Weil sich das Leben fiir ein Schmetterlingskind so anfiihit.




© R. HAMETNER

Herzlichen Dank!

DEBRA Austria bedankt sich gemeinsam mit den ,Schmetterlingskindern® bei allen Menschen, die durch personliches
Engagement und groBzligige Spenden das Leben von Betroffenen erleichtern. Sie ermdglichen kompetente medi-
zinische Versorgung, Entwicklung von Therapieansatzen und Direkthilfe fir Familien, die von Epidermolysis bullosa
(EB) betroffen sind.

Sehr dankbar sind wir fur die projektbezogene und oftmals langjahrige Unterstitzung besonderer Partner: die C&A
Foundation, die UniCreditFoundation, der Lutz & Hedda Franz Cheritable Trust (CHFCT), die Aktion Licht ins Dunkel
sowie Interspar, BWT AG, Bayer Austria GmbH, die Osterreichischen Lotterien und das Amt der OO Landesregierung.
Dazu kommen groBartige private Initiativen, wie Andreas Engelhardts Biking 4 Butterfly Children, Peter Fischers Casino
Wien Punschstand, die Golfturniere vom Club 100 und Diners Club, die Konzertreihe des Stdttenchors sowie die
Aktionen der Lichtblicke Kitzblhel, von GameForLife (Katharina Jaks und Manuel Wukits), von Ing. René Hefler und
von Matthias Haas. Ein herzliches Dankeschdn sagen wir auch flr die engagierte Hilfe von Serviceclubs wie dem Ordre
International des Anysetiers bzw. Round Table (30 und 45 gemeinsam mit Burger King Salzburg), Kiwanis (Wien Belve-
dere, Wien Europa 1, Hollabrunn Weinviertel), Lions (Graz Erzherzog Johann, Wien Classic) und Rotary (Grieskirchen).

Aus Grinden der besseren Lesbarkeit wird auf die geschlechterspezifische Differenzierung verzichtet. Entsprechende Begriffe gelten
im Sinne der Gleichbehandlung grundsétzlich fur beide Geschlechter.
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DEBRA Austria - Hilfe fiir die Schmetterlingskinder

Uber uns

nsere Mission lautet: Die Lebensqua-
litét fur Betroffene von Epidermoly-
sis bullosa (EB) verbessern, kom-
petente medizinische Versorgung sicher-
stellen und durch die Férderung von For-
schung Hoffnung auf Heilung geben.

DEBRA Austria, Hilfe bei Epidermoly-
sis bullosa, wurde 1995 als Selbsthilfe-
gruppe von Betroffenen, Angehdrigen
und Arzten mit dem Ziel gegriindet, Er-
fahrungsaustausch und Hilfe fir Men-
schen mit EB anzubieten. Im Sinne un-
serer Vision ,Heilung fur EB ist moglich!”

Organisation
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DEBRA Austria, Hilfe bei Epidermolysis bullosa

Organe und Funktionen laut Statuten

Vorstand

Beirat

Rechnungspriifer

Dr. Gabriela
Pohla-Gubo
(Schriftfiihrer)

Mag. Gabriele

GoBnitzer-Gharabaghi

(Schriftflihrer-Stv.)

Univ.-Prof. Dr.

Alexander von Gabain

(Wiss. Beirat)

(Rechnungsprifer)

h,

BARGAD

Generalversammliung

Franz Feichtlbauer

wurde sehr bald begonnen, EB-Forschung
zu fordern, um Linderungs- und Heilungs-
maglichkeiten zu entwickeln. Im Jahr 2005
konnte DEBRA Austria die weltweit erste
Spezialklinik fir EB eréffnen, das EB-Haus
Austria am Universitatsklinikum Salzburg.

DEBRA Austria ist gemeinnutzig sowie
mildtétig aktiv und seit vielen Jahren mit
dem O&sterreichischen Spendengutesiegel
ausgezeichnet. Dank unserer groBzligigen
und treuen Spender ist es mdglich, diese
Arbeit flr die ,Schmetterlingskinder” mit

N.

o ungebremstem Elan voranzutreiben.

del%?a

Hife fir die Schmetterlingskinde

Dr. Rainer Riedl|
(Obmann)

Maria Alimeier

(Obmann-Stv., (Kassier-Stv.)

Kassier)
Lena Riedl Isolde Mayr Faccin
(Vertretung (Vertretung

der Betroffenen)

Univ.-Prof. Dr. Markus

Hengstschlager
(Wiss. Beirat)

Dr. Gerhard
Brandstatter

DEBRA-Siidtirol)

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

(Rechnungspriifer)



Vorstand

er Vereinsvorstand von DEBRA Austria setzt sich
D aus EB-Betroffenen bzw. deren Angehorigen zu-
sammen. Er stellt sicher, dass die Aktivitdten des
Vereins immer im Einklang mit den Statuten, und damit
auch den BedUrfnissen der Patienten, stehen. Das lang-
jahrige Engagement der Vorstandsmitglieder — die meisten
sind seit der Grindung im Jahr 1995 dabei — ist Grund-
lage fur die nachhaltige Vereinsarbeit und Voraussetzung
fir das Erreichen unserer Ziele. <>

Team und Verantwortung

m die hochgesteckten Ziele von DEBRA Austria zu
u erreichen, braucht es ein kompetentes und moti-

viertes Team. Da wir praktisch keine Foérderung der
offentlichen Hand erhalten, sind hierzu vielfaltige MaB-
nahmen erforderlich: Informations- und Offentlichkeitsar-
beit, Benefizveranstaltungen und Spendenwerbung, aber
auch Betreuung unserer EB-Familien und Management der
von uns initiierten Forschungsprojekte. Der GrofBteil un-
seres Teams arbeitet Teilzeit: Dr. Rainer Riedl (Geschéfts-
fUhrung), Sabine Schmid (Strategie, Kommunikation und
Fundraising), Mag. Britta Schwarz (Spendenaktionen und
Online-Kommunikation), MMag. Kathrin Siegl (Firmenko-
operationen und Werbung), Eva-Maria Halmer und Mag.

Aufgaben und Ziele

iel von DEBRA Austria ist es, sich auf verschiede-
Z nen Ebenen fur die Anliegen der ,Schmetterlings-
kinder" einzusetzen. Das bedeutet erstens die me-
dizinische Versorgung sicherzustellen, zweitens die For-
schung zur Entwicklung von sicheren Therapien bzw. zur
Linderung der Erkrankung und ihrer teilweise sehr folgen-
schweren Nebenwirkungen zu ermdéglichen. Drittens soll
der Erfahrungsaustausch zwischen EB-Betroffenen gefor-
dert und EB-Familien in Notsituationen geholfen werden,
das Leben mit EB zu meistern.

Vereinsziele von DEBRA Austria
B Beratung, Information und Erfahrungsaustausch fur
Betroffene und Angehdrige

© E. EGGER

Dr. Gabriela Pohla-Gubo, Dr. Rainer Riedl. Nicht im Bild: Mag. Gabriele GoBnitzer-
Gharabaghi

Katrin Randysek (Office Management, Spenderbetreuung
und Forschungsadministration), Dagmar Libiseller, Carina
Tanczos, Lena Riedl (Assistenz im Bereich Office und
Spendenkommunikation), DSA Sabine Wittmann (Mitglie-
derbetreuung und Sozialberatung), Dr. Gaston Sendin und
MMag. Sandra Eder (Forschungsmanagement), Mag. Ga-
briele GoBnitzer-Gharabaghi (psychologische Untersttit-
zung).

Verantwortlich fUr die Verwendung der Spenden: Vorstand
Spendenwerbung: Dr. Rainer Ried|
Datenschutz: Dr. Rainer Riedl <%

= Sicherstellung und laufende Optimierung der medizi-
nischen Versorgung

® Forderung der EB-Forschung, um Heilungs- oder
Linderungsmoglichkeiten zu entwickeln

® Finanzierung des EB-Hauses Austria am Universi-
tatsklinikum Salzburg

Spenden fiir DEBRA Austria sind natig fiir
B den Betrieb des EB-Hauses
— kompetente Arztinnen und Krankenschwestern
— Grundlagenforschung und klinische Studien
— Ausbildung und Vernetzung von Experten
und Betroffenen
® die Forschung auf dem Weg zur Heilung von EB
die unmittelbare Hilfe flr betroffene Familien
in Notsituationen <
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Epidermolysis bullosa (EB) — Die Erkrankung

chmetterlingskinder — diese Bezeichnung hat sich

in Osterreich und in vielen anderen Landern fir

Kinder und auch Erwachsene mit Epidermoly-
sis bullosa (EB) durchgesetzt, weil ihre Haut so verletz-
lich ist wie die Fligel eines Schmetterlings. Der Begriff
ist einerseits zutreffend, andererseits wird er der
Schwere der Erkrankung kaum gerecht. Der Fachbe-
griff Epidermolysis bullosa hat bislang keine deutsche
Entsprechung; am ehesten kdnnte man vielleicht
sagen: erblich bedingte, blasenartige Abldsung der
Oberhaut. Das klingt etwas umstandlich, gibt einem
daflr einen ungefahren Begriff, worum es bei dieser
Erkrankung geht.

Epidermolysis bullosa umfasst eine Gruppe klinisch und
genetisch unterschiedlicher Krankheiten, deren gemein-
sames Merkmal die Bildung von Blasen an der Haut und
an den Schleimhauten nach mechanischer Belastung ist.
Das ist gut vorstellbar, wenn ein Betroffener beispiels-
weise stlrzt oder von einem FuBball getroffen wird. Bei

© DEBRA AUSTRIA (8)
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schwereren Formen von EB genlgt aber auch ein fester
Handedruck, um Blasen zu bekommen. Manchmal ist
diese mechanische Einwirkung so gering, dass sie kaum
als solche wahrgenommen wird. Wenn etwa ein Neuge-
borenes auf dem Rucken liegt und sich ein wenig hin und
her bewegt, kann das allein schon dazu fihren, dass am
Ricken des Kindes riesige Blasen entstehen. In der Fol-
ge kommt es zu sténdiger Bildung von offenen Wunden,
entzUndlichen Stellen, Krusten und leider auch zu damit
verbundenen Schmerzen.

EB beginnt mit der Geburt und begleitet die Betrof-
fenen ihr ganzes Leben lang. Die Ursache sind gene-
tische Veranderungen in den EiweiBmolekulen, die fir
die Verbindung zwischen der Oberhaut und der darun-
ter liegenden Lederhaut verantwortlich sind. Fehlt ein
solches EiweiBmolekUl oder funktioniert es nicht rich-
tig, dann ist die Verankerung nicht vollstandig und es
kommt bei mechanischer Einwirkung zur beschriebenen
Blasenbildung. FUr jede Form von EB ist eine andere Ver-




anderung in einem ganz bestimmten Gen verantwort-
lich. Inzwischen sind Ver&nderungen in 18 verschiede-
nen Genen bekannt, welche die jeweiligen EB-Typen ver-
ursachen. Die aktuelle Klassifikation umfasst vier Haupt-
formen mit insgesamt mehr als dreiig Subtypen, wo-
bei Prognose und Verlauf je nach Subtyp hochst unter-
schiedlich sind.

Das klinische Spektrum der unterschiedlichen Typen ist
sehr breit. Am einen Ende stehen schwere Formen mit
ganz extremer Verletzlichkeit der Haut, massiver Blasen-
bildung und vielen offenen Wunden; am anderen Ende
mildere Auspréagungen mit nur lokalisierter und seltener
Blasenbildung (z. B. bei groBerer mechanischer Belas-
tung). Bei einigen Unterformen kommt es neben der Bil-
dung von Blasen auch zu anderen Folgeerscheinungen.
So kdénnen beispielsweise Finger und Zehen zusammen-
wachsen, Narben und Verwachsungen im Bereich der
Augen (Hornhaut, Augenlider) entstehen sowie Essen und
Trinken durch Zahnfehlbildungen und Verengungen von
Mundhdhle und Speiserdhre erschwert sein. An der Haut
kann es zur Bildung von Hautkrebs kommen, und sehr
haufig entsteht auch eine Blutarmut.

Obwohl in letzter Zeit beachtliche Fortschritte in der gen-
therapeutischen Forschung gemacht wurden, ist eine
urséchliche Behandlung von EB bis heute noch nicht ver-
flgbar. Derzeit ist eine Therapie der Symptome die einzi-
ge Mdoglichkeit und Hilfe, die wir anbieten kdnnen. Neben
der Vorbeugung der Blasenbildung (soweit im normalen
Alltagsleben Uberhaupt machbar) ist eine moglichst gute
Wundversorgung und die Behandlung von Infektionen
besonders wichtig. Aber auch ausreichende und richti-
ge Erndhrung sowie gelegentliche chirurgische Eingriffe
(z. B. Handoperationen, Dehnung der Speiserohre) geho-
ren zur Therapie von EB.

Jede Form von EB hat ihre eigene Auspragung und
ihre speziellen Probleme. Aus diesem Grund ist eine
interdisziplinare Versorgung dringend erforderlich. Ne-
ben der Haut mussen auch alle anderen Organe be-
obachtet und auf Verdnderungen untersucht wer-
den. Nur wenn wir neben der Haut auch auf den gan-
zen Menschen schauen, kénnen wir jedem einzel-
nen unserer Betroffenen die fUr ihn bestmdogliche, in-
dividuelle Behandlung und Beratung anbieten. <>
Dr. Anja Diem, leitende Arztin EB-Ambulanz im EB-Haus Austria

Epidermolysis bullosa (EB) - Die Erkrankung 7 I



EB ?

EINE ERKRANKUNG, DIE HAUT VERLETZLICH MACHT.

Leichte Beriihrungen verursachen Blasen, Wunden und Schmerzen. Warum?
Mind. eines der 16 Proteine,

. . Epidermis das die Hautschichten
Wie wird vererbt? Basalmembran verbindet, ist defekt. Die
Dermis Schicht der Blasenbildung

bestimmt den EB-Typ.

3 HAU PTTYPEN SYM PTOME Grof3e Bandbreite zwischen den
Risiko auf Vererbung SIMPLEX (EBS)

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

# DYSTROPH (EBD)

Sichtbare Schaden der Gesichtshaut
Blasenbildung in der Mundhdhle

J U N KTIO N AL ( E BJ) Umfangreiche Blasenbildung am ganzen Kérper
Blasenbildung an Membranen der inneren Organe
Schwere Komplikationen verlaufen oft tédlich

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

Wie
kann ich
Kein Elternteil tragt das Gen in h e Ife n ?

sich. Vor der Befruchtung mutiert
das Gen spontan in Spermium
und Eizelle.

BN 8 Epidermolysis bullosa (EB) - Die Erkrankung



Haut Ablésung blasenformig

Epidermolysis bullosa

NICHT NOCH
SELTEN GENETISCH JEDER ANSTECKEND UNHEILBAR
()
L
-
Eines von 17.000 Vererbbar, aber GleichmaBige Genetische Noch nicht heilbar,
Neugeborenen ist Eltern wissen Verteilung zwischen Erkrankungen sind aber Forschung macht
betroffen. moglicherweise Geschlechtern und nicht ansteckend. Hoffnung. Derzeit nur
nicht, dass sie ethnischen Gruppen. Wund- und Schmerz-
EB-Trager sind. management moglich.
Diagnose Behandlung
Biopsie (Untersuchung einer Blasen — miissen punktiert, entleert und Wunden versorgt werden,
kleinen Hautprobe unter dem um die Haut vor Reibung und Infektionen zu schiitzen. In schweren
Mikroskop): Der Hautarzt Fallen dauert das tagliche Verbinden Stunden und ist sehr schmerzhaft.
identifiziert den EB-Typ anhand Zahnpflege - muss sehr sorgfiltig erfolgen, weil Schleimhaute verletzlich
der Blasenbildungsschicht. und die Mundoffnung durch Verwachsungen verkleinert sein kann.

verschiedenen EB-Typen. Mehr als 30 Subtypen sind bekannt.

Kinder mit schweren Formen von EBJ konnen
innerhalb der ersten 2 Jahre aufgrund von
Untererndhrung und Anamie sterben,
verursacht durch Blasenbildung des
Rachens und der Speiserohre.
5%

70% 25%

Sorgen und Anliegen bekannt machen Prozentuelle Verteilung der EB-Typen

FORSCHUNG UNTERSTUTZEN

Forschung und klinische Studien haben wichtige Fortschritte im
Verstandnis und der Behandlung von EB gebracht. Heilung kdnnte
durch Stammezell-, Zell-, Gen- oder Proteintherapie moglich werden.
Auch Therapieansatze mit molekularen Wirkstoffen (Small Molecules)

sind vielversprechend.
EB-Forschung braucht nachhaltige Unterstiitzung
durch uns alle. Seltene Erkrankungen haben keine
Prioritdt in nationalen Gesundheitssystemen und in
der Pharmaindustrie darum |St dle FOrSChung fur Das ist eine Ubersicht iiber EB, ersetzt aber keine Diagnose.
. ) ! . Schweregrade und Behandlungsmaglichkeiten sind von Fall s
»Schmetterlingskinder” auf Spenden angewiesen. Hilfe fir die Schmetterlingskinder. 2u Fall unterschiedlich. Kontaktieren Sie das EB-Haus in Salzburg, 3
wenn Sie vermuten, dass |hr Kind EB hat: www.eb-haus.org T
Designed by FIENDISH.com fir DEBRA Austria. FIENDISH 2
h I 2 k M d Licensed under creative commons 2013. 00 Lo %
WWW.SC m ette r I n g S I n e roat Free to print, distribute and display. g
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2018 -Ein hewegtes und hewegendes Jaht

© PRIVAT

Der Tag der offenen Tiir im EB-Haus bot Interessierten
ein abwechslungsreiches Info-Programm.

© R. HAMETNER

© PRIVAT

Das weltgroBte Quadratlogobild fiir die
»Schmetterlingskinder”.

© K. SALVENMOSER

I 10 2018 - Ein bewegtes und bewegendes Jahr

treffen im Juni stellen fiir viele Eltern einen Héhepunkt im DEBRA-Jahr

dar. Die jahrlichen Treffen geben Mittern und Vatern von EB-betroffenen
Kindern aber auch Partnern von EB-Betroffenen die Mdglichkeit zum Erfahrungsaus-
tausch. Hier treffen ganz unterschiedliche Personlichkeiten aufeinander — trotzdem
lasst die Gemeinsamkeit von &hnlichen Erfahrungen sofort ein vertrauensvolles Ver-
sténdnis entstehen. Das Wochenende bietet flr jeden etwas: entlastende Gespréche,
Erfahrungsaustausch, Entspannung und Ausfliige. Auch das Familienwochenende im
April war mit 17 teilnehmenden Familien duBerst gut besucht. <

M iitter- und Viterwochenende. Das Mttertreffen im Mai und das Véter-

fr ,Schmetterlingskinder* einen Tag der offenen Tir. Mehr als 200 Interes-

sierte kamen und erhielten Einblicke in die Aufgaben und Tatigkeiten der vier
Abteilungen: Ambulanz, Forschung, Akademie und Studienzentrum. Auf spielerische
Weise konnten Besucher mehr iiber Ansatze auf dem Weg zur Heilung erfahren und
beispielsweise beim Isolieren von DNA aus Bananen in die Forschungsarbeit hinein-
schnuppern. In der Ambulanz informierten sich Interessierte iber Wundmanagement
und neue Verbandsmaterialien fiir ,Schmetterlingskinder”. Prasentationen und Film-
vortrage rundeten das spannende Programm ab. <

T ag der offenen Tiir im EB-Haus. Im Februar veranstaltete die Spezialklinik

(Schweiz) Giber 200 Menschen aus der ganzen Welt zum DEBRA International

Kongress. Auch aus Wien und Salzburg war eine Delegation mit dabei. Was die
Anwesenden verbindet? DEBRA und das Ziel, EB heilbar zu machen. Neben Neuigkeiten
aus der Forschung bot der Kongress viele spannende Anregungen. Dr. Anja Diem, Arz-
tin aus dem EB-Haus, referierte gemeinsam mit zahlreichen anderen internationalen
Experten. DEBRA Gruppen aus Indien, Brasilien, Singapur und Chile verdeutlichten wie
wichtig Zusammenarbeit und Austausch in internationalen Netzwerken ist. Die Blihne
gehdrte nicht nur internationalen Forschern und Klinikern, auch Betroffene und Ver-
treter von DEBRA Gruppen bertihrten das Auditorium mit ihren Ausfiihrungen. Q?

D EBRA International Kongress. Im September trafen sich in Zermatt

zeigte das Kufsteiner Familienunternehmen papier+biicher 6gg, dass es

nicht nur viel Kreativitat, sondern auch ein groBes Herz besitzt. Vier Monate
lang wurden gemeinsam mit hunderten Malbegeisterten aus ganz Osterreich unglaub-
liche 1.024 m? Quadrat-Leinwande bemalt. Zusammengesetzt ergaben diese einen
Schmetterling und mit 6,5 x 6,5 Metern auch das weltgroBte Quadrat-Logobild! Da-
mit wurde Weltrekord und eine wertvolle Spende fliir DEBRA Austria erzielt. Denn
im Vorfeld wurde jede Leinwand um 10 Euro an interessierte Maler verkauft. Insge-
samt konnte auf diese Art ein groBartiger Spendenbetrag aufgebracht werden. <>

w eltrekord fiir DEBRA Austria. Zu seinem 80jahrigen Firmenjubildum



© DEBRA AUSTRIA

© OSTERREICHISCHE POST AG/CH. HUSAR

© L. SCHEDL

© PRIVAT

erbekampagne. Auch 2018 durften wir auf die pro bono-Unterstiitzung

unserer Partner GGK Mullenlowe als Kreativ- und Mindshare als Media-

Agentur zahlen. Mit den Sujets ,Einhorn“ und ,Kinderschuhe* fand die
Kampagne ,So flhlt sich das Leben fiir ein Schmetterlingskind an“ in gewohnt auf-
falliger und einpréagsamer Weise ihre Fortsetzung. Die berlihrenden und starken Bilder
verhelfen DEBRA Austria zu einem beeindruckenden Bekanntheitsgrad in der Bevélke-
rung. Die Effizienz der Kampagne wurde 2018 mit dem VAMP Award in Bronze ausge-
zeichnet. Herzlichen Dank an GGK Mullenlowe und Mindshare fiir dieses groBartige —
und kostenfreie — Engagement!

uszeichnung fiir Spendenbriefe. Fir unsere Weihnachtsaussendung an

Untersttitzer der ,Schmetterlingskinder” durften wir uns beim Spendenbrief

Award 2018 iber eine ganz besondere Auszeichnung der Post AG freuen: Den
1. Platz fir den besten Spendenbrief. DEBRA Austria war zum flinften Mal in Serie
unter den Finalisten dieses Awards. Mit dieser Auszeichnung wird jéhrlich die tag-
tégliche wertvolle Arbeit von Hilfsorganisationen gewtirdigt. Wir freuen uns ganz be-
sonders ber diese nachhaltige Bestétigung unserer Informationsarbeit tiber die An-
liegen der ,Schmetterlingskinder” und ihren Weg zur Heilung.

undraising Award. Beste Partnerschaft des Jahres. Haut und ihre Ge-

sundheit ist das gemeinsame Thema der Patientenorganisation DEBRA Aus-

tria und des Life-Science-Unternehmens Bayer Austria GmbH. Deshalb wurde
2016 die gemeinsame Kampagne ,Bepanthen hilft den Schmetterlingskindern” ins
Leben gerufen und fand 2018 bereits zum dritten Mal statt: Fir jede in den Monaten
November und Dezember verkaufte Bepanthen Wund- und Heilsalbe 100 g sowie
Bepanthol SensiDaily 150 ml-Tube ging auch 2018 ein Euro an DEBRA Austria, was
in Summe zu einer flinfstelligen Spendensumme flihrte. Diese besondere Partner-
schaft zwischen Bayer Austria und DEBRA Austria wurde 2018 mit dem Fundrai-
sing Award in der Kategorie ,Beste Partnerschaft des Jahres" ausgezeichnet.

eilsame Fasern, weiche Stoffe, sanfte Kleidung. Ziel dieses vom Ordre

International des Anysetiers geférderten und iiber zwei Jahre laufenden Projekts

ist das Testen von Fasern, Stoffen und Kleidungsstiicken, die hautfreundlich und
angenehm zu tragen sind, vor Verletzungen schiitzen sowie nicht mit den Wunden bzw.
Verbanden verkleben und ggf. sogar die Wundheilung fordern. Zunéchst wurden Fasern
und Stoffe auf ihre Brauchbarkeit fiir diese Anwendungsbeobachtung analysiert, neben
klassischer Wasche auch ,erweitertes Verbandsmaterial“. Die Anwendungsbeobachtung
findet nun laufend in der EB-Ambulanz unter der Leitung einer speziell ausgebildeten
Krankenschwester statt. Die Ergebnisse werden dem gesamten EB-Betroffenenkreis zur
Verfiigung gestellt und im EB-Handbuch dokumentiert (www.eb-handbuch.org).

n
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stltzern — sei es durch einmalige oder regelmaBige Spenden,

kreative Aktionen oder 6ffentlichkeitswirksame Veranstaltungen —
viel fur die ,Schmetterlingskinder” erreichen. Wir bedanken uns sehr
herzlich bei allen, die dazu mit groBem Engagement beigetragen haben!
Hier einige Fotos, die symbolisch fir die Vielzahl an groBartigen Aktionen
stehen — DANKE! <%

A uch 2018 konnten wir gemeinsam mit unseren Spendern und Unter-

© siehe Seite 37
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pender schreiben an DEBRA. Wir
bedanken uns fur die berthren-

den Rickmeldungen! <>

Hier drucken wir stellvertretend einige
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Mitgliederhilfe — Auffangnetz fiir Betroffene

ie Betreuung der von EB betroffenen Familien ist ne-
D ben einer umfassenden medizinischen Versorgung

und Forschung auf der Suche nach Heilungsmdg-
lichkeiten eine zentrale Aufgabe von DEBRA Austria. Die
Familien stehen in engem Kontakt mit DEBRA und wer-
den durch eine engagierte Sozialarbeiterin bestmdglich
betreut und in Krisen aufgefangen. Bei Bedarf wird auch
kompetente psychologische Unterstlitzung angeboten.
Dazu kommt die unmittelbare Hilfe fir Betroffene in Not-
situationen und wenn Krankenkassen und Sozialsystem
nicht ausreichend unterstitzen.

Ein weiterer wichtiger Baustein der Mitgliederbetreuung ist
die Férderung des regelméBigen Erfahrungsaustausches.
Hier bieten wir z. B. Mlitter-, Vater- und Familienwochen-
enden bzw. Jahrestreffen an. Durch den intensiven Aus-
tausch haben sich innerhalb der DEBRA-Familie groBe

Ein Therapiehund besucht die jiingsten Teilnehmer.

ityliederbetreuung und Sozialarbeit - Hilfe zur
M Selbsthilfe. Ein Leben mit EB ist eine groBe Herausforde-

rung. Neben sozialen und medizinischen Problemen ist EB flir
Betroffene vor allem auch in finanzieller Hinsicht eine groBe Belastung.
Das Osterreichische Sozialsystem bietet zwar einige Unterstlitzungen und
Forderungen an, viele Sozialleistungen, wie z. B. Pflegegeld, Familienbei-
hilfe, Rezeptgebiihrenbefreiung, Behindertenausweis, Parkgenehmigung
etc. sind dabei aber nicht immer versténdlich oder einfach zu beantragen.
Fir Betroffene stellen sich dann oftmals Fragen wie:
B Wo gibt es verldssliche Informationen zu mdglichen (finanziellen) Un-

terstiitzungen?

Mitgliederhilfe — Auffangnetz fiir Betroffene

Wertschatzung und ein freundschaftliches Klima entwi-
ckelt — wohl das beste Auffangnetz, das sich Menschen
mit oder ohne Erkrankung wdinschen kdnnen.

Mehr als nur ein Jahrestreffen. Einmal im Jahr findet das
DEBRA Jahrestreffen statt, um EB-betroffene Familien zu-
sammenzubringen und einen intensiven Austausch zu er-
mdglichen. Veranstaltungsort ist das Seminarhotel St. Vir-
gil in Salzburg. Bei traumhaftem Herbstwetter trafen 2018
von 12. bis 14. Oktober rund 140 Betroffene, deren An-
gehorige sowie Mitarbeiter von DEBRA Austria und dem
EB-Haus zusammen.

Ein vielseitiges Programm mit Vortragen, Workshops, Kin-
derunterhaltung und Ausfligen erwartete die Teilnehmer.
Das Angebot der Generalambulanz in der Spezialklinik fr
»>chmetterlingskinder”, dem EB-Haus Austria, sowie Ein-

Workshop zum Thema klinische Studien.

= An wen kann ich mich bei Problemen mit einer Kosteniibernahme
wenden?

® |st meine Pflegegeldstufe korrekt und gerecht?

= Wo finde ich psychologische oder psychotherapeutische Begleitung?
= Welche Angebote zur Entlastung im Alltag gibt es?

Als besondere Unterstiitzungsleistung steht daher Mitgliedern von DE-
BRA Austria Beratung und Betreuung durch eine ausgebildete Sozial-
arbeiterin — DSA Sabine Wittmann — zur Verfigung. Neben der Orga-
nisation der beliebten Austauschtreffen, wie Familien-, Mitter-, Vater-/
Méannerwochenende, Regional- und Jahrestreffen, ist sie Teil des Orga-
nisationsteams der EB-Seminare und erste Anlaufstelle fiir EB-Betrof-

© DEBRA AUSTRIA
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zelgesprache mit einer EB-erfahrenen Psychologin wurde
von einigen Familien im Rahmen dieses Treffens gerne
in Anspruch genommen. Wahrend manche Erwachsene
gleich nach einem ersten gemeinsamen Abendessen die
Zeit im Clubraum fUr die seltene Gelegenheit nutzten, Er-
fahrungen in einer groBen Runde auszutauschen, infor-
mierten sich andere im Zuge einer kleinen Ausstellung tUber
neue Pflegeprodukte und Verbandsmaterialien. Fur die Ju-
gendlichen stand ein Kinobesuch am Programm, die Kin-
der hatten SpaB beim Karaoke singen und Cocktail mixen.

Bei der gut besuchten Generalversammlung am Sams-
tagvormittag wurde unter anderem aus dem Vereinsle-
ben berichtet. Den anschlieBenden Vortragen von Exper-
ten aus dem EB-Haus lauschten alle Mitglieder gespannt.
Wéhrenddessen erlebten Kinder und Jugendliche die ein-
fache Art des Theaterspiels beim Jeux Dramatique Work-
shop. Das Leben mit einer chronischen und derzeit noch
unheilbaren Erkrankung stellt Betroffene und ihre Angeho-
rigen vor vielféltige Herausforderungen. Daher referierte am

fene in allen sozialen Belangen. Auf Wunsch berét und informiert Sa-
bine Wittmann Mitglieder personlich, telefonisch oder per E-mail. Oft
werden Themen wie Alltagsbewaltigung, Schule, Kindergarten, Tages-
struktur, Freizeitgestaltung, Uberforderung, Pflege etc. besprochen.
Bei Bedarf stellt die erfahrene Sozialarbeiterin auch den Kontakt zur
DEBRA Austria Psychologin her.

Sabine Wittmann Kklért dffentliche Fordermoglichkeiten und unterstiitzt
im Bedarfsfall auch aktiv bei der Antragstellung bei Behorden (z. B. So-
zialministeriumservice, Krankenkassen, Pensionsversicherungsanstalt
usw.). Wenn keine Kosteniibernahme durch andere Stellen maglich ist,
Ubernimmt DEBRA Austria oftmals die Kosten fiir wichtige Therapien,

Nachmittag eine Psychologin zum Thema ,,Burnout” und
stellte Moglichkeiten der Burnoutpravention und Stress-
bewaltigung durch Achtsamkeit vor. In dieser Zeit wurden
die Kleinsten von einem Therapiehund besucht, wahrend
die Jugendgruppe das Haus der Natur erkundete.

Der Samstagabend hatte einiges an Unterhaltung flir die
ganze Familie zu bieten. Beim ,heilsamen Singen“ ent-
deckte so manch einer die Kraft der eigenen Stimme so-
wie die befreiende und starkende Wirkung auf den Korper.
Beschwingt ging es weiter in die Disco, welche seit vielen
Jahren ehrenamtlich von unserem DJ MC gestaltet wird.
Bis Mitternacht wurde getanzt, geschwitzt und gelacht.

Nach dem FrUhstlick am Sonntagvormittag wartete ein
weiteres Highlight: In einer regen Diskussion wurden im
Anschluss an eine Prasentation viele Fragen zum Thema
,Klinische Studien“ von Arzten und Forschern des EB-Hau-
ses beantwortet. Die Forschungsabteilung des EB-Hau-
ses prasentierte sich danach unter dem Motto ,Forschung
zum Begreifen II“ mit einer Ausstellung und gab Einblicke
in ihre interessante Arbeit. GroB und Klein isolierten fleiBig
DNA (Erbsubstanz) aus Friichten und zeigten groB3es Inte-
resse an den Postern und Exponaten sowie an der M&g-
lichkeit lebende Hautzellen im Mikroskop zu betrachten.
Die Zeit verging wie im Flug, ein gemeinsames Mittages-
sen am Sonntag beschloss das Jahrestreffen. Trotz Weh-
mut Uberwogen bei der Verabschiedung die positive Ener-
gie, der Zusammenhalt, das gegenseitige Bestarken sowie
die Vorfreude auf das néchste Jahrestreffen. Und die Mit-
gliederbetreuung von DEBRA Austria beginnt bereits jetzt
wieder freudig mit den Vorbereitungen flr das nachste Jahr.
< DSA Sabine Wittmann, Mitgliederbetreuung und Sozialberatung

Heilmittel oder Therapieurlaube. Bei besonderen Wiinschen, die nicht
von DEBRA Austria finanziert werden kénnen, fungiert Sabine Witt-
mann als Drehscheibe. So ist es manchmal mdglich, auch ganz indi-
viduelle Wiinsche zu erflllen. Fiir Nina ging 2018 ein besonderer Her-
zenswunsch in Erfiillung: Gemeinsam mit ihrer Familie durfte sie das
Hahnenkammrennen auf der beriihmt-bertichtigten , Streif* erleben und
Marcel Hirscher live sehen. Die Kosten dafiir wurden vom Verein Licht-
blicke Kitzblihel Uibernommen. Der Verein unterstiitzt DEBRA Austria
bereits seit vielen Jahren und ermdglicht ,,Schmetterlingskindern* die
Erfiillung von Herzenswiinschen. Das Hahnenkammrennen 2018 wird
Nina bestimmt lange in Erinnerung bleiben. <>

Mitaliederhilfe - Auffangnetz fiir Betroffene 17 I



EB-Haus Austria — Die Spezialklinik

Autgaben und Ziele

elfen — Heilen — Lernen: das sind un-
H sere Ziele und erldutern gleichzeitig

die vier Saulen des EB-Hauses Aus-
tria — EB-Ambulanz, EB-Forschungseinheit,
EB-Akademie und EB-Studienzentrum. Seit
2005 gibt es die Spezialklinik fur ,Schmet-
terlingskinder” am Salzburger Universitatskli-
nikum. Das EB-Haus Austria wurde mittler-
weile als erste Einrichtung in Osterreich of-
fiziell zu einem Expertisezentrum fUr seltene
Erkrankungen designiert. Fir den Umgang

spezielles Wissen, langjahrige Erfahrung und
viel Einfuhlungsvermogen erforderlich. All das finden EB-Be-
troffene in dem von der Patientenorganisation DEBRA Aus-
tria initiierten und mittels Spenden finanzierten EB-Haus.

Unter der Leitung von Dr. Anja Diem sorgen Arzte, Thera-
peuten und Krankenschwestern der EB-Ambulanz fUr die

v.l.n.r.: Rezeption, Eingang, Spielecke; Teams und Raumlichkeiten von EB-Ambulanz, EB-Forschungseinheit, EB-Akademie sowie EB-Studienzentrum

BN 18 EB-Haus Austria - Die Spezialklinik

o ) ) ) Prim. Prof. Dr. Johann Bauer,
mit einer Multisystemerkrankung wie EB sind medizinischer Leiter

medizinische Versorgung der ,,Schmetterlings-
kinder”. Die Schwerpunkte liegen hier auf den
Bereichen Wundmanagement, Schmerzthera-
pie, Erndhrungsberatung, Vor- und Nachsor-
ge sowie der multidisziplindren Versorgung der
groBen und Kleinen Patienten. Die Notwendig-
keit fUr eine interdisziplinare Zusammenarbeit
mit anderen Abteilungen des Salzburger Uni-
versitatsklinikums hat das EB-Therapienetz-
werk auf etwa 30 engagierte Mediziner, The-
rapeuten und Berater anwachsen lassen.
Das Team der EB-Forschungseinheit hat sich
¢ der Linderung und Heilung von EB verschrie-
ben. Neueste wissenschaftliche Erkenntnisse aus den Be-
reichen Gen- und Zelltherapie, kleine molekulare Wirkstoffe
(Small Molecules) oder Hautkrebsforschung geben den
~Schmetterlingskindern® Hoffnung auf ein Leben ohne Bla-
sen, Wunden und Schmerzen.

R. HAMETNER

© R. HAMETNER (8), UWE BRANDL, WERBEAGENTUR/PRESSEFOTOGRAF



Die groBe Mission von DEBRA Austria und dem Forschungs-
team ist eine ursachliche Heilung der Erkrankung: In enger
Zusammenarbeit mit anderen internationalen Forschungs-
gruppen ist ein langfristiges Ziel, eine sichere und effiziente
Gentherapie flr die Betroffenen zu entwickeln.

Daneben mussen aber auch die dringenden Bedurfnisse
der Patienten berlcksichtigt werden, die heute mit belas-
tenden und einschrankenden Komplikationen leben. Des-
halb arbeiten die Forscher im EB-Haus intensiv an Thera-
pieansatzen, die kurz- und mittelfristig die Symptome der
Erkrankung lindern und so das Leben der Betroffenen im
Hier und Jetzt erleichtern werden.

Eine immer gréBere Bedeutung kommt dem EB-Studien-
zentrum zu, das von Assoc.-Prof. Dr. Martin Laimer geleitet
wird. Die verschiedenen Therapieansatze aus der Grund-
lagenforschung, aber auch Wirkstoffe, die urspriinglich fur

as EB-Haus Austria — die Spezialklinik fur ,Schmet-
terlingskinder® — wurde im Jahr 2005 vom Verein
DEBRA Austria ins Leben gerufen, der es bis heute
fast ausschlieBlich mit Spenden finanziert. Es ist organisa-
torisch und strukturell in die Universitatsklinik fur Derma-

UMIKLINIKUM

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

Medizinische
Leitung

andere Erkrankungen entwickelt wurden, mussen flr EB im
Zuge Klinischer Studien getestet werden. Erst dann kann die
behdrdliche Zulassung beantragt werden.

Uber die Jahre haben die Experten im EB-Haus viele wert-
volle Erfahrungen gesammelt. Dieses Wissen weiterzugeben,
ist Ziel der EB-Akademie. Unter der Leitung von Dr. Gabriela
Pohla-Gubo wird fUr die Aus- und Weiterbildung von Betrof-
fenen und medizinischem Personal gesorgt. Zudem ist die
EB-Akademie fUr die nationale und internationale Vernetzung
im Zuge der Initiative ,EB-CLINET — Klinisches Netzwerk von
EB-Zentren und Experten” verantwortlich, um einen Aus-
tausch von Fachkenntnis und Praxis zu erméglichen. Auch
Offentlichkeitsarbeit, Fundraising und ein intensiver Kontakt
mit Spendern gehdren zum breitgefacherten Aufgabenbe-
reich des Akademie-Teams und sollen sicherstellen, dass
das EB-Haus auch in Zukunft betrieben werden kann. <

tologie des Landeskrankenhauses Salzburg eingebettet.

Die Leitung des EB-Hauses teilen sich daher der Vorstand
der Hautklinik, Prim. Prof. Dr. Johann Bauer, und der Ob-
mann von DEBRA Austria, Dr. Rainer Ried|. Q>

Hife fir die Schmets

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

Kaufménnische
Leitung

Personal-
und Sachkosten

uuuuuu

EB-Haus Austria — Spezialklinik fiir ,Schmetterlingskinder

EB-Ambulanz
Dr. Anja Diem

EB-Studienzentrum
Assoc.-Prof. Dr. Martin Laimer

EB-Akademie
Dr. Gabriela Pohla-Gubo

EB-Forschungseinheit
Dr. Julia Reichelt

EB-CLINET
Dr. Gabriela Pohla-Gubo

EB-Haus Austria - Die Spezialklinik 19 I



EB-Ambulanz: Kompetente und einfilhisame Versorgung

mit Epidermolysis bullosa (EB) medizinische Versor-

gung und Beratung auf héchstem Niveau. Die be-
sonderen Herausforderungen dieser Erkrankungsgruppe
machen ein umfassendes therapeutisches Vlorgehen not-
wendig, das sich gleichzeitig durch medizinische und pfle-
gerische Kompetenz auszeichnet sowie einfuhlsam und
verstandnisvoll sein muss.

D ie Ambulanz im EB-Haus Austria bietet Menschen

B Hauptaufgabengebiete sind die medizinische und
pflegerische Betreuung sowie Beratung der £B-
Betroffenen und Angehérigen. Das EB-Haus bietet ein
umfangreiches Leistungsspektrum an, von Diagnostik
und Vorsorge-/Kontrolluntersuchungen tber Wundver-
sorgungstechniken, Erndhrungsberatung, Schmerzthe-
rapie bis hin zu genetischen Beratungen.

B Die interdisziplindre Zusammenarbeit ist auf Grund
der Komplexitat dieser Erkrankung ein integraler Bestand-
teil der Arbeit im EB-Haus. Durch die Kooperation mit den
Spezialisten anderer Abteilungen des Salzburger Universi-
tatsklinikums und niedergelassenen Arzten kénnen neben
den Untersuchungen in der EB-Ambulanz auch weitere
Untersuchungen und Therapien fir EB-Betroffene orga-
nisiert werden, z. B. Handoperationen, Physio-/Ergothe-
rapie, Zahnsanierungen und Erndhrungsberatung.

B Auch die psychologische Betreuung sowie die So-
zialberatung sind ein wesentlicher Teil der ambulan-
ten Betreuung. Beides wird in enger Zusammenarbeit
mit DEBRA Austria durchgefihrt.

BN 20 EB-Ambulanz: Kompetente und einfiihisame Versorgung

Einfiihisame medizinische Versorgung. Lange Zeit waren
Betroffene der seltenen Erkrankung EB auf sich alleine ge-
stellt. Inzwischen ist die EB-Ambulanz aus dem Leben der
»Schmetterlingskinder” nicht mehr wegzudenken. Hier fin-
den Patienten aller EB-Formen und jeden Alters Behand-
lung, Betreuung und Beratung. Sie kommen aus allen Tei-
len Osterreichs und reisen oftmals auch aus dem Ausland
an. Um Patienten eine umfassende und ganzheitliche Be-
handlung und Beratung bieten zu kdnnen, nimmt sich das
Ambulanz-Team besonders viel Zeit. Neben der Wundver-
sorgung, der Linderung und Behandlung von Folge- und
Begleiterscheinungen, wie Finger- und Zehenverwachsun-
gen, chronischem Juckreiz sowie Erndhrungs- und Verdau-
ungsproblemen, werden auch verschiedene Aspekte aus
dem Alltagsleben der EB-Betroffenen besprochen. Diese
Gespréache drehen sich haufig um Themen wie passende
Ernahrung, Schmerzreduktion, optimale Kleidung, Zahnhy-
giene, Mdglichkeiten zur sportlichen Betatigung und we-
sentliche andere Themen des Alltags. Ebenso kénnen zahl-
reiche Fachérzte mit EB-Erfahrung, wie z. B. Zahn- und Au-
genarzt, HNO und Gynéakologe im Zuge dieses Ambulanz-
besuchs konsultiert werden. Aufgrund der groBen Komple-
xitdt kann ein solcher Ambulanzbesuch mehrere Stunden
in Anspruch nehmen.

Betreuung ein Leben lang. In der EB-Ambulanz finden
»>chmetterlingskinder” und ihre Angehdrigen auch Trost,
Rat und Unterstitzung. Das Ambulanz-Team betreut Pa-
tienten haufig inr Leben lang. Diese intensive und kontinu-
ierliche Begleitung Uber diesen langen Zeitraum ist flr Be-
troffene und Angehdrige besonders wichtig.

©R. HAMETNER (3)
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Zusatzlich zur personlichen Betreuung vor Ort steht das
Ambulanz-Team mit vielen Patienten sowie mit deren Arzten
und Betreuungspersonen am Heimatort auch telefonisch
in Kontakt und beantwortet alle Fragen, die direkt oder in-
direkt mit EB zusammenhéangen.

Die aktuellen Zahlen sind vor dem Hintergrund der oftmals
sehr aufwandigen Betreuung und Beratung zu sehen: Im
Jahr 2018 wurden 303 Patientenbesuche verzeichnet — er-
neut um Uber 38 % mehr als im Vorjahr. Darunter fallen auch
34 Erstbesuche neuer Patienten, sowie 62 Studienbesu-
che. Weiters wurden 53 interdisziplindre Untersuchungen in
die Wege geleitet und organisiert. Zusatzlich wurden 26 Pa-
tienten fUr insgesamt 137 Tage stationar z. T. im LKH Salz-
burg aufgenommen und vom Ambulanz-Team im Zuge von
56 Bettenbesuchen betreut.

Heute und morgen. Um fUr unsere derzeitigen und zukdnf-
tigen Patienten auch weiterhin die bestmogliche Behand-
lung zu sichern, fUhrt die Ambulanz des EB-Hauses u. a.
folgende Projekte durch:

B Zur Feststellung von Wirksamkeit, Vertraglichkeit und

ERN-50m

L Lo G
TR LB TR

Mitglied im ERN-Skin. Nach einem

umfangreichen Priifverfahren wurde das
EB-Haus Austria im Mai 2017 als erste 0sterrei-
chische Einrichtung zu einem Expertisezentrum
flir seltene Erkrankungen (Genodermatosen mit
Schwerpunkt EB) ernannt. Diese Designation war
Voraussetzung fiir die Aufnahme in das europdische Referenznetzwerk
(ERN) fiir seltene Hauterkrankungen, kurz ERN Skin. Neben diesem
Netzwerk wurden Anfang 2018 im Auftrag der EU-Kommission 23 wei-
tere ERNs fiir jeweils andere Gruppen seltener Erkrankungen ins Le-

E B-Haus als Expertisezentrum und

Sicherheit neuer Therapieansétze sind klinische Studien
unumganglich. Gemeinsam mit dem EB-Studienzentrum
stellt die EB-Ambulanz flr Betroffene den Zugang zu in-
novativen Behandlungsmaoglichkeiten sicher und hilft den
medizinischen Fortschritt zu gewahrleisten.

B FUr betroffene Eltern und Angehdrige finden mehrmals im
Jahr Seminare statt, bei denen nicht nur die Weiterbildung
zu verschiedenen EB-relevanten Themen, sondern auch
der Austausch untereinander im Vordergrund stehen.

B Ein weiteres wichtiges Anliegen sind Test und Auswahl
optimaler Kleidung flr EB-Betroffene bzw. der Stoffe, die
am besten geeignet sind. Im Zuge dieses Projekts wer-
den laufend Textilien im EB-Haus und bei EB-Patienten
zu Hause getestet (siehe Seite 11 — ,Anysetiers®).

Das Team der EB-Ambulanz wird auch 2019 allen EB-

Betroffenen und ihren Angehdrigen mit Rat und Tat, mit

Behandlung und Beratung zur Seite stehen und sein Best-

maogliches tun, um eine optimale Behandlung fur die ein-

zelnen EB-Formen im Allgemeinen und fur jeden individu-
ellen Patienten im Speziellen zu finden. Q’ Dr. Anja Diem,

Leitung EB-Ambulanz

ben gerufen. Im September 2018 wurde im EB-
Haus ein Vor-Ort-Audit durchgefihrt. Auch dieser
wurde von der EU-Kommission in Auftrag gege-
ben und von der Andalusian Agency for Health-
care Quality (ACSA) durchgefiihrt. Hierdurch sollte

WWW.GENODERMATOSES-NETWORK.ORG

sichergestellt werden, dass — nach der Designa-

Europaisches Referenznetzwerk fiir :
seltene Hauterkrankungen i ) e
© tion des EB-Hauses — nach wie vor alle Kriterien

flr ein Expertisezentrum und fir ein ERN-Mitglied erfilllt sind. Die Be-
urteilung ist erwartungsgeman positiv ausgefallen und stellt dem EB-
Haus ein hervorragendes Zeugnis aus — eine Bestétigung, dass wir auf
dem richtigen Weg sind! <>
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EB-Akademie: Erfahrungen teilen — Partnerschaften starken

die Aus- und Weiterbildung von EB-Betroffenen,

Angehérigen, Arzten und anderen medizinischen
Spezialisten sowie — insbesondere Uber das Projekt EB-
CLINET - die nationale und internationale Vernetzung all
jener, die sich mit der Thematik ,,EB" befassen. Des Wei-
teren stehen die Bereiche Presse- und Offentlichkeits-
arbeit, die Betreuung von Interessenten, Férderern und
Spendern sowie die Pflege der Websites des EB-Hauses
unter der Leitung der EB-Akademie.

Z u den Kernaufgaben der EB-Akademie gehéren

EB-Seminar. Es gibt immer wieder Themen im Leben EB-
Betroffener, die im Alltag und auch bei den Ambulanz-
besuchen im EB-Haus zu kurz kommen, aber dennoch
einen hohen Stellenwert einnehmen. Um diesen Frage-
stellungen einen eigenen Raum zu geben, wurden im
Jahr 2017 gemeinsam mit
DEBRA Austria die EB-Se-
minare — eine neue Fortbil-
dungsreihe — ins Leben ge-
rufen. Bei diesen Tagesse-
minaren mit einem oder mehreren Referenten haben Be-
troffene und Angehdrige die Méglichkeit, neue Anregun-
gen und Informationen mit auf den Weg zu bekommen
sowie sich untereinander auszutauschen. Die Themen

eg?Seminur

Neues Logo fiir die EB-Seminare

der Seminare basieren auf den Wunschen und Bedurf-
nissen der Mitglieder von DEBRA Austria, welche regel-
maBig in Feedbackformularen sowie bei den Jahrestref-
fen abgefragt werden. Die ersten beiden Seminare im
Jahr 2017 behandelten das Thema ,Schmerzen beim Ver-
bandswechsel“. Auch 2018 wurden wiederum zwei Se-
minare angeboten, dieses Mal zu ,Wundversorgung und
Verbanden bei dystropher und junktionaler EB (und Kind-
ler Syndrom)” sowie ,Erndhrung und Nahrungsmitteler-
ganzung bei EB“.

Wundversorgung und Verbande bei dystropher und junktio-
naler EB (und Kindler Syndrom). Dieses erste Seminar im
Frihjahr 2018 wurde von den Krankenschwestern des
EB-Hauses geleitet und von der mit EB vertrauten Psy-
chologin Mag. Eva-Maria Roth moderiert. Mit 24 Teilneh-
menden war das Seminar ausgebucht und bewies da-
mit, dass die Versorgung von Wunden trotz langjahriger
Erfahrungen immer wieder eine Herausforderung fur Be-
troffene ist. Es gibt hier keine Standardldsungen, die flr
alle EB-Betroffenen funktionieren. Je nach Zustand und
Beschaffenheit der Wunden gilt es, die passenden Me-
dikamente, Salben und auch Verbandsmaterialien flr je-
den Einzelnen zu finden. Es ist immer ein individueller Be-
handlungsmix, der zum Erfolg fuhrt. Die wertvollen Tipps
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und Hinweise der Krankenschwestern, aber auch Zeit und
Raum fUr den Austausch untereinander wurden von allen
Teilnehmenden sehr geschatzt.

Erndhrung und Nahrungsmittelerganzung bei EB. Als Ex-
pertin fUr das zweite EB-Seminar im November 2018
konnte Frau Mag. Michaela Mandl, Pharmazeutin in der
Landesapotheke der SALK, gewonnen werden. Nach ei-
ner kurzen Einfihrung in die Grundlagen ausgewogener
Erndhrung, erstellten die Teiinehmenden ihre persdnlichen
Einkaufslisten mit haufig verwen-
deten Nahrungsmitteln. Anschlie-
Bend gab es den Gegencheck,
wieviel an wichtigen N&hrstoffen
jeweils darin enthalten waren. Da-
bei zeigte sich, dass der erhdhte
Nahrstoffoedarf bei EB oft nicht
alleine durch géngige Lebens-
mittel abgedeckt werden kann.
Dann muss Zusatznahrung zum
Einsatz kommen, im Falle von
»~Schmetterlingskindern“ meist
Flissignahrung, die auch bei
Schluckbeschwerden und Spei-
serbhrenproblemen gut vertrag-
lich ist. Die Hinweise und Anre-
gungen von Frau Mand| wurden
mit Begeisterung aufgenommen.

Erkrankung wie Epidermolysis bullosa erfordert die Blindelung

aller bisher gesammelten Erfahrungen in Klinik und Wissen-
schaft. GemaB dem Motto ,Linking Clinical Expertise in EB* wurde
daher 2011 das Projekt ,EB-CLINET — Clinical Network of EB Centres
and Experts" ins Leben gerufen. Ein weltumspannendes, klinisches
Netzwerk von EB-Zentren und -Experten fiir den Austausch von Fach-
kenntnissen ermaglicht es, neue Einsichten in der Behandlung der EB
allen Patienten rasch zukommen zu lassen.

E B-CLINET - Internationale Vernetzung. Eine seltene

Ziele der Initiative EB-CLINET sind:
® Eine weltweite Vernetzung aller EB-Zentren und Experten
aufzubauen,
B den Austausch von Wissen und Erfahrungen tber EB zu fordern,
m eine Vereinfachung der grenziiberschreitenden Versorgung
zu gewahrleisten,

Insbesondere die praktischen Tipps, die sich ohne all-
zu groBen Aufwand im schon sehr anstrengenden Alltag
umsetzen lassen, waren sehr willkommen. Neben fachli-
chen Inputs und viel Anschauungsmaterial standen auch
in diesem Seminar die individuellen Fragen und Bedurf-
nisse im Mittelpunkt.

Die rege Mitwirkung aller Beteiligten und das positive
Feedback motivieren diese Seminarreihe im Jahr 2019
fortzusetzen. <& Dr. Gabriela Pohla-Gubo, Leitung EB-Akademie

EB-Seminar ,, Wundversorgung und Verbénde bei dystropher und junktionaler EB“

B eine Basis zur Rekrutierung von EB-Patienten fiir klinische
Studien zu schaffen,

® neue Therapiemaoglichkeiten zeitnah allen Patienten anzubieten
und so

m eine fachgerechte Behandlung fiir alle EB-Betroffenen
sicherzustellen.

Das Netzwerk. Derzeit sind im Netzwerk von EB-CLINET 101 Partner
aus 59 Landern der Welt registriert. Dazu gehéren vor allem Arzte und
anderes medizinisches Personal, Forschungseinrichtungen, Laborato-
rien, aber auch Mitglieder von DEBRA Patientenorganisationen. Lang-
fristiges Ziel ist es, in jedem Land der Welt zumindest einen Erstan-
sprechpartner fiir EB-Patienten zu haben, um Betroffene ohne aufrei-
bende Reisen, Sprachschwierigkeiten oder finanzielle Hiirden im eige-
nen Land mit hoher Qualitat auf ihnrem oftmals beschwerlichen Lebens-
weg zu begleiten. <>

EB-Akademie: Erfahrungen teilen - Parinerschaften starken
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EB-Forschungseinheit: Engagiert fiir die Heilung

Experten im EB-Haus Austria forschen an Heilung und Linderung von EB.

rotz intensiver Forschung gibt es weltweit noch kei-

ne klinisch zugelassene Therapie fir Epidermolysis

bullosa (EB). Daher hat sich das Team der EB-For-
schungseinheit zum Ziel gesetzt, Heilungs- und Linde-
rungsansétze fur EB zu entwickeln. Die Erfolge der letz-
ten Jahre zeigen, dass die engagierten Wissenschafter am
richtigen Weg sind. Folgende Forschungsschwerpunkte
werden im EB-Haus verfolgt:

B Gentherapie: Behebung der Ursache der Erkrankung.
Die Verénderungen im Erbmaterial sollen lokal korrigiert
werden, damit die Haut stabil und gesund wird.

© DIE ABBILDEREI/D. SAJOVIC

B Immunologie: Entwicklung einer essentiellen Begleit-
therapie fur die Gentherapie. Das Immunsystem muss
auf das neue, ihm unbekannte — weil zuvor fehlende —
Protein vorbereitet werden, um eine AbstoBung der kor-
rigierten Haut zu verhindern.

B Krebs und Wundheilung: Beschéftigung mit Ursachen der
verzégerten Wundheilung und einer besonders aggres-
siven Hautkrebsform, die fir EB typisch ist, sowie mit
Therapiemdglichkeiten.

B Kleine Wirkstoffe: Diese kénnen zwar nicht die Ursa-
chen heilen, aber das Krankheitsbild von EB verbes-
sern. Haufig sind sie fir andere Erkrankungen bereits
behdrdlich zugelassen und kénnen dann auch bei EB
eingesetzt werden.

Projekt-Highlights 2018:

Entwicklung einer auf Designer-Nukleasen-hasierenden
Gentherapie. Neue Technologien kénnen krankheitsverur-
sachende Mutationen direkt im Erbgut und vor allem dau-
erhaft reparieren. Das birgt groBes Heilungspotenzial fur
EB. Dabei liegt das Hauptaugenmerk auf der Herstellung
funktioneller, auf CRISPR-Cas9 basierender Designer-Nu-

Herstellung von Protein nach Korrektur einer Mutation im Kollagen-XVII-Gen

a: Hautzellen von gesunden Spendern stellen das Protein Kollagen-17 her (griin).

b: In Hautzellen von Patienten mit junktionaler EB, bei denen eine Mutation im Kollagen-17-Gen vorliegt, ist kein Protein in den Zellen nachweisbar. In
der Abbildung sind nur die blau gefarbten Zellkerne zu erkennen.

¢: Nach Behandlung der Patientenzellen mit CRISPR-Cas9 ist die Mutation im Kollagen-17-Gen in einigen Zellen korrigiert. Diese Zellen konnen nun das
entsprechende Protein herstellen (griin).

I 24 EB-Forschungseinheit: Engagiert fiir die Heilung
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kleasen, die in der Nahe einer ganz bestimmten Mutation
binden und daher auch fahig sind, deren Korrektur einzu-
leiten. CRISPR-Cas9 ist eine Methode, um DNA an ganz
spezifischen Stellen zu schneiden. Gene kénnen einge-
fagt, entfernt oder ganz gezielt ausgeschalten werden.
Es konnte nach erfolgter Behandlung in den Patienten-
zellen die Herstellung von Kollagen-17-Protein nachge-
wiesen werden, welche aufgrund der Mutation bei junkti-
onaler EB zuvor nicht vorhanden war. Diese Erkenntnis-
se sind sehr wertvoll und kénnen nun fur die Korrektur
anderer EB-Gene und somit fur die Therapieentwicklung
anderer EB-Formen herangezogen werden.

Identifikation von molekularen Netzwerken hei EB zur
Generierung neuer Therapieanséatze. Heute wissen wir,
dass es zahlreiche weitere Bausteine gibt, die Menge
und Funktion von Proteinen beeinflussen. Dabei stellt die
Entdeckung sogenannter kleiner RNAs (micro(mi)RNAS)
einen Durchbruch dar. Diese Ubernehmen wichtige regu-
latorische Funktionen der Zellen. Neben ihren Aufgaben
in gesunden Zellen, wird den miBRNAs auch in Zusam-
menhang mit Erkrankungen wie Krebs eine groBe Bedeu-
tung zugeschrieben. Ziel des Projekts ist es, die Rolle von
miRNAs bei der Entstehung von Tumoren bei rezessiver
dystropher EB zu verstehen. Es sollen Wege fur die Tu-
morprophylaxe und -therapie gefunden werden. Mittler-
weile konnten einige vielversprechende miRNAs identifi-
ziert werden, die in EB-Tumoren aufféllig sind und denen

Dr. Christina Guttmann-Gruber und Dr. Josefina Pifién Hofbauer bei der Preisverleihung der OGDV.

auch bereits bei anderen Krebsarten eine tumorférdernde
Rolle zugeordnet wurde. Deren negative Auswirkung auf
EB-Zellen und die Moglichkeit diese mit therapeutischen
Molekulen zu unterbinden, wird derzeit getestet. Weiters
soll ein tumorspezifischer ,miRNA-Fingerabdruck® abge-
leitet werden, der die Friherkennung verbessern soll. Die-
ser kdnnte in sogenannten ,liquid biopsies” also in Blut-
oder Urinproben nachgewiesen werden.

Verbhesserung der Wundheilung und Reduzierung des
Krebsrisikos. Tumore wurden historisch als ,Wunden,
die nicht heilen“ beschrieben. Besonders bei rezessiver
dystropher EB (RDEB) ist dieses Paradigma schlagend,
denn chronische Wunden entwickeln sich im Laufe der
Zeit zu lebensbedrohlichen Tumoren.

Es konnte beobachtet werden, dass das Mikrobiom
der RDEB-Haut im Vergleich zur allgemeinen Bevolke-
rung weniger divers und damit weniger gesund ist. Bei
Wunden ist die Reduktion der Mikrobiomvielfalt beson-
ders ausgepragt und geht mit einem Anstieg infektidser
und krankheitserregender Bakterienarten und einer ver-
zbgerten Wundheilung einher. Verschiedene Vorarbeiten
legen nahe, dass eine antimikrobielle Wundversorgung
das Krebsrisiko bei EB-Patienten senken kénnte. Die Kkli-
nisch bereits zugelassene Vitamin-D-Salbe zur Verbesse-
rung der Wundheilung kénnte bei dystropher EB genau
das leisten. Eine praklinischen Studie im EB-Haus zeigt,
dass die Behandlung mit ei-
ner niedrigen Dosis des Vita-
min-D-Analogons Calcipo-
triol die antimikrobielle Ab-
wehr sowie die Wundheilung
bei dystropher EB verbes-
sern kann. Ebenfalls konnte
nachgewiesen werden, dass
das Wachstum von EB-Tu-
morzellen gehemmt wur-
de. Diese Studie wurde so-
gar mit dem Wissenschafts-
preis 2018 der Osterreichi-
schen Gesellschaft flr Der-
matologie und Venerologie
(OGDV) ausgezeichnet (siche
nebenstehendes Foto). &
Dr. Julia Reichelt, Leitung EB-For-
schungseinheit
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EB-Studienzentrum: Auf dem Weg zur Zulassung

as EB-Studienzentrum ist neben
n der Ambulanz, der Akademie und

der Forschung die vierte Sadule
des EB-Hauses. Diese ging 2018 aus
der 2016 gegrtindeten Einheit far Klini-
sche Forschung hervor. Die Hauptauf-
gabe des EB-Studienzentrums ist es,
neue potentielle Wirkstoffe aus dem La-
bor einer Anwendung an Patienten zu-
zuftihren (,from bench to bedside”).

Das Team. Unter der Leitung von As-
soc. Prof. Dr. Martin Laimer arbeiten Dr.
Christine Prodinger, Dr. Elisabeth Mayr,
Dr. Sophie Kitzmdiller, Dr. Pamina Schla-
ger und Dr. Sigrid Arming — eine Studienarztin sowie vier
promovierte Molekularbiologinnen. Das Team ist flr den
gesamten Prozess der Abwicklung klinischer Studien ver-
antwortlich.

Klinische Studien als wesentlicher Teil der Therapieent-
wicklung. Der Weg der Medikament- bzw. Therapieent-

Das Team rund um Assoc. Prof. Dr.
Martin Laimer priift die Wirksamkeit,
Vertréglichkeit und Sicherheit neuer
Behandlungsmethoden.

"4

wicklung ist ein langer und dauert Ubli-
cherweise viele Jahre. Die klinische Pha-
se mit den klinischen Studien (Phase |,11,111)
beansprucht flr sich alleine meist funf bis
zehn Jahre. Es mussen viele Akteure ko-
ordinieren und regulative sowie behord-
liche Aspekte beachtet werden. Bevor
neue Wirkstoffe oder Methoden erstmals
in Studien am Patienten angewendet wer-
den kénnen, mUssen diese vorab in diver-
sen Versuchsanordnungen im Labor in-
tensiv UberprUft werden, um die Sicher-
heit bei einer spateren Anwendung beim
Menschen hinreichend zu beweisen und
um das Risiko fur unerwtnschte Neben-
wirkungen mdglichst gering zu halten. Erst wenn all das
erledigt ist, genehmigen die Behdrden die Durchfliihrung
einer klinischen Studie. Im Rahmen solcher Studien mUs-
sen dann diese innovativen Therapieansatze hinsichtlich
ihrer Wirksamkeit, Vertraglichkeit und vor allem Sicher-
heit an EB-Patienten getestet werden. Nur dann kann es
nach einem positiven Prufergebnis als Medikament oder

© R. HAMETNER
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zugelassene Therapie fUr alle Patienten zuganglich ge-
macht werden.

Einbezug der EB-Forschungseinheit, der EB-Ambulanz und
der Patienten. Das Studienzentrum fiihrt einen intensiven
Dialog mit der Forschungseinheit und der Ambulanz im
EB-Haus, um die strategische Entwicklung und organisa-
torisch-inhaltliche Koordination klinischer Forschung des
EB-Hauses voranzutreiben. So soll auch zukunftig ein at-
traktives Forschungsportfolio sichergestellt werden, das
den Patientennutzen im Fokus hat. Durch Einbindung der
Patienten in die Prozesse der Entwicklung, Auswahl und
Prtfung von neuen Therapien sollen klinische Studien be-
darfs- und bedurfnisgerechter flr und durch Patienten ge-
staltet werden.

Qualititsmanagement. Fir die Durchfihrung von Klini-
schen Studien ist aufgrund des hohen regulatorischen
und administrativen Aufwands und regelmaBiger behord-
licher Kontrollen ein professionelles Qualitdétsmanagement
(QM) unerlasslich. Das Qualitdtsmanagement umfasst alle
MaBnahmen zur Planung, Steuerung und Optimierung
von Prozessen in Unternehmen. Ziel dieser MafBnahmen
ist es, eine bestimmte Qualitat eines Produkts oder einer
Dienstleistung zu erreichen und demzufolge die Zufrie-

Act
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* MaBnahmen  einleiten und
priifen  umsetzen
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Der Demingkreis — Grundprinzip des Qualititsmanagements:

Planen — Umsetzen — Uberpriifen — Handeln.

denheit der Kunden — in dem Fall sind das unsere Pati-
enten — sicherzustellen. Die QM-Abteilung des EB-Hau-
ses ist Teil des Studienzentrums, unterstitzt aber auch
alle anderen Einheiten in ihrer Arbeit, u. a. bei der Umset-
zung von gesetzlichen Vorgaben oder bei der Erstellung
und Lenkung ihrer Dokumente — wie z. B. Arbeitsanwei-
sungen und Formulare.

Biobank. Fir unsere Forschung ist die Analyse von Pro-
benmaterial von Patienten und auch Vergleichsmaterial
von Gesunden wesentlich. Da es sich bei EB um eine
seltene Erkrankung handelt, ist der Zugang zu und die
Verflgbarkeit von Patienten-Probenmaterial stark einge-
schrankt. Das EB-Haus verflgt mittlerweile Uber eine Bio-
bank, in der diverse biologische Proben von EB-Patienten
und freiwilligen gesunden Spendern flir Forschungszwe-
cke gelagert werden. Meist handelt es sich um Restma-
terial von anderweitig notwendigen Untersuchungen oder
Behandlungen wie Blutentnahmen, Biopsien oder Opera-
tionen, wodurch zusétzliche Belastungen durch Proben-
entnahmen fur Patienten weitestgehend verhindert wer-
den. Es muss nicht immer Blut oder ein Hautstlick sein,
oft helfen auch schon Hautschuppen, die beim Verbands-
wechsel anfallen, Urinproben oder nicht invasive Wundab-
striche, um Material fUr Forschungsprojekte zu gewinnen.

In der zur Biobank gehérenden Datenbank sind
relevante Daten zum Spender und der Probe wie
z.B. Mutationsanalysedaten, Art der Probe, Entnah-
mestelle etc. hinterlegt, um passende Proben fur
spezifische Fragestellungen im Rahmen eines For-
schungsprojekts verfugbar zu haben. Der Zugang
zu Patienteninformationen und -proben ist flr die
Forscher streng geregelt. Sie haben beispielswei-
se keine Zugriffsmoglichkeit auf personliche Daten
der Patienten.

Bei Bereitschaft zu einer Spende wird zunachst eine
ausdrtckliche und schriftliche Einwilligung eingeholt.
Die gewonnen Proben werden entweder fur zukdnf-
tige Projekte archiviert, direkt analysiert oder es wer-
den Bestandteile daraus isoliert, welche ebenfalls
archiviert oder sofort ndher untersucht werden (z. B.
DNA, Proteine, Zellen). In diesem Zusammenhang
bedanken wir uns bei allen, die uns durch ihre Spen-
de in der Forschung unterstitzen! <> Dr. Martin
Laimer, Leitung EB-Studienzentrum
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Internationale EB-Forschung -

Weltweit wird an der Linderung bzw. Heilung von EB geforscht.

ur mit Férderung exzellenter Forschung kénnen wir
unserem Ziel — EB heilbar zu machen — naher kom-
men. DEBRA Austria fordert seit Gber 10 Jahren
Grundlagenforschung, national und international. Die For-
schungseinheit im EB-Haus Austria ist dabei eine zentrale
und unverzichtbare nationale Einrichtung. Gemeinsam mit
DEBRA International, als Dachorganisation aller DEBRA
Gruppen, organisiert DEBRA Austria zusatzlich internati-
onale Forschungsférderrunden. So erreichen wir die welt-
weit besten Forscher mit den aktuell vielversprechends-
ten EB-Forschungsansétzen. Zusatzlich kénnen Ressour-
cen bestmdglich geblndelt und mit jeweils an-
deren DEBRA Gruppen Kofinanzierungen (meist
DEBRA UK) koordiniert werden.

Erfolge und Herausforderungen. Seit 2007 hat
DEBRA Austria bereits Uber 50 internationale
EB-Forschungsprojekte finanziert bzw. kofi-
nanziert. Die nebenstehende Grafik verdeutlicht
dieses enorme Engagement, das nur mit Spen-
den maoglich war und ist. In den letzten Jahren
ist auch ein Anstieg bei den klinischen Studien

Klinische Phase Il

Klinische Phasg |

Préklinische Forschung

Grundlagenforschung

Eine weltweite Mission

aufgrund der hohen Kosten nur in Ausnahmefallen tber-
nehmen. In der Regel bendtigt es hier Know how und fi-
nanzielle Ressourcen von Biotech- und Pharmafirmen.
Daher ist es besonders wichtig, dass sich DEBRA Aus-
tria gemeinsam mit DEBRA International auch weiterhin
um das Vorantreiben klinischer Studien bemuht und die
Kooperation mit der Industrie sucht.

Forschungsschwerpunkte. Unsere Forschungsschwer-

punkte leiten sich direkt von den medizinischen Bedurf-

nissen der Betroffenen ab. Die Forschungsstrategie von

DEBRA Austria enthélt klare Kriterien zur Auswahl und

Evaluierung der Forschungsantréage und definiert Férder-

schwerpunkte:

B Wissen Uber EB ausbauen, um daraus neue
Therapiekonzepte abzuleiten

® Uberfihren der Ergebnisse aus der von DEBRA
finanzierten Forschung in die klinische Anwendung

m Kiinische Versorgung und Symptombekampfung
verbessern

B Heilende bzw. krankheitsmodifizierende Therapien
entwickeln

B Wissenschafts-Community aufbauen und erweitern

m Kooperationen und Partnerschaften fur Therapie-
und Medikamentenentwicklung etablieren

Internationale EB-Forschungsprojekte nach Forschungstyp 2007 - 2018
Zulassung

Klinische Phase |l

.. . . . . . 0 5 10 15 20 25 30 35 40 45
flr EB zu verzeichnen. Diese Studien sind die
Vorboten flr neue und sichere Therapien, die . Grundlagen-  Praklinische ~ Klinische Kiinische Kiinische Zulassung
. i i B Proekienach  forschung  Forschung  Phase | Phasell  Phasell
hoffentlich schon bald am Patienten zum Ein- Forschungstyp
2007 -2018 40 18 2 2 0 0

satz kommen. Die Erkenntnisse der von DEBRA
Austria finanzierten Grundlagenforschung ha-
ben maBgeblich zu dieser Entwicklung beige-
tragen. Als Patientenorganisation kann DEBRA
Austria die Finanzierung von klinischen Studien

Internationale EB-Forschung - Eine weltweite Mission

Einige Projekte lassen sich mehreren Typen zuordnen.

52 internationale EB-Forschungsprojekte wurden seit 2007 von DEBRA Austria und

anderen DEBRA Gruppen finanziert.
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Wie finden wir die besten Projekte?
Hochwertige Forschung wird weltweit in
der gleichen Art beurteilt: In einem
sogenannten Peer-Review-Verfahren —
ein wichtiges Instrument zur Qualitéts-
sicherung in der Forschung. Experten
mit &hnlichen Kompetenzen (,Peers*)
begutachten die Antrage ihrer Fach-
kollegen kritisch. Sie geben oft auch
wertvolle Anregungen, die héufig in die
Forschungsprojekte einflieBen.

1. Ausschreibung
DEBRA schreibt 6ffentlich
eine Forderrunde aus und
bewirbt diese.

2. Einreichung

Forderantrage werden von
Forschern tiber Grant Tracker —

ein standardisiertes Online-Forder-
management-Tool — eingereicht.
DEBRA iberpriift die Antrége formal
auf ihre Richtigkeit.

3. Peer Review
Begutachtung - Peer Review
Externe Experten und die Experten des
MSAP (Medical and Scientific Advisory
Panel) beurteilen die Projekte nach
folgenden Kriterien:
 Wissenschaftliche Qualitat und
Originalitét
* Machbarkeit beziiglich Zeitrahmen
und Projektressourcen
* Relevanz fiir EB
Mindestens 2-MSAP-Reviews und 2

Experten-Reviews sind pro Antrag ndtig.

Die Peer Reviews werden anonymisiert und

an das MSAP weitergeleitet. e
4. MSAP Meeting

Das MSAP berat im Rahmen einer
Jurysitzung und bewertet anonym
die Forderantrége. Nur Projekte mit
einer Mindestpunkteanzahl erhalten
eine Forderempfehlung.

Forderzusage inkl.
erforderliche Anpassungen.
Erneute Einreichung in der

néchsten Runde und
erforderliche Anpassungen.

Ablehnung.

5. Forderzusage

Der DEBRA Vorstand entscheidet
(iber die endgiiltige Forderzusage
der empfohlenen Projekte.

Wer berét uns in Forschungsfragen?
DEBRA International wird von einem
Expertengremium aus erfahrenen EB-
Wissenschaftern und -Klinikern beraten.
Das Medical and Scientific Advisory
Panel (MSAP) tritt iblicherweise zweimal
jahrlich zusammen, um eingereichte
Forschungsantrdge zu begutachten.

Um weltweit die besten EB-Forschungsprojekte zu finanzieren, folgt DEBRA Austria einem

transparenten Begutachtungsprozess.

2018 genehmigt und begonnen wur-
den. 2018 organisierte DEBRA Aus-
tria zwei Ausschreibungsrunden. Im
Frihling wurde der All Priorities Call
(alle Schwerpunkte laut Forschungs-
strategie) gestartet. In Summe wur-
den 16 Projektantrdge und zwei
Uberarbeitete Antradge aus frihe-
ren Runden eingereicht. Von diesen
18 Antragen erhielten zwei Projekte
eine Forderzusage. Ein weiteres Pro-
jekt aus einer Ausschreibung 2017
erhielt ebenfalls eine Forderzusage.
Im Herbst organisierte DEBRA In-
ternational mit DEBRA Austria eine
Experten-Jury, um die zweite Aus-
schreibung mit ihren Schwerpunk-
ten zu definieren. 18 EB-Spezia-
listen brachten ihre wertvolle Ex-
pertise fur die Formulierung der
»CIF Ausschreibung 2018“ (chro-

Forschungsforderung 2018 - wie Spenden eingesetzt
werden. DEBRA Austria finanziert und administriert ak-
tuell rund 20 internationale Forschungsprojekte. In der

nical inflammation and fibrosis) ein. Die Férderent-
scheidung fur die CIF-Runde wird Anfang 2019 ge-
troffen. 14 Projektantrage stehen zur Diskussion. %:

© DEBRA AUSTRIA

nachfolgenden Tabelle sind alle Projekte dargestellt, die

Internationale Forschungsprojekte DEBRA Austria 2018

MMag. Sandra Eder, Forschungsmanagement

Ausschreibung Projektleitung Forschungseinrichtung Laufzeit Forschungsart & -ansatz EB-Typ
Forderzusagen 2017 - Projekistart 2018
All Priorities Call 2017  Prof. Christina Has Universitat Freiburg, D 1 Jahr Grundlagenforschung Genetik Simplex
All Priorities Call 2017 Dr. Antonia Reimer Universitat Freiburg, D 3 Jahre Grundlagenforschung Dystroph und
Klinische Charakterisierung Junktional
Innovative Research Prof. Margarita Calvo Pontificia Universidad Catélica de Chile, CHL 1,5 Jahre  Grundlagenforschung Small Molecules Dystroph
Grant Call 2017 und Symptombekampfung
All Priorities Call 2017 Prof. Daniele Castiglia ~ IRCCS, Rom, | 3Jahre  Grundlagenforschung Dystroph
Small Molecules Wundheilung
All Priorities Call 2017  Prof. Thomas Magin Universitat Leipzig, D 3 Jahre Grundlagenforschung Small Molecules Simplex
All Priorities Call 2017 Prof. Alain Hovnanian INSERM, Department of Genetics, Paris, F 2 Jahre Grundlagenforschung Zell-und Gentherapie Dystroph
CliniCall 2015 Prof. Peter Marinkovich  Stanford University, USA 3Jahre  Klinische Phase Il Zell- und Gentherapie Dystroph
Forderzusagen 2018 - Projektstart 2019
Innovative Research Dr. Cedric Gaggioli A.D.S.M. Association pour le Développe- 1 Jahr Grundlagenforschung Small Molecules Dystroph
Grant Call 2017 ment des Sciences Médicales, Faculté de
Médecine, Nizza, F
All Priorities Call 2018  Prof. Jouni Uitto Thomas Jefferson University Philadelphia, 2 Jahre Grundlagenforschung Molekulardiagnostik Simplex, Dystroph,
USA Junktional
All Priorities Call 2018  Prof. Ganna Bilousova University of Colorado, USA 3 Jahre Grundlagenforschung Zell-und Gentherapie Dystroph

Ergebnisse der letzten Forschungsforderausschreibungen.

Internationale EB-Forschung - Eine weltweite Mission 29 I



Mitglieder des medizinischen und
wissenschatftlichen Beratungs-
gremiums (MSAP) 2018:

1. Reihe v.l.n.r.; Prof. Cristina Has (D),
Prof. Fernando Larcher (E), Prof. Veli-

Matti Kahari (FIN), Prof. Eli Sprecher (IL),
Prof. Giovanna Zambruno (|)

2. Reihe v.I.n.r.: Prof. Guerrino Meneguzzi
(F), Prof. John Marshall (UK), Prof. Jouni
Uitto (USA), Prof. Jo-David Fine (USA),

Dr. Adrian Heagerty (UK), Vorsitzender,
Prof. Fulvio Mavilio (F)

Nicht im Bild: Prof. Thomas Magin (D),
stellvertretender Vorsitzender, Prof. Jemma
Mellerio (UK), Prof. Carien Niessen (D),
Prof. Lydia Sorokin (D), Prof. Fiona Watt (UK),
Dr. Rainer Riedl, Patientenvertreter (A) <&

Mitglieder des medizinischen und wissenschaftlichen Beratungsgremiums (MSAP)

Welche Ansatze gibt es, um EB zu lindern? Grundsatzlich
unterscheidet man zwischen systemischen und lokalen
Therapien. Bei systemischen Therapien wird der ganze
Organismus behandelt, beispielsweise durch Injektion ei-
nes Wirkstoffs in die Blutbahn. Lokale Therapien sind auf
den Ort der Erkrankung (Haut bzw. einzelne Hautareale,

rof. Jouni Uitto, ein Pionier der EB-
P Forschung, erzahit iiber sein aktu-

elles DEBRA Projekt: Seit tber drei
Jahrzehnten forschen wir an der Thomas Jeffer-
son University (Philadelphia, USA) mit Schwerpunkt
auf Molekulargenetik, um die Ursachen von EB zu
ermitteln. Meine Kollegen und ich konzentrieren uns
auf das Klonen hautspezifischer Gene und die Iden-
tifikation von Mutationen in Genen, die fiir die Pro-
teine Kollagen 7 (assoziiert mit dystropher EB) und
Kollagen 17, Laminin 332 und Integrin a6b4 (alle
drei bei junktionaler EB Formen) kodieren. In unse-
rem molekularen Diagnostiklabor, welches 1996
gegriindet wurde, sind mittlerweile Datensétze von tber 1500 Fami-
lien aus der ganzen Welt gespeichert — ein ungemeiner Schatz. Nur mit
dieser Information kénnen genaue Diagnosen und neue Klassifikatio-
nen von EB erstellt werden. Sie helfen den Schweregrad einzuschétzen

I 30 Internationale EB-Forschung - Eine weltweite Mission
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Prof. Jouni Uitto, Thomas Jeffer-
son University (Philadelphia, USA)

Schleimh&ute) beschrankt. Das kann zum Beispiel eine
Hauttransplantation an besonders beanspruchten Kor-
perstellen oder eine Heilsalbe sein. Forscher beschafti-
gen sich weltweit mit folgenden Hauptforschungsansat-
zen: Zell- und Gentherapie, Proteintherapie, Small Mole-
cules (medikamentdse Therapie) und Krebstherapie. <&

und die Entwicklung der Erkrankung vorherzusagen.
Diese Datenbank bildet auch die Grundlage fiir pré-
natale Diagnostik bei EB. Meine Kollegen und ich
arbeiten aktuell an einer sogenannten ,non-inva-
sive, next generation sequencing-based” prénata-
len Diagnostik fiir EB, welche bereits in der flinften
Schwangerschaftswoche zeigt, ob und von welcher
Mutation das Ungeborene betroffen ist. Das Neuar-
tige an dieser Methode ist, dass man fir die Unter-
suchung lediglich eine kleine Blutabnahme (non-in-
vasive) der Mutter bendtigt. Die Kenntnis der spezi-
fischen Mutationen einer EB-Familie unterstiitzt au-
Berdem die Erforschung und spétere Anwendung
neuartiger Behandlungsmethoden, die genau auf diese spezifischen

Mutationen abzielen. & Sais
F——
|
— 1 ‘/l,‘,\., Mv\
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DEBRA Austria - Finanzhericht 2018

bullosa hat im Jahr 2018 gut gewirtschaftet. Das
zeigt der Finanzbericht 2018. Sehr erfreulich ist,
dass DEBRA Austria aufgrund der Spendeneinnahmen
die wesentlichen Vereinsziele — medizinische Versorgung,
Forschung und Hilfe fur Betroffene in Notsituationen — gut
unterstitzen konnte. Die Prifung der Rechnungslegung

D er Verein DEBRA Austria, Hilfe bei Epidermolysis

geman § 21 VerG fur das Rechnungsjahr 2018 (Jahresab-
schluss 2018), die Prifung zur Bestatigung des Vorliegens
der Voraussetzungen geman § 4a Abs. 8 Z 1 EStG 1988
(Spendenabsetzbarkeit) und die Prifung der Kriterien fir
die Vergabe des SpendengUtesiegels durch die Kammer
der Wirtschaftstreuhander wurden von der Wirtschaftspri-
fungskanzlei PwC Austria durchgefihrt. <&

Mittelherkunft 6.808.509,52
Spenden 6.766.380,62
Mitgliedsbeitrdge 6.091,00
Sonstige Einnahmen 6.000,00
Ertrdge Kapitalvermdgen 30.037,90
Mittelverwendung 6.808.509,52
g e

Hilfe flir EB-Betroffene 222.459 41

Medizinische Versorgung (EB-Haus: Ambulanz) 364.232,47

i s e

ﬁg;bélgfjgglhjg%Vernetzung (EB-Haus: Akademie 116.588,46

EB-Forschung extern 1.101.899,91

Informations- und Offentlichkeitsarbeit 1.022.784,58
S

Allgemeine Offentlichkeitsarbeit und Spendenwerbung 1.218.832,74

Spenderbetreuung 96.779,97
Verwaltungsaufwand 148.167,33
Spencenapsezbrkl 2039757
Zuweisung Riicklage 513.828,22
Jahresergebnis des Vereinsjahres 2018 0,00

Finanzbericht 2018 31 I



W Hilfe fiir EB-Betroffene;
medizinische Versorgung,
Forschung und Ausbildung
im EB-Haus; externe EB-
Forschung; Informationsarbeit

W Allgemeine Offentlichkeits-
arbeit, Spendenwerbung und
Spenderbetreuung

2 Verwaltungsaufwand

Mittelverwendung bei DEBRA Austria, Hilfe bei Epidermolysis bullosa
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SCHMETTERLINGSKINDER.

Wir freuen uns sehr, DEBRA Austria seit mittlerweile
8 Jahren bei der Hilfe fiir die Schmetterlingskinder
unterstiitzen zu diirfen.
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Immunsystem der Haut entritseln
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Die Krankheit ist wie ein
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Spezielle CRISPR/Cas9 -Technologie
zur Therapie von Genodermartosen
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SPECTRUM DERMATOLOGIE, MARZ 2018

Neue Hilfe fiir
verletzliche
Kinderhaut
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SPECTRUM DERMATOLOGIE, JUNI 2018

Regeneration der gesamten humanen
Epidermis mittels transgener Stammzellen
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Kontakte und Spenderinformation

DEBRA Austria

Am Heumarkt 27/1, 1030 Wien
Tel: +43 (0)1 876 40 30
office@debra-austria.org
www.schmetterlingskinder.at

deléo?‘?a

Hilfe fiir die Schmetterlingskinder.

Spendenkonten und -ahsetzharkeit

DEBRA Austria, Hilfe bei Epidermolysis bullosa
Spenden: Erste Bank, IBAN: AT02 2011 1800 8018 1100

Spendenverwendung

EBRA Austria bedankt sich sehr herzlich flir die groBziigige Un-

terstlitzung, die den ,Schmetterlingskindern” zuteil wird. Der

Betrieb des EB-Hauses Austria, die Forderung der Forschung
auf dem Weg zur Heilung und unmittelbare Hilfe fiir betroffene Fami-
lien in Notsituationen sind nur mit Spenden — mit lhren Spenden —
mdglich. Flir uns ist es oberstes Gebot, diese Spenden nicht nur nach
den Grundsétzen der RechtméBigkeit, Wirtschaftlichkeit, Zweckmagig-
keit, Sparsamkeit und Transparenz zu verwenden, sondern auch daftir
zu sorgen, dass die uns (iberlassenen finanziellen Mittel ausschlieB-
lich im Sinne der Statuten und der Vereinsziele eingesetzt werden. In
unserer Kommunikation, speziell auch in unseren Spendenaufrufen,
legen wir groBen Wert darauf, ein wahrheitsgetreues Bild der Anlie-
gen und Beddirfnisse der ,Schmetterlingskinder” zu zeichnen und ihr
Schicksal ohne Ubertreibung darzustellen. Trotz vielféltiger Einschran-
kungen und Schwierigkeiten, die ein Leben mit EB mit sich bringt, ist
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IHRE SPENDE IST

STEUERLICH Nahere Informationen:
ABSETZBAR| wwosgsat
\—— Reg. Nr. 501255 www.bmf.gv.at/spenden

es uns deshalb wichtig, EB-Betroffene nicht nur als krank, traurig, un-
beriihrbar und schmerzverzehrt darzustellen, sondern zu zeigen, dass
sie froh und optimistisch das Beste aus ihrem Schicksal machen kon-
nen. Um Ihnen die Sicherheit zu geben, dass Ihre finanziellen Zuwen-
dungen nach diesen Grundsatzen verwendet werden, unterzieht sich
DEBRA Austria jedes Jahr freiwillig der strengen Kontrolle durch die
unabhéngige Kammer der Wirtschaftstreuhdnder und trégt seit dem
Jahr 2004 das Osterreichische Spendengiitesiegel. Das Spendengi-
tesiegel wird jahrlich von der Kammer der Wirtschaftstreuhander ver-
liehen. Gepriift werden dabei die OrdnungsméaBigkeit der Rechnungs-
legung, das interne Kontrollsystem, die satzungs- und widmungsge-
méBe Mittelverwendung, Sparsamkeit und Wirtschaftlichkeit, die Fi-
nanzpolitik, das Personalwesen sowie die Lauterkeit der Werbung und
die Ethik der Spendenwerbung. Somit kénnen Sie sicher sein, dass
Ihre Hilfe ankommt! &> Dr. Rainer Riedl, Obmann DEBRA Austria
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INTERSPARIY

EINE SUSSE
‘SPENDE.

Als langjahriger Partner von DEBRA Austriaist fur INTERSPAR die Unterstitzung der
Schmetterlingskinder eine echte Herzensangelegenheit. Im Mittelpunkt steht dabe
kostliche ,,Schmetterling”, eine eigens kreierte und von Hand geformte Brioche mit

Insgesamt spendete INTERSPAR in den vergangenen elf Jahren 466.500 Euro fir die
Forschungim EB-Haus



S0 fithit sich das Leben fiir ein
Schmetterlingskind an.

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

MULLENLOWE

G K

@

Hilfe fiir-die Schmetterlingskinder.

ACCOR

Ein Herz fiir Schmetterlingskinder

SEIT 2005 UNTERSTUTZT ACCOR OSTERREICH DAS EB-HAUS.

Als weltweit fihrende Unternehmensgruppe fir Augmented Hospitality hat
Accor eine groBe gesellschaftliche Verantwortung. In Osterreich ist es uns seit
Jahren eine Herzensangelegenheit, den Verein DEBRA Austria und die
,Schmetterlingskinder” zu unterstitzen.

Accor ist in Osterreich mit 35 Hotels prasent und bietet einzigartige und

besondere Erlebnisse in knapp 4.800 Hotels, Resorts und Apartmentanlagen
in 100 Landern.

Far mehr Informationen und Reservierung: www.accorhotels.com
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