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



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



Isolde Mayr Faccin
DEBRA Sudtirol-Alto Adige

DEBRA Sudtirol - Alto Adige

Einige Gedanken (ber das vergangene Vereinsjahr 2018.
Liebe Mitglieder, liebe Freunde der ,Schmetterlingskinder*,

dank des Einsatzes vieler Freunde und Mitglieder konnte auch im letzten Jahr Vieles
fiir Menschen mit EB bewegt werden. Unsere Hauptschwerpunkte sind seit jeher die
Unterstiitzung der Familien, die Verbesserung der Lebensqualitét der groBen und kleinen
»Schmetterlingskinder sowie die Zusammenarbeit mit Arzten und Forschern im In- und
Ausland. Die Seltenheit dieser Erkrankung macht es notwendig und auch durchaus
sinnvoll, grenziberschreitend zu denken: nicht nur sind viele unserer EB-Familien auch
Mitglieder von DEBRA Austria und DEBRA Italien, sondern auch die medizinische Ver-
sorgung und die Forschungszentren vernetzten sich mehr und mehr zum Vorteil von uns
Familien. Das Knowhow soll geteilt werden, der Erfahrungsaustausch gefordert und der
Zusammenhalt zwischen Patienten, Familien, Arzten und Pflegepersonal und Forschern
gestérkt werden. Wir alle gehdren zusammen und verfolgen dasselbe Ziel.

Die langjdhrige Zusammenarbeit der zwei Patientenorganisationen DEBRA Austria und
DEBRA Sudtirol - Alto Adige hat Tradition und hat sich bewahrt, wie wir anhand der
Zusammenarbeit im EB-Haus, dem Interreg-1V Projekt Osterreich-ltalien, dem EB-Clinet
und der gemeinsamen Forschungsprojekte zwischen dem Zentrum fiir Regenerative
Medizin in Modena und dem Forschungsteam im EB-Haus Salzburg erkennen.

Die Unterstiitzung, die wir von den vielen Menschen
aus Sldtirol, aber auch Uber die Landesgrenzen hinaus,
erhalten, gibt uns die Mdglichkeit, den ,Schmetterlings-
kindern* in den verschiedensten Lebenssituationen zu
helfen: direkt, schnell, unbiirokratisch. Denn EB kennt
noch keine Heilung, und leider auch keinen Sonntag und
keinen Feiertag. Jeden Tag braucht die Haut (und auch die
inneren Schleimhéute) der Menschen mit EB viel Pflege,
zweitaufwendige und sehr schmerzhafte Verbandswech-
sel und viele medikamentdse Behandlungen. Eine groBe
Herausforderung nicht nur fiir die Patienten, sondern auch
fiir die pflegenden Eftern und Familien.

Tatkraftig zur Seite standen uns auch diesmal drei strake
Frauen: allen voran unsere Botschafterin Arabella Gelmini-
Kreutzhof. Sie schafft es, mit ihren herzlichen Worten viele
Menschen dazu zu bewegen, an die ,Schmetterlingskin-
der” zu denken und fir unseren Verein zu spenden. Danke
Arabella fir deinen Einsatz. Auch unsere Testimonials
Anna Mei und Eleonora Buratto lassen keine Gelegenheit
aus, bei ihren Veranstaltungen tber die ,Schmetterlings-
kinder" zu berichten, und helfen uns dabei nicht nur Spen-
den und Untersttitzungen zu sammeln, sondern auch die
Erkrankung auch auBerhalb von Siidtirol etwas bekannter
zu machen.

Medizinisch werden unsere ,Schmetterlingskinder” exzellent in den EB-Zentren ver-
sorgt. Fir uns von groBer Bedeutung ist natirlich das EB-Zentrum ,,EB-Haus Salzburg“.
Dort fiihlen sich EB-Familien von der Ambulanz bis zur Forschungseinheit sehr gut auf-
gehoben. Die Arbeit eines Zentrums par excellence ist fiir eine seltene Erkrankungen
alles andere als selbstversténdlich.

Deshalb freut es uns besonders, dass ein Zentrum mit multidisziplindrem Ambulatorium
in Modena erdffnet. Nach Gsterreichischen Vorbild wird auch dort der Fokus nicht nur
auf die Behandlung an sich gerichtet, sondern auf den Menschen mit EB als Ganzes.
Damit werden die Untersuchungen so geplant, dass es fiir die Familien mdglich wird, so
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viele Untersuchungen wie mdglich in kurzer Zeit zu machen. Zeit ist ein wichtiger Faktor.
Die Anreise zu solchen Zentren ist meistens lang und die meisten Familien entscheiden
sich, die Untersuchung mit einem Aufenthalt in der Stadt zu verbinden, um dem Kind
die Mdglichkeit zu geben, sich von den Strapazen der Anfahrt zu erholen, bevor die
Untersuchungen anstehen.

DEBRA Siidtirol 2018 konnte eine wichtige Zusammenarbeit mit dem Verein ASEOP
4Associazione Sostegno Ematologia Oncologia Pediatrica“ beginnen. Dieser Verein
aus Modena untersttitzt nun auch ,Schmetterlingskinder”. Bei Untersuchungen und
Behandlungen in Modena kénnen Menschen mit EB unentgeltiich im Haus ,La casa
di Fausta“ in der Nahe der Klinik tibernachten. Fir diese wichtige und groBziigige Unter-
stiitzung bedanken wir uns sehr und hoffen, dass auch weiterhin Familien aufgenommen
werden.

Vor Ort Ansprechpartner zu haben ist gleichermaBen von groBer Wichtigkeit. Die Zusam-
menarbeit mit der Dermatologie und der Neugeborenenintensivstation im Krankenhaus
Bozen hilft den ,Schmetterlingskindern* aus Stidtirol, die Therapievorschidge der gro-
Beren EB-Zentren umzusetzen und konkret in den Alltag einzubauen. Wir bedanken uns
an dieser Stelle beim gesamten Team der Dermatologie Bozen. Im Jahr 2018 gab es
diverse schwierige Momente fiir ,Schmetterlingskinder*, und sie haben die Familien mit
Professionalitdt und Herz Schritt fiir Schritt begleitet.

Das Forschungszentrum flir Regenerative Medizin in Modena konnte 2018 auf 10 Jah-
re zuriickblicken. Wir gratulieren dem gesamten Team von Prof. Michele De Luca und
Graziella Pellegrini zu diesem Jubildum und wiinschen weiterhin viel Motivation beim
Forschen und Erfolg fiir alle Mitarbeiter.

Auch wurden die hervorragenden akademischen Arbeiten von Prof. Michele De Luca
von mehreren wichtigen Institutionen weltweit ausgezeichnet. Dazu unsere herzlichen
Glickwiinsche verbunden mit der Hoffnung, dass es baldmaglichst weitere Erfolge ge-
ben wird.

Weiter konnte DEBRA Stidtirol Familien bei der Teilnahme an Klinischen Studien un-
terstiitzend zur Seite stehen. Forschung ist fir genetische, chronische und noch nicht
heilbare Erkrankungen wichtig, denn sie gibt den Familien Hoffnung. Hoffnung, dass sie
nicht mit ihrer Situation alleine sind, dass an Therapiemdglichkeiten geforscht und gear-
beitet wird und dass auch jeder einzelne Mensch mit EB zéhlt. Der Erfahrungsaustausch
und die direkte Kommunikation zwischen der Forschungsebene und den Patienten sind
von enormer Bedeutung, denn nur so kann gelernt werden und ist Weiterentwicklung
mdglich. Danke an alle EB-Familien: danke euch fir die Zusammenarbeit, danke fur
euren Einsatz bei Veranstaltungen, danke fiir den Zusammenhalt, das zusammen Hoffen
und sich Kraft geben. DEBRA Stidtirol kann sich mit Stolz ,.eine Familie” nennen und das
alles dank euch!

EB bringt in uns alle Hohen und Tiefen und es freut mich, dass wir fiir einander da
sind. Auch in den schwierigen und traurigen Momenten: leider mussten wir 2018 vier
L,Schmetterlingskinder" verabschieden. Den Eltern und Familien geht mein tiefstes und
aufrichtigstes Mitgefiihl. Wir nehmen am Schmerz teil und werden auch in Zukunft fiir
euch da sein.

\Vlom ganzen Herzen bedanke ich mich bei allen Spendern und Freunden. Nur dank eures
Einsatzes kénnen wir Hilfe geben. Jeder Cent kommt an, jeder Euro kann helfen, jede
Spende wirkt.

Wir hoffen weiterhin auf eure Unterstiitzung: bitte erzahlt von den ,Schmetterlings-
kindern“ weiter, damit wir weiterhin behaupten konnen, dass EB zwar selten ist, aber
»Schmetterlingskinder" nicht alleine gelassen werden.

Herzliche GriBe, Isolde Mayr FaccinQ? Présidentin DEBRA Siidtirol-Alto Adige, Mutter
eines ,Schmetterlingskindes”



DEBRA Austria

Epidermolysis bullosa ist eine seltene, folgenschwere und derzeit noch
nicht heilbare Hauterkrankung. Fir Betroffene und Angehdrige ist sie eine
enorme Herausforderung — in vielerlei Hinsicht und jeden Tag. Genau des-
wegen haben sich weltweit — nattirlich auch in Osterreich und Siidtirol
— Betroffene zusammengefunden, um Erfahrungen auszutauschen, sich
gegenseitig zu unterstiitzen und um vor allem auch etwas zu tun: Dank
vieler groBzigiger Menschen ist es den beiden eng verbundenen Pati-
entenorganisationen DEBRA Austria und DEBRA Siidtirol / Alto Adige ge-
lungen, in beiden Landern eine hervorragende medizinische Versorgung
zu etablieren und die Forschung auf dem Weg zu Linderung und Heilung
weiterzubringen. 2018 war in dieser Hinsicht wieder ein sehr bewegtes
und bewegendes Jahr.

Das EB-Haus Austria ist fir viele Betroffene nach wie vor ein zentraler An-
gelpunkt. Zu den drei bestehenden Séulen dieser Einrichtung, der Ambu-
lanz, der Forschungseinheit und der Akademie, ist das EB-Studienzent-
rum hinzugekommen. Linderungs- und Heilungsansatze, die von unse-
ren Grundlagenforschern oder von Bio-Tech Firmen entwickelt wurden,
mussen durch das Nadelohr klinischer Studien. Im Zuge dieser meist in-
ternational und multi-zentrisch ausgerichteten Verfahren muss nachge-
wiesen werden, dass der verfolgte Ansatz wirksam ist und keine negati-
ven Auswirkungen hat. Erst wenn diese Nachweise bei einer entsprechen-
den Anzahl von Patienten erbracht wurden, kann eine offizielle Zulassung
der entsprechenden Behdrden erfolgen: der European Medicines Agen-
cy (EMA) fiir Europa und der Food and Drug Agency (FDA) fiir die USA.
So erfreulich es ist, wenn mdglichst viele derartige Studien laufen, weil
sie beweisen, dass die Forschung voranschreitet, so beschwerlich kann
es manchmal fiir Betroffene sein: Reisen zum Zentrum (z.B. EB-Haus),
Spitalsaufenthalte, vermehrte Anwendung von Cremen und vieles mehr.
Im abgelaufenen Jahr gab es eine Reihe schoner und wichtiger Ereig-
nisse: So wurde beispielsweise Prof. Michele De Luca, einer unserer er-
folgreichsten Forscher, im Februar von EURORDIS mit dem renommier-
ten Black Pearl Award ausgezeichnet. Damit wurden seine exzellenten
wissenschaftlichen Leistungen im Bereich der seltenen Erkrankungen (im
Schwerpunkt EB) international sichtbar gemacht und belohnt. Wir gratu-
lieren Prof. De Luca sehr herzlich und hoffen auf weitere Erfolge in For-
schung und klinischer Anwendung. Sowohl DEBRA Austria als auch DEB-
RA Siidtirol / Alto Adige verfolgen und unterstiitzen ja die vielfaltigen For-
schungsanstrengungen in Modena. Ein weiteres wichtiges Ereignis war
die European Conference on Rare Diseases and Orphan Products, die im
Mai 2018 in Wien stattfand. Hier trafen sich fast 1000 Experten aus Eu-
ropa und Ubersee, um die vielen Aspekte der seltenen Erkrankungen zu
diskutieren und Erfahrungen auszutauschen. Und natirlich wurde dar-
aus auch ein EB-Treffen. Anfang September 2018 war dann Zermatt EB-
Welthauptstadt. Deutlich diber 200 Teilnehmer aus aller Welt fanden sich

zum internationalen DEBRA-Kongress zusammen. Die neusten Erkennt-
nisse aus Forschung, Klinik und Alltag mit EB wurden in dber 40 Key-
notes, Kurzreferaten und Foren vermittelt und ausgetauscht. Ein wichti-
ges Meeting fand auch noch Ende November in Dublin statt, wo DEBRA-
Vertreter aus USA, UK, Irland und Osterreich ihre bisherige Zusammen-
arbeit in Sachen Grundlagenforschung reflektierten und (iber zukiinfti-
ge Kooperationen mit Partnern aus der Industrie diskutierten. SchlieBlich
mdchte ich noch die langjahrige, vertrauensvolle und erfolgreiche Zusam-
menarbeit von DEBRA Austria und DEBRA Siidtirol / Alto Adige hervor-
heben. Viele kleinere und groBere Schritte sind schon gelungen, vieles
liegt auch noch vor uns: Mit dieser Art von Teamwork kann es gelingen.
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 fiir Betroffene erst
ermoglichen. Bitte begleiten Sie uns auch weiterhin auf dem gemeinsa-
men Weg zu Linderung und Heilung.

Herzlich, Q? 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 Fligel 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 Ablosung 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 genugt 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 st&ndiger 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 EiweiBmolekdlen, die flr die Verbindung zwischen
der Oberhaut und der darunter liegenden Lederhaut verant-
wortlich sind. Fehlt ein solches EiweiBmolekill 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 Mundhohle und Speiserohre 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 urséchliche
Behandlung von EB bis heute noch nicht verflgbar. Derzeit ist

eine Therapie der Symptome die einzige Moglichkeit und Hilfe,
die wir anbieten kénnen. Neben der Vorbeugung der Blasen-
bildung (soweit im normalen Alltagsleben Giberhaupt machbar)

ist eine mdglichst gute Wundversorgung und die Behandlung
von Infektionen besonders wichtig. Aber auch ausreichende
und richtige Erméhrung sowie gelegentliche chirurgische Ein-
griffe (z. B. Handoperationen, Dehnung der Speiseréhre) 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, kon-
nen wir jedem einzelnen unserer Betroffenen die fiir ihn best-
magliche, 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

l Wirtschaftsberater: Dr.Corrado Picchetti

Dr. Stefania Bettinelli, Delegierte bei medizinischen, wissenschaftiichen und forschungstechnischen ~ Ansprechpartner fiir die Lombardei und fir Piemont sind:
Treffen und Verantwortliche fiir die Beziehung zu EB Patienten und Familien in diesen Bereichen

i

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 Sdtirol - Alto Adige

Arabella von
Gelmini Kreutzhof
Botschafterin

Dr. Anna Faccin Luca Piol

Antonella Naccarato & Franco Esposti

Vielen Dank fiir die hervorragende Zusammenarbeit
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Generalversammliung 2018

Liebe Mitglieder der DEBRA Sudtirol,
liebe Freunde der ,Schmetterlingskinder”,
liebe EB-Familien,

am 14. April 2018 hat die Generalversammlung der DEBRA
Sddetirol in Toblach stattgefunden. Wie in jedem Jahr haben
wir die Gelegenheit genutzt, die EB-Familien mit Arzten, Pfle-
gepersonal und Forschern zusammenzubringen.

Nachfolgend finden Sie eine Zusammenfassung dessen, was
in den zwei Tagen behandelt wurde.

Generalversammliung
Samstag, 14. April 2018

Die Versammlung wurde von der Prasidentin Isolde Mayr Fac-
cin er6ffnet, die anschlieBend das Wort an den Blrgermeis-
ter von Toblach, Herrn Dr. Guido Bocher, und an die Landes-
ratin fir Gesundheit, Frau Dr. Martha Stocker, fur die Begru-
Bungsrede weitergegeben hat.

Es wurde der Geschéaftsbericht mit den im Jahre 2017 statt-
gefundenen Tatigkeiten und Veranstaltungen vorgestellt, die
organisiert wurden, um Spenden zur Verbesserung der Le-

bensqualitat der EB-Patienten, zur Finanzierung von Projek-
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ten im Bereich Medizin und Forschung und zur Offentlich-
keitsarbeit fir EB zu sammeln. Die uns entgegengebrachte
Solidaritat ist groB und wir méchten nochmals die Gelegen-
heit ergreifen, allen fUr die Unterstlitzung zu danken.

Wir haben den Jahresabschluss flir das Vereinsjahr 2017 und
den Haushaltsplan fur das Jahr 2018 vorgelegt, die von der
Generalversammlung genehmigt wurden.

Es folgten die medizinischen und wissenschaftlichen Berich-
te Uber EB:

Herr Prof. Dr. Ezio Sindici von der Dental School Turin hat
uns die Behandlungsmethoden der Mund- und Kieferheilkun-
de bei EB-Patienten vorgestellt, wobei er sich insbesonde-
re auf die Wirksamkeit des durch Laser-Biostimulation akti-
vierten thrombozytenreichen Plasmas, die Nutzung von Ozon
zur Schmerzbeseitigung und auf die Wichtigkeit der taglichen
Mundhygiene konzentrierte.

Herr Prof. Dr. Johann Bauer hat die unterschiedlichen Stadi-
en der verschiedenen am EB-Haus Salzburg durchgefihrten
klinischen Studien veranschaulicht. Abgesehen von den Stu-
dien zur Diacerein-Creme fur EBS-Patienten laufen Studien
zu Vitamin D, die Verwendung von Oleogel, Losartan, Rigo-
sertib und Nivolumab. Dartber hinaus werden die in Zusam-
menarbeit mit Herrn Prof. Michele De Luca und dem Zentrum
flr regenerative Medizin ,Stefano Ferrari“ in Modena durch-
gefuihrten Forschungsarbeiten zur Gentherapie bei DEB und
JEB (Projekte ,Hologene 7“ und ,Hologene 17%) fortgesetzt.
Frau Dr. Gabi Pohla Gubo hat sowohl die EB-Ambulanz als
auch die Ergebnisse der EB-Akademie und des internationa-
len Kongresses EB Clinet des EB-Hauses in Salzburg vorge-
stellt. Das internationale Netzwerk und die Workshops stre-
ben an, das Wissen Uber EB sowohl in medizinischer Hin-
sicht als auch in Bezug auf die Patienten und Familien zu
erweitern.

Herr Prof. Dr. Michele De Luca hat erldutert, wie wichtig die
,Compliance®, die Teilnahme und die Mitarbeit des Patien-
ten und der Familie bei den klinischen Studien sind. Der an
einer Forschungsstudie teiinehmende Patient muss sich an
den festgelegten Forschungsplan halten, damit die Auswer-
tung der Forschungsergebnisse nicht behindert wird.
AnschlieBend wurde die ambulante Pflegerin einer EB-Pati-
entin vorgestellt. Sie sprach Uber ihre Arbeit in der Familie,
die anfanglichen Schwierigkeiten, die Phase in der das ,Eis
brach® und die berufliche und emotionale Beziehung, die
nach kurzer Zeit hergestellt wurde.

Die Versammlung wurde mit den offiziellen Danksagungen
und dem Gruppenfoto beendet, um anschlieBend mit einem
gemeinsamen Abendessen ihren Abschluss zu finden.

Runder Tisch
Sonntag, 15. April 2018

Frau Dr. Angela Sacchetti und die Pflegerin Teresa Veltri der
Abteilung Dermatologie der Poliklinik Modena haben die Ar-
beit des Bereichs ,Schwierige Verletzungen® sowie ihre Me-
thode, mit den EB-Familien umzugehen und ,Schmetterlings-
kinder zu behandeln, vorgestellt.

Wir haben Uber Schmerzen bei EB gesprochen und wie man
ihnen begegnen kann.

Es wurde die Verwendung von Cannabis zu medizinischen
Zwecken diskutiert. Ein Patient sprach Uber seine Einnah-
me von Cannabis in Tropfenform und wie er sich dabei fih-
le. Das Pflegepersonal des EB-Hauses bestatigte, dass eini-
ge EB-Patienten die Verwendung von Cannabis ausprobie-
ren und dass Cannabis zu Therapiezwecken nur bei chroni-
schen und nicht bei akuten Schmerzen indiziert sei, da es ei-
niger Tage bedurfe, um einen Vorteil zu splren und, da kein

THC darin enthalten sei, weder Abhangigkeiten noch uner-




wulnschte Nebenwirkungen auftreten, auBer jenen, die es

auch bei anderen Schmerzmittel gibt. In Holland lauft eine
klinische Studie Uber die Verwendung von Cannabis, die im
Herbst 2018 verdffentlicht wird.

Fur die kommende Versammlung wird sich die DEBRA Sud-
tirol bemihen, einen vortragenden Arzt und Experten auf
dem Gebiet der Schmerzbehandlung mit Cannabis zu The-
rapiezwecken zu finden.

Es wurde Uber die Verwendung von Verbandsmaterialien mit
louprofen gesprochen. Weder das EB-Haus, noch die Exper-
ten der Poliklinik Modena, noch die Patienten haben bisher
Erfahrungen mit dem Einsatz dieser Wundauflage gemacht.
Schmerzen durch Wundversorgung hingegen kdnnen auf
Temperaturschwankungen zurlckzufUhren sein: Wenn der
Verband entfernt wird, ist die Wunde der Luft ausgesetzt
und verliert natdrlich ihre Basistemperatur. Nach dem Wie-
derauflegen des Verbands ist die Basistemperatur nach ca.
30 Minuten wieder ausgeglichen. Nach Ansicht von Experten
gibt es keine wirksamen Mdoglichkeiten, diese Temperatur-
schwankungen zu verhindern. Es ist jedoch moglich, Wund-
schmerzen wahrend der Medikation durch leichtes Erwér-
men der Flussigkeiten, wie Desinfektionsmittel und Cremes,
zu lindern, soweit dies moglich ist, ohne dass ihre Wirksam-
keit beeintrachtigt wird.

Wir haben die Gelegenheit genutzt, an alle die Broschure ,Wir
kénnen den Schmerz beeinflussen! Tipps zum Umgang mit
Schmerzen beim Verbandswechsel“, auszuteilen, die vom
Kinderpalliativzentrum Datteln in Zusammenarbeit mit der
DEBRA Sudtirol entwickelt wurde. Die digitale Version auf
[talienisch und Deutsch ist unter der Sektion ,Die Pflege und
medizinische Versorgung von EB" auf unserer Internetseite
www.debra.it verflgbar. Das Thema der Verletzungen an den
Augen wurde angesprochen.

Ein Patient hat von seinen Erfahrungen mit Blasen auf den

Augenlidern erzahlt, die von seinem Augenarzt sanft gedf-
net wurden.

Eine Mutter hat berichtet, dass ihr Sohn viele Probleme mit
den Augen hat, und dass sie die Blasen in den Augen fur die
grausamsten Schmerzen bei EB halt. Sie verwendet Novesi-
ne.

Eine Patientin hat erzahlt, dass sie aufgrund einer EB-Ver-
letzung eine gedffnete Hornhaut hatte, und dass dies mit ei-
ner medizinischen Linse behandelt wurde.

Auch das Pflegepersonal des EB-Hauses hat Uber die posi-
tiven Auswirkungen von medizinischen Linsen berichtet, die
auch tagtéglich eingesetzt werden, um die Bildung von Ver-
letzungen und Blasen bei Patienten mit vielen Problemen und
Schmerzen an den Augen zu verhindern.

Auch die regelméBige Anwendung von Augentropfen hilft,
das Auge hydriert und befeuchtet zu halten und verhindert
in einigen Fallen die Bildung von Verletzungen durch EB.
Auf Wunsch einer EB-Mutter hat Herr Prof. Johann Bauer
die Fortschritte der klinischen Studien am EB-Haus erlautert.
Uber die Studien zu Oleogel und Losartan wird versucht her-
auszufinden, ob es Verbesserungen der Haut gibt und ob es
moglich ist, das VerschlieBen der Hande aufgrund von EB zu
verhindern oder zu stoppen. Es handelt sich hier um noch
nicht veroffentlichte Studien. Momentan kann nicht gesagt
werden, ob die Produkte wirksam sind oder nicht.

Herr Prof. Michele De Luca hat die Gelegenheit genutzt, um
den Zweck der klinischen Studien zu erlautern, der darin
besteht, die Effizienz einer wissenschaftlichen These nach-
zuweisen.

Es wurde Uber Stenosen gesprochen und ob es neue Mog-
lichkeiten gibt, die Verengung der Speiserdhre zu vermeiden
oder zu begrenzen.

Das Pflegepersonal des EB-Hauses und auch jenes der Poli-
klinik Modena haben dargelegt, dass es derzeit keinen wirk-



samen Weg gibt, die VerschlieBung zu verhindern. Es gibt
jedoch mehrere Falle von EB-Patienten, die sich wahrend
des Wachstums nicht mehr einer Ballondilatations-Operati-
on unterziehen mussten.

Eine EB-Mutter hat dargestellt, dass sie jede Nacht Sucralan
Gel benutzt, um den Hals ihrer Tochter anzufeuchten, und
dass sie mit dieser Methode gut zurechtkommt, auch wenn
die morgendliche ,Schluckblockade” bleibt.

Eine Familie hat erzahlt, dass ein gut befeuchtetes Schlaf-
zimmer hilft, das zu starke Austrocknen der Schleimhau-
te in der Nacht zu verhindern und das Schlucken am Mor-
gen zu verbessern.

Es wurden mehrere Medikamente und Arzneimittel genannt
und es wurde gemeinsam beschlossen, eine Liste der Arz-
neimittel und Medikamente der Familien zu sammeln, da-
mit die Patienten anschlieBend ihre Erfahrungen untereinan-
der austauschen kdnnen. Wie vereinbart, tbermitteln wir Ih-
nen in der Anlage die Tabelle, die von jedem von lhnen aus-
geflllt werden sollte, in der Sie eintragen, welche Medika-
mente und Wundversorgungsmethoden Sie anwenden und
die die Auflistung der Arzte, von denen Sie behandelt wer-
den, enthalt. Das Ausflllen der Tabelle ist freiwillig und mit
der Eintragung lhrer Daten akzeptieren Sie geméaB GvD 196
vom 30.06.2003 die Nutzung und Speicherung dieser Daten
zum Zwecke der Erweiterung des Netzwerks von EB-Spezi-
alisten flr die DEBRA Sudetirol. Sie kbnnen jederzeit die L6-
schung lhrer Daten verlangen. Diese Tabelle soll keinesfalls
eine Art EB-Register darstellen.

Der runde Tisch wurde mit einem gemeinsamen Mittages-
sen beendet.

An beiden Tagen hat die Firma Coloplast ihre Wundversor-
gungsprodukte allen Mitgliedern kostenlos und auBerhalb der
Mitgliederversammlungen vorgestellt, wobei sie an alle inter-
essierte EB-Patienten Produktmuster ausgeteilt hat.

Wir haben uns sehr gefreut, neue EB-Patienten kennenzu-
lernen und zu erkennen, dass wir zu einer Art groBen EB-
FAMILIE zusammengewachsen sind.

Nochmals vielen Dank an alle fur lhre Hilfe, Inr Engagement,
die Zeit, die Sie uns widmen, die Veranstaltungen, die Sie
organisieren, danke fur das Fundraising, fur die Verbreitung
der EB-Botschaft, danke flr die Feiern, das L&cheln, die Un-
terstitzung, die Ideen und die Hoffnung, die Sie uns geben:
Gemeinsam sind wir stérker!

Herzliche GruBe,

Isolde und Anna und der gesamte Vorstand von DEBRA Sud-
tirol - Alto Adige ‘QP Until there is a cure, there is DEBRA.
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Liebe DEBRA Siidtirol-Familie,

hier bin ich — endlich schaffe ich es, euch zu schreiben!
Wir kennen uns erst seit Kurzem und deshalb wollte ich euch
unsere Geschichte erzahlen. Denis und ich sind seit 24 Jah-
ren zusammen und seit 18 Jahren verheiratet. Ich bin 39 und
Denis ist 43. Wir sind praktisch von klein auf zusammen.
Denis brachte eine Revolution und auch EB in mein Leben.
Zusammen mit ihm ging ich auf eine fantastische Reise, um
seine Krankheit zu entdecken, denn damals herrschte noch
groBe Unsicherheit Uber die Diagnose. Dank Internet haben
wir Paola Zotti und Stefania Bettinelli kennengelernt und wir
werden ihnen immer dankbar sein fUr ihre groBe Unterstit-
zung, um die Krankheit besser zu verstehen und zu kennen.
Ich habe nie aufgehort, an die EB-Therapie zu glauben; seit
ich Prof. Michele De Luca kennengelernt habe, war ich Uber-
zeugt davon, dass er friher oder spéater zur Transplantation
kommen wirde, obwohl Denis mir immer gesagt hat, dass
angesichts des fortgeschrittenen Alters fUr ihn die Zeit viel-
leicht niemals kommen wird. Ich habe diesen Kampf gegen
EB mit Denis begonnen und méchte ihn GEWINNEN! Ich
habe Blcher Uber Genetik und viele Artikel im Internet gele-
sen, um diese Krankheit vollstandig zu verstehen; nachdem
ich EB geheiratet habe, ist sie jeden Moment Teil meines Le-
bens und ich werde bis zum Ende kdmpfen!

Jetzt sehen wir einen neuen Horizont vor uns, und haben
viel Hoffnung und Vertrauen geschépft und dazu seid IHR ja
auch an unserer Seite!



Die zwei Tage in Toblach bei der Generalversammlung wa-
ren flr uns fantastisch, voller Emotionen und voller Liebe.
Die Liebe, die nur dort existiert, wo es auch Schmerz gibt,
denn nur Schmerz 18sst dich die Liebe zu deinem Nachsten
und zu den Menschen um dich herum erkennen. Ich hére
standig Leute, die sich Uber nichts und wieder nichts be-
schweren - bei der geringsten Kleinigkeit geraten sie bereits
in Panik, wahrend es in der EB-Familie nur Liebe gibt, um
den Schmerz zu besiegen und mit der Krankheit zu leben.

LIEBE, mit der es DEBRA Sidtirol gelungen ist, unsere Seele zu
bertihren, mit einfachen und groBartigen Menschen, die wissen,
was echtes Leid ist und das ist, was sie so besonders macht.

Schén war die Jugendherberge und schén war eigentlich al-
les, auch das Herz aller wissenschaftlichen Mitarbeiter - es
gibt keine Worte, dies zu beschreiben! Alle fanden sich um
einen Tisch ein, Familien, Patienten, Arzte, Krankenschwes-
tern, Wissenschaftler, Freunde. Hier fanden wir eine groB3e
Menschlichkeit bei Menschen, die ihr Leben ihrer Arbeit wid-
men! Dass wir euch treffen konnten ist ein riesiges Gllcks-
treffer! Danke Isolde und Anna, danke an alle, die diese Tage
gemeinsam organisiert haben, danke auch an diejenigen, die
ich noch nicht kennenlernen konnte.

Ich hoffe, wir sehen uns bald wieder, seid herzlich umarmt!!
Lara %’ Ehefrau von Denis, Erwachsener mit EB
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Arabella

von Gelmini-Kreutzhof

— die Botschafterin der
,ochmetterlingskinder*

Mit groBer Freude und in tiefer Dankbarkeit blicke ich auf
18 gemeinsame ,DEBRA-Jahre” zurlck.

Die erste Begegnung mit den ,Schmetterlingskindern* im Jahr
2006 hat mich sehr bewegt. Ich wollte helfen, ich wollte etwas
bewegen, ich wollte einiges verandern, manches verbessern
und vieles voranbringen.

Es ist mein Anliegen gewesen, dieser seltenen Krankheit die
Aufmerksamkeit der Offentlichkeit zu schenken und ich setz-
te es mir zum Ziel, die gesamte Sudtiroler Bevdlkerung, die
diese Krankheit GroBteils gar nicht kannte, Gber Epidermoly-
sis bullosa aufzuklaren.

Jeder sollte wissen, dass es EB gibt und dass den EB-Pati-
enten geholfen werden muss. Ich war stets Uberzeugt, dass
die Hilfe jedes Einzelnen dazu beigetragen kann, die Lebens-
qualitat der leidenden EB-Patienten zu verbessern.

Aufgrund der tatkréftigen Unterstitzung von Alt-Landeshaupt-
mann Dr. Luis Durnwalder, der an der Griindung von DEBRA
Sudtirol - Alto Adige maBgeblich beteiligt war, und Dank der
besonders wohlwollenden Berichterstattung des gesamten
() Sudtiroler Pressewesens - und ich méchte an dieser Stel-
le wie immer allen Herausgebern und Direktoren, Chefredak-
teuren, Journalisten und Mitarbeitern von Herzen fir lhre Un-
terstitzung danken -, kann ich behaupten, und ich schreibe
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. Dies ist keine Selbstverstandlichkeit
und ein beachtlicher Grund zu groBer Freude. Das bis heute
Erreichte soll Ansporn sein, stets weiterzukadmpfen.

Liebe Isolde, unermudliche Prasidentin von DEBRA Sudltirol -
Alto Adige, liebe Freundin, ich freue mich und bin sehr dank-
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bar, dass ich diese wundervolle DEBRA-Erfolgsgeschichte mit-
gestalten durfte und ich danke Dir an dieser Stelle fir Dein
Vertrauen und flr Deine liebe Freundschaft.

Die tiefgreifenden, medizinischen Fortschritte und die wegwei-
senden Ereignisse der letzten Monate bekréftigen meinen Ge-
danken und meinen Wunsch, den Traum von Heilung niemals
aufzugeben. Es ist mir eine besondere Freude und Ehre, die-
sen Traum mit Dir, liebe Isolde, und mit DEBRA Sudtirol - Alto
Adige gemeinsam zu tragen.

Ich winsche allen ,Schmetterlingskindern® und ihren Familien
weiterhin unendlich viel Kraft, Zuversicht und tiefes Vertrauen.
Fur mich seid Ihr ,Schmetterlingskinder” die wahren und gro-
Ben Helden dieser Zeit, uOnd mein Wunsch, eine Zukunft ohne
Leiden, mdge Euch stets begleiten.

Mit lieber Umarmung,
Eure Arabella

Arabella Gelmini-Kreutzhof ‘%’ Botschafterin der ,Schmetter-
lingskinder” fur DEBRA Sudtirol - Alto Adige

Arabella von Gelmini Kreutzhof



DEBRA International Meeting in Zermatt

Jedes Jahr organisiert DEBRA International fur alle DEBRA-
Organisationen weltweit ein Treffen, das jedes Jahr in einem
anderen Land stattfindet. Vor September 2018 nahm die DE-
BRA Sdtirol an einigen wenigen internationalen Treffen teil,
vor allem wegen der Schwierigkeiten, fir mehrere Tage lang zu
verreisen und die gewohnte Umgebung zu verlassen.

In den letzten Jahren hielten wir es jedoch angesichts der aus-
gezeichneten Beziehungen und der aktiven Zusammenarbeit
mit der EB-Ambulanz in Modena flr notwendig, eine Verbin-
dung herzustellen, die es uns ermdglichen wirde, unser Wis-
sen zu erweitern, und somit den EB-Familien neue Moglich-
keiten anzubieten; somit kdnnen wir uns als aktiver Teil einer
internationalen Gemeinschaft sehen, die neusten Standards
kennenlernen und uns mit anderen Realitaten auBerhalb un-
seres Gesichtskreises zu vergleichen, wobei vielleicht Ideen
entstehen, die die Lebensqualitat unserer Patienten verbes-
sern kénnen.

Deshalb haben wir an der Jahrestagung von DEBRA Inter-
national, der wir seit jeher angehdéren, teilgenommen, die im
September 2018, von der DEBRA Schweiz organisiert, in Zer-
matt stattfand, und fur Patienten und Familien bestimmt war.
Die Teilnahme war dank der unermUdlichen Bereitschaft von
Stefania Bettinelli moéglich, die kurz zuvor vom Vorstand der
DEBRA Sudtirol als Delegierte zur Vertretung des Selbsthilfe-
vereins bei Medizinern, Wissenschaftlern und Forschern so-
wie flr die Pflege der Kontakte zu Patienten und EB-Famili-
en ernannt wurde.

Die Wahl fiel aus mehreren Grinden auf sie: Sie kennt den Be-
reich der seltenen Krankheiten, insbesondere EB, sowie uns
Familien sehr gut, ist in der Forschung tatig und steht mit den
EB verbundenen Institutionen in Kontakt.

Das Treffen in Zermatt verlief fUr Stefania sehr erfreulich; sie
hatte die Méglichkeit eines Vergleichs mit den Gewohnheiten
und Verlaufen in anderen Landern und brachte einige beson-
ders wichtige Ansétze mit.

Der erste ist die Mdglichkeit, Juckreiz und/oder Schmerzen
durch Selbsthypnose und Meditationstechniken besser zu
kontrollieren, die nach dem Erlernen fur jeden von uns im All-
tag anwendbar sind, ohne dass es ndtig ware, sich aus seiner
Umgebung zu entfernen. Als Verein arbeiten wir daran, diese

Themen zu vertiefen und gleichzeitig die Mdglichkeit der psy-
chologischen UnterstUtzung unserer Jugendlichen und unse-
rer Familienmitglieder auszubauen.

Der zweite ist die Mdglichkeit, Schmerzen zu lindern, indem
man die Symptome im Zusammenhang mit Hornhautlasionen
durch das Einsetzen von Kontaktlinsen verbessert, eine Tech-
nik, die seit Jahren bei mehreren Patienten in der Schweiz an-
gewendet wird.

Wir haben diese Informationen sofort genutzt, um Maya und
Elena zu Dr. Bertschi nach Bern zu begleiten; ihr kénnt Uber
diese Erfahrung, mit eigenen Worten von Maya, nachstehend
lesen.

Das nachste DEBRA International Meeting wird im Januar
2020 in London stattfinden. Es wird ein ganz wichtiges Tref-
fen, denn es wird zum ersten Mal am gleichen Ort und am
gleichen Tag wie auch das EB-Clinet Meeting abgehalten wer-
den, an dem die weltweit flhrenden Forscher und Experten
fur EB teilnehmen und an dem DEBRA Sudtirol dank der Zu-
sammenarbeit mit dem EB-Haus in Salzburg bereits teilge-
nommen hat. Es wird daher eine wertvolle Gelegenheit zum
Austausch und gegenseitigen Verstandnis sein.

Isolde Mayr Faccin, '%’ Vorsitzende DEBRA Sudtirol
und Mutter eines ,Schmetterlingskindes*
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Das Jahr 2018

W.E.S.T. 2018

Die 4. Ausgabe der extremsten Grill&BBQ-Meisterschaft ist
Geschichte. Und was fUr eine! Wir sind wieder méchtig stolz
auf die BBQ-Family: Sie haben wieder 2.000 Euro fir die
»~Schmetterlingskinder” gespendet. Bei einem kleinen Um-
trunk wurde der Prasidentin der Scheck Uberreicht.

Warum sie gerade die ,Schmetterlingskinder” ausgesucht ha-
ben? Weil DEBRA der Verein ist, der in allen Landern vertreten
ist, die bei der Meisterschaft teiinehmen. Hut ab!

DEBRA dankt allen fUr den riesen Einsatz, flr den SpaB, den
ihr bei eurer Meisterschaft habt und die Freude, die ihr beim
Spenden und Sammeln verbreitet.

Bis zum ,negschtn Mol*,
Anna Faccin, Q’ »Schmetterlingskind“ und Vorstandmitglied
von DEBRA Sddtirol - Alto Adige

Spende

T e ok
FHETTALISEN R =3
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Moreno fiir die
»ochmetterlingskinder”

Moreno Stefanini und seine Frau Marisa unterstutzen seit eini-
gen Jahren zusammen mit einer Gruppe namhafter Kiinstlerin-
nen und Kunstler die Sache der ,Schmetterlingskinder”. Auch
ihre in Spanien lebende Enkelin Nina ist von dieser Krankheit
betroffen und so organisieren sie jedes Jahr mit groB3er Liebe
und Leidenschaft Veranstaltungen fir DEBRA Sudtirol.

Im Jahr 2018 préasentierten sie zwei Veranstaltungen, bei de-
nen Kunst und Solidaritdt wunderbar harmonierten. Mit ihren
Stimmen vermittelten sie Emotionen, Liebe und Leidenschaft.
Die erste Veranstaltung fand im Februar und die zweite im No-
vember 2018 statt. Zwei groBe Erfolge flir ein groBes Ideal.
Wir MUtter waren mit dem DEBRApoint préasent und wie immer
bewegt von so viel Engagement und Liebe, und von wie wir
von allen mit so groBer Begeisterung aufgenommen wurden.
Wir hatten viel SpaB dabei, und unsere Kinder kamen mit ei-
nem L&cheln nach Hause, das die Seele erflillt.

Musik und Solidaritat sind eine perfekte Kombination und hel-
fen, die weniger vom Schicksal BegUnstigten zu unterstt-
zen.... damit ,selten” nicht mehr ,allein“ bedeutet... sondern
Limmens GELIEBT*.

Danke Moreno, danke Marisa, danke euch allen. lhr werdet
fUr immer in unseren Herzen bleiben...

Rosalba Loprevite, Q’P Mutter eines ,Schmetterlingskindes*

TR SRETENS ST oy

INSIEME PER | EAMBINT FARFAL
ity e i el i

(o s porteiparione acedenrn ) FABRTI VOGHERS ¢ WA 10

Vifeorerpay € pregetarioms & MATTI DOTTN
Corpagralie peren & ALENA B0
K plzselere Bemeaie Marghan

23 novembre 2018, h. 20:45 TEATRO GIOIELLO

m Juki Ba1 P fa o premntasioes: TIRIIITSA

Borgo in Fiori

Am 3. Juni 2018 fand in Turin die Veranstaltung ,Bor-

go in Fiori“ statt. Die Organisatorin Antonietta Altamore
nutzte die Gelegenheit und dachte auch an die ,Schmet-
terlingskinder” von DEBRA Sudtirol: Mit einer Spende
konnte man bei der Veranstaltung eine Pflanze kaufen,
der Erlés ging an die ,Schmetterlingskinder*.

Danke, dass Du an uns gedacht hast!!

Isolde Mayr Faccin, Q? Vorsitzende DEBRA Sudtirol und
Mutter eines ,Schmetterlingskindes*”

AALTOIG S
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Erstkommunikanten von Welsberg

Die Erstkommunikanten von Welsberg haben einen Teil ihrer
Geldgeschenke anlésslich ihrer Erstkommunion der Vereini-
gung DEBRA Sidtirol gespendet. DEBRA Sudtirol ist eine Or-
ganisation, welche Menschen mit Epidermolysis bullosa (EB)
und deren Familien in Stdtirol und Italien im Alltag unterstttzt
und ihre Lebensqualitat verbessert. Diese sehr seltene und
nicht heilbare Hauterkrankung ist flr die Betroffenen mit sehr
groBBen Schmerzen und Einschrankungen verbunden. Schon
die kleinsten mechanischen Bewegungen (gehen, stehen, sit-
zen, greifen, essen usw.) verursachen bei den Erkrankten Bla-
sen an der Hautoberfléache. Diese fUhren zu standigen offenen
Wunden, entziindlichen Stellen und Krustenbildung auf dem
ganzen Korper. Die Betroffenen werden oft auch als ,Schmet-
terlingskinder” bezeichnet, weil ihre Haut so verletzlich ist wie
die Flugel von Schmetterlingen. Am Freitag, 4. Mai haben Anna
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Faccin, selbst Betroffene, und ihre Mutter Isolde Mayr Faccin,
Prasidentin von DEBRA Stdtirol, die Kinder besucht. Anna
ist seit ihrer Geburt ein ,Schmetterlingskind“ und hat sehr of-
fen Uber die damit verbundenen Einschrénkungen berichtet:
selbst kochen und einkaufen gehen ist flr sie nicht moglich,
langere FuBwege kann sie nur im Rollstuhl bewaltigen, meh-
rere Stunden taglich muss sie ihre Wunden saubern, pflegen
und verbinden. Und trotz allem ist Anna eine selbstbewusste,
berufstéatige junge Frau. Die Erstkommunikanten haben insge-
samt 313,60 Euro gesammelt.

‘%’ Veronika Feichter Schenk



The Art Behind - Ost West Club
Est Ovest

Im vergangenen Frihjahr 2018 hat der Ost West Club eine
besondere Kunstausstellung prasentiert. Unter dem Titel ,The
Art Behind“ haben einige der bekanntesten Meraner und Boz-
ner Tatowierer*innen uns einige ihrer Originalwerke Uberlassen.
Gleichzeitig wurden von den Originalbildern mehrere Drucke
angefertigt und bei uns im Ost West Club verkauft. Gleichzei-
tig haben auch viele der TattookUnstlerinnen und viele unse-
rer Mitglieder freiwillige Spenden abgegeben.

Dabei ist insgesamt eine stolze Summe von 2.500 Euro zu-
sammengekommen, die unsere beiden Vorstandskolleginnen
Giorgia Lazzaretto und Laura Zindaco, gemeinsam mit Fabi-
an Langes, vor Kurzem im Club, an Anna Faccin von der Or-
ganisation DEBRA Uberreicht haben. Es macht uns wirklich
sehr froh, dass sich so viele Menschen an dieser tollen Aktion
beteiligt haben! Wenn ihr auch fur DEBRA spenden méchtet,
findet ihr weiter unten die Bankdaten dieses Uberaus wich-
tigen Vereins.

DEBRA setzt sich seit vielen Jahren in Sudtirol fur die so-
genannten ,Schmetterlingskinder” ein. ,Schmetterlingskin-
der” haben eine Haut, die so verletzbar ist wie die Flugel ei-
nes Schmetterlings. Sie leben mit der angeborenen Hauter-
krankung Epidermolysis bullosa hereditaria (kurz: EB). Diese
Erkrankung verursacht bei geringster Belastung schmerzhaf-
te Blasen und Wunden am ganzen Kérper. Menschen mit EB

Die Alpenvereinsortsstelle Algund ladt ein zum
LICHTBILDERVORTRAG
mit KONIGSRAINER Alfred und TOLL Othmar
AVS Mitglieder erzahlen
MIT DEM RAD ZUM NORDKAP
"Auch wo du mit dem Rad warst, warst du wirklich"
Mittwoch, 14. Marz 2018 um 20 Uhr
Vereinshauses Peter Thalguter in Algund
BURGERSAAL*
WIR FREUEN UNS AUF IHR KOMMEN

Eintritt freiwillige Spende
Der Spendenerlds wird einem wohltatigen Zweck zugefiihrt.

sind mit einer folgenschweren, erblich bedingten und derzeit
noch nicht heilbaren Hauterkrankung konfrontiert. Das Leben
der Betroffenen ist schmerzvoll und mihsam, bei manchen
Formen der EB ist auch die Lebenserwartung erheblich ver-
kurzt. Die Organisation DEBRA Sudtirol — Alto Adige hilft seit
dem GrUndungsjahr 2004 ,Schmetterlingskindern® und Men-
schen mit EB und mdéchte Uber die Krankheit aufklaren und
sensibilisieren und Uber Spenden Hilfe zur Verfigung stellen.
DEBRA arbeitet auf drei verschiedenen Ebenen: mit den Fa-
milien (finanzielle Unterstitzung fUr tagliche Notwendigkeiten),
mit Arzten (DEBRA bezahlt Fortbildungen zur Krankheit) und
mit der Recherche (als Netzwerker zwischen ,Labor* und der
Wirklichkeit der Krankheit).

Die Idee hinter ,The Art Behind“ war es, einen Blick hinter die
Arbeit der Tattoo-Kunst zu werfen. In Zusammenarbeit mit 8
Kunstlertinnen unseres Landes, haben wir 24 Originalwerke
bei uns ausgestellt, namentlich von Omar Boggian, Martin Di

Collalto, Dani Green, Daniel Hofer, Fabian Langes, Matteo Le-
scio, Emil Mariscal und Manuel Winkler.

Alfreds & Othmars Radtour zum Nordkap

Als herzensgute Nachbarschaftshilfe kann die Aktion von Al-
fred Konigsrainer und seinem Kollegen Othmar Toll definiert
werden. Mein damaliger Nachbar Alfred hat zusammen mit
Othmar eine Radtour zum Nordkap unternommen. Von ih-
ren Erlebnissen haben die beiden bei einem Lichtbildervor-
trag erzahlt und die Gelegenheit genlitzt, dabei auch auf die
»Schmetterlingskinder” aufmerksam zu machen. Die gesam-
melten Spenden fiir den Eintritt zum Vortrag wurden an DE-
BRA Sudtirol gespendet. Ich danke auf diese Weise wieder
von Herzen meinem damaligen Nachbarn Alfred daflr, dass
er an uns ,Schmetterlingskinder” gedacht hat.

Anna Faccin, a? L~Schmetterlingskind“ und Vorstandmitglied
von DEBRA Sudtirol - Alto Adige
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Lecco mit dem Fahrrad fiir die ,,Schmetterlingskinder*

Im Mai 2018 bezog unser Sport-Testimonial Anna Mei ihre
Grundschtler in eine Radtour durch den Ort Lecco ein. Viele
nahmen Teil und flllten die StraBen mit schénen bunten Far-
ben, dem Lacheln der Kinder und viel Frohlichkeit! Unsere
Schmetterlinge waren die Protagonisten: unsere stiBe Martina
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und die MUtter, die sich gemeinsam immer engagieren, um un-
serer Sache Gehor zu verleihen und EB bekannt zu machen.....
Danke Anna Mei, dass du uns immer in deinem Herzen trégst.
Rosalba Loprevite, Q? Mutter eines ,Schmetterlingskindes”
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Junendzentrum

((unda))

Tawlach - Bawaiace

Jugendzentrum Unda Toblach

Im Frihling 2018 organisierte das Jugendzentrum Unda To-
blach ein sagenhaftes Konzert: Raise a Fist brachte GroBen
wie Shanti Powa Soundsystem und Wicked and Bonny auf
die Buhne. Dabei ging der Erlds der Eintrittskarte an DEBRA
Sudtirol und die ,Schmetterlingskinder*. Insgesamt wurde die
stolze Summe von 1.800 € gesammelt. Die Spendentiberga-
be wurde mit einem Infotreffen verbunden, damit auch die jun-
gen Toblacher*innen wissen, wohin ihre Spenden flieBen, was
DEBRA als Verein tut, was ,Schmetterlingskinder” haben und
warum es wichtig ist, zu helfen, damit eine so seltene Erkran-
kung wie EB bekannter wird.

Ein riesengroBer Dank gilt an alle freiwilligen Helfer und Unter-
stltzer und ein besonderer Dank gilt Gabriel Grunser!

Des seids olle supo megal

Anna Faccin, '%) »Schmetterlingskind“ und Vorstandmitglied
von DEBRA Stdtirol - Alto Adige
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TRAU DI glucklich zu sein

TRAU DI gliicklich zu sein - Ganz unter diesem Motto stand
der Mittwoch der Erlebniswoche ,TRAU DI leben!” im Haus
der Familie am Ritten. Diese Woche verbrachten 80 Méadels
im Alter zwischen zwolf und 17 unter einem Dach zusammen,
sangen und musizierten gemeinsam, bastelten, lachten, fei-
erten und beschéaftigten sich einzeln, aber auch in der Grup-
pe, mit Lebensthemen wie u.a. dem Gllick.

Am TRAU DI glicklich zu sein - Tag gingen die Madchen
u.a. der Frage nach, was sie zum Glicklichsein eigentlich wirk-
lich brauchen, setzten sich mit dem kleinen und dem gro-
Ben Gluck auseinander und diskutierten dartiber, ob wir Men-
schen denn wirklich unser eigenen Glickes Schmied*in sind.

Um dies alles noch aus einer anderen Sicht zu erfahren, lu-
den wir Gaste ins Haus der Familie, die Uber ihr personliches
Gluck erzahlten.

Einer der Gaste war Shiri Alidad, ein junger Mann, der als Ju-
gendlicher alleine aus seiner Heimat Afghanistan gefliichtet ist.
Zudem luden wir das ,Schmetterlingskind“ Anna Faccin ein.
Uber persénliche Kontakte hatten wir von ihr gehért, von ih-
rer vor Lebensfreude sprihenden Art und von ihrem sehr
sonnigen Wesen. Wir dachten, solch ein Mensch kénnte den

Médchen sicher einiges an Glicklichsein-Zutaten mit auf den
Weg geben.
Dieser Gedanke erwies sich als durchaus zutreffend.

Die Bitte an Anna fur ihren Besuch im Haus der Familie war
schlicht: Uber ihr persénliches Gllck zu sprechen, Uber ihre
Strategie, das Glick immer wieder aufs Neue zu finden und
zu umarmen, trotz taglicher, vielleicht nicht immer leichter, He-
rausforderungen.

Was von Seiten Annas kam, Ubertraf bei Weitem jegliche Vor-
stellungen dieser Begegnung.

Die vor Lebensfreude spriihende Frau zog mit inren Geschich-
ten und ihrer oft sehr humorvollen Art sofort alle 80 Madels
und die Referentinnen im Raum in ihren Bann und man héatte
Anna wohl noch Stunden zuhdren kénnen.

Eines ist klar: Anna TRAUT SICH, glticklich zu sein - und durch
diese Begegnung féllt dies der einen oder anderen Teilneh-
merin der TRAU DI leben! - Woche vielleicht auch ein kleines
bisschen leichter.

Verena Vieider, ‘%9 Begleiterin der Gitschenwoche im Haus
der Familie
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kfb-Frauengruppe und
die Jungschutzen der
Schuitzenkompanie Meran

Um ein breites Publikum auf die seltene Hauterkran-
kung Epidermolysis bullosa hereditaria (kurz: EB) auf-
merksam zu machen, veranstaltete die kfb-Frauen-
gruppe der Stadtpfarre St. Nikolaus am Donnerstag,
den 18. Oktober 2018, einen Vortrag mit Anna Faccin.
Viele Interessierte kamen in den Nikolaussaal, um
mehr Uber die ,Schmetterlingskinder in Sudtirol zu er-
fahren. Mit ihrem lebhaften und freundlichen We-
sen gewann Anna sofort die Herzen aller Besucher.
Ganz zwanglos nahm sie am Buhnenrand Platz und erzahl-
te Uber diese angeborene Krankheit und die damit verbun-
denen Herausforderungen im téglichen Leben. Zum bes-
seren Verstandnis wurden ihre Ausfiihrungen mittels Pow-
er-Point-Prasentation untermalt. Anna erklérte anhand vie-
ler Beispiele aus ihrem Leben, WIE die Tage mit EB ablaufen:
zeitaufwendiges Verbinden, teilweise auf den Rollstuhl ange-
wiesen zu sein, dem Manko, nicht alles essen zu kbnnen,
eine Perlicke oder einen Turban tragen zu mussen, stéandig
Schmerzen zu haben und trotz allem, dem Leben nur Positi-
ves abzugewinnen.

Bewunderung — aber auch Erstaunen - fur dieses ,Schmet-
terlingskind“ machte sich breit: wie konnte ein mit einer derart
schweren Krankheit betroffener Mensch solch eine Lebens-
freude und solch einen Optimismus ausstrahlen? Einfach be-
merkenswert! Tosender Applaus war die Folge!
AnschlieBend hatten die Besucher die Moglichkeit eines per-
sonlichen Gespraches mit Anna. Viele Fragen waren noch of-

fen, die sie klar und verstandlich beantwortete.

NatUrlich war es den Gasten ein groBes Anliegen, mit einer
Spende dazu beizutragen, dass entsprechende Forschungs-
projekte unterstiitzt und so positive Ergebnisse erzielt wer-
den kénnen.

Aber nicht nur den kfb-Frauen ist es ein Anliegen, die ,Schmet-
terlingskinder” zu unterstttzen.

Auch die Jungschitzen der Schitzenkompanie Meran ,leg-
ten sich in den letzten zwei Jahren méchtig ins Zeug®, um mit
ihrer ,Ostereier-Aktion” zu helfen, die Lebensqualitat der von
EB Betroffenen zu verbessern. Mit viel Eifer machten sich die
Jungschutzen an den Tagen vor Ostern 2017 und 2018 ans
L,Eierfarben”. Schliefllich ging es um eine gute Sache! Mit Stolz
und in Schitzentracht wurden die Ostereier (sechs volle Kérbe)
dann am jeweiligen Ostersonntag in die Stadtpfarrkirche zur
Segnung gebracht und nach dem Hochamt an die Kirchen-
besucher mit der Bitte um eine Spende verteilt.

Ein gutes Gefuhl fur alle Beteiligten dieser Aktivitaten, dazu
beigetragen zu haben, die lobenswerte Arbeit der Selbsthil-
feorganisation DEBRA zu unterstitzen.

Es gibt sicher viele Wege, anderen Menschen zu helfen.
Aber es gibt nur einen Weg zu leben: anderen Menschen zu helfen.
Peter E. Schumacher, Publizist (1941 - 2013)

Kornelia des Dorides, [‘G’ Vorsitzende der kfb-Frauengrup-
pe St. Nikolaus Meran und Chronistin der Schitzenkompa-
nie Meran
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Die 4. Pragser Bergweihnacht

Die Pragser Bergweihnacht ist eine Veranstaltung, die sich
nicht nur auf die 8 Tage am Pragser Wildsee konzentriert,
sondern mittlerweile zu einem Projekt herangewachsen ist,
das mehrere Monate an Planung beansprucht. Immer in re-
ger Zusammenarbeit mit der Familie Heiss, der Gemeinde,
dem Tourismusverein, den Carabinieri, der Bergrettung und
der Feuerwehr.

Das eingespielte OK-Team des HGV-Prags mit den Bereichen
musikalische Umrahmung, Beleuchtung, Handwerk, lebende
Krippe und Hirten, Gastronomie und Lotterie, konnte die He-
rausforderung gut stemmen.

Das tagliche Programm der Handwerker bot mit einem
Schmied aus Osttirol, dem Filzverein von Brixen, der Glas-
malerin Sabrina aus Bozen, dem Korber Hans mit seiner Frau
und unserer Topferin Heidi einiges an Abwechslung. Das Bau-
ernbrot aus dem Holzofen von Angelika lockte auch einige Be-
sucher an. Schade nur, dass beim Stockbrot-backen mit Alex
vom Burgerhof und beim ,Engele fliegen” mit Erwin von Glo-
bo Alpin nur wenige Kinder Interesse zeigten!

Die lebende Krippe mit den Tieren im Stall, unterstitzt von den

————
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fleiBigen Hirten, war flr die vielen Besucher authentisch und
ein besonderes Highlight der Bergweihnacht. Bei knisterndem
Feuer, leckeren Strauben und heiBem Glihwein wurde man-
ches gesellige Liedchen gesungen.

Ein GROSSES DANKESCHON den fast 80 freiwilligen Helfern!
Nur durch sie waren wir imstande, die heurige Herausforde-
rung und den Uberraschend groBen Ansturm zu bewaltigen!
Bei einem gemeinsamen Abendessen im Tuscherhof am 10.
Janner lieBen wir das Event noch einmal Revue passieren.
Es freut uns, dass die Lotterie auch heuer wieder groen An-
klang fand und bereits vor Weihnachten alle Lose ausverkauft
waren. Wie bereits bekannt, méchten wir mit einer Spende aus
dem Verkauf die ,Schmetterlingskinder” Sudtirol unterstitzen!
Dem Verein DEBRA Sudtirol mit deren Prasidentin Frau Isolde
Faccin aus Toblach konnten wir einen Scheck von 6.000,- €
Uberreichen. Ein kleiner Schritt zur Unterstltzung der zur Zeit
noch unheilbaren Krankheit, die das schmerzhafte Leben von
Betroffenen stark einschrankt.

Die 4. Auflage der Bergweihnacht ist vorbeil Jedes Mal an-
ders und einzigartig, jedes Jahr neue Herausforderungen,
neue Uberraschungen, andere Wetterbedingungen, die uns
zu schaffen machen. Trotz allem: Ein groBes Vergelt’'s Gott al-
len Sponsoren, Helfern und Besuchern! Schien wor’s!




Den Hoéhepunkt nach ihrer monatelangen, fleiBigen Arbeit bil-

det jahrlich die Krippenausstellung

in Tabland. Der riihrige Rudi organisiert und betreut schon seit
Jahren im Herbst einen Krippenbaukurs, der immer schon fir
mehrere Jahre mit Wartelisten ausgebucht ist. Dass er dies
sogar in seinem privaten Keller macht und von seinem Sohn
und seiner Frau unterstitzt wird, zeugt von groBer Freude und
Hingabe flr dieses Hobby.

Wéhrend des ganzen Jahres hindurch geht er deshalb auch
immer mit offenen Augen durch die Natur und sammelt Moos,
Baumbart, Holzer, Rinden, Wurzeln, Steine uvm., um fiir alle
Winsche der Krippenbauer gerlstet zu sein.

Jeder ,Krippenbauer” erlernt von Rudi, wie eine Krippe auf-
gebaut wird und mit vielen Raffinessen zu einem einzigarti-
gen Kunstwerk wird.

Die jahrliche Ausstellung der wunderschdnen Krippen und die
Freude Uber die gelungene Arbeit wird mit einer Spendenak-
tion abgeschlossen.

Schon zum zweiten Mal wurde der Verein ,DEBRA-Sudtirol
— Hilfe fur die Schmetterlingskinder” flr die Unterstitzung
ausgewahlt.

Am 09. Dezember wurden wir zur Spendenibergabe einge-
laden. Wir sind der Einladung gerne gefolgt und durften die

Am 29. Juni 2018 organisierte eine Gruppe von neun ,jungen
Leuten“ aus Ravenna eine Party auf dem Land, um mit ihren
Freunden das Ziel der erreichten 40 Jahre zu feiern. Die Pool-
party, an der etwa dreihundert Personen teiinahmen, fand bis
spat in die Nacht mit dem Thema ,Hawaii“ statt. Die Veran-
staltung war eine Gelegenheit, die Gaste Uber den Begriff der
Epidermolysis bullosa und den wichtigen Beitrag des Zentrums
fUr Regenerative Medizin in Modena zu informieren.

Mit groBer Freude konnten die Organisatoren 2.000 Euro fUr
DEBRA Sudtirol sammeln, die Patienten beim Zugang zu in-
novativer Forschung am Zentrum fur Regenerative Medizin in
Modena unterstutzt.

Matteo Babini, fur die Ortsgruppe Ravenna

groBe Spende von 2.860 € fur die ,Schmetterlingskinder” ent-

gegennehmen. Wir danken Rudi und seinen Mithelfern, Krip-
penbauern und Spendern fur die Unterstiitzung und wiinschen
weiterhin viel Freude und Erfolg.

Im Namen der ,,Schmetterlingskinder*,

Zita Pfeifer, Mutter eines ,Schmetterlingskindes*”
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Toblinga Vormas

Bereits zum zweiten Mal fand im Sommer 2018 das Toblinga
Vormas statt. An den zwei Samstagen konnte in den Vormit-
tagsstunden ordentlich ,gevormast” (gefriihsttickt) und gesto-
bert werden. Aufgetischt wurden einheimische Produkte, aber
nicht nur fur das leibliche Wohl der Besucher wurde gesorgt.

15 Aussteller prasentierten Sudtiroler Handwerk und lokale
Naturprodukte: Honig, Séafte, Marmeladen, Kosmetikproduk-
te, Holzdekorationen, Gesticktes, Gehakeltes, Genahtes, Ton-
produkte, Holzarbeiten und hochwertige Kléppelspitze, fur je-
den war etwas dabei.

Das einheimische Publikum und viele Gaste schatzten den
Markt und die liebevoll ausgestellten Produkte, sowie die Ver-
bindung zwischen lokaler Kulinarik und sommerlichem Am-
biente.

Trager der Veranstaltung war die Bauernjugend von Toblach,
und in Zusammenarbeit mit der Gemeindereferentin Greta Nie-
derstétter Serani, dem Metzgereibetrieb Bernhard Lanz und
der Konditorin Birgit Steinwandter wurde fleiBig gearbeitet.
Der Handwerkerverband Toblach, unter der Leitung von Heidi
Lanz, war flr Druck, Layout und Grafik zur Hilfe.

Frieda Steger organisierte die Leitung der Marktstéande.

Fur den Service von Speis und Trank sorgte, dank vieler freiwil-
liger Helfer, der ehrenamtliche Toblacher Verein DEBRA Sud-
tirol — Hilfe fur die ,Schmetterlingskinder*.

Wieder einmal hat das Toblinga Vormas gezeigt, dass sich die
Toblacher fur Abwechslung und Lokalitat, fur ein frohliches Zu-
sammensein und fUr Zusammenhalt auszeichnen.
Mitgeholfen hat auch der Katholische Familienverband, der
Eselverein, Blumen Sabine und viele mehr... Unterstitzung
kam auch vom dem E-Werk Toblach und von der Sennerei-
genossenschaft Drei Zinnen.
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Insgesamt konnte dem Verein DEBRA Sudtirol eine Spende
von 580 € Ubereicht werden. Eine groBe Summe, die wichti-
ge Zeichen setzen kann, um Menschen mit der seltenen ge-
netischen Erkrankung Epidermolysis Bullosa helfen zu kénnen.
Wir bedanken uns bei allen, dass uns als Verein die Mog-
lichkeit geboten wurde, in unserem Dorf mitzuwirken. Danke-
schon, dass so viele engagierte Menschen im Vorder- und im
Hintergrund, als Besucher, als Helfer und als stille Unterstt-
zer, zum Gelingen des Toblinga Vormas beigetragen haben.
Wenn der Wettergott mitspielt, erwarten wir euch auch im
heurigen Sommer 2019 zur 3. Auflage des Toblinga Vormas.
Wir freuen uns auf euch am Samstag 01. Juni, am Sonntag
21. Juli und am Samstag 24. August 2019 beim Toblacher
Dorfbrunnen.

Isolde Mayr Faccin, %’ Prasidentin DEBRA Sudtirol und Mut-
ter eines ,Schmetterlingskindes”

I

(
FESCHTL

Toblinga
Dorf Feschtl

Es freut uns sehr, dass beim To-
blacher Dorffest an die ,Schmet-
terlingskinder® und an kranke
Kinder aus Toblach, Aufkirchen
und Wahlen gedacht wurde. Das
macht Dorfgemeinschaft aus.

Anna Faccin, Q? L~Schmetter-
lingskind“ und Vorstandmitglied
von DEBRA Stdtirol - Alto Adige
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I Pfarrcaritasgruppe Vahrn

Am 18.11.2018, dem Caritassonntag, bin ich als ,Schmetter-
lingskind“ von der Pfarrcaritasgruppe Vahrn eingeladen wor-
den, beim Sonntagsgottesdienst Uber die ,Schmetterlingskin-
der” und unsere Krankheit zu berichten.

Kurz habe ich Uber die Einschrankungen, Schmerzen und The-
rapiemdglichkeiten bei EB im Alltag erzahlt und auf die Selbst-
hilfegruppe DEBRA Sidtirol hingewiesen. Nach dem Gottes-
dienst habe ich mit der Vorsitzenden der Pfarrcaritas, Anni
Oettl, den Benefizflohmarkt in Vahrn besucht, dessen Spen-
de den ,Schmetterlingskindern® zu Gute kam.

Danke allen fur den Einsatz,
liebe GruBe,
Margith Watschinger, %’ »~Schmetterlingskind*

Ein GruB von Anna Mei, Sport-Testimonial

fur die ,,Schmetterlingskinder*

Auch in diesem Jahr habe ich das, was ich vor Jahren begon-
nen habe, mit Freude fortgesetzt: ,Radeln fir die Schmet-
terlingskinder*.

Am 21. Januar bin ich in Grenchen, Schweiz, 12 Stunden
lang in einem Indoor-Velodrom gefahren und habe eine Stre-
cke von 371,836 km erreicht, was einen neuen Weltrekord
der Kategorie bedeutet.

Wie immer war diese Veranstaltung eine Gelegenheit, tUber
EB zu sprechen und Mittel fir DEBRA Sudtirol zu sammeln.

Bei diesem Versuch bekam ich, nach nur dreieinhalb Stun-
den, leider massive Krampfe im ganzen Kérper, wahrschein-
lich wegen Dehydrierung oder Ubertraining. Niemals dach-
te ich daran, aufzugeben. Wahrend ich Uber das Leben ei-
nes ,Schmetterlings“ und die Schwierigkeiten, die er taglich
zu bewadltigen hat, nachdachte, versplrte ich ein starkes
BedUrfnis, weiterzumachen, auch wenn ich in meinen eige-
nen Muskeln ,blockiert war.... Ich erlebte genau das, was
Alessandro wahrend eines Interviews auf dem Velodrom von
Montichiari sagte: ,lch mdchte die Kraft haben, jeden Tag
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die Dinge zu tun, die jeder normalerweise tut”. Als ich mich
an diese Worte erinnerte, erlebte ich selbst die Ohnmacht,
ein Ziel erreichen zu wollen und nicht die Kraft und den Kor-
per zu haben, der dich unterstitzt. Darum setzte ich mei-
nen Rekordversuch fort, mit einem Koérper, der nur zu 15%
funktionierte, um ihre Leben und standigen Kampf zu ehren.
Ja, Alessandro, ich gebe nicht auf, genau wie du. Ein wun-
der Korper halt mich nicht auf, ich kdmpfe damit!

So erreichte ich einen Altersgruppenrekord, jedoch nicht den
absoluten.

Manchmal zéhlt nicht das Ergebnis, sondern der Weg, den
man geht, und die Kréafte, die man einsetzt, um ein Ziel zu
erreichen, auch wenn es geringer als erwartet ausfallt.
Dank dieser Veranstaltung sprachen Uberregionale und lo-
kale Zeitungen Uber EB und die ,Schmetterlingskinder”. Dies
war, wie immer, das eigentliche Endziel.

Im Mai beendete ich das Schuljahr in Lecco mit einem Spa-
ziergang/Radtour mit dem Titel ,Eine Tour mit den Schmet-
terlingen”, bei dem mehr als 300 Menschen auf den Stra-
Ben der Stadt Lecco radelten und spazierten, ein farbenfro-
her Umzug, mit vielen Schmetterlingen in Form von Masken
oder bunten Schirmen.

Auch wahrend dieser Veranstaltung hat sich die Spenden-
sammlung gelohnt und die lokalen Zeitungen haben viel Uber
diese Initiative geschrieben, die vielen Einwohnern von Lecco
die M&glichkeit gegeben hat, EB kennenzulernen.

Dies sind die Ereignisse des Jahres 2018, einem Jahr, in dem
ich viel zum Nachdenken gekommen bin, besonders nach
dem Verlust des lieben kleinen Prinzen Riccardo.

Nachdem ich auf dem sonnigen Friedhof, am Tag des Ab-
schieds von Riccardo, die Worte meiner Freunde, von Anna,
von Michele De Luca gehdrt hatte, flhlte ich so viel Hilflosig-
keit angesichts einer solch ,gemeinen” Krankheit (wenn ich

u
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das so nennen darf), aber gleichzeitig flhlte ich im Inneren
einen unendlichen Tumult: so viel kann ich noch tun, so viel
muss ich noch tun.....

Es ist eine groBe Freude fur mich und eine unendliche Ver-
antwortung, die bunten Schmetterlinge auf meinen Schul-
tern und auf meinem Trikot zu tragen. Mit ihnen trage ich all
das Leid und die Hoffnungen von so vielen, vielen Menschen.
Ich trdume mit ihnen, dass Michele eines Tages diese
schreckliche Krankheit stoppen kann, aber bis dahin ver-
spure ich den Drang, die Stimmen aller Schmetterlinge, ihre
Bedurfnisse, ihre Hoffnungen und Traume weiterzutragen.

Sie lehren mich mit ihren Verbanden jeden Tag, das Leben in
all seinen verborgenen Facetten zu lieben, sie lehren mich,
keine Angst zu haben, mutig zu sein, an eine Zukunft aus
Licht und Freude zu glauben.
Das ist es, was mich 2019 antreibt, neue Wege, neue Re-
korde, neue Ziele zu wagen.

Die Hoffnung und der immense Wunsch nach Leben, der sie
durchdringt, 1&sst mich glauben, dass ich noch so viel fur sie
tun kann und dass die Forschung fruher oder spéater EB ein
Ende bereiten wird.

Anna Mei, Sport-Testimonial
fur die ,Schmetterlingskinder” von DEBRA Stdtirol




Die Stimme von Eleonora Buratto,
Musik-Testimonial fur die ,,Schmetterlingskinder

Ein weiteres Jahr mit DEBRA Sudtirol und mit den ,Schmet-
terlingskindern® ist vergangen. Ein besonderes Jahr, in dem
der Verein und die Probleme der Epidermolysis bullosa im
Mittelpunkt der Aufmerksamkeit der Medien standen. Ich
hatte Uberall Gelegenheit, Uber die Hoffnrungen in Bezug
auf neue Therapien und den Eingriff, der dank einer Studie
des Zentrums fur Regenerative Medizin ,Stefano Ferrari* von
Unimore (Modena) unter der Leitung von Prof. Michele De
Luca durchgefuhrt wurde, zu lesen. Ich freute mich, hoffte,
sprach mit einigen der erstaunlichen Mtter, die ich kenne.

Es wurde mir erklart, dass alles Teil einer komplexen Ma-
schinerie ist, die sich aus Forschung und Forschern im in-
ternationalen Netzwerk zusammensetzt, die kleine Schrit-
te nach vorne macht, wobei sich zunehmend neuen Errun-
genschaften konkretisieren.

Ich nahm an einem Treffen mit den Mitgliedern der DEBRA
Sudtirol teil, sowohl mit Muttern als auch mit Vatern und
Kindern: Bei dieser Gelegenheit hatte ich die Ehre, Prof.
De Luca und seine Mitarbeiter zu treffen und durch sie, au-
Berst versténdlich ausgedrickt fur uns, die keine Experten
sind, den neuesten Stand ihrer Forschungen zu erfahren.

Besonders hat mich die Geschichte Uber die an dem klei-
nen Hassan praktizierte Ex-vivo-Gentherapie beeindruckt
und was sie fur die WeiterfUhrung der Forschung und - das
mdchte ich fest glauben - fiir den Sieg Uber die Epidermo-
lysis bullosa bedeutete.

Ich habe mich gefreut, als Prof. De Luca am 8. Novem-
ber letzten Jahres an der Mailander Scala den ,Nobelpreis
der Lombardei“, d.h. den internationalen Preis ,Lombardia
e ricerca” erhielt, der eine Million Euro flr die beste wis-
senschaftliche Entdeckung auf dem Gebiet der Biowissen-
schaften auszeichnet und in diesem Jahr der Prazisions-
medizin gewidmet ist.

Unermudliche Arbeit erwartet uns: Wir sind engagiert und
mit Wissenschaftlern zusammen, die nicht aufgeben. Mit El-
tern, die nicht aufgeben. Mit den ,Schmetterlingskindern®,
die nicht aufgeben und uns allen vertrauen.

Ich, mit ihnen und mit DEBRA Sudtirol, gebe nicht auf.
Und ich stelle ihnen weiterhin meine Stimme und mein Bild
zur Verfligung und férdere die Forschung zugunsten der
»~Schmetterlingskinder” bei jeder Gelegenheit meines 6f-
fentlichen Lebens.

Eleonora Buratto, '99 Musik-Testimonial
fur die ,Schmetterlingskinder” DEBRA Sudtirol
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EB Familie

Mayas Augen: eine Reise nach Bern,
um hochmoderne Kontaktlinsen auszuprobieren

9. Dezember 2018, auf dem Weg nach Bern. Im Auto war ich
sehr aufgeregt, ich konnte es kaum erwarten, dorthin zu kom-
men und zu sehen, wie die Schweiz war.

Die Reise war wirklich lang, aber ich freute mich als ich aus
dem Autofenster sah, dass alles wei3 war, weil es schneite.
Als wir in der Wohnung ankamen, legten wir unsere Sachen
in das Zimmer, dann tollte ich glicklich herum. Am nachsten
Morgen war ich ziemlich aufgeregt, verangstigt und hatte auch
starke Bauchschmerzen, aber ich versuchte, mir nichts anmer-
ken zu lassen, damit sie sich nicht aufregten oder sorgten. Als
ich in der Arztpraxis ankam, setzte ich mich auf den Stuhl und
der Arzt versprach mir, dass meine Augen, nach dem Einset-
zen der Linsen, mit der Zeit nicht mehr rot sein und schmer-
zen wlrden. Dann wurden meine Augen Uberprft, in diesem
Moment ging es mir gut, meine Bauchschmerzen waren vor-
bei und ich war ganz ruhig, aber dann kam der Moment...

Er nahm die Linsen, ndherte sich mir.... meine Bauchschmer-
zen kehrten zurtick, ich war sehr aufgeregt, ich wusste, was
ich tun musste, aber es gelang mir nicht sehr gut, in diesem
Moment ruhig zu bleiben war der letzte meiner Gedanken.
Nach einigen Proben und einer langen Pause, um mich wie-
der zu beruhigen, hatte ich beide Linsen in den Augen.

Es war sehr seltsam, zuerst war es sehr stérend, es war, als
hétte ich Fremdkdrper in meinen Augen, aber andererseits sah
ich schon besser, es war eine ganz andere Welt, es war wirk-
lich schon! Seitdem hat sich meine Sehkraft noch weiter ver-
bessert. Der Arzt hatte Recht, meine Augen sind nicht mehr
rot und sie tun nicht mehr weh. Danke Isolde, dass du die
ganze Zeit fir mich gefahren bist, vielen Dank!

Maya Bottura, Q‘-‘ ~Schmetterlingskind*
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In jeder Familie gibt es gliicklichere und schwierigere Jahre.
Dann gibt es noch die besonders schwierigen Jahre, wie 2018
flr unsere groBe EB-Familie.

Ein Jahr, in dem drei kleine ,Schmetterlingskinder” in den Him-
mel flogen. So klein, dass wir nicht einmal Zeit hatten, sie un-
serer gesamten Gemeinschaft vorzustellen, die nur ihre El-
tern umarmen und nach schwer zu findenden Worten su-
chen konnte, um zu versuchen, den Schmerz mit inrer Nahe
zu lindern.

Zusammen mit ihnen trauern wir um einen weiteren vorzeitigen
Verlust, der uns alle mit einem dumpfen Schmerz und Ohn-
macht Uberwaltigt hat. Im April fand unser Riccardo, 19 Jah-
re Lebenslust, Mut und, trotz der Schwierigkeiten von Krank-
heit und Leben, ein stdndiges Lacheln auf den Lippen, den
Weg zu seiner Mutter Fulvia.

Wir waren wahrend der Jahresversammlung in Toblach, als
uns mitgeteilt wurde, dass sich sein Gesundheitszustand
plétzlich verschlechtert hatte. Gerade als er die Herzoperati-
on zu Uberwinden schien, die wegen seiner zweiten Krankheit
notwendig gewesen war. Und nach ein paar Tagen hdrten wir
die Nachricht, die wir nie hatten erhalten wollten.

Viele von uns waren bei seiner Beerdigung, um ihm, Giulia-
no, Edoardo, Eleonora und Elisabetta den GruB3 und die Um-
armung unserer ganzen Familie zu bringen. Wir wollen uns
hier an ihn, unseren kleinen Prinzen, mit einigen der Worte
erinnern, mit denen wir ihn auf seiner letzten Reise beglei-
tet haben.

,Du warst immer ein Beispiel fUr unsere groBe EB-Familie,
eine wesentliche Présenz in unseren Momenten der Begeg-
nung, in denen du wusstest, wie man ein Wort und einen Ge-
danken fUr alle findet und die Leichtigkeit und Tiefe vermit-
telt, die das Markenzeichen deiner starken und einzigartigen
Personlichkeit waren.

Du warst ein wahrer Sonnenschein und hattest eine Ausstrah-
lung, durch die wir uns in deiner Gesellschaft wohlfiihlten und
dein Fehlen umso stérker war, wie auch bei der letzten Ver-
sammlung, an der du nicht teilnehmen konntest, weil du mit
einem stérkeren Gegner kdmpfen musstest.

Deine entwaffnende Einfachheit, mit deiner spontanen und
pragnanten Beredsamkeit, machte dich zu einem auBerge-

wohnlichen Redner, der in der Lage war, in wenigen Minuten
zwanzig Jahre des Zusammenlebens mit zwei schrecklichen
Krankheiten zu vermitteln. Anstatt sie zu hassen, hattest du
sie zu lieben gelernt hattest, weil sie es dir ermdglicht hat-
ten, die auBergewdhnliche Person zu werden, die wir kann-
ten und liebten.

Du wusstest, wie man jedes Publikum verzaubert und deinen
Optimismus und deine positive Ausstrahlung an andere wei-
tergibt; dein kurzes Leben hat eine unausléschliche Spur in
uns hinterlassen und wird uns weiterhin motivieren, wenn wir
mude oder entmutigt sind. Weil du nie mide oder entmutigt
warst, und in deinen Augen das Licht hattest, das nur die Lie-
be geben kann. Die Liebe zur Kultur, zum Leben, zu deiner
schénen und liebevollen Familie, in der Mutter Fulvia und Va-
ter Giuliano so viel Energie und so viel Engagement investiert
haben, um aus euch vier wunderbare Menschen zu machen.
Es ist so wenig Zeit vergangen, seit du in dieser selben Kirche
all die Kraft gezeigt hast, um dich von der Mutter zu verab-
schieden, die euch, Kinder und Vater, zu frih verlassen hatte!
Und in dieser kurzen Zeit wurdest du zu einem Mann, der
vor vielen Herausforderungen stand, sowohl in der Schule als
auch in der Krankheit, und der in jeder Kleinigkeit Ansporn zu
Kraft und Mut zu finden verstand. Mit einem L&acheln auf den
Lippen und einer einzigartigen GroBzlgigkeit, die dich immer
flr andere eher als flr dir selbst sorgen lieB. Selbst wenn du
krank warst, selbst wenn es schwierig erschien, optimistisch
zu sein, selbst wenn die meisten von uns aufgegeben héatten®.
Ciao Riccardo, Camilla, Dua Fatima und Camilla. Mége Euch
unsere Umarmung erreichen...
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Kurz vor Weihnachten 2017 kommt meine Tochter Camilla mit Verdacht
auf Epidermolysis bullosa auf die Welt.

Innerhalb weniger Stunden nach der Nachricht kann ich mich mit Mi-
chele De Luca in Verbindung setzen, weil ich das Gllick habe, ein paar
Jahre zuvor in Modena bei ihm Studentin gewesen zu sein.

Bereits ein paar Stunden nach dem ersten Telefonat treffen wir Stefa-
nia, die sich sofort mit der Neonatologie von Reggio Emilia in Verbin-
dung setzt und so beginnt unsere gemeinsame Reise mit Modena, das
uns nie wieder allein gelassen hat, auch nicht nach September 2018,
als unsere Camilla vorzeitig entschlafen ist.

Nach einem kurzen Aufenthalt im Bambino Gesu in Rom wurde Camil-
la in Modena in die Neonatologie aufgenommen. Die ganze Abteilung
ist bestrebt, Lésungen fUr alle unsere Bedtirfnisse oder jene von Ca-
milla zu finden. Chiara Fiorentini verbringt mit ihrer unendlichen Geduld
mehr als 3 Stunden am Tag mit uns, um Camilla zu verbinden und ver-
sucht, zwei frischgebackenen Eltern beizubringen, wie sie mit der Zer-
brechlichkeit ihres Kindes umgehen missen.

In wenigen Tagen erhalten wir: den auf die Bedurfnisse von Camilla zu-
geschnittenen Therapieplan, die Aktivierung der hauslichen Pflegediens-
te, den Besuch unseres zukinftigen Kinderarztes und der Kranken-
schwestern, die uns zu Hause unterst(tzen werden, das Gesprach mit
einem Psychologen fUr uns Eltern und die Diagnose, die auf verschie-
dene Weise und mit unterschiedlichen Vorkehrungen gestellt wird, um
nichts unbeachtet zu lassen. Alle sagen uns immer wieder, dass Ca-
milla die erste Patientin ist, die sie tatséchlich so klein betreut haben;
ich und Christian sind jeden Tag mehr und mehr erstaunt, weil alles so
sorgfaltig durchdacht und organisiert ist, dass es schwer zu glauben

ist, dass es wirklich ,das erste Mal* ist. Nach einem Gesprach mit den
Neonatologen, die uns begleiten, kommt die Entscheidung, gemein-
sam mit allen, nach Hause zu gehen. Wir wohnen 50 km von Mode-
na entfernt, nicht allzu weit weg, aber eben doch nicht so nah; aber in
Wirklichkeit andert sich nichts, denn jeder bleibt an unserer Seite, ge-
nau wie im Poliklinikum. Chiara Uberpriift uns regelm&Big und jedes
Mal gehen wir nach Hause mit neuen Ideen fur unsere kleine Camila,
die einstweilen heranwéachst. Dank Stefania, Michele, Chiara und der
Pharmakologie von Modena sind wir in der Lage, das Rezept fir Can-
nabis zu erhalten und so das Morphium flr immer zu beseitigen. Ein
paar Monate vergehen, in denen es scheint, dass die Wunden so klein
sind, dass sie alles vergessen lassen, was wir durchgemacht haben.
Aber die Form, unter der Camilla leidet, ist leider sehr aggressiv und ei-
nige Komplikationen haben sie uns im September ganz plotzlich ver-
schlechtert. Viele Freunde in diesem Jahr fragten uns, wie sie helfen
kénnen und wir haben geantwortet, dass wir sehr gliicklich sind, Mo-
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dena und DEBRA SUdtirol kennengelernt zu haben und ihnen deshalb
etwas zurlickgeben mdchten.

Die ersten waren die engsten Freunde und Verwandten, die anfingen,
kleine Spenden zu machen oder ihre 5 x 1000 zu spenden.

Mitte des Sommers kamen die Jungen von ,Mucchio” an, eine Grup-
pe aus Scandiano (RE), die jedes Jahr ein FuBballturnier zum Geden-
ken an ihren lieben Freund Andrea organisiert; Andrea war Elektroingeni-
eur, ein vielversprechender FuBballspieler, voller Lebensfreude und zu je-
dem SpaB berett, der bei einem Autounfall ums Leben kam. 1997 griin-
dete diese Gruppe von Freunden den Verein ,Mucchio® (dieser Name
bedeutet ,Haufen®, wie Maria, Andreas Mutter, sie als Jungen nannte)
und begann, durch das Turnier und die damit verbundenen Aktivitaten
Geld zu sammeln, das fUr wohltétige Zwecke gespendet wird. Derzeit
besteht ,Mucchio” aus mehr als 50 Personen verschiedener Genera-
tionen (einige von ihnen haben Andrea nie gekannt), die zu dem Er-
folg der von ihnen organisierten Aktivitéten beitragen. Unter ihnen Lu-
igi Costi, genannt ,Freccia®, ein langjahriger Freund von Christian, der
zusammen mit den anderen beschlossen hat, den Erlds aus dem Tur-
nier 2018 an DEBRA zu spenden. Danach kamen ,Die Freunde von
Leguigno®, eine Gruppe aus Casina, dem Dorf Camillas, die seit eini-
gen Jahren fir die Organisation von Benefizessen bekannt ist; auch sie
haben beschlossen, den Erlds des Essens von Ende August an DEB-
RA Sudtirol zu spenden.

Dann waren da auch die beiden Grundschulen von Casina mit ihrer
L,Brotwoche". In der ersten Dezemberwoche verzichten die Schiller seit
einigen Jahren auf den traditionellen Pausensnack und essen nur Brot,
das von Lehrern mit dem von ihren Eltern gelieferten Geld gekauft wird.
Der Rest des Geldes geht an einen wohitétigen Zweck und 2018 wur-
de DEBRA Sidtirol ausgewéhit. Unser Dorf arbeitet immer noch dar-
an, uns zu helfen, etwas flir DEBRA zu organisieren, und wir werden
immer in der Schuld aller Menschen stehen, die uns in diesen schwieri-
gen Monaten durch ihre Unterstttzung aufrecht erhalten haben, so dass
wir die Solidaritét der kleinen Camilla weiterflihren werden, sie war die
Beste von uns allen. Als Eltern glauben wir, dass wir ohne Modena nie
die Kraft gefunden hétten, mit all dem umzugehen. Diese Gruppe von
kompetenten Menschen getroffen zu haben, eng verbunden und un-
gemein menschilich, ist das schénste Geschenk, das wir erhalten konn-

ten, und alle Solidaritat der Welt wird nicht ausreichen, ihnen zu danken.




MEINE GESCHICHTE... SELTENE KRANKHEITEN

Alessandro Rizzato, 18 Jahre, leidet an Epidermolysis bullosa. Er
lebt in Riva di Chieri, einem kleinen Dorf in der Provinz Turin, mit
der Mama Rosalba Loprevite und Papa Maurizio. Er hat einen al-
teren Bruder, Andrea, 28 Jahre alt, verheiratet.

Ich wurde mit einer Blase auf meinen Lippen und einer anderen auf
meinem Finger geboren, aber ich sah vdllig gesund aus. Aber wah-
rend der Mundreinigung und beim Baden, bemerkte das Personal
der Station flr Neugeborene des Krankenhauses in Chieri sofort,
dass etwas nicht stimmte. Mit meinen Eltern wurde ich ins Regina
Margherita in Turin geschickt, wo man sofort annahm, dass ich an
Epidermolysis bullosa litt, aber die Diagnose kam etwa anderthalb
Jahre spater, mit Tests im Zentrum fUr Genodermatose in Mailand.

LANGWIERIGE UND SCHMERZHAFTE MEDIKATION

Meine Eltern hatten noch nie von dieser Krankheit gehort, niemand
in der Familie hatte jemals darunter gelitten und sie hatten keine
Ahnung, dass sie beide gesunde Tréger von zwei verschiedenen
Mutationen waren, die bei der Empfangnis, unwissentlich, auf mich
Ubertragen wurden: Erst durch genetische Untersuchungen wurde
sie entdeckt. Das Schwierigste war zu akzeptieren, dass es keine
Behandlung gibt, nur langwieriges und schmerzhaftes Verbinden,
das meine Mutter jeden Tag durchfihrt, seit ich ein Baby war. Flr
mich ist es eine Folter und fUr sie ist es ein groBes Leid, mich krank
zu sehen, aber wir haben keine Wahl: Ich lebe mit einem zu fast
60% bandagiertern Korper, weil in meiner Haut kontinuierlich Blasen
gebildet werden, die sich zu Wunden &ffnen, bis sie sich zurlickzie-
hen und ausgedehnte wunde Stellen hinterlassen, wie Brandwun-
den. Seit ich klein bin, mussen wir jeden Morgen nach dem Auf-
wachen zuerst alle Verbande wechseln: Mama kontrolliert, ob kei-
ne neuen Blasen behandelt werden mussen und reinigt sanft alle
Wunden, auch tiefe, die ich am Kérper habe, und bedeckt sie mit
speziellen Pflastern, die bei der Entfernung keine weiteren Scha-
den verursachen. Das Frihsttck ist fur mich kein besonders an-
genehmer Moment: Die Krankheit verursacht auch innere Verlet-
zungen, vor allem an der Speiserdhre, so dass es flur mich oft ein
Problem ist zu schlucken: Die Krankheit befindet sich ndmiich auch
in der Mundschleimhaut und die Speiserdhre verengt sich regel-
maBig. Erst vor kurzem musste ich mich im Krankenhaus Bambi-
no Gesu in Rom einer Speiseréhrenerweiterung unterziehen. Ob-
wohl diese Wunden mich einer sténdigen Infektionsgefahr ausset-

zen und es daher fUr mich immer sehr schwierig war, unter ande-
ren Menschen zu sein, besuchte ich sowohl den Kindergarten als
auch die Schule mit guten Ergebnissen, und heute bin ich im letz-
ten Jahr der weiterflihrenden Schule eingeschrieben: Ich méchte
Geometer werden und mit meinem é&lteren Bruder arbeiten.

Ich trage nur Baumwoll-T-Shirts und zwar immer von innen nach
auBen damit die Nahte meinen Zustand nicht verschlechtern. Der
Sommer ist auf jeden Fall die kritischste Zeit: Die feuchte Hitze
schadigt kontinuierlich die Haut, ich bleibe bei eingeschalteter Kii-
maanlage im Haus. Alle sechs Wochen unterziehe ich mich Blut-
tests als allgemeine Kontrolle und insbesondere auf Hé&moglobin;
wenn die Werte niedrig sind, muss ich eine Infusion mit einem Ei-
senpraparat bekommen. AuBerdem nehme ich, wenn meine Haut
infiziert ist, Antibiotika mit einem Magenschutz, aber das sind Me-
dikamente, die ich moglichst nur bei Bedarf verwende, weil es lei-
der immer noch keine Heilung gibt.

MEINE FAMILIE UND MEINE KLASSENKAMERADEN HEL-
FEN MIR. Sicherlich hat die Krankheit auch meinen Charakter be-
einflusst: Als ich junger war, fihlte ich so viel Wut in mir, weil ich
es nicht akzeptieren konnte, dass ich am Leben meiner Altersge-
nossen nicht teilnehmen konnte; ein Ballspiel ist fir mich ein un-
maoglicher Traum. Heute versuche ich, mein Leben dank der Lie-
be meiner Familie und der Hilfe eines Psychologen zu akzeptieren;
auBerdem kann ich in der Schule auf einige meiner Klassenkame-
raden zéhlen, die mir den Rucksack tragen oder den verpassten
Unterrichtsstoff wahrend meiner zahlreichen Abwesenheiten auf-
grund von Infektionsperioden aufschreiben. Ich habe auch einen
lieben Freund, der mich zu Hause besucht, aber ich muss zuge-
ben, dass es normalerweise nicht einfach ist, sich mit der AuBen-
welt auseinanderzusetzen. Meine ist eine seltene Krankheit: so viele
Menschen wissen nicht, dass sie nicht ansteckend ist und dass ich
es im Gegenteil bin, der aufgrund meiner offenen Wunden Gefahr
lauft, Infektionen von anderen zu bekommen. Ich kann unter kei-
nen Umstanden korperliche Aktivitat austben. Ich trage orthopéa-
dische Schuhe, um das Risiko von FuBverletzungen einzuschran-
ken, und benutze oft einen Rollstuhl, weil Laufen fur mich zu ermd-
dend ist. Mit 18 Jahren ist es nicht einfach, sich immer auf ande-
re fUr die Medikation und fUr das Begleiten zu verlassen. Der Ver-
band Debra Sudtirol fur das Syndrom der Schmetterlingskinder hilft
mir sehr: Wir werden so genannt, weil unsere Haut so empfindlich
ist wie die Fligel eines Schmetterlings. In Italien gibt es zwei nati-
onale Verbé&nde, Debra ltalia und Debra Sudtirol; sie unterstitzen
die Familien und die Forschung von Professor Michele De Luca,
dem ersten Arzt der Welt, der sich seit Jahren mit der Epidermo-
lysis bullosa beschéftigt und eine experimentelle Gentherapie ent-
wickelt hat. Ich habe groBe Hoffnungen, dass eine Heilung gefun-
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den werden kann und warte darauf, die Krankheit zu besiegen; ich
trdume davon, den FUhrerschein zu machen und ein angepasstes
Auto zu kaufen, das mich unabhangiger macht. AuBerdem moch-
te ich London und vor allem Los Angeles besuchen, die Heimat
der Playstation, die mir sehr am Herzen liegt: das sind meine ,FIi-
gel”, um von der Krankheit wegzufliegen.

Alessandro Rizzato

Der Begriff Epidermolysis bullosa (EB) bezeichnet eine Reihe von
Gendefekten, die fur die Produktion der Proteine verantwortlich
sind, die fur die Adhasion der Epidermis (der obersten Schicht der
Haut) an die darunterliegende Dermis verantwortlich sind. Es betrifft
sowohl Manner als auch Frauen und ist in allen ethnischen Grup-
pen vertreten. Je nach Gen wird es in verschiedene Formen ein-
geteilt, darunter Simplex, junktional (JEB) und dystrophisch (DEB),
mit unterschiedlichen Schweregraden, die von einer einfachen all-
gemeinen Empfindlichkeit der Haut bis zum Tod in den ersten Le-
bensmonaten reichen. Es wird geschétzt, dass es in Italien mehr
als tausend Patienten gibt, die wegen der Zartheit der Haut und der
Schleimhaute Schmetterlingskinder genannt werden, was Blasen
und Lasionen verursacht, die schwer zu heilen sind.
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¢ URSPUNG - Abgesehen von einigen wenigen eher seltenen Fal-
len von einer neuen Mutation oder erworbener Autoimmunerkran-
kung ist die Krankheit erblich und kann dominant von einem kran-
ken Elternteil, in 50% der Félle oder von zwei gesunden Trégerel-
tern, in 25% der Falle Ubertragen werden.

* SYMPTOME - In der Regel tritt sie von den ersten Lebenstagen an
auf, mit dem Erscheinen von blasenférmigen L&sionen in verschie-
denen Kérperregionen, die sich im Laufe der Zeit verschlimmern,
was in den schwersten Formen bereits in den ersten Jahrzehnten
des Lebens zu einer Syndaktie (Fusion von zwei oder mehr Fin-
gern) der Hande oder FiBe, Infektionen, Osophagusstenose (Veren-
gung der Speiserdhre), Nierenkomplikationen und Hautkrebs fUhrt.

® DIAGNOSE - Da es sich um eine genetische Erkrankung handelt,
ist die einzige Mdglichkeit, die Mutation, die flr die Krankheit ver-
antwortlich ist zu erkennen, die molekulare Diagnose. Bei EB in der
Familie ist es mdglich, eine pranatale Diagnose zu stellen oder al-
ternativ auf die kiinstlich unterstttzte Befruchtung mit Praimplanta-
tionsdiagnose zurtickzugreifen.

e BEHANDLUNG - Bis heute gibt es keine Heilung fir EB und
die Patienten sind gezwungen, lange und tagliche Medikationen
mit Hautdesinfektion und Verbénden mit innovativen Materialien,
die schmerzfrei entfernt werden kénnen, auf sich zu nehmen. Da-
riber hinaus sind sie oft gezwungen, auf Antibiotika-Behandlun-
gen zurlickzugreifen und sich Operationen an Handen, Speiseroh-
re und zur Entfernung von Hauttumoren zu unterziehen. Verletzun-
gen durch Epidermolysis bullosa, insbesondere bei der DEB, fih-
ren zu einem Verlust der Handfunktionen und groBen Gehbehinde-
rungen. Dieses stark behindernde Krankheitsbild macht oft ein Ar-
beitsleben unmoglich und erhéht so die soziale Belastung und Iso-
lation dieser Patienten.

e DIE FORSCHUNG- Viele Forscher auf der ganzen Welt arbeiten
mit unterschiedlichen Ansétzen an der Epidermolysis bullosa; un-
sere Gruppe in Modena arbeitet seit Jahrzehnten an der Ex-vivo-
Gentherapie durch die Korrektur von Stammzellen von EB-Patien-
ten mit retroviralen Veektoren, um in die Zellen eine Kopie des rich-
tigen Gens einzubringen, das in der Lage ist, das fehlende Protein
zu produzieren und eine vollkommen gesunde Haut zu regenerieren
und so die Bildung von blasenférmigen L&sionen in den behandel-
ten Bereichen fur den Rest des Lebens des Patienten zu verhindern.

Epidermolysis bullosa: Forschung in der Gentherapie
MICHELE DE LUCA, DIREKTOR DES ZENTRUMS FUR REGENERATIVE MEDIZIN
STEFANO FERRARI - UNIVERSITAT MODENA / REGGIO EMILIA



Forschung und Medizin

Dental School Torino

Diejenigen, die uns mindestens einmal an der Zahnmedizi-
nischen Fakultat in Turin (ein ausgezeichnetes Zentrum fur
Didaktik, Forschung und Unterstitzung auf dem Gebiet der
Zahnmedizin unter der Leitung von Professor Stefano Ca-
rossa) besucht haben, kennen uns bereits: die ehemalige Fl-
AT-Fabrik, die in eine Klinik umgebaut wurde, die alte Test-
strecke fur Autos, die langen Gange, unsere Uberflllte und
bunte Abteilung.

Ein kleines Zentrum und eine groBe zweite Familie.

Das Lacheln und das groBe Entgegenkommen von Floriana,
die jeden Morgen die Kinder und ihre Familien begriBt, die
Betreuung der jungen Arztinnen Paola Mlekuz und Simona
Astesano, die ihre Doktorarbeit Uber Epidermolysis bullosa
abgeschlossen haben und dank der beiden Jahresstipendien
der DEBRA Sudtirol weiterhin den Patienten, die mittlerweile
zu Freunden wurden, zur Verfigung stehen, so dass wir die
Station jeden Morgen von Montag bis Freitag in Betrieb hal-
ten kénnen. Dr. Arduino, der die Forschung koordiniert, und
die Station flr Oralpathologie, Dr. Pecorari, der sich mit der
prothetischen Behandlung beschéftigt. Die regelmaBigen Hy-
gienetermine mit Dr. Sara Cammisuli, Dentalhygienikerin. Dr.
Beatrice Giuliano, eine Absolventin, die nach der Vertffent-
lichung des Artikels aus ihrer Doktorarbeit Uber ,Photoder-
matologie, Photoimmunologie und Photomedizin“ und nach
der Prasentation ihrer Arbeit in Form von Postern in Zusam-
menarbeit mit Dr. Astesano beim II. Kongress des Verban-
des SIOH Piemonte, damit begonnen hat, die Station und die
Studenten der Zahnmedizin und Hygiene der Dental School
zu besuchen; sie werden die Fachleute von morgen sein, die
bereit sind, sich zum ersten Mal mit der Betreuung von Pa-
tienten mit besonderen Bedurfnissen vertraut zu machen.

Nicht zu vergessen natulrlich Dr. Sindici, der seit Jahren mit
DEBRA zusammen arbeitet und inzwischen offiziell der Zahn-
arzt-Onkel der ,Schmetterlingskinder® geworden ist; er lei-
tet das gesamte Team, bei dem standig neue Personen hin-
zukommen. Letztes Jahr kam Lucia Basiglio, jetzt Studentin
im letzten Studienjahr, zur dieser Gruppe. Im Herbst 2018
setzte Lucia fur ihre Diplomarbeit das Projekt Gber Throm-
bozytenkonzentrat und Laserbiostimulation an einer neuen

Probegruppe fort, die noch zahlreicher ist als die vorherige.
16 Patienten im Alter von 4 bis 48 Jahren wurden an 3 auf-
einander folgenden Tagen 3 Behandlungen unterzogen, und
kamen teilweise von weit her.

In diesem Jahr sah das Protokoll den Einsatz eines anderen
Lasertyps mit kirzerer Wellenlange, einer Punkt-zu-Punkt-
Anwendung und einem kleineren Endstiick vor, das es ein-
facher macht, den betroffenen Bereich zu erreichen. Die Er-
gebnisse waren wie immer gut, aber um Schlussfolgerungen
zu ziehen wird es notwendig sein, noch ein paar Monate zu
warten. In der Zwischenzeit wird die Uberwachung derjeni-
gen fortgesetzt, die in der Vergangenheit friiheren Protokol-
len unterzogen wurden: In einigen Féllen treten nach 4 Jah-
ren keine Verletzungen mehr an den behandelten Stellen auf.
Unsere Arbeit hat auch die Aufmerksamkeit der Fachpres-
se auf sich gezogen: Im Juli 2018 wurde in der Zeitschrift
/I Dentista Moderno* ein Interview mit Dr. Sindici verdffent-
licht, in dem er Uber die Aktivitdten unserer Station im Zu-
sammenhang mit EB sprach.

Unser Ziel ist es auch, andere Zahnérzte Uber das Bestehen
dieser Krankheit und die realen Moglichkeiten zu informie-
ren, diese Art von Patienten in ihrer eigenen Praxis mit klei-
nen VorsichtsmaBnahmen zu behandeln, um Kindern wegen
jedem zahnarztlichen Bedurfnis die Reise nach Turin zu er-
sparen. Laser und Thrombozytenkonzentrate sind vielleicht
Technologien und Protokolle, die in Italien noch nicht weit
verbreitet sind: Selten findet man Zahnarztpraxen, die Ozon-
therapien durchfiihren, eine traumatische?(vielleicht fehlt hier
ein ,nicht) und schmerzfreie Methode zur Behandlung von
Zahnkaries, die von Kindern sehr geschatzt wird.

Eine immer wichtigere Figur in der klinischen Routine ist die
der Dentalhygienikerin: unsere Sara ist vielleicht eine der we-
nigen in ltalien, die Erfahrung mit Patienten mit EB hat. Wie
geht man mit dem Zahneputzen um? Was sind die kleinen
,1ricks”, die man anwenden kann? Was muss man am meis-
ten beachten?

Zahnbdrsten sind nicht alle gleich: In diesem Fall ist es bes-
ser, sich fUr eine extraweiche Zahnburste zu entscheiden,
besser noch, eine fur Kinder mit einem kleineren Kopf, der
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alle Bereiche des Mundes erreichen kann, auch im Falle ei-
ner Mikrostomie. Die Zahnpasta muss ohne Mikrogranulat
sein, das potenziell traumatisch sein kann, und nur mit einer
leichten Geschmacksnote, sie muss Fluorid enthalten (um
die Zahne vor Karies zu schitzen) oder, noch besser, wegen
ihrer remineralisierenden Eigenschaften gewahlt werden (in
dieser Hinsicht haben wir gute Ergebnisse mit Regenerate
erzielt, das sowohl als Zahnpasta als auch in seiner Serum-
formulierung fiir eine gezieltere Behandlung verwendet wird).
Ein Schritt, den wir oft empfehlen, den viele aber nicht tun,
ist ein Wattestébchen, das in einer Mundwasserspulung mit
0,05 % Chlorhexidin getrankt ist, entlang des Zahnfleischran-
des an der Zahngrenze einzusetzen.

Was die professionelle Hygiene betrifft, so gibt es immer

noch viele Hygieniker, die nicht wissen, wie sie hier vorge-
hen sollen.
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Unser Ratschlag ist immer, nicht aufzugeben und sie zu er-

mutigen, sich selbst zu informieren und mit uns in Kontakt
zu treten, damit wir mit ihnen die in den letzten Jahren ent-
wickelten Protokolle teilen kdnnen. Im Allgemeinen wird emp-
fohlen, den Schaber mit minimaler Leistung zu verwenden,
wobei darauf zu achten ist, dass das Zahnfleisch nicht be-
rbhrt wird, einen Einwegspiegel aus Kunststoff zu verwen-
den und den Sauger mit einer sterilen Gaze zu umhillen.
Auch in diesem Fall kann eine mit Chlorhexidin befeuchte-
te Mikroburste ein wirksames Hilfsmittel zur Entfernung von
weichen Ablagerungen entlang des Zahnfleischrandes sein.
In Erwartung der Ergebnisse der Arbeit der zukunftigen Dr.
Basiglio beginnen wir, neue Uberraschungen fiir 2019 vor-
zubereiten, damit ihr euch an euren Besuch beim Zahnarzt
mit einem Lacheln erinnern konnt.

Wir erwarten euch in Turin! '%?

Dr. Ezio Sindici und das Team der Dental School Torino



EB-Haus Salzburg

EB Ambulanz im EB Haus

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 therapeuti-
sches Vorgehen notwendig, das sich gleichzeitig durch medi-
zinische und pflegerische Kompetenz auszeichnet sowie ein-
fUhlsam und versténdnisvoll 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, Erndhrungsberatung.

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 durchgeftihrt.

Riickblick:

An der Anzahl an Ambulanzbesuchen in der EB-Ambulanz im
Jahr 2018 l&sst sich ein weiteres Ansteigen der Besuchszah-
len ablesen. Im Jahr 2018 wurden 303 Patientenbesuche re-
alisiert, das sind erneut um Uber 38 % mehr als im Vorjahr.
Darunter fallen auch 34 Erstbesuche neuer Patienten, sowie
62 Studienbesuche. Weiters wurden 53 interdisziplindre Un-
tersuchungen in die Wege geleitet und organisiert. Zusétzlich
dazu wurden 26 Patienten fur insgesamt 137 Tage stationér
im LKH Salzburg aufgenommen und vom EB-Haus Ambu-
lanzteam bei 56 Bettenbesuchen betreut.

Heute und morgen:
Wie immer um diese Zeit und an dieser Stelle méchten wir
Uber das vergangene Jahr in der EB-Ambulanz und Uber Vor-

haben und Hoffnungen fur die Zukunft berichten. Die Ambu-
lanz des EB-Hauses hat ihre Hauptaufgabe in der Behandlung,
Betreuung und Beratung von EB-Patienten aller EB-Formen,
jeden Alters und aller Hintergriinde. Die persdnliche Behand-
lung und Beratung vor Ort in unserer Ambulanz nimmt dabei
eine besonders bedeutende Rolle ein. Wir als EB-Haus Am-
bulanz-Team nehmen uns dafur besonders viel Zeit, um un-
seren Patienten eine ausfuhrliche und ganzheitliche Behand-
lung und Beratung bieten zu kénnen. Neben der Wundversor-
gung, der Linderung und Behandlung von Folge- und Begleit-
erscheinungen wie Finger- und Zehenverwachsungen, chro-
nischem Juckreiz sowie Ernahrungs- und Verdauungsproble-
men, werden dabei auch verschiedene Aspekte aus dem All-
tagsleben der EB-Betroffenen besprochen. Diese Gesprache
drehen sich haufig um Themen wie die passende Ernahrung,
Schmerzreduktion, optimale Kleidung, Zahnhygiene, Méglich-
keiten zur sportlichen Betatigung und verschiedenste andere
Thematiken des Alltags. Zuséatzlich zur persénlichen Betreu-
ung der Patienten im EB-Haus stehen wir mit vielen Patienten
sowie mit deren Arzten und Betreuungspersonen am Heimat-
ort auch telefonisch in Kontakt und beantworten auch hier alle
Nachfragen, die direkt oder indirekt mit EB zusammenhangen.

Wir betreuen unsere Patienten haufig ihr Leben lang. Viele EB-
Betroffene besuchen uns bereits im Neugeborenenalter zum
ersten Mal mit ihren Eltern und kommen dann lebenslang zu
regelmaBigen Kontrollen und Behandlungen ins EB-Haus. Das
ermoglicht es uns, unsere Patienten Uber einen langen Zeit-
raum hinweg zu beobachten und zu begleiten. Nicht nur die
Krankengeschichte ist uns dann sehr gut bekannt, zu vielen
Patienten entsteht so Uber die Jahre eine enge Beziehung.

Um unseren jetzigen und zukUnftigen Patienten auch weiterhin
die bestmdgliche Behandlung zusichern zu kénnen, fihren wir
im EB-Haus laufend verschiedene Projekte durch.

Um die Wirksamkeit, Vertraglichkeit und Sicherheit neuer The-
rapieansatze festzustellen, sind klinische Studien unumgéang-
lich. Unser Ziel ist es, Betroffenen Zugang zu innovativen Be-
handlungsmdoglichkeiten zu geben und den medizinischen
Fortschritt zu gewahrleisten.

Ein weiterer Schwerpunkt liegt in der Unterstitzung betroffe-
ner Eltern und Angehérige. Fur diese finden immer wieder Se-
minare und Treffen statt, bei denen nicht nur die Weiterbildung
zu verschiedenen EB-relevanten Themen, sondern auch der
Austausch untereinander im Vordergrund stehen.
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Ein anderes Projekt beschaftigt sich mit der optimalen Klei-
dung fur EB-Betroffene und den Stoffen, die dafiir am besten
geeignet sind. Diese Stoffe sollen weich und angenehm zu
tragen und dabei robust genug sein, um zusétzlichen Schutz
vor Verletzungen bieten zu kdnnen; sie durfen nicht mit Wun-
den und Verbanden verkleben, sollen bei warmem Wetter kih-
len und eventuell sogar eine lindernde oder heilende Wirkung
haben. Im Zuge dieses Projekts werden nun laufend Textil-

EB Akademie im EB Haus

EB-Akademie: Ausbilden und Netzwerken

Zu den Kernaufgaben der EB-Akademie gehoren die Aus- und
Weiterbildung von EB-Betroffenen, Angehérigen, Arzten und
anderen medizinischen Spezialisten sowie — insbesondere Uber
das Projekt EB-CLINET - die nationale und internationale Ver-
netzung all jener, die sich mit der Thematik EB befassen. Des
Weiteren unterstitzt die EB-Akademie DEBRA Austria bei der
Presse- und Offentlichkeitsarbeit, der Betreuung von Interes-
senten, Forderern und Spendern sowie der Pflege der Web-
sites des EB-Hauses.

EB-Seminar. Es gibt immer wieder Themen im Leben EB-Be-
troffener, die im Alltag und auch bei den Ambulanzbesuchen
im EB-Haus zu kurz kommen, aber dennoch einen hohen Stel-
lenwert einnehmen. Um diesen Fragestellungen einen eigenen
Raum zu verschaffen, wurden im Jahr 2017, gemeinsam von
DEBRA Austria und der EB-Akademie, die EB-Seminare — eine
neue Fortbildungsreihe — ins Leben gerufen. Bei diesen Tages-
seminaren mit einem oder mehreren Referenten haben Betrof-
fene und deren Angehorige die Mdglichkeit, neue Anregungen
und Informationen mit auf den Weg zu bekommen sowie sich

waren im EB-Haus und bei EB-Patienten zu Hause getestet.
Das Team der EB-Ambulanz wird auch 2019 weiterhin allen
EB-Betroffenen und deren Angehérigen mit Rat und Tat, mit
Behandlung und Beratung zur Seite stehen und sein Bestmog-
liches tun, um die mdéglichst optimale Behandlung fur die ein-
zelnen EB-Formen im Allgemeinen und fur jeden individuellen
Patienten im Speziellen zu finden.

Dr. Anja Diem, %’ EB-Arztin im EB-Haus Austria

untereinander auszutauschen. Die Themen der Seminare ba-
sieren auf den Winschen und Bedurfnissen der Mitglieder von
DEBRA Austria, welche regelmaBig in Feedbackformularen so-
wie bei den Jahrestreffen abgefragt werden. Die ersten beiden
Seminare im Jahr 2017 behandelten das Thema ,Schmerzen
beim Verbandswechsel”. Im vergangenen Jahr wurden wieder-
um zwei Seminare angeboten, dieses Mal zu ,\Wundversorgung
und Verbanden bei dystropher und junktionaler EB (und Kind-
ler Syndrom)“, beziehungsweise ,Ernahrung und Nahrungs-
mittelergdnzung bei EB*.

Wundversorgung und Verbande bei dystropher und junktiona-
ler EB (und Kindler Syndrom). Dieses erste Seminar im Frihjahr
2018 wurde von den drei Krankenschwestern des EB-Hauses
geleitet und von der mit EB vertrauten Psychologin Mag. Eva-
Maria Roth moderiert. Mit 24 Teilnehmenden war das Seminar
ausgebucht und bewies damit, dass die Versorgung von Wun-
den trotz langjahriger Erfahrungen immer wieder eine Heraus-
forderung fUr die Betroffenen und deren Angehdrige ist. Es gibt
hier keine Standardlbsungen, die fur alle EB-Betroffenen giltig
sind. Je nach Zustand und Beschaffenheit der Wunden gilt es,
die passenden Medikamente, Salben und auch Verbandsma-
terialien fur jeden Einzelnen zu finden. Es ist somit ein indivi-
dueller Behandlungsmix, der letztendlich zum Erfolg flhrt. Die

Das Organisationsteam der EB-Seminare: Sabine Wittmann, Gabriele GoBnitzer-Gharabaghi, Gabriele Pohla-Gubo, Iris Bregulla, Julia Rebhan
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wertvollen Tipps und Hinweise der Krankenschwestern, aber
auch die Zeit und der Raum fUr den Austausch untereinander,
wurden von allen Teilnehmenden sehr geschatzt.

Ernahrung und Nahrungsmittelergédnzung bei EB. Als Ex-
pertin fUr das zweite EB-Seminar im November 2018 konnte
Frau Mag. Michaela Mandl, Pharmazeutin in der Landesapo-
theke der SALK, gewonnen werden. Nach einer kleinen Ein-
fUhrung in die Grundlagen ausgewogener Ernahrung, erstellten
die Teilnehmenden ihre personlichen Einkaufslisten mit h&aufig
verwendeten Nahrungsmitteln. AnschlieBend gab es den Ge-
gencheck, wieviel an wichtigen Néhrstoffen jeweils darin ent-
halten waren. Dabei zeigte sich, dass der erhdhte Néahrstoff-
bedarf bei EB oft nicht alleine durch géngige Lebensmittel ab-
gedeckt werden kann. Dann muss Zusatznahrung zum Einsatz
kommen, im Falle von ,Schmetterlingskindern® meist Fllssig-
nahrung, die auch bei Schluckbeschwerden und Speiserth-
renproblemen gut vertraglich ist. Die Hinweise und Anregun-
gen von Frau Mandl wurden mit Begeisterung aufgenommen.
Insbesondere die praktischen Tipps, die sich ohne allzu gro-
Ben Aufwand im schon sehr anstrengenden Alltag umsetzen
lassen, wurden sehr wertgeschatzt. Neben fachlichen Inputs
und viel Anschauungsmaterial standen auch in diesem Semi-
nar die individuellen Fragen und BedUrfnisse an zentraler Stelle.
Die rege Mitwirkung aller Beteiligten und das positive Feed-
back motivieren uns natirlich sehr, diese Seminarreihe auch
im Jahr 2019 fortzusetzen.

Neuerungen im Netzwerk EB-CLINET

Das EB-CLINET Netzwerk feierte 2018 das 7-jéhrige Jubila-
um. In den vergangenen Jahren fungierte EB-CLINET insbe-
sondere auch als Modell fir das européische Referenznetzwerk
ERN-SKIN. Nunmehr, im ,verflixten siebten Jahr’, war es an der
Zeit, die eigenen Strukturen zu Uberdenken und anzupassen.
Mit dem Ziel, die Kontaktaufnahme und den Austausch in der
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Darstellung der EB-CLINET Partner sortiert nach L&ndern

EB-Welt weiter zu vereinfachen, haben wir 2018 die Darstellung
der EB-CLINET Partner auf der EB-CLINET Website umgestal-
tet. Seit Ende des Jahres werden alle Partner, die ihre Zustim-
mung gegeben haben, mit Name und E-Mail-Adresse auf der
Website abgebildet. Zudem wurde die Darstellung der Partner
in Listenform erneuert und es gibt nun zwei Anzeigemdglich-
keiten: Alle Partner kbnnen entweder nach Land und Institution
oder nach ihrem medizinischen Fachbereich sortiert werden.
Eine weitere wichtige Anderung betrifft die Anzahl der EB-CLI-
NET Partner pro Institution und Land. Bisher war der Kontakt
auf einen zentralen Ansprechpartner beschrankt, der Anfragen
oder Hilfsgesuche an entsprechende Kollegen — auch anderer
medizinischer Fachbereiche — weiterleiten sollte. Nun kénnen
mehrere Spezialisten pro Institution und Land im Netzwerk auf-
genommen und abgebildet werden.

Wir sind Uberzeugt, dass diese Anderungen die professionel-

le Kooperation verbessern und wesentlich erleichtern werden.

EB-Seminar Wundversorgung und Verbande bei dystropher
und junktionaler EB (und Kindler Syndrom)

Neues Logo
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flr die EB-Seminare
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Darstellung der EB-CLINET Partner sortiert nach medizinischem Fachbereich
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EB Forschung im EB Haus

Die Entwicklung einer auf ,Designer“-Nukleasen-basierenden
Gentherapie fUr die junktionale Form der Epidermolysis bullosa
Im Juli 2017 starteten wir mit einem Projekt, das die Entwick-
lung einer ,Designer“-Nukleasen-vermittelten Gentherapie fur
die junktionale Form der Epidermolysis bullosa zum Ziel hat.
Hierbei sollen krankheitsassoziierte Mutationen im Kollagen
XVII Gen mit Hilfe der CRISPR Technologie korrigiert werden.
Das Projekt wurde von Dr. Patricia Peking gestartet und auf-
grund einer beruflichen Neuorientierung Anfang 2018 von Oli-
ver March Ubernommen, auch aufgrund der Tatsache, dass
nach vielversprechenden ersten Ergebnissen die Férderung
fUr ein weiteres Jahr genehmigt wurde. Das Hauptaugenmerk
der Arbeit liegt auf der Herstellung funktioneller, auf CRISPR-
Cas9 basierender ,Designer-Nukleasen, die in der Nahe ei-
ner bestimmten Mutation binden und folglich deren Korrektur
einleiten kénnen. In den ersten eineinhalb Jahren des Projekts
konnten wir Nukleasen generieren, die die Korrektur der aus-
gewahlten Mutation in Patientenzellen mit hoher Effizienz be-
werkstelligen kénnen. Da bekannt ist, dass Designer-Nuklea-
sen der ersten Generation auch ihrerseits DNA Schaden ver-
ursachen koénnen, verwenden wir flr unser Projekt eine neu-

ere, sicherere Variante der CRISPR-Cas9 Nuklease (Cas9n).
Nach erfolgter Behandlung konnte in den Patientenzellen die
Herstellung von Kollagen XVII Protein nachgewiesen werden,
welches zuvor bedingt durch die Mutation gestort war (sie-
he Abbildung).

Die Erkenntnisse aus diesem Projekt kénnen fir die Korrek-
tur anderer EB-assoziierter Gene und somit flr die Therapie-
entwicklung anderer Formen der Epidermolysis bullosa her-
angezogen werden.

Abbildung: Herstellung von Protein nach Korrektur einer Mutation im Kol-
lagen XVII Gen

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

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

¢: Nach Behandlung der Patientenzellen mit CRISPR-Cas9 ist die Mutati-
on im Kollagen XVII Gen in einigen Zellen korrigiert. Diese Zellen kdnnen
nun Kollagen XVII herstellen (grtin).

Identifikation von molekularen Netzwerken bei EB zur
Generierung neuer Therapieansatze

Entgegen der urspriinglichen Annahme, dass in Zellen alle Pro-
zesse Uber die DNA-Menge, welche in RNA und weiter in Pro-
tein Ubersetzt wird, gesteuert werden, wurden bis heute zahl-
reiche weitere Bausteine entdeckt, die Menge und Funktion
von zahlreichen Proteinen beeinflussen. Ein besonderer Durch-
bruch war die Entdeckung von kleinen RNAs (micro(mi)RNAs),
die essentielle regulatorische Funktionen in Zellen tUberneh-
men. Neben ihren Aufgaben in gesunden Zellen, wird den miR-
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NAs auch in Zusammenhang mit Erkrankungen wie z.B. Krebs
eine groBe Bedeutung zugeschrieben. Beispielsweise gibt es
miRNAs, die den Tumorzellen vermehrtes Wachstum ermog-
lichen, oder solche, die die Tumorzellen mobiler machen, so-
dass sie sich im Korper ausbreiten kénnen. Unser Ziel ist es,
die Rolle von miRNAs bei der Entstehung von RDEB-Tumo-
ren zu verstehen, sowie miRNA-Kandidaten zu identifizieren,
die eine SchlUsselrolle bei der Krebsentstehung spielen und
deshalb ein Ziel flr eine Tumorprophylaxe oder -therapie dar-
stellen konnten. Letztgenannte miRNA-Therapeutika gewin-



nen zusehends an Bedeutung, da man durch Ersetzen oder
Inhibierung einer Ziel-miRNA aufgrund ihres Funktionsmecha-
nismus (eine einzelne MiRNA reguliert mehrere Proteinen) eine
Vielzahl von tumorrelevanten Prozessen gleichzeitig beeinflus-
sen kann. Mittlerweile haben wir einige vielversprechende miR-
NAs identifiziert, die in RDEB-Tumoren auffallig sind und de-
nen auch bereits in anderen Krebsarten eine tumorférdernde
Rolle zugeordnet wurde. Deren negative Auswirkung auf EB-

Abbildung: miRNAs kénnen je nach Zelltyp und Um-
gebung verschiedene Aufgaben haben und auch in
unterschiedlichen Mengen vorhanden sein. Eine zu
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Zellen und die Moéglichkeit, diese mit therapeutischen Mole-
kUlen zu unterbinden, wird derzeit getestet.

Ein weiteres Ziel ist es, aus der Vielzahl der Daten, die bisher
generiert wurden, einen tumorspezifischen ,miRNA-Fingerab-
druck® abzuleiten, der die Friiherkennung verbessern und ei-
nen Behandlungserfolg bewerten kann. Solche Fingerabdrii-
cke kdnnen in sogenannten ,liquid biopsies®, also z.B. in Blut-
oder Urinproben, nachgewiesen werden.
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Das Hautmikrobiom im Visier: verbesse-
rung der Wundheilung und Reduzierung des Krebsrisi-
kos bei RDEB

Tumore wurden als ,Wunden, die nicht heilen“ beschrieben.
Bei der rezessiven dystrophischen EB (RDEB) wird dieses Pa-
radigma besonders stark veranschaulicht: chronische Wun-
den entwickeln sich im Laufe der Zeit zu lebensbedrohlichen
Tumoren. Im vergangenen Jahr wurden wichtige Forschungs-
fortschritte, die EB-bedingte Wunden mit der Entstehung von
Krebs in Verbindung bringen, unter Beteiligung des EB-Haus
Forschungslabors erzielt.

Unsere Haut schitzt uns vor unserer Umwelt (Infektionsbar-
riere), stellt aber auch ein eigenes Okosystem dar, das Milli-
arden verschiedener Mikroorganismen (= Mikrobiom) beher-
bergt, die sowohl zur Gesundheit als auch zu Krankheiten
beitragen. Wir konnten beobachten, dass das Mikrobiom der
RDEB-Haut im Vergleich zur allgemeinen Bevolkerung weni-
ger divers und damit weniger gesund ist. Bei RDEB-Wunden
ist die Reduktion der Mikrobiomvielfalt besonders ausgepragt
und korreliert mit einem Anstieg infektidser und krankheitserre-
gender Bakterienarten sowie einer verzdgerten Wundheilung.
Weiters konnte ein amerikanisches Forschungsteam nicht nur
molekulare ,Marker” bakterieller Infektionen aufdecken, son-
dern auch eine angeborene Immunabwehr, die zu Mutationen
im Erbgut der Patientinnen fuhrt.

Diese Ergebnisse zeigen auf, dass eine antimikrobielle Wund-
versorgung das Krebsrisiko bei DEB-Patientinnen senken

koénnte und unterstitzen so unsere Bemihungen, eine kli-
nisch bereits zugelassene Vitamin-D-Salbe zur Verbesserung
der Wundheilung bei DEB einzusetzen. In praklinischen Stu-
dien konnten wir zeigen, dass die Behandlung mit einer nied-
rigen Dosis des Vitamin D-Analogon Calcipotriol die antimik-
robielle Abwehr sowie die Wundheilung bei DEB verbessern
kann. Die gleiche Behandlung hemmte auch das Wachstum
von EB-Tumorzellen. Diese Studie erhielt den Wissenschafts-
preis 2018 der Osterreichischen Gesellschaft fiir Dermatolo-
gie und Venerologie (OGDV).

Eine separate Studie, die auf die Entwicklung eines blutba-
sierten Nachweistests fUr EB-Krebs abzielte, wurde mit dem
Non-Melanoma Skin Cancer Forschungs-Preis 2018 ausge-
zeichnet.

Foto: Dr. Christina Guttmann-Gruber und Dr. Josefina Pifién Hofbauer bei der

Preisverleihung der OGDV.
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Forschung & EB Modena
2008-2018: 10 Jahre EB in Modena

Das erste Mal, dass ich Prof. Michele De Luca traf, war Ende
2006. In der Aula des Rektorats der Universitat Modena, die
so Uberflllt war, wie ich sie nie erlebt hatte, prasentierte er
die Publikation in der Fachzeitschrift Nature Medicine der
weltweit ersten Gentherapie, die an Claudio, einen erwach-
senen Mann mit EB, durchgeflhrt worden war. Ich war er-
staunt Uber das AusmaR der erzielten Ergebnisse, die endlich
Hoffnung auf eine, bis dahin als unheilbar geltende, Krank-
heit gaben. Und ich war auch sehr beeindruckt von der Auf-
merksamkeit, mit der die Familien und vor allem die Kinder
seinen Worten folgten (die sicherlich nicht sofort von einem
Publikum von Laien verstanden werden konnten) und den
relevanten Fragen, die sie ihm stellten.

Ich hatte gerade mein Abenteuer bei DEBRA begonnen, zu-
sammen mit Paola Zotti, der damaligen Présidentin von DE-
BRA ltalien - und konnte nicht wissen, dass das spater mein
Beruf sein wirde und dass diese Familien fUr viele Jahre tag-
lich in meinem Leben prasent sein wirden.

Als ich am 29. Februar 2008 anlasslich des ersten Kongres-
ses fur seltene Krankheiten nach Modena zurtckkehrte, be-
suchte ich mit Paola und ihrer Tochter Beatrice das im Bau
befindliche Zentrum fir Regenerative Medizin (CMR) und ich
erinnere mich noch an die Begeisterung, mit der Michele uns
die Bereiche zeigte, die in wenigen Monaten zu Labors und
Raumen flr Zellkulturen werden sollten.

Im August 2008 begann ich meine Tatigkeit als leitende Se-
kretarin bei Holostem, das von Michele De Luca und Gra-
ziella Pellegrini zusammen mit der Universitat und Chiesi Far-
maceutici gegriindete Spin-off der Universitdt Modena und
Reggio Emilia, um den Patienten fortschrittliche, direkt aus
der Forschung entwickelte Therapien anzubieten. Als ich bei
CMR ankam, waren wir etwa zehn Personen, und niemand
hatte sich traumen lassen, dass wir nach zehn Jahren mehr
als 120 Menschen sein wurden, die jeden Tag ihre ganze
Energie fUr ihre Patienten einsetzen.

Die Zertifizierung des Zentrums und die Entwicklung
von Holoclar

Die ersten Jahre waren der Erlangung aller notwendigen Zer-

tifizierungen gewidmet, um nach der Anpassung an die seit
jenem Jahr geltenden strengen européischen Vorschriften
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(GMP), welche Zellkulturen mit Arzneimitteln gleichsetzten
und eine unglaubliche Menge an Dokumenten und Experi-
menten erforderten, Patienten weiterhin behandeln zu kén-
nen, und der Ausarbeitung von Holostem, mit Féhigkeiten
und Kompetenzen im pharmazeutischen Bereich, die die Uni-
versitat nicht besaB.

Es war nicht leicht festzustellen, was alles erforderlich war,
denn es war alles so neu, dass oft nicht einmal die zustan-
digen Kontrollbehdrden in der Lage waren, uns klare und si-
chere Hinweise auf alle notwendigen Anforderungen zu ge-
ben, die hingegen heute wohlbekannt und ausgereift sind.
Bereits 2009 haben wir die erste Inspektion durch die AIFA
(Agenzia ltaliana del Farmaco, italienische Zulassungsstelle
fir Medikamente) bestanden: CMR wurde zu einem der 13
zugelassenen italienischen Labors, die die notwendigen Vo-
raussetzungen fUr die Herstellung von neuartigen Therapien
auf Stammzellenbasis erfullen. Im Jahr 2010 kam die Pro-
duktion von Zellkulturen fur klinische Studien zu Zelltherapie
und Genen hinzu, und im Jahr 2011 wurde der erste Patient
mit Hornhautverbrennung in GMP behandelt.

Das erste von Holostem entwickelte Produkt war Holoclar,
eine fortgeschrittene Lipostammzelltherapie zur Rekonstrukti-
on der durch chemische Verbrennungen geschadigten Horn-
hautoberflache, die 2015 das erste zugelassene Stammzell-
produkt der Welt wurde. Die Wahl fiel notwendigerweise auf
Holoclar, denn es war die Therapie im weitesten Entwick-
lungsstadium und wurde bereits bei Hunderten von Patienten
erfolgreich angewendet, vor allem dank der Arbeit von Prof.
Graziella Pellegrini, CMR-Zelltherapie-Koordinatorin und Lei-

terin der Forschung und Entwicklung von Holostem.

Dank der Zulassung von Holoclar (das auch von der EMA
European Medicines Agency zu den wichtigsten Ergebnis-
sen seiner Geschichte gezahlt wurde), hat Holostem mehre-



re Auszeichnungen erhalten und ist zu einem Vorbild fur die
Entwicklung neuartiger Therapien geworden. Im Jahr 2015
wurde Holostem vom Massachusetts Institute of Technology
Review ltalia als hochinnovatives Unternehmen ausgezeich-
net (,Smart & Disruptive Companies 2015“ Award) und er-
hielt von der Stadt Modena, zusammen mit CMR, die ,Bo-
nissima“, die héchste Auszeichnung der Stadt.

Die Gentherapie und die Entwicklung von Hologene

In der Zwischenzeit hat Michele De Luca mit den CMR-For-
schern und den Holostem-Mitarbeitern nie aufgehdrt, sich
mit der Gentherapie fir EB zu beschéftigen, auch dank der
Mithilfe von DEBRA und Euch, den Patienten, die uns im-
mer unterstitzt haben, ohne den Glauben an unsere Arbeit
zu verlieren, und mit einer wirklich lobenswerten Geduld.

In diesen Jahren haben wir eine Zusammenarbeit begon-
nen, die heute mit dem Zentrum fir Genomforschung der
Universitdt Modena und Reggio Emilia (CGR) unter der Lei-

tung von Prof. Enrico Tagliafico fortgesetzt wird, um ein in-

novatives molekulares Diagnosesystem (durch Next Gene-
ration Sequencing) zu entwickeln, das uns alle genetischen
Informationen liefert, die fur die Entwicklung und Anwendung
der Gentherapie notwendig sind. Diese konnen mit einer ein-
fachen Blutprobe gewonnen werden, wobei der Einsatz der
Biopsie zur Identifizierung des mutierten Proteins vermie-
den wird und somit Zeit und Unannehmlichkeiten fur Pati-
enten, insbesondere bei Neugeborenen, eingespart werden.
Gleichzeitig haben wir begonnen, bei der Entnahme von Blut-
proben fur die genetische Diagnose und Biopsien flr die For-
schung mit dem Poliklinikum Modena zusammenzuarbeiten,
so dass wir euch mehrmals nach Modena bestellt haben.
Seitdem hat sich meine Arbeit hauptséchlich auf das Patien-
tenmanagement verlagert, und als leitende Sekretérin bin ich
fir Kommunikation und Offentlichkeitsarbeit verantwortlich.

Wahrend in Italien die Kontroverse um den so genannten
~Stamina-Fall“ tobte, wurde Holostem 2014 flr ganz Euro-
pa zur Herstellung kommerzieller Zellkulturen fUr die Zellthe-
rapie und experimenteller Kolturen fUr die Gentherapie zu-
gelassen; auch wurde der zweite Patient mit junktionaler EB
(JEB) in Salzburg behandelt, der auch der erste GMP-Pati-
ent mit unserer Gentherapie war.

Im Jahr 2015, einen Monat nach der Zulassung von Holo-
clar, erhielt die Gentherapie flr EB von der Européischen Arz-
neimittelagentur (EMA) die Benennung eines Orphan Arznei-
mittels in Europa, fur die Behandlung von zwei junktionalen
Formen (Laminin 5- und Collagen 17-abhangig) und der re-
zessiven dystrophischen Form von EB.

Im selben Jahr erhielten wir aus Bochum die Bitte, einen klei-
nen, schwer kranken Patienten zu behandeln: Hassan, der
bei verschiedenen Operationen auf 80% der Kdrperoberfla-
che behandelt wurde und dessen Geschichte ihr alle kennt,
die Ende 2017 ein weltweites Echo ausléste und dazu bei-
getragen hat, das EB und die Forschung von Modena auf
der ganzen Welt bekannt zu machen.

Im Jahr 2016 wurde eine klinische Studie fiir die DEB in Os-
terreich zugelassen und 2017 in Salzburg mit den ersten
drei Patienten gestartet. Im Jahr 2018 wurde in Salzburg
auch mit einer klinischen Studie zur Collagen 17-abhangi-
gen JEB begonnen.

Mit besonderem Bezug auf die DEB ist die Analyse der ersten
Ergebnisse noch im Gange, die uns aber bereits zwei wich-
tige Dinge verstandlich gemacht haben: Das Vorhandensein
des Transgens und des Proteins ein Jahr nach der Trans-
plantation zeigt uns, dass die Gentherapie auch bei der DEB
funktionieren kann, aber es ist notwendig, die Verfahren der
genetischen Korrektur von Zellen und zumindest einem Teil
des klinischen Protokolls zu &ndern. Diese Anderungen wer-
den von grundlegender Bedeutung flur die strukturelle Opti-
mierung der Studie und fir die Aufnahme der n&chsten Pa-
tienten in klinische Studien sein, die auch in anderen Zent-
ren durchgefthrt werden.

Hassan und die Veréffentlichung in der Zeitschrift ,,Na-
ture”

Diese bedeutende Arbeit hat es uns ermdglicht, sowohl zu
zeigen, dass die Gentherapie fast auf der gesamten Kor-
peroberflache durchgefiihrt werden kann, als auch, dass es
die Stammzellen sind, die die stédndige Erneuerung der Epi-
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dermis garantieren, und im Falle der Gentherapie, dass die

gentechnisch veranderten Stammzellen im Laufe der Zeit sta-
bil bleiben und fortdauernd die gesunde Epidermis erzeugen.
Dank dieser Publikation, die dazu beigetragen hat, eine wich-
tige Seite in der Geschichte der regenerativen Medizin zu
schreiben, hat Michele viele renommierte Auszeichnungen
aus der ganzen Welt erhalten. Aus den USA kamen: die No-
minierung zum ,Stem Cell Researcher of the Year”, der Preis
fur Innovation der International Society for Stem Cell Re-
search (das weltweit flhrende wissenschaftsbasierte Stamm-
zellunternehmen), gemeinsam mit Graziella, und der Preis fur
Innovation der New York Academy of Sciences, der im Ap-
ril 2019 in Tokio Ubergeben wird. Aus Europa kam der Preis
LBlack Pearl von Eurordis, dem Verband der européischen
Verbande fur Patienten mit seltenen Krankheiten, der zusam-
men mit dem deutschen Chirurgen Tobias Hirsch gewonnen
wurde, gefolgt von dem Preis ,Lombardia & ricerca“ aus der
Region Lombardei, der von Graziella und Tobias gewonnen
wurde. Und eine weitere Auszeichnung, der Kazemi-Preis,
kam sogar aus dem Iran.

Michele wurde auBerdem zum Mitglied der renommierten Eu-
ropean Molecular Biology Organization und der Accademia
Nazionale dei Lincei, der fihrenden wissenschaftlichen Ins-
titution ltaliens, gewahlt.

Die Bekanntheit, die auf die Verdffentlichung in ,Nature* folg-
te, hat Michele Dutzende von Einladungen zu Konferenzen
und Seminaren auf der ganzen Welt gebracht, um die Gen-
therapie von EB zu erlautern, und es uns ermdglicht, Koope-
rationen mit verschiedenen Forschungszentren und auslén-
dischen Krankenh&usern aufzubauen, die an den néchsten
klinischen Studien beteiligt sein werden. Es hat auch das In-
teresse von Hunderten von Patienten geweckt, die uns sch-
reiben und uns standig aus allen Ecken und Enden der Welt
anrufen; die Verwaltung dieser Kontakte brachte einen un-
vorhergesehenen Arbeitsaufwand mit sich.
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Das regionale Projekt

Im Jahr 2015 erhielten wir von der Region Emilia-Romagna
einen hohen Zuschuss von 1 Million Euro, der es uns ermdg-
lichte, einen bedeutenden Schritt vorwérts in der Forschung
und Untersuchung von EB zu machen.

Dank des Projekts konnten wir neben der Einstellung neu-
er Mitarbeiter fUr die Forschung und der Finanzierung préakli-
nischer Experimente zur Gentherapie der DEB auch die Di-
agnosetechnik weiter verfeinern und, mit der dermatologi-
schen Kiinik des Universitatsklinikums Modena (Policlinico)
unter der Leitung von Prof. Giovanni Pellecani, beginnen, eine
spezifische Ambulanz fur EB einzurichten, in der Patienten
untersucht und klinische Daten gesammelt werden, die so-
wohl fur die Entwicklung der Gentherapie als auch fur die
Kenntnis der Krankheit von grundlegender Bedeutung sind.
Tats&chlich haben wir eine Datenbank erstellt, die sich mit
der Korrelation zwischen genetischen Daten (die vom CGR
durch Blut gewonnen wurden), klinischen Daten (die vom Po-
liklinikum erfasst wurden) und molekularbiologischen Daten
(die vom CMR durch Biopsien gewonnen wurden) befasst,
die auch fur die Aufnahme von Patienten in klinische Studien
von Holostem von grundlegender Bedeutung sein werden.

Auch dank der grundlegenden Unterstitzung durch DEBRA
Sudtirol zur Deckung der Reisekosten von Patienten, die der
Teilnahme an der Studie zugestimmt haben, konnten wir von
Februar 2016 bis Dezember 2018 mehr als 50 Patienten auf-
nehmen, die von Dr. Chiara Fiorentini, Koordinatorin und Re-
ferentin der Ambulanz fur Schwer heilende Wunden und Re-
generative Medizin, untersucht wurden.

Im Jahr 2017 begann eine fruchtbare Zusammenarbeit zwi-
schen DEBRA Sudtirol und der ASEOP (Associazione Soste-
gno Ematologia Oncologia Pediatrica Onlus), die die ,Casa
di Fausta“ verwaltet, eine Unterkunftseinrichtung am Eingang
des Poliklinikum, die aus mehreren Wohnungen besteht, die
auch Familien zur Verfigung gestellt werden, die die EB-Am-
bulanz besuchen.

Die Untersuchungen wurden durch eine erste Erlauterung
der Studie zur Erfassung des informierten Konsenses, eine
dermatologische Bewertung der gesamten Korperoberfla-
che und des allgemeinen Gesundheitszustandes durch Dr.
Fiorentini, eine genetische Beratung durch Dr. Olga Calab-
rese durchgefuhrt und, falls erforderlich, wurden eine Blut-
probe fur die genetische Diagnose und eine Biopsie fur For-
schungszwecke entnommen.



Angesichts des Erfolgs und der Bedeutung der durch das
Projekt erzielten Ergebnisse wurde beschlossen, die begon-
nenen Aktivitaten Uber den vorgesehenen Zeitraum hinaus
fortzusetzen, auch dank der Unterstitzung durch DEBRA
Sudetirol, die eine Vereinbarung mit der Universitdt Modena
unterzeichnet hat, die den Erlds aus dem 5x1000 2017 fur
die EB-Forschung spenden wird.

Die Aufnahme der EB-Patienten in Modena

Selbst innerhalb des Standardprotokolls fur die Aufnahme
bestand unser Ansatz immer darin, die Untersuchung der
Patienten so personlich wie méglich zu gestalten, unter Be-
rlcksichtigung des allgemeinen klinischen Bildes (Schwere-
grad der Erkrankung und Zeitaufwand fir die Medikation),
der Dokumente, die sie bereits besaBen (einschlieBlich Im-
munfluoreszenz zum Nachweis des mutierten Proteins oder
molekulare Diagnose zum Nachweis der Mutation) und der
eventuellen Forschungsanforderungen.

Als die Patienten zur Aufnahme nach Modena kamen und

zu weiteren Untersuchungen zurtickkehrten, sahen wir uns
auf einmal mit verschiedenen Anfragen konfrontiert, die die
Ambulanz zu einer gréBeren RegelmaBigkeit und zur Einbe-
ziehung von Experten anderer Fachrichtungen zur Beratung
und Unterstlitzung veranlassten, wie z.B. Anasthesie und
Reanimation, Handchirurgie, Kinderchirurgie, Zahn-, Mund,
Kiefer- und Gesichtschirurgie, Physiatrie, Ophthalmologie,
Hals, Nasen- und Ohrenheilkunde, Neonatologie, Padiatrie,
Psychologie, Schmerztherapie.

Zusétzlich zu diesen internen Kooperationen an der Polikli-
nik begann man auch mit der interdisziplindren Zusammen-
arbeit mit externen Spezialisten und mit unterschiedlichen lo-
kalen Einrichtungen, entsprechend des Bedarfs der verschie-
denen Patienten. Ziel war, die Betreuung von EB-Personen

zu férdern, die somit weitere Fahrten zu Arztbesuchen auf
ein MindestmaR reduzieren und gleichzeitig eine therapeu-
tische Kontinuitat aufrechterhalten konnten, die fur die Be-
handlung und Uberwachung einer so komplexen Krankheit
unerlasslich ist.

Dank der Erfahrungen mit dem Regionalprojekt, der Prasenz
von CMR, Holostem und CGR und der Bereitschaft des Uni-
versitatsklinikums und verschiedener anderer Institutionen in
Modena und der Region, sich fur EB-Patienten zu engagie-
ren, wurde das Projekt zur Schaffung eines EB-Hubs in Mo-
dena mit dem ehrgeizigen Ziel geboren, ,Schmetterlingskin-
der” von der Diagnose bis zur Gentherapie in Zusammen-
arbeit mit anderen internationalen EB-Zentren zu begleiten.
Vor diesem Hintergrund wurde 2018 die Tétigkeit einer mul-
tidisziplinaren Ambulanz fur EB unter der Leitung von Dr. Fi-
orentini offiziell aufgenommen, die heute neben Dermatolo-
gie (mit entsprechender Diagnostik und Chirurgie) auch me-
dizinische Genetik, Handchirurgie, Ophthalmologie und Phy-
siatrie umfasst, zu der nach und nach neue Spezialisten hin-
zukommen werden.

Neben dem ersten Besuch zur Anmeldung flr das Projekt
(koordiniert von Michele und flr das ihr euch weiterhin auf
mich beziehen koénnen) ist es daher moglich, dass die Pati-
enten kontinuierlich durch die Einrichtung von Modena be-
zUglich Untersuchungen und Therapiepléanen betreut werden.
Um sich zu Untersuchungen in der Ambulanz anzumelden,
die jeweils am Freitagmorgen stattfindet, ruft bitte 0039 (0)59
4222463, von Montag bis Freitag von 8.30 bis 13.30 Uhr, an.

Stefania Bettinelli, %’ Verantwortliche flir Kommunikation
und Offentlichkeitsarbeit CRM/Holostem
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caton clessici, ¢ Nadenda blotecnologica
Holastemn, o sono quelli che devono e

dalmhiwpm argt-lm clinien ;{e—
e ol ©'¥ un gruppetio pi
ristretlo, ciica unz decing di pemsone che
st pal e gon me o lavoran ala
wrapla qenica ¢ con Grazicka Pellegrin alla
trmapia ocllulare”,

Ll]sr.n'm PR it cha n'_'-::no mctivachzali
& il raceonto torna presto ela prima perso-
na: “Mel corso delle rrde peerche, el sona
imbattutn nell epidermalisi bolosa, 1 ban
birii farfisls mi sono entratl solto la pele
¢ nomsong wscili pid. Ho concentrats [a

“Fi che 1 caso ahs
ta I'intuito, ma quel
ka che mida la neer
ca it ln plssions”,

Si parlare i
moﬁﬁumhd

cerca?
“Costantemente,
ogni giorna? 1 ricer-
catore sl kmpeqna
quetidianamente:

te del casl pon ottiene un rsultato, cerca
di r.-:lpltl- cosa ha sbeglisto finché resce a
cosa f suscassn @ ofne la
sohm-rm. E  bello della ricencal Cuarda
fncclamo Ticenca non sappiama cosa an
diarsa a trovane, ITmportante & non avere
pregudin mentali: non deva svere un pre
concetto in besta par dimostrare quille che
vorme! che fosse, ma la mente bbera per
vedere cuelo che voraments & @ cercare di
mdemprefark al massimn, kb sono formanato
da quisto punto di visia®,
E::;ﬂu alliene un suotesso si pre-

deme per 10 minutl, pod penso cosa devo
fare dopo. Perd alouni risullali mi hanmo
dato emasdon) fortssime. Davant alla gus-

rarte del divertimendo, non sento b fatica,
non deva tmbrare, entrare, uscire.



la perché mi motiva, mi carica
talmente di responsabilith verse
i pazienti la oud attess & encrme
che.. dormivo meglis primal”.
gl_gnnto conta la solidarie-

“La storia di Haszan & I'esem-
pio della solidariets, Nells ri-
cerca non ci sono pil barrere.
Ormal tulti i grandi laboratord
di tutrd | paesi sonc intercon-
ness, i parlanc. Mella scienza
non ol sono confini; gia Ji per
& supera tutte le divisioni. Per
Il fipo di ricerca che facciamo
noi, tendente a considerare pa-
telogie arfane, malati rari soli-
tamente non trattali dalle gran-
di aziende, dai grarmdi prodlemni
del: umanita - diabele, cancro,
malattie cardiovascolard - la
solidarieta dihdene importania,
come testimonia il mio essere
ella festa della scuola di Casi

na .
Che cosa pud fare I'uomo
comune, il citladino, per la
ricerca?

“Pué fare una cosa importan-
Ussima, in questn momento
devaslantemente assente: ave-
it fuducia nella scienza. Stiama

vivendo un'epoca di antiscienti-
ficita: i santoni, le false teraple,
ke fake mews, la diffidenza ver-
50 0 vacginl, versoe la medicina,
wrso la temologla sono ma
nifestazioni i shducda verse la
schenza. La scienza & il hituro d
un popobo: ke grandi democra
e hanno sempre avuto grand|
scienze”.

Anche a livello istituzionale
& un momentaccio?
"Abbastanis. In ogni periode
di crisl | primi a essere tagliai
sonw 1 fondi per la ricerca. Bi
sognercbbe invece  sostenerla
perché Il metodn scientifico &
capace di alutare ad uscire dalla
crisl”.

Poco pin che sessantenne,
crescinto tra Liguria e Sici-
lia, il lavoro e la ricerca lo
hanno II‘EI} emiliano, Co-
nosce il nostro A ino?
“lo ero di quelli cﬁ? conside-
ravaro montagne solo le Alpi,
poi ho cominciato a percor
rere gli Appennini in tutta la
loro lunghezza e adesso adoro
I'Appennine tanto da passarci
quasi tutte il mio poco tempo
libera”, @

Pressestimmen

Corriere Romagna

Ravenna

LA STORIA

Foto di gruppo per i 40enni che hanno organizzato la festa questa estate

e

La festa dei 40 anni
diventa un grande
evento solidale

Un gruppo di amici celebra gli “anta”
organizzando un party per 400 persone,
ma l'incasso vain beneficenza

RAVENNA
Lafesta peri40 annisi & trasfor-
mata in una bellissima occasio-
ne per fare qualcosa di impor-
tante a favore di chi combatte
quotidianamente contro una
malattia rarissima, I'epidermo-
lisi bollosa. I bimbi che ne sono
affetti sono chiamati anche
“bimbi farfalla” per 'estrema
fragilita della pelle. Al minimo
urto e contatto si formano bolle
e ferite dolorose sia sulla loro
pelle che sulle mucose interne.
«Siamo un gruppo di amici
che ci conosciamo da una vita —
spiegal’avvocato Andrea Zacca-
ria, unodei40enni organizzato-
ri-. Abbiamo tutti la stessa eta e
dieci anni fa, in occasione del
trentesimo compleanno, abbia-
mo organizzato una grande fe-
sta. Questa estate abbiamo ripe-
tutoI'evento perinostri40anni,
ma anziché ricevere regali ab-
biamo chiesto ai partecipanti,
che sono stati circa 400, di fare
un’offertalibera in favore di De-
bra Sudtirol. Si trattadiun’asso-
ciazione che fornisce un impor-
tanteaiuto ai bimbi che soffrono

di epidermolisi bollosa e che so-
stiene i pazienti nell'accesso alle
ricerche innovative del Centro
di Medicina Rigenerativa “Ste-
fano Ferrari” dell’'Universita di
Modena e Reggio Emilia».
Zaccariaspiega chelafesta (in
tema hawaiano ndr) ¢ riuscita
alla perfezione e il divertimento
abordo piscina & andato di pari
passo con la generosita di chi ha
partecipato: «Alla fine abbiamo
raccolto 2mila euro che sono
stati donati all'associazione, af-
finché riesca in maniera sempre
pit efficace a proseguire nella
sua attivita. Siamo molto soddi-
sfatti: ci siamo fatti un bellissi-
mo regalo per i nostri 40 anni,
aiutando bambini che hanno bi-

PER AIUTARE
1“BAMBINIFARFALLA"

Ifondidonatia
un’associazione cheda
anni combatte una
malattia pediatrica
rarissima:
I’epidermolisi bollosa

sogno di cure specialistiche».

Eccellenzaitaliana

11 Centro di Medicina Rigene-
rativa di Modena e Reggio E-
milia si configura come un
centro di eccellenza nel pano-
rama della ricerca internazio-
nale sulla caratterizzazione
delle cellule staminali epitelia-
li e sulla loro applicazione cli-
nica in terapia cellulare e tera-
pia genica, grazie anche alla
dotazione di strumentazione
assolutamente all'avanguar-
dia. «L’epidermolisi bollosa &
una patologia molto rara e si
presenta in diverse forme, pitt
©omeno gravi—spiega Stefania
Bettinelli, responsabile rela-
zioni esterne e comunicazione
del centro -. Il nostro centro &
coinvolto in diversi progetti di
ricerca per 'epidermolisi bol-
losa e in collaborazione con il
centrodiricerche genomichee
conlazienda ospedaliero-uni-
versitaria di Modena ci propo-
niamo di offrire ai pazienti un
percorso completo: dalla dia-
gnosi della malattia fino alla
terapia genica. Lavoriamo in
strettissimo contatto con loro
e I'associazione Debra Sudti-
rol ci supporta tantissimo, so-
stenendo la ricerca e aiutando
i pazienti che arrivano da noi
da tutte le parti d’Italia».
(ro.art.)
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Allgemeine Informationen - Kontakt

Krankenhaus Bozen
%’ Dermatologische Abteilung
de b ra Gebaude W, 3. Stock
Sidtirol. Alto Adige. Primar DDr. Klaus Eisendle
Tel: 0471 909 901
DEBRA Siidtirol — Alto Adige E-Mail: dermat.bz@sabes.it
Rienzweg 12/d, 39034 Toblach
Tel: +39 335 1030235 Ambulatorio per il trattamento dell’Epidermolisi bollosa
info@debra.it - www.debra.it Dermatologia Policlinico di Modena, Ingresso 16

Via del Pozzo, 71, - 41125 Modena
Tel.: +39 0594222463

Centro di Medicina Rigenerativa ,,Stefano Ferrari“
Universita degli Studi di Modena e

eb Hq us Reggio Emilia via Glauco Gottardi, 100 - 41125 Modena

Austria. Tel.: +39 059 2058070
Casa EB Austria cmr@unimore.it - www.cmr.unimore.it
Universitatsklinik Dermatologie
Landeskrankenhaus Salzburg (SALK) Fondazione IRCCS Ca’ Granda Ospedale
Paracelsus Medizinische Privatuniversitat (PMU) Maggiore Policlinico di Milano
Mllner HauptstraBe 48, 5020 Salzburg Via Commenda 9
Tel: +43 (0) 57255 82400 20122 Milano
info@eb-haus.org - www.eb-haus.org E-mail: maria.favero@policlinico.mi.it

Tel. +39 02 55032450

C.L.R. Dental School
Universita degli Studi di Torino
Via Nizza nr. 230

10126 Torino

Tel. +39-0116708366

Fax +39-011-2366504
DEBRA Siidtirol — Alto Adige E-Mail: segr_cirdental@unito.it
Donazioni: Sidtiroler Volksbank, Filiale di Dobbiaco

IBAN: IT56 P058 5658 3600 1557 1103 341

BIC: BPAAIT2B015
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