Liebe Betroffene, liebe Familien, liebe Vereinsmitglieder, liebe Angehorige und

Interessierte,

lange musstet ihr warten -

ohne neue Informationen von uns habt ihr den Som-

mer verbracht. Umso mehr freuen wir uns, euch hier von vielen tollen Aktivitdten
berichten zu konnen, die stattgefunden haben und auch bereits in Planung sind.
AuBerdem findet ihr Informationen zu zwei Studien, an denen Betroffene mit

FAOD teilnehmen konnen.

Im April dieses Jahres war es nach langen zwei Jahren Zwangspause endlich wie-
der so weit, das Familientreffen stand vor der Tiir.
Wir haben uns aus Bayern auch auf den Weg nach Eisenach gemacht und waren

voller Vorfreude.

Und wir wurden mal wieder nicht enttduscht.

Fiir die Kinder war einiges geboten: neben Waffeln ba-
cken, Spieleabend, Kinonachmittag und Klettergarten
war fir unsere Tochter das Familienyoga mit Ina und
die Sporteinheiten mit Tino das Highlight. Auch endlich
wieder der Kontakt zu anderen betroffenen Kindern
war fir Leni groBartig.

Fir uns als Eltern war der Austausch mit den anderen
Familien sehr aufschlussreich, wir haben wieder einiges
gelernt und sind immer wieder sehr dankbar fiir diese
Maglichkeit des Austauschs.

Danke an alle, die mitgeholfen haben dieses tolle Wo-
chenende zu organisieren. Wir freuen uns schon auf
2024,

Sandra, Michi, Leni und Paul



Besonders freuen wir uns, dass das diesjdhrige Familien- Gefordert durch die

treffen finanziell von Aktion Mensch gefordert worden P
ist! Vielen Dank dafiir. Den Termin fiir das ndchste Fami-
lientreffen konnt ihr euch auch schon vormerken: es soll MENSCH

vom 08.-10.03.2024 wieder in Eisenach stattfinden.
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Wdhrend des Familientreffens in Eisenach im April 2023 hatte ich die Maglich-
keit, meine erste Transitions- Gesprdchsrunde durchzufiihren.
Ich gebe zu, ich war ganz schon aufgeregt, aber die fiinf jungen Erwachsenen (im
Alter von 13 bis 16) unserer FAOD-Familie waren einfach nur toll und liefen sich
darauf ein. Wir plauderten iber alles Magliche und auch iber konkrete Probleme
und Sorgen. Nach einer Stunde waren wir alle liberrascht, dass die Zeit so schnell
verging. Gerne wieder ihr Lieben!!
Y Meine Aufgaben als Transitionscoach sind:
' s den Teenagern zuzuhdoren, zu reflektieren,
auf Augenhdhe zu kommunizieren und ihnen
zur Seite zu stehen bei jeglichen Problemen
" und deren Losungsfindung. Gerne berate ich
auch euch Eltern wenn es um das Erwach-
| senwerden eurer Kinder geht.
Ganz stolz bin ich auf meine Visitenkarten,
. die mal wieder, dank Familie Nunnenkamp,
| designt und gedruckt wurden: unentgelt-
. lichlll Vielen Dank dafiir!l!
Eure Jette

Unser Fett-SOS Verein wird in diesem Jahr 5 Jahre alt.
Da haben wir uns etwas Besonderes liberlegt: Geburtstagsgeschenke fiir alle!



Alle Kinder und Jugendliche des Vereins bekom-
men an ihrem Geburtstag je nach Alter entweder
unser neues Vereins-Maskottchen Zora Zebra
von Steiff oder ein cooles und nachhaltiges Hip-
bag von Airpaq geschenkt (Bauchtasche aus recy-
. celten Airbags).

Bereits seit Juni gehen die ersten Uberra-
schungspakete raus T .

Bitte kontrolliert, ob eure im Verein hinterlegte
Adresse noch stimmt. Sonst kommt unser Ge-
schenk nicht piinktlich an!

PS: Die Firma Airpaq unterstiitzt unseren Verein noch mit einem grofziigigen Ra-
batt von 20% beim Kauf einer der praktischen und preisgekronten Taschen aus
ihrem Sortiment. Den Gutschein Code erhalten Vereinsmitglieder von Simone oder
Maren auf Nachfrage.

Sandra: ,Unsere Tochter Leni ist dieses Jahr 6 Jahre
alt geworden und zu diesem Anlass gab es nicht nur die
Geschenke von Mama, Papa und der Rest der Familie. i
Nein dieses Jahr, gab es neben den jahrlichen Geburts-
tagsgliickwiinschen, vom Verein, sogar ein tolles Ku-
scheltier Zebra. Sie liebt dieses Zebra und es durfte
schon mit auf einige Reisen gehen.

Wir sagen herzlichen Dank dafiir."

=== 30.AHRE

=. == /77, Im April 2023 fand in Fulda der 2-tdgige Geschwister-

- Workshop "Fit und Stark - fir gesunde Geschwister
und ihre Eltern" des knw kindernetzwerks e.V. statt. Es
waren 10 gesunde Geschwisterkinder mit je einem El-
ternteil ausgesucht worden. Hierbei handelte es sich
ausnahmslos um sehr seltene Erkrankungen/Gende-
fekte. Der Workshop fand in der Katholischen Famili-
enbildungsstadtte in Fulda statt, die TeilnehmerInnen
waren alle gemeinsam in einem nahe gelegenen Hotel un-
tergebracht. Nach einer kurzen gemeinsamen Begrii-
Bungsrunde von und mit der Trainerin Susann Schraodel




und dem Trainer Oliver Geifler-Fichtner, trennten sich die Wege der Eltern und
Kinder fiir einen Grofteil der Workshopeinheiten. Wobei die hellen und freundli-
chen Rdaumlichkeiten nebeneinander und die Lage im Griinen, sowie viele Spiel-/Be-
wegungs- und Snackpausen auch an der frischen Luft auflockerten und einen ste-
tigen Kontakt der Eltern und Kinder zuliefen. Susann Schrodel erarbeitet mit den
10 Kindern in den zwei Tagen u.a. einen "Krankheitskoffer" und besprach Méglich-
keiten, wie dieser besser getragen oder leichter werden konnte. Hier wurden so-
wohl die Stdrken der Kinder als auch externe Faktoren (Helfende Hdnde) schon
veranschaulicht und ins Bewusstsein gerufen. Die Eltern begaben sich in einen von
Anfang an sehr offenen, intensiven und teilweise emotionalen Austausch mit Oli-
ver Geifler-Fichtner, in welchem u.a. die Belastungen der einzelnen Familien sowie
Unterstiitzungsmoglichkeiten herausgearbeitet wurden. Hierbei stellten sich
viele Parallelen heraus, ob
wohl die unterschiedlichsten seltenen Erkrankungen/Gendefekte vertreten wa-
ren. Sehr wichtig war beispielsweise allen Eltern aus den verschiedensten Famili-
enkonstellationen, dass die gesunden Geschwisterkinder sich ebenfalls "gesehen,
verstanden und geliebt" fiihlen und nicht das Gefiihl haben, neben den - teilweise
sehr fordernden - Bediirfnissen des erkrankten Geschwisterkindes unterzugehen.
Zwischendurch stellten sich noch ein Urologe und eine Kinderdrztin & Therapeutin
erst den Kinderfragen und dann den Fragen der Erwachsenen.
Insgesamt empfanden wir den Workshop als sehr intensiv und bereichernd und
nehmen Anregungen und neue Kontakte in unseren Alltag mit.
Liebe Griife, Saskia
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Am 16. und 17.9.2023 waren Maren und
ich auf der Jahrestagung des knw und
dem Symposium mit Workshop zu
Thema ,Resilienz", sowie der Mitglie-
derversammlung. Dank unserer

Mitgliedschaft als Verein beim knw

konnten wir an dieser grofiartigen Veranstaltung teilnehmen.

Wir waren total begeistert von so viel Engagement, Organisation und den tollen
Menschen vor Ort. Hauptsdchlich ging es im Symposium um die Resilienz- Stdrkung
(Resilienz=Widerstandsfahigkeit). Nach der BegriiBung durch die Vorsitzende

Frau Dr. Mund, hérten wir Vortrdage von u.a. Prof. Dr. med.
h.c. von VoB (Ehrenvorsitzender) und Frau Dr. Helmreich
zur ,Krisenbewadltigung". Ergriffen,
berihrt und dankbar waren wir fiir die Beitrdge von 5 Re-
ferenten, die uns verschiedenen Perspektiven ihrer Le-
benssituation erzdhlten. Die angebotenen Workshops wa-
ren auch super!ll Am Sonntag waren wir bei der Mitglieder-
versammlung mit einer Stimme fiir Fett-SOS e.V. vertre-
ten. Es ist sehr beindruckend , wie dieser Verein organi-
siert ist und was alles .dran hangt". Ein riesiger Erfolg ist
der politische Forderungskatalog des knw zur Verbesse-
rung des Versorgungsalltages von chronisch kranken Kin-
dern siehe Pressemitteilung vom 15.9.2023.
(Berliner Appell 2023:

).
Wir hatten viele tolle Gesprdche und haben neue Erkennt-
nisse mitgenommen.
Die Selbsthilfe befindet sich im Wandel. Der Anspruch
wird immer hoher, es kommen immer mehr Aufgaben hinzu,
Professionalitat steigt und es wird immer schwieriger,
Menschen fiir eine ehrenamtliche Aufgabe auf Dauer zu
gewinnen. Aber ohne Freiwillige funktioniert es nicht...

W_as ist nach 27 bzw. 20 Jahren
Kindernetzwerk erreicht worden?




Dieses Thema beschdftigt auch uns sehr!l Wir brau-
chen Unterstiitzung!ll Wir planen mit Hilfe eines Start-
up-Unternehmens (bestehend aus Freiwilligen!!l) unsere
Homepage und unser Logo aufpeppen zu lassen...
Demndchst planen wir mit euch in Kontakt zu treten, um
herauszufinden, welche ,Fdhigkeiten" in euch stecken
bzw. wie und ob ihr euch vorstellen kénnt, aktiv in der
Vereinsarbeit mitzuwirken oder evtl. Projekte vorzu-
schlagen und selber zu betreuen. Wir sind dankbar fiir
eure Ideen...

Macht mitlll Eure Jette

Der Rare Diseases Run 2024 steht schon in den
Startlechern!

25.02.-03.03.2024

Virtuell, auf deiner Lieblingslauf-
strecke

Jeder, zu FuB oder im Rollstuhl

DER LAUF FUR SELTENE
ERKRANKUNGEN ab Oktober 2023

Also merkt euch den Termin schon vor, beginnt zu trainieren fiir eine Distanz
eurer Wahl zwischen 500m bis Marathon.

Und macht Werbung fiir den Lauf und unseren Verein in den Sozialen Medien mit
den Hashtags:

Fragt auch gern z.B. eure Arbeitgeber, den Kindergarten oder die Schule und
Freunde an, ob Sie den Lauf unterstiitzen mochten. Vieles ist mogllch von Spon-
soring, iiber eine Laufgruppe oder e
die eigene Teilnahme am Lauf!

So ist z.B. die Klasse 2b der Grund-
schule Zinnowitz mit ihrem Klassen-
lehrer in diesem Jahr mitgelaufen _
und hat so Spenden fiir die Selte- EW}EZ ::w:ﬁ:
nen Erkrankungen gesammelt. -
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Als Unternehmen, das sich verpflichtet hat, die Perspektive von Menschen, die
mit seltenen Krankheiten leben, einzubeziehen, hat Ultragenyx 2017 den Patien-
tenrat ins Leben gerufen. Ziel ist es, das Verstdndnis dafiir zu verbessern, wie
sich LC-FAOD auf Patienten und Familien auswirken und die besten Wege zur Un-
terstitzung der LC-FAOD-Gemeinschaft zu finden. Der Patientenrat bestand
bisher aus Mitgliedern aus den USA, Kanada und Argentinien. Und im Rahmen der
Erweiterung auf Patientengemeinschaften aus Europa sind wir als Fett-SOS e.V.
Ende letzten Jahres angefragt worden, ob ein Vertreter oder eine Vertreterin
Teil des "Patient Leadership Councils”, also des Patientenrats, werden mochte. Da
die Arbeitssprache dieses Rates Englisch ist, haben wir uns mit Janina und Claudia
(welche auch im letzten Jahr mit beim INFORM Meeting in Freiburg gewesen sind)
besprochen, wer von uns dreien daran teilnehmen soll. Ich habe nun bereits an
zwei Treffen in diesem Jahr teilgenommen und ein drittes wird noch Ende des
Jahres folgen

Die Ziele des Rates sind: Erfahrungen liber das Leben
mit LC-FAOD auszutauschen, Aufzeigen von Themen, die fiir LC-FAOD-Patienten
und -Familien wichtig sind, unerfiillte Bediirfnisse der Gemeinschaft zu identi-
fizieren und gemeinsame Ansdtze zur Bewdltigung gemeinsamer Probleme zu de-
finieren.

Im Rahmen der virtuellen Treffen werden verschiedene Themen aufgegriffen und
vom Ultragenyx-Team vorbereitet. Diese werden dann den Patientenvertretern
vorgestellt und diskutiert. Man bekommt einen guten Einblick in die unterschie-
dlichen Bediirfnisse, die u.a. auch auf den verschiedenen Gesundheitssystemen
der vertretenen Landern fuBen. Auch wenn es aufgrund der Zeitverschiebung (23-
1Uhr MESZ) etwas schwer ist konzentriert und munter bei der Sache zu bleiben,
waren die bisherigen Treffen immer sehr interessant und es ist schon, dass es
Unternehmen gibt, die FAOD- Betroffene unterstiitzen. Liebe Griie, Maren



Dieses Jahr waren Max und ich wieder mal auf Usedom. Fiir mich hatte ich
zum ersten Mal Mutter-Kind-Kur beantragt und fiir Max wieder Kinderreha.
Unser grofes Gliick war, dass auch Fam. Thiel zum gleichen Zeitpunkt dort war.
Wir lernten direkt am ersten Tag eine neue FAOD-Familie aus der Ndhe von
Miinster kennen, die leider noch nicht so iliber unseren Verein informiert
wurde....Das holten wir natirlich nachl!

Wie iiberall macht der Fachkrdftemangel auch vor der ifa keinen Halt und so-
mit waren Therapien aus diesem Grund, wegen Urlaub und Krankheit echt rar.
Die, die stattfanden waren gut, aber fiir Mutter und Kind meiner Meinung nach
viel zu wenig!l Dank Eigeninitiative organisierten wir unser eigenes Sportpro-
gramm und wurden dabei auch noch unterstiitzt von einer Mitstreiterin des
Online-Sports von Bewegungswelten Usedom. Danke sagen wir auch an Frau
Leitzke, die leider die Stelle als Erndhrungsberaterin im ifa aufgegeben hat
und sich anderweitig orientiert. Thre qualitative Einschdtzung der laufenden
Didt war einer der Griinde, warum wir gern nach Usedom kamen. Mit einem
Augenzwinkern versicherte Sie uns aber, dass Sie fiir uns und den Verein wei-
terhin gern zur Verfiigung steht. Dankelll Natiirlich gibt es Ersatz: Frau Wehr-
mann ist Erndhrungsberaterin und macht aber erst noch eine Zusatzausbildung
zu angeborenen Stoffwechselerkrankungen.

Meiner Meinung ist es an der Zeit, dass wir uns nach alternativen Rehabilita-
tionskliniken, die fiir unser Krankheitsbild zustdndig bzw. méglich sind, um-
schauen. Die Fachklinik Sylt behandelt derzeit PKU-Patienten und es heift,



dass Sie wohl auch darauf hinarbeiten, unsere Fett-
4 stoffwechselstorung mit in Thr Programm aufzunehmen.
f Diesbeziiglich werden wir das Gesprdch noch suchen und
% cuch informieren. Eine weitere Maglichkeit fiir die
Durchfiihrung einer Kinderrehabilitation ist die Klinik
Hochried in Murnau. Ein paar von euch haben dort schon
* Erfahrungen gemacht... bitte teilt sie uns gerne iiber un-
3 | ser Forum mit.

8 Zu guter Letzt hatten wir auch noch ein ,klei-
nes Regio-Treffen" in Kélpinsee mit Familie F.,
die zu der Zeit eine Woche Urlaub machte.
i Schon war’ sl

Eure Jette

Befragungsstudie zu seltenen Erkrankungen in der Notfallmedizin

Zur Studie: Die Zentrale Notaufnahme am Campus Benjamin Franklin der Cha-
rité Berlin fihrt eine Befragungsstudie zu seltenen Erkrankungen in der Not-
fallmedizin durch. Die Befragung richtet sich an alle Patientinnen und Patien-
ten ab 16 Jahren mit einer Fettsdureoxidationsstérung und deren Eltern/An-
gehorige, die bereit sind, Fragen zu Threr Erkrankung und Patientengeschichte
aus notfallmedizinischer Sicht zu beantworten sowie ggf. von Thren konkreten
Erfahrungen in der Notaufnahme zu berichten.

Zur Teilnahme: Uber den Link bzw. QR-Code auf dem Poster gelangen Inte-
ressierte zum Kontaktformular der Befragungsstudie und konnen dariiber un-
verbindlich die Studienunterlagen sowie den Fragebogen anfordern. Der Fra-
gebogen kann digital als Online-Fragebogen oder in Papierform ausgefiillt wer-
den. Dem Papier-Fragebogen liegt ein frankierter Rickumschlag bei, sodass
Befragten keine Kosten entstehen. Die Angaben im Fragebogen werden in bei-
den Fdllen pseudonymisiert erhoben.

Bei Fragen stehe ich gerne zur Verfiigung unter



Hier nochmal der Link zum Kontaktformular, tiber das sich Interessierte bei
uns melden kénnen:

Sollte der Link nicht funktionieren:
1.) Gehen Sie zu dieser Webadresse:

2.) Dann geben Sie diesen Code ein: JHM9TXLRS8
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Liebe Patient*innen mit langkettigen Fettsdurenoxidationsstaorungen, liebe Pa-
tientenfamilien,

wir mochten Sie gerne dariiber informieren, dass derzeit eine Studie der
Firma Ultragenyx zum Nutzen von Triheptanoin (C7) bei Kindern und Jugend-
lichen mit langkettigen Fettsdurenoxidationsstorungen durchgefihrt wird. Bei
dieser Studie handelt es sich um eine Phase-3-Studie, von deren Ausgang die
Zulassung von Triheptanoin durch die europdische Arzneimittelbehsrde mag-
geblich abhdngen wird.

Die Studie wird als placebo-kontrollierte, randomisierte Doppelblindstudie
durchgefiihrt. Das bedeutet, dass die Behandlung mit Triheptanoin mit der
bisher eingesetzten Behandlung mit MCT-OI verglichen wird. Ob ein/e Stu-
dienteilnehmer*in in der iiber zwei Jahre dauernden Studienphase Trihep-
tanoin oder MCT erhdlt, wissen weder der/die Studienteilnehmer*in selbst,
noch der/die behandelnde Arzt*in (doppelblind).

Eingeschlossen werden kénnen Patient*innen vom Neugeborenenalter bis zum
Alter von einschlieflich 17 Jahren. Fiir die Studie geeignet sind insbesondere
Patient*innen, die einen eher schweren Verlauf ihrer Erkrankung haben. Daher
zdhlen zu den Einschlusskriterien unter anderem (es muss nur eines der Krite-
rien erfiillt sein):

- Mindestens 2 Stoffwechselentgleisungen mit Rhabdomyolyse oder Hy-
poglykdmie im letzten Jahr (oder 3 in den letzten 2 Jahren), die einer
Vorstellung in der Notfallambulanz oder eines Krankenhausaufenthaltes
bedurften



- Eine Verschlechterung der Herzfunktion oder eine manifeste Kardiomy-
opathie (Herzmuskelschwdche)

- Hdufige Unterzuckerungen oder ein hohes Unterzuckerungsrisiko mit
kurzen Fastenzeiten (altersabhdngig)

- Genetische Befunde, die einen schweren Verlauf erwarten lassen

Fir diese infernationale Studie wird das Stoffwechselzentrum Freiburg als
einziges deutsches Studienzentrum fungieren, und wir beginnen derzeit mit
der Rekrutierung der Patient*innen.

Falls Sie Interesse an einer Teilnahme haben, wenden Sie sich gerne an uns.
Fiir Riickfragen stehen wir jederzeit zur Verfiigung. Wir freuen uns, von Thnen
zu héren.

Prof. Dr. Ute Spiekerkdtter Prof. Dr. Sarah Griinert
Arztliche Direktorin Studiendrztin
Kontaktdaten:
Studiendrztin: Prof. Dr. Sarah Griinert,

E- Mail:
Studienkoordination: Nadine Hug,

E- Mail:

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

Liebe Grife vom Fett- SOS eV



