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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)
zdhlt zu den seltenen Er-
krankungen. In Europa

leben rund 30.000 Men-
schen, weltweit etwa 1 Mio.
mit dieser Erkrankung.

EB-PatientInnen

15-25 Stunden
pro Woche

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

vererbte
Formen
von EB

mit mehr als 30 Unter-
formen sind aktuell be-
kannt. EB ist angeboren
und derzeit noch nicht
heilbar.

2-Z Stunden

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

1 zu 17.000

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

116

Partner aus

61

Landern

verzeichnet das von
DEBRA Austria initiier-
te  Expertisenetzwerk
EB-CLINET. Ziel ist die
weltweite  Vernetzung
aller EB-Zentren und
-ExpertInnen.

* Stand 07/2020 | Teilweise sind die hier publizierten Zahlen nicht exakt eruierbar, zeigen aber die jeweilige GroBenordnung.

22

Forschungs-
projekte

widmeten sich 2019 im

EB-Haus Austria der

Linderung und Heilung
von EB.

11

klinische
Studien

wurden 2019 im EB-Haus
Austria zur Uberpriifung
von Wirksamkeit, Ver-
traglichkeit und Sicherheit
neuer Therapieansdtze fiir

68 m

° helf
Preise Sial

wurden der einprdgsamen
Werbekampagne von DEBRA
Austria seit 2004 verliehen.
Sie ist damit Osterreichs
meistausgezeichnete Kam-
pagne. Dank der grofarti-
gen  pro-bono-Unterstiit- so sehr wiinschen,
zung unserer Partner GGK Wirklichkeit wird.
MullenLowe als Kreativ- DANKE!

und Mindshare als Me-
dia-Agentur macht diese
seit vielen Jahren auf die
Anliegen der ,Schmetter-
lingskinder* aufmerksam.

Lassen Sie uns in
diesem Jubildumsjahr
gemeinsam trdumen.

Damit alles, was sich die
»Schmetterlingskinder*

Spendenkonto: Erste Bank
ATo2 2011 1800 8018 1100
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STEUERLICH """
ABSETZBAR
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22.864 Stunden

wurden 2019 im EB-Haus Austria an Therapie- und Heilungs-

2.773 | 585 Stunden
Pt | Sozialberatung

gab es bisher im EB-Haus

Austria. Diese dauern iib-

licherweise viele Stunden,

manche sogar Tage. Einige

Konsultationen kénnen auch

telemedizinisch abgewickelt
werden.

und 445 Stunden psychologische Beratung wurden den Mitglie-

dern von DEBRA Austria im Jahr 2019 zur Verfiigung gestellt.

Betroffene Familien brauchen diese Form der begleitenden

Unterstiitzung dringend, denn eine folgenschwere und der-

zeit noch unheilbare Erkrankung wie EB bringt Betroffene

immer wieder an den Rand der physischen, psychischen und
finanziellen Belastungsgrenze.
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S0 fiihit sich das Leben fur ein
Schmetterlingskind an.

Schmetterlingskinder leiden an einer unheilbaren, schmerzvollen
Hauterkrankung. Bitte spenden Sie unter schmetterlingskinder.at

-  —

i GGK MULLENLOWE

Hilfe fiir die Schmetterlingskinder: v
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Mit Ihrer
Hilfe helfen!

RUCKBLICK AUF 2019 UND VORFREUDE
AUF EIN DOPPELJUBILAUM 2020
25 JAHRE DEBRA AUSTRIA, I5 JAHRE EB-HAUS AUSTRIA

DEBRA Austria nimmt sich jener
Menschen an, die mit der seltenen,
folgenschweren und noch unheilba-
ren Hauterkrankung Epidermolysis
bullosa (EB) leben. ,,Schmetterlings-
kinder“ nennen wir die grofen und
kleinen PatientInnen, weil ihre Haut
so verletzlich ist wie die Fliigel eines
Schmetterlings.

Ein Leben mit EB ist fiir Betroffe-
ne und ihr familidres Umfeld eine
enorme Herausforderung, nicht nur
in medizinischer Hinsicht. DEBRA
Austria hilft, unterstiitzt, informiert,
klart auf, berdt, vernetzt, starkt,
richtet auf, macht Mut, gibt Hoff-
nung und ist somit fiir Betroffene ein
Grund, optimistisch in die Zukunft
zu blicken.

DEBRA ist aber auch ein anderes
Wort fiir DANKE: All unsere Aktivi-
titen - medizinische Versorgung,

sozialarbeiterische und psycholo-
gische Betreuung, Grundlagenfor-
schung, klinische Studien, Aus- und
Weiterbildung, internationale Ver-
netzung sowie direkte Hilfe fiir Be-
troffene in Notfdllen - waren und
sind nur mit Unterstiitzung vieler
engagierter WegbegleiterInnen und
grofziigiger SpenderInnen moglich.
Dafiir bedanke ich mich sehr herzlich!

Mein Dank gilt allen, die zu den
schonen Erfolgen beigetragen ha-
ben: Heute ist DEBRA Austria eine
viel beachtete Patientenorganisation,
das EB-Haus Austria ein weltweit
anerkanntes Expertisezentrum.

An meinen Dank schlieBe ich eine
Bitte an: Begleiten Sie die ,,Schmet-
terlingskinder auch weiterhin auf
ihrem Weg zu Linderung und Heilung.
Setzen wir die Erfolgsgeschichte mit
vereinten Krdften fort!

[ Lot

Dr. Rainer Riedl
Obmann DEBRA Austria
sowie Vater einer von EB
betroffenen Tochter
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Bitte

helfen
Sie!

DEBRA AUSTRIA

- HILFE FUR DIE
SCHMETTERLINGS-
KINDER

Der Verein setzt sich
fiir die Anliegen der
,Schmetterlingskinder“
ein.

EPIDERMOLYSIS
BULLOSA (EB)

Die Krankheit - die Haut
Betroffener ist so
verletzlich wie die Fliigel
eines Schmetterlings.

DEBRA Austria

& ihre Arbeit

12

13

15

19

LEBENSQUALITAT UND
HEILUNG ALS VISION

DANKE!

Viele SpenderInnen
ermoglichen die Hilfe
fiir EB-Betroffene.

2019 - EIN
BEWEGENDES JAHR

Wo viel passiert,

gibt es viel zu berichten.

MITGLIEDERHILFE:

DAS AUFFANGNETZ
Wirksame Mitgliederhilfe
unterstiitzt Betroffene
im Umgang mit EB.

KLEINE HELDEN

Wer seinem schwierigen
Alltag so tapfer begegnet,
ist ein echter Held.

Hilfe fiir
kleine Helden

MIT HERZ UND
ENGAGEMENT FUR DIE
SCHMETTERLINGSKINDER

s,Jubildums-Extra*
im Mittelteil!

LENAS GESCHICHTE
ySchmetterlingskind*
Lena erinnert sich an
die Anfangszeit von
DEBRA Austria.

S JUBILAUMSJAHR 2020!
25 Jahre DEBRA Austria,
15 Jahre EB-Haus Austria:
ein Riickblick!

NINAS ZUKUNFTSVISION
Ninas Leben mit EB ist
gleichzeitig auch ein
Leben mit DEBRA Austria.

EB-Haus
Austria

DIE SPEZIALKLINIK -
NEUE MASSSTABE DURCH
GEBUNDELTE EXPERTISE

27 EB-HAUS AUSTRIA
Die Spezialklinik ist fiir
EB-PatientInnen nicht
mehr wegzudenken.

29 EB-AMBULANZ
Medizinische
Versorgung braucht
Wissen, Erfahrung und
Einfiihlungsvermogen.

31 EB-FORSCHUNGSEINHEIT

Exzellente Forschung
gibt Hoffnung.

33 EB-STUDIENZENTRUM
Am EB-Haus Austria
findet auch klinische
Forschung statt.

Internationale
Forschung

35

39

41

43

49

HEILUNG UND
LINDERUNG ALS
WELTWEITES ZIEL

EB-AKADEMIE
Weiterbildung und
Vernetzung sind
Erfolgsfaktoren bei EB.

INTERNATIONALE
EB-FORSCHUNG
Weltweit forschen Top-
WissenschafterInnen fiir
die ,,Schmetterlingskinder*.

PROEF. DR.N DR.N H.C.
LEENA-BRUCKNER-
TUDERMAN IM INTERVIEW
Die EB-Expertin forscht
seit mehr als 30 Jahren.

MEDIENARBEIT
Ein Auszug aus den
Medienberichten 2019.

FINANZBERICHT 2019
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> Die Vision der
Grinder ist heute so

aktuell wie am erstenp |

Tag: Heilung fiir die
Schmetterlingskinder.«

Franz Feichtlbauer, Griindungsobmann und Vater einer von EB betroffenen Tochter

DEBRA AUSTRIA UND IHRE ARBEIT Z;



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 Forschungs-
forderung Hoffnung auf Heilung
geben.

DEBRA Austria, Hilfe bei Epider-
molysis bullosa, wurde 1995 als
Selbsthilfegruppe von Betroffe-
nen, Angehérigen und ArztInnen
mit dem Ziel gegriindet, Erfah-
rungsaustausch und Hilfe fiir
Menschen mit EB anzubieten. Im
Sinne unserer Vision ,Heilung
von EB ist moglich!* wurde sehr
bald begonnen, EB-Forschung
zu fordern, um Linderungs- und
Heilungsmoéglichkeiten zu ent-
wickeln. Im Jahr 2005 konnte
DEBRA Austria die weltweit ers-
te Spezialklinik fiir EB er6ffnen,
das EB-Haus Austria am Uni-
versitdatsklinikum Salzburg. Bei-
de Institutionen feiern 2020 ein
besonderes Jubildum - DEBRA
Austria wird 25, das EB-Haus 15!

DEBRA Austria ist gemeinniitzig
sowie mildtdtig aktiv, seit vielen
Jahren mit dem Osterreichischen
Spendengiitesiegel ausgezeich-
net und erfiillt die Voraussetzun-
gen fiir die Spendenabsetzbarkeit.

as Leben
tterlings-

@I 4
. ¥ Sio

Vorstand (v.l.n.r.): DI Michael Nothdurfter, Isolde Mayr Faccin, Franz Feichtlbauer, Dr." Gabriela Pohla-Gubo,
Dr. Rainer Ried|, Lena Riedl, BA, nicht im Bild: Margit Putre-Bachlechner

Dank unserer grof3ziigigen und
treuen Spenderlnnen ist es
moglich, diese Arbeit fiir die
,Schmetterlingskinder mit un-
gebremstem Elan voranzutreiben.

VORSTAND

Der Vereinsvorstand von DEBRA
Austria setzt sich iiberwiegend
aus EB-Betroffenen bzw. de-
ren Angehdrigen zusammen.
Er stellt sicher, dass die Aktivita-
ten 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 erreichen,
braucht es ein kompetentes und
motiviertes Team. Da wir prak-
tisch keine Forderung der of-
fentlichen Hand erhalten, sind
hierzu vielfdltige Mafinahmen
erforderlich: Informations- und
Offentlichkeitsarbeit, Benefiz-
veranstaltungen und Spenden-
werbung, aber auch Betreuung
unserer EB-Familien und Ma-
nagement der von uns initi-
ierten Forschungsprojekte. Der
Grofiteil unseres Teams arbeitet
Teilzeit: Dr. Rainer Riedl (Ge-
schéftsfithrung), Sabine Schmid
(Strategie,
und Fundraising), Mag.? Brit-

Kommunikation

ta Schwarz (Spendenaktionen
und Online-Kommunikation),

© Egon Egger

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

Vorstand

Dr." Gabriela Pohla-Gubo
(Schriftfiihrerin)

Margit Putre-Bachlechner
(Schriftfiihrerin-Stv.)

Univ.-Prof. Dr. Alexander
Beirat von Gabain
(Wiss. Beirat)

Dr. Gerhard

Rechnungspriifer Brandstatter

(Rechnungspriifer)

MMag.? Kathrin Siegl (Firmenkooperationen und
Werbung), Eva-Maria Halmer, MSc und Mag. Katrin
Randysek (Office Management, Spenderbetreuung
und Forschungsadministration), Dagmar Libiseller,
Carina Tanczos, Lena Riedl, BA (Assistenz im Be-
reich Office und Spendenkommunikation), DSA Sa-
bine Wittmann (Mitgliederbetreuung und Sozialbe-
ratung), Dr. Gaston Sendin und MMag.? Sandra Eder
(Forschungsmanagement), Mag.? Gabriele GO6fnit-
zer-Gharabaghi (psychologische Unterstiitzung).

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

AUFGABEN UND ZIELE

Ziel von DEBRA Austria ist es, sich auf verschiedenen
Ebenen fiir die Anliegen der ,,Schmetterlingskinder*
einzusetzen. Das bedeutet erstens die medizinische
Versorgung sicherzustellen, zweitens die Forschung
zur Entwicklung von sicheren Therapien bzw. zur
Linderung der Erkrankung und ihrer teilweise sehr
folgenschweren Nebenwirkungen zu ermdglichen.

(Vertretung der Betroffenen)

de%l"a

Hilfe fiir die Schmetterlingskinder.

Generalversammiung

Dr. Rainer Riedl
(Obmann)

DI Michael Nothdurfter
(Kassier-Stv.)

Franz Feichtlbauer
(Obmann-Stv., Kassier)

Lena Riedl, BA Isolde Mayr Faccin

(Vertretung DEBRA-Siidtirol)

Univ.-Prof." Dr.""
Renée Schroder
(Wiss. Beirat)

Univ.-Prof. Dr. Markus
Hengstschlager
(Wiss. Beirat)

Dr. Rudolf
Hametner
(Rechnungspriifer)

Drittens soll der Erfahrungsaustausch zwischen
EB-Betroffenen geférdert und EB-Familien in Not-
situationen geholfen werden, das Leben mit EB zu
meistern.

Vereinsziele von DEBRA Austria
Beratung, Information und Erfahrungsaus-
tausch fiir Betroffene und Angehorige
Sicherstellung und laufende Optimierung der
medizinischen Versorgung
Forderung der EB-Forschung, um Heilungs-
und Linderungsmoglichkeiten zu entwickeln
Finanzierung des EB-Haus Austria am Univer-
sitatsklinikum Salzburg

Spenden fiir DEBRA Austria sind noétig 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 Familien

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 konnte 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
verantwortlich.Inzwischensind
Veranderungen in 16 verschie-
denen Genen bekannt, welche
die jeweiligen EB-Typen ver-
ursachen. Die aktuelle Klassi-
fikation umfasst vier Haupt-
formen mit insgesamt mehr
als dreifig Subtypen, wobei
Prognose und Verlauf je nach
Subtyp hochst 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-
pragungen 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 Mundhohle
und Speiserdhre. An der Haut
kann es zur Bildung von Haut-
krebs kommen, und sehr hdufig
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.i» Anja Diem, Leiterin der
Ambulanz im EB-Haus Austria

© Die Abbilderei



BLASENFORMIG

Epidermolysis bullosa

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

HAUT ABLOSUNG

GENETISCH JEDER NICHT

Eines von 17.000 Vererbbar, aber GleichmadgRige ANSTECKEND
Neugeborenen ist Eltern wissen Verteilung zwischen Genetische

von EB betroffen. moglicherweise Geschlechtern Erkrankungen
S? nicht, dass sie und ethnischen sind nicht
Trdger sind. Gruppen. ansteckend.

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

4 EB-TYPEN SYMPTOME RISIKEN

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

Blasenbildung an Hianden und FiiBen,
Blasenbildung am ganzen Korper

SIMPLEX (EBS)

S So

Versteifung der Gelenke,
Zusammenwachsen von Fingern und Zehen,
Zusammenziehen der Mundschleimhiute, Plattenepithelkarzinome (aggressiver
Verengung der Speiserdhre, Hautkrebs) vor dem 35. Lebensjahr zu
Blasenbildung am ganzen Korper entwickeln.

und auch in den Augen

Hohe Wahrscheinlichkeit

DYSTROPH (EBD)

Sichtbare Schiden der Gesichtshaut, Versteifung
der Gelenke, Zusammenwachsen von Fingern
JUNKTIONAL (EBJ) und Zehen, Blasenbildung in der Mundhéhle,
umfangreiche Blasenbildung am ganzen Korper,
Blasenbildung an Membranen der inneren Organe,

B- S
schwere Komplikationen verlaufen oft tédlich SREEE
Blasenbildung vor allem im Kindesalter,
Versteifung der Gelenke, Zusammenwachsen
KINDLER (KEB) von Fingern und Zehen, Pigmentverinderungen, Neigung zu Plattenepithelkarzinomen
Lichtempfindlichkeit; auBerdem: ausgepragte (Hautkrebs) im Erwachsenenalter.

Kinder mit schweren Formen von EB] kénnen
innerhalb der ersten 2 Jahre aufgrund von
Untererndhrung und Animie sterben, verursacht
durch Blasenbildung im Rachen und in der

REZESSIV

Beide Eltern sind nicht betroffen,
tragen aber (unwissentlich) das E
Gen in sich.

PROZENTUELLE VERTEILUNG

Zahnfleischentziindungen, Fehlstellungen der
Augenlider (,,Ektropion®)

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

S

DER EB-TYPEN

NOCH
UNHEILBAR
Noch nicht heilbar,
aber die Forschung
macht Fortschritte.
Derzeit nur Wund- und
Schmerzmanagement
moglich.

SPONTANMUTATION
Kein Elternteil tragt das
verdnderte Gen in sich. Vor der
Befruchtung mutiert das Gen
spontan in Spermium und Eizelle.

WARUM?

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

DIAGNOSE

Biopsie = Untersuchung einer
kleinen Hautprobe unter dem
Mikroskop: Der/die Hautdrz-
tIn identifiziert den EB-Typ
anhand der Blasenbildungs-
schicht.

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.

WIE KANN ICH HELFEN?
Forschung und klinische Studien haben wichtige Fortschritte
imVerstdandnis und der Behandlung von EB gebracht. Heilung
konntedurch Stammzell-, Zell-, Gen- oder Proteintherapie
moglich werden. Auch Therapieansdtze mit molekularen
l’ Wirkstoffen (Small Molecules) sind vielversprechend.
EB-Forschung braucht nachhaltige Unterstiitzung
durch uns alle. Seltene Erkrankungen haben keine

—~ \
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=_ : Prioritdt in nationalen Gesundheitssystemen
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und in der Pharmaindustrie, darum ist die
Forschung fiir ,Schmetterlingskinder* auf
Spenden angewiesen. Mit Ihrer Hilfe gelingen

weitere Fortschritte!

WWW.SCHMETTERLINGSKINDER.AT



Hilfe fiir kleine Helden

»DANKE an all die lieben Arztinnen und Arzte sowie Pflegepersonen, die den
Schmetterlingskindern jeden Tag helfen. Hoffentlich werden sehr bald die richtigen
Therapien gefunden und auch schnell zugelassen. Ich freue mich, dass auch ich mit
meinem Beitrag mithelfen kann!« )
HILFE FUR KL
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Christiane L., Spenderin



Danke fiir
Ihre Hilfe!

Viele SpenderInnen ermoglichen die
Hilfe fiir die ,,Schmetterlingskinder“.
Dafiir bedanke ich mich von ganzem
Herzen!

Ihre Spende lindert Schmerzen: Un-
sere ArztInnen und speziell ausge-
bildeten DiplompflegerInnen in der
Ambulanz wissen ganz genau, wie
Blasen, Wunden, Schmerzen und
viele andere Begleiterscheinungen
von EB behandelt werden miissen.
Dank Ihrer Hilfe ist diese lebensnot-
wendige medizinische Versorgung
sichergestellt.

© Ludwig Schedl

KEBE cARMIN  winTEs

ARMIN "-{ GARMIN %

~INTERSPOR

Ihre Spende schenkt Hoffnung: Mit
jedem kleinen und groBen For-
schungserfolg kommen wir dem
Traum der ,Schmetterlingskinder*
naher — Heilung von EB. Diesem Ziel
haben sich auch die Wissenschaf-
terInnen des EB-Haus Austria ver-
schrieben und arbeiten erfolgreich an
Therapieansdtzen. Mit Ihrer Unter-
stiitzung kann der Weg zur Heilung
fortgesetzt werden.

© Ludwig Sched|

Thre Spende hilft in der Not: Der
Alltag mit EB bringt , Schmetter-
lingskinder“ und ihre Eltern an ihre
korperlichen, seelischen und finan-
ziellen Grenzen, manchmal auch
dariiber hinaus. Mit TIhrem Bei-
trag konnen wir Betroffenen immer
dann unter die Arme greifen, wenn
sie Hilfe brauchen.

€
SPENDENSUMME

So Fith!l sich das Labe S
A jifln:in Schmettarling]
kind an.

@ama.mm YINTERSPORT

Wisligang Futtre: ot
s piEnen n Bebes Austa

Danke, dass Sie die Arbeit von DEBRA
Austria moglich machen!

Dr. Rainer Riedl
Obmann DEBRA Austria

© Bayer Austria GmbH/APA Fotoservice/Hormandinger, Bigfood Design, Collectivo, DEBRA Austria, EB-Haus Austria, Wolfgang Fulterer, Joachim Gamsjager, Gassingers Kreativkistl, gemeinsam.sicher.Josefstadt, Dr. Rudolf Hametner, Agnes Hufnagl, INTERSPAR/Franz

Neumayr, Karl Kridtner GmbH, Mondi, Neureiter, Kurt Patzak, Privat, A. Sapic, Siak Traiskirchen, Slotcar Arena, Universititsbibliothek Salzburg, Ralf Weichselbaumer, felixweinberger, Wildkind

Sintaucaodliedeet 1

€ 1.500.-

| Berndorfer Musikonfenstommtis s

© Die Abbilderei
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2019 war ein
bewegendes Jahr

MIT GROSSEM ENGAGEMENT SETZEN
WIR UNS TAGTAGLICH FUR DAS WOHL DER
SCHMETTERLINGSKINDER EIN. UND SO GIBT ES
IMMER ETWAS ZU BERICHTEN. HIER EIN KLEINER
AUSZUG AUS 2019:

Trotz bescheidener Mittel und Dank der grof3-
artigen pro bono-Unterstiitzung unserer Partner
GGK MullenLowe als Kreativ- und Mindshare als Me-
dia-Agentur macht die Werbekampagne ,,So fiihlt sich
das Leben fiir ein Schmetterlingskind an“ seit vielen
Jahren Menschen auf die Anliegen der ,,Schmetterlings-
kinder“ aufmerksam. 2019 wurden die Effizienz und
Effektivitdt unserer Werbekampagne mit einem EFFIE
in Gold ausgezeichnet. Gleichzeitig fand die Kampagne
mit den Sujets ,,Bagger“ und ,,Basketball” in gewohnt
auffalliger und einpragsamer Weise ihre Fortsetzung.

Einen besonders hohen Stellenwert
innerhalb der DEBRA-Familie hat
die Forderung des regelmadfigen Er-
fahrungsaustausches. DEBRA Austria : &
bietet dazu Miitter-, Vater- und Fa-
milienwochenenden sowie ein grofles
Jahrestreffen an. Der intensive Erfah- _
rungsaustausch, die wertschdatzende b —
Atmosphdre und der vertrauensvolle |
Zusammenhalt sind fiir ,,Schmetter-
lingskinder und ihre Eltern das beste
Auffangnetz.

Dr.» Gabriela Pohla-Gubo war als
Griindungsmitglied von der ersten
Minute an mit unermiidlichem Elan,
grofler Kreativitdit und enormer Be-
harrlichkeit in verschiedenen Funk-
tionen fiir DEBRA Austria tdtig — und
das ehrenamtlich. Fiir diese heraus-
ragende Leistung iiber 25 Jahre wurde
ihr im Oktober 2019 das Goldene Ver-
dienstzeichen der Republik Osterreich
verliehen. Herzliche Gratulation!

Das Jahrestreffen von DEBRA Austria bietet ein vielseitiges Programm mit Vortragen, Workshops, Kinderunterhaltung und Ausfliigen.

T TR AT

S0 fiihlt s
fiir ein Schm

3
Kind an
Schmi tterlingskinder leiden
schmerzvollen H:

netter,

h das Lepey
etterlings.

an einer unheilbaren.
INg. Bitte spenden Sie

© Egon Egger

Das Goldene Verdienstzeichen der Republik Osterreich fiir Dr.” Gabriela Pohla-Gubo. v.l.n.r. Mag.* Dr." Friederike Zechmeister-Machhart (in Vertretung der Bundesministerin fiir Arbeit, Verschiedene Austauschtreffen wie das Miitter-, Viter- und Familienwochenende bieten die Méglichkeit Kraft

Soziales, Gesundheit und Konsumentenschutz), Dr." Gabriela Pohla-Gubo, Dr. Rainer Ried| (beide DEBRA Austria).

|

(T LR
IR DO

| DDLU T LT

© Egon Egger

zu tanken und starken den Zusammenhalt.

—

Die Freude iiber den EFFIE in Gold ist groB! v.l.n.r. Dr. Rainer Riedl (DEBRA Austria), Mag.* Ursula Arnold (Mindshare),
MMag.* Kathrin Siegl (DEBRA Austria), Bernd Weninger (GGK MullenLowe).

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

14
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Mitgliederhilfe:
Auffangnetz fiir EB-Betroffene

WIRKSAME MITGLIEDERHILFE UNTERSTUTZT IM UMGANG
MIT EINER FOLGENSCHWEREN ERKRANKUNG.

Seit vielen Jahren schon spannt DEBRA Austria mit
vielfdltigen Hilfsangeboten ein weitverzweigtes
Auffangnetz fiir betroffene Familien. Dazu kom-
men kompetente Sozialberatung, ein verstandnis-
voller Austausch und das gegenseitige Zusprechen
von Mut. All das ist die gerne in Anspruch genom-
mene Mitgliederhilfe fiir EB-Familien.

,Schon, dass du da bist!“, freuen sich die
Eltern der kleinen Leonie. Gemeinsam mit Sabine
Wittmann, der diplomierten Sozialarbeiterin von
DEBRA Austria, besprechen die aufgeregten
Eltern, ob sie fiir den tdglichen Verbandswechsel
eine mobile Krankenschwester engagieren sollen.
An vielen Tagen ist die Versorgung von schmerz-
haften Blasen und Wunden nicht nur fiir Leonie,
sondern auch fiir ihre Eltern ein Kraftakt. ,Ins-
besondere die Entlastung von Familien mit schwer
betroffenen Kindern ist wichtig”, weil Sabine
Wittmann. Es gibt viele Einschrankungen und
enorme Belastungen in einem Leben mit EB: phy-
sisch, psychisch, gesellschaftlich und auch finan-
ziell. Daher ist die Sozialberatung ein zentraler
Teil der Mitgliederbetreuung von DEBRA Austria.
Egal, ob es um die richtige Pflegegeldeinstufung,
ein Forderansuchen, Hilfe im Alltag, Kindergar-
ten oder Schule, Pflege oder psychologische Un-
terstiitzung geht. Auf Wunsch unterstiitzt, starkt
und berdt Sabine Wittmann ihre KlientInnen von
DEBRA Austria in allen sozialen Belangen.

> Betroffene Familien sollen
wissen, dass sie nicht alles
alleine tragen miissen. «
Sabine Wittmann,

diplomierte Sozialarbeiterin
Mitgliederbetreuung und Sozialberatung

,Daflir mache ich immer 6fter Hausbesuche und
bin dann direkt bei den Familien vor Ort. So kann
die Beratung noch direkter und intensiver ab-
laufen.” Es ist einfach etwas anderes, wenn man
sich Zeit nimmt, den anderen unmittelbar wahr-
nimmt und auf die Bediirfnisse direkt eingehen
kann. ,Mir ist es wichtig, dass unsere Mitglieder
spiiren, dass sie nicht alleine sind.“ Das war auch
fiir Leonie wichtig, erinnert sich ihre Mutter und
lasst gemeinsam mit Sabine Wittmann ihr erstes
Jahrestreffen Revue passieren. Damals begegne-
te Leonie das erste Mal in ihrem Leben anderen
ySchmetterlingskindern. ,)Ein besonderer Mo-
ment fiir uns, den uns DEBRA Austria ermoglicht
hat", so Leonies Mutter.

»Gestern noch glaubten wir,
alleine zu sein. Heute wissen
wir, bei DEBRA Austria sind
wir gut aufgehoben. «

EB-Mutter, kurz nachdem sie
Mitglied bei DEBRA Austria wurde

Personliche Kontakte sowie Informations- und
Erfahrungsaustausch sind weitere wichtige As-
pekte der Mitgliederbetreuung. Bei Miitter-,
Vdter- und Familienwochenenden, dem grofen
Jahrestreffen in St. Virgil bei Salzburg sowie spe-
ziellen Seminaren profitieren vor allem auch neu
hinzugekommene Familien von den Erfahrungen
anderer PatientInnen und Eltern sowie von Arzt-
Innen und TherapeutInnen. Gleichzeitig kdnnen
sie flir ein paar Tage aus dem extrem belastenden
Alltag aussteigen und eine kurze unbeschwerte
Zeit verbringen.

Hilfe zur Selbsthilfe:
Mitgliederbetreuung
& Sozialberatung

Als wichtiger Teil der Mitgliederbetreuung
stehen EB-Betroffenen spezielle Beratung
und Unterstiitzung in allen sozialen Belan-
gen durch die diplomierte Sozialarbeiterin

Sabine Wittmann offen. Themenbereiche sind:

Pflegegeld, Familienbeihilfe, Rezeptgebiih-
renbefreiung, Behindertenausweis, spezielle
Betreuungsangebote, Hilfsmittel, Therapie-
urlaube, Kindergarten und Schule. Bei Bedarf
sind auch psychologische Unterstiitzung und
spezifische Notfallhilfe maglich.

© Die Abbilderei | 4
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Mehr als ein
Jahrestreffen ...

,Das DEBRA Austria Jah-
restreffen  ist das  jahrli-
che Highlight fiir unsere
Mitglieder. Uber die Jahre ist aus

© DEBRA Austria

der bunt zusammengewdiirfel-
ten Schicksalsgemeinschaft eine
Familie, die DEBRA-Familie, ent-
standen, so Sabine Wittmann.
Auch 2019 trafen sich ,,Schmet-
terlingskinder“ aller Altersgrup-
pen, Geschwisterkinder, Eltern
und personliche Betreuungsper-
sonen zu ,ihrem“ Wochenende
in St. Virgil. Neben der tradi-
tionellen Generalambulanz im
EB-Haus Austria wurde ein um-
fangreicher Riickblick auf Am-

© Dr. Rudolf Hametner

bulanz, Forschung, Kklinische
Studien und Akademie gegeben.
Weiter ging es mit einem bun-
ten Programm fiir Jung und Alt:
Vortrage, Workshops, heilsames
Singen, Mdrchen-Workshop, Ki-
no-Abend und eine Disco. Als DJ
MC dann die ersten Sounds in die
Menge schickte, wurde einmal
mehr das unglaubliche Gemein-
schaftsgefiihl der DEBRA-Familie
sichtbar. Und so entlud sich auch
an diesem Abend die unbdndi-
ge Lebensfreude und Energie,
die kleine und grofle ,,Schmet-
terlingskinder in sich tragen -
allen Schwierigkeiten zum Trotz,
die EB mit sich bringt.

© Dr. Rudolf Hametner

© Egon Egger



EMMA TROTZT IHREN SCHMERZEN!
Schmerzen sind Emmas standige
Begleiter. Obwohl sie noch so klein ist,
geht Emma jeden Abend mit Schmerzen
zu Bett und wacht auch mehrmals
damit auf. Tapfer kampft das Mddchen
jeden Tag gegen sie an: mit Salben,
Verbdnden und Medikamenten.

EMILIA GIBT NICHT AUF!

Essen und Schlucken tun Emilia richtig
weh. Obwohl sie grofle Angst vor einer
Speiserohrendehnung hat, sieht das
Maddchen dem Eingriff mutig entgegen.
Denn danach wird es ihm endlich besser
gehen. Schon jetzt traumt Emilia von
einer Palatschinke bei ihrer Oma.

© Die Abbilderei

© Kronen Zeitung

LUISA MEISTERT IHREN WEG!

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

FABIAN BESTREITET JEDES ABENTEUER!

EB entscheidet, bei welchen Unternehmungen
seiner Freunde Fabian dabei sein kann und

bei welchen nicht. Wenn der Bub allerdings
spannende Geschichten von Piraten, Astronauten
oder wilden Tieren liest, kann Fabian genau jene
Abenteuer erleben, die er besonders mag.

Kleine Helden!

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

© Die Abbilderei

© Dr. Rudolf Hametner

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, méchte Simon
auch Forscher werden — damit er alle
»,Schmetterlingskinder® eines Tages
gesund machen kann.

ALOIS SETZT SICH FUR ANDERE EIN!
Aus kleinen Helden werden natiirlich
auch groRe Helden! So wie Alois, der
sein Leben mit EB nicht nur grofartig
meistert, sondern sich beruflich in
der Notfallszentrale beim Roten Kreuz
fiir andere Menschen einsetzt, die
medizinische Betreuung benétigen.

© Dr. Rudolf Hametner
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Namen zum Schutz der Kinder gedndert.
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© Die Abbilderei

Lenas Geschichte

DA ICH MIT DEBRA AUSTRIA AUFGEWACHSEN BIN, VERSUCHE
ICH MICH IMMER WIEDER SELBST DARAN ZU ERINNERN,
WIE DIESE FAMILIE ENTSTANDEN IST.

An die Jahre 1993 bis 1995 kann ich mich nur auf-
grund von Erzdhlungen und Fotos ,erinnern‘.
Es war wohl eine Zeit der Ungewissheit, des Ge-
wohnens an Umstdande, mit denen niemand ge-
rechnet hatte, an Situationen, die sicher nie-
mand aus dem eigenen Umfeld kannte. Das war
wohl ein sehr herausfordernder Lebensabschnitt,
den meine Eltern und viele andere Familien mit
,Schmetterlingskindern* durchlebt haben.

Es war wahrscheinlich {iberall der Wunsch nach
Austausch mit Gleichgesinnten, nach Trost und
Rat, nach Hoffnung und nach einer planbaren Zu-
kunft vorhanden - das alles noch ohne Internet,
ohne den heutigen Méglichkeiten der nationalen
und internationalen Vernetzung, ohne dem ak-
tuellen Wissen, den heutigen Erfahrungen, ohne
den offenen Ohren und den helfenden Hdnden,
auf die wir heute tagtdglich zdhlen kénnen. Aus
dem Wunsch nach Anschluss und Hilfe griindeten
Eltern genau das, wonach sie selbst suchten: eine
Selbsthilfegruppe, einen Verein, eine Interessen-
gemeinschaft, die liber die Grenzen der eigenen
Familie, der eigenen Sippe, hinausgehen sollte.

Die erste Zeit, diese Anfangszeit von DEBRA Aus-
tria war stark davon geprdgt zu lernen. Was ist
EB? Worauf muss man sich gefasst machen? Wie
gehen andere damit um? Wo gibt es erfahrene
Arztinnen? Welches Verbandsmaterial ist gut?
Wird es Heilung geben? Heute kénnen wir auf
breites Wissen zuriickgreifen. Wir fragen nicht
mehr nur noch, sondern konnen mittlerweile
auch die Fragen anderer beantworten. Das war
ein grofler Schritt und macht ein bisschen stolz.

Ab dem Jahr 1996 formte sich rund um die Der-
matologie des LKH Salzburg ein Therapienetz-
werk. Mindestens zweimal im Jahr fuhren wir
zu den Untersuchungen und Behandlungen nach
Salzburg. Das habe ich Grofteils positiv in Erin-
nerung: Wir wurden immer herzlich empfangen,
gut betreut und kompetent beraten. An der Stelle,
wo dieses Netzwerk seinen Ausgang nahm, steht
seit 2005 das EB-Haus Austria. Die Erdffnung
war wohl der wichtigste Meilenstein fiir unsere
DEBRA-Familie. Als Spezialklinik ist hier nicht
nur ein Ort der Expertise entstanden, sondern fiir
viele von uns so etwas wie ein zweites Zuhause.

Ein fiir mich wichtiger Meilenstein in der Ge-
schichte von DEBRA Austria war der Start der
erfolgreichen Werbekampagne. DEBRA Austria
und die ,Schmetterlingskinder“ haben durch
diese Plakate enorm an Bekanntheit gewonnen.
Das kam mir als Betroffene sehr zugute: Friiher
musste ich oft lang und breit erkldren, aufkld-
ren. Heute sage ich: ,,Hast du schon mal von den
Schmetterlingskindern gehort?“

Da ich mit DEBRA Austria aufgewachsen bin,
versuche ich mich immer wieder selbst daran zu
erinnern, wie diese Familie entstanden ist. Wie
hat sich alles entwickelt, was fiir uns ,,Schmet-
terlingskinder“ erreicht wurde und welche gro-
Ben Ziele hat sich DEBRA Austria fiir uns noch
gesteckt? Das heurige Doppel-Jubildum ist eine
groBartige Mdglichkeit inne zu halten und mit
Freude zuriickzublicken. Auch wenn der Weg
noch ldanger sein wird, sind wir um Lichtjahre
weiter als vor 25 Jahren. Und ja, ich blicke opti-
mistisch in die Zukunft: Es wird gut weitergehen
und das gibt mir Hoffnung.

DIESEN TEXT IN VOLLER LANGE KONNEN SIE UNTER WWW.SCHMETTERLINGSKINDER.AT NACHLESEN.



> Die Griindung von > DEBRA Austria
DEBRA Austria war ein  ist auch so etwas wie
Meilenstein: Wir waren eine Familie und
nicht mehr alleine, gibt Hoffnung auf
fanden Antworten auf ein Leben ohne
unsere Fragen und Blasen, Wunden
schopften Mut.« und Schmerzen.«

Franz Feichtlbauer, Griindungsobmann Dr. Rainer Riedl, Obmann und Mitgriinder DEBRA Austria



25 Jahre

DEBRA Austria

15 Jahre EB-Haus Austria

DER VEREIN DEBRA AUSTRIA WURDE 1995 ALS SELBSTHILFEGRUPPE VON
BETROFFENEN ELTERN INS LEBEN GERUFEN. SEIT DAMALS IST VIEL PASSIERT,
BEISPIELSWEISE DIE EROFFNUNG DES EB-HAUS AUSTRIA IM JAHR 2005.
HIER DIE HIGHLIGHTS AUS 25 JAHREN ...

© Dr. Rudolf Hametner
© Andreas Kolarik

© Ogilvy

1995

DEBRA Austria wird als gemeinniitziger 2004
Verein in Salzburg gegriindet.
Wesentliche Ziele: Erfahrungsaustausch Start einer groBangelegten Fundraising-
und Bewus.stseinsbildung, gegenseitige Kampagne fiir die Errichtung des EB-Haus
Unter.st.lit.zung, Vel Ao Austria und Beginn der - iiber die Jahre
m?dlzlnlschen e — meistausgezeichneten Werbekampagne
ey der BTl Osterreichs ,,So fiihlt sich das Leben fiir ein

Schmetterlingskind an“. Im Herbst 2004
erfolgt der Spatenstich fiir das
EB-Haus Austria.

© DEBRA Austria

1997

Prim. Univ.-Prof. Dr. Helmut Hintner,
international anerkannter Dermatologe und
Ehrenprasident von DEBRA Austria, hat
den Verein und die ,,Schmetterlingskinder*
als Arzt, Wissenschafter und vaterlicher
Freund iiber 20 Jahre begleitet. Er war
federfithrend beim Aufbau von Medizin und
Forschung im EB-Haus Austria. Neben der
dermatologischen brauchen EB-PatientInnen
auch eine multidisziplindre Versorgung. Das
dafiir notwendige EB-Therapienetzwerk am
Salzburger Universitdtsklinikum wurde von
Dr.i» Gabriela Pohla-Gubo ins Leben gerufen.

2001

Ernst Stromberger — ein langjdhriger

Wegbegleiter und Férderer von DEBRA

Austria — stellt das erste Biiro in Wien
zur Verfiigung. Die professionelle
Vereinsarbeit kann beginnen und
die Idee eines ,,EB-Zentrums‘ am
Salzburger Universitatsklinikum

wird geboren.

© DEBRA Austria

2005

Eréffnung des EB-Haus Austria,
der weltweit ersten und
einzigartigen Spezialklinik fiir
»,Schmetterlingskinder* am Salzburger
Universitatsklinikum - der Meilenstein
schlechthin in der 25-jdhrigen
Geschichte von DEBRA Austria.
Ermoglicht wird dieses Vorhaben
durch die engagierte Hilfe vieler
SpenderInnen — herzlichen Dank!

So fiihlt sich die Welt fiir ei
Schmetterlingskind an,

©DEBRA Austria

Franz Feichtlbauer, Griindungsobmann und
Vater einer von EB betroffenen Tochter

2008

Griindung von DEBRA International,
einer Dachorganisation fiir alle EB-
Patientengruppen rund um den
Globus. Dieser Verein hat seinen Sitz
in Wien und vertritt weit iiber 50
Mitgliedsorganisationen.

2006

Obmann, Mitgriinder und Initiator
des EB-Haus Austria, Dr. Rainer Riedl,
wird als Osterreicher des Jahres in der

Kategorie Humanitdres Engagement
ausgezeichnet.

© Clemens Fabry

>»Bei der Eroffnung

des EB-Hauses habe ich
realisiert, dass eine Vision
Wirklichkeit geworden ist. «

© Dr. Rudolf Hametner

i
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2020

Der umfassende Versorgungsansatz und der hohe
Qualitatsanspruch im EB-Haus Austria werden von
EURORDIS mit dem begehrten Black Pearl Award
in der Kategorie Holistic Care ausgezeichnet. Diese
internationale Auszeichnung ist ein Auftrag, den

erfolgreichen Weg fortzusetzen.

2018

Als vierte Einheit wird im EB-Haus
Austria ein Studienzentrum eingerichtet.
Hier werden klinische Studien mit
dem Ziel durchgefiihrt, verschiedene
Therapieansdtze zur behordlichen
Zulassung zu bringen und diese fiir
EB-PatientInnen verfiigbar zu machen.

© Amelié de Wilde

2013

Die Forschung macht grofle Fortschritte 2014
und braucht mehr Platz. An der Paracelsus
Medizinischen Privatuniversitdt — in : : :
unmittelbarer Nahe zum EB-Haus Austria . =i Mel.lenstelp auf dem Weg =
: . : Heilung gelingt: Die Transplantation von
— wird ein zweites Forschungslabor . 2
. : : : genkorrigierten Hautstiicken auf besonders
eingerichtet und bringt einen enormen eschddigte Hautareale einer Patientin
Motivationsschub fiir das Forschungsteam. gesc & m ]
mit junktionaler EB verldauft erfolgreich
und zeigt, dass die Gentherapie bei EB
funktionieren kann.

© Die Abbilderei

2011

Griindung von EB-CLINET, einem
weltweiten Netzwerk aller EB-Zentren und
-ExpertInnen. Derzeit hat die Plattform 116 2017
Mitglieder in 61 Landern und versammelt die

weltweite klinische Expertise im Bereich EB. Das EB-Haus Austria wird zum
Stand 07/2020 ersten Expertisezentrum fiir seltene

Hauterkrankungen in Osterreich designiert
und kann damit in das Europdische
Referenznetzwerk ERN Skin aufgenommen
werden.

Erfolgreiche Hauttransplantation bei
einem neunjdhrigen Buben. Auf 80% seiner
Korperoberflache wurde genkorrigierte Haut
transplantiert. Dem kleinen Patienten geht es
bis heute bestens.

© Dr. Rudolf Hametner
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Ninas
Zukunftsvision

EIN LEBEN MIT EB IST GLEICHZEITIG
AUCH EIN LEBEN MIT DEBRA AUSTRIA.

Fiir uns EB-Betroffene ist DEBRA Austria eine
Familie, die uns sehr viel bedeutet, Hoff-
nung auf Heilung gibt und Geborgenheit ver-
mittelt: Man spiirt den Riickhalt in schwierigen
Zeiten und die Gemeinschaft, auf die man sich
verlassen kann. Einen wichtigen Beitrag dazu leis-
ten die MitarbeiterInnen im EB-Haus Austria.
Thre Kompetenz und Solidaritdt starken uns und las-
sen uns trotz taglicher Miihen und Schmerzen zuver-
sichtlich in die Zukunft blicken.

Fiir mich sind soziale Kontakte sehr wichtig, vor allem
der Austausch mit anderen ,,Schmetterlingskindern“
und deren Familien. Der Geist der DEBRA-Familie,
die Solidaritdt, lebt am stdrksten im personlichen
Zusammensein. Diese soll auch in Zukunft zentraler
AnKker fiir unsere Gemeinschaft bleiben.

- v
.

Mit dem Doppeljubilium von DEBRA Austria
verbinde ich viele Wiinsche, vor allem aber eine
Vision fiir die Zukunft. 28 Jahre lebe ich nun mit
dystropher EB. Das bedeutet schwere korperli-
che Beeintrdachtigung, qudlender Juckreiz, tagliche
schmerzhafte Verbandswechsel, viele Kranken-
hausaufenthalte und Operationen.

Mein besonderer Wunsch ist, dass DEBRA Austria
auch in Zukunft die Forschung vorantreibt und
dazu beitrdagt, lebensverbessernde Therapien zu
entwickeln und klinische Studien durchzufiih-
ren. Wir EB-Betroffene wiinschen uns Heilung,
zumindest aber eine spiirbare Linderung der
Symptome und eine verbesserte Lebensqualitat.

© Woman/Hermann Wakolbinger

»Forschung befliigelt,
Heilung ist moglich. <«

Die Vision der Griinder - Heilung fiir die
»Schmetterlingskinder* - ist aktuell wie nie und
wird von allen Mitgliedern der DEBRA-Familie
geteilt. Sie treibt uns an, macht uns Mut und festigt
unsere Gemeinschaft. Dank der langjdhrigen Hilfe
unserer SpenderInnen ist bereits viel gelungen.
Allerdings liegt auch noch ein gutes Stiick des
Weges und ein grof3er Schritt vor uns: Nach 15 Jahren
Forschung miissen die Laborfldchen erweitert und
die technische Ausstattung erneuert werden. Nur so
konnen vielversprechende Forschungsergebnisse —
Ansdtze fiir Therapien und Medikamente — vom
Labor zu den Betroffenen transferiert werden. Auch
wenn DEBRA Austria hier zentrale Drehscheibe,
Verbinder und Erméglicher ist, braucht es die Hilfe
unserer SpenderInnen!

Franz Feichtlbauer
Griindungsobmann und Vater
einer von EB betroffenen Tochter

Bitte

helfen
Sie!

BITTE HELFEN SIE DIE ZUKUNFTSVISION
VON NINA, IHREM VATER UND ALLEN
ANDEREN BETROFFENEN ZU REALISIEREN.
MIT IHRER SPENDE KONNEN WIR EIN NEUES
FORSCHUNGSLABOR FINANZIEREN UND
DEN ERFOLGREICHEN WEG WEITERGEHEN:
LINDERUNG UND HEILUNG VON EB.
DANKE!

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

EB-Haus Austria,
die Spezialklinik

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

© Die Abbilderei
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EB-Haus Austria:
Anerkanntes
Expertisezentrum

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,
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-

®
V..

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 30 erfahrenen 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 Wunden und Bla-
sen. Die grofe Mission von DEBRA Austria und
dem Forschungsteam ist eine ursdchliche Hei-
lung der Erkrankung.

© Dr. Rudolf Hametner

UNIKLINIKUM
SALZBURG

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

Medizinische
Leitung

e{b@HauAs

de%?a

Hilfe fir die Schmetterlingskinder.

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

Kaufméannische Personal-
Leitung und Sachkosten

uuuuuu

EB-Haus Austria — Spezialklinik fiir ,,Schmetterlingskinder*

EB-Ambulanz
OA Dr." Anja Diem

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

» Die Designation zu

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

der Black Pearl Award

sind Meilensteine unserer
Erfolgsstory. «

Prim. Prof. Dr. Johann Bauer,
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 Ho-
listic Care, Februar 2020

© DEBRA Austria
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EB-Ambulanz: Versorgung
mit Kompetenz und Herz

DIE MEDIZINISCHE VERSORGUNG GROSSER UND KLEINER PATIENTEN
BRAUCHT WISSEN, ERFAHRUNG UND EINFUHLUNGSVERMOGEN.

Mit ihrem eingespielten Team sorgt die Leiterin
der EB-Ambulanz, OA Dr.i" Anja Diem, tagtéglich
fiir die bestmdgliche medizinische Versorgung
aller EB-Betroffenen. Das ist keine einfache Auf-
gabe, im Gegenteil: EB ist eine Multisystemer-
krankung, die vielfdltige Problematik beschrankt
sich nicht nur auf die Haut. Dazu kommt, dass
noch keine heilenden Therapien zur Verfiigung
stehen.

»Wir kennen unsere Patientinnen und Patienten
oft schon von Geburt an. Hier in der EB-Ambu-
lanz konnen wir uns ausreichend Zeit nehmen
und auf individuelle Gegebenheiten eingehen.
Bereits das Abnehmen der Verbande muss sehr
behutsam erfolgen und kann schon einmal bis
zu einer Stunde dauern. Im normalen Kranken-
hausalltag wdre eine derartige Betreuung kaum
moglich, erldutert OA Dr.i» Anja Diem.

In der EB-Ambulanz ist dagegen vieles még-
lich und einiges anders. Die Atmosphadre ist ge-
prdgt von Vertrauen und Wertschdtzung. Wissen
und Erfahrung fliefen in die Behandlung und
Beratung der EB-Betroffenen ein. Die Zusam-
menarbeit mit anderen Einheiten am Salzbur-
ger Universitdtsklinikum wird von langer Hand
vorbereitet und funktioniert meist reibungslos,
die EB-Ambulanz steht hier koordinierend in
der Mitte. Arbeitsschwerpunkte sind Diagnostik,
Wundmanagement, Schmerztherapie, Vorsorge-
untersuchungen sowie Erndhrungs- und geneti-
sche Beratung. Dazu kommt die multidisziplina-
re Versorgung in Zusammenarbeit mit anderen
Kliniken im Haus, beispielsweise bei Finger- und
Zehenverwachsungen. Im Bedarfsfall kann auch

» Unser Ziel: Die passende
Therapie fiir diese spezielle
Person, in diesem speziellen
Fall, unter diesen speziellen
Lebensumstdnden

zu finden.«

OA Dr." Anja Diem
Leiterin der EB-Ambulanz

auf internationale Erfahrungen zuriickgegriffen
werden, die Ambulanz ist bestens vernetzt.

,Wir begleiten unsere Patientinnen und Patien-
ten mit viel Empathie, was zu einer nachhalti-
gen und sehr personlichen Betreuung fiihrt,
so Dr.i» Diem.

Die EB-ArztInnen und Diplompflegerinnen sind
aber nicht nur mit den Symptomen und dem
Krankheitsverlauf bestens vertraut, sie beraten
Familien auch hinsichtlich der Pflege und Ver-
sorgung zu Hause oder empfehlen Hilfsmittel.
Familien mit neugeborenen ,Schmetterlings-
kindern“ brauchen eine fundierte Einschulung,
denn betroffene Eltern miissen bei ihrem Baby
sehr rasch lernen, Blasen und Wunden richtig zu
versorgen.

»Wir suchen nach alltagstauglichen Losun-
gen, die Familien gut in ihre Routine integ-
rieren konnen, sei es beim Verbandswechsel,
beim Lindern von Schmerz und Juckreiz oder
bei Tipps fiir Kindergarten und Schule. Dazu
arbeiten wir auch eng mit Arztinnen und Arz-
ten, Apotheken und dem Betreuungsnetzwerk
am Wohnort der Familien zusammen", erganzt

© Ludwig Sched|

© Die Abbilderei

Dr.i» Katharina Ude-Schoder, die zwei-
te EB-Arztin in der Ambulanz. ,Nicht
vergessen diirfen wir die psychologi-
sche Betreuung und die Sozialbera-
tung, die gemeinsam mit DEBRA Aust-
ria angeboten wird.“

»Am Ende des Tages freuen wir uns
iiber jede positive Entwicklung, die das
Leben unserer Patientinnen und Pa-
tienten ein Stiick leichter macht®, be-
stdtigt das Ambulanzteam einstimmig.

© Ludwig Schedl

© Die Abbilderei

Pflegerin mit Herz

Die speziell ausgebildete diplomierte
Gesundheits- und Krankenschwester
Manuela Langthaler ist aus dem Leben der
»Schmetterlingskinder nicht wegzudenken.
Seit 20 Jahren engagiert sie sich mit viel Elan
und Einfiihlungsvermadgen fiir Menschen,
die mit der unheilbaren Hauterkrankung
Epidermolysis bullosa (EB) leben. Im EB-Haus
Austria kiimmert sie sich mit viel Herz und
groBer Expertise um die tapferen Helden.
Dieses herausragende Engagement wurde
mit dem Preis , Pflegerin mit Herz 2019
ausgezeichnet. Wir gratulieren herzlich!
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EB-Forschungseinheit:
Wann gelingt Heilung?

EXZELLENTE FORSCHUNG GIBT HOFFNUNG
AUF LINDERUNG UND HEILUNG VON EB.

Die Forschungsteams im EB-Haus Austria arbeiten
hochmotiviert und rund um die Uhr an Heilungs-
und Linderungsansdtzen fiir die folgenschwere
Erkrankung der ,Schmetterlingskinder®. Die Er-
krankung verstehen, Behandlungsméglichkeiten
erforschen, Therapien entwickeln ist dabei ihr
Leitgedanke. Noch gibt es keine heilende Therapie,
die Ergebnisse der letzten Zeit lassen aber optimis-
tisch in die Zukunft blicken.

HOCHGESTECKTE ZIELE

»Wir wollen ein anerkannter Pionier bei der Ent-
wicklung innovativer Therapien fiir EB werden,
fasst PD Dr.» Verena Wally die Mission der EB-For-
schungseinheit zusammen. ,Im Mittelpunkt ste-
hen die Betroffenen, deren Lebensqualitdit wir
nachhaltig verbessern wollen. Die Ndhe zu den
groflen und kleinen Patientinnen und Patienten
spornt uns dabei an, denn die tdgliche Belastung
durch EB ist enorm hoch. Motivierend ist auch die
Neugier der Schmetterlingskinder und ihr Inter-
esse daran, was in der Forschung passiert", fiihrt
Dr.i» Wally aus.

>» Unsere Vision: Ein weltweit
anerkannter Pionier bei der
Entwicklung innovativer
Therapien fiir EB. «

PD Dr." Verena Wally, Teamleiterin
in der EB-Forschungseinheit

Trotz vielfdltiger Erfolge ist der Weg zu zugelasse-
nen Therapien noch weit. Es gibt in vielen Berei-
chen erfolgsversprechende Ansdtze, beispielsweise
in der Ex-vivo-Gentherapie, bei der durch das Ein-

schleusen von Genen die genetische Ursache von
EB behoben werden koénnte. Auch 2019 arbeiteten
die Forschungsteams in ihren jeweiligen Fachge-
bieten, immer mit den neusten Technologien, wie
beispielsweise CRISPR/Cas9.

HEILUNG MIT DER GENSCHERE?

Das Kiirzel CRISPR/Cas9 steht fiir ein innovatives
Verfahren, mit dem DNA-Bausteine im Erbgut ver-
dndert werden konnen. Dabei werden so genannte
Designer Nukleasen CRISPR/Cas9 verwendet, um
mutierte Gene gezielt zu inaktivieren oder zu korri-
gieren — aus heutiger Sicht ein sehr sicherer Ansatz
fiir eine wirksame Gentherapie. Konkret schneidet
man mit dieser Methode den fehlerhaften Genab-
schnitt heraus, ersetzt ihn durch einen gesunden
und repariert so das Gen in den Zellen dauerhaft.
Neben dem Schwerpunkt kausaler Therapien ver-
folgen die ForscherInnen auch Ansdtze zur Lin-
derung der Begleiterscheinungen, wie qudlendem
Juckreiz, verlangsamte Wundheilung oder lebens-
bedrohlichem Hautkrebs. Zudem gab es in der Dia-
gnostikforschung 2019 schone Erfolge zu verzeich-
nen.

» Wir erforschen auch die
vielfdltigen Symptome von
EB, um die Lebensqualitdt
unserer Patientinnen und
Patienten gezielt verbessern
zu konnen. «

PD Dr." Verena Wally, Teamleiterin
in der EB-Forschungseinheit

© Die Abbilderei | 2

FRUHERKENNUNG VON HAUTKREBS
Bei einigen EB-Formen besteht ein hohes Risiko fiir
Hautkrebs, der besonders aggressiv ist. Seit meh-
reren Jahren befasst sich das Forschungsteam des
EB-Haus Austria mit dieser lebenseinschranken-
den Problematik. Nun fand das Team heraus, dass
verschiedene mikro-RNAs (kleine RNA-Abschnitte,
die das Ablesen von Genen regulieren) eine wich-
tige Rolle bei der Tumorentstehung, insbesondere
bei der Entstehung von Metastasen, spielen. Mitt-
lerweile konnten vielversprechende mikro-RNAs
identifiziert werden, die in EB-Tumoren auffdllig
sind. Mit der Entdeckung dieser Zielmolekiile ist
man neben der Mdéglichkeit, deren therapeutisches
Potential zu erforschen, auch einer friihzeitigen
Hautkrebsdiagnostik einen entscheidenden Schritt
nahergekommen.

MIKROBIOM IM VISIER

Wundheilung ist ein weiteres wichtiges For-
schungsgebiet. In einer Studie konnten die positi-
ven Effekte einer Vitamin-D-Salbe auf die Wund-
heilung, Juckreiz und mikrobielle Besiedelung der
Wunden festgestellt werden. Das Mikrobiom (=
Gesamtheit aller Mikroorganismen) spielt hierbei
eine grofle Rolle, da es die Wundheilung mafRgeb-
lich fordern aber auch hemmen kann, insbesondere
wenn schddliche Mikroorganismen vorherrschen.
In einem neuen Forschungsschwerpunkt befasst
sich das Team eingehend mit dem Zusammenspiel

von Mikrobiom und Hautzellen und dessen mog-
lichen Einfluss auf die Entstehung von Tumoren.
Dieser kurze Streifzug illustriert die Vielfalt der
Themen und Herausforderungen in der EB-For-
schung. Eine Reihe von exzellenten Publikationen
in anerkannten Wissenschaftsjournalen zeigt, dass
die Forschungseinheit im EB-Haus Austria auf dem
Weg zur Weltspitze ist.

Ein Team - eine Mission

DIE EB-FORSCHUNGSEINHEIT
IM UBERBLICK

Das klinische Krankheitsbild von Epidermolysis
bullosa (EB) ist komplex und umfasst eine
Vielzahl von Symptomen. Die Forschung im
EB-Haus Austria konzentriert sich daher auf
folgende Schwerpunkte
»  Kausaltherapie — Entwicklung von
heilenden Therapien fiir EB
Wundheilung — effektive Behandlung von
Wunden, Verkiirzen der Heilungsdauer
Krebs bei EB — Friiherkennung und
Entwicklung von Hautkrebstherapien
Ressourcenentwicklung — Aufbau
und Weiterentwicklung der
Forschungsinfrastruktur
Immunologie (ausgelagert an die
Universitdt Salzburg)
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EB-Studienzentrum:
Vom Labor in die Anwendung

FROM BENCH TO BEDSIDE BESCHREIBT IN ALLER KURZE
WORUM ES IM STUDIENZENTRUM GEHT.

Mit seinem Team priift a.o. Univ.-Prof. Dr. Mar-
tin Laimer die Wirksamkeit, Vertrdglichkeit und
Sicherheit neuer Therapieansatze fiir EB. Er leitet
das 2018 gegriindete EB-Studienzentrum, dessen
Hauptaufgabe darin besteht, potentielle Wirk-
stoffe vom Labor in den klinischen Alltag von
ySchmetterlingskindern“ zu bringen. Fiir den
Jahresbericht 2019 gibt er einen kurzen Uberblick
zur klinischen Forschung am EB-Haus Austria.

WARUM IST DIE KLINISCHE
FORSCHUNG IM EB-HAUS AUSTRIA
SO WICHTIG?

Dank weltweiter = Forschungsanstrengungen
steigt unser Wissen iiber EB stetig. Diesen Er-
kenntnisgewinn in Form neuer potentieller
Wirkstoffe und Therapien in die Anwendung an
PatientInnen zu iibersetzen, ist das vorrangige
Ziel der klinischen Forschung des EB-Studien-
zentrums. Wir priifen die Wirksamkeit, Vertrdg-
lichkeit und Sicherheit neuer Therapieansaitze
mit dem Ziel, die erfolgversprechendsten allen
EB-PatientInnen zugdnglich zu machen. Wir ha-
ben fiir die Durchfiihrung von klinischen Stu-
dien ein hochqualifiziertes Team aus ArztInnen,
Pflegefachkrdften (aus der EB-Ambulanz), Stu-
dienkoordinatorinnen und administrativen For-
schungsmanagerinnen, das fiir die Bewertung
der wissenschaftlichen und klinischen Relevanz
von Studien, die medizinische Betreuung der Pa-
tientInnen aber auch die Einhaltung von orga-
nisatorischen Abldufen und rechtlichen Vorgaben
sorgt.

WELCHE KLINISCHEN STUDIEN
LAUFEN ZUR ZEIT?

2019 betreuten wir elf klinische Studien am EB-
Haus Austria, die alle Formen von EB und auch
spezielle Indikationen wie die Behandlung von
Plattenepithelkarzinomen (= Hautkrebs) abde-
cken. Einige davon beruhen auf vielversprechen-
den Ergebnissen aus der hausinternen EB-For-
schung. Daneben wurden in Zusammenarbeit mit
Pharmafirmen und anderen Forschungspartnern
fremdentwickelte innovative Wirkstoffe einer
kontrollierten Priifung unterzogen.

© Ludwig Schedl | 2

SO WIRD AUS EINER IDEE EINE THERAPIE

Ethikkommission &
BASG/AGES

Zugelassene Wirkstoffe

Jahre 0 5

WAS WUNSCHEN SIE SICH FUR

DIE ZUKUNFT?

Was wir uns alle wiinschen ist natiirlich Hei-
lung! Der Weg dorthin bleibt allerdings eine
Herausforderung - fiir uns und ganz beson-
ders natiirlich fiir unsere PatientInnen. Was
mich hoffnungsfroh stimmt: Es gibt eine Viel-
zahl an neuen Technologien und Methoden aus
der Grundlagenforschung, die es ermoglichen,
neue potentielle Zielmolekiile zu identifizieren,
die sich moglicherweise therapeutisch verwerten
lassen. Meine mittelfristige Vision ist, dass man
PatientInnen durch eine Kombination aus sym-
ptomatischen und potentiell kausalen Therapien
eine deutlich verbesserte Lebensqualitdt ermdg-
licht. Das hiefle beispielsweise, Transplantatio-
nen gentherapeutisch korrigierter Hautzellen auf
besonders hartndckige Wunden mit Therapiean-
sdtzen zu verbinden, die nachgeschaltete ent-
ziindliche Prozesse bei EB vorteilhaft beeinflus-
sen. Ideal ware auch, Stammzellen in und iiber
Cremen oder Losungen sehr schonend in die Haut
und Schleimhadute zu transportieren, wo sie dann
ihre nachhaltig heilende Wirkung entfalten kén-
nen. Die Umsetzung von klinischer Forschung in
den klinischen Alltag dauert aber mitunter viele
Jahre. Die PatientInnen ebenso wie wir miissen
deshalb einen langen Atem haben, was uns allen
angesichts des groflen Leidensdrucks der Betrof-
fenen sehr schwerfallt.

© Ludwig Sched|

Zulassung

10 15 20

© DEBRA Austria

Vom Labor in den Alltag
von Schmetterlingskindern
... ein langer Weg

Die Entwicklung eines neuen Medikaments
oder einer neuen Therapie ist mit viel Aufwand,
Zeit und hohen Kosten verbunden. Von der Idee bis

zur Zulassung vergehen im Schnitt 15 Jahre.
Die klinische Priifung von Arzneimitteln
und Therapien untersucht die Wirksamkeit,
Nebenwirkungen sowie deren Vertrdglichkeit.
Erst wenn die Therapie sicher und wirksam ist,
darf sie bei PatientInnen angewandt werden.
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EB-Akademie: Ausbau von
Expertise und Netzwerken

WEITERBILDUNG FUR BETROFFENE, MEDIZINER UND
WISSENSCHAFTER SOWIE WELTWEITE VERNETZUNG ALLER
EB-EXPERTEN SIND ERFOLGSFAKTOREN.

,Bevor es das EB-Haus Austria gab, waren Exper-
tise iiber und Expertinnen und Experten fiir sel-
tene Erkrankungen rar — speziell im Bereich EB.
Daher setzte DEBRA Austria von Anfang an auf
Wissensaufbau sowie Aus- und Weiterbildung fiir
alle involvierten Personengruppen‘, unterstreicht
Dr.i» Sophie Kitzmiiller, Leiterin der EB-Akademie.
Heute verfiigt das EB-Haus Austria mit dieser Ein-
heit iiber eine unschdtzbare Ressource. Hier haben
Betroffene, ArztInnen, medizinisches Personal und
ForscherInnen Zugang zu gesichertem Wissen und
jahrelanger Erfahrung mit EB. Fiir Betroffene ist
vor allem das laufend wachsende Weiterbildungs-
angebot attraktiv.

» Wir stdrken Betroffene,
indem wir wertvolles Wissen
liber den Umgang mit EB
weitergeben.«

Dr." Sophie Kitzmiiller,
Leiterin der EB-Akademie

,Der Erfahrungsschatz, der in 15 Jahren am
EB-Haus Austria gesammelt und aufbereitet wurde,
ist einzigartig. Unser Auftrag ist es, die vorhandene
Expertise zu dokumentieren, zu erweitern und mit
unseren Partnern auf der ganzen Welt zu teilen.
Der enge Kontakt zu unseren Partnern gibt auch
uns die Moglichkeit, immer wieder neue Aspekte
des Lebens- und Pflegealltags bei EB zu beleuchten
und dazuzulernen“, betont Dr.i» Kitzmiiller.

EB-SEMINARE VERMITTELN
BEWALTIGUNGSSTRATEGIEN

Das Leben mit EB stellt Betroffene immer wie-
der vor groBe Herausforderungen. Hier bie-
tet die EB-Akademie gemeinsam mit DEBRA
Austria mehrmals im Jahr praktische Hilfestel-
lungen in Form von mafigeschneiderten Semi-
naren fiir PatientInnen und betroffene Eltern an.
2019 stand das Thema Resilienz im Mittelpunkt.
Hier wurden den TeilnehmerInnen Bewalti-
gungsstrategien fiir den schwierigen Alltag mit EB
vermittelt, wie das Fiihren eines Gliickstagebuchs
zur Erinnerung an besonders schéne Momente so-
wie Entspannungsiibungen und Checklisten.

EB-CLINET = INTERNATIONALE
VERNETZUNG

yDank EB-CLINET ist die EB-Welt einerseits
kleiner geworden, andererseits ist sie gewach-
sen", resiimiert Dr." Kitzmiiller. Kleiner gewor-
den ist sie, weil dieses Netzwerk quasi per Maus-
Klick den Zugriff auf die Expertise von vielen
EB-Zentren und -ExpertInnen ermdglicht. Gro-
RBer geworden ist die EB-Welt, weil EB-CLINET
das Wissen all dieser ExpertInnen abbildet und
verfliigbar macht, beispielsweise auf Fachkon-
gressen. Dazu ermoglicht die Plattform den in-
ternationalen Erfahrungsaustausch, organisiert
schriftliche Beitrdge von ExpertInnen zu EB-re-
levanten Themen, erleichtert Diagnosen und
die Organisation klinischer Studien. So kommt
EB-CLINET allen PatientInnen zu Gute.

© Ludwig Schedl

»Vernetzung ist bei
seltenen Erkrankungen
eine Notwendigkeit. EB-
CLINET ist hier ein echtes
Vorzeigemodell.«

© Dr. Rudolf Hametner

Dr." Sophie Kitzmiiller,
Leiterin der EB-Akademie

EB-CLINET wurde 2011 von MitarbeiterInnen
der EB-Akademie gegriindet und umfasst heute
116 Partner aus 61 Liandern (Stand 07/2020). Eine
Website (www.eb-clinet.org) und regelmadfige
Newsletter schweif3en diese klinische Communi-
ty zusammen. Langfristiges Ziel: Eine/n EB-Ex-
pertIn oder zumindest ErstansprechpartnerIn in
jedem Land der Welt.

GEMEINSAM MEHR ERREICHEN

Dieses Motto bestimmte den aktuellsten
EB-Weltkongress, der Ende Janner 2020 in Lon-
don stattfand. Rund 700 TeilnehmerInnen aus 50
Nationen nutzten die Gelegenheit fiir den fach-
lichen Austausch. Auch fiir die Delegation aus
dem EB-Haus Austria bot der Kongress die Mog-
lichkeit, die eigene Expertise zu prdsentieren.
Die EB-Akademie nutzte diese Gelegenheit, um
sich mit bestehenden Partnern auszutauschen.
»Sehr erfreut waren wir aber vor allem {iber die
vielen neuen Mitglieder, die wir fiir unser Netz-
werk gewinnen konnten. Jede und jeder ist ein
wichtiger Bestandteil und kann zur Verbesserung
der Betreuung unsere Patientinnen und Patien-
ten beitragen“. Sehr erfreulich waren auch die
Auszeichnungen fiir das EB-Haus Austria: Zwei
Kolleginnen erhielten eine Auszeichnung fiir die
besten klinischen Poster.

EB-CLINET
Internationale Vernetzung

Eine seltene Erkrankung wie EB erfordert die
Biindelung aller Erfahrungen in Klinik und
Wissenschaft. Daher wurde 2011 das Projekt
»EB-CLINET - Clinical Network of EB Centres
and Experts“ ins Leben gerufen. Derzeit sind im
Netzwerk 116 Partner aus 61 Ldndern der Welt
registriert (Stand 07/2020).

ZIELE:

Weltweite Vernetzung aller EB-Zentren und
ExpertInnen

Austausch von Wissen und Erfahrung von
EB fordern

Vereinfachung der grenziiberschreitenden
Versorgung gewdbhrleisten

Basis zur Rekrutierung von EB-
PatientInnen fiir klinische Studien schaffen
Neue Therapiemaglichkeiten zeitnah allen
PatientInnen anbieten

Fachgerechte Behandlung fiir alle EB-
Betroffenen sicherstellen
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Internationale

Forschung

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

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

INTERNATIONALE FORSCHUNG

© Ludwig Schedl
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Internationale EB-Forschung:
Eine weltweite Mission

VON STANFORD BIS SINGAPUR — EXZELLENTE FORSCHUNGSGRUPPEN SIND
NICHT NUR IN OSTERREICH TATIG. WELTWEIT ARBEITEN TOP-WISSENSCHAFTER
AN EB-RELEVANTEN FORSCHUNGSFRAGEN UND ENTWICKELN THERAPIEANSATZE
FUR DIE SCHMETTERLINGSKINDER - IN ENGER KOOPERATION
MIT DER FORSCHUNG IM EB-HAUS AUSTRIA.

,Der Titel des vergangenen EB-Weltkongresses
bringt es auf den Punkt. Nur gemeinsam kdnnen
wir dem Ziel ndherkommen, EB heilbar zu ma-
chen, betont Dr. Gaston Sendin, Forschungsma-
nager bei DEBRA Austria. ,,Deshalb fordern wird
bereits seit 2005 auch internationale Forschungs-
projekte und sind so maRgeblich an der Entwick-
lung neuer Therapieansdtze beteiligt. Heilung ist
moglich, das zeigt auch die stetig steigende Zahl an
klinischen Studien fiir EB.

DIE WELTWEIT BESTEN PROJEKTE

Im Zusammenspiel mit DEBRA International und
EB-Research Network, einem von EB-Patientenor-
ganisationen 2019 initiierten Forschungsnetzwerk,
organisiert DEBRA Austria jdhrlich eine oder meh-
rere Forderausschreibungen. Dabei werden inter-
national anerkannte ForscherInnen eingeladen,
ihre Projektvorschldge einzureichen und sich ei-
nem Peer-Review (unabhdngiges Begutachtungs-
verfahren) und einer daran anschliefenden wis-
senschaftlichen Jury-Entscheidung zu stellen.

2019 organisierte DEBRA Austria mit dem ,All
Priorities Call 2019 (AP) einerseits eine allgemeine
Forschungsforderrunde und schloss andererseits
den ,,Chronic Inflammation and Fibrosis Call 2018
ab. Ende Juni 2020 trat das Medical and Scientific
Advisory Panel (MSAP) in Wien zusammen, um die
Einreichungen aus dem AP-Call 2019 zu beurteilen.
16 Projekte iiberzeugten aufgrund ihrer fachlichen
Qualitdt. Das Spektrum war breit angelegt — von
EB-Biochemie iiber patientennahe Vorhaben bis hin
zu Begleitkomplikationen von EB, wie Krebs, Herz-
rhythmusstérungen oder Wunden in der Luftréhre.
Neben den klassischen Forderrunden or-

»Heilung von EB ist
moglich, die weltweite
Zusammenarbeit der
besten Kopfe eine
Voraussetzung dafiir.«

Dr. Gaston Sendin,
Forschungsmanager bei DEBRA Austria

ganisiert das EB-Research Network neu-
erdings auch so genannte ad hoc-Grants.
2019 wurden von DEBRA Austria zwei solcher Pro-
jekte gefordert. Erstmalig wurde dabei ein Vorha-
ben aus der sozialwissenschaftlichen Forschung an
der Sigmund-Freud-Universitat Wien gefordert: Es
geht um die qualitative Messung der Lebensquali-
tdt bei EB.

GEBRAUCHT: DIE ERFAHRENSTEN
EXPERTEN

Verschiedene Gene und Mutationen erschweren die
Diagnose von EB. Derzeit teilt man die verschiede-
nen EB-Formen in vier Hauptgruppen ein. Etwa 20
verschiedene Gene und viele Mutationen erschweren
jedoch Diagnose und Klassifikation von EB. Daher
werden die bekannten Mutationen bzw. bestehen-
den Einteilungen bei einem alle drei bis vier Jah-
re stattfindenden Treffen von erfahrenen EB-Ex-
pertInnen hinterfragt und gegebenenfalls neu
klassifiziert. 2019 fand dieses von DEBRA Austria
und DEBRA UK organisierte EB Classification and
Consensus Meeting in London statt. Diese regel-
mafigen Treffen sind wichtig, um Anpassungen
fiir die klinische Praxis und die Priorisierung von
Forschungsvorhaben vornehmen zu kénnen.

© Ludwig Schedl

© DEBRA Austria

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 &hnlichen 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 6ffentlich
eine Forderrunde aus und
bewirbt diese.

2. Einreichung

Forderantrége werden von
Forscherlnnen tber Grant Tracker —
ein standardisiertes Online-Forder-
management-Tool — eingereicht.
DEBRA (iberpriift die Antrage formal
auf ihre Richtigkeit.

Verkiirzte Variante fiir EB-Haus Forschungsprojekte, nationale und inter-
nationale Kooperationsprojekte sowie Sonderprojekte: |. Férderantrag via
Grant Tracker, II. Begutachtung Giber Expertengremium inkl. Empfehlung,

III. Vorstandsentscheidung Uber Forderzu- oder -absage.

eﬁ)Resea rch

Network.

EB-Research Network

Zusammenschluss von forschungsaffinen
EB-Patientengruppen mit dem Ziel,
die weltweit besten Forschungsprojekte zu
fordern und die Therapieentwicklung voran-
zutreiben. Eine Website informiert iiber die
Schwerpunkte, Fordermaglichkeiten sowie
laufende und abgeschlossene Projekte.
www.eb-researchnetwork.org

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
o Machbarkeit bezliglich Zeitrahmen
und Projektressourcen
e Relevanz fir EB
Mindestens 2-MSAP-Reviews und 2

Forderzusage inkl. eventueller
erforderlichen Anpassungen

Erneute Einreichung in der
néchsten Runde und
erforderliche Anpassungen

e

Ablehnung

Expertinnen-Reviews sind pro Antrag nétig.

Die Peer Reviews werden anonymisiert und

an das MSAP weitergeleitet. @

5. Forderzusage

Der DEBRA Vorstand entscheidet
iber die endgiiltige Férderzusage

der empfohlenen Projekte.

4. Expertinnen Meeting @

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

Nur Projekte mit einer Mindestpunkte-
anzahl erhalten eine Forderempfehlung.

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

/()

Um weltweit die besten EB-Forschungsprojekte zu finanzieren, folgt DEBRA einem transparenten Begutachtungsprozess.
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Prof. Dr.i» Dr.inh.c.
Leena Bruckner-
Tuderman

DIE ARZTLICHE DIREKTORIN DER
UNIVERSITATSHAUTKLINIK FREIBURG
FORSCHT SEIT MEHR ALS 30 JAHREN UND
IST EINE INTERNATIONAL ANERKANNTE
EB-EXPERTIN. IHR ZIEL WAR UND IST, EB
BIOLOGISCH UND KLINISCH BESSER ZU
VERSTEHEN, UM WIRKSAME THERAPIEN
ENTWICKELN ZU KONNEN.WIR BATEN SIE
ZU EINEM KURZEN INTERVIEW.

WIE HILFT DIE FORSCHUNGSTATIG-
KEIT IHRER GRUPPE IN FREIBURG
DEN SCHMETTERLINGSKINDERN?
Heute wissen wir, dass EB nicht nur die Haut be-
trifft, sondern eine systemische Erkrankung ist.
In Freiburg haben wir krankheitsmodifizieren-
de, symptomlindernde Behandlungsansdtze ent-
wickelt, die in Zukunft mit anderen Therapien
kombiniert werden kénnen.

WELCHE FORSCHUNGSFORT-
SCHRITTE HABEN SIE 2019 AUF

DEM GEBIET DER EB ERLEBT?

Neben anderen Fortschritten in Freiburg mochte
ich vor allem die durch DEBRA geforderte klini-
sche Studie ,,Losartan fiir dystrophe EB hervor-
heben. Sie ist fast abgeschlossen, die Ergebnisse
aus den Zwischenanalysen sind erfreulicherwei-
se sehr gut.

WO LIEGEN IHRER MEINUNG NACH
DIE GROSSTEN HOFFNUNGEN IN

DER EB-FORSCHUNG?

Eindeutig im Bereich der Therapieentwicklung.
Schon jetzt laufen klinische Studien zu heilenden
Therapien, parallel dazu wird das Spektrum krank-
heitsmodifizierender Behandlungen immer breiter.

WAS WUNSCHEN SIE DEBRA
AUSTRIA ZUM 25-JAHRIGEN
JUBILAUM?

Ich gratuliere herzlich und wiinsche DEBRA Aus-
tria weiterhin viel Energie, Kraft und Erfolg bei
ihrer wichtigen Tdtigkeit. Fiir uns alle wiinsche
ich, dass Menschen mit EB weiterhin gewillt
sind, in der manchmal anstrengenden klinischen
Forschung mitzumachen. Nur gemeinsam koén-
nen wir unser Ziel erreichen und sichere Thera-
pien entwickeln!

Bitte

helfen
Sie!

BITTE HELFEN SIE DIE WICHTIGE
FORSCHUNGSARBEIT FUR DIE
SCHMETTERLINGSKINDER
SICHERZUSTELLEN. SCHENKEN SIE
HOFFNUNG AUF LINDERUNG UND HEILUNG!

© Privat




Medienarbeit

Fiir die , Schmetterlingskinder" ist es eine seltene und folgenschwere Erkran-

. r— ¥ 1’\'4\, <
besonders wichtig, die Offentlichkeit kung entscheidend ist. Umseitig ein Aus- —— '
laufend zu informieren und jene Auf- zug aus den Medienberichten 2019.
merksamkeit zu generieren, die fiir

© wildbild

MEDIENARBEIT
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© Medizin Medien/CliniCum derma 1/2019

['TREPORT
,ist es

ICH BIN EIN
SCHMETTERLINGS-KIND

Seit ihrer Geburt leidet Lena an einem seltenen Gendefekt. Jede kleinste Beriihrung
kann grofse Schmerzen fiir die Osterreicherin bedeuten. Mit IN sprach sie {iber ihr
manchmal sehr hartes Leben und ihre Zukunftstraume

uf den ersten Blick war
Lena Riedl (24) bei ihrer
Geburt ganz gesund. Doch
schnell hatten die Arzte
den Verdacht, dass sie an
Epidermolysis bullosa leidet. Einer un-
heilbaren Krankheit, welche die Haut
s0 zerbrechlich macht, wie es die Flii-
gel eines Schmetterlings sind. Deshalb
‘wird die Erkrankung auch Schmetter-
lingskrankheit genannt. Fiir ihre Eltern
und ver allem fir Lena verdnderte die
Diagnose alles - zerbrochen ist sie da-
ran aber nicht.
IN Lena, wie wurde [hnen von Thren
Eltern beigebracht, dass Thr Leben
etwas anders verlaufen wird als das
Ihrer Freunde?
Das war weniger ein Heranfiihren.
Tch bin damit aufgewachsen, spirte,
dass nicht alles in Ordnung sein kann
Meine Eltern sagten mir dann irgend-
‘wann, dass es halt so ist, dass meine
Haut quasi nicht so fest ist wie bei
anderen. Sie impften mir ein, dass
ich immer sehr gut auf

aber leider nicht

Ich glaube, erst seit ich 16 bin, kann
ich den GroBteil der Wundversor-
gung allein bewerkstelligen. Da-
riiber bin ich sehr glicklich.

IN Woriiber sind Sie noch gliicklich?
Dass sich meine Symptome nach
der Pubertat verbessert haben. Mil
lerweile geht alles schneller.

IN Warum?

Zum einen, weil man routinierter ist,
viel gelernt hat. Ich weiB, welche
Creme und welches Verbandsmate-
rial gut fiir mich sind. Zum anderen
muss ich nur noch alle paar Tage

den Verband wechseln und brauche
dafiir nur noch knapp eine Stunde.

IN Wie sah Ihre Ausbildung aus?

Ich ging normal zur Schule, Meine El-
tern klarten aber vorher alles mit den
Lehrern ab, unterrichteten sie iiber
meinen Zustand und dariiber, was sie
bei mir beachten miissen. Als ich aufs
Gymnasium kam, sprach die Lehre-
rin vorher sogar mit meiner Klasse, da-
mit alle wissen, dass sie bei mir mehr
aufpassen milssen. Ich

mich aufpassen muss. Vollprofi:Lena - W8)  hatte neben meinem

IN Inwieweit beein- ‘"!t""""e“ Schulranzen auch im-
welle genau, it

triichtigt die Krankheit el ] mer mein Verbands-

Thren Alltag?
Als kleines Kind war

es schon hart. Ich war
wirklich oft von Kopf
bis FuB verbunden, und
die Verbande muss-
ten natiurlich regelma-
Big gewechselt und die
‘Wunden versorgt wer-
den. Das dauerte im-
mer bis zu drei Stunden
pro Tag. Fir ein Kind
ist das sehr lange. Mei-
ne Eltern haben mich
da super unterstiitzt.

fragen muss.... kofferchen dabei. Dazu

muss ich sagen, dass
ich immer sehr viel
Glick hatte. Ich hatte
und habe schon im-
mer sehr gute Freun-
de, die auf mich acht-
geben. Am Schulsport
konnte ich aber natir-
lich nicht teilnehmen.
IN Welchen Sport
konnen Sie treiben?
Ein Sturz bedeutet fiir
mich, ein bis zwei
Wochen nicht gehen zu

ETEN

kénnen. Das Risiko ist grofi. Geschwin-
digkeits- oder Teamsportarten gehen
nicht. Mittlerweile habe ich deshalb
das Fitnessstudio fiir mich entdeckt.
Bei ruhigen Ubungen mit wenig
Reibung auf der Haut, die zudem die
Knie nicht stark belasten, kann ich
mich super auspowern

IN Sie méchten gern als Model
arbeiten..

Ja, dieser Traum liegt leider auf

Eis. Aber ich habe andere Plane.

Ieh méchte mein Studium in Kom-
munikationswirtschaft abschlie-

fBen. Ich michte viel reisen, als
Néchstes gern nach Australien.

IN Wie molivieren Sie sich, wenn Sie
einen miesen Tag haben?

Ich bin eine Person, die immer sehr
viel Gber alles reden muss. Freun-
den oder der Familie wird also erst
mal mein Leid geklagt, (lachi) Dazu
hére ich gern laut Musik und singe
noch lauter mit. Dadurch kann

ich mich gut wieder an die scho-

nen Dinge im Leben erinnern.

IN Gab es schon lebensgefdhrliche
Situationen?

Lebensgefahr zum Gliick nicht, aber
ich hatte wirklich sehr viele Unfalle.
Hande, Knie und Gesicht, ich habe
mir schon alles aufgeschlagen. Gera-
de als Kind stolpert man ja viel. Wenn
ich daran zunickdenke, bekomme ich
schon eine Gansehaut. Das war wirk-
lich sehr schmerzhaft. Jetzt verletze
ich mich natiirlich auch noch sténdig,
aber ich habe gelernt, mit den Schmer-
zen umzugehen. Ich denke sogar oft
schon, wenn ich nur eine Menschen-
masse sehe, da gehe ich nicht hin, Ich
denke mit, um Gefahren zu vermei-
den, und zucke zuriick, bevor mich je-
mand aus Versehen stofien kénnte. LJ

FOTOS 0IF ABSILONTRFL, R RUDOLY HAMITHER )
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Osterreichischen Gesellschaft fiir Dermatologie und Venerologie (0GDV)

Zukunft Gentherapie

Erbkrankheiten galten bis vor Kurzem als unheilbar, jedoch wurden durch die Gentherapie mittlerweile Methoden
und Wege gefunden, die das ,Unmdgliche" moglich machen kénnten, wie zum Beispiel auf dem Gebiet der
Hamophilie-Behandlung. Die Molekularbiologin und Leiterin der Epldermolys\s bullosa (EB) Forschungseinheit
am EB-Haus in Salzburg, Dr. Julia Reichelt, gab auf der OGDV-Tagung einen Uberblick iiber den Entwicklungsstand

der Gentherapie bei Genodermatosen.

Von Mag. Ingeborg Hirsch

I Derzeit wird EB hauptsichlich symptomatisch be-
handelt, also mit Wund- und Schmerztherapie. Bei
schweren Formen wiinschen sich Patienten und Ange-
hirige eine Gentherapie, und diese st durch die CRIS-
PR/Cas9-Technikin greifbare Nihe geriickt. Fiir die junk-
tionale EB haben die Spezialisten in Salzburg gemeinsam
mit ihren Partnern in Modena und Bochum eine Ersatz-
Gentherapie entwickelt, bei der Haut-Stammzellen des
Patienten entnommen, im Labor genkorrigiert und an-
schliefend expandiert und auf betroffene Hautareale
transplantiert werden, um diese dauerhaft zu regenerie-
ren. Mittlerweile wurden drei Patienten, die unter dhnli-
chen Genmutationen im LAMB3-Gen litten, mit dieser
Artder Therapie erfolgreich behandelt. Der spektakuliir-
ste Fall war wohl der eines siebenjihrigen Jungen mit

EBund i bei dem
80 Prozent der Epidermis erfolgreich durch transgene
Transplantate ersetzt wurde.

Ersatz-Gentherapien bei
rezessiven Formen der EB
D iingli iopsien enthalten
aber auch T und di i
Zellen, die durch einen rekombinanten Virus, der die ge-
sunde cDNA des bei diesen Patienten mutierten Gens ent-
hidlt, transfiziert werden, d.h., der Virus schleust die cDNA
indiese Zellen ein’, erklirt Reichelt. Diese cDNA integriert
an einer oder mehreren Stellen im Genom, und zwar bei
Jeder getroffenen Zell an unterschiediichen Stellen, wo-
durch jed
coding enthilt. Jede der transfizierten Zellen gibt dle in
der cDNA enthaltene Information an ihre Nachkommen-
Zellen weiter. Nach der Expansion werden daraus epider-

tersuchungen nach vier und acht Monaten zeigen, dass

ena lernte frih, ihre Wunden
Selbst zu versorgen

die Tochter der i i Stammzel-

len nun den Grofteil des Transplantats ausmachen, wih-
rend alle differenzierten Zellen im Lauf der Zeit verloren
gegangen sind. Nur Stammzellen sind tiber lange Zeit in
der Lage, die Epidermis zu regenerieren. Nach einigen
Monaten entsteht stabile Haut, die auch zwischen zwei
Fingern hochgehoben werden kann’, so Reichelt. In Salz-
burgwerden derzeit weitere Ersatz-Gentherapien fiir Kol-
lagen 17-Mutationen bei funktionaler EB und Kollagen
7-Mutationen bei dystropher EB in Klinischen Studien
getestet. Bei den Ersatz- oder Replacement-Gentherapien
bleibt das urspriingliche, mutierte und nicht

“Ein weiteres erfolgreich korri-
giertes Zielgen ist Keratin 1, das - wenn mutiert - die epi-
dermolytische Ichthyose auslésen kann. Als niichster
Schritt sollen diese Experimente in vivo wiederholt und
iberpriift werden.

EB bedarf einer systemischen Therapie
EB ist nicht nur eine Erkrankung der Haut und bedarf da-

her einer systemischen Therapie, weil z.B. ebenso andere , Stammzellen zur
Organe wie Augen, Zihne oder Osophagus betroffen sein  Therapie von
kénnen. Zusiitzlich besteht eine hhere Privalenz fiir  Genodermatosen’,

hige Gen erhalten. Diese Form der funktio-

Die Patienten wiinschen sich eine  Vortragim Rahmen

niert v.a. bei rezessiven Formen der EB, bei denen beide
Genestil ind; hier kann ein additives Gen, das den
Defekt ausgleicht, eingebracht werden.

.Gene Edlung bei dominanten Formen der EB
Bei fonen, wie z.B. bei Kerati
nen bei der EB simplex, muss das mutierte aktive Gen still-
gelegt werden. Hier kommt eine zweite Generation der
Gentherapien zum Einsatz, das ,Gene Editing’; bei dem
das mutierte Gen im Idealfall direkt und spurenlos repa-
riertoderstillgelegtwird. Dafiir werden im Labor ein DNA-
Abschnitt, der dem zu reparierenden Genort entspricht,
und eine spezielle Nuklease generiert. Dank der entwickel-
ten CRISPR/Cas9-Technologie kénnen diese relativ ein-
fach und schnell hexges(elli werden. Die Nuklease fiihrtan
D Mit

in  dero ”
die ie. Hier wiichst dndli ise der Innsbruck,
Druck, verschiedene Therapien zuzulassen. 201111218

Grundprinzip der CRISPR/Cas9-Technologie

Bei den CRISPR-DNA-
Sequenzen handelt es sich um
kurze sich wiederholende -
DNA-Abschnitte, die im -
Genom von Bakterien vor- .
kommen und der Bekampfung <3
von Bakteriophagen dienen. =0,
‘I

7

Bakterien bauen bei Kontakt
kurze Bakteriophagen-DNA-
Stiicke in ihr

der vorab im mbox erzeugten DNA-Sequenz als Vorlage
kann dieser Strangbruch repariert und die Mutation somit
entfernt werden (Homology-Directed I'(epau)

Ein weiterer normaler derZelle,
den sich die Gentherapie zunutze macht, ist das ,Non-
Homologous End-Joining’ bei dem nach einem Doppel-
strangbruch die beiden DNA-Fragmente ohne eine ho-
mologe Vorlage wieder zusammengefiigt werden. Bei
diesem i wird der D

den CRISPR-Sequenzen ein,
o > e

Bei einer
emeuten Infektion wird eine RNA-Kopie der CRISPR und der dazwischen
eingebauten Bakteriophagen-DNA-Sequenz hergestellt und an das Protein Cas9
‘gekoppelt. Dieser CRISPR/Cas9-Komplex liet die vorhandene DNA 2.8 eines
Baktericphagen b und schneidet diese, sobald die Basenabfolge ibereinstimmt.
harpentier und
Jenifer Doudna und tven Teams aufgegrffen und weiter entuickel.

Damit entstand eine sehr effiziente und kostengiinstige ,Genschere", die mitt-

ebenso repariert, aber es entstehen hiiufiger
und Deletionen, und wenn dadurch das Leseraster ver-
schoben wird, kann es auch zur Stilllegung von Genen
kommen. ,Das st daher eine sehrattraktive

lerweile Lab ird un
erdffnet. Neben zahlreichen bereits erhaltenen Wissenschaftspreisen werden
die beiden Wissenschaftlerinnen fiir dlese Entdeckung immer wieder als

Behandlung von Keratinmutationen’, erlutert Reichelt.
,In unseren Labors versetzen wir Zellen aus Hautbiopsi-
en von EB-Patienten mit Designernukleasen, die Dop-

an von uns Genorten

fiir den Nobel del
Nahe llel wurde die CRISPR/C: hnologie bzw. CRISPR und andere
Proteine auch in einer Kooperation zwischen Feng Zhang und George Church
(Broad Institute MIT und University of Harvard) an angewandt.

herbeifiihren. Diese werden durch die vorher beschrie-
benen natiirlichen Zellmechanismen wieder repariert.
Die Designernukleasen werden nach wenigen Tagen
wieder abgebaut. Danach werden die Zellen einzeln kul-
tiviert und expandiert. Wir iiberpriifen welche Modifika-
tionen erreicht wurden und, wenn diese unseren Erwar-

in den USA geklart sein und
resultieten in einer Zuerkennung von Patentrechten an beide Parteien. In
Europa st die endgilt nicht gefallen. Fiir
Forschungsprojekte darf die CRISPR Technologie kostenfrel verwendet werden.

‘male Aqui hergestellt, die wer- tungen entsprechen, filhren wir mit diesen Klonen  Ethische Grenzen der Gentherapie

den. ,Wihrend belgesunderHaul sehr viele Stammzellen lysen durch, um zu b die

in einer ind, sind bei j EB- genetische Korrektur auch wirklich zu einer Korrektur  Bis End 3700 inische G

Patenten in den betroffenen Arealen nur sehr wenigezu ¥ des Gendefektes fiihrt ‘genehmigt, wobei ,Gene Editing" eine steigende Tendenz zeigt. Wo die ethi-

finden. Das ist eine der Schwierigkeiten dieser Therapie, In Salzburg werden Laborversuche mit ,Gene Editing*  schen Grenzen der , bedarf einer Diskussion

aber ohne Stammzellen, die wir korrigieren kinnen, wire % untervon TALEN- und einer wei i JRISPR/  in der Geselschaft, wie ein aktueller Fll aus China zegt,al Forscher ein Tabu

der Erfolg begrenzt, weil die anderen korrigierten Zellen £ Cas9-Methoden an den Keratingenen 5und 14 (EB sim-  brachen und Is in die Keimbahn zweier indem sie bei

iiber die Zeit absterben. Durch das spezielle Barcoding, | plex) und an den Genen, die fir Kollagen 7 (dystrophe - der n-vitro-Feriisation durch, Gene Ediing’ en Gen stllegten um eine
beiderErsatz- = EB) und Kollagen 17 (j durchge- durch das HIV-positi he Sperma

Gentherapie ergibt, wird jede Zelle so markiert, dass ihre flhrt,, Wir kénnen mittlerweile erreichen, dass durch (The Guardian, 26T118: , World' firt gene-ecited babies created in China,

Nachkommen aufgefunden werden kénnen. Unsere Un- die Stilllegung des defekten Allels in den ist", di Publikation dazu steht noch aus).

stabile Keratinfilamente entstehen, die mechanischen

Kampferin: Die Lebensfreude
l4sst Lena sich von ihrer
schweren Krankheit nicht
nehmen. Sie hat viele Pline

© IN Leute, Lifestyle Leben, Ausgabe Nr. 5, 24. Janner 2019
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WENN DIE HAUT SO
VERLETZLICH IST

WIE DIEFLUGEL EINES *
SCHMETTERLINGS

# yulm
In ihrem Blog schreibt
die 21-Jahrige iiber die
Schmetterlingskrankheit
und warum
das Leben auch mit ihr
lebenswert ist.

‘www.schmetterlings-
leben.wixsite.com/
schmetterlingsleben

1 Heimat oz

ie mochte aufkliren, anderen
Menschen Mut machen. Julia
Cieplik aus Iserlohn ist eine

von rund 2000 Deutschen, die mit
der seltenen und schmerzhaften
Hautkrankheit Epidermolysis bul-
losa dysrtophica (EB) leben - auch
Schmetterlingskrankheit ~genannt.
In ihrem Blog schreibt die 21-Jahrige
iiber die Erkrankung und warum das
Leben auch mit ihr lebenswert ist.

,Sofort bei meiner Geburt haben
die Arzte festgestellt, dass ich keine
Haut an den Fiifien habe erzihlt
sie. Das ist charakteristisch fiir die
Schmetterlingskrankheit, bei der
es sich um eine genetisch beding-
te, seltene Hautkrankheit handelt.
Ein Gendefekt, der angeboren ist. So
auch bei Julia. Thre Hautschichten
sind nicht miteinander verbunden,
es fehlt der ,Klebstoff*, wie Julia
sagt. Schon bei sanften Beriihrungen
bilden sich auf ihrer Haut Blasen und
Wunden. Was bleibt sind Narben. Bei
Julia sind neben der duferen Haut
auch die Schleimhzute und inneren
Organe betroffen — die schwers-
te Form der Krankheit. An Hinden
und Speisershre wurde Julia bereits
mehrfach operiert.

Morgens stehen taglich drei Stun-
den Pflege an, abends noch einmal
eineinhalb Stunden. Ihre Eltern rei-
nigen ihre Wunden, 8ffnen vorsich-
tig die frischen Blasen und cremen
die Haut ein. ,Und dann wird alles
wieder neu eingepackt®, erzahlt Ju-

Lena Riedl hat ihre seltene Hautkrankheit akzeptiert und

hélt Vortrdge fiir andere ,Schmetterlingskinder”.

Jetzt weil ich, wie man fliegt

Lena Riedl (25) ist ein ,Schmetterlingskind“ und lebt mit

der unheilbaren Hauterkrankung Epidermolysis bullosa.

Die Eiweiflverbindung zwischen den Hautschichten

ist nicht ausreichend ausgebildet. Dadurch entstehen

Blasen, Wunden und Schmerzen. ,,Als Kind musste ich
standig Verbande wechseln und mehrmals im Jahr in eine
Spezialklinik. In der Pubertit erfand ich Geschichten wie
einen missgliickten Fallschirmabsprung als Ausrede fiir

mein Aussehen. Seit ich meine Krankheit als Teil von mir
akzeptiere, geht es mir viel besser*, sagt Riedl und erzdhlt von
ihrem einjdhrigen Spanienaufenthalt. Nun finalisiert sie ihr
Kommunikationswirtschaftsstudium und macht bei Vortragen
fiir den Verein , DEBRA Austria“ anderen Betroffenen Mut.

P i";/\

Vor zweieinhalb Jahren fasst Julia dann zusammen
mit ihrer besten Freundin Melanie den Entschluss,
einen Blog zu erstellen. ,Ich habe einfach gemerkt,
dass vielen Menschen aus meinem direkten Umfeld
noch einiges unklar ist*, begriindet die Studentin
ihre Entscheidung. Anfangs schreibt sie viel ber

die der
geht aber auch ganz allgemein auf das Thema Be-
hinderung ein. ,Mittlerweile ist es ein bunter Mix
geworden®, sagt Julia. Sie schreibt iber ihr Pra-
xissemester in einer Erziehungsberatung und Be-
ratungsstelle fiir Schwangere, iiber ihr Hobby das
Reiten oder iber die Semesterferien. Aber auch
iiber den Internationalen Debra Kongress oder ein
Treffen mit anderen Betroffenen — halt iiber Dinge
aus dem Leben mit ihrer Krankheit.

Leben mit und nicht trotz der Krankheit ist. Und
auch, wenn die Krankheit in ihrem Alltag ei-
nen grofien Raum einnimmt und sie dauerhaft
Schmerzen hat, schafft es Julia, ihr sich manchmal
doch vdllig zu entziehen. Mit Freunden, in der Uni
oder beim Zeichnen.

Das ist Julia auch ganz wichtig. Also dass es ein
-

lia. Die Art und Weise, wie sie iiber
dieses strapazidse Prozedere und

ihre Krankheit spricht, zeigt, wie
bewundernswert sie damit umgeht.
Auch ihren Rollstuhl, auf den sie seit
ihrem elften Lebensjahr bei lingeren
Strecken angewiesen ist, sieht sie
nicht als Belastung an. Sondern als
Hilfsmittel.

———————
ES SIND DIE VIELEN KLEINEN
MOMENTE, DIE EINFACH SUPER
SCHON SIND

SCHON WAHREND IHRER
KINDHEIT MUSSTE JULIA
IMMER WIEDER ABWAGEN,
WAS SIE IHREM KORPER
ZUMUTEN KONNTE UND
WAS NICHT.

,Fangen spielen und Bille werfen
ging natiirlich nicht. Aber ich habe
trotzdem immer geguckt: Was kann
ich machen?* erzahlt sie. Julia be-
suchte einen integrativen Kinder-
garten, ab der 1. Klasse ging sie auf
eine Regelschule, bekam zur Unter-
stitzung eine Integrationshelferin
an die Seite. ,Sie hat mir beim Tra-
gen der Tasche geholfen oder beim
Schreiben, wenn ich nicht mehr
konnte Am  Stenner-Gymnasium
machte Julia Abitur, studiert mitt-
lerweile seit fiinf Semestern an der
Fachhochschule in Dortrund Soziale

Arbeit. Auch dort wird sie von einer Mm:"‘i,:':ﬂi‘{":,’l';‘;

Assistenzkraft unterstiitzt. oder [asst es sich bei
Waffelliebe schmecken.

N rerfrezstuine

© HEIMAT Magazin 5/2019

© Welt der Frauen, Ausgabe 3/19
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© Profil, 16. Juni 2019 (Auszug)

Kinder bedeuten fiir Eltern immer eine

Herausforderung. Manchmal aber erscheint die

Herausforderung kaum tiberwindbar.

Lernschwdchen wie Legasthenie oder

Verhaltensauffalligkeiten wie ADHS kénnen den

Alltag dramatisch beeinflussen. Chronische

Erkrankungen wie Epilepsie, Tetraparese oder

Autismus verdndern ihn radikal. profil besuchte

sechs Familien, die sich mit viel Zuwendung und

Engagement ihrer Lebenssituation stellen.

VON ANGELIKA HAGER UND SEBASTIAN HOFER

FOTOS: PHILIPP HORAK

Das besondere King

Rainer Ried| mit Lena, 25
,Schlimm war vor allem das eigene Unwissen”

Fiir Schmetterlingskinder bedeutet der Alltag vor allem eines:
akute Verletzungsgefahren.

ainer Riedl schlagt seinen Zeigefinger

an die Tischkante. ,Das reicht schon.”

Es reicht dafiir, dass seine Tochter eine

schwere Verletzung erleidet. Lena hat

Epidermolysis bullosa (EB), eine erb-

liche Hauterkrankung. Wird ihre Haut
mechanisch belastet, bilden sich sofort Blasen und
offene Wunden. Lena ist ein sogenanntes Schmet-
terlingskind, eines von ungefihr 500 in Osterreich.
Dass man diesen Begriff heute tiberhaupt kennt,
liegt an ihrem Vater, der 1995 den Verein DEBRA
Austria griindete. Dieser kiimmert sich um EB-Pa-
tienten und ihre Angehdérigen und fordert mit Spen-
dengeldern die medizinische Versorgung und die
Forschung im Hinblick auf Heilung. Seit 2005 be-
treibt der Verein mit dem EB-Haus Austria eine ei-
gene Spezialklinik fiir Schmetterlingskinder am
Salzburger Universitatsklinikum. EB ist bis dato un-
heilbar, aber immerhin weifs man inzwischen, wie
man mit der Krankheit umgehen muss. Das war vor
25 Jahren anders. Riedl: ,Als Lena zur Welt kam, gab
es gar nichts. Schon bei der Geburt war klar, dass
etwas mit ihrer Haut nicht stimmt, aber erst nach
drei Monaten hatten wir eine erste klinische Diag-
nose, die leider falsch war. Auch die ersten Behand-
lungsversuche mit Brandsalbe waren nicht ideal. Du
bist selbst heillos tiberfordert mit der Situation, und
leider waren auch die Arzte entweder hilflos oder
arrogant. Ein leitender Dermatologe hat Lena als
Baby in einen Raum voller Jungérzte gebracht und

gesagt: ,Meine Herren, jetzt zeig ich Thnen, wie eine
Blase entsteht.”

Die erste Zeit mit Lena war schlicht gepragt da-
von, jede mogliche Hautverletzung zu vermeiden.

,Lenas Krankheit hat unser Leben total auf den Kopf

gestellt. Der kleinste Schritt musste vorbedacht wer-
den. Trotzdem ist immer etwas passiert. Alles kann
eine Blase auslosen; es reicht schon das Umdrehen
im Bett. Lena konnte keine Kinderschuhe anziehen,
sonst war die Ferse sofort eine einzige Blase. Wenn
sie als Baby beim Krabbeln hingefallen ist, hat sie
sich das ganze Gesicht aufgerissen. Alles war einge-
packt, alle Kanten in Watte gehiillt, sie hat Knie-
schiitzer getragen, lange Schlauchdrmel, Handschu-
he, die weichsten Windeln ohne Biindchen. Trotz-
dem haben wir Unmengen an Verbandsmaterial
gebraucht.” Alle paar Tage mussten die Verbdnde
gewechselt werden, meist in einer mehrstiindigen,
schmerzhaften Prozedur. Voriibergehend hatten wir
auch eine Kinderkrankenschwester. Das hat sehr ge-
holfen, denn sonst du bist als Elternteil immer in
einer widerspriichlichen Rolle: als Vater oder Mut-
ter, der seinem Kind nicht wehtun will, und als
Krankenpfleger, der seinem Kind wehtun muss.”
Durch den ungewchnlich hohen Verbrauch an
Verbandsmaterial (,allein die Rezeptgebiihren ge-
hen in die Tausende Euro”) ergab sich auch, rein zu-
fallig, ein erster Kontakt zu anderen Betroffenen:

,Unsere Apothekerin hat gemeint: ,Das Gleiche wie

Sie hat anscheinend jemand anderer auch, die brau-
chen auch so viel Verbandsmaterial.” Zumindest wa-
ren die Riedls jetzt nicht mehr allein mit ihrem
Schicksal. ,Natiirlich haben wir nach Selbsthilfe-
gruppen gesucht. Aber das war noch vor Google.
Also habe ich im Gesundheitsministerium angeru-
fen und gefragt: ,Gibt's da was?" Es gab nichts - bis
Riedl DEBRA Austria griindete. ,Es war eine arge
Zeit. Schlimm war vor allem das eigene Unwissen.
Wir wussten nicht, was uns noch erwartet, wie sich
die Krankheit entwickelt.”

Trotzdem hatten die Riedls ein erfiilltes Leben,
Lena eine gute Kindheit. Rainer Riedl: ,Wir sind zum
Gliick nicht absonderlich geworden. Wir haben
Freundschaften gepflegt, vielleicht nicht so inten-
siv wie andere, aber es war keine ungliickliche Zeit.”

Inzwischen lebt Lena, die Kommunikationswirt-
schaft studiert und beim Verein DEBRA Austria mit-
arbeitet, ihr eigenes Leben. ,Ich habe eigentlich eine
positive Erinnerung an meine Kindheit", sagt sie:

,Ich kann mich an die Verbandswechsel erinnern.

Aber die Schmerzen verdrangst du. Inzwischen kann
ich ganz gut mit der Krankheit umgehen. Ich habe
gelernt, wo meine Grenzen liegen.” Fernreisen zum
Beispiel sind schwierig. ,Ich muss immer wissen,
wo ich medizinische Versorgung bekomme oder wie
ich zur Not nach Hause zuriickkomme.” Im vergan-
genen Jahr verbrachte Lena dennoch einige Mona-
te in Spanien. Ein magischer Moment: ,Ich bin im
Bikini am Strand entlangspaziert. Friither hatte ich
das nicht geschafft. Aber meine Schwester hat mir
gesagt: ,Sieh den Strand als deinen Laufsteg. Ich bin
froh, dass ich die Motivation gefunden habe, mit
meiner Krankheit offen umzugehen.”

16. Juni 2019 « profil 25 59

© Apotheker Krone 22/2019

© Nadine Bargad

Entgeltliche Einschaltung | L.AT.MKT.11.2019.9780 | Fachkurzinformation siehe Seite 52/53

chmetterlingskinder brauchen die Unterstiitzung der Apoth

en

Fur Schmetterlingskinder

unverzichtbar

DR. RAINER

Kine 2n. Wie habey dies in Erinneru

Als Lena mit einer groffen Wunde an einem ihrer kleinen Fif3-
chen zur Welt kam und wenige Stunden spiter Blaschen an ihrer
Nase auftraten, waren meine Frau und ich geschockt. Erst nach
etwa drei Monaten erfuhren wir, dass unsere Tochter mit der sel-
tenen und noch nicht heilbaren Hauterkrankung Epidermolysis
bullosa, kurz: EB, leben wird miissen. Unsere verzweifelte Suche
nach Spezialisten verlief leider im Nichts. Erst der Kontakt zu
anderen Eltern gab uns Mut und Hoffnung.

e Familien

Nachdem das Internet damals noch in den Kinderschuhen
steckte, gestaltete sich das alles andere als einfach. Erst ein gro-
Ber Gliicksfall erméglichte diesen Kontakt: Da Lenas Wunden
taglich versorgt werden mussten, benétigten wir reichlich Ver-
bandsmaterial und Salben aus der Apotheke. Nach einiger Zeit
machte uns unsere Apothekerin darauf aufmerksam, dass eine
zweite Familie die gleichen Produkte ebenfalls in grofien Men-
gen kaufte. Daraufhin haben wir unsere Kontaktdaten hinter-
lassen und bald darauf tatsichlich einen Anruf erhalten. Dieser
Erfahrungsaustausch war tiberaus wertvoll fiir uns, und der erste
Schritt zur Griindung von DEBRA Austria. Man konnte sagen:
Ohne unsere Apotheke wiirde es DEBRA Austria P
heute vielleicht gar nicht geben.

Die aufmerksamkeitsstarke Unterstiitzungsaktion
wurde 2016 ins Leben gerufen und findet heuer bereits
zum vierten Mal statt:

Fiir jede im November und Dezember in Osterreich verkaufte
100g-Tube Bepanthen” Salbe sowie 150ml-Tube Bepanthol
SensiDaily geht auch 2019 wieder 1 Euro an DEBRA Austria.

Ein wertvoller Teil der Kampagne ist die breitfldchige,
oOsterreichweite Prasenz in Apotheken, die mithilft, die Auf-
merksambkeit fiir die seltene Erkrankung EB zu erhéhen.

ist Vater eines ,,Schmetterlingskindes“ - sowie Griinder

und Obmann der Patientenorganisation DEBRA Austria.

Wie es zur Griindung des Vereins fiir die ,,Schmetterlingskinder* kam und welche
Rolle Apotheken dabei spielten, erzahlt er uns in einem Interview.

— P LN Y

»Ohne unsere Apotheke wiirde es DEBRA Austria

heute vielleicht gar nicht geben.“ ©Dr, Rudolf Hametner

Leben fiir ,,Schme skinder*

o

; £7
DEBRA Austria konnte die Lebensqualitit von EB-Patienten we-
sentlich verbessern. Seit 2005 betreiben wir sogar eine Spezialkli-
nik, das EB-Haus Austria am Salzburger Universitétsklinikum.
Dort werden ,,Schmetterlingskinder” medizinisch versorgt und
Forschung auf dem Weg zu Linderung und Heilung vorangetrie-
ben. Auflerdem stehen wir betroffenen Familien mit Rat und Tat
zur Seite. Eines hat sich jedoch nicht gedndert: Nach wie vor sind
Apotheken unentbehrliche Nahversorger, denn die ,Schmet-
terlingskinder” benotigen grofle Mengen an Verbandsmaterial,
Heilsalben und Schmerzmedikamenten.

Wi nziert sich DEBRA Austria?

DEBRA Austria ist zu 100% auf Spenden angewiesen. Dank un-
serer Unterstiitzer sind wir schon weit gekommen. Doch auch in
Zukunft muss die Hilfe fiir die ,,Schmetterlingskinder® gesichert
sein. Deshalb ist die Bepanthen-Weihnachtskampagne von un-
schitzbarem Wert fiir uns. Auch hier sind Apotheken erneut un-
verzichtbarer Partner: Sie sind es, die Kunden durch ein liebevoll
gestaltetes Schaufenster, eine einladende Platzierung oder ein
freundliches Gesprich auf die Aktion aufmerksam machen und
diese zum Erfolg fithren kénnen.

Im Namen der ,Schmetterlingskinder” mochte ich alle Apothe-
kenmitarbeiterInnen daher von Herzen bitten, auch heuer wie-
der so groflartig mitzumachen.

© Stadtnachrichten Salzburg, 28. November 2019

© OO Nachrichten, 16. Juli 2019

Lenzing-Fasern
fiir EB-Patienten

LENZING. Die Lenzing Gruppe unter-
stiitzt DEBRA Austria, die Patien-
tenorganisation fiir Schmetter-
lingskinder, seit vielen Jahren fi-
nanziell und mit Textilien aus ih-
ren Fasern. Die dabei verwendeten
Lyocell- und Modalfasern der Mar-
ke Tencel sind besonders weich
und glatt und daher sehr haut-
freundlich. Damit helfen sie, die Le-
bensqualitdt der Schmetterlings-
kinder zu verbessern. In den ver-
gangenen Wochen haben einige Pa-
tienten mit der Erkrankung Epider-
molysis bullosa (EB) Unterwésche,
Pyjamas, Leggins, Steppdecken
und Bettbeziige aus Tencel-Fasern
getestet. Sie empfinden diese als
angenehm und hautfreundlich.

Schmetterlingskinder zertifiziert

Das EB-Haus Austria unterzog
sich einem strengen Auditund
erhieltnun die Urkunde fur die
Zertifizierung nach SO 9001.
.Der Prozess bedeutete fur
uns einen hohen Aufwand,
dersich aberausgezahlt hat”,
betont der Leiter der Uniklinik
fur Dermatologie und Allergo-
logie, PrimarJohann Bauer.
Die ISO-Zertifizierung des EB-

Hauses sieht die Klinik als weite-
res Beispiel fur die groBe Einsatz-
bereitschaft und die Qualitatim
gesamten Uniklinikum. Das EB-
Haus ist das sterreichweit erste
Expertisezentrum fir Epidermo-
lysis bullosa, zugleich Spezialkli-
nik fur ,Schmetterlingskinder”
und ein Projekt der DEBRA Aus-
tria auf dem Areal des Uniklini-
kums Salzburg. BILD: SW/SALK
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DEBRA Austria Finanzbericht 2019

Der Verein DEBRA Austria, Hilfe bei Epidermolysis
bullosa hat im Jahr 2019 gut gewirtschaftet. Das
zeigtder Finanzbericht 2019. Sehr erfreulich ist, dass
DEBRA Austria aufgrund der Spendeneinnahmen
die wesentlichen Vereinsziele - medizinische
Versorgung, Forschung und Hilfe fiir Betroffene
in Notsituationen - gut unterstiitzen konnte. Die
Priifung der Rechnungslegung gemdf § 21 VerG

flir das Rechnungsjahr 2019 (Jahresabschluss
2019), die Priifung zur Bestdtigung des Vorliegens
der Voraussetzungen gemadf § 4a Abs. 8 Z 1 EStG
1988 (Spendenabsetzbarkeit) und die Priifung der
Kriterien fiir die Vergabe des Spendengiitesiegels
durch die Kammer der Wirtschaftstreuhdnder
wurde von der Wirtschaftspriifungskanzlei
PwC Austria durchgefiihrt.

Mittelherkunft 6.379.844,34
Spenden 6.353.678,13
Mitgliedsbeitrage 6.450,00
Sonstige Einnahmen 6.000,00
Ertrage Kapitalvermogen 13.716,21
Mittelverwendung 6.379.844,34
Leistungen fiir statutarisch 4.711.569.95
festgelegte Zwecke
Hilfe fur EB-Betroffene 245.121,32
Medizinische Versorgung
413.476,89
(EB-Haus Austria: Ambulanz)
Forschung (EB-Haus Austria:
Forschungseinheit und klinische 1.909.067,55
Forschung)
Ausbild dV EB-H
quI. ung un .ernetzung( aus 132.668.85
Austria: Akademie und EB-CLINET)
EB-Forschung extern 928.725,26
Informations- und Offentlichkeitsarbeit 1.082.510,08
Spendenwerbung und 1.410.204,99
Spenderbetreuung
Allgemeine Offentlichkeitsarbeit und 1.310.584.05
Spendenwerbung
Spenderbetreuung 99.620,94
Verwaltungsaufwand 132.735,73
Umstellung auf autom. 19.282,98
Spendenabsetzbarkeit
Zuweisung Ricklage 106.050,69

Jahresergebnis des

Vereinsjahres 2019

MITTELVERWENDUNG BEI DEBRA AUSTRIA,
HILFE BEI EPIDERMOLYSIS BULLOSA

B 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 grofziigige Unterstiitzung,
die den ,Schmetterlingskindern“ zuteil
wird. Der Betrieb des EB-Haus Austria,
die Forderung der Forschung auf dem
Weg zur Heilung und die unmittelba-
re Hilfe fiir betroffene Familien in Not-
situationen sind nur mit Spenden — mit
Thren Spenden — mdglich. Fiir uns ist es
oberstes Gebot, diese Spenden nicht nur
nach den Grundsdtzen der RechtmadRig-
keit, Wirtschaftlichkeit, ZweckmaRigkeit,
Sparsamkeit und Transparenz zu ver-
wenden, sondern auch dafiir zu sorgen,
dass die uns iiberlassenen finanziellen
Mittel ausschlieflich im Sinne der Statu-
ten und der Vereinsziele eingesetzt wer-
den. In unserer Kommunikation, speziell
auch in unseren Spendenaufrufen, legen
wir grofen Wert darauf, ein wahrheits-
getreues Bild der Anliegen und Bediirf-
nisse der ,Schmetterlingskinder* zu
zeichnen und ihr Schicksal ohne Uber-
treibung 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, traurig, unberiihrbar und
schmerzverzehrt darzustellen, sondern

deﬁ?a

DEBRA Austria, EB-Haus Austria

Hilfe bei Epidermolysis bullosa Universitatsklinik fiir Dermatologie
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

e%)Haus

Hilfe fir die Schmetterlingskinder. Austria.

zu zeigen, dass sie froh und optimistisch
das Beste aus ihrem Leben machen kon-
nen. Um Ihnen die Sicherheit zu geben,
dass Thre finanziellen Zuwendungen nach
diesen Grundsdtzen verwendet werden,
unterzieht sich DEBRA Austria jedes Jahr
freiwillig der strengen Kontrolle durch die
unabhdngige Kammer der Wirtschafts-
treuhdnder und tragt seit dem Jahr 2004
das Osterreichische Spendengiitesiegel.
Das Spendengiitesiegel wird jahrlich von
der Kammer der Wirtschaftstreuhdnder
verliehen. Gepriift werden dabei die Ord-
nungsmadgigkeit der Rechnungslegung,
das interne Kontrollsystem, die satzungs-
und widmungsgemdRe Mittelverwen-
dung, Sparsamkeit und Wirtschaftlich-
keit, die Finanzpolitik, das Personalwesen
sowie die Lauterkeit der Werbung und die
Ethik der Spendenwerbung. Seit 2009 er-
fiillt DEBRA Austria auch alle Vorausset-
zungen dafiir, dass Sie Ihre Spende steu-
erlich absetzen konnen. Somit konnen Sie
sicher sein, das 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
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So fiihit sich das Leben fiir ein
Schmetterlingskind an.

Schmetterlingskinder leiden an einer unheilbaren, schmerzvollen
Hauterkrankung. Bitte spenden Sie unter schmetterlingskinder.at







