAP (Medical and Scientific
Advisory Panel) beurteilen die Projekte
nach folgenden Kriterien:
e Wissenschaftliche Qualitat und
Originalitat
e Machbarkeit beziiglich Zeitrahmen
und Projektressourcen
 Relevanz fiir EB
Mindestens 2-MSAP-Reviews und 2
Expertinnen-Reviews sind pro Antrag notig.

Die Peer Reviews werden anonymisiert und

an das MSAP weitergeleitet. e
4. Expertinnen Meeting @

Ein Expertengremium (MSAP-Mitglie-
der und/oder andere EB-Expertinnen)
berat im Rahmen einer Jurysitzung und
bewertet anonym die Férderantrage.

Nur Projekte mit einer Mindestpunkte-
anzahl erhalten eine Férderempfehlung.

Verkiirzte Variante fiir EB-Haus Forschungsprojekte, nationale und inter-
nationale Kooperationsprojekte sowie Sonderprojekte: |. Forderantrag via
Grant Tracker, Il. Begutachtung (iber Expertengremium inkl. Empfehlung,

III. Vorstandsentscheidung tiber Forderzu- oder -absage. w O

© DEBRA Austria

Um weltweit die besten EB-Forschungsprojekte zu finanzieren, folgt DEBRA einem transparenten Begutachtungsprozess.

Forderzusage inkl. eventueller
erforderlichen Anpassungen
Erneute Einreichung in der
nachsten Runde und

erforderliche Anpassungen

Ablehnung

5. Firderzusage

Der DEBRA Vorstand entscheidet
uber die endgiiltige Férderzusage
der empfohlenen Projekte.

Wer berat uns in Forschungsfragen?
DEBRA International wird von einem Experten-
gremium aus erfahrenen EB-Wissenschafter-
Innen und -Klinikerlnnen beraten. Das Medical
and Scientific Advisory Panel (MISAP) oder
eine fiir die jeweilige Ausschreibung
passende Expertenjury tritt (iblicherweise
zweimal jahrlich zusammen, um eingereichte
Forschungsantrage zu begutachten. Mit der
verkilrzten Antragsvariante werden die Projekt-
antrage ohne Meeting von externen und
internen EB-Spezialistinnen begutachtet und
Empfehlungen ausgesprochen.

© Die Abbilderei
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Medienarbeit

Fiir die ,Schmetterlingskinder' ist
es besonders wichtig, die Offentlich-
keit laufend zu informieren und jene
Aufmerksamkeit zu generieren, die

fiir eine seltene und folgenschwere
Erkrankung entscheidend ist. 2022 gab

es wieder einige besonders
Medienberichte. Hier ein Auszug:

schone

MEDIENARBEIT
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L(i)eben mit einer seltenen Erkrankung

6000 bis 8000

kennt die Medizin
derzeit. Heilung ist selten
in Sicht, auch wegen der
Politik. Entmutigen lassen
sich Betroffene deswegen
nicht. O HELLIN JANKOWSKI

Is sie geboren wurde, hie es,

sie sel vollig_gesund. Dann

aber fiel der Blick der Arzte

uf eine rote Wunde auf dem
Techten Fus des Midchens, so grof wie
eine Miinze. Ediche Untersuchungen
spiitr stand fest: Das Baby hatte cinen
Gendefek, der seine Haut besonders
empiindlich macht. Schon_leichter
Druck lisst Blasen entstehen, etwas
mehr blutende Verletzungen - Lena
Riedl war ein Schmetterlingskind.

Ihre Kindheit prigien Ganzkirper-
verbiinde, verkrustete Wunden und
Schmerzen. ,Es gab Tage, da schoben
‘mich meine Eltern mit dem Biirostuhl
aufs Klo, da ich mich nicht rihren
Konnte*, sagt sic. Nachs rug se Hand-
schuhe, um sich im Schlaf nicht zu krat-
zen, am Tag Knieschiitzer, lange Hosen
und Leiberln. Heute ist Ried! 28 Jahre
alt - ein erwachsener Schmetterling.

der Ausflige, auch die Bertihrungen
und der Sex verinderten sich. ,Es st
ein_ schwieriger Spagat®, riumi Pro
chaska ein, ,einerseits muss man auf-
passen, andererseits will man fir den

Eines unter 20.000. , Dic F
bullosa ist noch nicht heilbar,
ben die Betroffenen frilh", sagt die Wie-
nerin. Statistiken zufolge it eines von
20000 Babys betroffen, umgerechnet
twa Trite die Erkran.

fermolysis

Kranke Person gesehen werden.”
Auch deshalb, weil sie for ihre Kin-
der da sein will: Nach der OP als Teen.
ager hatte ich Keine Probleme, fihrie
ein normales Leben, sagt Prochaska,
und wiinschte mir Kinder.” Nach G

Kung auf, isst sie sich nicht kaschieren:
Mein Kirper istrot vernarbr, vor allem
Beine, Unterarme und Hinde, wes
halb ich oft angestarrt und angeredet
werde." Daneben priigen regelmifige
Kontrollen und Vorsicht hren All
Die Krankheit verursach stindige
Entziindungen, die chronisch werden
’ reber.Platzer,
in der Uni-Klinik fir Kinder- und
Jugendheilkunde an _der  Med-Uni

fehl, bestehe weiters die Gefah, dass
sich Finger und Zehen verkriimmen,

Kinderwunsch trotz Diagnose. Letzieres
Kann auch i anderen

wag.
das Paar den Schritt. ,Unser erster
Sohn st gesund, der zweite hat meine
Diagnose.” Doch zeigt sie sich anders.
Tarsichlich wurde Robin schon im
rei Jahren an beiden Beinen

Alter vo

periert: ,Weil sich seine
stark eindrehten, musste er sechs Wo.
chen lang eine Gipshose tragen’, sagt

wieder gehen, ,nur sein rechtes Bein it
ein wenig deformiert und seine Zihne
und Fisteln machen ihm Probleme.”
Hoffnung, dass die Beschwerden - an.
ders als el seiner Mutter - im Alter
nicht mehr werden, besteht dennoch:

Zeit” Mitlerweile kann der 13 Jahrige ¢

18 Tattoos zieren
Lena Riedis Haut -
trotz Epidermolysis
bullosa,

FAKTEN

setene Erankungen
(auch Rare oder
or

Patenten wltwet.

der
RareDisases sind
genetisch beding.
Andersentwickeln

der wenigen ist, fir die es gute Progno-
sen gibt...Es wurde viel geforscht’, sagt
Druml, it dem Ergebnis,dass die Le-
enservartung von maximal zehn auf
iiber 40 Jahre angestiegen ist”
Der Erkrankung
Jiegtein defekter Chloridkanal zugrun.
e, der den Wasser- und Salztranspo

transportiert werden kann und Bakteri-
en ideale Bedingungen zur Entaltung
gibt. Die Folge: Entziindungen, di le-
bensgefihrlich werden kinnen.

»Lang diktierte die seltene
Erkrankung mein Leben,
heute tue ich das selbst.«

Unm sie in Schach zu halten, ist ine
zeltintensive Therapie notig. Vor dem
Aufstehen greift Jodlbauer zum Asth-
‘maspray, gefolgt

lation und einem
training. Zu jedem Essen nimmi sie En-
zyme und Vitamine ein, abends wie-

JEs gibt cine neue

e er bekommt', sagt die St. Polerin,
die 2019 den Verein Phosphatdiabetes
Osterreich ins Leben gerufen har, um

Allergiensowie
Unweteinfisen,

dr

rphan Disease, so der Fachterminus
fir scliene Krankheiten, sein: ,Mit
Phosphatdiabetes leben in Osterreich

3 ¢, sagt Greber-Plat-
er. Es handelt sich um eine Hormon.
storung die dazu fibrt, dass mit dem
Han 72 viel Phosphat ausgeschieden

Viermal Ianger leben. Der Aufklirungs
arbeit verschrieben hat sich auch Anna

ehrenamilich bei der Selbsthilfegruppe
Cystische-Fibrose-Hilfe Oberbsterreich
Der Verein ist eine von mer als 80 Mit-

bleiben verkirzt und verdrehen sich -

Mit 2wl bekam ich starke O-Beine,

ihr kau sichtbar: ,Wenn ich stze oder
man nichts, vielleicht isst
es sich an meinem Gangbild erahnen*,

2011 ins Le-
ben gerufenen gemeinniizigen Allanz.
Pro Rare Austria. ,Solche Zusammen.
schliisse sind wichtig, damit die Politk
erkennt, wie notwendig Diagnostk und
Behandiung fir seltene Erkrankungen
sind" so Medizinerin Greber-Platzer.

»Die Politik muss erkennen,
wie wichtig die

Rare Diseases z0igen
ichim Kindesater
Die
Ostencictische
Geselschat o
Dermatologie und
Venerologie kimmert

hatsichauf
Schmetteringskinder,
s Uik
nsbruck auf die
Fischschuppen-
Eraankung
spedaliert. Das

S Morgen - an
schlechten Tagen auch miltags.
ging bis in den Mai 2021, sagt sie

bekam ich einen Modulator bewillgt,
eine neue Tablete, die erst seit zwel
Jahren in Europa zugelassen ist” Sie
verbesserte ihre Symptome drastisch,
verschlechtere aber die Disziplins ,In
mir ist immer noch ein ziher

i fur Keime,
aber ich merke es nichi, daher fillc es
mir schwer, konsequent meine Thera:
pien zu machen; aber ich blefbe dran.

Neuer Fokus. Statidessen konzentriert
sie sich auf Erfreulicheres: ,Lang dik-

d arten unseren Rasen maht",
erzzblt Jodlbaver. ,AuSerdem habe ich

‘gerade einen neuen Job angefangen.”
Riedl. Erfand sic in

Puberit Geschichten von spekia-
kuliren Fallschirmspriingen, um ihre
Wunden zu_erkliren, ,akzeptiere ich
Run meine Andersartigkeit und versu
che, aus Triumen Taten 7u machen".
S0 schafft sie es bereits auf ein Cover,
hat eine Hiindin und 13 Tattoos. ,Da
mit die Leute etwas zu schauen und le-
gt sie lachend. Eowa

My vulnerability is my strength.*

(M)ein gescreentes Baby

In Wien werden

Wird ein Baby mit einer seltenen Stoff
wechsel-, Eiweif- oder Hormonstdrung
eboren, ist das oft nicht sofort zu er-
kennen, Gleiches gt bei organischen
Fehlfunktionen. Treten letztich Symp-
tome auf, lassen sich bieibende Schi-
den oft nicht mehr abwenden. Um das
2u verhindern, wurde schon 1966 das

seit den 1960ern speziell untersucht.

Greber-Platzer. ,Damit wird bei etwa
100 Kindern pro Jahr in den ersten Le-
benstagen eine_schwerviegende. Er-
laankung entdecks.”

Nicht nur national, auch EU-weit
wird versucht, seltene Erkrankungen
schneller diagnostizier- und behandel
bar zu machen. ,Bisher gibt es 24 Rele-

ke, in de hund

‘Aktuellfinden sich 31 Rare Discases
im darunter

gt

Schein triigt: In der Friih ist mein Kor-

per ganz steif, aber den Tag

mich Sehnen- und Gelenksschmerzen,

seit Kurzem betrift das auch die Mus-
In - nach einem

und Hausarbeiten. U sic zu schonen,
reduzierte sich iber die Jahre die Zahl
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von Rare Diseases ist.«

Ein Punki, bei dem abermals Jod!-
bauer ins Spiel kommt: Schitzungen
zufolge kommt an jedem 15. Tag cin
Kind mit ihrer Diagnose zur Welt, wo.
mit die Cystische Fibrose laut Bicethi.
kerin Christiane Druml nicht nur zu
den hiufigeren unter den scltenen Erb.
krankheiten zihlt, sondern auch eine

Instiut or Rareand
Undiagnosed Diseases

die Cystische Fibrose (siche Artikel
oben). Gemeinhin git: Das Screening

sichau setene
Keankheiten des
Nervn- und inenun-

einen Stich in dic Ferse. Die erhalienen
Blutstropfen werden an die Uni-Klinik
fir Kinder- ung er

Vernetzung zu den jeweiligen Krank-
heitsgruppen stattfinden’, sagt Christ

Bltbidung.Im U
Kinikum Wien sind 21

entitenetabet

Med-Uni Wien_ geschickt, wo sie in
einem Speziallabor analysiert werden.
Die Blutabnahme sollie zwischen der

36, und der 72. Stunde nach der Geburt  cin

erfolgent, sagt Klinikleiterin Susanne

it cinem assoziierten Zentrum mit".
Damit nicht genug: ,Nach dem Ausba
der Infrastrukaur it als nichster Schritt
Ausbau der Information an die Arz-
teschaft angedacht.”

© Magazinring Bundeslinderinnen-Ausgabe Dezember 2022 — Text: Nicole Gerfertz-Schiefer
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Hilfe fiir
Schmetterlingskinder

Text Nicole Gerfertz-Schiefer
Fotos Ludwig Schedl, wildbild

Wer unter Epidermolysis
bullosa (kurz EB) leidet, dessen
Haut ist so verletzlich wie der
Fliigel eines Schmetterlings.
Daher werden die Betroffenen
»Schmetterlingskinder” genannt.

Is Epidermolysis bullosa (EB) wird eine fol-

genschwere Erkrankung bezeichnet, die auf-

grund der besonderen Verletzlichkeit der Haut

zu permanenter Blasen- und Wundbildung fithrt.
In Osterreich sind rund 500, in Europa ca. 30.000 Men-
schen betroffen. EB ist angeboren: Die Ursache liegt in der
Veranderung einzelner Gene: Mindestens eines der 16 Proteine
(Eiweifmolekiile), die die Hautschichten verbinden, funktioniert
aufgrund eines Gendefekts nicht richtig. Die Folge: Bei den soge-
nannten ,Schmetterlingskindern® fithren bereits geringste mechanische
Belastungen zur Blasenbildung der Haut.

Dr. Anja Diem, Leiterin der EB-Ambulanz,

mit einem Schmetterlingskind.

Z.arteste Haut

»Schmetterlingskinder” werden Be-
troffene der Krankheit Epidermoly-
sis bullosa (kurz EB) genannt, weil
ihre Haut so verletzlich wie die Flii-
gel eines Schmetterlings ist. In Oster-
reich leben 500 Betroffene mit dieser
seltenen Krankheit, die Organisation
Debra hilft. www.debra-austria.org

© verbffentlicht im Osterreich-Teil von ELTERN 08/2022

Bei EB handelt es sich um eine sogenannte Multisystem-
erkrankung. ,Je nach Schweregrad der Erkrankung kénnen
neben der Haut auch andere Organe betroffen sein. Weiters
sind Verwachsungen der Finger und Zehen, verstirkte Karies
mit Zahnverlust sowie Ernihrungs- und Verdauungsprobleme
durch Blasen an den Schleimhiuten moglich. Bei schweren
Formen von EB ist die Lebenserwartung verkiirzt. Ein Leben
mit EB ist eine grofe Herausforderung fiir Betroffene und
Angehorige®, erklirt die Arztin Dr. Anja Diem, Leiterin der
EB-Ambulanz, einer Spezialklinik fiir ,Schmetterlingskin-
der” am Areal des Salzburger Universititsklinikums (www.
eb-haus.org).

Der Alltag der groffen und kleinen Betroffenen ist von
Blasen, Wunden und Schmerzen geprigt. ,Bereits alltigliche
Handlungen wie Haare kimmen, Hénde abtrocknen, ein
Stiick Brot essen kann fiir ,Schmetterlingskinder* gefihrlich
sein. Bereits bei geringstem Druck - von einer Biirste, einem
Handtuch oder einer Brotrinde - konnen Blasen und Wunden
auf der Haut bzw. beim Essen auch auf den Schleimhéuten
entstehen. Dies fiihrt zu Schmerzen, die die Betroffenen leider
nur zu gut kennen®, so Diem weiter.

Die Diagnose erfolgt zumeist bereits im Siuglings- oder
Kleinkindalter. Bei einem Verdacht auf EB werden eine Haut-
biopsie und eine Genanalyse durchgefiihrt. Gibt es in der
TFamilie bereits jemanden mit EB, kann schon beim Ungebo-
renen eine Genanalyse durchgefiihrt werden. Lassen Sie sich
hierzu ausfiihrlich drztlich beraten!

Eine Heilung ist derzeit noch nicht méglich. Denn die
Ursache der EB, also der Gendefekt, kann noch nicht beseitigt
werden, obwohl hier in der Forschung bereits grofie Fort-
schritte erzielt wurden. Doch eine Behandlung ist méglich!
Diese besteht zum einen aus der richtigen Wundversorgung:
Die auftretenden Blasen miissen punktiert, entleert und die
Wunden versorgt werden, um Reibung und Infektionen zu
verhindern. Zudem gilt es, der Entstehung von Wunden so
gut wie méglich vorzubeugen. Zum anderen kommen Mafi-
nahmen zur Linderung der Schmerzen zum Einsatz. Auch die
Zahnpflege muss besonders griindlich erfolgen.

Die Patientenorganisation DEBRA
Austria unterstiitzt Schmetterlingskinder.

Die Patientenorganisation

F
DEBRA Austria hat sich das Ziel gesetzt, kompetente medizi-
nische Versorgung fiir ,Schmetterlingskinder zu erméglichen.
Durch gezielte Forschung sollen die Chancen auf Linderung
der Symptome erh6ht werden und langfristig Heilung er-
moglicht werden. Aktuell sind 16 Gene und hunderte Muta-
tionen erforscht, die EB auslosen konnen. Dies stellt fiir die
EB-Forschung eine enorme Herausforderung dar. Ein breit-
gefichertes Forschungsportfolio ist daher notwendig. Die
weltweit steigende Zahl an klinischen Studien fiir EB, in denen
Therapieansitze und Wirkstoffe getestet werden, macht den
,Schmetterlingskindern® und ihren Familien grofe Hoffnung.
»Das offentliche Gesundheitssystem ist auf die besonderen
Herausforderungen einer derartigen Erkrankung nicht vor-
bereitet. Daher sind medizinische Versorgung, Forschung
und individuelle Unterstiitzung fiir die Schmetterlingskinder*
derzeit nur mit Spenden méglich. Die Patientenorganisation
DEBRA Austria wurde 1995 gegriindet und hilft Menschen,
die mit Epidermolysis bullosa (EB) leben®, erklért Dr. Rainer
Riedl, Obmann von DEBRA Austria.

Mehr Informationen iiber die Erkrankung und Unterstiit-
zungsangebote finden Sie unter www.debra-austria.org o

Foto: © shutterstock.com/ Ludwig Sched!
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Medizinisches Netzwerk zur Hilfe
fir ,,Schmetterlingskinder”
Die Initiative ,,EB-CLINET" blickt auf eine 10-jahrige Erfolgsgeschichte zuriick

In Osterreich leben rund 500 Menschen
mit Epidermolysis bullosa (EB). Bei
dieser seltenen Hauterkrankung ist der
Erfahrungsschatz  der Klinikerinnen
und Kliniker sowie anderer Gesund-
heitsdienstleister begrenzt. Aus diesem
Grund machen Betroffene mitunter
einen jahrelangen Leidensweg durch.
Um die Erfahrungen der wenigen Ex-
perten in diesem Bereich international
zu biindeln, wurde vor zehn Jahren in
Osterreich das Netzwerk EB-CLINET
von Prim. Prof. Dr. Helmut Hintner und
Dr." Gabriela Pohla-Gubo gestartet.

Das Wissen in die Welt
hinaustragen

Heute sind im Netzwerk von EB-CLI-
NET 127 Partner aus 65 Landern regis-
triert. Dazu gehoren vor allem Arzte
und anderes medizinisches und pflege-
risches Personal. Aufgrund der hohen

Expertise und Bekanntheit des EB-Haus
Austria treten Betroffene aus aller Welt
mit der Spezialklinik in Kontakt und
suchen Hilfe bei der Behandlung ihrer
Erkrankung. Dr. Rainer Riedl, Griin-
der und Geschiftsfithrer von DEBRA
Austria: ,,Anfragen und Hilferufe aus
vielen Landern innerhalb und auerhalb
Europas haben damals gezeigt, dass ein
grofer Bedarf an fachlicher Information
und Erfahrungsaustausch besteht — und
dass dieses Wissen lokal meist nicht aus-
reichend vorhanden ist. Unser Ansatz
war deshalb: Wir wollten unser Fach-
wissen teilen und von anderen lernen.
Das Fachwissen sollte reisen und nicht
der Patient.* ,,So konnen wir Osterrei-
chischen Patientinnen und Patienten
Entwicklungen aus anderen Lindern
zugénglich machen sowie im Gegenzug
unsere weltweit herausragende Expertise
in die Welt tragen®, erganzt Dr." Sophie
Kitzmiiller, Leiterin von EB-CLINET

und der EB-Akademie. Das Netzwerk
wird durch das Team der EB-Akademie
im EB-Haus Austria am Salzburger Uni-
versitétsklinikum betreut. Ziel ist es, neue
wissenschaftliche und klinische Erkennt-
nis moglichst rasch in die Behandlung
von EB-Patienten einflieBen zu lassen.
EB-CLINET ermoglicht neben der welt-
weiten Vernetzung und dem Austausch
von Wissen und Erfahrung tiber Epider-
molysis bullosa auerdem Aus- und Wei-
terbildungsangebote sowie den Zugang
zu klinischen Studien und Fachliteratur.
Auf der Website von EB-CLINET fin-
det man alle aktuellen ,,Clinical Prac-
tice Guidelines®, bekommt Zugang oder
Links zu Lerninhalten, Publikationen
und weiteren niitzlichen Tools. Alle An-
gebote werden kostenlos zur Verfiigung
gestellt. Finanziert wird EB-CLINET
von der Patientenorganisation Debra
Austria. Infos unter: eb-clinet.org

Quelle: debra-austria.org
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BIRKENRINDENEXTRAKT
EPIDERMOLYSIS BULLOSA

Filsuvez, ein Trockenextrakt aus der Birken-
rinde, wurde von der EMA zur Therapie der
Epidermolysis bullosa (EB) zugelassen. Der
Extrakt aus Betula pendula Roth/Betula
pubescens Erh. (entspricht 0,5-1,0g Bir-
kenrinde) wird als Gel auf die betroffenen
Hautstellen aufgetragen. Allerdings wirkt
er nur bei zwei von vier Formen der EB;
diese machen zusammen etwa 30 % der
EB-Erkrankungen aus. Filsuvez soll Ent-
zindungsmediatoren modulieren und

die Keratinozyten zur Differenzierung und
Migration anregen — und so die Heilung
der Wunden férdern.

QUELLE
https://www.ema.europa.eu/en/medicines/
human/summaries-opinion/filsuvez

SCHMETTERL

NICO GRILL
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Der kleine entziickende Nico muss mit einer seltenen und derzeit noch
nicht heilbaren Hauterkrankung leben: Epidermolysis bullosa (EB). Er ist ein

Nico hat die E8 in der
dystrophen Form, es
bilden sich Wonden
auf seinem gesamien
Karper. Sogar an den
Schleimhauten und
den inneren Organen.

HetENA FREWEN

foros,

© OAZ Osterreichische Apotheker Zeitung 13/2022

Schon die kleinste

Beriihrung wird zur Qual

Hautkrankheit Epidermolysis bullosa: eine

Schmetterlingskind, eines von ,nur” 500 in Osterreich.

rist jetzt i Jahre alt, ein aufgewecktes, liebevol-
les Kind, das sein Schicksal mit groRer Tapferkeit ertragt. Als
»Schmetterlingskind“ mit einer sehr schweren Form lebt er
e jeden Tag mit mehrfachem hsel
und sich stindig steigerndem Juckreiz.
Mit Freudentrénen in den Augen begriiften die Eltern Bia
Frewein und Michael Grill ihren kleinen Nico, als er nach
einer ten auf die Welt kam.
»Michi hat die Nabelschnur durchtrennt und ich bekam Nico kurz an die
Brust - aber er schrie, und wie sich herausstellte vor Schmerzen®, erzahlt
Nicos Mutter. ,Ich habe mit Schrecken seine roten, winzigen Fiichen
gesehen, ohne Haut und fleischig. In einem Inkubator wurde er rasch
auf die Intensivstation der Neonatologie des LKH Graz gebracht und der
Schock bei den Eltern war grof, als sie nach einigen Untersuchungen
und einer Genanalyse erfuhren, dass ihr Kleines Baby an Epidermolysis
bullosa (EB) leidet, dass es ein ,,Schmetterlingskind“ ist. So werden sie
genannt, weil die Haut der Betroffenen genauso verletzlich ist wie die
Fliigel eines Schmetterlings.

Es ist fiir die Eltern eine unglaubliche emotionale Belastung, wenn
Nico beim Verbandswechsel , Aua* und ,Nein" schreit und sie trotzdem
weitermachen miissen. Fiie, Beine, Arme und Hande sind bei Nico Tag
und Nacht eingebunden. Mit einem speziellen Verbandsmaterial wer-
den zusiitzlich Hautablosungen am Po, Bauch und Riicken abgeklebt.
,Das klebt nur ganz leicht, damit man beim Entfernen nicht die Haut mit
abzieht.“ Alleine ware ein Verbandswechsel, der schon mal bis zu zwei
Stunden dauern kann, gar nicht méglich. Mit grofer Wahrscheinlichkeit
werden Nicos Finger und Zehen verwachsen. ,Mit tiglichen Massage-
techniken und Ubungen versuchen wir, das zu verzogern und auch den
groRen Zeh so lange wie moglich mit einem ,Zehentrenner* zu retten,
weil er fiir das Gleichgewicht wichtig ist.

Erholsame Zeiten gibt es fiir Nico und seine Eltern nicht, denn sein
Juckreiz ist viel schlimmer geworden. ,Uber seine Schutzverbande krat-
zen wir ihn zur Erleichterung Tag und Nacht oft stundenlang.” Sie wis-
sen inzwischen genau, wie viel Reibung und Druck die Haut aushalt,
ohne dass weitere Wunden entstehen. ,,Und nach kurzem Schlaf geht es
wieder von vorne los*, erzahlt seine Mutter.

Fiir die Eltern ist es schlimm zu sehen, wie die Krankheit sich Nicos
Korper erobert. ,Trotzdem ist er so lebensfroh, voller Energie und
unglaublich lebendig, wodurch er sich aber auch fters verletzt.” Die-
ses ist bei einem ling* mit dieser i
Form eher selten, denn normalerweise bewegen sie sich viel vorsichti-
ger. ,Uns bleibt das Herz oft stehen, aber wir konnen seine Bewegungs-
freude gar nicht zuriickhalten. Anscheinend gehort er einer sehr muti-
gen Gattung an*, schmunzelt seine Mutter.
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diesem Leiden. Ursache:
eine Genveridnderung.
Diese fiihrt dazu, dass die
Haut so empfindlich ist
wie der Fliigel eines
Schmetterlings.  Schon
geringste mechanische
Belastungen wie Beriih-
rung oder Kleidung verur-
sachen  Blasenbildung.
Der Alltag der groBBen und
kleinen Patienten ist von
Blasen, Wunden und
Schmerzen geprigt.

Bei den Eltern stellen
sich groBe Angste, tau-
sende Fragen und ein Ge-
fiihl der Hilflosigkeit ein.
Unterstiitzung finden Be-
troffene sowie deren An-

Belastung fiir Betroffene und Angehdérige

gehorige im EB-Haus am
Salzburger Universitits-

klinikum, das als weltweit

Erhalten Eltern die Diag- nen Monaten wurden 14 erste Spezialklinik im

nose ihres Kindes, ziecht EB-Babys geboren, das
es ihnen sprichwortlich den  sind mehr als je zuvor®, be-
Boden unter den Fiien richtet Dr. Rainer Riedl
weg. Epidermolysis bullosa Obmann der Selbsthilfe-

(kurz EB) ist eine angebo- organisation

rene, folgenschwere und Austria und selbst betroffe-
derzeit noch nicht heilbare ner Vater. In Osterreich le-

Hauterkrankung. ben rund 500, in

»Allein in den vergange- wa 30.000 Menschen mit

Jahr 2005 eroffnet wurde.
Die Arzte und Pflegekréf-
te sind sehr erfahren im
Umgang mit  dieser
Krankheit und konnen
rasch auf Sorgen und Hil-
ferufe reagieren. R.M.

DEBRA

Europa et-
Infos: debra-austria.org

Das Schmetter-
lingskind Nico st
unglaublich fapfer, er
bezirzt gekonnt mit
seinem entzickenden
und unwiderstehlichen
Liicheln

%

Nico ist so ein
Sonnenschein
und unser
kleiner Held.
Wir versuchen,
im Hier und
Jetzt zu leben
und zu
genieBen, was
aktvell moglich
ist.

(14

© aus der Krone Gesundheit vom 26. November 2022

.Nico hat ausge-
réigte, feinmotorische
Féhigkeiten. Die
Vorstellung, dass diese
Faihigkeit aufgrund der
Erkrankung einge-
schréinkt werden kann,
ist hart fiir uns Eltern.”

bl

Auch wenn
Nico immer
wieder sehr

groBe
Schmerzen hat,
begliickt er uns
die meiste Zeit
mit seinem
sonnigen
Lécheln, seiner
Freundlichkeit
und guten
Laune.

14

Neve Informationen
und Hilfestellung
erhalten die Eltern
im EBHaus, einer
vom Verein debra ins
Leben gerufenen und
rein durch Spenden
finanzierten Spezial-
abteilung fir Schmet-
terlingskinder im LKH
Salzburg.

FREUDE UND HOFFNUNG
Nicos Eltern sind gliicklich, dass Nico in der

NICO GRILL

Kinderkrippe des Forderzentrums des Landes noch.
einem engagierten, licbevol-  Besonders hart fiir die Eltern ist es, zu sehen,

Steiermark von

len Team und zwei kompetenten Kinderkran-
kenschwestern begleitet wird. ,Beide Kran-
kenschwestern wurden von uns selbst einge-
schult - regelmiRige Abstimmungen zwischen

den Pa

und den n  weh. M

Kinderkrippe ware zu zeitintensiv und auch
emotional zu anstrengend, erginzt der Vater

dass bei Nico die Speichelproduktion beginnt,
wenn sie selbst essen. ,Da ihn seine Erfah-
rung aber gelehrt hat, dass Essen schmerzt,
fiittert er dann lieber uns. Das tut im Herzen

sichern einen forderlichen Rahmen in der Kin-
derkrippe. Wenn Groberes passiert, muss ich
selbst rasch in die Kinderkrippe kommen. Dies-

1, wenn es s000 gut riecht und

er nicht widerstehen kann, z.B. bei Pommes,
nimmt er ein Stiick in den Mund - fiir den
Geschmack - und spuckt es dann wieder aus.

bezilglich bin ich meinem Arbeitgeber dankbar, Mit dieser Strategie kann er wenigstens ein biss-
dass mir ein Arbeitsplatz in der Nahe der Kin-  chen genieRen.”

derkrippe angeboten wurde.” Begeistert erzahlt

Samstags ist Nico bei Bias Mutter, ,.und so

seine Mutter, dass die anderen Kinder sehr sen-  haben wir einen Tag in der Woche fiir uns -

sibel mit Nico umgehen und er dort aufbliiht.
Nico muss aufgrund der vielen Lasionen in der
Speiserohre nach wie vor fliissig erndhrt wer-
den. Umso spannender und schoner war es

fiir die Eltern zu

derkrippe anderen Kindern gleichtat und aus

der Suppenschil

und den nutzen wir meist als Ausschlaftag”,
schmunzeln die Eltern, die kaum Zeit fiir sich
gemeinsam haben. ,Wir versuchen, absolut im
Hier und Jetz zu leben und zu genieRen, was

erleben, wie er es in der Kin-  aktuell mdglich ist. Und jeden Tag beten und

ssel zu loffeln begann. ,Das

hoffen wir, dass etwas gefunden wird, was hilft.
Es soll heuer noch ein Birkenrindenextraktgel

funktioniert aber meist nur in der Kinderkrippe  auf den Markt kommen, das die Wundheilung

und natiirlich nur mit klarer Suppe.”

und den Wundverschluss fordern soll, und das

Wenn die anderen Kinderkrippenkinder im  wre schon eine erste Hilfe und Erleichterung -

Sommer hinaus spielen und plantschen gehen,

muss Nico drinn

schiitzen, muss er die Sonne meiden, ein Plant-
schen im Wasser ist aufgrund der Verbande

nen bleiben. Um die Haut zu

vor allem bei chronischen Wunden.” Ihre ganze
Hoffnung liegt natiirlich in der Genforschung,
der CRISPR/Cas-9-Gen-Schere als Therapiean-
satz. ,Der Gedanke, dass es vielleicht in zehn

nicht moglich. ,Dafiir kann er zu Hause vor Jahren Hilfe gibt, gibt uns Kraft - und natiirlich

dem Abendprogramm plantschen, denn da
miissen die Verbiande ohnehin erneuert wer-
den.“ Ein kompletter Verbandswechsel in der

aktuell
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Quelle: Presseaus-
sendung DEBRA
Austria — Hiff iir die
Schmetterlingskinder

Epidermolysis bullosa

Nico selbst. Mit seiner lieben und frohlichen Art
zeigt er uns, dass das Leben schén ist. Wir ler-
nen tiglich von ihm.*

Hedi Grager

© SISIS Winter in Osterreich 22

EB-CLINET vernetzt 127 Partner weltweit

Bei einer seltenen Krankheit wie Epidel

und anderer

begrenzt. Der inter

rmolysis bullosa (EB) ist der Erfahrungsschatz einzelner Kliniker*innen
i Austausch ist daher entscheidend,

um Erfahrungen der wenigen EB-Expert*innen zu biindeln und die Versorgung der Patient*innen zu verbes-

sern. Um das zu erméglichen, wurde vor zehn Jahren

Osterreich das Netzwerk EB-CLINET initiiert, das

seit seiner Griindung von der Patientenorganisation DEBRA Austria finanziert wird.

e Zi€l war und ist es, in jedem
Land der Welt eine*n EB-

den Partner*innen und

Experten*in oder ein EB-Zentrum als
zentralen Ansprechpartner fiir EB-
Patient*innen zu etablieren. Heute
sind im Netzwerk von EB-CLINET 127
Partner*innen aus 65 Lindern regis-
triert. Dazu gehéren vor allem Arzt*-
innen und anderes medizinisches und
pflegendes Personal.

Aufgrund der hohen Expertise und
Bekanntheit des EB-Hauses Austria
treten EB-Patient*innen aus aller Welt
mit der Spezialklinik in Kontakt und
suchen Hilfe bei der Behandlung ihrer
Erkrankung. Dr. Rainer Ried|, Griinder
und Geschéftsfiihrer von DEBRA Aus-
tria: ,Wir wollten unser Fachwissen
teilen und von anderen leren. Das
Fachwissen sollte reisen und nicht die
Patient*innen.”’

S0 kénnen wir osterreichischen
Patient*innen Entwicklungen aus
anderen Landern zuganglich machen
sowie im Gegenzug unsere weltweit
herausragende Expertise in die Welt
tragen’, erganzt Dr. Sophie Kitzmiiller,
Leiterin von EB-CLINET und der EB-Aka-
demie. Das weltumspannende Netz-
werk EB-CLINET wird durch das Team
der EB-Akademie im EB-Haus Austria

innen

== das Schaffen von Aus- und Weiter-
bildungsangeboten

== Information tiber und den schnel-
len und einfachen Zugang zu
exzellenter Fachliteratur

= eine Vereinfachung der linder-
iibergreifenden Versorgung

= die Information tiber neue
Therapiemaglichkeiten und die
fachgerechte Behandlung sowie

== den Zugang zu klinischen Studien

Klinische Studien und Publikationen
sind bei einer seltenen Erkrankung
wie EB dringend nétig, aber rar.,Umso
wichtiger ist es, Studien zu forcieren
und Patient*innen dafiir zu rekrutieren.
Nur so kénnen wir die Entwicklung und
den Zugang zu neuen Therapieoptio-
nen sicherstellen’, so Ried|.

Der Wissensaustausch ist nicht nur
unter Arzt*innen, sondern auch im
pflegerischen Bereich maBgeblich.
Aus diesem Grund wurde das ,Nur-
sing Forum for EB Care” ins Leben
gerufen. Krankenpfleger*innen tau-
schen sich hier zu Fragen iber neue
Verbandsmaterialien, Best-Practice-
Nachbehandlung geplanter Eingriffe,

am Salzb L
betreut und erleichtert die Kommuni-
kation, um neue wissenschaftliche und
klinische Erkenntnis maglichst rasch in
die Behandlung von EB-Patient*innen
einflieBen zu lassen.
Die Initiative EB-CLINET sorgt fiir
= eine weltweite Vernetzung aller
EB-Zentren und Expert*nnen
== den Austausch von Wis-
sen und Erfahrung tiber Epi-
dermolysis bullosa (EB) unter

6 | hautnan 12022

Erleic] fiir den Alltag und die
Verwendung von Medikamenten, Sal-
ben und Hilfsmitteln aus.

Website, Newsletter und Konferenz
Um dem Austausch der Expert*innen
einen festen Rahmen zu geben, fin-
det blicherweise alle zwei Jahre
eine EB-CLINET statt. Da-

werden neben neuesten allgemeinen
Informationen aus dem klinischen
Bereich, Termine kommender Veran-
staltungen sowie auch neueste Publi-
kationen geteilt. Auf der Website von
EB-CLINET finden Besucher*innen
alle aktuellen,Clinical Practice Guide-
lines’, bekommen Zugang oder Links
zu Lerninhalten, Publikationen und
weiteren niitzlichen Tools. Weiters
ist mithilfe der ,Partner Map®, einer
interaktiven Karte, eine zielgerichtete
Suche nach klinischen Spezialist*-
innen méglich. Alle Angebote von
EB-CLINET werden kostenlos zur Ver-
fiigung gestellt.

Neue Angebote

Gerade in Zeiten von COVID hat EB-CLI-
NET gezeigt, wie essenziell ein solides,
internationales Netzwerk ist. Um den
Bereich Weiterbildung sicherzustel-
len, wurden neue Angebote wie das
EB-CLINET Online-Seminar geschaffen.
LEsistuns wichtig, die Themen unserer
Weiterbildungsangebote vielfltig zu
gestalten. Wer die Erkrankung kennt

Epidermolysis bullosa (EB)

In Osterreich leben rund 500
Menschen, in Europa rund 30.000
Menschen mit der Erkrankung
Epidermolysis bullosa (EB). Betroffene
werden als,Schmetterlingskinder”
bezeichnet, da ifre Haut so verletzlich
wie die Fligel eines Schmetterlings
ist. EB bewirkt, dass die Haut bei der
Kleinsten Beriihrung Blasen bildet
oder sogar reift. Aufgrund einer

riiber hinaus lauft die Kommunika-
tion vor allem Uber digitale Kanéle.
Immonatlichen EB-CLINET Newsletter

werden bestimmte
Proteine fehlerhaft oder gar nicht
ausgebildet, dadurch fehlt der Zusam-
menhalt der Hautschichten.

DEBRA Austria, Hilfe bei Epidermolysis bullosa

DEBRA Austria wurde 1995 als il von

und Arzt*innen mit dem Ziel gegriindet, Erfahrungsaustausch und Hilfe fiir

Menschen mit EB zu organisieren. Der Verein hat sich zum Ziel gesetzt, kompeten-
te medizinische Versorgung fir die, Schmetterlingskinder” zu erméglichen und

durch gezielte, erstklassige Forschung die Chance auf Heilung zu erhghen. Auf

Initiative von DEBRA Austria und mit Spenden wurde 2005 die weltweit einzige

Spezialklinik fiir, Schmetterlingskinder” ~ das EB-Haus Austria - am Salzburger

Universitatsklinikum erffnet und kommt seither fiir den laufenden Betrieb auf.
zum ersten bsterreichischen Experti fiir

2017 wurde diese Ei
seltene Erkrankungen designiert.

wei3, dass EB-Patient*innen nicht
nur eine gute Versorgung der Haut
brauchen, sondern auch Themen wie
Zahnheilkunde, Eméhrung, psycho-
logische Unterstiitzung, Ergothera-
pie und vieles andere in ihrer ganz-
heitlichen Behandlung eine wichtige
Rolle spielen. Wir machen uns daher
auf die Suche nach Expert*innen in
diesen Feldern und schaffen Maglich-
keiten dieses Wissen einfach zugéng-
lich zu verbreiten’, fasst Kitzmiiller die
Intention hinter diesem neuen Format
zusammen.

Die Seminare stehen kostenlos fiir
interessiertes Fachpersonal zur Ver-
fligung. Bei den Live-Veranstaltun-
gen gibt es auch Platz fiir Fragen und
Diskussionen. Im Anschluss sind die
Inhalte auf der EB-CLINET Webseite
abzurufen. Fiir heuer plant EB-CLINET
ein D-A-CH-Symposium zum Thema
Juckreiz und Schmerz bei EB.

www.eb-clinet.org

Hinweis des Verlags. Der Verlag bleibt
in Hinblick auf geografische Zuordnungen
und Gebietsbezeichnungen in verdf-
fentlichten Karten und Institutsadressen
neutral.

hautnah 2022 - 21:6-7
https://dol.org/10.1007/512326-022-
00494-6

©The Author(s), under exclusive licence to
Springer-Verlag GmbH Austria, ein Teil von
Springer Nature 2022

© Hautnah — Arztewoche 03/2022
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Der Verein DEBRA Austria, Hilfe bei Epidermolysis
bullosa hat im Jahr 2022 gut gewirtschaftet. Das
zeigt der Finanzbericht 2022. Sehr erfreulich ist,
dass DEBRA Austria aufgrund der Spendenein-
nahmen die wesentlichen Vereinsziele - medizini-
sche Versorgung, Forschung und Hilfe fiir Betroffene
in Notsituationen - gut unterstiitzen konnte.
Die Priifung der Rechnungslegung gemaf § 21 VerG

DEBRA Austria Finanzbericht 2022

fir das Rechnungsjahr 2022 (Jahresabschluss
2022), die Priifung zur Bestdtigung des Vorliegens
der Voraussetzungen gemdf § 4a Abs. 8 Z 1 EStG
1988 (Spendenabsetzbarkeit) und die Priifung der
Kriterien fiir die Vergabe des Spendengiitesiegels
durch die Kammer der SteuerberaterInnen
und Wirtschaftspriiferlnnen wurde von PwC
Wirtschaftspriifung GmbH durchgefiihrt.

Mittelherkunft
Spenden

Zweckgewidmete Spenden 91.137,43

Ungewidmete Spenden
Mitgliedsbeitrage
Subventionen und Zuschiisse der offentlichen Hand
Sonstige Einnahmen

Ertrage Kapitalvermogen

Mittelverwendung

Leistungen fiir statutarisch
festgelegte Zwecke

Hilfe fir EB-Betroffene

Medizinische Versorgung

(EB-Haus Austria: Ambulanz)

Forschung (EB-Haus Austria:

Forschungseinheit und klinische

Forschung)

Ausbildung und Vernetzung (EB-Haus

Austria: Akademie und EB-Clinet)

EB-Forschung extern

Informations- und Offentlichkeitsarbeit

Spendenwerbung und
Spenderbetreuung

Allgemeine Offentlichkeitsarbeit

und Spendenwerbung
Spenderbetreuung

Verwaltungsaufwand

Umstellung auf autom.
Spendenabsetzbarkeit

Zuweisung Riicklage

Jahresergebnis des Vereinsjahres 2022

7.535.379,09

7.281.609,55
7.190.472,12

6.210,00

200.000,00

18.540,30

29.019,24

7.535.379,09

5.273.624,49
290.336,29
517.743,63
2.241.124,87
177.450,14
798.195,45
1.248.774,11

1.545.368,98
1.430.383,66
114.985,32

159.706,73

25.175,30

531.503,59

0,00

© wildbild

MITTELVERWENDUNG BEI DEBRA AUSTRIA,

HILFE BEI EPIDERMOLYSIS BULLOSA

m Hilfe fir EB-Betroffene;
medizinische Versorgung,
Forschung und Ausbildung im
EB-Haus Austria; externe EB-
Forschung; Informationsarbeit

B Allgemeine Offentlichkeits-
arbeit, Spendenwerbung und

Spenderbetreuung

Verwaltungsaufwand
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Spendenverwendung

DEBRA Austria bedankt sich sehr herz-
lich fiir die grof3ziigige Unterstiitzung, die
den ,,Schmetterlingskindern“ zuteil wird.
Der Betrieb des EB-Haus Austria, die
Foérderung der Forschung auf dem Weg zur
Heilung und die unmittelbare Hilfe fiir
betroffene Familien in Notsituationen
sind nur mit Spenden — mit Thren Spenden
— moglich. Fiir uns ist es oberstes Ge-
bot, diese Spenden nicht nur nach den
Grundsdtzen der Rechtmadfigkeit, Wirt-
schaftlichkeit, Zweckmadfigkeit, Spar-
samkeit und Transparenz zu verwenden,
sondern auch dafiir zu sorgen, dass die
uns iiberlassenen finanziellen Mittel aus-
schlieflich im Sinne der Statuten und der
Vereinsziele eingesetzt werden. In unserer
Kommunikation, speziell auch in unseren
Spendenaufrufen, legen wir groflen Wert
darauf, ein wahrheitsgetreues Bild der
Anliegen und Bediirfnisse der ,,Schmet-
terlingskinder zu zeichnen und ihr
Schicksal ohne Ubertreibung darzustellen.
Trotz vielfdltiger Einschrankungen und
Schwierigkeiten, die ein Leben mit EB mit
sich bringt, ist es uns deshalb wichtig,
EB-Betroffene nicht nur als krank, trau-
rig, unberiihrbar und schmerzverzerrt
darzustellen, sondern zu zeigen, dass sie

de%?a

DEBRA Austria, EB-Haus Austria

Hilfe bei Epidermolysis bullosa Universitatsklinik fiir Dermatologie

Am Heumarkt 27/1, 1030 Wien Landeskrankenhaus Salzburg —
Universitatsklinikum der PMU

Miillner HauptstraBe 48

5020 Salzburg, Tel. +43 (0)5 7255-82400

Tel. + 43 (0)1 876 40 30
office@debra-austria.org
www.schmetterlingskinder.at

eg?Haus

Hilfe fir die Schmetterlingskinder. Austria.

froh und optimistisch das Beste aus ihrem
Leben machen konnen. Um Ihnen die
Sicherheit zu geben, dass Ihre finanziellen
Zuwendungen nach diesen Grundsdtzen
verwendet werden, unterzieht sich DEBRA
Austria jedes Jahr freiwillig der strengen
Kontrolle durch die unabhdngige Kammer
der SteuerberaterInnen und Wirtschafts-
priiferInnen und trdgt seit dem Jahr 2006
das Osterreichische Spendengiitesiegel.
Das Spendengiitesiegel wird jahrlich von
der Kammer der SteuerberaterInnen
und Wirtschaftspriiferinnen verliehen.
Gepriift werden dabei die Ordnungs-
mafigkeit der Rechnungslegung, das in-
terne Kontrollsystem, die satzungs- und
widmungsgemafle Mittelverwendung,
Sparsamkeit und Wirtschaftlichkeit, die
Finanzpolitik, das Personalwesen sowie
die Lauterkeit der Werbung und die Ethik
der Spendenwerbung. Seit 2009 erfiillt
DEBRA Austria auch alle Voraussetzungen
dafiir, dass Sie Ihre Spende steuerlich
absetzen konnen. Somit konnen Sie
sicher sein, dass Ihre Hilfe ankommt und
wirksam ist!

Dr. Rainer Riedl,
Obmann DEBRA Austria

IHRE SPENDE IST

STEUERLICH
ABSETZBAR |

DEBRA Austria,

Hilfe bei Epidermolysis bullosa
Spenden: Erste Bank,

IBAN: AT02 2011 1800 8018 1100

Bitte helfen Sie!

info@eb-haus.org, www.eb-haus.org

MULLENLOWE

G G K

S0 fithit sich das Leben fiir
ein Schmetterlingskind an.

Denn Schmetterlingskinder leben mit einer unheilbaren, schmerzvollen
Hauterkrankung, von der auch Augen, Mund und Schleimhaute
betroffen sind. Bitte spenden Sie unter schmetterlingskinder.at

rd

Hilfe fiir die Schmetterlingskinder.
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