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

die Sommerferien mit vielen heifen Tagen sind in allen Bundesldndern vorbei und ein
bunter Herbst zieht ein. Was in den letzten Monaten seit dem letzten Newsletter alles
passiert ist, lest ihr im weiteren Text.

Am Samstag, den 02.07.2022 hat unsere Mitgliederversammlung (hoffentlich letztma-
lig) rein online stattgefunden. Der alte Vorstand wurde erneut fiir weitere 2 Jahre ge-
wdhlt. Und wir planen fiir das kommende Jahr endlich wieder eine Veranstaltung in Prd-
senz mit Familientreffen. Gern konnt ihr euch dafiir schon das lange Wochenende vom
28.04.-01.05.2023 vormerken. Rund um Anke hat sich wahrend der Mitgliederversamm-
lung bereits ein kleines Organisations-Team gebildet - aber weitere helfende Hdnde
sind gern gesehen.

Am Samstagabend haben wir wieder eine Gesprdachsrunde zum Erfahrungsaustausch fiir
die Eltern via gathertown angeboten. Und auch eine Gruppe von betroffenen Jugendli-
chen hat sich iiber 2,5h angeregt via MicrosoftTeams ausgetauscht- ungestort von den
Erwachsenen.

Nach dem tollen Erfolg in diesem Jahr, hat die Planung zum Lauf zum ,Tag der seltenen
Erkrankungen" fiir 2023 bereits begonnen.

.Laufen Macht Gliicklich" ( ) wird wieder den organisato-
risch-technischen Teil iibernehmen. Zusammen mit der Syngap Elternhilfe e.V. und den
anderen Unterstiitzervereinen wird gerade an einer Anpassung des Konzeptes gefeilt.
Als Animation zum Training (oder zum Mitlaufen?) i e
machten wir euch noch auf die groBartige Aktion von
Rose hinweisen. Sie, Mathias und Georg starten am
25.09.2022 beim Berlin Marathon und haben in diesem
Zuge eine Spendenaktion gestartet, um sich fiir den
Lauf zu motivieren und gleichzeitig Spenden fiir unse-
ren Verein zu sammeln:




VLCAD
LCHAD/MTP!

Diesen Frihsommer hat im Kinderrehazentrum Usedom zum zweiten Mal eine FAOD-
Schwerpunktreha stattgefunden. Hier kénnt ihr Eindriicke einiger Teilnehmer und Teil-
nehmerinnen nachlesen.

Vom 25. Mai bis zum 21. Juni waren wir mit vielen anderen Familien
zusammen auf Usedom in der Ifa-Klinik in Kélpinsee zur Schwerpunktreha. Fiir uns war
es das vierte Mal, aber noch nie sind so viele betroffene Familien zusammengekommen.
Im Speisesaal hatten wir einen ganzen Bereich nur fiir uns und auch ein Stiick des Buf-
fetbereichs gehorte quasi uns.

Wir hatten viel Gelegenheit, uns auszutauschen. Zum einen per Anleitung durch Frau
Leitzke und Frau Eisenbldtter vom Ifa-Team, aber auch am Tisch und Nebentisch und
Neben-Nebentisch im Speiseraum. Entsprechend trubelig
und laut ging es in unserer Ecke zu. Wir waren auch im-
mer am ldngsten im Speisesaal zu finden, auch den ande-
ren aus der Gruppe ging es so. Wir alle zusammen waren
ein tolles Team!

Die Reha hat viel SpaB gemacht. AuBerdem haben wir im-
mer noch etwas dazugelernt und konnten fiir die kom-
mende Zeit Kraft tanken. Besonders schén ist aber auch,
dass wir viele neue Freundinnen und Freunde gewonnen
haben und auch jetzt Wochen spdter tauschen wir uns
noch aus und besuchen uns sogar. Und wie immer vermis-
sen wir Meer und Strand, wo wir viel Zeit verbracht und
sehr viel Sport gemacht haben.

Direkt nach unserer Reha hat leider auch der Chefarzt
Dr. Biiter die Klinik verlassen und ist jetzt nur noch auf
Abruf dort. Zwar iibernimmt die dort tdtige Kurdrztin
wohl seine Funktion, es bleibt aber unklar, ob es wieder
eine solch grofie Schwerpunktreha geben wird. Das macht
uns traurig. Wir hoffen, dass wir nochmal dabei sein kon-
nen und schon wdre auch eine Schwerpunktreha fiir Ju-
gendliche.

Die Reha auf Usedom war sehr interessant. Ich habe andere Kinder mit LCHAD-,
VLCAD- und MTP- Mangel kennengelernt. Wir hatten coole Anwendungen: z.B. Wasser-
gymnastik, Thalassotherapie, Kochkurse und FuBreflexzonenmassagen.

Wir hatten Gesprdchsrunden und haben unsere Fragen geklart. Manche Therapeuten
waren manchmal ein bisschen genervt und ich hatten das Gefiihl, das sie keine Lust hat-



ten. Es hat aber trotzdem SpaB gemacht, am meisten gefielen mir die Kochkurse, die
FuBreflexzonenmassage und der Strand, sowie das Meer.
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HE Das Beste: ich habe viele neue Freunde!

Meine Tochter Leni, ihr kleiner Bruder und ich
konnten dieses Jahr das erste Mal an der 4wschigen FAOD
Schwerpunktreha auf Usedom feilnehmen.

Leni hat den LCHAD Mangel und wir haben uns alle sehr auf
die 4 Wochen gefreut.

Da wir dieses Jahr eine groBie Gruppe waren, war der Aus-
tausch mit den anderen Eltern sehr schén. Auch Leni konn-
te in den 4 Wochen einiges lernen. Sie weifl nun, dass sie
nicht allein auf der Welt ist mit diesem Stoffwechselde-
fekt und sie hat sich sehr iber die anderen Kinder gefreut.
Da Leni noch sehr jung ist, sind die Therapien eher sportli-
cher Art gewesen - diese haben Leni jedoch sehr viel SpaB
gemacht.

Leni hdtte gerne noch mit mir am Kochkurs teilgenommen, aufgrund ihres Alters war das
aber noch nicht méglich - dass holen wir dann hoffentlich in 2 Jahren nach.

Als Fazit der Reha konnen wir sagen, dass es Riickblickend einfach ein voller Erfolg war.
Wir haben wieder mehr gelernt im Umgang mit der Erkrankung und das Wichtigste fiir
uns war, dass Leni weif, dass sie mch‘r alleine ist! Ich als Mama hatte mir eine oder zwei
Gesprdchsrunden mehr gewiinscht.




Vom 28.-29.08.2022 fand das INFORM- Meeting in Freiburg statt.

Und diesmal war Maren nicht allein, sondern hatte drei andere Vereinsmitglieder
dabei, die ihre Eindriicke im Folgenden teilen mgchten:

: .Bei der diesjdhrigen INFORM vom 28.-29.8.2022 in Freiburg be-
stand zum ersten Mal die Maglichkeit als Patienten/Eltern von Patienten an der Konfe-
renz teilzunehmen. Diese tolle Maglichkeit haben wir, Christian und Jalina, Eltern vom
2-jdhrigen Luan, gerne genutzt. Kurzerhand haben wir unseren Sommerurlaub mit den
Grofeltern in den Schwarzwald verlegt und konnten somit mit Babysitter versorgt teil-
nehmen.

Aufgeregt wurden wir vor Ort von Maren und Claudia begriift, die unser ,Elternteam von
Fett-SOS" komplettierten. Die Konferenz war perfekt organisiert und wir horten uns
die verschiedenen Vortrdge der Spezialisten aus der ganzen Welt zu den Themenbls-
cken ,Follow-Up of FAOD Newborn Screening”, ..Energy Metabolismus in FAOD",
.Cardiomyopathy" und .Retinopathy/Clinical Aspects of LCHAD" an. Auch wenn wir bei
einigen doch sehr technischen Vortragen nicht genau folgen konnten, haben wir den
GroBteil der Inhalte verstanden und konnten uns ein Bild zum aktuellen Kenntnisstand
des medizinischen Wissens machen. Sehr interessant fanden wir die Ergebnisse zum
Einsatz von Triheptanoin und die Vortrdge zur aktuellen Forschung im Bereich der Gen-
therapie am Auge. Gleichzeitig war es wertvoll, die Arzte etc. persénlich kennenzuler-
nen, ganz besonders aber auch der Austausch mn‘ den beTroffenen Maren und Claudia
sowie anderen Familien aus den USA

und England. Wir konnen die Teilnah-
me nur weiterempfehlen!”
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HealthScience

.Vom 28.08. - 29.08.2022
fand das internationale INFORM
Meeting in Freiburg statt. Zu diesem
hatte Maren vor einigen Monaten in-
teressierte Eltern eingeladen. So
richtig wusste ich ehrlich gesagt
nicht, was da auf mich zukommen
wird. Alles auf Englisch.... puhhhh,
reichen da meine Kenntnisse? Ande-
rerseits sollte dort u.a. auch Dr. Jerry Vockley einen Vortrag halten. Fiir mich der be-
kannteste amerikanische Stoffwechselmediziner, mit dem sicherlich breitesten Wissen,
aufgrund der Menge seiner Patienten. Da ich die Zeit hatte, meldete ich mich also an.



Nun sind die aufregenden zwei Tage vorbei und ich bin sehr gliicklich dort gewesen zu
sein. Man taucht voll und ganz in eine andere Welt ein, in der plétzlich all die Sorgen,
Fragen und Angste zum Thema werden. Zugegeben habe ich nicht all den medizinischen
Ausfiihrungen folgen kénnen. Hierfiir war mein Englisch nicht gut genug. Jedoch half mir
das WLAN vor Ort und meine Google Ubersetzer App, die in Echtzeit das auf der Biihne
gesprochene iibersetzte. Natiirlich nicht zu 100% korrekt, aber so konnte ich den Aus-
fiihrungen zu den Forschungen an den Fettstoffwechselstorungen relativ gut folgen und
kann nur jeden ermutigen, der es irgendwie einrichten kann, auch einmal an einem sol-
chen internationalen Treffen teilzunehmen und es nicht abhdngig vom Englisch zu ma-
chen.

Meine Teilnahme hat mir Mut gemacht, dass es weltweit Menschen gibt, die auf dem
Gebiet der FAOD forschen und die bemiiht sind, Ihre Erkenntnisse auch international
zu teilen. Es waren immerhin 20 Ldnder beim INFORM Meeting vertreten. Sehr gut
fand ich natiirlich auch den 30 miniitigen Vortrag unserer Maren gemeinsam mit Frau
Dr. Griinert aus Freiburg iiber das Leben mit einem Kind mit einer FAOD. An der Stelle
mdchte ich gerne erwdhnen, dass ich das Engagement, mit dem Maren unseren Fett SOS
Verein vertritt, einfach bemerkenswert finde! Ein groBes Dankeschdn an dich liebe Ma-
ren. Die Vorbereitung eines solchen Vortrags (in englischer Sprache), kostet viel Zeit.
Sie hat das super gemeistert und ich kann nur sagen: "Hut ab!!" und lieben Dank fiir al-
les, was Du fiir uns tust!

Da erstmals auch betroffene Familien zu diesem INFORM Meeting geladen waren, konn-
ten wir uns sogar noch mit Stephanie Harry und ihrem Sohn Christopher (14, Lchad) aus
den USA und mit einer Familie aus den UK mit ihrer 17-jdhrigen Tochter mit einer neue-
ren seltenen Erkrankung (ACAD9) austauschen. Super fand ich auch die Zeit zwischen-
durch fiir eine kleine Gesprdchsrunde, nur fiir die anwesenden Familien, im ganz kleinen
Kreis mit Dr. Griinert und Dr. Spiekerkdtter aus Freiburg und mit Dr. Vockley. Man hat-
te Zeit, Fragen zu stellen und alle waren sehr of fen und wirklich freundlich. Wann hat
man schon einmal solch eine Maglichkeit?

Die Vortrdge gaben u.a. verschiedene Ergebnisse von Studien wieder, aber auch Behand-
lungsmethoden bei einer Neuropathie. Auch in Sachen Retinopathie gibt es, zumindest
fir die Zukunft, hoffnungsvolle Ansdtze der Behandlung.

Ich verlasse diese kleine "andere Welt" nun mit einem sehr positiven Gefiihl und werde,
die englischen Kandle zum Online Austausch nun sehr viel mehr nutzen, um meine
Sprachkenntnisse weiter zu verbessern.”



Im Anschluss an das INFORM Meeting war
| Freiburg auch noch Gastgeber der SSIEM Jahresta-
' gung vom 30.08. - 02.09.2022 ( )
Auf Anfrage von Medscape, vermittelt durch Dr. Da-
niela Karall, habe ich am Dienstag an einem einstiindi-
gen Symposium teilgenommen zum Thema: .Clinician
and Patient Perspectives in the Management of LC-
Fatty Acid Oxidation Disorders".

Dr.Vockley gab eine Einfiihrung in die Diagnostik der
FAOD, anschlieBend berichtete Dr.Griinwald iiber
verschiedene Ausprdgungen und klinische Symptome
von lc-FAOD, bei denen ich jeweils auch die Sicht als
Patientenmutter mit einbringen durfte: Wie wurde
Aline diagnostiziert? Wie sehen die Behandlung und
Didt aus? Gibt es bereits Folgeerkrankungen? Aber Clinilen end PRTRE 1
auch: Was sind bei Aline Trigger fiir Stoffwech- in the Management of Long-Chain
selentgleisungen und welche VorsichtsmaBnahmen Fatty Acid Oxidation Disorders
TUESOAY, 30 AUGUST 2022 | 12245 Car
ergreifen wir vor sportlichen Aktivitdten? et e e O e G
AnschlieBend berichtete Dr.Karall zu aktuellen The- =
rapien (MCT und C7/Triheptanoin) und auch, welche
neuen Therapieansdtze gerade erforscht werden (z.B.
Ketonkdrper, PPARS - Enzymaktivator RENOO1).

Die Jahrestagung wurde dann am friihen Nachmittag
von Frau Prof.Spiekerkotter und einem beeindru-
ckendem kiinstlerischen Rahmenprogramm eroffnet.
Leider musste ich am Abend Freiburg wieder verlas-
sen und konnte dem weiteren wissenschaftlichen Pro-
gramm nicht als Zuhorerin beiwohnen.




Pressemitteilung vom 12.09.2022 (Wien/OTS)

Selbsthilfegruppen und Patient:innenorganisationen sind gerade fiir Men-
schen mit seltenen Erkrankungen essenziell - als Quelle fiir Informatio-
nen, als Schnittstelle zu Expertise und Expert:innen sowie als Plattform
fiir den Austausch unter Betroffenen. Um den Patient:innen und Angeho-
rigen einen moglichst frihzeitigen Kontakt zu Selbsthilfegruppen zu ver-
mitteln, startete nun ein richtungsweisendes Projekt an der Kinderklinik,
Medizinischer Universitdtscampus AKH Wien: Mit aRAREness soll Selbst-
hilfe fir seltene Erkrankungen im Krankenhaus institutionalisiert werden.
.Selbsthilfegruppen sind fiir uns Arzt:innen unverzichtbare Partner in der
Betreuung chronisch kranker Patient:innen®, sagt Univ.-Prof. Dr. Susanne
Greber-Platzer, Leiterin der Universitdtsklinik fir Kinder- und Jugendheil-
kunde am AKH Wien. ,Sie verfiigen iiber weitreichende fachliche Expertise
und ein wertvolles Verstandnis fiir die Situation der Betroffenen. Deshalb ist
es uns ein Anliegen, diese Institutionen moglichst gut in unsere Arbeit einzu-
binden." Aufbauend auf eine grundlegende Erhebung des Ist-Zustandes in
ganz Osterreich wurde deshalb das Projekt ,aRAREness - Raising awareness
for rare diseases through patient involvement and integration into the clini-
cal environment of health care professionals” ins Leben gerufen. Geférdert
mit Mitteln aus den ,Gemeinsamen Gesundheitszielen" aus dem Rahmen-
Pharmavertrag soll das Pilotprojekt dazu beitragen, Selbsthilfe fiir seltene
Erkrankungen im Krankenhaus zu institutionalisieren.

Ab sofort Beratung zu Selbsthilfe an der Kinderklinik

An drei Spezialambulanzen fiir seltene Erkrankungen an der Kinderklinik des
AKH Wien und gemeinsam mit sieben Selbsthilfegruppen werden ab sofort
Kindern und deren Familien regelmdBige und systematische Beratungen ange-
boten.

Im Rahmen des Projektes wird als Selbsthilfebeauftragter Max Oberweger
Betroffene bei ihren Kontrollterminen in den Spezialambulanzen beraten und
befragen. ,Ich sehe mich als Schnittstelle zwischen drztlichem Team,
Selbsthilfegruppen und Patient:innen und werde versuchen, die Arbeit von
Selbsthilfegruppen im Generellen und in Bezug auf die jeweiligen Erkrankun-
gen ndher zu bringen und deren Unterstiitzungen hervorheben®, so Oberwe-
ger.



MaBgeschneiderte Infos im Pilotbetrieb

Zum Einsatz kommen dabei selbst aufgenommene Videos, die im Wartebe-
reich der Ambulanzen den Patient:innen gezeigt werden, das Angebot der
Patient:innenorganisationen vermitteln und Betroffene zu Wort kommen las-
sen. AuBerdem werden u.a. kompakte gedruckte Informationen zu den jewei-
ligen Selbsthilfegruppen weitergegeben. Zudem wird u.a. ein Link zur Selbst-
hilfe auf der Website der Universitatsklinik fiir Kinder- und Jugendheilkun-
de eingerichtet - inklusive Verlinkungen zu wichtigen Stakeholdern im Be-
reich seltener Erkrankungen, zu den Spezialambulanzen und zu den Selbsthil-
fegruppen.

.Gerade im Fall von seltenen Erkrankungen stellen die geringen Betroffenen-
zahlen und die rdumliche Streuung der wenigen vorhandenen Expertisezen-
tren viele Menschen vor grofe Herausforderungen®, betont Mag. Elisabeth
Weigand, MBA, Geschdftsfiihrerin von Pro Rare Austria, der Allianz fiir sel-
tene Erkrankungen. ..Doch oft kann bereits eine einmalige Kontaktaufnahme
mit einer Selbsthilfegruppe wichtige Fragen von Betroffenen beantworten
und so ihre Gesundheitskompetenz starken und die Lebensqualitdt erhshen.
Daher ist dieses, von uns initiierte Projekt von grofer Bedeutung und wir sind
dem Team der Universitdtskinderklinik sehr dankbar fiir das Engagement auf
diesem Gebiet."

Die teilnehmenden Selbsthilfegruppen vertreten unterschiedliche Erkran-

kungsfelder: Glasknochen-Krankheit - | Phos-
phatdiabetes - | Turner-Syndrom - , An-
geborene Fettsdurenoxidationsstorungen - | Angeborene
Stoffwechsel-Erkrankungen - | MukoPolySaccharidosen -

| Familidgre Hypercholesterindmie -
Ziel ist eine hohere Gesundheitskompetenz und mehr' Bewusstsein in der
Offentlichkeit
.Wir wollen mit dem Projekt die Gesundheitskompetenz von Kindern mit sel-
tenen Erkrankungen stdrken und gleichzeitig in der Offentlichkeit ein Be-
wusstsein fiir seltene Erkrankungen sowie die Leistungen der Selbsthilfe
schaffen", unterstreicht Weigand.
Awareness fiir aRAREness
Am Ende des Projekts sollen die Erfahrungen evaluiert und Empfehlungen fiir
eine nachhaltige Zusammenarbeit entwickelt werden und somit eine Aus-
gangsbasis fiir den Regelbetrieb darstellen. ,Es wdre wiinschenswert, dass
wir dann wissen, welche Initiativen zur Starkung der Selbsthilfe fiir seltene
Erkrankungen in 6sterreichischen Krankenhdusern notwendig sind", meint
auch Susanne Greber-Platzer.



Bereits im Rahmen des kommenden Osterreichischen Kongresses fiir Seltene
Krankheiten vom 23.-24. September in Linz wird wichtigen Stakeholdern ein
aktueller Status quo zum Projekt in einem Vortrag prdsentiert werden:

Im kiirzlich publizierten Pro Rare Austria Jahresbericht 2021 werden alle
Aktivitdten des Dachverbandes anschaulich dargestellt:

Riickfragehinweis:

Pro Rare Austria, Allianz fiir seltene Erkrankungen
Mag. Gabriele Mayr, Projektleitung

T: +43 (0) 664 - 456 9737,

Das Folge- Projekt zu unserem Magazin ,ein Mega Cooles Team" ist in vollem
Gange. StudentInnen der SRH Berlin School of Popular Arts haben gemein-
sam mit der Charité-Universitdtsmedizin Berlin, Sozialpddiatrisches Zentrum
(SPZ) fiir chronisch kranke Kinder im vergangenen Semester ein Brettspiel
fiir Vorschulkinder entwickelt. Alle Informationen zur Umsetzung der Pro-
jekte gibt es auf der begleitenden Homepage:

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

Liebe Griile vom Fett- SOS eV



