Liebe Betroffene, liebe Familien, liebe Vereinsmitglieder, liebe Angehérige und
Interessierte,

wir hoffen, dass ihr alle gut ins neue Jahr 2023 gestartet seid.

Der Jahresanfang ist fiir Betroffene mit einer Seltenen Erkrankung besonders
wichtig: rund um den Tag der Seltenen Erkrankungen am 28.Februar wird mit
verschiedenen Aktionen auf die Waisen der Medizin aufmerksam gemacht und
#awarness geschaffen.

Wie schnell doch die Zeit vergeht - unser Ver-
ein wird dieses Jahr 5 Jahre alt. Ich kann
mich noch gut an die allererste Schnupper-
Reha im Herbst 2017 auf Usedom erinnern.
Und auch an das Griindungstreffen. Wer noch?
AuBerdem finde ich: 5 Jahre, das ist doch eine
gute Gelegenheit, uns selbst zu feiern!

Ich wiirde das gern mit einer kleinen Reihe auf Website und un-
seren Social Media Kandlen begleiten. Dazu brauche ich auch
euren Input! Meine Ideen fiir Themen sind:

- Riickblick mit Fotos von SchnupperReha, Vereinsgriindung,
diversen Familientreffen

- Text dariiber, wie du auf den Verein aufmerksam geworden bist
und was ihn so wertvoll macht, was SpaB macht eftc. AuBerdem
mochte ich Frau Spiekerkstter, Frau Griinert, Herrn Biiter, Tino
Stahnke u.a. um ein Statement zum Verein bitten. Wer sich mit
einem Text o.d. beteiligen oder die Ideenliste ergdnzen machte,
kann sich gern direkt an mich wenden. Entweder liber Messenger,
Direct Message der Social-Media-Kandle oder per E-Mail an:

Ich freue mich auf eure Geschichten und Beitrdge!
Eure Simone



COOLES LAUFSHIRT

#RUNFORABETTERWORLD

MIT DEINER TEILNAHME
UNTERSTUTZT DU

20 ORGANISATIONEN, DIE SICH
FUR MENSCHEN MIT SELTENEN
ERKRANKUNGEN EINSETZEN

BESONDERE
MEDAILLE

Der Rare Diseases Run 2022 »
war ein voller Erfolg! E
Und natiirlich gibt es 2023
die Neuauflage. Diesmal mit
doppelt so vielen Vereinen,
die zusammen laufend unter-

stiitzt werden. DER LAUF FUR SELTENE
ERKRANKUNGEN

Gemeinsam mit SYNGAP e.V.
startet Laufen-macht-gliicklich die Neuauflage.

AuBerdem konnten Ironman-Gewinner Nils Frommhold, Ro-
del-Olympiasiegerin Natalie Geisenberger und das Frei-
burg Zentrum fiir Seltene Erkrankungen (FSZE) als Bot-
schafter und Unterstiitzer gewonnen werden.

28.02.-05.03.2023
Virtuell, auf deiner Lieblingslaufstrecke
Jeder, zu FuB oder im Rollstuhl

05.02.2023 (Laufpaket “Standard",
"Shirt" und "Premium") bzw.
04.03.2023 (Laufpaket "online")

Sonderkonditionen gibt es dieses Jahr auBerdem fiir Schulklassen

( ) oder wenn deine Firma
( ) teilnehmen mochte.
Die 20 Vereine des Rare
Also meldet euch schnell noch an fiir den Diseases Runs 2023
und absolviert eine Distanz g
eurer Wahl zwischen 500m bis Marathon. St
Und macht Werbung fiir den Lauf und unseren wegeen.
Verein in den Sozialen Medien mit den Hash- e AR voten e St Uit a0

tags:

Alstrom Initiative (BraNeWo gUG),
Tuberdse Sklerose e.V.

Dravet e.V.

KAT6 Foundation Austria
CHARGE Syndrom e.V.
SCN2Ae.V.
Dupl5q e.V.

Wir sind 22Q e.V.




Leider kann die Mitgliederversammlung nicht liber das lange Wochenende vom
1.Mai stattfinden, da das Orga-Team keine passende freie Unterkunft gefunden
hat. Aber es gibt nun eine tolle Ausweichunterkunft in Eisenach (

) fiir das Wochenende vom 14.-16.04.2023. Viele Vereins-

mitglieder haben sich bereits angemeldet, so dass alle verfiigbaren Zimmer der
Pension vergeben sind. Wer sich noch anmelden méchte mit auswdrtiger Uber-
nachtung oder als Tagesgast, kann dies gern noch bis 28.02.2023 tun.

Die Mitgliederversammlung wird am Samstag, den 15.04.2023 auch in hybrider
Form stattfinden - aber wir hoffen natiirlich, dass wir ganz viele wieder persén-

lich sehenl!

VLCAD
LCHAD/MTP
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An einem Wochenende im November war ich in Hannover

- zur 1. Prdsenzveranstaltung fir die Ausbildung zum Transi-
| tionscoach. Wenn ihr euch jetzt fragt: was ist Transiti-
. on??? ... es ist der Ubergang vom Kindes- bzw. Jugendalter

zum Erwachsenen. Hier liegt das Augenmerk auf chronisch
kranke Kinder und ich mache diese Ausbildung natiirlich

= vorrangig fiir unseren Selbsthilfeverein ,Fett-SOS eV."

Organisiert und finanziert wird diese Ausbildung vom knw

' (Kindernetzwerk). Vor Ort waren 2 knw-Verantwortliche, 3

Psychologen und viele nette Menschen von verschiedenen

= Selbsthilfegruppen (z.B. Charge-Syndrom, Rett-Syndrom,

Glutl-Defekt, Autismus uvm.). Es ging um die Grundlagen
der Kommunikation und Gesprdchsfiihrung, sowie Beratun-
gen..-total interessant! Im Januar gab es zwei online-
Workshops zum Thema ..Online Beratung®.

Es wurden die Maglichkeiten der Beratungen per Mail, Chat,
Foren, Video und Messenger besprochen, sowie Vor- und

| Nachteile.
" Im Februar findet ein 2. Prdsenztreffen in Hannover statt.



Sinn des Ganzen: Ich mochte gern unseren Kids und Teenie's zur Seite stehen,
zuhoéren, begleiten, unterstiitzen und gemeinsam nach Lésungen von Problemen
suchen ... egal was anliegt.

Und natiirlich auch im medizinischen Bereich zum Thema ,Ubergang in die Er-
wachsenmedizin bzw.- betreuung”, Schule, Praktika und Arbeitswelt weiterhel-
fen... so gut ich kann.

Den Eltern stehe ich natiirlich auch gern zur Verfiigung.

Tolle Ausbildung, tolle Organisation und hoffentlich hilfreich fir FAOD-
Kids/Teens/Eltern.
Bei Beratungsbedarf schreibt mir:

VLCAD
LCHAD/MTP

Ende 2022 hatten Maren und Erik die Maglichkeit mit Mirko Smiljanic vom
Deutschlandlandfunk ein Interview iiber den LCHAD-Mangel ihrer Tochter fiir
die Reihe ,Der Besondere Fall" zu fiihren. Unter der Uberschrift: Fettsdure-
Oxidationsstérung, Unbehandelt lebensbedrohlich, behandelt beherrschbar!
berichteten die Eltern liber Diagnosestellung, Lebensalltag und die Rolle des
Selbsthilfevereins. Medizinische Fakten wurden von der behandelnden Arztin in
der Charité, Frau Neugebauer ergdnzt. Ausgestrahlt wurde der Beitrag am
17.01.2023 in der Sendung "Sprechstunde” vom Deutschlandfunk und ist auch
online abrufbar zum nachhéren:




Das INFORM Network bietet auch dieses Jahr wieder eine Vortragsreihe zu
aktuellen Forschungsprojekten iiber Fettsdurenoxidationsstérungen und ver-
wandte Erkrankungen an:

Alle Vortrdge werden iiber ZOOM prdsentiert und beginnen um 10:00 - 11:00
Uhr Eastern Standard Time USA. (16:00-17:00Uhr MESZ) Vortragssprache
ist englisch.

23.01.2023 e Personalized computational modelling of mitochondrial p-
oxidation using MCADD patient proteomics can help strat-
ify risk

e Correlation of genotype and molecular phenotype in mito-
chondrial trifunctional protein deficiency

20.02.2023 e Restoring succinyllysine antigenic signal and improving O2
consumption of CPT II deficient cells treated with ana-
plerotic compounds

e Synthetic Messenger RNA Rescues Very Long-Chain Acyl-
A Dehydrogenase Deficiency in a Murine Model

17.04.2023 e Genetic, biochemical and clinical spectrum of patients with
mitochondrial trifunctional protein deficiency identified
after introduction of newborn screening in the Nether-
lands

¢ Impaired cytokine production upon LPS stimulation in long-
chain fatty acid oxidation disorders

15.05.2023 o Tissue-specific characterization of deoxy-glucose and
palmitoyl-carnitine uptake in medium- chain acyl-CoA de-
hydrogenase-Deficient (MCAD -/-) mouse under fasting
and cold challenge

e Upregulation of glycogen cycling with a triheptanoin diet
replenishes glycogen stores in very long chain acyl-CoA
dehydrogenase deficient mice (VLCAD-/-)

16.06.2023 e Data on energy balance and calculating total energy needs
in subjects with FAODs using the C7 data

e Results from the Odyssey study: complexity of long-chain
fatty acid oxidation disorder (LC-FAOD) management and
patient-reported outcomes in real-world clinical practice
in the USA




Rose, Mathias und Georg sind am 25.09.2022 beim Berlin Marathon mitgelaufen
und haben in diesem Zuge eine Spendenaktion fiir unseren Verein gestartet.
Dabei haben alle ihre selbstgesteckte Zielzeiten unterboten und wir danken euch
fiir die zahlreichen Spenden!

Besonderer Dank gilt Rose, die diese Idee hatte, zusammen mit Georg und
Matthias fir unseren Verein laufend Aufmerksamkeit zu schaffen.

Uber die Laufern: Wedding
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Rose lauft zum zweiten Mal in der Berliner Marathon lottentlug- @
or

und hoffte auf eine Verbesserung ihre 2019 Zeit von
genau 04:00:43
Mathias lauft auch zum zweiten Mal der Marathon - i

®
offiziell. Privat beim Training hat er schon mehrmals Eg’
der Distanz geschafft. Er zielt auf eine Zeit von 2
03:30:00 S
Georg macht der Marathondistanz zum ersten Mal. e
Mit ein Halb-Marathon Zeit von 01:34:22 und

mehrere Hundert KMs in Training hinter ihm, hofft er

S tadiriny "
S
2

e Meine Favoriten

auf eine Zeit um die drei und halb Stunden.
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LAUFER

Rosemary Williams

p Statuss im Ziel
Nettozeit; 03:55:27
Mathias Ziegler

n Status: im Ziel
Nettozeits 03:22:28
Georg Reinking

Q Statuss? im Ziel
Nettozeit: 03526514




Am Samstag, den 08.10.2022 tra- §
fen sich fiinf Familien im Zoo von |
Aschersleben.

Nach vielen Umarmungen und viel
Freude iber das Wiedersehen |
oder Kennenlernen, startete auch FS¥
schon die erste Fotosession. Fast
alle FAOD Kids mit ihren Ge-
schwistern posierten vor dem Ein- :
gangsschild. Danach stiirmten wir den Zoo Dne Kmder waren Total begenstert und
wussten nicht welche Tiere wir uns zuerst ansehen sollten. Nach kurzer Lagebe-
sprechung ging es los und die Kinder zogen gemeinsam von Gehege zu Gehege. Es
war einfach schon zu sehen, wieviel Spal sie haben und das ganz ohne Griipp-
chenbildung. Die Erwachsenen liefen hinterher und nutzten die Zeit, sich neue
Tipps, Tricks, und Anregungen rund um die Kinder einzuholen. Aber auch einfach
nur die Seele baumeln lassen und iiber Gott und die Welt zu quatschen.

Zum Mittagessen haben wir uns am Spielplatz zusammengesetzt und alle packten
ihre mitgebrachten Lebensmittel fiir die FAOD-Kids aus. Das Buffet wurde er-
offnet. Jeder durfte alles probieren und die Kinder konnten Sachen kosten, die
sie noch nicht kannten. Angefangen bei Kartoffeltaschen, Keksen, Schaumge-
bdck, gefiillte Maisstangen bis hin zum essbaren Besteck uvm. Fiir jeden Ge-
schmack war etwas dabei.

Es war einfach schon zu sehen, dass die Kinder alles essen konnten (wenn sie
wollten), was von uns Eltern aufgetischt wurde, ohne das gefragt werden musste,
ob es erlaubft sei.

Wir Eltern probierten natiirlich auch und tauschten uns aus, wo man welches
Produkt herbekommt.

Nach dem Essen gingen alle Kinder auf den Spielplatz und in den Streichelzoo,
um die Tiere zu fiittern.

Leider war es auch schon an der Zeit, dass sich unsere Wege trennen mussten.
Die Verabschiedung war genauso herzlich wie die Begriiung.

Ich fiir meinen Teil hoffe, dass es den anderen genauso gutgetan und SpaB ge-
macht hat wie mir und meinen Kids.

Auf ein hoffentlich baldiges Wiedersehen.




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

Liebe Griile vom Fett- SOS eV



