Liebe Betroffene, liebe Familien, liebe Vereinsmitglieder, liebe Angehérige und Interes-
sierte,

das Jahr 2020 begann wie gewshnlich mit vielen Aktionen rund um den RareDiseaseDay/
Tag der Seltenen Erkrankungen, an denen auch wir teilgenommen haben.

Mit Beginn des Mdrzes dnderte sich aber ziemlich abrupt fiir alle unser gewohnter All-
tag aufgrund des Corona-Virus. Sehr viele Veranstaltungen wurden abgesagt und/oder
verschoben.

Zur besseren Orientierung werden Beitrdge wie im 4. Newsletter bereits erkldrt, mit
kleinen Piktogrammen gekennzeichnet.

Beitrdge und Informationen fiir alle Formen der Fettsdurenoxida-
tionsstorungen und Carnitintransporterstsrungen

VLCAD Beitrdge und Informationen fiir die langkettigen Fettsdurenoxida-
——— tionsstérungen (VLCAD-, LCHAD-, MTP- Mangel) und Carnitintranspor-
terstorungen mit MCT-Didt

Beitrdge und Informationen fiir die mittelkettigen Fettsdurenoxida-
tionsstorungen (MCAD-Mangel)

MCAD



Der seltenste Tag des Jahres: 29. Februar!
Rund um diesen Tag (in nicht-Schaltjahren am
28. Februar) wird weltweit das Augenmerk WE ARE THE
auf die Seltenen Erkrankungen gelegt. ’ J00MILLION
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Auch Mitglieder unseres Vereins haben an diesem Tag Aufmerksamkeit generiert, indem
sie an Veranstaltungen teilgenommen und unterstiitzt haben.

Am 27. und 28.02.2020 fand das Symposium der Eva Luise und Horst Kohler Stiftung
( ) zum Thema "Digitalisierung im Gesundheitswesen - Chance oder Risiko
fir die Seltenen?" statt. Das Thema Digitalisierung wurde breit und in vielen Blickwin-
keln von Experten und Betroffenen betrachtet und diskutiert.

Melanie, Thorsten und Elisa haben unseren Verein beim RareDiseaseDay am 28. Februar
in Mainz vertreten. Sie sind dort mit vielen anderen Vertretern von Selbsthilfevereinen



ins Gesprdch gekommen. Leider waren aufgrund der Veranstaltungszeit (Freitagvormit-
tag bis friilhen Nachmittag) nur wenige Besucher von .auBerhalb® anwesend.

Anke hat am 29.02. an der Konferenz zur VERNETZUNG der Versorgung von Seltenen
Erkrankungen im Rhein-Main-Gebiet an der Universitatsklinik Frankfurt a.M. teilgenom-
men. Dort hat sie einige interessante Kontakte mit anderen Vereinen kniipfen konnen
und Erfahrungen zur Vereinsarbeit, z.B. im Umgang mit WhatsApp-Gruppen, Kontakt zu
Arzten etc. ausgetauscht. Die Prédsenz von Medizinern und somit die Méglichkeit auch
mit ihnen Kontakte zu kniipfen, war leider geringer als erwartet, soll aber in den Folge-
jahren und den entsprechenden Folgetreffen ausgebaut werden. Neben dem Netzwer-
ken wurden auch verschiedene interessante Vortrdge zu seltenen Erkrankungen im All-
gemeinen sowie bezogen auf einzelne seltene Erkrankungen gehalten. Einen direkten
speziellen Bezug oder Mehrwert fiir unseren Verein hatten diese aber nicht.

Viele Familien sind verunsichert durch die aktuelle Coronavirus-Pandemie. Wir haben
sowohl auf unserer Homepage ( ) als auch im Forum Informationen dazu
zusammen gestellt.
Auch auf unseren Social Media-Kandlen berichten wir immer aktuell iiber Neuigkeiten:

e Twitter:

e Facebook:

e TInstagram:

AuBerdem gibt es regelmdBig aktualisierte (krankheitsiibergreifende) Informationen
zum Thema Covid-19 und daraus entstehenden Fragestellungen, z.B. arbeitsrechtlicher
Art und auch der Notfallversorgung, iiber die Dachorganisationen:

e Kindernetzwerk

e ProRareAustria

e Achse

Und es gibt Webinare und Stellungnahmen der Fachgesellschaften:
e INFORM Network

Bei Unsicherheiten hinsichtlich der ambulanten Versorgung, abgesagten und/oder ver-
schobenen Kontroll-Terminen sowie der Versorgung im Notfall wendet euch bitte ver-
trauensvoll an euer behandelndes Stoffwechselzentrum.



Aufgrund der Corona-Pandemie wurden und werden seit Anfang Mdrz viele Veranstal-
tungen mit Menschenansammlungen abgesagt.

Auch unsere Mitgliederversammlung und das Familientreffen, welches fiir das Wochen-
ende vom 27.-29.03.2020 auf der Runneburg in Weilensee/Thiiringen geplant war, ha-
ben wir absagen miissen. Ein neuer Termin soll fiir den Herbst gefunden werden. Das
genaue Datum und auch die Art der Durchfiihrung hdngen davon ab, wie und wann die
Kontakt- und Reisesperren gelockert werden.

Weitere Veranstaltungen (an denen wir teilnehmen wollten), die abgesagt und/oder ver-
schoben wurden:

04.-07.03.2020 | APS Tagung und Seminar in Fulda abgesagt

07.03.2020 RareDiseaseDay Orphanet Deutsch- abgesagt
land, Hannover

21.-24.05.2020 | Schnupperreha fiir 8- Durchfiihrung noch unklar
Oxidationsstorungen,
Kinderrehazentrum Usedom

30.-31.08.2020 | INFORM, Freiburg verschoben, neuer Termin
im Oktober geplant

01.-04.09.2020 | SSIEM, Freiburg abgesagt, neuer Termin
2022 in Freiburg

Ebenso von Absagen betroffen sind geplante Kinderreha-MaBnahmen. In der Klinik
Hochried, Murnau am Staffelsee diirfen mit Erlass vom 19.03.2020 des Bayerische
Staatsministerium fir Gesundheit und Pflege, keine elektiven Rehabilitationsmanahmen
vom 20.03.2020 bis 15.05.2020 durchgefiihrt werden.

Auch im Kinderrehazentrum Usedom musste der Reha-Durchgang mit Anreise am
01.04.2020 abgesagt werden. Ob die Schwerpunktrehabilitation fiir B-
Oxidationsstorungen mit Anreise am 29.04.2020 stattfinden kann, steht noch nicht
fest. Die betroffenen Familien werden rechtzeitig von der Klinik informiert.




Zum Austausch mit anderen betroffenen Familien haben wir fiir die langkettigen FAOD
ein deutschsprachiges Forum: , welches sich auch reger
Nutzung erfreut. Nach Registrierung und Vorstellung im offentlichen Bereich erfolgt
die manuelle Freischaltung und der Benutzer erhdlt Zugriff auf alle geschiitzten und
nicht-offentlichen Inhalte.

Auf europdischer Ebene wurde von Patientenvertretern ein internationales Forum auf-
gebaut, welches von Mitarbeitern der Non-Profit-Organisationen: EURORDIS- Rare
Diseases Europe und The Hospital for Sick Children unterstiitzt wird und rein durch
Spenden finanziert ist.

Das Geniale an RareConnect ist der Austausch mit anderen Betroffenen iiber Sprach-
grenzen hinweg, damit ist eine Verstdndigung iiber Landesgrenzen hinaus maoglich.
RareConnect bietet verschiedene Ubersetzungsdienste, damit sich Menschen mit selte-
nen Erkrankungen aus der ganzen Welt austauschen konnen. Alle Beitrdge werden stan-
dardmdBig maschinell ibersetzt, u.a.: Tschechisch, Englisch, Spanisch, Franzésisch, Por-
tugiesisch, Russisch, Italienisch, Japanisch, Ukrainisch und Arabisch.

MetabERN, das Europdische Referenznetz fiir erbliche Stoffwechselkrankheiten, ist
ein europdisches, gemeinniitziges Netzwerk (

)., das von der EU gegriindet wurde, um allen Patienten, die von einer sel-
tenen erblichen Stoffwechselkrankheit (IMD) betroffen sind, und ihren Familien den
Zugang zur besten verfiigbaren Versorgung zu erleichtern und die Bediirfnisse aller
Patienten iiber die Grenze hinweg zu erfiillen. ( )

MetabERN hat sich zum Ziel gesetzt, die am stdrksten spezialisierten Zentren im Be-
reich seltener angeborener Stoffwechselstorungen miteinander zu verbinden, um die
Prdvention zu fordern, die Diagnose zu beschleunigen und die Versorgungsstandards fiir
Patienten mit angeborenen Stoffwechselstérungen in ganz Europa zu verbessern.
MetabERN wird ausschlieflich von Patienten und Experten geleitet. Durch die Kombina-
tion von Patientenerfahrung und Expertenwissen aus der gesamten EU erfasst es die
innovativsten medizinischen Fortschritte und passt sie an die Bediirfnisse der Patienten
an.

Im Februar haben wir uns als Fett-SOS e.V. um die Mitgliedschaft im Patientenvorstand
von MetabERN beworben und mochten als Mitglied die Forschung und Versorgung fiir
Patienten mit Fettsdurenoxidationsstérungen in Europa weiter voranbringen.



Die Unterstiitzung unseres Vereins ist nun auch ganz unkompliziert beim online-Einkauf
auf Amazon maglich:

Fett-SOS e.V. ist dort registriert und wenn ihr nun auf einkauft, sam-
melt Amazon 0,5% des Wertes der gesamten qualifizierten Einkdufe fiir die Organisati-
on eurer Wahl.

Ganz normale Spenden sind natiirlich trotzdem weiterhin maglich:

Kontoinhaber: Fett-SOS e.V.

Swift (BIC) Code: GENO DEF1 SLR

IBAN: DE31 8306 5408 0004 0724 21

Bank: Deutsche Skatbank, Altenburger Strafe 13, 04626 Schmélin

VLCAD
LCHAD/MTP

Von den Unikliniken Heidelberg (Frau Dr. Mitze) und Freiburg (Frau Dr.Griinert) ist eine
Studie zur Untersuchung des Langzeit-Outcome von LCHAD- und MTP-Patienten in
Deutschland geplant. Das positive Ethikvotum beider Kliniken liegt bereits vor.

Es sollen maglichst viele der in Deutschland lebenden Familien erreicht werden, weswe-
gen wir gern der Bitte nachgekommen sind, diese Studie auch iiber unseren Newsletter
bekannt zu machen. Nach den Osterfeiertagen werden von der Studienleitung auch
nochmal alle Stoffwechselkliniken angeschrieben, um diese Information an ihre Patien-
ten weiter zu geben.

Das entsprechende Anschreiben fiir die betroffenen Familien findet ihr im Anhang an
diesen Newsletter.



VLCAD
LCHAD/MTP!

Von Dr.Schdr/Kanso gibt es ein neues Produkt zum

Didtmanagement u.a. der langkettigen
Fettsdurenoxidationsstorungen . Kanso MCTfiber
ist ein MCT-Pulver, welches auch verordnungsfahig
ist. Weitere Informationen dazu findet ihr auf der
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Homepage von Dr.Schdr/kanso:

Wie auch bei allen anderen didtetischen Lebensmit-
teln, sollte die Nutzung mit eurem Stoffwechselteam abgesprochen werden.

Wenn ihr keine weiteren Informationen mochtet, schreibt bitte eine kurze Mail an:

Liebe GriiRe vom Fett- SOS eV



