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Herzlichen Dank!

DEBRA Stdtirol — Alto Adige bedankt sich gemeinsam mit den ,Schmetterlingskindern® bei allen Menschen, die durch personli-
ches Engagement und groBziigige Spenden das Leben von Betroffenen erleichtern. Sie ermdglichen kompetente medizinische
Versorgung, Entwicklung von Therapieansatzen und Direkthilfe fur Familien, die von Epidermolysis bullosa (EB) betroffen sind.

Aus Grinden der besseren Lesbarkeit wird auf die geschlechterspezifische Differenzierung verzichtet. Entsprechende Begriffe
gelten im Sinne der Gleichbehandlung grundséatzlich fur beide Geschlechter.

DEBRA Siidtirol - Alto Adige - Das Jahr 2017

Weil sich das Leben fiir ein ,,Schmetterlingskind“ so anfiihlt.



DEBRA Sudtirol - Alto Adige

Liebe Mitglieder von DEBRA Siidtirol-Alto Adige,
treue Freunde der ,Schmetterlingskinder®,
hier einige Gedanken (iber das vergangene Vereinsjahr 2017.

Als gemeinnlitziger Verein ist es uns immer ein groBes Anliegen den EB-
Betroffenen und deren Angehdrigen unterstiitzend zur Seite zu stehen.
Das kénnen Informationen Uber Verbandsmaterial sein, Tipps zur Pflege,
Kontaktadressen zu Krankenh&usern und Arzten, die sich mit EB ausken-
nen, Ratschldge fiir Behdrdengénge, Invaliditatsanerkennung, Therapie-
plane. Was kann man tun, wenn Heilbehelfe und Verb&nde von der Kran-
kenkasse nicht ibernommen werden? Bei den vielen persénlichen Ge-
sprachen oder am Telefon mit den Familien, wird schnell Klar, dass der
medizinische Teil nur ein Bereich im Leben vom Menschen mit EB ist, der
mit Herausforderungen und Komplikationen verbunden ist. EB betrifft die
ganze Familie und das ganze Leben: die aufwéndige Pflege, die vielen
Arztvisiten, die dauernden Schmerzen, die elterlichen Sorgen, die sozia-
le Integration, die Schule, das Heranwach-
sen, die Arbeitsintegration. .. jeder Lebens-
abschnitt im Leben von Menschen mit EB
erfordert Kreativitat und individuelle Strate-
gien flr die EB Patienten und der Angeho-
rigen. Eltern fragen mich: wie wird es in der
Schule sein? Wie werden die anderen auf
mein Kind reagieren? Wie kann ich mein
Kind unterstitzen? Ich erkenne mich in die-
sen Fragen immer noch — auch wenn mei-
ne Tochter schon eine junge Frau ist. Denn
die Sorgen der Eltern sind heute, wie da-
mals, dieselben geblieben und kreisen um
den Gedanken: Wie kann ich die Lebens-
qualitdt meines Kindes unterstiitzen und
verbessern? Gerade deshalb ist der Erfah-
rungsaustausch und die gegenseitige Unter-
stiitzung zwischen den Familien so wichtig.

Isolde Mayr Faccin
DEBRA Sudtirol-Alto Adige

Das EB-CLINET Treffen im Herbst 2017 in
Salzburg wo sich die Internationalen For-
scher und Kliniker bei einem mehrtdgigen
Kongress, tiber die aktuelle Situation der verschiedenen Projekte infor-
mieren und austauschen konnten, hat Prof. Michele De Luca iber die
Stammzell-Gentherapie berichtet. In der einzigartigen Zusammenarbeit
mit dem Zentrum flir Regenerative Medizin von Modena, dem Team vom
EB-Haus Salzburg und den Fachérzten der Bochumer Kinderklinik, konn-
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te bei einem jungen ,Schmetterlingskind“ die lebensrettende Hauttrans-
plantation erfolgreich durchgefiihrt werden. Diese Sensation schenkt uns
allen viel Hoffnung und bestéatigt wie wichtig die Zusammenarbeit zwi-
schen den Forschern, Arzten und dem DEBRA-Vereinen ist. Erfahren sie
mehr auf Seite 31 bis 33.

Ich hoffe, dass auch in Zukunft diese wertvolle Zusammenarbeit, zwi-
schen Modena und dem EB-Haus ausgebaut werden kann. Dabei wer-
den DEBRA Siidtirol-Alto Adige und DEBRA Austria auch weiterhin ein
starkes Team bilden.

Um diese Unterstiitzungen geben zu kénnen, sind wir als ehrenamtlicher
Verein, auf Freunde, stille Helfer und das Engagement vieler Menschen
angewiesen. Ein Dankschon an unsere liebe Botschafterin Arabella Gel-
mini Kreutzhof die uns immer zur Seite steht, wenn wir Hilfe brauchen.
Danke den vielen Privatpersonen, groBe und kleine Unternehmen, Ver-
eine und Verbande, Sportler, Musiker und Kiinstler, Schulen, Studenten
und Elterngruppen die den ,Schmetterlingskindern“ eine Stimme geben.
Durch Eure wertvolle Hilfe kénnen wir helfen.

Wir bedanken uns auch bei der Dermatologie des Krankenhauses Bo-
zen, beim Primar Dr. Klaus Eisendle und bei Dr. Nadia Bonometti fiir die
liebevolle Fiirsorge unserer ,Schmetterlingskinder* bei den Kontrollvisi-
ten und fir die Betreuung bei den Therapieplanen.

Auch Dr. Ezio Sindici in der Dental School von Turin mit seinem Team
arbeitet er tagtéglich flir eine bessere Zahnbehandlung bei EB, weni-
ger Schmerzen bei den verschiedenen Anwendungen fiir einen bessere
Zahnsanierung. Seine einfilhisame Art die EB-Patienten zu betreuen hat
uns schon vor Jahren sehr beeindruckt und ist fiir uns ein Grund seine
Arbeiten zu Unterstiitzen.

DEBRA Sudtirol-Alto Adige und DEBRA Austria bedanken sich bei den
vielen Menschen die uns iber viele Jahre zur Seite stehen.

Die bestmadgliche Lebensqualitat fiir ,Schmetterlinkskinder” stets im Blick,
machen wir weiter mit unserer Mission —Wir hoffen auch in Zukunft auf
eure Hilfe - zusammen kdnnen wir viel bewegen. ..

Mit groBer Dankbarkeit QP Isolde Mayr Faccin, Prasidentin DEBRA Siid-
tirol-Alto Adige, Mutter eines ,Schmetterlingskindes*

DEBRA Austria

Epidermolysis bullosa ist eine seltene, folgenschwere und derzeit noch
nicht heilbare Hauterkrankung. Fiir Betroffene und Angehdrige ist sie
eine enorme Herausforderung — in vielerlei Hinsicht und jeden Tag. Ge-
nau deswegen haben sich weltweit — natirlich auch in Osterreich und
Stidtirol — Betroffene zusammengefunden, um Erfahrungen auszutau-
schen, sich gegenseitig zu unterstiitzen und um vor allem auch etwas
zu tun: Dank vieler groBzligiger Menschen ist es den beiden eng ver-
bundenen Patientenorganisationen DEBRA Austria und DEBRA Slidti-
rol - Alto Adige gelungen, in beiden L&ndern eine hervorragende medi-
zinische Versorgung zu etablieren und die Forschung auf dem Weg zu
Linderung und Heilung weiterzubringen. In diesem Sinne blicke ich mit
Freude und Dankbarkeit auf ein gutes Jahr 2017 zurtick.

Im abgelaufenen Jahr wurde die weltweit erste und bislang einzige Spe-
zialklinik fur die ,Schmetterlingskinder”, das EB-Haus Austria, zu einem
S0 genannten Expertisezentrum fir seltene Erkrankungen designiert. Wa-
rum ist das wichtig? Erstens wurde dieser Einrichtung damit ein her-
vorragendes Zeugnis hinsichtlich der Qualitat der medizinischen Versor-
gung ausgestellt. Das EB-Haus gilt nun — in Osterreich und dariiber hi-
naus — als Modellzentrum flir den Umgang mit einer seltenen Erkran-
kung. Zweitens war die Designation die Eintrittskarte in das so genann-
te European Reference Network Skin. Dieses Referenznetzwerk ist eines
von insgesamt 24 Zusammenschliissen von Expertisezentren in Europa,
die letztes Jahr ins Leben gerufen wurden, um die medizinische Versor-
gung von Menschen mit seltenen Erkrankungen zu verbessern. Neben
der Biindelung von Kompetenzen und die Forderung der Zusammenar-
beit soll mit diesen Referenznetzwerken vor allem ein Ziel erreicht wer-
den: Die Expertise soll reisen, nicht der Patient.

Ein zweiter schoner Hohepunkt im letzten Jahr war der Doppelkongress
im September in Salzburg. Nacheinander fanden hier zuerst der For-
schungskongress EB2017 und unmittelbar anschlieBend das Gipfeltref-
fen der Kliniker EB-CLINET 2017 statt. In drei Tagen konnte man sich ei-
nen guten Uberblick tiber den Stand der Forschung, die in Entwicklung
befindlichen Therapien und die laufenden klinischen Studien machen.
Der Doppelkongress brachte nicht nur das Who-is-Who der EB-Exper-
ten aus aller Welt zusammen, sondern war auch perfekt organisiert. Zum
ersten Mal nahm eine groBere Zahl von Vertreter aus den Bereichen Bio-
tech und Pharma teil, was insofern wichtig ist, weil die Zusammenar-
beit mit der Industrie Voraussetzung fiir Therapien und Medikamente ist.
Auch wenn noch viel Arbeit auf Forschung und Industrie wartet, konnte
man die Aufbruchsstimmung regelrecht spiiren: Viele Fragen und The-
men, die bei den letzten derartigen Konferenzen noch angedeutet wur-
den, sind bereits in Arbeit oder zeigen bereits erste, konkrete Erfolge.

Ein herausragendes und beim Kongress besonders akklamiertes Projekt
war die Stammzell-/Gentherapie, die Prof. Michele De Luca présentier-
te. Die Behandlung des 11jahrigen Buben aus Deutschland, die in ei-
ner beispielgebenden Kooperation zwischen Modena, Salzburg und Bo-
chum erfolgte, lieB kaum ein Auge trocken. Neben der Freude (iber die
Rettung eines ,Schmetterlingskindes” konnte hier auch der eindrucks-
volle Beweis fiir die Wirksamkeit der ,De Luca-Therapie” erbracht wer-
den. Dieses Projekt ist ein schines Beispiel und unterstreicht die ver-
trauensvolle, nachhaltige und erfolgreiche Zusammenarbeit von DEB-
RA Austria und DEBRA Siidtirol - Alto Adige. Ich bin sehr zuversicht-
lich, dass uns diese Art von Teamwork noch viele Erfolge bringen wird.

Herzlichen Dank an die vielen groBziigigen Spender und Freunde der
»Schmetterlingskinder* in Stidtirol. Sie sind es, die medizinische Versor-
gung, Forschung, Vernetzung und unmittelbare Hilfe fir Betroffene erst
ermdglichen. Bitte begleiten Sie uns auch weiterhin auf dem gemeinsa-
men Weg zu Linderung
und Heilung.

Herzlich, ‘?? Dr. Rainer
Riedl, Obmann DEBRA
Austria und Vater einer
EB-Betroffenen

Dr. Rainer Ried! - DEBRA Austria
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Epidermolysis bullosa (EB) — Die Erkrankung

,Schmetterlingskinder” — diese Bezeichnung hat sich in Oster-
reich und in vielen anderen Léndern fiir Kinder und auch Er-
wachsene mit Epidermolysis bullosa (EB) durchgesetzt, weil
ihre Haut so verletzlich ist wie die Fllgel eines Schmetterlings.
Der Begriff ist einerseits zutreffend, andererseits wird er der
Schwere der Erkrankung kaum gerecht. Der Fachbegriff Epi-
dermolysis bullosa hat bislang keine deutsche Entsprechung;
am ehesten kdnnte man vielleicht sagen: erblich bedingte, bla-
senartige Ablésung der Oberhaut. Das klingt etwas holprig,
aber damit bekommt man zumindest einen ungeféhren Begriff
davon, worum es bei dieser Erkrankung geht.

Epidermolysis bullosa umfasst eine Gruppe klinisch und ge-
netisch unterschiedlicher Krankheiten, deren gemeinsames
Merkmal die Bildung von Blasen an der Haut und an den
Schleimhauten nach mechanischer Belastung ist. Das ist gut
vorstellbar, wenn ein Betroffener beispielsweise stiirzt oder
von einem FuBball getroffen wird. Bei schwereren Formen von
EB genlgt aber auch ein fester Handedruck, um Blasen zu
bekommen. Manchmal ist diese mechanische Einwirkung so
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gering, dass sie kaum als solche wahrgenommen wird. Wenn
etwa ein Neugeborenes auf dem Ricken liegt und sich ein we-
nig hin und her bewegt, kann das allein schon dazu flhren,
dass am Rucken des Kindes riesige Blasen entstehen. In der
Folge kommt es zu standiger Bildung von offenen Wunden,
entzindlichen Stellen, Krusten und leider auch zu damit ver-
bundenen Schmerzen.

EB beginnt mit der Geburt und begleitet die Betroffenen ihr
ganzes Leben lang. Die Ursache sind genetische Veranderun-
gen in den EiweiBmolekulen, die flr die Verbindung zwischen
der Oberhaut und der darunter liegenden Lederhaut verant-
wortlich sind. Fehlt ein solches EiweiBmolekdl oder funktio-
niert es nicht richtig, dann ist die Verankerung nicht vollstan-
dig und es kommt bei mechanischer Einwirkung zur beschrie-
benen Blasenbildung. Fir jede Form von EB ist eine andere
Veranderung in einem ganz bestimmten Gen verantwortlich.
Inzwischen sind Veranderungen in 14 verschiedenen Genen
bekannt, welche die jeweiligen EB-Typen verursachen. Die

aktuelle Klassifikation umfasst vier Hauptformen mit insge-

samt mehr als dreiBig Subtypen, wobei Prognose und Verlauf
je nach Subtyp hdéchst unterschiedlich sind.

Das klinische Spektrum der unterschiedlichen Typen ist sehr
breit. Am einen Ende stehen schwere Formen mit ganz extre-
mer Verletzlichkeit der Haut, massiver Blasenbildung und vie-
len offenen Wunden; am anderen Ende mildere Auspragun-
gen mit nur lokalisierter und seltener Blasenbildung (z. B. bei
groBerer mechanischer Belastung). Bei einigen Unterformen
kommt es neben der Bildung von Blasen auch zu anderen Fol-
geerscheinungen. So kdnnen beispielsweise Finger und Ze-
hen zusammenwachsen, Narben und Verwachsungen im Be-
reich der Augen (Hornhaut, Augenlider) entstehen sowie Es-
sen und Trinken durch Zahnfehlbildungen und Verengungen
von Mundhéhle und Speiserdhre erschwert sein. An der Haut
kann es zur Bildung von Hautkrebs kommen, und sehr hau-
fig entsteht auch eine Blutarmut.

Obwohl in letzter Zeit beachtliche Fortschritte in der genthera-
peutischen Forschung gemacht wurden, ist eine urséachliche
Behandlung von EB bis heute noch nicht verfligbar. Derzeit ist
eine Therapie der Symptome die einzige Mglichkeit und Hilfe,
die wir anbieten kénnen. Neben der Vorbeugung der Blasen-
bildung (soweit im normalen Alltagsleben Uberhaupt machbar)

ist eine maglichst gute Wundversorgung und die Behandlung
von Infektionen besonders wichtig. Aber auch ausreichende
und richtige Ernéhrung sowie gelegentliche chirurgische Ein-
griffe (z. B. Handoperationen, Dehnung der Speiserdhre) ge-
héren zur Therapie von EB.

Jede Form von EB hat ihre eigene Auspragung und ihre spe-
ziellen Probleme. Aus diesem Grund ist eine interdisziplin&-
re Versorgung dringend erforderlich. Neben der Haut mUs-
sen auch alle anderen Organe beobachtet und auf Verande-
rungen untersucht werden. Nur wenn wir nicht nur auf die
Haut, sondern auf den ganzen Menschen schauen, kén-
nen wir jedem einzelnen unserer Betroffenen die fur ihn best-
mogliche, individuelle Behandlung und Beratung anbieten.
Q) Dr. Anja Diem, leitende Arztin EB-Ambulanz im EB-Haus
Austria




DEBRA Sudtirol — Alto Adige

Uber uns:

Unsere Mission lautet: Die Lebensqualitat fur Betroffene von
Epidermolysis bullosa (EB) verbessern, kompetente medizi-
nische Versorgung bereitstellen und durch die Forderung von
Forschung Hoffnung auf Heilung geben.

DEBRA Sudtirol -Alto Adige wurde 2004 als Selbsthilfegrup-
pe von Betroffenen, Angehérigen, Freiwilligen und Arzten mit
dem Ziel gegrindet, Erfahrungsaustausch und Hilfe fur Men-
schen mit EB anzubieten. Im Sinne unserer Vision ,Heilung flr
EB ist moglich!* wurde sehr bald begonnen, EB-Forschung zu
férdern, um Linderungs- und Heilungsmdglichkeiten zu ent-
wickeln. Unser gemeinnttziger Verein ist seit 2004 im Lan-
desverzeichnis der ehrenamtlich tatigen Organisationen ein-
getragen und hat das Spendengutesiegel ,Sicher Spenden®.

Unsere Aufgaben:

Ziel des Vereins DEBRA Sudtirol - Alto Adige , ist es einerseits
die medizinische Versorgung der Betroffenen

— besser bekannt als ,Schmetterlingskinder” — sicherzustel-
len und den Erfahrungsaustausch unter den Betroffenen zu
férdern. Andererseits soll die Forschung zur Entwicklung von

Vorstand von DEBRA Siidtirol - Alto Adige:
wiederbestétigt 2016

Obfrau: Isolde Mayr Faccin

Obmann Stell.: Dr. Guido Bocher

Schriftfihrerin: Manuela Costantini

Vorstandsmitglieder:

Dr. Sandro Barbierato Dr. Nadia Bonometti

Wirtschaftsberater: Dr.Corrado Picchetti
Ansprechpartner fur die Lombardei und fur Piemont sind: Antonella Naccarato & Franco Esposti

Vielen Dank fiir die hervorragende Zusammenarbeit

sicheren Therapien bzw. zur Linderung der Grunderkrankung
und ihrer teilweise sehr folgenschweren Nebenwirkungen eta-
bliert und gefordert werden.

Unsere Ziele:

® Beratung, Unterstiitzung, Information und
Erfahrungsaustausch fiir Betroffene und Angehorige

e Sicherstellung und Verbesserung der medizinischen
Versorgung

* Entwicklung von Therapien bzw. Linderungsmaoglichkeiten
fur EB
e Zusammenarbeit mit den verschiedenen EB-Zentren

Vorstand von DEBRA Sidtirol - Alto Adige

Arabella von
Gelmini Kreutzhof
Botschafterin

Dr. Anna Faccin Luca Piol
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Generalversammiung 2017

Am 25. Marz 2017 fand im Grand Hotel Toblach die Gene-
ralversammlung von DEBRA Sudtirol statt. Neben den Mit-
gliedern und Familien nahmen auch Arzte und Forscher aus
Nah und Fern, unsere Botschafterin Arabella Gelmini und vie-
le Freunde der ,Schmetterlingskinder” teil. FUr unsere EB-Fa-
milien ist die Generalversammlung die Gelegenheit, sich nicht
nur Uber die Vereinstatigkeit zu informieren, sondern auch sich
mit anderen Familien auszutauschen, sich Halt zu geben, zu
lachen und Kraft zu tanken.

Ein wichtiges Anliegen ist es dem Vorstand von DEBRA Stid-
tirol dabei, die Kontaktméglichkeit zwischen den Arzten und
Forschern aus der EB Welt und den Patienten zu foérdern.

Gruppenfoto Jahrestreffen 2017 mit Mitglieder, Familien, Arzte und Forscher

Denn beide brauchen einander: Forscher und Arzte lernen von
den Familien, wie das tagliche Leben mit EB ist, und Men-
schen mit EB kénnen erkennen, dass auch wenn die EB eine
seltene Krankheit ist, die Forschung uns sieht und an den The-
rapiemaoglichkeiten arbeitet. Wir sind nicht allein.

Wir danken allen Freunden, die uns ehrenamtlich bei der Or-
ganisation und dem Gelingen der Generalversammlung ge-
holfen haben.‘%’

Until there is a cure, there is DEBRA.

Anna, ,Schmetterlingskind*
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Generalversammlung 2017

Arabella

von Gelmini-Kreutzhof
— die Botschafterin der
yochmetterlingskinder”

Der Gedanke, dass ich seit nunmehr 12 Jahren als Botschaf-
terin der Sudtiroler ,Schmetterlingskinder” den Verein DEB-
RA Sudtirol - Alto Adige begleiten darf und auf unzahlige und
wunderbare Momente zurlckblicken kann,erflllt mich mit gro-
Ber Freude und tiefer Dankbarkeit.

Die Welt von DEBRA hat mir im Jahr 2006 einen Leidensweg
néher gebracht, den ich in dieser Form nicht kannte und der
mich sehr berlhrte. Ich wollte helfen, etwas tun, etwas bewe-
gen, verandern, verbessern und vorantreiben.

Mein Wunsch war es, dass dieser seltenen Krankheit die Auf-
merksamkeit der breiten Offentlichkeit geschenkt wird.

Ganz nach dem Motto ,nur gemeinsam sind wir stark" habe
ich mir zum Ziel gesetzt, die gesamte Sudtiroler Bevdlkerung,
welche zum groBten Teil diese Krankheit Uberhaupt nicht kann-
te, Uber Epidermolysis bullosa aufzuklaren. Jeder sollte wis-
sen, dass es EB gibt und, dass den EB Patienten geholfen
werden muss.

Ich war stets Uberzeugt, dass die Hilfe jedes Einzelnen dazu
beigetragen kdnnte, die Lebensqualitét der leidgepruften EB
Patienten zu verbessern.

Aufgrund der tatkraftigen Unterstitzung unseres geschétz-
ten Alt-Landeshauptmannes Dr. Luis Durnwalder, der an der
Griindung von DEBRA Sudtirol - Alto Adige maBgeblich betei-
ligt war, und uns seitdem freundschaftlich zur Seite steht und
aufgrund der wohlwollenden Berichterstattung des gesamten
Sudtiroler Pressewesens - und ich mdchte an dieser Stelle al-
len Herausgebern, Direktoren, Chefredakteuren und Mitarbei-
tern von Herzen danken - kann ich behaupten und ich schrei-
be dies nicht ohne Stolz, dass es uns gelungen ist, die Krank-
heit EB, den Verein DEBRA Sudtirol - Alto Adige und damit
die Sudtiroler ,,Schmetterlingskinder" dorthin zu bringen, wo
sie heute stehen: im Licht.

Heute ist DEBRA Sudtirol - Alto Adige eine feste GroBe im

Sudtiroler Vereinswesen.

Liebe Isolde, als Du mir einmal gesagt hast, dass Du Dir un-
seren gemeinsamen, erfolgreichen Weg, der letzten 10 Jah-
ren nie im Leben héttest vorstellen kénnen, hast Du uns ein
schoénes Kompliment gemacht. Du hast bestatigt, dass wir
unserem Ziel sehr nahe gekommen sind und, dass sich fur
die ,Schmetterlingskinder” vieles verbessert und zum Positi-
ven verandert hat.

Was fUr eine groB3e Freude!

Liebe Isolde, es ist mir eine besondere Freude und Ehre, Bot-
schafterin von DEBRA Sddtirol - Alto Adige

zu sein und die Anliegen der ,Schmetterlingskinder* in der Of-
fentlichkeit zu vertreten.

Ich danke Dir an dieser Stelle fur Dein Vertrauen und flr Dei-
ne Freundschaft. Du weiBt, dass ich Dich als Mensch sehr
schétze und als Mutter eines ,,Schmetterlingskindes” bewun-
dere. GleichermaBen empfinde ich dies auch fir alle Eltern
der EB Patientlnnen und natdrlich fir die ,Schmetterlings-
kinder” selbst.

Ich kann die vielen wunderbaren Momente, die ich als Bot-
schafterin der ,Schmetterlingskinder” bis heute erleben durf-
te zwar nicht alle aufzéhlen, dennoch kann ich sagen, dass
ich keines dieser Erlebnisse missen mdchte und ich jeden ge-
meinsamen Moment im Herzen trage.

Ich wiinsche Dir und euch allen weiterhin viel Kraft und Zu-
versicht, das tiefe Vertrauen euch selbst treu zu bleiben und
ir&r;ner ein Lacheln im Herzen.

Arabella von Gelmini Kreutzhof

Botschafterin der ,Schmetterlingskinder* von DEBRA Sudti-
rol - Alto Adige

Arabella von Gelmini Kreutzhof



Viele Menschen setzen sich fiir die ,,Schmetterlingskinder” ein und machen das mit eigenen Ressourcen,

personlichem Einsatz und meist ohne groBe Worte. Die uns gezeigte Professionalitidt im selbstlosen Einsatz

fiir EB geht dabei bei vielen weit liber ihre institutionellen Aufgaben hinaus.

Auch Dr. Stefania Bettinelli kennt die vielen Lebensbereiche der ,Schmetterlingskinder” schon seit vielen Jahren und

zeigt immer wieder ein besonderes Gespur flir die Anliegen der EB-Betroffenen und deren Familien. Mit inrem Wissen

und ihrer Kompetenz hat sie vielen Patienten und auch mir als Mutter mit Rat und Tat zur Seite gestanden und ist da-

mit zu einer tragenden Séaule fir uns alle geworden.

Es ist die Vielzahl von Menschen - alle mit ihren einzigartigen Fahigkeiten und Kompetenzen, die DEBRA zu einem ge-

lungenen Projekt macht. Dartber bin ich sehr glicklich und bedanke mich auch bei unseren Testimonials Eleonora Bu-

ratto und Anna Mei und bei all denen Personen, die nicht erwéhnt werden wollen. Wir hoffen und z&hlen auch weiter-

hin auf eure Unterstitzung.
Isolde Mayr Faccin

Ein Dankeschon!

Schmerzen, Blasen, Blut, Tranen, Angst, Schwache, Hunger,
Depression, Ratlosigkeit, Wunden, Nadeln, Salben, Pinzet-
te, Schere, Verbandsmaterial, Peg-Sonde, Rollstuhl, Traurig-
keit, Spritzen, Infusionen, OPs, Verstimmelung von Handen
und FUBen, Haarausfall, Einsamkeit, Blicke, Hoffnungslosig-
keit, Mudigkeit. Diese Begriffe spiegeln das alltégliche Leben
unserer ,Schmetterlingskinder” und deren Angehorigen wider.
Und doch gibt es auch viele wunderbare Erfahrungen, die wie
»Sonnenstrahlen” das Leben erhellen und warmen.

Gabe es da nicht im richtigen Moment die richtigen Menschen
am richtigen Ort, dann wéren wir auch nicht Teil von DEBRA-
Sddtirol. Vor 14 Jahren hat Isolde Faccin als Obfrau mit ei-
nem rthrigen Ausschuss und einer groBen Portion Idealismus
und Mut die Leitung der Selbsthilfegruppe Ubernommen. Un-
ermudlich knUpft sie Kontakte mit betroffenen Familien, hilft
diesen bei den ersten Kontakten mit Fachéarzten, organisiert
schoéne, familidre Jahrestreffen, ist préasent bei Veranstaltun-
gen zugunsten der ,Schmetterlingskinder”, halt engen Kontakt
mit DEBRA-Austria und nimmt sich immer Zeit fir Gesprache.
Ein herzliches Dankeschdn an unsere Obfrau Isolde und dem
Ausschuss fur euren treuen Einsatz.

Wir haben auch das groBe Glick, in einem Land zu leben, wo
es ein funktionierendes Sozial- und Gesundheitssystem gibt.
Zudem ist es von unschatzbarem Wert, eine Dermatologin an
unserer Seite zu haben, die sich um unsere medizinischen und
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burokratischen Anliegen bemuht. Bei jedem gesundheitlichen
Problem durfen wir zu Frau Dr. Nadia Bonometti kommen. Ein
Anruf genUgt, und sie ist flr uns da, ja sogar aus dem Urlaub
ruft sie zurlck. Herzlichen Dank Nadia fur deine freundschaft-
liche und unkomplizierte Art, uns zu helfen.

Es gibt viele Menschen, die im Hintergrund tatig sind und auf
die BedUrfnisse der ,Schmetterlingskinder” aufmerksam ma-
chen. Als Botschafterin der ,Schmetterlingskinder” zeigt Ara-
bella Gelmini von Kreutzhof der Offentlichkeit, dass Hilfe not-
wendig ist, sie knUpft Kontakte mit den Medien, organisiert
Spendenaktionen und lasst den Erlos ihrer Kinderblcher als
Spende einflieBen. - Danke Arabellal

Und Uberall in unserem kleinen Land gibt es hilfsbereite Verei-
ne, Schulklassen, Einzelpersonen, die Interesse am Schicksal
der ,Schmetterlingskinder” zeigen und mit kleinen und gro-
Ben Geldspenden helfen wollen. Genauso helfen angeneh-
me, nette Gesprache und ehrliches Interesse, das Schicksal
EB mit den taglichen Herausforderungen leichter zu ertragen.
Dies sind Sonnenstrahlen im Leben der ,Schmetterlingskin-
der".

Und es gibt hoffnungsvolle Sonnenstrahlen von Seiten der EB-
Forschung. Hoffen wir, dass Prof. Bauer und Prof. De Luca
mit ihren Teams bald weitere, durchschlagende Meilenstei-
ne in der Forschung zur Linderung von EB gelingen mogen.

Danke Q? Zita, Mutter eines ,Schmetterlingskindes*”

BBQ Contest — Grillmeisterschaft im Ahrntal

Das W.E.S.T. Winter Extreme South Tyrol - BBQ Contest war
2017 ein Event der Superlativen: Uber 2000 Besucher, 30
Teams, 40 Juroren, Live Cooking Shows, Snowlicious, Iglu,
traumhaftes Winterwetter UND: 2.800,18€ fir DEBRA Sudti-
rol. Grillen und spenden — das ist eine Kombi.

Unsere Idee, die ,Schmetterlingskinder” zu unterstiitzen, fin-
det guten Anklang bei den Besuchern und den Teams. Han-
nes und Heike (BBQ Longhorn Ranch Hands) haben sogar
ihre Siegerpréamie von 1.542 Euro an DEBRA gespendet! Lie-
be Heike, lieber Hannes, danke von ganzem Herzen flr diese
tolle Gestel Das Team von MiG .- Manner im Glutrausch

v.L.n.r. Myrko Leitner, Isolde Mayr-Faccin, Haymo Gutweniger,
Michele Capano, Katharina Willeit, Ernst Seeber

Solidaritat: GroBes Herz fr ,Schmetterlingskinder DEBRA Stidtirol

Im Burgersaal in St. Martin hat der Sportfischerverein Gsie-
sertal zu seinem alljahrlichen groBen Preiswatten eingeladen.
Der Reinerldés wurde, wie nun schon seit einigen Jahren, fur
einen guten Zweck gestiftet.

Heuer fand dieses Preiswatten Ende Janner statt, und so be-
schloss der Ausschuss des Vereins, den Erlds der Selbsthilfe-
gruppe ,Schmetterlingskinder” DEBRA zukommen zu lassen.
Epidermolysis bullosa, wie sich die Krankheit nennt, beginnt
mit der Geburt und begleitet die Betroffenen ihr ganzes Leben
lang. Sie umfasst eine Gruppe klinisch und genetisch unter-
schiedlicher Krankheiten, deren gemeinsames Merkmal die Bil-
dung von Blasen an der Haut und an den Schleimh&uten nach
mechanischer Belastung ist. Das ist gut vorstellbar, wenn ein
Betroffener beispielsweise stirzt oder von einem FuBball ge-
troffen wird. Bei schweren 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. In der Folge kommt es zu
standiger Bildung von offenen Wunden, entziindlichen Stellen,
Krusten und leider auch zu damit verbundenen Schmerzen.
In einer kleinen Feier Uberreichten die Ausschussmitglieder vor
kurzem den Scheck tber 1000 Euro an das Vorstandsmitglied
von DEBRA Sudtirol Anna Faccin, welche sich mit einem gro-
Ben Vergelt's Gott beim Ausschuss des Sportfischervereins fur
die GroBzUgigkeit recht herzlich bedankte; sie wiinschte allen
alles Gute und Petri Heil.

Bei dieser Gelegenheit mbchte sich der Ausschuss der Gsie-
ser Sportfischer bei den Teilnehmern an der Veranstaltung, der
Gemeinde Gsies fur den Saal, der Raiffeisenkasse Welsberg
Gsies Taisten fur den Plakatdruck, dem Sender Radio 2000 fur
die Werbung sowie allen freiwilligen Helfern, die zum guten Ge-
lingen des Preiswattens beigetragen haben, recht herzlich be-
danken. Petri Heil Siegfried, Sportfischerverein Gsiesertal
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Spende an Schmetterlingskinder

Statt Weihnachtsgeschenke zu Gberbringen, spendete die Siidtiroler Bauerinnen-
organisation an den Verein DEBRA Sidtirol.

Gehen, sitzen, essen, sich frei bewegen ... all das ist
fiir Schmetterlingskinder mit der angeborenen
Hauterkrankung Epidermolysis bullosa hereditaria
{kurz: EB) nur unter Schmerzen machbar. Bei der
geringsten mechanischen Belastung bilden sich
Blasen und Wunden am gesamten Kirper und aul

Der Landesbduerinnenrat bei der Spendeniibergabe
fiir den Verein DEBRA Siidtirol

den Schleimhiuten. In Siidtirol leiden etwa 30
Menschen an EB. Der Verein DEBRA unterstiitzt
diese sogenannten Schmetterlingskinder. Ziel des
WVereins ist es, mit Spenden die Verbesserung der
Lebensqualitit der Schmetterlingskinder zu erreichen.
Ganz in diesem Sinne tibergab die Landesbiuerin
Hiltraud Erbamer der Prisidentin Isolde Mayr Fac-
cin und dem Vorstandsmitglied Anna Faccin eine
Spende. Wir hoften, dass wir damit den Schmet
terlingskindern ein schines Geschenk machen!”

Fiir Anna Faccin, die selbst unter der Krankheit
leidet, ist jede Hilfe sehr wertvoll: \Wir kiinnen so
die Forschung in diesem Bereich unterstiitzen und
vor allem Schmetterlingskindern bei der medizini
schen Versorgung helfen.” Die junge, mutige Frau
schilderte beim Treffen mit dem Landesbéduerin-
nenrat ihren Alltag, ihren Umgang mit der Krank-
heit und beeindruckte auch mit ihrer Botschaft:
Mein Ziel ist es, dass jeder in Stdtirel einmal von
uns gehdrt hat!” o

Spendenaktion fur DEBRA Sudtirol

Wie jedes Jahr sammeln die Jungschitzen der Schitzen-
kompanie Meran Spenden, indem sie selbstgefarbte Osterei-
er nach der Messe am Ostersonntag verkaufen. So Uberlegen
wir auch jedes Jahr, wem wir die Spenden Uberreichen kénn-
ten. Heuer kamen wir auf die Idee, unseren Scheck an Men-
schen, die von der Krankheit Epidermolysis bullosa betroffen
sind, zu Ubergeben. Als wir den Kindern den Vorschlag mach-
ten und sie sehr begeistert waren, informierte ich mich gleich
bei der Organisation DEBRA. Hier wurde ich sehr gut beraten
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und wir wurde gleich die Kontaktinformation von Anna Faccin
weitergegeben, die selbst unter der Krankheit leidet. So kam
Anna als Vertretung der Organisation DEBRA am Herz Jesu
Sonntag, an dem die Schiitzenkompanie am Sandplatz einen
Festakt vollzieht, nach Meran. Hier Uberreichten die Jungs-
chitzen Anna dann feierlich den Scheck. Auf beiden Seiten
waren glickliche Gesichter zu sehen. ‘%’ Alexandra, Leiterin
der Jungschitzen Meran

A Happy Day of Life 2017

Kindern mit Beeintrachtigung einen tollen, frohlichen, freien
Tag zu schenken, das ist die Motivation der Macher hinter
A Happy Day of Life“. In England, Deutschland, Osterreich
und auch in Sudtirol. “A Happy Day of Life" fand auch 2017
in Vahrn und rund um Vahrn statt. 40 LKWs standen bereit
und ihr Beifahrersitz blieb nicht leer, denn die Beifahrersitze
waren fur Kinder mit Beeintrachtigungen reserviert. Es wur-
de die Moglichkeit geboten, im LKW im Konvoi mitzufahren
— ein unvergessliches Abenteuer fir die Kleinen, die es sonst
oft so schwer haben.

Zudem wurden Spenden flr verschiedene Vereine in Stdtirol
gesammelt. Auch DEBRA Sudtirol bekam eine Spende und
bedankt sich daflr bei allen Oragnisatoren, den Fahrern und
den vielen ehrenamtlichen Mitarbeitern daflir, dass sie auch
an die ,Schmetterlingskinder” gedacht haben.‘%’ Isolde, Mut-
ter eines ,Schmetterlingskindes*

LR L

r‘

2.000 Euro fur gute Zwecke —
Spende der kfb-Frauen

Der in diesem Jahr Anfang Oktober abgehaltene Flohmarkt in
den Raumlichkeiten des Nikolaussaales konnte erfolgreich ab-
gewickelt werden. Der kfb-Frauengruppe St. Nikolaus ist es
ein groBBes Anliegen, mit dem Erlds karitative und soziale Pro-
jekte zu unterstlUtzen. Besonders notleidenden Menschen in
unserem Land konnte somit effektiv und rasch geholfen wer-
den. So wurden € 2.000,00 aus dem Erlés dem Verein DE-
BRA (,Schmetterlingskinder) zur Verfigung gestellt. Bei der
formellen Scheckibergabe am 4. Dezember 2017 dankte De-
bra-Vorstandsmitglied Dr. Anna Faccin der kfb-Frauengruppe
fUr die Spende. Ein gutes Gefluhl, mit erfolgreicher ehrenamt-
licher Tatigkeit in Not geratenen Menschen helfen zu kénnen
und somit einen Beitrag geleistet zu haben, um ihr Leben wie-
der lebenswert zu machen. <% Kornelia, kib Meran

v.l.n.r.: die kfb-Frauen Edith Pairegger, Annemarie Oberhofer und
Kornelia des Dorides mit DEBRA-Vorstandmitglied Dr. Anna Faccin

13



HINTERGRUND

i 2

Zauberer Fabiolino begeisterte die Kinder mit seinen Tricks.
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VALS/BRODENECK. Zu zwei ma-

gisch-lustigen

Besuchen war

Zauberer Fabiolino am Unsinni-
gen Donnersiag unierwegs.

In Vals organisierten die bei-
den Mamis Julia und Monika
den Auftritt des Zauberers fiir
die Kinder; in Rodeneck lud der
Frauentrefl zum Kinderfasching,

Seltene Erkrankungen: Oft jahrelange Qualen

BOZEM, YWid tvodt sdnal ol ROOG
selte: Kraslbeiien bekani, -
e el W neur el
ok, Mirtst homdik o sich sm
schwree, off sogar febenshedmh
Eche Exkranbaingen. Viele incten
bty vomn Gebmird an and, halen
tmen chrmmischion Verlasl unsd
Litemin =i etner Bolirsdening
fithoren. Iy jeckern Fall hraschi es:
spoielle Behandlungen, (6 vor
gehen allindngs Jabee, bis our
tichitigen Diagruse imul den rich
e Therapien. Botmoffene end
thre Fandlien seken damin v
aerpewiihnlichen Prohlemen
adminéurativer, jurbaiicher und
el bednbcher A Fir Patiensen
bichese afiis ofl clnin lngern
Lscheneoweg, Verschiedone Sild-
troder PRl At omeT
kiemmmern shch um Betroffene méc
Icispielasvise de Fragile-X-5vm
e, Muskeddysarmoplie, Prby

opstische Miepenedaankang. rine
Turnarnerkramkurgen, Kindelil
st Fpiddermidysds bnillos
!ﬁmlmml_ﬁm‘n i A
pebopene Taw Ardaufacl
[0 e Betrofenenmuche st die
Dienatsselle fiir Seftrahilivgrup
(e e Dschvorr band iiir Soviabes
] Ceemuetheit, Do gibl o5
wedtere Informuetionen unies der
Tiel, BAT1LA1 24 24 odder aad der
Seite v sel bl be

e e et

14

Die Organisatoren wie auch
Fabiolino stellien ihren Pinsatz
in den Dienst der guten Sache
und so kam am Ende beider
Nachmittage die stolze Summe
van 702 Furo zusammen, die
dem Verein Debra Schmetter-
lingskinder zur Verfiigung ge

stelle wird.

4 Alle Thechibe viebehiaken

Raus aus dem Schattendasein

GESUNDHEIT: Neue Initiativeruppe fir seftene Krankheiten geplant — Austausch Betroffaner sehrwichtig
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Grundschule Laas fur die
»ochmetterlingskinder”

Meine Klasse, die 5A der Grundschule Laas, verkaufte am
26. Oktober beim Elternsprechtag Kuchen und Getranke und
wir pressten selbst Safte aus. In der Religionsstunde haben
wir mit unserer Religionslehrerin Waltraud Kellner,Kassier und
andere Dienste ausgemacht. Um 14.00 Uhr ging es los. Am
Anfang waren wir alle noch ein bisschen schusselig und ner-
vos. Aber im Laufe der Zeit hatten wir nur mehr Freude da-
ran. Die Pizzettas und die Flockensahne waren gleich nach
15 Minuten ausverkauft. Kellner eilten in die verschiedenen
Stockwerke, um unser Geback zu verkaufen. Andere spulten
das Geschirr ab und drei Kinder saBen an der Kasse. Manch-
mal machte ein Kellner pro Stock eine kurze Pause, trank et-
was und ging dann schnell wieder an die Arbeit. Manche El-
tern aBen Kuchen und tranken Kaffee dazu, andere hingegen
nahmen einige Stlick Kuchen und selbstgemachte Grissini mit

Infostunde in der Grundschule
Corvara

Im Dezember 2017 wurden wir zur Grundschule in Corvara
geladen. Die Schiler haben fur das kommende Schuljahr eine
Spendenaktion fur die ,Schmetterlingskinder im Programm.
Damit alle Kinder auch wissen, wohin die Spenden gehen, ha-
ben wir uns als DEBRA kurz vorgestellt und ich konnte tber
das Leben mit EB berichten. Wir freuen uns schon auf ein
Wiedersehen. Q?Anna, »~Schmetterlingskind*

nach Hause. Das Geschéft lief gut, nur wurden wir langsam
mude. Doch wir munterten uns gegenseitig auf und dachten
immer daran, dass wir das Geld den ,Schmetterlingskindern®
spenden wollten, die es nicht leicht im Leben haben. Nach
und nach verlieBen immer mehr Eltern die Grundschule und
es wurde ruhiger. Zum Schluss waren nur mehr die Lehrper-
sonen und 2 Schuler und 3 Schulerinnen in der Mensa. Da
wir noch eine Brettimarende Ubrig hatten, schenkten wir diese
den Lehrpersonen und zusammen aBen wir sie mit Genuss.
SchlieBlich raumten wir alles noch auf und gingen erschopft,
aber voller Stolz, nach Hause. Denn wir hatten die groBartige
Summe von 705 € eingenommen.

Im Februar besuchte uns Frau Zita Pfeifer aus Stilfs. Sie er-
zahlte von ihrem Sohn Martin, der an einer schweren Form
der Schmetterlingskrankheit leidet. Wir waren sehr betroffen
vom Leid der Betroffenen, aber gleichzeitig auch sehr froh da-
rUber, dass wir sie unterstitzen kénnen mit unserem Beitrag.
Q’ Valentina 5A und Lehrerin Waltraud

Run spendet
fur die ,,Schmetterlingskinder*

Jedes Jahr machen wir bei RUN anstelle von Weihnachtsge-
schenken an unsere Geschéftspartner eine Spende an un-
terschiedlichen Vereinen/Organisationen. Im Frihling letzten
Jahres hat Karin Spitaler, Professorin am Sozialwissenschaft-
lichen Gymnasium ,Maria Huber”, Uber das Kalenderprojekt
der Schuler gesprochen. Diese haben eigene Gedichte und
Fotos zu einem zeitlosen florealen Kalender zusammengestal-
tet und den Reinerlds des Verkaufs an DEBRA gespendet.
Auch wir haben die Gelegenheit genutzt, um durch die Kalen-
der und unsere Weihnachtsgeschenke den ,Schmetterlings-

kindern“ eine Spende zu Uberbringen. QP Sabine, Business
Marketing von RUN Raising Unified Network AG
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Kalender flores
Botanik, Fotographie, Poesie

Ein Projekt der ersten Klasse des Sozialwissenschaftlichen
Gymnasiums ,Maria Hueber" in Zusammenarbeit mit dem Ver-
ein ,DEBRA". Die Schilerinnen der ersten Klasse unserer Schu-
le wollten gemeinsam eine Initiative starten, um den Schmet-
terlingskindern ihre Solidaritdt zu bekunden. Die Idee eines
Blutenkalenders mit poetischer Umrahmung wurde mit Hilfe
diverser Sponsoreninnen realisiert. Ein besonderer Dank geht
an Longo Harald und an die Firma RUN, deren Weihnachtsge-
schenke der Angestellten als Spende fir ,DEBRA* eingingen.
Die Fotos entstanden im Biologie- und Kunst-
unterricht sowie in der Freizeit der Schiulerin-
nen, die Texte im Deutschunterricht bei Miriam Covi.
Am 12. Mai 2017 fand im Caritas Cafe in Bo-
zen die Vernissage statt, die feierlich mit Poe-
sie und Musik der Schilerinnen umrahmt wurde.
Foto-Jury: Karin Langebner, Karin Spitaler, Nora Veneri
Texte-Jury: Kerstin Clara, Heidi Hintner, Anita Rossi
Idee und Koordination: Karin Spitaler und Nora Veneri

flores

Die erste Klasse des Maria Hueber Gymnasiums gestaltete
einen immerwahrenden Kalender zum Thema ,Flores®. Am
12. Mai wurde der Kalender im Caritas Cafe vorgestellt. Funf
Grinde, warum Sie den Kalender unbedingt haben muissen.
Der Wandkalender ist wunderschon. Sie machen sich mit dem
Kunstkalender ,Flores* der Maria-Hueber-Schulerinnen selbst
eine Freude: 13 Prints, elegant, schdn und schlicht.

Der Wandkalender verbindet Poesie mit Fotografie.Die Mad-
chen zogen mit ihrem Fotoapparat los und fingen schéne Mo-
mente ein. Dazu formulierten die FotokUnstlerinnen persoénli-
che Gedanken und lyrische Splitter.

Der Wandkalender erzahlt von Flores.Da bluht lhnen was, und
Fruhlingsgefuhle werden wach! Zu den wunderschénen Fo-
tos gibt es ganz hinten im Kalender wissenschaftliche Anga-
ben zu den Pflanzen. Also locker im heimischen Sessel blei-
ben und die Pracht genieBen!

Der Wandkalender peppt ihr Zimmer auf. Flores bringt Far-
be in Ihren Alltag, regt Fantasie und Kreativitat an und schérft
den Sinn fir Asthetik und Farben. Flores kann viel mehr als
Wande schmucken.

Der Wandkalender ist zeitlos.In einer Zeit, in der alle in der
flichtigen Welt von Online und Mobil unterwegs sind, ist ein
papierner Kalender ein leuchtender Fixstern. Dass er noch
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dazu zeitlos ist, verspricht eine dauerhafte Beliebtheit.

Die Schlerinnen der ersten Klasse haben mit Neugierde, Mut
und Freude getextet und fotografiert. Ein Team von Lehrerin-
nen begleitete die Arbeiten, allen voran Karin Spitaler und Nora
Veneri; viele Sponsoren machten den Druck moglich.

Der Kalender ist gegen eine Spende in der Schule erhaltlich.
Der Erldés kommt dem Verein ,DEBRA® zugute. Eine schéne
und kreative Zusammenarbeit zwischen dem Maria-Hueber-
Gymnasium und ,DEBRA": Kreativitdt und Begeisterung in
Verbindung mit Solidaritat und HiIfe.%’

Die Schlerinnen des Maria-Hueber-Gymnasiums und Pro-

fessorin Karin

Anna Mei fahrt fur

die ,Schmetterlingskinder” Rad

Auch im letzten Jahr hat uns Anna Mei, Weltrekordhalterin Gber
1000 km und Botschafterin der ,Schmetterlingskinder* DEBRA
Sudtirol, unterstitzt, indem sie in Lecco fur unsere ,Schmet-
terlingskinder” ein Radevent inszeniert hat. Die Veranstaltung
hat Lecco mit Farbe und Magie geflllt, und das strahlende
L&cheln der Kinder hat allen Teilnehmern einen fréhlichen und
unbekUmmerten Tag beschert. Wir bedanken uns nochmals
bei Anna Mei, dass sie beim Radfahren die ,Schmetterlings-
kinder* immer im Herzen trégt.%’ Rosalba und Antonella,
Mutter von zwei ,Schmetterlingskindern®

Zum Nachhoren:
»ochmetterlingskind“ Anna

Was fUr die meisten von uns ein Kinderspiel ist, ist fUr sie eine
groBe Herausforderung: Anna Faccin, die geburtige Puster-
talerin ist ein sogenanntes ,Schmetterlingskind®. Sie lebt mit
der angeborenen Hauterkrankung EB - Epidermolysis Bullo-
sa. Schon bei geringster Belastung bekommt Faccin schmerz-
hafte Blasen. Wie sie trotzdem nie ihren Lebensmut verloren
hat? Davon erzéhlte uns Anna Faccin am am 02.04.2017 in
sFeuer und Flamme*“, dem Sudtirol 1—SonntagsfrUhstUck.Q’

Sudtirol 1 Team
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Der Theaterverein ,,Tavolo 69 und
die ,,Schmetterlingskinder*

Barbara Del Ponte, Obfrau des Theatervereins ,Tavolo 69, ist
ein herzlicher und sehr sensibler Mensch mit einer groBen Lei-
denschaft fir das Theater. Am 1. April hat sie mit ihrer Schau-
spieltruppe ,Tavolo 69“ das Musical ,Lorenzo” Uber das Le-
ben von Don Lorenzo Milani uraufgefuhrt.

Zur Premiere hat Barbara den Verein DEBRA Sudtirol einge-
laden und wir haben die Gelegenheit genutzt, um das Publi-
kum Uber Epidermolysis bullosa aufzuklaren und Spenden fur
den Verein zu sammeln.

Wir bedanken uns bei allen gutherzigen Menschen wie Bar-
bara. Auch durch sie sind wir unserem gro3en Ziel ein Schritt
naher: Dass immer mehr Menschen flr diese seltene Krank-
heit sensibilisiert werden und das Leben unserer ,Schmetter-
lingskinder” weniger schmerzlich wird.

Ein herzliches Dankeschdn an Barbara und dem gesamten
Verein ,Tavolo 69“.‘%’ Nicoletta und Franco, Tante und Onkel
von ,Schmetterlingskindern®
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Indoorcyclingdinamica und die
Gemeinde Massa Marittima fur
die ,Schmetterlingskinder*

Denise Salvi ist ein Madchen wie viele, dem Anschein nach....
Denise Salvi ist ein Madchen mit einer groBen Leidenschaft
fur das Rad fahren...

Denise Salvi ist ein Madchen, das das Leben liebt.
Seit sie im Oktober 2015 die ,Schmetterlingskin-

der” kennengelernt hat, hatte sie ein groBes Ziel....
.. in ihrer Heimatstadt Massa Marittima ein Event zu veran-
stalten.

Am Samstag, 7. Oktober 2017, 16ste Denise auf dem Domp-
latz in Massa Marittima ihr Versprechen ein: Mit dem Einsatz
der Organisatoren, mit der Unterstitzung der Gemeinde Mas-
sa Marittima und der Solidaritat zahlreicher Gewerbetreiben-
der und Privatpersonen wurde ihr Traum wahr.

Ziel der Veranstaltung war es, die Bewohner von Massa Ma-
rittima Uber EB zu informieren und Spenden flr die Forschung
an der seltenen Krankheit Epidermolysis bullosa zu sammeln.
Verschiedene Kinstler traten den ganzen Tag auf dem Dom-
platz auf und untermalten die Sportveranstaltung musikalisch,
die Rader der Bikes drehten sich fast ununterbrochen und die
Teilnehmer waren begeistert. In diesem Rahmen wurde die
Botschaft vermittelt, dass Epidermolysis bullosa nicht anste-
ckend ist, Gleichgultigkeit aber sehr wohl.

Auf dem Domplatz wurden tber 50 Bikes aufgestellt, auf de-
nen die Teilnehmer unter der Leitung von Felice Barilla, Dani-
ele Lele Gola, Andrea Costi, Denise Salvi und der Welt- und
Europameisterin im Ultracycling Anna Mei trainieren konnten.
Nattrlich war auf dem Domplatz auch der Verein DEBRA Sud-
tirol vertreten, auBerdem viele Eltern von Kindern mit EB und
Dr. Ezio Sindici, ein auf EB-Patienten spezialisierter Zahnarzt.
Die Vertreter der Gemeinde Massa Marittima, der Birgermeis-
ter Marcello Giuntini, der Assessor fiir Sozialpolitik und Chan-
cengleichheit Tiziana Goffo und der Sportassessor Maurizio
Giovannetti bedankten sich bei den Organisatoren und bei al-
len Teilnehmern daflr, dass sie mit ihrer Idee ein wertvolles
Beispiel von Solidaritat gezeigt haben. Der Pfarrer des Doms
von Massa Marittima segnete die Veranstaltung.

Im Namen des Vereins Asd Palestra Dinamica Uberreich-
te schlieBlich Denise Salvi zusammen mit Alessandro Villa-
ni, Salvatore Amato und Andrea Costi der Obfrau von DEB-
RA Sudtirol Isolde Mayr Faccin einen Scheck. Diese bedank-
te sich flr die gezeigte Leidenschaft und GroBzUgigkeit mit ei-

nem handgefertigten Holzschmetterling, der die Verbunden-
heit mit DEBRA Sudtirol symbolisiert.

Mit diesem Event, das sicher bald wiederholt wird, hat Denise
Salvi ihren Traum und ihr Ziel verwirklicht.

Der Verein DEBRA Sudtirol und alle Eltern der EB Kinder be-
danken sich herzlichst bei Denise Salvi und der Gemeinde
Massa Marittima. QP Franco, Onkel eines ,Schmetterlings-

kindes*”

Abend mit Denise

Hier handelt es sich nicht um ein Event, sondern um einen
Abend, an dem sich Denise Salvi aus Massa Marittima in Tu-
rin mit Schmetterlingsfamilien getroffen hat. Wir haben einen
sehr unterhaltsamen Abend voller Liebe und Wertschatzung
verbracht. Das verdanken wir dem Verein DEBRA Sudltirol,
der uns Familien ermdglicht, uns gegenseitig kennenzuler-
nen, auszutauschen und miteinander Zeit zu verbringen. Da-
bei wird uns umso mehr klar, dass wir zusammen starker sind.
a? Rosalba, Mutter eines ,Schmetterlingskindes*
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Ein Wochenende im
Zeichen der Unterstutzung
der ,,Schmetterlingskin-
der” und der Kinder mit
Autismus

Auch 2017 hat das Team von LiberaMente Teatro Spenden flir
die Forschung und die Behandlung von ,Schmetterlingskin-
dern” sowie flir Projekte zur psychologischen Unterstitzung
von Kindern mit Autismus und deren Familien gesammelt. Wir
bedanken uns daflr, dass ihr wieder an DEBRA gedacht und
eure Solidaritat mit den ,Schmetterlingskindern® und ihren Fa-
milien gezeigt habt. Q’ Anna, ,Schmetterlingskind*
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Weihnachtszeit
in Cuggiono

8. Dezember 2017, Weihnachtsmarkt in Cuggiono (Ml): Herz-
lichen Dank an die Gemeindeverwaltung und an den Sportas-
sessor Giuseppe Fontana fur die Moglichkeit, mit einem Stand
von DEBRA Stidtirol dabei zu sein.‘%’ Antonella, Mutter eines

~Schmetterlingskindes*

Puerto Latino in Druento

Auf Anregung unserer treuen Freunde und der Tante von Ales-
sandro wurde am 17. Dezember im Puerto Latino von Druen-
to (TO) Uber unseren Verein und Uber die ,Schmetterlingskin-
der“ gesprochen. In den Augen aller Teilnehmer spiegelten sich
wunderschéne Geflhle und das groBe Bedurfnis, zu helfen.
Q’ Rosalba, Mutter eines ,Schmetterlingskindes”

T
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Liebe Freunde!

Ich heiBe Tatyana Lakhmotkina und arbeite als selbststandige
Krankenschwester in der integrierten Hauspflege in der Ge-
gend von Mantua. Durch meinen Beruf lerne ich standig Leute
mit verschiedenen Gewohnheiten und Problemen kennen. Ich
bin Uberzeugt, dass wir eine laufende professionelle Weiter-
bildung brauchen, um unterschiedliche gesundheitliche aber
auch soziale Umstande bewerten und bewaltigen zu kdnnen.
Im Juli 2017 hatte ich das Gliick, eine besondere Familie ken-
nenzulernen, die meiner jingsten Patientin, einer wunderba-
ren kleinen Prinzessin.

Ich kann mich noch genau an den Tag erinnern, als ich Maya
zum ersten Mal sah. Ich kam ins Badezimmer, die Kleine sal3
gerade in der Badewanne. Hinter dem Wannenrand ragten
zwei wunderschone, himmelblaue Augen und eine rote Lo-
ckenméahne hervor. Ich hatte nur kurz hineingeschaut, um das
Kind nicht in Verlegenheit zu bringen. Aber ich kann mich heu-
te noch an ihren ehrlichen, auch wenn leicht erschrockenen
Blick erinnern. NatUrlich, ich war ja damals eine Fremde flir sie.
Bei unseren weiteren Treffen haben wir gesprochen, gemalt
und vor allem versucht, ein vertrauensvolles Verhéltnis aufzu-
bauen, denn es war mir sehr wichtig, dass jedes unserer Tref-
fen harmonisch ablief.

Ich méchte euch erklaren, warum das vor allem fur mich selbst
so wichtig war. Nach 30 Jahren habe ich mich fiir diesen Be-
ruf entschieden, weil ich mehr geben wollte, als nur eine ein-
fache Gesundheitspflege. Mit meinen Patienten méchte ich
ein harmonisches und ausgeglichenes Verhaltnis aufbauen,
denn ohne gegenseitiges Vertrauen, ohne Ruhe, ohne Fein-
geflhl kann man den Weg in Richtung Wohlbefinden nicht
beschreiten.

Seit unserer ersten Begegnung sind nun sechs Monate ver-
gangen. Ich wirde sagen, es hat gut funktioniert: Jedes Mal
wenn wir uns treffen, Maya, ihre Mutter, ihr Bruder Elia und
ich, verbringen wir eine wundervolle Zeit. Wir haben gemein-
same Interessen wie die Musik, die Sprachen, die Poesie...
wir sprechen Uber alles, was uns interessiert. Die Stimmung
ist bei unseren Treffen hervorragend, wir lachen viel. Ich weif3,
dass die Wundversorgung nicht angenehm ist, ich verstehe
den Schmerz, den die Kleine versplrt, aber wir versuchen
dabei mit groBter Vorsicht vorzugehen. Wir haben eine neue
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Methode der Wundversorgung erarbeitet, die meiner Meinung
nach eine Verbesserung darstellt: Wir reinigen die Wunden
mit gréBter Umsicht und gleichzeitig héren wir Musik, sin-
gen und lachen.

Maya umhdillt mich mit ihrer Zuneigung, mit ihrem Lacheln,
mit ihrem Mut, mit ihrer Kraft, mit ihrer Lebensfreude. Sie ist
ein wundervolles Kind mit einer groBartigen Mutter: Elena,
eine starke Frau mit einem unendlich groBen Herzen, die ih-
ren Kindern sehr viel gegeben hat und immer noch gibt. Ich
danke Gott, dass ich sie alle kennenlernen durfte, denn sie
haben mich gelehrt, das Glick aus einem anderen Blickwin-
kel zu sehen. Das Gluck, Freundschaft in einem vollkomme-
nen Gleichgewicht zu leben.

Ich denke, dass es fur Familien wie jene von Maya sehr wich-
tig ist, eine auBenstehende Person miteinzubeziehen, die sie
nicht nur im Alltag der beschwerlichen Krankheit EB unter-
stltzt, sondern die auch die Beziehung mit den betroffenen
Kindern entspannen kann.

Ich wiinsche mir von ganzem Herzen, dass die wissenschaft-
liche Forschung neue Erkenntnisse fur eine Behandlung der
~Schmetterlingskinder” bringen kann.

Ich wiinsche euch alles Beste und viel Mut. Lasst euch nicht
unterkriegen!!!!

Ich drlicke euch Taty, Krankenschwester des ,Schmet-

terlingskindes® Maya

Dental School Torino

Auch in diesem Jahr hat sich das Zahnbehandlungszentrum
Dental School Torino, Kompetenzzentrum fir Betreuung, Un-
terricht und Forschung in der Zahn- und Mundheilkunde un-
ter der Leitung von Prof. Stefano Carossa, als Bezugspunkt
fUr Patienten mit Epidermolysis bullosa und deren Familien
ausgezeichnet.

Unter der Leitung von Dr. Ezio Sindici betreut der HCP-Dienst
seit Jahren Patienten mit jeder Art von Beeintrachtigung und
seltenen Krankheiten mit besonderem Augenmerk fiir EB.
Seit 2012 sind mehrere interessante klinische Forschungspro-
jekte entstanden, die von Dr. Paolo Arduino von der Abteilung
orale Pathologie koordiniert werden.

Diese innovativen Protokolle gehen oft aus experimentellen
Doktorarbeiten von Zahnmedizinstudenten hervor. Einige von
ihnen sind nach ihrem Studium zu begeisterten Mitarbeitern
der Station geworden und beweisen damit ihr Interesse und
ihr Engagement flr die EB Patienten.

Die Arztinnen Paola Miekuz und Simona Astesano haben dank
der kraftigen Unterstitzung von DEBRA Sudtirol - Alto Adi-
ge und der zwei Stipendien, die ihnen zur Verfigung gestellt
wurden, es ermoglicht, dass die Station jeden Vormittag von
Montag bis Freitag gedffnet ist. Im Laufe der Jahre haben die
Erkenntnisse der verschiedenen Forschungsprotokolle Uber
die Heilung der Blasenverletzungen im Mund durch die An-
bringung von Wachstumsfaktoren aus dem Blut von Spen-
dernabelschniren und durch Laser-Biostimulierung zu ermu-
tigenden Ergebnissen gefihrt. Zuletzt wurde im Frihling des
letzten Jahren von Frau Dr. Beatrice Giuliano mit 11 Kindern
aus ganz ltalien ein neues Protokoll begonnen, dessen Ergeb-

nisse in der Novemberausgabe 2017 von Photodermatology,

Photomedice e Photoimmunology verdffentlicht wurden (Cord
blood platelet gel alone or in combination with photobiomo-
dulation therapy for the treatment of oral ulcerations in pati-
ents with epidermolysis bullosa: A pilot clinical comparative
study.-Nov. 2017). Darliber hinaus weist das Team der Station
weitere Veroffentlichungen in renommierten Fachzeitschriften
auf, wie z.B. Acta Dermato-Venereologica (Treatment of Oral
Lesions in Dystrophic Epidermolysis Bullosa: A Case Series of
Coord Blood Platelet Gel and Low-level Laser Therapy -2016-
), und bereichert somit die minimale Menge an Fachliteratur
Uber orale Auswirkungen der Epidermolysis bullosa. Zusatz-
lich zur Behandlung von Verletzungen im Mundraum und zur
Forschung bietet die Station alle Ublichen Zahnbehandlungen
mit innovativen Vorgehensweisen wie z.B. der Ozontherapie
oder eigens fiir ,Schmetterlingskinder” erarbeiteten Protokol-
len. Seit einiger Zeit experimentiert man in Zusammenarbeit
mit Dr. Sindici und Dr. Pecorari auch mit der Implantattherapie.
Anfang 2017 ist Dr. Sara Cammisuli zum Team gestoBen, eine
Dentalhygienikerin, die ihre Doktorarbeit Gber die Protokolle
bei der Mundhygiene von EB Patienten geschrieben hat. Mit
ihrer Mitarbeit auf der Station hat der Dienst eine neue Dimen-
sion erreicht: Sie kennt die notwendigen spezifischen Vor-
sichtsmaBnahmen und weif3, dass eine professionelle Mund-
hygiene und Informationen tber die korrekte Zahnpflege da-
heim ein grundlegender und unverzichtbarer Teil der Zahnge-
sundheit sind.

2017 ist auch die angehende Zahnarztin Lucia Basiglio hinzu-
gekommen, die in der Forschung weiterarbeiten wird.

Der stetig wachsende Einzugsbereich beweist die steigende
Bedeutung und Attraktivitat der Dental School auf dem ge-
samten Staatsgebiet. Q’ Dr. Beatrice Giuliano und Dr. Ezio
Sindici, Dental School Torino
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EB-Ambulanz: Kompetente
und einfiihlsame Versorgung

Die Ambulanz im EB-Haus bietet Menschen mit Epidermoly-
sis bullosa (EB) medizinische Versorgung und Beratung auf
héchstem Niveau. Die besonderen Herausforderungen die-
ser Erkrankungsgruppe machen ein umfassendes therapeu-
tisches Vorgehen notwendig, das sich gleichzeitig durch me-
dizinisch und pflegerische Kompetenz auszeichnet sowie ein-
fUhlsam und verstandnisvoll sein muss.

Die medizinische und pflegerische Betreuung und Beratung
der EB-Betroffenen und Angehdrigen ist unser Hauptaufga-
bengebiet. Wir bieten ein umfangreiches Beratungsspekt-
rum an, von Diagnostik und Vorsorge-/Kontrolluntersuchun-
gen Uber Wundversorgungstechniken, Erndhrungsberatung,
Schmerztherapie, bis hin zu genetischen Beratungen.

Die Interdisziplindre Zusammenarbeit ist auf Grund der Kom-
plexitat dieser Erkrankung ein integraler Bestandteil unserer
Arbeit. Durch die Kooperation mit den Spezialistinnen und
Spezialisten anderer Abteilungen des Salzburger Universitats-
klinikums und niedergelassenen Arztinnen und Arzten kénnen
neben den Untersuchungen in der EB-Ambulanz auch wei-
tere Untersuchungen und Therapien fur EB-Betroffene orga-
nisiert werden, z.B. Handoperationen, Physio-/Ergotherapie,
Zahnsanierungen, Ernahrungsberatung.

Auch die psychologische Betreuung sowie die Sozialberatung
sind ein integraler Bestandteil der ambulanten Betreuung. Bei-
des wird in enger Zusammenarbeit mit der Selbsthilfegruppe
DEBRA Austria durchgefuhrt.

Im Jahr 2017 wurden in der EB-Ambulanz 218 ambulante
Untersuchungen durchgefihrt, das entspricht einem Gber 40
prozentigem Anstieg im Vergleich zum Vorjahr. Davon wurden
14 Studienpatienten zu je 6 Visiten betreut und 39 interdiszi-
plinére Untersuchungen an anderen Abteilungen der SALK in
die Wege geleitet. Es erfolgten 26 Erstberatungen und 21 sta-
tionére Aufnahmen fUr insgesamt 141 Tage. AuBerdem wur-
den an der Dermatologie 67 Bettbesuche und 8 EB-Ambu-
lanz Konsiliaruntersuchungen von den Arztinnen und Kran-
kenschwestern der EB-Ambulanz durchgefihrt.

Unsere Arbeit hat bereits internationale Anerkennung gefun-
den hat, wir sind seit Dezember 2016 als EU-Kompetenzzen-
trum des Européischen Referenznetzwerkes ERN anerkannt.
Nun haben wir auch die nationale Anerkennung erreicht und
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erhielten im Mai 2017 die Designation als erstes Expertise-
zentrum fiir seltene Erkrankungen in Osterreich. Im Designa-
tionsverfahren mussten wir uns einer umfangreichen Prifung
von spezifischen Qualitats- und Leistungskriterien unterziehen
— und haben erfolgreich bestanden.

Die EB-Ambulanz zeichnet sich durch ihre individuelle Patien-
tenorientierung sowie eine intensive Einbindung in regionale,
nationale und internationale Netzwerke aus. Dies bewirkt ei-
nerseits eine hochwertige Versorgung und erfordert anderer-
seits einen hohen Aufwand an Kommunikationsarbeit.

Unser Sekretariat dient hier fur unsere Patienten sowie die
Therapeuten als Kommunikationsdrehscheibe. Frau Lydia
Stremnitzer leistet hier oft nahezu Unmdgliches an Kommu-
nikations- und Organisationsarbeit. In einer Zeit schwinden-
der Personalressourcen im Gesundheitsbereich ist diese &u-
Berst wichtige Arbeit des Patienten-Managements ein nicht
hoch genug zu schéatzender Faktor flr eine gelingende und
zufriedenstellende Patientenbetreuung.

Neben der Hauptverantwortung, eine bestmdogliche Versor-
gung und Beratung von EB-Betroffenen zu gewahrleisten, er-
fUllten die Mitarbeiterinnen und Mitarbeiter der EB-Ambulanz
vielfaltige Aufgaben: Mitarbeit an Studien, Einholung und Ver-
mittlung von Informationen zu neuen Produkten, Vortréage bei
Veranstaltungen, Austausch mit EB-Fachleuten aus anderen
L&ndern, Teilnahme an Fortbildungen, Betreuung des Thera-
peuten-Netzwerks, etc.

Um all diesen Aufgaben immer wieder gerecht zu werden, und
weiterhin mit Empathie und Freude diese oft herausfordernde
Arbeit in unserer EB-Ambulanz tun zu kénnen, ist ein starkes
Team notwendig. Unser Kernteam in der Ambulanz bestand
im Jahr 2017 aus 2 Arztinnen, 3 Krankenschwestern, 1 Se-
kretérin, 1 Projektmitarbeiterin und 1 administrativer Mitarbei-
ter, alle in Teilzeit arbeitend. Da die psychische Belastung un-
serer Arbeit sehr hoch ist, kdnnen wir regelméBig Supervisi-
onen in Anspruch nehmen, was wir auch gerne tun. Dies ist
ein essentieller Bestandteil der Selbstfursorge, denn wir wol-
len auch langfristig als Team weiterarbeiten.

Mit den spannenden Fortschritten, die die Forschung in den
letzten Jahren gemacht hat, kommen nun neue und arbeitsin-
tensive Herausforderungen auf uns zu. Einige der therapeuti-
schen Methoden und Mdéglichkeiten, die durch die Forschung

im EB-Haus und auch weltweit entwickelt wurden, sind nun
so weit fortgeschritten, dass sie im Rahmen streng kontrollier-
ter klinischer Studien an Patienten angewendet werden kén-
nen. Im Rahmen dieser Studien sind klar strukturierte Proto-
kolle bei jeder Untersuchung einzuhalten, was die Ambulanz-
besuche deutlich verlangert. AuBerdem missen die ambulan-
ten Untersuchungen haufig und in kurzen Zeitabstanden erfol-
gen. Dadurch werden Anzahl und Dauer der Untersuchungen
deutlich erhdht, was uns bereits im Jahr 2018 zunehmend an
die Grenzen unserer Kapazitat gebracht hat.

Im Jahr 2018 ist es daher unser groBes Ziel, unser Ambu-

lanzteam zu erweitern. Es finden bereits die ersten Gespra-
che dazu statt, und wir sind zuversichtlich, dass wir auch im
néchsten Jahr die Herausforderungen unserer Arbeit in der
EB-Ambulanz gut meistern werden. Wir freuen uns am Er-
reichten, und streben das ,Noch-Nicht-Erreichte” im nachs-
ten Jahr mit Zuversicht, Ausdauer und Engagement an!

Dr. Anja Diem Leitende Arztin EB-Ambulanz im EB-Haus Salz-
burg

Foto Team Ambulanz 2017 (inkl. Brigitte und Sebi)
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EB-Akademie: Erfahrungen teilen
& Partnerschaften starken

Zu den Kernaufgaben der EB-Akademie gehdren die Aus-
und Weiterbildung von EB-Betroffenen, Angehérigen, Arzten
und anderen medizinischen Spezialisten sowie — insbesonde-
re Uber das Projekt EB-CLINET - die nationale und internatio-
nale Vernetzung all jener, die sich mit der Thematik EB befas-
sen. Des Weiteren stehen die Bereiche Presse- und Offentlich-
keitsarbeit, die Betreuung von Interessenten, Fdrderern und
Spendern sowie die Pflege der Websites des EB-Hauses un-
ter der Leitung der EB-Akademie.

Internationale EB-Doppelkonferenz in Salzburg

Das Jahr 2017 war gepragt von der Organisation und Durch-
fihrung der 4. EB-CLINET Konferenz, welche zum ersten Mal
in Kombination mit der 5. EB-Forschungskonferenz stattfand.
Oberstes Ziel war es, die Zusammenarbeit von Klinikern und
Wissenschaftern in Hinblick auf Linderungs- und Heilungs-
maglichkeiten fur EB zu férdern.

Uber 300 Teilnehmer aus 36 Landern nutzten die Gelegenheit,
ihre wissenschaftlichen oder klinischen Arbeiten zu prasentie-
ren, sich Uber neueste Entwicklungen zu informieren und fiir
den sehr wichtigen informellen, internationalen Erfahrungsaus-
tausch zu sorgen. Erstmals waren auch zahlreiche Vertreter
von Bio-Tech und Pharmaunternehmen vor Ort, da manche
bereits in laufende klinische Studien eingebunden sind. In 12
Sessions und einer Vielzahl an parallelen Arbeitstreffen wurden
insgesamt Uber 60 Présentationen samt Diskussionen abge-
halten. Die Doppelkonferenz erstreckte sich Uber einen Zeit-
raum von vier Tagen, wobei jeder Tag einen anderen inhaltli-
chen Schwerpunkt hatte: an den ersten beiden Tagen wurde
Uber relevante Erkenntnisse in der Grundlagenforschung und
vorklinische Therapieansétze berichtet. Der Fokus des zweiten
Tages lag auf Erfahrungen aus den laufenden klinischen Studi-
en. Thematisiert wurden unter anderem die Bereiche Genthe-
rapie, Zelltherapie, Knochenmarkstransplantationen sowie die
Behandlung sekundarer Symptome und Komplikationen. Am
letzten Tag standen praktische Erfahrungen in der medizini-
schen Versorgung — beispielsweise zu den Themen Osteopo-
rose, Nervenschmerz oder Anédmie — im Vordergrund. In den
parallel zum Hauptprogramm abgehaltenen Workshops wurde
unter anderem an international gultigen Behandlungs-Leitlini-
en sowie den nachsten Schritten fUr den Aufbau eines inter-
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nationalen EB-Registers weitergearbeitet. Viele positive Rtck-

meldungen haben uns eine sehr gelungene Veranstaltung be-
statigt. Dies motiviert uns, die nachste EB-CLINET Konferenz
wieder gemeinsam mit der EB-Forschungskonferenz abzu-
halten und so dazu beizutragen, dass neue Therapieansétze
rasch bei Patienten ankommen.

Fundraising und Offentlichkeitsarbeit

Neben der Organisation der Konferenzen wurden die Mitar-
beiterinnen des Akademie-Teams naturlich auch ihren weite-
ren Aufgaben gerecht. Zahlreiche Spendenibergaben inklu-
sive Vortrégen und Hausfiihrungen fanden 2017 im EB-Haus
Austria statt. Zu den Interessenten und Forderern zahlten unter
anderem Schulklassen, Privatpersonen und viele Vereine, wie
etwa der Round Table 30 oder der Krippenbauverein GroBg-
main. EB-Haus Mitarbeiter waren aber auch bei verschiede-
nen Spendenevents auBerhalb des EB-Hauses vertreten, unter
anderem bei Konzerten des Stéttenchors, beim Altenmarkter
Charity Event oder bei der Barbecue-Europa-Meisterschaft.

Aus einer Spendenaktion im Rahmen einer Sonderausstellung
des Welios Science Center in Wels ergab sich eine Koopera-
tion mit der EB-Akademie und der EB-Forschung. In dieser
neuen Form der Offentlichkeitsarbeit wurden mehrere Statio-
nen des Programms ,Forschung zum (Be)Greifen® als Teil des
Semesterferienprogramms im Welios Science Center ange-
boten. Kinder und Jugendliche konnten sich hier an zwei Ta-
gen Uber die Arbeit der Forschungseinheit im EB-Haus infor-
mieren. Neben der Mdglichkeit, das Prinzip der Gentherapie
am ,Gummibarchen-Modell* zu verstehen, konnten die Besu-
cher unter Anleitung von Dr. Sophie KitzmUiller und Dr. Thomas
Lettner selbststandig DNA aus einer Banane extrahieren. Wei-
ters wurden die Reaktionen des Immunsystems der EB-Haut
sowie — anhand eines Hautmodells — die Besonderheiten der

Haut von Menschen mit EB erklart. Aus diesem neuen Format
haben wir viele Erfahrungen und Anregungen mitgenommen
und hoffen, dass sich diese Art von Workshops auch zukunf-
tig fur die Offentlichkeitsarbeit nutzen lasst.

Bildungsprojekt

DEBRA Austria und das EB-Haus Austria bieten EB-Betrof-
fenen bestmdgliche medizinische Versorgung, Informationen
Uber neueste Forschungsergebnisse sowie ein soziales, Kli-
nisches und wissenschaftliches Netzwerk fir den Austausch
von Familien, Therapeuten und Wissenschaftern. EB-Betroffe-
ne und ihre Angehdrigen sind somit insgesamt sehr gut bera-
ten und betreut. Im Trubel des Alltags bleiben jedoch manche
Themen und Fragen offen bzw. k&nnen nicht in ausreichender
Tiefe erdrtert oder beantwortet werden. Daher wurde 2017 als
Zusammenarbeit der DEBRA Austria und der EB-Akademie ein
eigenes Bildungsprojekt ins Leben gerufen. Ziel ist es, vertie-
fende Einblicke zu den wichtigsten Themen und Fragen des
Umgangs mit der Erkrankung bzw. der Alltagsbewaltigung zu
bieten. Im Rahmen des Bildungsprojektes werden pro Jahr
ca. 2-3 Workshops fur EB-Betroffene und ihre Angehorigen zu
praktisch relevanten Themen wie etwa Schmerzbewaltigung,
Wundmanagement, Erndhrung oder Burnout-Prophylaxe an-
geboten. Die Themen der Workshops richten sich nach den
Winschen und Bedurfnissen der EB-Familien. Q’P

Dr. Gabriele Pohla-Gubo und ihr Team von der EB Akademie
im EB-Haus Salzburg
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Das Immunsystem der Haut regelt die
Wundheilung

Die Haut ist ein Uberaus wichtiges Kérperorgan, denn sie ist
jene Schicht, die uns von der AuBenwelt trennt. Zusétzlich
zu ihrer Funktion als simple Barriere, ist sie in ihrer immuno-
logischen Zusammensetzung einzigartig. Es gibt Immunzel-
len, die es nur in der Haut gibt und die zum Teil hochspeziali-
siert sind. Die exakte Rolle von manchen dieser Immunzellen
ist allerdings noch immer ungeklart. Es wird aber immer kla-
rer, dass die Zellen der Haut mit dem Immunsystem kommu-
nizieren was fUr die Gesundheit der Haut wichtig ist. Um die-
ser Wechselwirkung auf den Grund zu gehen, hat das Team
um Dr. Iris Gratz gemeinsam mit einem amerikanischen For-
schungspartner, Dr. Daniel Campbell aus Seattle, ein neues
Forschungsprojekt gestartet. In den nachsten funf Jahren soll
die Wirkung von speziellen Immunzellen (Helferzellen) der Haut
auf die Wundheilung gemeinsam erforscht werden. Wéahrend
der amerikanische Partner sich auf die Charakterisierung der
Helferzellen konzentriert, spezialisieren sich die Salzburger auf
die Haut und deren Kommunikation mit den Immunzellen. Das
gemeinsame Forschungsprojekt ist auf funf Jahre mit 2,5 Milli-
onen US-Dollar dotiert, rund ein Drittel davon geht nach Salz-
burg. QP Dr. Iris Gratz

Diacerein- Creme auf dem Weg zum
Patienten

Diacerein, ein Wirkstoff aus der Rhabarberwurzel, hat eine
spezifische entzindungshemmende Wirkung, die besonders
bei EB simplex relevant ist. Aus diesem Grund wurden ba-
sierend auf umfangreichen Labordaten, zwei klinische Stu-
dien am EB-Haus durchgefiihrt, die den positiven Effekt des
Wirkstoffes auf die Stabilitdt der Haut von EB simplex Patien-
ten zeigten. Aufgrund dieser vielversprechenden Daten wur-
de die Diacerein-Creme von Castle Creek Pharma (CCP) auf-
gegriffen, um sie flr eine Marktzulassung aufzubereiten. Da-
fur wurde in enger Zusammenarbeit mit zahlreichen Kliniken,
die einen speziellen Fokus auf EB haben, eine weltweite kli-
nische Studie fir EB simplex entworfen. In Kooperation ent-
stand ein Studienprotokoll, welches die Bedurfnisse der Pati-
enten bestmdglich berlicksichtigt und die Anforderungen der
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Behdrden zur Entwicklung eines hochwirksamen und vor al-
lem auch sicheren Medikaments erfullt.

Mittlerweile ist die Studie in 14 Zentren weltweit angelaufen.
Auch am EB-Haus Austria kann nun mit dem Einschluss von
Patienten begonnen werden. Bis Ende des Jahres 2018 sol-
len weltweit 80 Patienten behandelt worden und somit die
Studie abgeschlossen sein.

Nach Abschluss der Studie erfolgt die Auswertung der Da-
ten, auf deren Grundlage dann der Antrag auf Zulassung ein-
gereicht werden soll. Da der Zulassungsprozess einige Zeit
in Anspruch nimmt, soll bereits im Vorfeld ein Programm ge-
startet werden, das Patienten schon vor Zulassung, bei aus-
reichender Dokumentation der Effizienz und Sicherheit, den
Zugang zu dieser Salbe ermdglicht. Durch dieses Programm
koénnen weitere Daten zur dauerhaften Vertraglichkeit gesam-
melt und den Patienten eine weitere Nutzung der Creme er-
moglicht werden. Diese Studie wird jenen Patienten zur Verfi-
gung stehen, die bereits bei der initialen Studie von CCP be-
teiligt waren. Dr. Verena Wally

CRISPR/Cas9 - ein vielversprechen-
des Werkzeug zur Gentherapie fir
Epidermolysis bullosa

Die Entdeckung bakterieller Nukleasen, die in der Lage sind,
DNA Sequenzen gezielt anzusteuern und zu schneiden, bilde-
te den Grundstein zur Entwicklung von Technologien, die uns
jetzt in die Lage versetzen, Erbschaden zu korrigieren. Die Lis-
te der genetischen Erkrankungen, fur die Designer-Nukleasen
gezielt als Gentherapie-Werkzeuge hergestellt werden wachst
stetig. Genetische Erkrankungen der Haut sind in mehrfacher
Hinsicht besonders interessant fur Designer-Nuklease-vermit-
telte Therapien: die Stammzellen der Haut sind gut zugang-
lich, sie lassen sich im Labor kultivieren und kénnen wieder
auf die Haut zurlick transplantiert werden. Unser Ziel ist die
Entwicklung von Designer-Nuklease (CRISPR/Cas9)-vermit-
telten Gentherapien flr dystrophe EB (RDEB uns DDEB) und
EB simplex (EBS). Fur ihre Vorarbeiten auf dem Gebiet wur-
den die Wissenschaftler Dr. Stefan Hainzl und Dr. Patricia Pe-
king von der Osterreichischen Gesellschaft fiir Dermatologie
und Venerologie (OGDV) mit dem Wissenschaftspreis 2017,
und Dr. Thomas Kocher mit dem UNILEVER Preis 2017 aus-
gezeichnet. Die Kollegen Hainzl und Peking konnten mit ih-

B ESHALES AUSTRIAVE FLESCHHACKER

ren Forschungsergebnissen eine gezielte Korrektur des Kol-
lagen 7 Gens in RDEB Hautzellen mittels der im Labor eta-
blierten CRISPR/Cas9 Technologie nachweisen [1]. Dr. Tho-
mas Kocher verwendete in seiner Forschungsarbeit eine in Be-
zug auf Effizienz und Sicherheit optimierte Form der CRISPR/
Cas9 Technologie mit der er eine gezielte Korrektur des Keratin
14 Gens in EBS Hautzellen erreichte [2]. Q’ Dr. Ulrich Koller

[1] Hainzl S., Peking R, Kocher T., Murauer E.M., Larcher F., Del Rio M., Duarte
B., Steiner M., Klausegger A., Bauer J.W., Reichelt J., Koller U. (2017). COL7A1
editing via CRISPR/Cas9 in recessive dystrophic epidermolysis bullosa. Mol Ther.
Nov 1; 25(11):2573-2584. doi: 10.1016/j.ymthe.2017.07.005. Epub 2017 Jul 13.

[2] Kocher T., Peking P, Klausegger A., Murauer E.M., Pindn Hofbauer J., Wally V.,
Lettner T., Hainzl S., Ablinger M., Bauer J.W., Reichelt J., Koller U. (2017). Cut and
Paste: efficient homology-directed repair of a dominant negative KRT14 mutation
via CRISPR/Cas9 nickases. Mol Ther. Nov 1; 25(11):2585-2598. doi: 10.1016/j.
ymthe.2017.08.015. Epub 2017 Aug 24.
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Vitamin D Salbe zur Verbesserung der
Wundheilung bei dystropher EB — ein
Update

Zurzeit wird im Zuge einer klinischen Studie die Wirkung von
Vitamin D auf die Wundheilung bei Patienten mit dystropher
EB untersucht. Bis dato konnten wir bereits 10 Patienten ge-
winnen, die eine niedrig-dosierte Vitamin D Salbe bei der tag-
lichen Wundversorgung testen.

DarUber hinaus analysieren wir die Zusammensetzung der Kei-
me und Erreger in den Wunden der Patienten und wie die Ver-
abreichung von Vitamin D das Wundmilieu verandert. Bis Ende
2018 erwarten wir den AbschluB3 der Studie und die Auswer-
tung der Ergebnisse, die dann fir alle Patienten zugénglich
gemacht werden sollen.

Parallel dazu wird im Labor weiter an den Wirkungsmecha-
nismen von Vitamin D geforscht. Es ist bekannt, dass Vita-
min D anti-fibrotische Eigenschaften aufweist. Fibrose ist ein
Prozess, der durch exzessive Wundheilung entsteht und das
Gewebe verhartet. Es wird vermutet, dass Fibrose bei RDEB
Patienten u.a. zur Entstehung von Fingerverwachsungen und
der Ausbreitung von Tumorzellen beitragt. Deshalb ist es wich-
tig, diesen Prozess genauer zu studieren um dann mit geeig-
neten Mitteln, wie z.B. Vitamin D, den Komplikationen der
Krankheit entgegensteuern zu kdnnen. %’ Dr. Christina Gutt-
mann-Gruber
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Lebensrettende Gentherapie fiir ein
Kind mit junktionaler EB

Im Sommer 2015 wurde im Berufsgenossenschaftlichen Uni-
versitatsklinikum Bergmannsheil in Bochum, Deutschland,
erstmals ein Kind mit Epidermolysis bullosa junctionalis (JEB)
mit einer Gentherapie behandelt [1]. Im Laufe von insgesamt
drei Operationen wurden etwa 80% der Haut des 7-jahrigen
Buben durch genkorrigierte Haut ersetzt, die zuvor im La-
bor aus Zellen einer Hautbiopsie gezlchtet worden war. Die
transplantierte Haut ist seitdem stabil und kann voll belas-
tet werden.

JEB wird durch Mutationen in bestimmten Genen hervorgeru-
fen, die fUr die Stabilitdt der Haut unerlasslich sind. Eines die-
ser Gene ist das LAMB3, das den Bauplan fir das Laminin-
beta3 Protein enthalt. Dieses Protein halt die obersten Schich-
ten der Haut zusammen. Durch Mutationen im LAMB3 Gen
konnte die Haut des kleinen Bochumer Patienten kein Lami-
nin-beta3 bilden und die Oberhaut I6ste sich bereits bei ge-
ringer Belastung von der Unterhaut ab. Im Frihsommer 2015
kam eine schwere bakterielle Entzindung der Haut dazu, die
sich Uber den gesamten Korper ausbreitete und nicht mehr
in den Giriff zu bekommen war. Das Kind musste ins klnst-
liche Koma versetzt werden und schwebte in Lebensgefahr.
Die Bochumer Arzte setzen sich schlieBlich mit Prof. Miche-
le de Luca (Modena, ltalien) in Verbindung, dessen Team be-
reits 2006 die weltweit erste Gentherapie fir JEB durchge-
flhrt hatte [2]. Man kam zu dem Schluss, dass diese Therapie
auch in Bochum angewandt werden kénnte um den schwer-
kranken Patienten zu retten. De Luca’s Team hatte die The-
rapie, die bisher allerdings nur an kleinen Bereichen der Haut
und am Erwachsenen ausprobiert worden war, inzwischen in
Zusammenarbeit mit EB-Haus und Dermatologie in Salzburg,
ein zweites Mal angewendet [3]. Diese zweite Gentherapie war
bereits unter GMP-Bedingungen (im Reinraum) durchgefiihrt
worden. Die Unterlagen aus Salzburg, die zur &sterreichischen
Zulassung dieser Therapie gefthrt hatten wurden den verant-
wortlichen Behdérden in Deutschland vorgelegt, die daraufhin
im Eilverfahren der Behandlung des Patienten zustimmten.

Im September 2015 wurde eine Biopsie des Kindes wurde
nach Modena geschickt, aus der Keratinozyten (Zellen der
Oberhaut) isoliert wurden. Zur Genkorrektur wurden im Labor
intakte LAMB3 Genkopien in die Zellen eingesetzt. SchlieBlich
wurden aus diesen genkorrigierten Zellen dutzende hauchdin-
ne Oberhaut-Transplantate, jeweils etwa von der GroBe einer
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Handflache, gezlichtet. Weniger als einen Monat nach Ent-
nahme der Biopsie konnte die genkorrigierte eigene Ersatz-
haut bereits transplantiert werden. Sowohl Prof. De Luca als
auch Prof. Bauer, Primar der Dermatologie in Salzburg und
medizinischer Leiter des EB-Hauses, reisten fur die Transplan-
tationen nach Bochum um die Mediziner dort anzuleiten. Im
Laufe von 4 Monaten wurden drei Transplantationen durchge-
fhrt um alle betroffenen Kdrperstellen abzudecken. Die Trans-
plantate wuchsen so gut an, dass Ubergange zwischen ihnen
nicht mehr zu sehen sind.

Die erfolgreiche Gentherapie brachte auBerdem neue wissen-
schaftliche Erkenntnisse, die fur zuklnftige Anwendungen von
groBer Bedeutung sind. Die Ergebnisse unterstrichen die Si-
cherheit der verwendeten viralen Transfer-Methode, die be-
reits aus den ersten beiden Studien hervorging, durch eine
umfangreichere und detailliertere Analyse des Erbgutes. Un-
tersuchungen der genkorrigierten Haut Uber einen Zeitraum
von 8 Monaten zeigten weiter, dass ihre kontinuierliche Re-
generation wesentlich auf der Vermehrung der Keratinozyten-
Stammzellen beruht. Bisher war immer unklar, ob alle trans-
plantierten Zellen gleichermaBen an der Hauterneuerung be-
teiligt sind. Die Studie zeigte nun eindeutig, dass eine dauer-
hafte Heilung nur mdéglich ist, wenn eine ausreichende Menge
genkorrigierter Stammzellen transplantiert wurde.

Die Ergebnisse wurden im November 2017 in der renommier-
ten Fachzeitschrift Nature veréffentlicht [1].
<5 Dr. Julia Reichelt

[1] Hirsch T., Rothoeft T., Teig N., Bauer J. W., Pellegrini G., De Rosa L., Scagli-
one D., Reichelt J., Klausegger A., Kneisz, D., Romano O., Secone-Seconetti A.,
Contin R., Enzo E., Jurman, I., Carulli S., Jacobsen F., Luecke T., Lehnhardt M.,
Fischer M., Kueckelhaus M., Quaglino D., Morgante M., Bicciato S., Bondanza
S., De Luca M. (2017). Regeneration of the entire human epidermis by transge-
nic stem cells. Nature 16;56517(7680):327-332. doi: 10.1038/nature24487. Epub
2017 Nov 8. 2017.

[2] Mavilio F., Pellegrini G., Ferrari S., Di Nunzio F., Di lorio E., Recchia A., Maruggi
G., Ferrari G., Provasi E., Bonini C., Capurro S., Conti A., Magnoni C., Giannetti A.,
De Luca M. (2016). Correction of junctional epidermolysis bullosa by transplantati-
on of genetically modified epidermal stem cells. Nat Med. 2006 Dec;12(12):1397-
402. Epub 2006 Nov 19.

[3] Bauer J.W., Koller J., Murauer E.M., De Rosa L., Enzo E., Carulli S., Bondanza
S., Recchia A., Muss W., Diem A., Mayr E., Schlager P, Gratz I.K., Pellegrini G.,
De Luca M. (2017). Closure of a Large Chronic Wound through Transplantation of
Gene-Corrected Epidermal Stem Cells. J Invest Dermatol. 2017 Mar;137(3):778-
781. doi: 10.1016/}.jid.2016.10.038. Epub 2016 Nov 10.

Modena: die Geschichte von Hassan, der durch die Gentherapie gerettet wurde

Seitdem am vergangenen 8. November 2017ein wesentlichen Ar-
tikel auf Nature (der wichtigsten wissenschaftlichen Zeitschrift welt-
weit) vom internationalen Team um Prof. Michele De Luca verdf-
fentlicht wurde, ist der Fall des kleinen Hassan wohl um die Welt
gegangen: seiner Geschichte und den ,Schmetterlingskindern®
wurden Tausende Zeitungsartikel, Fernseh- und Radiosendun-
gen sowie Posts auf Facebook, Twitter und anderen Social Me-
dia gewidmet.

Durch diesen Medienwirbel wurde das Zentrum flr Regenerative
Medizin in Modena regelrecht von Anfragen aus der ganzen Welt
Uberschwemmit: Patienten mit den verschiedensten Formen von
EB wollten wie Hassan behandelt werden. Monatelang hat das Te-
lefon ununterbrochen geklingelt und stdndig kamen Emails. Was
ist nun in diesem Fall genau geschehen, und was kdnnen sich Pa-
tienten vom Team in Modena erwarten?

Hassan floh mit seiner Familie aus Syrien und gelangte nach
Deutschland. Aufgrund der Widrigkeiten wéhrend der Reise, der
Schwierigkeiten bei der Einordnung in das Sanitatssystem des

neuen Landes und beim Finden der Medikamente und Behand-
lungen, verschlechterte sich seine EB noch dramatischer, sodass
seine Haut nicht mehr nur Blasen bildete, sondern die Oberhaut
sich regelrecht abzulésen begann. Sein Zustand war ernst und
Hassan wurde in die Kinderintensivstation des Brandverletztenzen-
trums Bochum eingeliefert, die einzige Klinik, die dort versuchen
wollte, sein Leben zu retten. Da aber Hassan keine Verbrennun-
gen hat, sondern mit EB lebt, scheiterten jegliche Therapieversu-
che und sein Zustand verschlechtert sich so weit, dass nach Mo-
naten tiefer Sedierung alle schon auf das Schlimmste vorbereitet
waren. Wie man sich vorstellen kann, l&sst man, wenn jemand lei-
det, nichts unversucht, und so haben uns die Bochumer Chirurgen
eine E-Mail geschickt mit allen Informationen zum klinischen Bild
und den allgemeinen Daten des Jungen und mit der groBen Bit-
te, zu helfen. Es war Zufall, dass der genetische Defekt Hassans
genau auf derselben Kette des beta3 Laminins 5 (LAMB3) liegt,
wie jener von Claudio und eines anderen Patientens mit junktio-
naler EB, die beide an bestimmten Stellen bereits mit einer Gen-

In der Gentherapie in Modena involvierte Forscher und Biotechniker: von links Sonia Carulli, Alessia Secone Seconetti, Michele De Luca, Roberta Contin,
Sergio Bondanza, Laura De Rosa, Elena Enzo, Maria Carmela Latella und Ramona Miserendino
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therapie behandelt wurden. Die positiven Ergebnisse dieser bei-
den vergangenen Gentherapie stimmten uns positiv und wir konn-
ten nun annehmen, dass auch bei Hassan diese genetische Kor-
rektur gelingen kdnnte.

Zwar war die zu behandelinde Hautstelle sehr viel gréBer als bei den
anderen beiden Patienten, aber die Erfahrung von Michele De Luca
und Graziella Pellegrini, die bereits Hunderte von Verbrennungs-
opfer, darunter auch viele Kinder, transplantiert hatten, gab uns
die Hoffnung, auch Hassan durch die Gentherapie retten zu kon-
nen. Ohne Behandlung hétte er mit Sicherheit nicht mehr Uberlebt.
In dem kritischen Zustand konnte der Junge weder die Kriterien
zur Teilnahme an einer klinischen Forschung erflllen, noch die da-
fUr vorgesehenen Wartezeiten und Bedingungen Uber sich erge-
hen lassen. Wir schlugen einen anderen Weg ein: Nach Abspra-
che mit der Holostem Terapie Avanzate reichten wir bei den deut-
schen Behorden den Antrag um eine ,Anwendung der Genthera-
pie aus MitgefUhl“ (Compassionate Use Programme) ein. Es han-
delt sich hierbei um eine auBerordentlichen Forschungsgenehmi-
gung, die auBerhalb laufender Klinischer Forschung einmalig und
nur in sehr schwierigen Féllen bei bestehender Lebensgefahr er-
teilt wird. Die Aufgabe von Holostem Terapie Avanzate, die Bio-
tech mit Sitz in unserem Zentrum in Modena, war dabei, die ge-
netisch modifizierten Hautstlcke unentgeltlich zu produzieren und
nach Deutschland zu schicken.

Die Genehmigung wurde erteilt und der behandelnde Kinderarzt
Tobias Rothoeft tat das Unmdgliche, um Hassan in seiner kriti-
schen Situation weiterhin am Leben zu halten. Nach wenigen Mo-
naten erhielt der Junge in Bochum die erste von insgesamt drei
Transplantationen genetisch modifizierter Hautstammzellen, die in
Modena von Holostem produziert worden sind. Die Biotechnolo-
gen, unter der Leitung von Sergio Bondanza arbeiteten wirklich
Tag und Nacht, um die genetisch modifizierte Haut so schnell wie
moglich zu zlchten und sie an einem frlihen Morgen rechtzeitig
mit dem Flugzeug nach Bochum in den Operationssaal vom Chi-
rurgen Tobias Hirsch senden zu k&nnen.

Es war eine groBartige Zusammenarbeit, in der alle inr Bestes ge-
leistet haben, ohne Einsatz und Energie zu scheuen, um dem
kleinen Hassan und seiner Familie Hoffnung auf ein Uberleben
zu schenken.

Und die Geschichte ist gut ausgegangen, wie wir inzwischen alle
wissen. Die Operation hat bestéatigt, dass man auch auf so gro-
Ben Hautflachen dieselben positiven Ergebnisse erreichen kann wie
bei Claudio. Somit kann unsere Gentherapie fur EB als potentiell
lebensrettend bezeichnet werden. Wir haben dadurch aber auch
sehr viel Uber die Biologie der Stammzellen gelernt und einige wis-
senschattliche Theorien beweisen kdnnen, Uber die noch keine Ei-
nigkeit herrschte, z.B. Uber die Rolle der Stammzellen bei der Re-
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generation der menschlichen Haut. Das ist auch der Grund war-
um die wissenschaftliche (und nicht nur medizinische) Zeitschrift
,Nature" einwiligte, die gemeinsame Studie, die von verschiede-
nen Teams (in Modena, Salzburg, Udine, usw.) fast Uber zwei Jahre
lang an Hassans Zellen und Haut gefUhrt worden ist, zu verdffent-
lichen. Danach ging die Nachricht der Studie um die ganze Welt.
Wie nun sicher jeder versteht, hatten wir hier die besondere Situa-
tion, in der die Genmutation von Hassan zufallig mit der der Studi-
en, die wir schon bei andere Patienten verdffentlicht hatten, Uber-
einstimmte. Es wére ganz anders gewesen, wenn wir eine domi-
nante EB Form vorgefunden hétten, bei der diese Technologie
nicht angewandt werden kann, oder eine dystrophe oder sogar
eine junktionale EB, die aber an einer anderen Mutation gekop-
pelt ist (z.B. mit der Kette alfa3 des Laminin 5 statt beta3): in die-
sen Fallen hatten wir Hassan nicht behandeln kénnen.

Unsere ex vivo Gentherapie besteht darin, dass durch retrovirale
Vektoren, die auf das fehlende Protein abgestimmt sind, eine ge-
sunde Kopie des kranken Gens in die Zelle geschleust wird; dies
ist nur bei den rezessiven Formen der Erkrankung moglich, bei
denen eine einzige Kopie des gesunden Gens ausreicht, um das
fehlende Protein zu produzieren.

Jede Form von EB benétigt unterschiedliche Vektoren, unter-
schiedliche Reagenten, eine andere Forschung und andere Ge-
nehmigungen. Aus diesem Grund sind auch unterschiedliche
Forschungsversuche notwendig, und die Ergebnisse, die fur eine
Form erreicht werden, gelten nicht automatisch flr andere. Das ist
ein sehr wichtiger Punkt, den sich die Patienten immer vor Augen
halten mUssen. Zu diesem Zeitpunkt der Forschung ist es nicht
gesagt, dass wir bei anderen Formen dieselben Ergebnisse erzie-
len werden, die wir bei der LAMB3-abhangigen JEB erreicht ha-
ben. Auf jeden Fall werden wir die unterschiedlichen Ergebnisse,
die aus den klinischen und biologischen Eigenheiten der jeweili-
gen EB-Form und aus den verwendeten Vektoren und Reagenten
hervorgehen, unter den verschiedensten Gesichtspunkten analy-
sieren mussen. Die Forschung wird daflr noch Jahre brauchen.
Aus all dem geht hervor, dass die Teilnahme an einem klinischen
Forschungsversuch nicht bedeutet, dass in kirzester Zeit fast der
gesamte Kdrper behandelt wird wie bei Hassan. Dem Patienten
werden viel kleinere Hautstlicke transplantiert, die Studie wird ihn
einige Monate lang in seinem Lebensstil einschranken, er wird oft
zum Follow-Up in das Forschungszentrum fahren missen und bei
den periodischen Kontrollen werden ihm biologische Proben ent-
nommen werden, die flr die Datenerfassung der Studie unbedingt
notwendig sind. Um an Forschungsversuchen teilzunehmen, ist es
auBerdem unbedingt notwendig, dass man allen Teilnahmebedin-
gungen entspricht: so muss eine molekulare Diagnose gemacht
werden und ein minimales Restprotein vorhanden sein, der allge-

meine Gesundheitszustand (unabhéngig von EB) muss gut sein,
es darf gleichzeitig an keiner anderen Studie teilgenommen wer-
den bzw. muss die letzte Teilnahme seit mindestens einem Jahr
abgeschlossen sein und der psychologische Charakter des Pa-
tienten muss fUr den Forschungsversuch geeignet sein. Es han-
delt sich also um einen langen und komplexen Prozess, bei dem
der Patient sich selbst der Forschung zur Verfligung stellt und alle
Anweisungen genauestens befolgen muss, um den Erfolg des Tri-
als nicht zu geféhrden und damit indirekt den Forschungschan-
cen von Patienten mit derselben Form von EB Steine in den Weg
zu legen. Kurz zusammengefasst ist Forschung nicht gleich Hei-
lung, und der Vortell, den der Patient daraus hat, ist sicherlich oft
geringer als die Erwartungen vieler, die sich, getragen von Ergeb-
nissen der Behandlung von Hassans, an uns gewandt haben. Der
Versuch ist aber extrem wichtig, um eine Therapie zu erreichen,
die in Zukunft - so hoffen wir - die Haut der meisten ,Schmetter-
lingskinder* therapieren soll.

Zurzeit fUhrt unser Spinoff Holostem Terapie Avanzate zwei klini-
sche Trials flr ex vivo Gentherapie durch, eines flr die junktiona-
le Form, die Laminin 332-abhéangig ist (dies ist die neue Bezeich-
nung des Laminin 5) und eines fur dystrophe RDEB. AuBerdem
wird gerade in Zusammenarbeit mit dem EB-Haus in Salzburg ein
klinisches Trial fur die junktionale Form Collagen 17 eingereicht.
Zusétzlich entwickeln wir auch neue Gene Editing Technologien
fUr die Behandlung der dominierenden EB Formen.

Was heute interessierte Patienten tun kénnen, ist sich mit uns in
Kontakt zu setzen und uns alle notwendigen Daten zu liefern, um
sie in unsere Datenbank aufnehmen kénnen. In der Datenbank ein-
geschrieben zu sein, ist sowohl fur die Forschung als auch fir die
Auswahl der Patienten fur zukUnftige Therapien grundlegend. Es
gibt ndmlich keine andere Datenbank und kein anderes Register,
aus denen wir unsere Daten beziehen kénnen. Es gibt zweifelsoh-
ne auch andere Datenbanken und Register fUr patientenrelevan-
ten Informationen, diese kdnnen aber nicht untereinander ausge-
tauscht werden. Wenn ihr also eure Daten bereits anderen Instituti-
onen geliefert habt, bedeutet das nicht, dass ihr automatisch auch
in unserem Register oder in einer flr uns relevanten Liste eingetra-
gen seid. Wir bendtigen von euch in erster Linie zwei Daten: die
Ergebnisse der Immunofluoreszenz und, vor allem, die molekula-
re Diagnose. Beide geben uns wichtige Informationen Uber die Art
der Genverénderung und ermdglichen uns zu erkennen, ob Uber-
haupt ein Restprotein vorhanden ist und wie viel Protein vom kran-
ken Gen produziert wird. Um an den momentanen Forschungst-
rials teilzunehmen, muss ein minimales Restprotein bei euch vor-
handen sein. Auch die klinischen Daten sind extrem wichtig. Die-
se werden zurzeit ausschlielich vom EB-Haus Salzburg und von
der Dermatologie des Universitatspoliklinik Modena gesammelt.

Falls die Untersuchung der Mutationen positiv verlauft und das
generelle klinische Bild die Einbindung in einen Forschungsver-
such erlaubt, wird vom Patienten eine Hautbiopsie gemacht, die
notwendig ist, um weitere Informationen im Vorfeld der Studie zu
erlangen.

Erst nach all diesen Uberlegungen kann der Patient zur Anmel-
dung ins EB-Haus geschickt werden.

Es ist dank des POR-FESR Projekts, finanziert von der Region
Emilia-Romagna, Uber das ich im letzten Jahresbericht berichtet
habe (,Hologene 7 als Entwicklungsmodell einer neuartigen The-
rapie durch genetisch korrigierten Stammzellen*), dass wir an der
Poliklinik von Modena ein Ambulatorium fur EB er6ffnen konn-
ten. Dort kdnnen Patienten jeden Alters eine molekulare Diagno-
se auch fur Forschungszwecke erhalten, ihnen wird eine geneti-
sche Beratung geboten, um auch die Vererbung der Erkrankung
besser zu verstehen und es ist auch mdglich eine Reihe weiterer
Untersuchungen vorzunehmen, wie z.B. zur KrebsUberwachung
der Haut, die Entnahme von Biopsien zu Forschungszwecken oder
die Ubernahme und Erstellung des Therapieplanes.

Und die Ergebnisse dieses POR-FESR Projekts gehen noch wei-
ter, denn wir arbeiten aktiv an der Schaffung eines EB-Hubs an
der Poliklinik von Modena: durch die professionelle Kompetenz
in Modena (nicht nur im Zentrum flr Regenerative Medizin, son-
dern auch im Zentrum fir Genomforschung und in der dermato-
logischen Klinik) und der Erfahrung, die in den letzten Jahren auch
im klinischen Bereich gesammelt wurde, soll in Modena ein einzig-
artiges spezialisiertes Zentrum in Betrieb genommen werden, das
den Patienten von der Diagnose bis zur Gentherapie begleitet und
ein internationaler Bezugspunkt fur EB sein soll.

In diesem Sinne haben wir Diagnoseinstrumente neuester Gene-
ration und klinische Protokolle ausgearbeitet, die es uns ermdgli-
chen sollten, in nicht allzu weiter Zukunft klinische Forschungsver-
suche der Gentherapie auch in Modena durchzuflhren und so-
mit den italienischen Patienten den Zugang zu solchen Therapi-
en zu erleichtern.

Wir bedanken uns noch herzlich bei DEBRA Sudtirol, dass der Ver-
ein in den letzten Jahren nicht nur das Zentrum, sondern auch die
Patienten unterstUtzt hat, die nach Modena gekommen sind und
an unserer Forschung teilgenommen haben. Der Weg zur Thera-
pie ist ein langer Weg, den die Arzte, die Forscher und die Familie
zwar mit unterschiedlichen Schwerpunkten, aber mit einem ge-
meinsamen Ziel am Ende beschreiten.

%’ Stefania Bettinelli Verantwortliche fiir die Offentlichkeitsarbeit

des Zentrum fUr Regenerative Medizin ,Stefano Ferrari* und Ho-
lostem
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80 Prozent neue Haut: Gentherapie rettet
Schmetterlingskind

9. November 2017, 09:33

Einem deutschen Buben wurde auf 80 Prozent seiner
Korperoberfliche neue Haut verpflanzt. Sie wurde aus
seinen eigenen Stammzellen im Labor geziichtet

Einem siebenjahrigen "Schmetterlingskind" in
lebensbedrohlichem Zustand wurde vor zwei Jahren auf 80
Prozent der Hautoberflache neue, genkorrigierte Haut
verpflanzt. Diese wurde zuvor aus Stammzellen des
Patienten im Labor genetisch repariert und vermehrt.
Mittlerweile geht es dem Buben wieder gut, seine Haut halt
Belastungen aus und heilt normal, berichtet das
Forscherteam im Fachblatt "Nature".
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Una nuova pelle transgenica per il bambino

farfalla

(Credit: Ruhr University Bochum)

Un piccolo paziente colpito da una devastante malattia
genetica che provoca lesioni sulla pelle & guarito grazie al
trapianto di una nuova pelle generata a partire dalle sue cellule
staminali, modificate con terapia genica. Il risultato & stato
raggiunto con il lavoro fondamentale di un gruppo di
ricercatori italiani, che hanno ottenuto anche un significativo
avanzamento di conoscenza nella biologia dell'epidermide i

[ 2 H T =111
Valentina Murelli

Nuova pelleconle
staminaliaun
'bimbo farfalla':
medici di Modena
gli salvano la vita.
E lui torna ascuola

Hazsan pud glocare a pallone

A zanni era in fin di vita in Germania, malato di epidermolisi bollosa, una grave malattia genetica. If team
di Michele De Luca e Graziella Pellegrini ha usato le sue staminali, ha corretto un gene difettoso e fatto
crescere nuovi lembi di epidermide. Che hanno attecchito

QUOTIDIANO

DIE ZEIT

TIME
Scientists Grew Totally New Skin for a 7-
Year-Old Boy and Saved His Life
A group of European researchers used stem cell therapy to grow replacement akin for a De Lusa decided to Ery 2 radical and lamgely untected strabegy: a skin transplant using
wrver-year-old boy, potentially opeaing the door 10 4 rew class of stem cell Ereatments genetically modified stem cells. [t was risior, beat it was the only eption.

Slnce birih, the young patlent had sulfered skin leslons and blisters as a result of &

Lsieg & blopey of the boy's lintde remalning healthy skin, De Lucs's wam cloned skin
cells that matched his ratursl czils, but were gencticelly modified to oli=vinate the

serious, soenetimes- fakal penetic conditicn called jumctional epidemalysis bullods
(IFR}, srcarding bo an article publivhed Wedneiday in the jourmal Katse, By T015, when
T W Evers, U Boy wan down o roughly 0% of his skin, and wee In 2 medicslly
Incuced oo ot Children's Hospéital in Bochums, Germany, sccording (o & Narure
podeast accompanying the artiche. A oare seemesd undkely — antll, that Is, hls care team
comtacted Dr. Michele De Lesa, of the Center for Regenerative Medicine at 12aly's

Unkversity af Madena

mutation that led to his [ER diagmosls, according to Nature. They used these geretically
madifled cells to grow fresh shin, which was ser back to Germany and transplanted
onio the patient in a series of three sarperies. Two years later, the chilld's epldermis s
*fully functional® snd he *is behaving at o normal bog,® Te Lscs asid in the pedeast

Bambino farfalla, cos’e
I'epidermolisi bollosa. Sintomi e
malattia

I piecodn Sirkane soffeiva delis forms ghmzionale’ che colpisoo sodo 1715 day

casl

Wl 1§ Volo

Bambino Farfalla, l'intervento che ha restituito la
vita ad Hassan. Le foto

Faempallen

Geziichtete Haut rettet
Siebenjahrigen

Erstmais haben Stommzeiforschor groliidchig goedchtete Haut verpfanzy
und 50 sene labensbedrohiche Krankheit tharapert. Ein Enzelfall Doch dia
Methode hat Zubunifit

Won Saskia Gerhard

Gonthorapis - Gehoilt durch Hauttraneplantatisn

Medizines aus Bochume und Mockera i Balier, kaben ein Eind vor siner enerboer:
Hauterkmsbung gebwilt, Sie bonnim B0 Prooes der Fpidermis mit gentherapierim

Hautstacken relonstnaemen £ Foioo Soasdors TV

5ie helBen Schmetterlingskinder und hre Krankheit ist selten, aber
grausam. War an Epidermolysis bullosa leidet. hat extrem empfindliche
Haut, zerhrechlich wie die Fliigel eines Schmetterlings Kleinste
Werletzungen fihren zu Blasen. Daraus kiinnen sich je nach Schwere der
Krankheir Geschwilre, chrontsche und kaurm behandelbare Wunden,
Infektionen und sagar Tumore enbwickeln. Ea gibe zehn verschisdene
Subtypen, die mal milder, mal sehwerer verlaufen, und kelne Hellung, In
manchen Fillen filhrt die Krankheit zum Tod. Sle sitzt in den Genen, st
schon da, wenn die Kinder zur Welt kommen. Ansteckend ist sie nicht,
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Ricerca, team italiano salva un “bambino

farfalla”: pelle geneticamente modificata
al posto di quella malata

DL

-

———

/ I

Curato dall'epidermolisi bollosa giunzionale un bambino siriano
di 7 anni scampato alla guerra con la famiglia e giunto in
Germania nel 2015. Aveva una grave inflammazione batterica
che lo stava portando alla morte. Lo studio dei ricercatori

dell'universita di Modena e Reggio Emilia é stato pubblicato su
I Nature
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Gene Therapy Creates Replacement Skin to Save a Dying
Boy
Leer en espafiol

By DENISE GRADY NOV. &, 2017

Hassan was saved by gene therapy that created sheets of healthy skin to cover 80 percent of his body.
Mirko Wache/Ruhr-University Bochum

Doctors in Europe used gene therapy to grow sheets of healthy skin that
saved the life of a boy with a genetic disease that had destroyed most of his
skin, the team reported on Wednesday in the journal Nature.

This was not the first use of the treatment, which adds gene therapy to a
technique developed to grow skin grafts for burn victims. But it was by far
the most body surface ever covered in a patient with a genetic disorder:
nine square feet.
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Gentherapie Neue Hoffnung fiir Schmetterlingskinder

oo B Starmmzelen ces Fatienies im Labor geretsch mparien und vermehn.

Ein Siebenjahriger leidet unter einer schweren Erbkrankheit,
ist eine experimentelle Gentherapie. Inzwischen spielt der Ju

[ ey Sarice A i dem o) it L, e it TAE

art
Benmangan 5a8 ur e e Bl Gymbolar . Fom: ghutarsisc
L o e

Todkranker Junge erhalt neue Haut ... » ot ol e 7or

Jahrers il B9 Prozent der Hauloberfileha neus, genkerrigiens Haul verpflangs. Disss wisrss

Talosanen W Soi ob tort Butsin wisder goL Bone Hint hE Bdeilungen s ud
Versedden e T, DEECEIS Cas Forscher e m Fachat Matu®
Drismhainy
ADNKRONOS

Pelle nuova col gene sano, Italia salva il piccolo
Hassan

I MEDICINA
rmerm I o

Pubblicato il: 08/11/2017 19:03

Hassan, 9 anni, pelle bionica grazie a un'impresa
scientifica puidata dall'Italia che annuncia su Nature' "il
primo intervento salvavita al mondo con cellule staminali
epidermiche corrette dalla terapia geniea”. Uno studio
internazionale coordinato da Michele De Luca, direttore del
Centro di medicina rigenerativa 'Stefano Ferrari' dell'universiti di
Modena ¢ Reggio Emilia, che vede protagonista un piccolo rifugiato
sifiano accalto in Germania insieme alla sua famiglia. Hassan & un
'himba farfalla’, malato di una forma di epidermolisi bollosa (Eb
giunzgionale Jeb), che unita a una grave superinfezione batterica gli
aveva 'mangiato’ I'80% della pelle del corpo. Ricostruita per intero,
zana ¢ funzionale, dal team modenese. E reimpiantata con 3
operazioni allo University Children's Hospital tedeseo di Bochum, dove il bambino & in cura.

U'n momento del Eraplanto £ Rokr-University Bochum

Mel 2015, all'etd di 7 anni, Hassan "aveva perso guasi tutta la pelle”, spiega De Luca all'AdnKronos Salute. Insieme
ai enlleghi ha raccontato il ‘'miracolo’ anche in conferenza stampa nella citta emiliana, all'indomani di un press briefing
organizzato da Nature, "Morfina e coma farmacologico” erano le uniche armi a disposizione per sedare il
dolore del piccolo, che sembrava condannato a morire fino a quando i pediatri di Bochum Tobias Rothoeft e Norbert
Teig hanno chiesto aiuto a De Luca. Il team del suo centro, costruito dalla Fondazione Cassa di Risparmio di Modena, ci
tiene a condividere il suecesso come frutto di una collaborazione con Holostem terapie avanzate, spin-off fondato
dai ricercatori di Unimore con Chiesi Farmaceutict, e realtd accademiche e cliniche europee. In primis di Salisburgo, in
Austria, con cui "abbiamo in corso una sperimentazione di fase elinica I-11°, ricorda lo scienzato, fra 1 pin attivi ai tempi
del caso Stamina nella battaglia per imporre le ragioni della medicina basata sull'evidenza.
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