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DEBRA Austria in Zahlen

DAMIT SCHMETTERLINGSKINDER EIN GUTES LEBEN HABEN,
BRAUCHT ES KOMPETENZ, ENGAGEMENT UND HERZ.

DAZU EINIGE INTERESSANTE ZAHLEN.

gibt es in Osterreich. Epi-
dermolysis bullosa (EB)
zahlt zu den seltenen
Erkrankungen. In Europa

leben rund 30.000, weltweit
etwa 1 Million Menschen
mit dieser Erkrankung.

EB-PatientInnen

15-25 Stunden
pro Woche

benotigt eine Familie mit einem schwer betroffenen
ySchmetterlingskind“  fiir =~ Wundversorgung, Schmerz-
management und Verbandswechsel.

vererbte
Formen
von EB

mit mehr als 30 Unter-
formen sind aktuell be-
kannt. EB ist angeboren
und derzeit noch nicht
heilbar.

2-Z Stunden

dauert eine durchschnittliche Behandlung in der Ambulanz des
EB-Haus Austria. Oft miissen EB-Familien wesentlich mehr Zeit
einplanen.

1 .. 17.000

ist die Pravalenz (Krankheitshdufigkeit) von Epidermolysis
bullosa (EB).

8.964

Arbeitsstunden

wurden 2021 in  der
Ambulanz des EB-Haus
Austria geleistet. Ein Grof3-
teil davon entfiel auf die
Versorgung von PatientIn-
nen vor Ort. Aufgrund von
Corona wurde vermehrt
auch telemedizinische Be-
treuung angeboten.

* Stand 04/2022 | Teilweise sind die hier publizierten Zahlen nicht exakt eruierbar, zeigen aber die jeweilige GroBenordnung.

1.250

Stunden

war das EB-Haus
Austria und speziell
die Ambulanz 2021
flir EB-PatientInnen
gedffnet.

10

Jahre

EB-Clinet

feierte das EB-Haus
Austria 2021. Heute ver-
zeichnet das von DEBRA
Austria initiierte Experti-
senetzwerk 130 PartnerIn-
nen aus 65 Landern. Ziel ist
der weltweite Erfahrungs-
austausch  unter allen
EB-Expertinnen.

Mehr als Bitte
helfen

30 Sie!

o L] Ihre Spende fiir die
kllnlSChe ,,Schmetlt)erlingskinder“
Studien

sichert Forschung auf
dem Weg zu Linderung
und Heilung von EB.
DANKE!

waren 2021 weltweit ak-

tiv, um Wirkstoffe und

Therapieansdtze fiir EB

zur Zulassung zu brin-
gen. Das EB-Haus Aus-
tria spielt hier mit dem

Spendenkonto: Erste Bank
ATo2 2011 1800 8018 1100

IHRE SPENDE IST
klinischen Studienzent- STEUERLICH

rum eine wichtige Rolle.
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1.433 Kontakte

mit und fiir EB-Betroffene haben 2021 im Rahmen der Sozial-

beratung personlich, telefonisch oder per E-Mail stattgefunden.

Familien brauchen diese Form der begleitenden Unterstiit-

zung dringend, weil eine folgenschwere und derzeit noch un-

heilbare Erkrankung wie EB Betroffene immer wieder an

den Rand der physischen, psychischen und finanziellen
Belastungsgrenze bringt.

Geschatzt 1.000.000
EB-Betroffene

gibt es weltweit. Die Forschung am EB-Haus Austria kommt - neben den
groRen und kleinen PatientInnen in Osterreich — allen EB-Betroffenen zu Gute.
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So fiihit sich das Leben fir
ein Schmetterlingskind an.

Schmetterlingskinder leben mit einer
unheilbaren, schmerzvollen Hauterkrankung.
Bitte spenden Sie unter schmetterlingskinder.at

ra

Hilfe fir die Schmetterlingskinder.
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Mit Ihrer
Hilfe helfen!

RUCKBLICK AUF 2021 -
IN DANKBARKEIT UND ZUVERSICHT

DEBRA Austria nimmt sich jener
Menschen an, die mit der seltenen,
folgenschweren und noch unheilba-
ren Hauterkrankung Epidermolysis
bullosa (EB) leben. ,,Schmetterlings-
kinder“ nennen wir die grofien und
kleinen PatientInnen, weil ihre Haut
so verletzlich ist wie die Fliigel eines
Schmetterlings.

Ein Leben mit EB ist fiir Betroffene
und ihr familidres Umfeld in vielerlei
Hinsicht eine enorme Herausforde-
rung. DEBRA Austria hilft, unter-
stiitzt, informiert, klart auf, berat,
vernetzt, starkt, richtet auf, macht
Mut, gibt Hoffnung und ist somit
fiir Betroffene — wir sprechen gerne
von der DEBRA-Familie — ein Grund,
trotz allem optimistisch in die Zu-
kunft zu blicken.

Seit iiber 25 Jahren steht DEBRA
Austria aber auch fiir Dankbarkeit:
Allunsere Aktivititen — medizinische

© Nadine Bargad

Beratung und Versorgung, sozial-
arbeiterische und psychologische
Betreuung, Grundlagenforschung,
klinische Studien, Aus- und Weiter-
bildung, internationale Vernetzung
sowie direkte Hilfe fiir betroffene
Familien — waren und sind nur mit
Unterstiitzung vieler engagierter
WegbegleiterInnen und grofziigiger
SpenderInnen moglich.

Mein herzlicher Dank geht daher an
alle, die dazu beigetragen haben,
DEBRA Austria zu einer verldsslichen
Patientenorganisation und das EB-
Haus Austria zu einem sowohl natio-
nal als auch international anerkann-
ten Expertisezentrum zu machen.

Abschliefend erlaube ich mir eine
Bitte: Begleiten Sie die ,,Schmetter-
lingskinder* auch weiterhin auf ih-
rem Weg zu Linderung und Heilung.
Setzen wir die erfolgreiche Reise mit
vereinten Kréften fort!
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Dr. Rainer Riedl
Obmann und Mitgriinder
von DEBRA Austria
sowie Vater einer von EB
betroffenen Tochter
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Bitte
helfen

Sie!

DEBRA Austria

& ihre Arbeit

LEBENSQUALITAT UND
HEILUNG ALS VISION

Hilfe fiir

kleine Helden

MIT HERZ UND

ENGAGEMENT FUR DIE

SCHMETTERLINGSKINDER

EB-Haus
Austria

DIE SPEZIALKLINIK -
NEUE MASSSTABE DURCH
GEBUNDELTE EXPERTISE

Internationale

Forschung

HEILUNG UND
LINDERUNG ALS
WELTWEITES ZIEL

DEBRA AUSTRIA 12
- HILFE FUR DIE
SCHMETTERLINGS-

KINDER

Der Verein setzt sich

fiir Anliegen der 13
,Schmetterlingskinder*

ein.

EPIDERMOLYSIS

BULLOSA (EB) 15
Die Krankheit - die Haut
Betroffener ist so

verletzlich wie die Fliigel

eines Schmetterlings.

DANKE! 19
Viele SpenderInnen
ermoglichen Hilfe

fiir EB-Betroffene.

2021 - EIN 21
BEWEGENDES JAHR

Wo viel passiert,

gibt es viel zu berichten.

MITGLIEDERHILFE:

DAS AUFFANGNETZ

Wirksame Mitgliederhilfe
unterstiitzt Betroffene

im Umgang mit EB - 23
auch in Corona-Zeiten.

KLEINE HELDEN

Wer seinem schwierigen
Alltag so tapfer begegnet,
ist ein echter Held.

NICO IST UNBESIEG-
BAR, OBWOHL ER
STANDIG IRGENDWO
EINE WUNDE HAT

Die Eltern eines
ySchmetterlingskindes*
erzdhlen, wie es Nico
heute geht.

ZU FORSCHEN BEDEU-
TET, AN WISSEN-
SCHAFTLICHEN ER-
KENNTNISSEN ZU
ARBEITEN ...

Drei EB-ExpertInnen im
Roundtable-Gesprach.

29 EB-HAUS AUSTRIA
Die Spezialklinik ist
fiir EB-PatientInnen
nicht mehr weg-
zudenken.

31 EIN TAG IN DER
EB-AMBULANZ
Viel Zeit und Aufmerk-
samkeit fiir die Person,
die heute da ist.

33 FORSCHUNG IM
EB-HAUS AUSTRIA
Vielversprechenden
Ansdatzen auf der
Spur.

35

37

41

43

51

EB-STUDIENZENTRUM
Im Spannungsfeld
zwischen Euphorie und
Unvorhersehbarkeit.

EB-AKADEMIE

10 Jahre EB-Clinet —
weltweite Vernetzung von
Osterreich aus.

INTERNATIONALE
EB-FORSCHUNG
Weltweit forschen Top-
WissenschafterInnen fiir
»,Schmetterlingskinder*.

MEDIENARBEIT
Auszug aus den

Medienberichten 2021.
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> Heilung fur die .
Schmetterlingskinder ¥
Die Vision der Griinder
ist heute so aktuell

wie am ersten Tag.<

Dr. Rainer Riedl, Obmann und Mitgriinder von DEBRA Austria sowie Vater einer von EB betroffenen Tochter




DEBRA
Austria

HILFE FUR DIE
SCHMETTERLINGSKINDER

UBER UNS

Unsere Mission lautet: Die Le-
bensqualitdt fiir Betroffene von
Epidermolysis bullosa (EB) ver-
bessern, kompetente medizini-
sche Versorgung sicherstellen und
durch gezielte Forschungsforde-
rung Hoffnung auf Heilung geben.

DEBRA Austria, Hilfe bei Epider-
molysis bullosa, wurde 1995 als
Selbsthilfegruppe von Betroffe-
nen, Angehérigen und ArztInnen
mit dem Ziel gegriindet, Erfah-
rungsaustausch und Hilfe fiir
Menschen mit EB anzubieten. Im
Sinne unserer Vision ,Heilung
von EB ist mdglich!*“ wurde sehr
bald begonnen, EB-Forschung
zu fordern, um Linderungs- und
Heilungsmoglichkeiten zu ent-
wickeln. Im Jahr 2005 konnte
DEBRA Austria die weltweit ers-
te Spezialklinik fiir EB eroffnen,
das EB-Haus Austria am Univer-
sitatsklinikum Salzburg. Beide
Institutionen feierten 2020 ein
besonderes Jubildum - DEBRA
Austria wurde 25, das EB-Haus 15!

DEBRA Austria ist gemeinniitzig
sowie mildtdtig aktiv, seit vielen
Jahren mit dem Osterreichischen
Spendengiitesiegel ausgezeich-
net und erfiillt die Vorausset-
zungen fiir die Spendenabsetz-
barkeit.
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Vorstand (v.l.n.r.): DI Michael Nothdurfter, Isolde Mayr Faccin (), Franz Feichtlbauer, Dr." Gabriela Pohla-Gubo,
Dr. Rainer Riedl, Lena Riedl, BA. Nicht im Bild: Margit Putre-Bachlechner, Claudia GeiBdérfer

Dank unserer grof3ziigigen und
treuen Spenderlnnen ist es
moglich, diese Arbeit fiir die
,Schmetterlingskinder mit un-
gebremstem Elan voranzutrei-
ben.

VORSTAND

Der Vereinsvorstand von DEBRA
Austria setzt sich iiberwiegend
aus EB-Betroffenen bzw. de-
ren Angehorigen zusammen.
Er stellt sicher, dass die Aktivita-
ten des Vereins im Einklang mit
den Statuten und den Bediirf-
nissen der PatientInnen stehen.
Das langjdhrige Engagement
der Vorstandsmitglieder — viele
davon sind seit der Griindung
im Jahr 1995 dabei - ist Grund-
lage fiir die nachhaltige Vereins-
arbeit und Voraussetzung fiir das

Erreichen unserer Ziele.

TEAM UND
VERANTWORTUNG

Um die hochgesteckten Ziele
von DEBRA Austria zu erreichen,
braucht es ein kompetentes und
motiviertes Team. Da wir prak-
tisch keine Férderung der o6ffent-
lichen Hand erhalten, sind hierzu
vielfdltige MafSnahmen erforder-
lich: Informations- und Offent-
lichkeitsarbeit,
staltungen und Spendenwerbung,

Benefizveran-

aber auch die Betreuung unserer
EB-Familien und das Manage-
ment der von uns initiierten For-
Grogteil
unseres Teams arbeitet Teilzeit.

schungsprojekte. Der

Verantwortlich fiir ...
Spendenverwendung: Vorstand
Spendenwerbung: Dr. Rainer Riedl
Datenschutz: Dr. Rainer Riedl

© Egon Egger

DEBRA Austria, Hilfe bei Epidermolysis bullosa
Organe und Funktionen laut Statuten

Vorstand

Dr." Gabriela Pohla-Gubo
(Schriftfiihrerin)

Margit Putre-Bachlechner
(Schriftfiihrerin-Stv.)

Univ.-Prof. Dr. Alexander
Beirat von Gabain
(Wiss. Beirat)

Dr. Gerhard
Brandstatter

Rechnungspriifer

Generalversammlung

de'lgs;a

Hilfe fir die Schmetterlingskinder.

Dr. Rainer Riedl
(Obmann)

Franz Feichtlbauer
(Obmann-Stv., Kassier)

Lena Riedl, BA
(Vertretung der Betroffenen)

Univ.-Prof. Dr. Markus
Hengstschlager
(Wiss. Beirat)

(Rechnungspriifer)

AUFGABEN UND ZIELE

Ziel von DEBRA Austria ist es, sich auf verschiede-
nen Ebenen fiir die Anliegen der ,,Schmetterlings-
kinder“ einzusetzen. Das bedeutet erstens die me-
dizinische Versorgung sicherzustellen, zweitens
die Forschung zur Entwicklung von sicheren The-
rapien bzw. zur Linderung der Erkrankung und
ihrer teilweise sehr folgenschweren Nebenwir-
kungen zu ermdglichen. Drittens soll der Erfah-
rungsaustausch zwischen EB-Betroffenen gefor-
dert und EB-Familien in Notsituationen geholfen
werden, das Leben mit EB zu meistern.

»Die Griindung von DEBRA
Austria war ein Meilenstein:
Wir waren nicht mehr
alleine, fanden Antworten
auf unsere Fragen und
schopften Mut. «

Franz Feichtlbauer,
Griindungsobmann und Vater einer
von EB betroffenen Tochter

DI Michael Nothdurfter
(Kassier-Stv.)

Claudia GeiBdorfer
(Mitgliedervertretung Deutschland)

Univ.-Prof." Dr."
Renée Schroder
(Wiss. Beirat)

Dr. Rudolf
Hametner
(Rechnungspriifer)

Vereinsziele von DEBRA Austria

Beratung, Information und Erfahrungsaus-
tausch fiir Betroffene und Angehorige
Sicherstellung und laufende Optimierung
der medizinischen Versorgung

Férderung der EB-Forschung, um Heilungs-
und Linderungsmoglichkeiten zu entwickeln
Finanzierung des EB-Haus Austria am
Universitdtsklinikum Salzburg

Spenden fiir DEBRA Austria sind nétig fiir

den Betrieb des EB-Haus Austria

kompetente ArztInnen und speziell ausge-
bildete DiplompflegerInnen
Grundlagenforschung und klinische Studien
+ Ausbildung und Vernetzung von ExpertIn-
nen und Betroffenen

die Forschung auf dem Weg zur Heilung von EB
die unmittelbare Hilfe fiir betroffene Fami-

lien in Notsituationen

© DEBRA Austria




Epidermolysis bullosa (EB)
Die Erkrankung

SCHMETTERLINGSKINDER — DIESE BEZEICHNUNG HAT SICH FUR KINDER UND
ERWACHSENE MIT EPIDERMOLYSIS BULLOSA DURCHGESETZT, WEIL IHRE HAUT
SO VERLETZLICH IST WIE DIE FLUGEL EINES SCHMETTERLINGS.

Der Begriff ist einerseits zutreffend, anderer-
seits wird er der Schwere der Erkrankung kaum
gerecht. Der Fachbegriff Epidermolysis bullosa
(EB) hat bislang keine deutsche Entsprechung;
am ehesten konnte man vielleicht sagen: erblich
bedingte, blasenartige Ablésung der Oberhaut.

MEHR ALS BLASEN UND WUNDEN

Epidermolysis bullosa umfasst eine Gruppe
klinisch und genetisch unterschiedlicher Krank-
heiten, deren gemeinsames Merkmal die Bildung
von Blasen an der Haut und an den Schleimhdu-
ten nach mechanischer Belastung ist. Das ist gut
vorstellbar, wenn ein Betroffener beispielsweise

stlirzt oder von einem Fuf3ball getroffen wird.
Manchmal ist die mechanische Einwirkung so

gering, dass sie kaum als solche wahrgenom-
men wird. Wenn etwa ein Neugeborenes auf dem
Riicken liegt und sich ein wenig hin und her
bewegt, konnen am Riicken riesige Blasen ent-
stehen. In der Folge kommt es zu stdndi-
ger Bildung von offenen Wunden, entziindli-
chen Stellen, Krusten und leider auch zu damit
verbundenen Schmerzen.

VON GEBURT AN

EB beginnt mit der Geburt und begleitet die Be-
troffenen ihr ganzes Leben lang. Die Ursache
sind genetische Verdnderungen in den Eiweif3-
molekiilen, die fiir die Verbindung zwischen der
Oberhaut und der darunter liegenden Lederhaut
verantwortlich sind.

© Die Abbilderei

»EB ist eine angeborene,
folgenschwere und derzeit noch
nicht heilbare Hauterkrankung.<«

GENDEFEKT

Fiir jede Form von EB ist eine
andere Verdnderung in einem
ganz bestimmten Gen verant-
wortlich. Inzwischen sind Ver-
anderungenin 16 verschiedenen
Genen bekannt, welche die
jeweiligen EB-Typen verur-
sachen. Die aktuelle Klassi-
fikation umfasst vier Haupt-
formen mit insgesamt mehr als
30 Subtypen, wobei Progno-
se und Verlauf je nach Subtyp
hochst unterschiedlich sind.
Das klinische Spektrum der
unterschiedlichen Typen ist
sehr breit. Am einen Ende ste-
hen schwere Formen mit ganz

extremer Verletzlichkeit der
Haut, massiver Blasenbildung
und vielen offenen Wunden,;
am anderen Ende mildere Aus-
pragungen mit nur lokalisierter
und seltener Blasenbildung. Bei
einigen Unterformen kommt
es auch zu Folgeerscheinungen
wie dem Zusammenwachsen
von Fingern und Zehen, Narben
und Verwachsungen im Bereich
der Augen (Hornhaut, Augen-
lider), Zahnfehlbildungen und
Verengungen von Mundhdhle
und Speiserdhre. An der Haut
kann es zur Bildung von Haut-
krebs kommen, und sehr haufig
entsteht auch eine Blutarmut.

NOCH KEINE HEILUNG
Obwohl in letzter Zeit beachtli-
che Fortschritte in der genthera-
peutischen Forschung gemacht
wurden, ist eine ursdchliche Be-
handlung von EB bis heute noch
nicht verfiigbar. Derzeit ist eine
Therapie der Symptome die ein-
zige Moglichkeit, die wir anbie-
ten konnen.

OA Dr.in Anja Diem,
Leiterin der Ambulanz
im EB-Haus Austria

© Die Abbilderei



HAUT ABLOSUNG BLASENFORMIG

Epidermolysis bullosa

EB IST EINE ERKRANKUNG, WELCHE DIE HAUT
BESONDERS VERLETZLICH MACHT. SCHON LEICHTE BERUHRUNGEN
VERURSACHEN BLASEN, WUNDEN UND SCHMERZEN.

52

DOMINANT
Ein Elternteil tragt das EB-Gen in
sich und ist selbst betroffen.

S S

REZESSIV
Beide Eltern sind nicht betroffen,
tragen aber (unwissentlich) das EB-
Gen in sich. /
SPONTANMUTATION
Kein Elternteil tragt das
verdanderte Gen in sich. Vor der

Befruchtung mutiert das Gen
spontan in Spermium oder Eizelle.

S

4 EB-TYPEN

SIMPLEX (EBS)

DYSTROPH (EBD)

JUNKTIONAL (EBJ)

KINDLER (KEB)

WARUM?

Mindestens eines der 16 Pro-
teine, das die Hautschich-
ten verbindet, ist defekt. Die
Schicht der Blasenbildung
bestimmt den EB-Typ.

DIAGNOSE

Diese erfolgt durch Entnahme
einer Hautprobe, die nach
Spezialfairbung unter dem
Mikroskop untersucht wird,
und/oder durch eine Gen-
analyse.

SYMPTOME

Blasenbildung an Hianden und FiiBen,
Blasenbildung am ganzen Korper

Versteifung der Gelenke,
Zusammenwachsen von Fingern und Zehen,
Zusammenziehen der Mundschleimhaute,
Verengung der Speiserdhre,

Blasenbildung am ganzen Koérper

und auch in den Augen

Sichtbare Schiden der Gesichtshaut, Versteifung
der Gelenke, Zusammenwachsen von Fingern
und Zehen, Blasenbildung in der Mundhéhle,
umfangreiche Blasenbildung am ganzen Korper,

Blasenbildung an Membranen der inneren Organe,

schwere Komplikationen verlaufen oft tédlich

Blasenbildung vor allem im Kindesalter,
Versteifung der Gelenke, Zusammenwachsen
von Fingern und Zehen, Pigmentverinderungen,
Lichtempfindlichkeit; auBerdem: ausgeprigte
Zahnfleischentziindungen, Fehlstellungen der
Augenlider (,,Ektropion®)

BEHANDLUNG

Blasen miissen punktiert,
entleert und Wunden ver-
sorgt werden, um die Haut
vor Reibung und Infektio-
nen zu schiitzen. In schwe-
ren Fdllen dauert das tagliche
Verbinden viele Stunden und
ist sehr schmerzhaft. Zahn-
pflege muss sehr sorgfdltig
erfolgen, weil auch Schleim-
hdute verletzlich sind und
die  Mundo6ffnung  durch
Verwachsungen verkleinert
sein kann.

© Grafik Design: Agentur Werbereich GmbH | © Grafikkonzeption: Fendish.com

SELTEN GENETISCH JEDER NICHT NOCH
Eines von 17.000 Vererbbar, aber GleichmadRige ANSTECKEND UNHEILBAR
Neugeborenen ist Eltern wissen Verteilung zwischen Genetische Noch nicht heilbar,
von EB betroffen. meistens nicht, Geschlechtern Erkrankungen aber die Forschung
dass sie Trager und ethnischen sind nicht macht Fortschritte.
sind. Gruppen. ansteckend. Derzeit nur Wund- und

Schmerzmanagement
moglich.

RISIKEN

Mit gutem Wund- und Schmerzmanagement
kénnen viele EBS-Betroffene ein erfiilltes
und einigermaBen uneingeschrinktes Leben
fihren.

Hohe Wahrscheinlichkeit
Plattenepithelkarzinome (aggressiver
Hautkrebs) vor dem 35. Lebensjahr zu
entwickeln.

Kinder mit besonders schweren Formen von EBJ
sterben leider oft schon innerhalb der ersten
zwei Lebensjahre.

PROZENTUELLE VERTEILUNG
DER EB-TYPEN

Neigung zu Plattenepithelkarzinomen
(Hautkrebs) im Erwachsenenalter.

WIE KANN ICH HELFEN?
Forschung und klinische Studien haben wichtige Fortschritte
imVerstdandnis und der Behandlung von EB gebracht. Heilung
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konntedurch Stammzell-, Zell-, Gen- oder Proteintherapie
moglich werden. Auch Therapieansdtze mit molekularen
Wirkstoffen (Small Molecules) sind vielversprechend.
Die EB-Forschung braucht nachhaltige Unterstiitzung
durch uns alle. Seltene Erkrankungen haben keine
Prioritdt in nationalen Gesundheitssystemen
und in der Pharmaindustrie, darum ist die
& Forschung fiir ,Schmetterlingskinder* auf
Spenden angewiesen. Mit Ihrer Hilfe gelingen
weitere Fortschritte!

WWW.SCHMETTERLINGSKINDER.AT



Hilfe fiir kleine Helden

»Ich habe grof3e Achtung davor, mit welchem Heldenmut die Kinder und Erwachsenen
diese Krankheit bewaltigen. Ich werde DEBRA Austria weiter mit meinen Spenden

unterstiitzen.«

Margaretha F., Spenderin

HILFE FUR KLEINE HELDEN

© Eva Klug
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Danke fiir
Ihre Hilfe!

Bei allen SpenderInnen, welche die
ySchmetterlingskinder im Jahr 2021
unterstiitzt haben, bedanke ich mich von
ganzem Herzen. Erst Thre Hilfe macht
die Arbeit von DEBRA Austria mdoglich!

Die Erkrankung der ,Schmetterlings-
kinder“ bringt enorme korperliche, see-
lische und finanzielle Belastungen mit
sich. Um rasch und nachhaltig zu helfen,
haben wir ein Auffangnetz fiir EB-
Familien gespannt: Erfahrene ArztInnen
und DiplompflegerInnen, einfiihlsame
PsychologIinnen und SozialarbeiterIn-
nen sowie engagierte Wissenschafte-
rInnen und klinische ForscherInnen im
EB-Haus Austria und dariiber hinaus tun
alles Erdenkliche, um die Lebensquali-
tat von groflen und kleinen PatientInnen
zu verbessern. So entfaltet Ihre Spen-
de breite Wirkung und garantiert, dass
ySchmetterlingskinder und ihre Eltern
immer wieder aufgefangen und stets
bestmoglich betreut werden.

Thre Hilfe gibt mehrfach belasteten Fa-
milien die Sicherheit, in schwierigen
Situationen an der Hand genommen zu
werden. Speziell in der EB-Ambulanz
ist dank Ihrer Unterstiitzung sicherge-
stellt, dass Familien optimal versorgt,
getrostet, betreut und beraten werden.
Thre Spende ermdglicht dariiber hinaus,
wirksame Therapien zu entwickeln und
Betroffenen berechtigte Hoffnung auf
Linderung und Heilung zu geben.

Fiir all das bedanke ich mich sehr herz-
lich! Es bedeutet mir viel, dass Ihnen
das Wohl der ,Schmetterlingskinder*
so am Herzen liegt. Bitte reichen Sie den
grofen und kleinen PatientInnen auch
weiterhin Thre helfende Hand!

Dr. Rainer Riedl,
Obmann DEBRA Austria
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2021 war ein
bewegendes Jahr

2021 DURFTEN WIR UNS UBER VIELE ERFOLGE
FREUEN. SCHWEREN HERZENS MUSSTEN WIR
ABER AUCH VON EINER LANGJAHRIGEN
WEGBEGLEITERIN ABSCHIED NEHMEN:

1 VORZEIGEINITIATIVE EB-CLINET WIRD 10.

Bei einer seltenen Krankheit wie Epidermolysis bullosa
(EB) ist der Erfahrungsschatz der einzelnen KlinikerIn-
nen und Gesundheitsdienstleister begrenzt. Der inter-
nationale Austausch ist deshalb entscheidend, um die
Erfahrungen zu biindeln und damit die Versorgung der
PatientInnen zu verbessern. Dazu wurde vor zehn Jahren
im EB-Haus Austria das Netzwerk EB-Clinet initiiert.

2 GOLD BEIM ADGAR 2021.

Das Jubildaumssujet von DEBRA Austria wurde zur besten
Anzeige des Jahres gewdhlt! Der Werbepreis ADGAR
wird jedes Jahr vom Verband Osterreichischer Zeitungen
verliehen und gilt als einer der wichtigsten
und begehrtesten Werbepreise des Landes.
Ein grofes DANKE geht an die Agentur GGK
MullenLowe und ihre PartnerInnen, an die
Agentur Mindshare und alle dsterreichischen
Printmedien, die mit der Veré6ffentlichung
unseres Inserats auf die wichtigen Anliegen

der ,Schmetterlingskinder aufmerksam e 7

| =
gemacht haben!
3 WIE EINE SPEZIELLE SACHERTORTE HILFT. —
Fiir die 13. Sacher Artists’ Collection tauschte i

Opernstar Anna Netrebko das Notenpult mit
der Staffelei und verwandelte das Holzkist-
chen der wohl beriihmtesten Torte der Welt
in ein Sammlerstiick. Den gesamten Ver-
kaufserlos von 65.000 Euro spendete Sacher
an DEBRA Austria und ermdglicht damit den
»Schmetterlingskindern“ dringend benétig-
te Hilfe. Die erfolgreiche Kooperation wurde
vom Fundraising Verband Austria mit dem
dritten Platz in der Kategorie ,,Partnerschaft
des Jahres“ ausgezeichnet.

4

| EB-Clinet wurde 10. Im internationalen Expertisenetzwerk sind 130 Partnerlnnen aus 65 Landern vereint.
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2 Beste Anzeige des Jahres. V.l.n.r.: Mag. Michael Ausserer (Geschiftsfiilhrer NON), MMag.* Kathrin Siegl

(DEBRA Austria), Dieter Pivrnec und Michael Kapfer (GGK MullenLowe), Dr. Rainer Riedl (DEBRA Austria),
Nicole Schwarzenbrunner (Geschiftsfiihrerin Die Furche).
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© BillionPhotos.com

© Katharina Schiffl

3 Sacher Artists’ Collection 2021 — die weltberiihmte Torte hilft den ,,Schmetterlingskindern®“. V.l.n.r.: Georg Giirtler (Sacher), Dr. Rainer Riedl!
(DEBRA Austria), Mag.* Alexandra Winkler (Sacher)

4 TRAUER UM ISOLDE MAYR FACCIN.
Im Juni erreichte uns die traurige
Nachricht aus Siidtirol, dass Isolde
plotzlich und vollig unerwartet aus
dem Leben gerissen worden war. Isolde
war Mutter einer von EB betroffenen
Tochter, langjdhriges Vorstandsmit-
glied von DEBRA Austria sowie Griin-
derin und Obfrau von DEBRA Siidtirol.
Sie war unermiidlich im Einsatz fiir die
Anliegen der ,,Schmetterlingskinder*
und hinterldsst eine grof3e Liicke in der
DEBRA-Familie. Unvergessen bleiben
ihr feiner Humor und ihr ansteckender

4 Isolde Mayr Faccin (1962 — 2021). Griinderin und Prisidentin von DEBRA
Siidtirol sowie Vorstandsmitglied von DEBRA Austria.

Optimismus.

WEITERE NEUIGKEITEN FINDEN SIE IM NEWS-BEREICH
UNSERER WEBSITE WWW.SCHMETTERLINGSKINDER.AT

14
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Mitgliederhilfe:
Auffangnetz fiir EB-Betroffene

WIRKSAME MITGLIEDERHILFE UNTERSTUTZT IM UMGANG
MIT EINER FOLGENSCHWEREN ERKRANKUNG - AUCH
WAHREND DER CORONA-KRISE.

Seit vielen Jahren schon spannt DEBRA Austria mit
vielfdltigen Hilfsangeboten ein weitverzweigtes
Auffangnetz fiir betroffene Familien. Dazu kom-
men kompetente Sozialberatung, ein verstandnis-
voller Austausch und das gegenseitige Zusprechen
von Mut. All das ist die gerne in Anspruch genom-
mene Mitgliederhilfe fiir EB-Familien.

,,Schon, dass du da bist!“, freuen sich die Eltern
der kleinen Leonie. Gemeinsam mit Sabine Witt-
mann, der Sozialarbeiterin von DEBRA Austria,
besprechen die aufgeregten Eltern, ob sie fiir den
tdglichen Verbandswechsel eine mobile Krank-
schwester engagieren sollen. An vielen Tagen ist
die Versorgung von schmerzhaften Blasen und
Wunden nicht nur fiir Leonie sondern auch fiir
ihre Eltern ein Kraftakt. ,Insbesondere die Ent-
lastung von Familien mit schwer betroffenen Kin-
dern ist wichtig®, weil Sabine Wittmann. Es gibt
viele Einschrankungen und enorme Belastungen
in einem Leben mit EB: physisch, psychisch, ge-
sellschaftlich und auch finanziell. Daher ist die
Sozialberatung ein zentraler Teil der Mitglieder-
betreuung von DEBRA Austria. Egal ob es um die
richtige Pflegegeldeinstufung, ein Forderansu-
chen, Hilfe im Alltag, Kindergarten oder Schule,
Pflege oder psychologische Unterstiitzung geht.
Auf Wunsch unterstiitzt, starkt und berdt Sabine
Wittmann ihre KlientInnen von DEBRA Austria in
allen sozialen Belangen.

» Betroffene Familien sollen
wissen, dass sie nicht alles
alleine tragen miissen. «
Sabine Wittmann,

diplomierte Sozialarbeiterin
Mitgliederbetreuung und Sozialberatung

,Dafiir mache ich normalerweise Hausbesuche
und bin dann direkt bei den Familien vor Ort.“ So
kann die Beratung noch direkter ablaufen. ,,Mir ist
es wichtig, unsere Mitglieder zu starken und sie
spiiren zu lassen, dass sie nicht alleine sind.“

»Gestern noch glaubten wir,
alleine zu sein. Heute wissen
wir: Bei DEBRA Austria sind
wir gut aufgehoben. «

EB-Mutter, kurz nachdem sie
Mitglied bei DEBRA Austria wurde

Seit Mdrz 2020 hat Corona vieles verdndert.
Hausbesuche waren in Zeiten des Lockdowns
nicht moglich. ,,Dabei ist gerade in der Pandemie
die Verunsicherung grof3 und der Beratungs-
bedarf besonders hoch“, wei die erfahrene
Sozialberaterin. Ist der Alltag mit einem
ySchmetterlingskind* in normalen Zeiten schon
eine Herausforderung, beschdftigen die Familien
nun zusdtzlich Fragen wie: Bekomme ich einen
Platz im Krankenhaus wenn ich diesen benétige?
Diese und viele andere Fragen beantwortet die
diplomierte Sozialarbeiterin seither vermehrt
auch telefonisch oder online.

Zu alltaglichen Sorgen und emotionaler Belastung
kommt durch Corona verstdrkt die soziale Isola-
tion. Seit Monaten gibt es fiir Betroffene und ihre
Familien nur eingeschrankt Moglichkeiten fiir
einen Austausch mit Gleichgesinnten oder eine
unbeschwerte Zeit mit Freunden. ,Ein offenes
Ohr zu haben und einfach nur zuhoéren zu kénnen,
ist dann besonders wichtig*, weil Wittmann.

Die jadhrlich stattfindenden Miitter-, Vater- und Familienwo-
chenenden mussten wie 2020 auch 2021 abgesagt werden. Viele
der Veranstaltungen und Seminare fiir Betroffene und Ange-
horige fanden virtuell statt. Auch das Jahrestreffen und der
Familientag wurden online abgehalten. Mehr dazu auf Seite 18.

Hilfe zur Selbsthilfe:
Mitgliederbetreuung
& Sozialberatung

Als wichtiger Teil der Mitgliederbetreuung
stehen EB-Betroffenen spezielle Beratung
und Unterstiitzung in allen sozialen Belan-
gen durch die diplomierte Sozialarbeiterin
Sabine Wittmann offen. Themenbereiche sind:
Pflegegeld, Familienbeihilfe, Rezeptgebiih-
renbefreiung, Behindertenausweis, spezielle
Betreuungsangebote, Hilfsmittel, Therapie-
urlaube, Kindergarten und Schule. Bei Bedarf
sind auch psychologische Unterstiitzung und
spezifische Notfallhilfe maglich.

© Die Abbilderei | 4
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Jahrestreffen und
Familientag gehen
online ...

Die Austauschmoglichkeit der Mitglieder wird bei
DEBRA Austria seit Griindung grof3geschrieben.
,Das Jahrestreffen ist dabei das jahrliche Highlight.
Uber die Jahre ist die bunt zusammengewiirfelte

© DEBRA Austria | 3

Schicksalsgemeinschaft zur DEBRA-Familie zusam-
mengewachsen“, weil Wittmann. Daher war es be-
sonders schmerzlich, dass wir unser traditionelles
DEBRA Austria Jahrestreffen in St. Virgil in Salzburg
bereits zum zweiten Mal absagen mussten.

,S0 haben wir uns auch heuer wieder besondere
Miihe gegeben, um unser virtuelles Jahrestreffen
so stimmungsvoll und unterhaltsam wie moglich
zu gestalten“, berichtet Wittmann. Es gab wieder
ausreichend Zeit fiir personlichen Austausch und
Diskussionen in Kleingruppen. Andrea Latritsch-
Karlbauer bot in ihrem Workshop ,Starkung mit
Sofortwirkung* animierende, motivierende und
aufbauende Ubungen fiir Jung und Alt. Auch fiir
das leibliche Wohl war gesorgt, denn im Vorfeld
erhielten alle teilnehmenden Familien ein Uberra-
schungspaket mit feinen Kostlichkeiten.

Erstmals fand heuer auch der Familientag online
statt. Moderierte Kleingruppen boten hier die Mog-
lichkeit, aktuelle Themen zu besprechen. Bauch-
redner und Comedian Tricky Niki lockerte das
Programm mit Zauberkunst zum Mitmachen auf.

,Es war schon, so viele lachende Gesichter zu
sehen®, freut sich Wittmann iiber den Erfolg der
beiden Online-Veranstaltungen. Trotz allem wachst

der Wunsch, sich bald wieder personlich zu treffen
und einander in die Arme zu schlielen.

© Dr. Rudolf Hametner




LUISA IST MUTIG UND HALT FEST!

Obwohl ihre Finger nach und nach
zusammenwachsen, stellt sich Luisa mutig
den Herausforderungen eines Alltags mit
EB. Mit ihrem besonderen Handschuh kann
sie nicht nur Gegenstdande besser fassen und
festhalten, sondern auch mit Schreibstiften
und Essbesteck hantieren.

© Privat

NICO LASST DIE SONNE SCHEINEN!

Der kleine Nico ist ein grof3er Sonnenschein.
Trotz Blasen, Wunden und Schmerzen
schafft es der bewundernswerte Bub, sich
seine Frohlichkeit zu bewahren. Mit seinem
frohlichen Lachen steckt er alle Menschen in
seinem Umkreis an.

SIMON HAT GROSSES VOR!
Der aufgeweckte Simon durfte schon ein
paar Mal das Labor im EB-Haus besuchen.

Besonders beeindruckt hat ihn das Mikroskop.

Wenn er einmal grof ist, m6chte Simon auch
Forscher werden — damit er eines Tages alle

,Schmetterlingskinder* gesund machen kann.

© Dr. Rudolf Hametner

EMILIA GIBT NICHT AUF!

Essen und Schlucken tun Emilia richtig
weh. Vor der bevorstehenden Dehnung
ihrer Speiserdhre hat sie grofle Angst.
Trotzdem sieht das kleine Mddchen
dem Eingriff mutig entgegen. Denn
danach wird es ihm deutlich besser
gehen. Schon jetzt freut sich Emilia,
dass sie bald wieder Omas kostliche

Palatschinken essen kann.

Kleine Helden!

WER SEINEM SCHWIERIGEN ALLTAG SO TAPFER
BEGEGNET WIE UNSERE SCHMETTERLINGSKINDER,
IST EIN ECHTER HELD.

© Die Abbilderei
© Dr. Rudolf Hametner

NINA MACHT SICH FUR ANDERE STARK!
Aus kleinen Helden werden irgendwann auch
grofle Helden wie Nina. Ihre personlichen
Erfahrungen im Umgang mit EB teilt

Nina offen im Internet. So schafft die
bewundernswerte junge Frau Bewusstsein
fiir die Anliegen der ,,Schmetterlingskinder*
und macht anderen Betroffenen Mut!

EMMA TROTZT IHREN SCHMERZEN!
Schmerzen sind Emmas standige
Begleiter. Obwohl sie noch so klein ist,
wacht Emma tagtdglich mit Schmerzen
auf und geht meist auch mit ihnen
schlafen. Tapfer kampft das Mddchen
jeden einzelnen Tag mit Salben,
Verbanden und Medikamenten gegen
sie an.

© Pierre Steinhauer

© Die Abbilderei
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Namen zum Personenschutz teilweise gedndert.
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»Nico ist unbesiegbar,
obwohl er standig irgendwo
eine Wunde hat!«

AN DIESER STELLE HABEN WIR LETZTES JAHR VON BABY NICO ERZAHLT UND
WIE ES FUR FAMILIE FREWEIN/GRILL AUS GRAZ WAR, BEI DER GEBURT IHRES KINDES
MIT DER DIAGNOSE EB (EPIDERMOLYSIS BULLOSA) KONFRONTIERT ZU WERDEN.
EIN JAHR SPATER FRAGEN WIR WIEDER NACH - WIE GEHT’'S NICO UND
SEINER FAMILIE HEUTE?

,Er ist nach wie vor ein Sonnenschein, lacht viel
und erkundet mutig die Welt“, freut sich Mama
Bianca ,Bia“ Frewein iiber die Entwicklung
ihres kleinen Sohnes. Nico spielt wdhrend des
Gesprdchs frohlich mit seinen Spielzeugautos.
»Wir sind sehr gut im Alltag angekommen und
Nico ist ein wilder Bub, der oft wie wahnsinnig
und ohne Riicksicht auf Verluste herumrennt und
turnt. Dafiir passiert wenig (sie lacht). Irgendwie
ist er unbesiegbar, obwohl er stdndig irgendwo
eine Wunde hat. Ich denke, dadurch, dass er mit
allem so gelassen und cool umgeht, kénnen wir
das auch tun.*

»Auch wenn er
immer wieder mutig
kostet, das Schlucken
tut Nico weh.«

Michael Grill,
Vater von ,,Schmetterlingskind“ Nico

Bei aller Gelassenheit gibt es trotzdem enorme
Herausforderungen, die Nicos Erkrankung mit
sich bringt. ,Feste Nahrung ist nach wie vor
ein echtes Problem“, erkldrt Nicos Papa Michael
,Michi“ Grill. ,Das Schlucken tut ihm weh, er
kostet oft trotzdem mutig, aber das ist eher
die Ausnahme. Essen
eher notwendiges Ubel als Genuss und seine
Erndhrung stellen wir vor allem iiber hoch-

ist fiir unser Kind

kalorische Drinks sicher.“ Kosten und probieren

darf er alles und manchmal nimmt er Sachen in
den Mund, um etwas vom Geschmack zu haben
und spuckt es dann wieder aus. ,Eine super
Strategie eigentlich®, meint Mama Bia. , Letztens
mussten wir lachen - da haben wir Pommes
gegessen. Nico hat gekostet, hat erbrochen
und drei Minuten spdter hat er sich wieder
eines reingesteckt. Er gibt einfach nicht auf.“

WER DIE WELT ERKUNDEN

WILL, BRAUCHT DAS RICHTIGE
SCHUHWERK

Genauso ausdauernd entdeckt er die Welt — seit
er gehen kann, ist das natiirlich noch interes-
santer geworden. Aber die richtigen Schuhe da-
fiir zu finden, war gar nicht einfach, erzdhlt sei-
ne Mama: ,,Durch seine Verbdnde war es fiir ihn

kaum mdglich, normale Schuhe zu tragen, ohne

© Helena Frewein

© Helena Frewein

»Nico ist ein wilder Bub,
der gerne herumrennt. Aber
Schubhe fiir ihn zu finden,
war schwierig.«

Bianca Frewein,
Mutter von ,,Schmetterlingskind* Nico

dass sie ihm furchtbar weh getan haben. Die L6-
sung war dann ein Schuster, der alles abgemes-
sen, einen FufRabdruck gemacht und nach einigen
Anldufen dann passende Schuhe angefertigt hat.“
Die Kosten belaufen sich auf 1.400 Euro pro Paar,
alle sechs Monate wird eines von der Kranken-
kasse iibernommen. ,Jetzt hoffen wir, dass ihm
die noch lange passen!“, lacht Bianca Frewein.

WIR LEBEN UNSER ,,NORMAL

RegelmdfRige Verbandswechsel oder der Um-
gang mit dem starken Juckreiz sind fiir Familie
Frewein/Grill inzwischen ganz normaler Alltag
geworden. Auch die Besuche im EB-Haus Aust-
ria in Salzburg in regelmdRigen Abstanden geho-
ren ganz selbstverstdndlich dazu. ,,Dass man als
betroffene Familie immer hunderte Fragen hat,
das hort wahrscheinlich nie auf®, erklart Papa
Michi. ,Wenn wir wissen, wir haben bald wie-
der einen Termin in Salzburg, dann sammeln wir
die Dinge, die uns beschdftigen, und nehmen die

Liste dann einfach mit.*

Ein paar Fragezeichen haben Bianca Frewein und

Michael Grill auch jetzt im Kopf - denn es ste-
hen Verdnderungen an: Wahrend Mama Bia wie-
der zu arbeiten beginnen wird, startet Nico in die
Kinderkrippe. ,,Das ist jetzt natiirlich fiir uns alle
aufregend und ein grofler Schritt. Und auch ein
Moment, wo man dann doch wieder merkt, dass
bei uns nicht alles genauso ist wie in Familien
mit einem gesunden Kind.“ Nico wird zusdtz-
lich von Krankenschwestern betreut werden, die
ihn auch schon im Vorfeld kennengelernt haben.
Nach einer ersten Enttdauschung, weil sich eine
Kindergruppe die Aufnahme von Nico nicht zu-
getraut hatte, freut sich Familie Frewein/Grill
jetzt iiber den Start in einer Gruppe, die Nico mit
offenen Armen und ganz ohne Beriihrungsangste
empfdngt. ,Andere Eltern haben uns schon ge-
schrieben und ein Kind hat ein Willkommens-Vi-
deo geschickt, erzahlt Bianca Frewein. ,,So fiihlt
sich das gut an. Ich freu mich, dass es fiir ihn
da ganz viel Verstandnis gibt. Er ist ein kontakt-
freudiges, offenes Kind, ich denke, es wird ihm
viel SpaB machen.*

» Dadurch, dass er so
gelassen und cool mit
allem umgeht, konnen
wir das auch tun.«

Bianca Frewein,
Mutter von ,,Schmetterlingskind“ Nico

© Helena Frewein
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Zu forschen bedeutet, an
wissenschaftlichen Erkennt-
nissen zu arbeiten — und
bei EB so viel mehr

DIE DEFINITION DES WORTES FORSCHUNG KLINGT LAUT DUDEN RECHT
NUCHTERN UND MEINT ,,DAS ARBEITEN AN WISSENSCHAFTLICHEN ERKENNTNISSEN®.
FUR BETROFFENE PATIENTEN UND ANGEHORIGE, FORSCHENDE UND STUDIENLEITER

IM UMFELD VON DEBRA AUSTRIA HAT FORSCHUNG EINE RELEVANZ, DIE WEIT DARUBER

HINAUS GEHT. DESHALB SOLL SIE HIER IN DEN FOKUS GERUCKT WERDEN.

Drei DiskutantInnen, drei Themenbereiche, drei
Perspektiven — Priv.-Doz. Dr." Verena Wally, a.o.
Univ.-Prof. Dr. Martin Laimer und Dr. Rainer
Riedl haben tdglich mit Forschung zu tun, jede
Person auf ihre ganz eigene Weise:

WAS BEDEUTET FORSCHUNG FUR
SIE?

VERENA WALLY: Forschung ist fiir mich das
Eroffnenvon neuen Perspektiven und das Betreten
von unbekanntem Terrain. Im Fall von EB ist die
gemeinsame Arbeit unter den verschiedenen Dis-
ziplinen so wichtig und wertvoll. Wir wissen viel,
aber wir wissen auch einiges noch nicht, und EB
ist eine sehr komplexe Erkrankung, also ist auch
die Forschung dazu sehr komplex. Was ich beson-
ders wichtig finde, ist, immer zu fragen: Was ist
relevant? Was wird gebraucht? Was macht einen
Unterschied fiir PatientInnen? Man kann ja viel
erforschen, aber unsere Fragestellungen miis-
sen zielgerichtet sein, damit sie auch etwas
bewirken.

MARTIN LAIMER: Da schlief8e ich mich an,
fiir mich als Kliniker ist Forschung natiirlich auch
Erkenntnisgewinn mit dem Ziel, die Erkrankung
besser zu verstehen und dadurch therapeutische
Ansdtze zu entwickeln und umzusetzen.

RAINER RIEDL: Ja, das Ziel ist wichtig — fiir
uns als Organisation und fiir mich als Vater be-
deutet Forschung vor allem Hoffnung. Schon bei
der Vereinsgriindung war klar: Forschung muss
ein zentraler Teil unserer Arbeit sein. Es gab ja
keine Medikamente oder Therapien fiir EB und
die bestehenden Behandlungsméoglichkeiten wa-
ren sehr beschrankt. Inzwischen wissen wir, wie
komplex und langwierig Forschung ist. Die letz-
ten Jahre haben uns gezeigt, dass es hier einen
langen Atem braucht. Gleichzeitig ist Forschung
spannend — und wir wollten nichts unversucht
lassen, nur weil es komplex und schwierig ist.
Deshalb bin ich unendlich dankbar, dass im
EB-Haus Austria mit so viel Enthusiasmus
gearbeitet wird.

» Das Wichtigste ist,
dass man nicht aufhort
Zu fragen. «

Albert Einstein (1879 — 1955),
Physiker und Nobelpreistrager

WAS BRAUCHT FORSCHUNG?

VERENA WALLY: ich glaube, am wichtigsten
ist Hartndckigkeit. Wir miissen dranbleiben, und
zwar alle. Dranbleiben bringt immer etwas, es
geht immer etwas weiter, manchmal in kleineren
Schritten, dafiir wird ein anderes Mal ein Sprung
gemacht. Und wir brauchen die PatientInnen mit
im Boot, einerseits als ExpertInnen ihrer Er-
krankung. Andererseits sind ihre gespendeten
Haut- oder Blutproben unerldsslich fiir unsere
Forschung. Auch die Sicherheit von moéglichen
Therapieansdtzen wird schon im Forschungs-
stadium ganz grof3 geschrieben. Da achten wir
bereits im Labor genau darauf, ob irgendetwas
passieren konnte. Das muss dann genau analy-
siert werden.

MARTIN LAIMER: Die Unterstiitzung der
PatientInnen ist zentral, einerseits, um gemein-
sam die Ziele unserer Forschungsaktivitat fest-
zulegen, und andererseits diese Ziele durch kli-
nische Studien auch zu erreichen. ,Gemeinsam
mehr erreichen" bedeutet fiir mich aber gerade
auf dem Gebiet der seltenen Erkrankungen auch
noch mehr Vernetzung und Zusammenarbeit auf
europdischer und globaler Ebene - zwischen Me-
dizinerInnen, ForscherInnen und PatientInnen.
Nur so potenziert sich der Erkenntnisgewinn und
Ressourcen werden optimal genutzt.

RAINER RIEDL: Forschung benétigt aus-
reichend Geld und Strukturen, zuallererst aber
braucht sie eine Vision. Unsere Vision ist Heilung
von EB, an diesem Ziel richten wir unser Handeln
aus. Dass Heilung mdglich ist, ist meine person-
liche Uberzeugung - wenn auch vielleicht nicht
schon ndchstes oder iiberndchstes Jahr. Fiir mich
als Vater eines betroffenen Kindes ist es manch-
mal erniichternd zu sehen, dass auch unsere
ForscherInnen keine Wunder wirken kdnnen.
Mein Optimismus bleibt aber bestehen. Wir haben
schon viel erreicht und werden auf unserem Weg
noch einiges erreichen.

Zum Thema Forschung
diskutieren:

© Fotolix

Priv.-Doz. Dr.\" Verena Wally:
Sie leitet ein Forschungsteam im EB-Haus
Austria und ist derzeit in Karenz.
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© Dr.

a.o. Univ.-Prof. Dr. Martin Laimer:

Er leitet das Studienzentrum im EB-Haus
Austria und verantwortet als Priifarzt die
dort laufenden klinischen Studien.

© Nadine Bargad

Dr. Rainer Riedl:

Er ist Obmann und Geschdftsfiihrer von
DEBRA Austria, auBerdem Vater einer
von EB betroffenen Tochter.
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WELCHE SPRACHE BRAUCHT
FORSCHUNG?

VERENA WALLY: Ich glaube, sie braucht
eine offene Kommunikation, und zwar auf
vielen Ebenen. Manchmal ist es schwierig,
moglichst verstdndlich zu erkldren, was wir
tun oder worum es geht. Es wird inhaltlich sehr
schnell sehr komplex, da miissen wir uns immer
bemiihen, gut verstdndliche Worte zu finden.
Das ist uns wichtig.

MARTIN LAIMER: sie sollte auf allen
Ebenen verstandlich und konkret sein. Je besser
wir uns erklaren kdnnen, warum wir Dinge tun,
was und wie wir es tun, desto mehr Vertrauen
gewinnen wir auch. Der Austausch mit KollegIn-
nen und PatientInnen ist im EB-Haus Austria
intensiv, was zielgerichtetes Arbeiten erleichtert
und ein gemeinsames Vorankommen férdert.

RAINER RIEDL: Die Forschung braucht eine
klare und auch fiir Laien verstdandliche Sprache.
Vor allem die Vision und die Ziele miissen immer
wieder zur Sprache kommen, um am direkten
Weg zu Linderung und Heilung fiir die ,,Schmet-
terlingskinder“ zu bleiben. Dazu kommt, dass
wir alle aufgerufen sind, iiber die Forschungs-
ergebnisse zu berichten und auch dariiber,
wie die uns anvertrauten Spendengelder einge-
setzt werden.

» Forschung ist die Umsetzung
von Hypothesen in Ergebnisse
und Ergebnisse in bessere
Behandlungen oder Diagnosen.
Mit anderen Worten: Forschung
verwandelt Ideen in Hoffnung
und Hoffnung in Wirklichkeit.<«

Sara Colomer-Lahiguera, PhD

Institut fiir hohere Bildung und Forschung
im Gesundheitswesen, Universitat
Lausanne (CH)

Der Traum aller Schmetterlingskinder:
Heilung von EB

Wahrend andere Kinder einmal zum Mond fliegen
wollen oder einen Filmstar treffen mdchten,
haben ,Schmetterlingskinder nur einen Traum:
Heilung von Epidermolysis bullosa — jener Erkran-
kung, die jeden einzelnen Tag zu einer Heraus-
forderung fiir sie und ihre Familien macht.

Noch ist ein Leben ohne Blasen, Wunden
und Schmerzen fiir die tapferen
PatientInnen nicht méglich. Doch
unsere ForscherInnen im EB-
Haus Austria arbeiten jeden
einzelnen Tag mit viel En-
gagement und Herz daran.

Ziel all ihrer Forschungs-

Bitte

anstrengungen ist die Linderung der Symptome
und Folgeerscheinungen, sowie die Heilung fiir die
ySchmetterlingskinder®. Die vielversprechenden
Forschungserfolge der letzten Jahre geben berech-
tigte Hoffnung und zeigen, dass unsere Wissen-
schafterInnen auf dem richtigen Weg sind.

Flir die zielgerichtete Forschung fiir die
ySchmetterlingskinder* braucht es
nicht nur die ungebremste Mo-
tivation unserer Forscher-
Innen, sondern auch viel
Geld. Deshalb benétigen wir
die Unterstiitzung unserer
SpenderInnen!

© Die Abbilderei

helfen
Sie!

BITTE SORGEN SIE MIT IHRER SPENDE DAFUR, DASS DER GROSSTE TRAUM
ALLER SCHMETTERLINGSKINDER — HEILUNG VON EB — WAHR WIRD. MIT IHRER
HILFE WIRD ES UNSEREN ENGAGIERTEN WISSENSCHAFTERN GELINGEN, DEN
ERFOLGREICHEN WEG ZUR HEILUNG WEITERZUGEHEN!

© Die Abbilderei
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EB-Haus Austria,

die Spezialklinik

Seit 2005 setzt das EB-Haus Austria als
Expertisezentrum und Spezialklinik fiir
ySchmetterlingskinder neue MafRstdbe.
Mit vier Organisationseinheiten - Ambu-
lanz, Forschungseinheit, Studienzentrum

und Akademie - stellt es nicht nur die me-
dizinische Versorgung sicher, sondern ist
richtungsweisend in der patientenorien-
tierten Forschung und Vernetzung von Ex-
pertIlnnen rund um den Globus.

EB-HAUS AUSTRIA - DIE SPEZIALKLINIK

© Die Abbilderei
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Das EB-Haus
Austria - eine
besondere Klinik

FUR SCHMETTERLINGSKINDER
NICHT MEHR WEGZUDENKEN IST DAS
2005 EROFFNETE EB-HAUS AUSTRIA AM
SALZBURGER UNIVERSITATSKLINIKUM.

Das EB-Haus Austria vereint beste medizinische
Versorgung, patientenorientierte Forschung, Ab-
wicklung klinischer Studien sowie Ausbildung
und weltweite Vernetzung unter einem Dach. Der
holistische Ansatz, die langjdhrige Erfahrung, die
engagierten MitarbeiterInnen und nicht zuletzt
das positive Echo der betreuten PatientInnen ha-
ben der Spezialklinik — national und internatio-
nal - einen exzellenten Ruf und eine Reihe von
Auszeichnungen eingebracht. Mit Fug und Recht
kann man von einem Leuchtturm sprechen, in
dem die Versorgung von EB-PatientInnen empa-
thisch und héchst professionell erfolgt.

>» Mit einer Ambulanz,
einer Forschungseinheit,
einem Studienzentrum und
einer Akademie verfolgen
wir einen holistischen
Versorgungsansatz zum
Wohl unserer Patientinnen
und Patienten. «

Prim. Prof. Dr. Johann Bauer, MBA,
medizinischer Leiter des EB-Haus Austria

In der EB-Ambulanz sorgen ArztInnen, Diplom-
pflegerInnen und TherapeutInnen, unter der Lei-
tung von OA Dr.i» Anja Diem, fiir die medizinische
Versorgung der EB-PatientInnen. Die Schwer-
punkte liegen in den Bereichen Wundmanage-

Prim. Prof. Dr. Johann Bauer, MBA, medizinischer Leiter des EB-Haus Austria

ment, Schmerztherapie, Erndhrungsberatung,
Vor- und Nachsorge sowie der multidisziplind-
ren Versorgung der ,Schmetterlingskinder“. EB
als Multisystemerkrankung macht eine inter-
disziplindre Zusammenarbeit mit anderen Ab-
teilungen des Salzburger Universitatsklinikums
notwendig. Heute besteht dieses EB-Therapie-
netzwerk aus rund 64 erfahrenen MedizinerIn-
nen, TherapeutInnen und Pflegekraften.

Das Team der EB-Forschungseinheit wird der-
zeit von Prim. Prof. Dr. Johann Bauer geleitet und
hat sich der Linderung und Heilung von EB ver-
schrieben. Ziel ist die Entwicklung von Therapie-
ansdtzen, die anschlieBend im Zuge von klini-
schen Studien auf Wirksamkeit getestet werden.
Vielversprechende wissenschaftliche Erkennt-
nisse in den Bereichen Gen- und Zelltherapie,
kleine molekulare Wirkstoffe oder Hautkrebs-
forschung geben den ,Schmetterlingskindern*
Hoffnung auf ein Leben ohne Blasen und Wun-
den. Die grofe Mission von DEBRA Austria und
dem Forschungsteam ist eine ursdchliche Hei-
lung der Erkrankung.

© Dr. Rudolf Hametner
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Hilfe fir die Schmetterlingskinder.

DEBRA Austria, Hilfe bei Epidermolysis bullosa
Obmann: Dr. Rainer Ried|
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EB-Haus Austria — Spezialklinik fiir ,,Schmetterlingskinder*

EB-Studienzentrum
a.0. Univ.-Prof. Dr. Martin Laimer

EB-Ambulanz
OA Dr." Anja Diem

» Die Designation zu

einem Expertisezentrum,
ausgezeichnete FWF-Reviews,
ISO-Zertifizierung und

der Black Pearl Award

sind Meilensteine unserer
Erfolgsstory. «

Prim. Prof. Dr. Johann Bauer, MBA,
medizinischer Leiter des EB-Haus Austria

Das EB-Studienzentrum wird von a.o. Univ.-Prof.
Dr. Martin Laimer geleitet, die Aufgabe dieser
Einheit ist die Durchfiihrung klinischer Studien.
Hier werden verschiedene Therapieansdtze aus
der Grundlagenforschung aber auch Wirkstoffe,
die urspriinglich fiir andere Erkrankungen ent-
wickelt wurden, auf Wirksamkeit und etwaige
Nebenwirkungen getestet. Das ultimative Ziel
ist die behodrdliche Zulassung moglichst vieler
Therapien und Medikamente zum Wohl der
PatientInnen.

Aus- und Weiterbildung sowie nationale und
internationale Vernetzung sind die prdgenden
Themen in der EB-Akademie, die von Dr." Sophie
Kitzmiiller geleitet wird. Das Team veranstaltet

EB-Akademie
Dr." Sophie Kitzmiiller

EB-Forschungseinheit
Prim. Prof. Dr. Johann Bauer, MBA

dariiber hinaus EB-Seminare, organisiert den
fachlichen Austausch von EB-ExpertInnen und
verantwortet mit der Plattform EB-Clinet ein
weltweites, klinisches Netzwerk von EB-Zentren
und -ExpertInnen.

Wichtige Meilensteine

Der besondere Spirit und der hohe Qualitdtsan-
spruch in allen Einheiten haben dem EB-Haus
Austria den Status eines anerkannten Experti-
sezentrums eingebracht und dariiber hinaus zu
einer Reihe von schonen Erfolgen verholfen. Hier
ein kurzer Auszug:

Designation des EB-Haus Austria zum ersten
Osterreichischen Expertisezentrum durch das
Bundesministerium fiir Gesundheit, April 2017
Aufnahme des EB-Haus Austria ins European
Reference Network Skin, Janner 2018
Vollstdndige ISO-Zertifizierung aller Abtei-
lungen des EB-Haus Austria, Oktober 2019
Black Pearl Award des Europdischen Dachver-
bands fiir seltene Erkrankungen (EURORDIS)
fiir das EB-Haus Austria in der Kategorie
,Holistic Care“, Februar 2020

© DEBRA Austria
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Ein Tag in der EB-Ambulanz -
viel Zeit und Aufmerksamkeit
fur die Person, die heute da ist

~DANKE FUR IHRE ZEIT* IST EIN SATZ, DEN DR."N ANJA DIEM, OBERARZTIN
UND LEITERIN DER EB-AMBULANZ, UND DIPLOMKRANKENSCHWESTER MANUELA
LANGTHALER IMMER WIEDER HOREN. EIN BIS ZWEI FAMILIEN PRO TAG ZU BETREUEN,
SICH AUSGIEBIG UND IN RUHE KUMMERN ZU KONNEN, EMPFINDEN ALLE ALS WERTVOLL.
HIER SCHILDERN DIE BEIDEN, WIE SIE IHREN ARBEITSTAG IN DER AMBULANZ
IM EB-HAUS AUSTRIA ERLEBEN.

06:30 UHR - UPDATE DES PFLEGE-
TEAMS

»Ich bin immer ab 6:00 Uhr da“, erzahlt Manuela
Langthaler. ,,Um 6:30 Uhr kommen die anderen
Schwestern und dann beginnt unser Update. Es
ist wichtig, dass wir alle am selben Stand sind.“
Auch die eingegangenen E-Mails mit Anfra-
gen und Fotos von Betroffenen werden gemein-
sam durchgegangen. ,Jede sieht etwas anderes,
wir besprechen, wie wir bei welcher Wundfrage
vorgehen wiirden und eine von uns beantwortet
dann die E-Mail%, erzdhlt Langthaler weiter. Vor
allem die Ruhe, die in der Friih in der Ambulanz
herrscht, schitzt sie fiir diese Arbeit. Dann wer-
den oft Bestellungen erledigt und die Raume fiir
den Tag fertig vorbereitet.

© Ludwig Sched|

08:00 UHR — MORGENBESPRECHUNG
MIT DEM ARZTE-TEAM

,Diese Meetings sind so hilfreich, weil wir hier
alle Informationen zusammentragen®, erkldrt
Dr. Anja Diem. ,Patientinnen und Patienten er-
zdhlen manchmal den Schwestern, mit denen sie
noch mehr Zeit verbringen, mehr als mir oder erst
im Zuge der langen Verbandswechsel kommen
Themen auf, die relevant sind. Nur, wenn wir alle
moglichst viel wissen, konnen wir auch angemes-
sen unterstiitzen.“

»Das Miteinander ist
enorm wichtig — im Team
und mit den Familien.<«

DGKS Manuela Langthaler,

Diplomkrankenschwester im EB-Haus Austria

AB 09:00 UHR - EIN PATIENT ODER
EINE BETROFFENE FAMILIE KOMMT

Damit, falls notwendig, Proben ins Labor gebracht
oder beim Besuch im EB-Haus Austria auch interdis-
ziplindr im Spital Termine wahrgenommen werden
konnen, ist es wichtig, dass die Familie in der Friih
kommt. Nicht selten sind Betroffene dann bis zum
frithen Nachmittag da. ,,Bei schweren EB-Formen

kann es zum Beispiel bis zu vier Stunden dauern, bis

die Verbande von den Wunden abgeldst sind", er-
klart Manuela Langthaler. ,Wir empfinden es alle
als wertvoll, unseren Patientinnen und Patienten so
viel Zeit und Aufmerksamkeit entgegenbringen zu
konnen", sagt Anja Diem. Da ist dann auch Platz fiir
Pausen oder dafiir, dass die jlingsten PatientInnen
entspannt auch mal zur Spieleecke auf3erhalb des
Behandlungsraums diisen diirfen. ,,Das alles fordert
die Beziehung zu ihnen und starkt das gegenseitige
Vertrauen — eine gute Vertrauensbasis ist das A und
0, um sie gut versorgen zu kénnen. Es ist ja wichtig,
dass sie ehrlich sagen, wie es ihnen geht.

AB 14:00 UHR - SCHREIBARBEITEN,
TELEFONATE UND ABSCHLUSSRUNDE
Manchmal gehoren auch Probenentnahmen oder
die Frage, ob eine Patientin oder ein Patient -
wenn sie oder er passt - an einer Studie teil-
nehmen mochte, zu den Aufgaben von Manuela
Langthaler. Deshalb verbringt sie auch am Nach-
mittag manchmal Zeit mit Telefonaten, in denen
sie iber kommende Studien aufkldart und Teil-
nehmende sucht. Anja Diem nutzt den Nachmit-
tag, um Arztbriefe und Protokolle zu schreiben,
Anfragen von EB-Familien per E-Mail oder tele-
fonisch zu beantworten, sich in aktuelle Studien
einzulesen oder Vortrage vorzubereiten.

Manchmal kommt es vor, dass das Team vom
Schicksal einer Familie besonders betroffen ist,
dann wird eine Intervisionsrunde bei Tee oder
Kaffee abgehalten: ,Wir wollen unseren Patient-

innen und Patienten offen begegnen", erkldrt
Anja Diem. ,,Um das auch langfristig tun zu
konnen, miissen wir uns natiirlich auch damit
beschdftigen, wie es uns geht.“

Ein Mittel, das immer helfe, ist Humor, sagt Ma-
nuela Langthaler: ,Wir sind ein tolles Team und
wir lachen viel miteinander. Das ist wunderbar.“

»Wie unser Tag verlduft,
gibt eigentlich die Patientin,
der Patient vor. Je nach

den aktuellen Sorgen und
Problemen suchen wir
gemeinsam die besten Wege,
damit umzugehen.«

OA Dr.n Anja Diem,
Leiterin der EB-Ambulanz

IN DEN FEIERABEND FAHREN

Was beide machen: ganz bewusst die Arbeit im
EB-Haus Austria lassen. Wahrend sich Manuela
Langthaler aufs Fahrrad schwingt und beim
Fahren alles verfliegen ldsst, nutzt auch Anja
Diem - oft zu Ful — ganz achtsam den Nach-
hauseweg zum Abschalten, um am ndchsten Tag
mit vollem Elan wieder fiir die PatientInnen da
sein zu konnen.

© Ludwig Schedl | 2
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Forschung im EB-Haus Austria
— vielversprechenden Ansatzen
auf der Spur

MIT VIEL AUSDAUER UND ENGAGEMENT WIRD IM EB-HAUS AUSTRIA
UND INTERNATIONAL GEFORSCHT. HEILENDE THERAPIEN UND GENERELL
DIE LEBENSQUALITAT DER BETROFFENEN ZU STEIGERN, STEHEN IM MITTELPUNKT
ALLER ANSTRENGUNGEN. IM INTERVIEW ERKLART PRIV.-DOZ. DR. ULRICH KOLLER,
LEITER EINES FORSCHUNGSTEAMS IM EB-HAUS AUSTRIA, WELCHE
ANSATZE BESONDERS ERFOLGSVERSPRECHEND SIND:

HERR DOZ. KOLLER, ES GIBT
NATURLICH VIELE PROJEKTE, AN
DENEN SIE ARBEITEN. WORIN
LIEGT AUS IHRER SICHT DAS
GROSSTE POTENZIAL?

Ulrich Koller: Grundsatzlich arbeiten wir immer an
Themen, von denen wir denken, dass sie Potential
haben. Wenn etwas nicht zielfiihrend ist, dann an-
dern wir unsere Strategie. 2021 waren es Entwick-
lungen aus drei Bereichen, denen wir unsere volle
Aufmerksamkeit gewidmet haben: die Weiterarbeit
in der Gentherapie mit der CRISPR-Technologie,
das Repurposing von Wirkstoffen, die bei anderen
Erkrankungen bereits eingesetzt werden, und der
Kampf gegen den Hautkrebs bei EB.

WIE IST DER STAND DER DINGE IN
DER GENTHERAPIE?

Wir konnten in unserer letzten Publikation zeigen,
wie wir die CRISPR-Technologie einsetzen, um ge-
netische Veranderungen zu korrigieren. Aktuell geht
es um Reparaturen ex vivo, also auBerhalb des Kor-
pers. Wir entnehmen Zellen aus Hautbiopsien und
bearbeiten sie mit CRISPR dort, wo die Veranderung
vorliegt und bringen zusdtzlich Molekiile ein, die
den gesunden Abschnitt bilden. Dieser wird einge-
baut und die pathogene Sequenz dadurch entfernt.
Seit 2021 arbeiten wir auch an mdglichen in vivo-

Anwendungen. Diese kommen ohne Hauttransplan-
tationen aus, konnten den Therapieerfolg erh6hen
und Nebenwirkungen reduzieren. Unser Ziel ist es,
eine spurlose Korrektur zu ermoglichen und ein
Protokoll zu etablieren, das fiir jegliche genetische
Verdanderung angewendet werden kann.

»Kleine Fortschritte sind
fiir uns groBBe Schritte.«

Priv.-Doz. Dr. Ulrich Koller,
Forschungsgruppen-Leiter im EB-Haus Austria

DER ZWEITE BEREICH, DEN SIE AN-
GESPROCHEN HABEN, IST DAS RE-
PURPOSING VON WIRKSTOFFEN -
WAS TUT SICH AUF DIESEM GEBIET?
Wir verwenden dabei bioinformatische Methoden
und Big Data, um zu erkennen, welche Wirkstoffe
bereits positiv eingesetzt werden. Solche Substanzen
konnten unter Umstdanden auch bei EB, zum Beispiel
fiir die Wundheilung oder gegen den Hautkrebs,
eingesetzt werden. Diese Wirkstoffe testen wir dann
im Labor. Mit bereits erprobten und zugelassenen
Wirkstoffen zu arbeiten, hat den Vorteil, dass man

© Die Abbilderei | 3

rascher und giinstiger vorgehen kann, als wenn man
ganz neue Wirkstoffe entwickelt. Aulerdem haben
sie bereits ein erhdhtes Sicherheitsprofil. Kurz- und
mittelfristig gesehen, konnen solche Ansdtze dazu
dienen, die Lebensqualitdt der PatientInnen zu er-
hohen, weil sie relativ einfach, zum Beispiel als
Salbe, zugdnglich gemacht werden konnten.

UND WELCHE FORTSCHRITTE GIBT
ES IM DRITTEN BEREICH, DEM
KAMPF GEGEN HAUTKREBS?

Da arbeiten wir mit dem Mechanismus einer Imp-
fung, um das Immunsystem fiir den Kampf gegen
die Krebszellen zu adaptieren. Ahnlich wie bei einer
Impfung soll es moéglich werden, den Tumor derart
zu verdandern, dass er von Viren infizierten Zellen
ahnelt, er dadurch vom Immunsystem wahrgenom-
men, attackiert und zerstort wird.

Kleine Fortschritte sind fiir uns grofle Schritte und
man kann nie sicher wissen, wie sich was entwi-

ckelt. Manche Projekte fithren frither zum Erfolg,
manche spater. Was wir aber haben, sind die bes-
ten Voraussetzungen, um diese Forschungsarbeit
zum Wohl der PatientInnen vorantreiben zu kénnen.
Unsere Einbettung ins EB-Haus Austria sowie das
Zusammenspiel mit dem EB-Studienzentrum und
der EB-Ambulanz, iiber die wir zu wertvollen Proben
kommen, sind entscheidend fiir den Erfolg.

&
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EB-Studienzentrum - im

Spannungsfeld zwischen Euphorie

und Unvorhersehbarkeit

NEUE THERAPIEN? NEUE MEDIKAMENTE? NEUE BEHANDLUNGEN? VIELE ANSATZE
GEBEN HOFFNUNG — UND MUSSEN AUF WIRKSAMKEIT, VERTRAGLICHKEIT
UND SICHERHEIT GETESTET WERDEN, BEVOR SIE PATIENTEN ZUR VERFUGUNG
GESTELLT WERDEN KONNEN. A.O. UNIV.-PROF. DR. MARTIN LAIMER, LEITER DES
EB-STUDIENZENTRUMS, UBER VIELVERSPRECHENDE ENTWICKLUNGEN
BEI KLINISCHEN STUDIEN:

HERR PROF. LAIMER, WENN SIE
AUF 2021 SCHAUEN - WELCHE
ERKENNTNISSE, ENTWICKLUNGEN
ODER STUDIEN SIND BESONDERS
VIELVERSPRECHEND?

Martin Laimer: Es tut sich beispielsweise bei jenen
Ansdtzen viel, wo es darum geht, Symptome
ertraglicher zu machen. Bei Lokaltherapien, vor al-
lem Salben, sind die Studien zu Diacerein, Vitamin D
und einem Birkenrindenextrakt soweit abgeschlos-
sen, dass man zurzeit Moglichkeiten einer Zulassung
priift oder bereits Zulassungsverhandlungen laufen.
Mit Fokus auf die mehr und mehr erforschten
entziindlichen Prozesse bei EB sind innovative
Therapien, die bei anderen Hauterkrankungen
wie beispielsweise Neurodermitis zum Einsatz
kommen, von besonderem Interesse. Sie haben
namlich durchaus Potential, auch EB zu mildern.
Vorteilhaft ist dabei, dass zahlreiche verschiedene
Medikamente fiir Neurodermitis bereits zugelassen
bzw. in Testung sind, diese also kurzfristig auch
zur Priifung von Wirksamkeit und Sicherheit bei
EB verfiigbar sind.

WAS HAT SICH NOCH GETAN?

Eine sehr erfreuliche Beobachtung haben wir 2021
mit einem Medikament in einer laufenden Studie
gemacht. Die Priifsubstanz wird gegen das Platten-

epithelkarzinom eingesetzt und fiihrte bei der ersten
behandelten Patientin zum Verschwinden samtlicher
Tumore. Das ist ungemein erfreulich, auch wenn es
natiirlich nur eine Einzelbeobachtung und Moment-
aufnahme ist und wir noch nicht wissen, wie lange
diese Wirkung anhalten wird. Deshalb miissen wir
abwarten, inwiefern sich diese ersten Ergebnisse bei
anderen PatientInnen bestatigen.

»Bei aller Euphorie,
bleibt Forschung immer
unvorhersagbar.“«

a.o. Univ.-Prof. Dr. Martin Laimer,
Leiter des EB-Studienzentrums

© Ludwig Sched|

WELCHE WEITERENTWICKLUNG
GIBT ES AUSSERDEM?

Ein weiterer Schwerpunkt ist, neue, innovative Tech-
nologien einzusetzen. Wir bekommen zum Beispiel
einen 360-Grad-Scanner, der in unter einer Sekun-
de eine dreidimensionale digitale Aufnahme des ge-
samten Korpers ermoglicht. Dabei entsteht eine Art
Avatar, mit dessen Hilfe Hautldsionen exakt erfasst
und vermessen werden konnen. Aulerdem koénnen
die Daten mit weiteren Analysetechniken kombiniert
und unter Einbindung von artifizieller Intelligenz
interpretiert werden. Damit kénnen wir Verlaufskon-
trollen vereinfachen und friihzeitig Veranderungen
von Wunden, wie bei der Entstehung von Hautkrebs,
erkennen. Die umfassende Kartierung der gesamten
Hautoberfldche bedeutet ein Mehr an Daten, das uns
zu aussagekraftigeren Analysen verhelfen soll.

Der Blick auf Studien aus
TeilnehmerInnensicht:

Eine Patientin aus Deutschland startete im
April 2021 eine Infusionstherapie im
Rahmen einer Studie: ,,Aufgrund meiner
EB-Erkrankung haben sich Hauttumore
gebildet, die so schnell gewachsen sind,
dass sie nicht operabel waren. An der Studie
im EB-Haus Austria teilzunehmen, war fiir
mich die letzte Moglichkeit, etwas dagegen
zu tun. Ich habe gar nicht groB oder lange
dariiber nachgedacht, es iiberwog mein
Optimismus. Wenn man so eine Chance
bekommt, die einem Hoffnung geben
kann, dann nimmt man die wahr und
ist dankbar dafiir.“

© Ludwig Schedl | 2
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10 Jahre EB-Clinet — weltweite
Vernetzung von Osterreich aus

DAS WOHL DER PATIENTEN FEST IM BLICK, HAT MAN VOR
10 JAHREN IN DER AKADEMIE IM EB-HAUS AUSTRIA BEGONNEN,
DIE VERNETZUNG UNTER EB-EXPERTEN VORANZUTREIBEN. HEUTE
BETEILIGEN SICH 65 LANDER AN DER INITIATIVE EB-CLINET.

»Ich freu mich unheimlich, diese Initiative seit ein
paar Jahren fortfithren zu diirfen", erzdhlt Dr.i
Sophie Kitzmiiller, Leiterin der EB-Akademie.
Anlasslich des Jubildaums zieht sie eine erfreuliche
Bilanz: ,Wir pflegen heute 130 Partnerschaften in
65 Landern und wdhrend es am Anfang wir waren,
die aktiv auf Expertinnen und Experten zugegan-
gen sind, melden diese sich jetzt pro-aktiv bei uns,
weil sie Teil des Netzwerks sein wollen.*

» Manchmal sind die
einfachsten Mittel die
wirkungsvollsten — unser
wichtigstes Tool ist ein
Newsletter. «

Dr." Sophie Kitzmiiller,
Leiterin der EB-Akademie

EB-Clinet verfolgt vor allem zwei Ziele: einer-
seits, dass man Wissen zu EB teilt und voneinan-
der lernt und andererseits, dass man mdglichst
weltumspannend AnsprechpartnerInnen fiir EB-
PatientInnen hat, auf die man verweisen kann. ,,Die
Digitalisierung erlaubt uns jetzt auflerdem weitere
Schritte, erklart Kitzmiiller. ,Wir haben mit On-
line-Seminaren zu Spezialthemen wie zum Beispiel
,Mundgesundheit bei EB“ begonnen, die jeder-
zeit gestreamt werden konnen. So bauen wir jetzt
auch Stiick fiir Stiick ein Kompendium auf, damit
auch junge Arztinnen und Arzte, Pflegerinnen und
Pfleger, die anfangen sich mit EB zu beschaftigen,
darauf zugreifen kdnnen.“

EINFACHE MITTEL, GROSSE
WIRKUNG

Neben Kongressen, den ,Clinical Practice Guide-
lines* oder der ,Partner Map“, die online abruf-
bar sind, ist ein einfaches Werkzeug fiir EB-Clinet
ganz entscheidend: die E-Mail. Oder besser gesagt
der monatliche Newsletter. ,Das ist eines unserer
wichtigsten Tools", erklart Sophie Kitzmiiller, ,,Wir
sammeln die neuesten Informationen und Pub-
likationen, weisen auf Veranstaltungen hin oder
bieten Aktuelles zu speziellen Themenfeldern und
schicken das dann an unsere iiber 700 Newsletter-
Abonnentinnen und Abonnenten aus.“ Sie person-
lich ist deshalb immer mit besonders offenen Augen
und Ohren unterwegs — denn iiberall konnte etwas
Interessantes fiir die Community stecken. , Meine
Position erlaubt und verlangt von mir, an vielen
Bereichen teilzuhaben und iiberall am Laufenden
zu sein. Das ist einerseits sehr fordernd, aber auch
ein Privileg, da {iberall eintauchen zu kénnen.“

OFFEN FUR NEUE IDEEN

Die EB-Akademie und alle Bemiihungen rund um
EB-Clinet sind offen fiir Neues und da verwundert
es auch nicht, dass der Wunsch zweier Diplom-
pflegerinnen beim letzten Live-Kongress 2020 in
London nach einem eigenen Forum sofort aufge-
nommen wurde. Also machte man sich daran, das
,Nurses forum* zu etablieren. ,,Auch das funktio-
niert iiber einen E-Mail-Verteiler", erklart Kitz-
miiller. ,,Zuerst dachten wir, wir werden viel Input
bieten miissen, damit das lauft. Aber da haben wir
falsch gedacht — es kommen stdandig Fragen zu neu-
en Produkten oder Methoden und wer schon Erfah-
rungen damit hat, oder beispielsweise Diskussionen

© Ludwig Schedl! | 2

zu Periicken fiir EB-Betroffene. Die Pflegeexper-
tinnen und -experten tauschen sich aus und die
Patientinnen und Patienten profitieren davon, ist
das nicht schon?

ALLE IM BLICK

Apropos PatientInnen — die EB-Akademie hat na-
tiirlich alle im Blick, also ArztInnen, Forschende,
Pflegende, Betroffene und Angehoérige. Wahrend
man bei der fachlichen und medizinischen Ausei-
nandersetzung digitale Angebote verstdrkt, setzt
man — seit das wieder leichter méglich ist — fiir Be-
troffene und Angehorige vermehrt auf Prasenz-Se-
minare und Workshops. ,,Da geht‘s natiirlich noch
um andere Dinge als Wissensvermittlung — Be-
troffene sollen sich personlich austauschen kénnen
und auch von den Begegnungen profitieren. Daher
sind wir sehr froh, dass auch solche Termine wieder
hdufiger stattfinden konnen", freut sich Kitzmiiller.

» Das Schone an der
Vernetzung ist: Am
Ende profitieren immer
die Patientinnen und
Patienten. «

Dr." Sophie Kitzmiiller,
Leiterin der EB-Akademie

EB-Clinet

EB-Clinet wurde 2011 von der damaligen
Leiterin der EB-Haus-Akademie Dr." Gabriela
Pohla-Gubo und dem ehemaligen Leiter der
Dermatologischen Abteilung am Salzburger
Universitdtsklinikum Dr. Helmut Hintner

ins Leben gerufen, um im Idealfall in jedem
Land der Welt zumindest eine/n erfahrene/n
AnsprechpartnerIn in Sachen EB zu haben.

www.eb-clinet.org
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Internationale

Forschung

Weltweit arbeiten die besten ForscherIn-
nen an wirksamen Therapieansdtzen fiir
Epidermolysis bullosa, um dem Ziel der
Heilung und Linderung ein Stiick naher
zu kommen. Mit Partner-Organisationen
bestens vernetzt, fordert DEBRA Austria

als eine der aktivsten DEBRA-Gruppen
die vielversprechendsten Forschungs-
ansatze und setzt mit der eigenen
Forschungseinheit am EB-Haus Austria
wichtige Meilensteine.
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Internationale EB-Forschung —
eine weltweite Mission

DEBRA AUSTRIA BLEIBT DER WICHTIGEN MISSION TREU: WIR FORDERN EXZELLENTE
FORSCHUNG UND SETZEN AUF INTERNATIONALE ZUSAMMENARBEIT. WELTWEIT
ARBEITEN TOP-WISSENSCHAFTER AN EB-RELEVANTEN FORSCHUNGSFRAGEN UND
ENTWICKELN THERAPIEANSATZE FUR DIE SCHMETTERLINGSKINDER - IN ENGER
KOOPERATION MIT DER FORSCHUNG IM EB-HAUS AUSTRIA.

DEBRA Austria fordert seit 2009 auch internationa-
le Forschungsprojekte und ist so mafigeblich an der
Entwicklung neuer Therapieansdtze beteiligt. Nie
zuvor gab es so viele aktive klinische Studien fiir
EB weltweit. 2021 waren es iiber 30!

THERAPEUTISCHES GEL AUS
BIRKENRINDENEXTRAKT KONNTE
LINDERUNG BRINGEN

Die Zulassung eines therapeutischen Gels von Amryt
Pharma wird zurzeit gepriift. Dank der guten Ver-
netzung der europdischen DEBRA-Gruppen, wer-
den auch die Patientenstimmen bei den zustdandigen
Behorden gehort und flieen in das Verfahren ein.
FILSUVEZ®, so der Markenname, ist ein Gel auf Ba-
sis der Birkenrinde, das bereits seit 2016 als Wirk-
stoff in Europa zugelassen ist. Der Wirkstoff Betulin
wirkt antibakteriell und férdert die Wundheilung.
In der Phase-3-Studie wurden die Effizienz und die
Sicherheit dieses Gels an EB-PatientInnen weltweit
gepriift — auch im EB-Haus Austria.

MSAP FORDERRUNDEN:

EXZELLENTE EB-FORSCHUNGS-
FORDERUNG SEIT DEN 1990zrn

Die ersten EB-Forschungs-Foérderungsrunden fan-
den bereits in den 1990er-Jahren statt. Damals wie
heute werden die Projektantrage vom sogenannten
Medical and Scientific Advisory Panel (MSAP) be-
gutachtet, das sich aus internationalen EB-Exper-
tlnnen zusammensetzt. Seither trifft sich das Gre-
mium jdhrlich, um die besten Forschungsprojekte
weltweit zu priifen, so auch 2021. Im Zusammen-
spiel mit DEBRA International und dem EB-Research
Network (EB-Resnet), koordinierte DEBRA Austria
2021 das umfassende Begutachtungsverfahren. Im
Dezember 2021 traf sich das MSAP aufgrund der an-
dauernden COVID-19-Pandemie erneut virtuell, um

14 Forschungsprojekte zu besprechen. Die Antrdge
stammten aus Siidamerika, den USA, Europa und
Australien und deckten alle EB-Formen ab. Es gab
Vorschldge fiir neuartige therapeutische Konzepte
im Friihstadium, zu friithen Kklinischen Versuchen,
fiir die Entwicklung besserer Wundheilung bis hin
zur Krebsdiagnose und -prdvention — alles Themen,
die in wunsere aktuellen Forschungsprioritdten
fallen. Neben den Research Grants aus den interna-
tionalen Forderrunden vergibt DEBRA Austria auch
sogenannte Ad-hoc Grants und bekommt vermehrt
Kooperationsanfragen seitens der Pharmaindustrie.

und Substanzen konnten die
Therapieentwicklung fiir
Schmetterlingskinder erheblich
beschleunigen. «

Dr. Gaston Sendin,
Forschungsmanager bei DEBRA Austria

DRUG REPURPOSING ALS CHANCE
Das Thema Drug Repurposing birgt ein grofles
Potential fiir die Therapieentwicklung, vor allem bei
seltenen Erkrankungen wie EB. Es handelt sich um
ein Konzept zur Entwicklung neuer Anwendungs-
moglichkeiten fiir bereits zugelassene Arzneimit-
tel. Es ist weniger zeit- und kostenaufwendig und
weniger anfdllig fiir Misserfolge bei der Umsetzung
von prdklinischen Ergebnissen zu klinischen Stu-
dien. Das therapeutische Gel von Amryt Pharma ist
dafiir ein gutes Bespiel. DEBRA Austria mochte hier
gemeinsam mit dem Studienzentrum im EB-Haus
Austria die Diskussion mit ExpertInnen ankurbeln,
um gezielt nach Bedingungen, Wegen und Molekii-
len zu suchen, in die es sich lohnt, zu investieren.

» Bereits zugelassene Medikamente

© Privat
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MSAP-Mitglied Prof. Jo-David Fine freut sich iiber die 6sterreichische Kostlichkeit.

EIN SUSSES DANKESCHON AUS WIEN
Die MSAP-Mitglieder beraten DEBRA und EB-
Resnet ehrenamtlich und kostenlos. Als ganz

besonderes Dankeschon

Wie finden wir die besten Projekte?
Hochwertige Forschung wird weltweit in
der gleichen Art beurteilt: In einem
sogenannten Peer-Review-Verfahren —
ein wichtiges Instrument zur Qualitats-
sicherung in der Forschung. Expertinnen
mit &hnlichen Kompetenzen (,Peers®)
begutachten die Antrdge ihrer Fach-
kolleglnnen kritisch. Sie geben oft auch
wertvolle Anregungen, die haufig in die
Forschungsprojekte einflieBen.

1. Ausschreibung
DEBRA schreibt 6ffentlich
eine Forderrunde aus und
bewirbt diese.

2. Einreichung

Forderantrége werden von
Forscherlnnen tber Grant Tracker —
ein standardisiertes Online-Forder-
management-Tool — eingereicht.
DEBRA (iberpriift die Antrége formal
auf ihre Richtigkeit.

verschickte

DEBRA

3. Peer Review
Begutachtung — Peer Review
Externe Expertinnen und die Expertinnen
des MSAP (Medical and Scientific
Advisory Panel) beurteilen die Projekte
nach folgenden Kriterien:
e Wissenschaftliche Qualitét und
Originalitat
e Machbarkeit bezliglich Zeitrahmen
und Projektressourcen
e Relevanz fir EB
Mindestens 2-MSAP-Reviews und 2
Expertinnen-Reviews sind pro Antrag nétig.

Die Peer Reviews werden anonymisiert und

an das MSAP weitergeleitet. e
4. Expertinnen Meeting @

Ein Expertengremium (MSAP-Mitglie-
der und/oder andere EB-Expertinnen)
berat im Rahmen einer Jurysitzung und
bewertet anonym die Forderantrage.

Nur Projekte mit einer Mindestpunkte-
anzahl erhalten eine Forderempfehlung.

Verkiirzte Variante fiir EB-Haus Forschungsprojekte, nationale und inter-
nationale Kooperationsprojekte sowie Sonderprojekte: |. Forderantrag via
Grant Tracker, II. Begutachtung tiber Expertengremium inkl. Empfehlung,

III. Vorstandsentscheidung tber Forderzu- oder -absage.

/7 oK

oS0

eﬁ’Research

Network.

EB-Research Network

Zusammenschluss von forschungsaffinen
EB-Patientengruppen mit dem Ziel,
die weltweit besten Forschungsprojekte zu

fordern und die Therapieentwicklung voran-
zutreiben. Eine Website informiert iiber die
Schwerpunkte, Fordermaglichkeiten sowie
laufende und abgeschlossene Projekte.
www.eb-researchnetwork.org

Austria 2021 die Sacher Artists‘ Collection an alle
Mitglieder, um so mit einem Stiick Wien Dank
fiir ihr wertvolles und langjdhriges Engagement
auszusprechen.

Forderzusage inkl. eventueller
erforderlichen Anpassungen
Erneute Einreichung in der

nachsten Runde und
erforderliche Anpassungen

Ablehnung

5. Forderzusage

Der DEBRA Vorstand entscheidet
Uber die endgliltige Férderzusage
der empfohlenen Projekte.

Wer berat uns in Forschungsfragen?
DEBRA International wird von einem Experten-
gremium aus erfahrenen EB-Wissenschafter-
Innen und -Klinikerinnen beraten. Das Medical
and Scientific Advisory Panel (MSAP) oder
eine fiir die jeweilige Ausschreibung
passende Expertenjury tritt iblicherweise
zweimal jahrlich zusammen, um eingereichte
Forschungsantrage zu begutachten. Mit der
verkUrzten Antragsvariante werden die Projekt-
antrdge ohne Meeting von externen und
internen EB-Spezialistinnen begutachtet und
Empfehlungen ausgesprochen.

Um weltweit die besten EB-Forschungsprojekte zu finanzieren, folgt DEBRA einem transparenten Begutachtungsprozess.
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Medienarbeit

Fiir die , Schmetterlingskinder* ist es
besonders wichtig, die Offentlichkeit
laufend zu informieren und jene Auf-
merksamkeit zu generieren, die fiir den

43

Kampf gegen eine seltene und folgen-
schwere Erkrankung entscheidend ist.
2021 gab es wieder einige besonders
schone Medienberichte. Hier ein Auszug:

MEDIENARBEIT

© wildbild

44



45

L

Kleine Kampferin: Die vierjahrige Katharina ist trotz ihrer Erkrankung
ein neugieriges, aufgewecktes Madchen.

BILD: SN/DEBRA AUSTRIA/DIE ABBILDEREI

EB-Haus Austria in Salzburg ist 15 Jahre
alt - Land Salzburg fordert EB-Forschung

Das EB-Haus Austria wurde 2002

und neue Gerate, um dem

von der Patientenorganisation
DEBRA Austria initiiert und 2005
eroffnet. Mittlerweile ist es ein
weltweit anerkanntes Expertise-
zentrum, in dem Epidermolysis-
bullosa-Patienten von speziell
ausgebildeten und erfahrenen
Arztinnen und Arzten, Kranken-
schwestern und Therapeuten
betreut werden. Das EB-Haus
besteht aus vier Einheiten: EB-
Ambulanz, EB-Forschungsein-
heit, EB-Akademie und EB-Stu-
dienzentrum. Es arbeitet fast
ausschlieBlich spendenbasiert.
Nach 15 Jahren steht das EB-

Ziel, EB heilbar zu machen,
naher zu kommen. Der gro3e
Traum: ein neues, modernes
Forschungslabor.

Geld aus dem Wissen-
schaftsressort: Das Land
Salzburg unterstitzt die er-
folgreiche Forschung im EB-
Haus mit einer speziellen Pro-
jektférderung von 200.000
Euro und sichert damit die
Weiterfiihrung des ,,Gen-
schere”-Projekts (siehe Ar-
tikel rechts) fiir die kommen-
den dreiJahre. Damit soll die

Haus nun vor Erweiterungs-

schritten. Das engagierte For-

Basis fuir eine mogliche Be-
handlung fiir EB-Betroffene

schungsteam braucht mehrPlatz  geschaffen werden.

Heilung fir die

Noch gibt es fur die seltene Erkrankung
Epidermolysis bullosa keine Heilung.

Fir Betroffene bedeutet das neben

Schmerzen groBe Herausforderungen im Alltag.
Forscher sind immerhin auf einem guten Weg.

LISA MARIA BACH

Katharina geht gern in den Kin-
dergarten und liebt es, mit Freun-
den zu spielen. Sie mag Pferde
und Ponys und freut sich sehr,
wenn sie ab und zu zum Reiten
gehen darf. Was fiir andere Kin-
derinihrem Alter selbstverstand-
lich ist, ist bei der Vierjéhrigen
aus Eugendorf nicht nur mit gro-
Bem Aufwand verbunden, son-
dern auch mit stdndiger Sorge.
Denn Katharina ist ein sogenann-
tes Schmetterlingskind. So wer-
den Kinder bezeichnet, die mit
der seltenen Erkrankung Epi-
dermolysis bullosa (EB) geboren
wurden. Ihre Haut ist so verletz-
lich wie die Fliigel eines Schmet-
terlings, schon bei der kleinsten
Belastung oder Beriihrung ent-
stehen schmerzhafte Blasen und
Wunden. Diese miissen sofort
versorgt werden, was im Fall von
Katharina téglich mehrere Stun-
den in Anspruch nimmt. ,Katha-
rina ist ein aufgewecktes Kind,
das viele Sachen gern macht, die
gesunde Kinder auch machen®,
beschreibt Marija Janjic-Noth-
durfter ihre Tochter. ,Aber es ist
eben alles mit einer grof3en Ver-
letzungsgefahr verbunden, was
sdamtliche Aktivitdten er-
schwert.”

Katharinas Eltern ermogli-
chen ihrer Tochter dennoch so
viel Normalitdt, wie es nur geht.
,Es ist eine stdndige Risikoabwi-
gung. Sie nicht mit anderen Kin-
dern drauflen spielen zu lassen
ist fiir uns keine Option. Wenn sie
dabei hinfillt und wir danach
eine Stunde lang Wunden versor-
gen miissen, dann ist es so. Wenn
Katharina vorher SpaR hatte, ist
es das wert — auch wenn es alle
anstrengt und viel Zeit kostet.“

Katharina ist einer von zirka
500 Menschen in Osterreich, die
mit EB leben. Die angeborene,

Hoffnung fiir,,Schmetterlingskinder”

SALK: 24-Jahrige wird als weltweit erste EB-Patientin mit Hautkrebs mit neuem Medikament behandelt.

SALZBURG-STADT. 500 Menschen
in Osterreich leiden an der selte-
nen, angeborenen und bisher un-
heilbaren Hauterkrankung Epi-
dermolysis bullosa (EB). Die jun-
gen und erwachsenen Patienten
werden ,Schmetterlingskinder*
genannt, weil jhre Haut so ver-
letzlich ist wie die Fliigel eines
Schmetterlings. Schon leichte

Beriihrungen verursachen Bla- 3

sen, Wunden und Schmerzen. EB
beginnt mit der Geburt und be-
gleitet Betroffene ein Leben lang.

Die meisten Patienten, die an
einer schweren Form von EB lei-
den, entwickeln ein Plattenepi-
thelkarzinom (,weiBer Haut-
krebs“), das so gut wie immer
zum Tod fiihrt. Grof3e Hoffnung
setzen Betroffene nun in ein Me-
dikament, das ein borsenotierter
US-Pharmakonzern entwickelt
hat. Auf dem Weg zur Zulassung
wird es derzeit im Rahmen einer
Phase-II-Studie auf Vertréglich-

BILD: SN/SALK

keit, Sicherheit und Wirksamkeit
gepriift.

Zu einer Weltpremiere kam es
dabei am Uniklinikum Salzburg
im EB-Haus Austria, der Spezial-
klinik und dem Expertisezen-

»Studie ist ein
Lichtblick fiir
EB-Patienten.”

Johann Bauer,
Vorstand Uniklinik fiir Dermatologie

¥

trum fiir ,,Schmetterlingskinder”.
Das EB-Haus gehort zur Unikli-
nik fiir Dermatologie und Aller-
gologie unter der Leitung von
Vorstand Johann Bauer. Vergan-
gene Woche erhielt eine 24-Jdhri-
ge im Zuge der Studie als erste
EB-Patientin eine Infusion des
Medikaments. ,Die Kombination
von EB und ,weiem Hautkrebs*
fiihrt zu einem sehr aggressiven

Fortschreiten des Karzinoms, bei
dem es bisher keine Aussicht auf
Heilung gibt“, erkldrt Bauer. Die
Uberlebenschancen ligen prak-
tisch bei null Prozent. Die klini-
sche Studie sei ein Lichtblick fiir
Menschen, die mit dem seltenen
Gendefekt lebten. Die Patientin
wird innerhalb von acht Wochen
vier Infusionen erhalten. Danach
werden im Abstand von jeweils
vier Wochen neun weitere Infu-
sionen verabreicht.

,Es handelt sich um eine En-
zymbremse. Wir konnten ge-
meinsam mit Kollegen in Phila-
delphia und London im Labor
nachweisen, dass diese vor allem
die Krebszellen angreift, nicht
aber gesunde Zellen®, sagt Bauer.
Die Studie wird gemeinsam mit
der amerikanischen Thomas Jef-
ferson University Philadelphia
und dem Guy’s and St Thomas’
Hospital in London durchge-
fiihrt. Weltweit soll das Medika-

ment nun bei zwo6lf Patienten an-
gewendet werden. Zwei davon
werden voraussichtlich in Salz-
burg behandelt.

Debra International, das welt-
weite Selbsthilfenetzwerk fiir
,Schmetterlingskinder®,  stellt
flir die Durchfiihrung der Studie
360.000 Euro bereit. ,Ziel der
Studie ist es, die Vertraglichkeit
zu iberpriifen und nachzuwei-
sen, dass die Patienten auf die Be-
handlung ansprechen. Derzeit
gibt es keine effektive Therapie
flir diese schwerwiegende Er-
krankung®, betont Bauer.

Das EB-Haus wurde 2005 an
den SALK erdffnet. Es wird durch
Spendengelder {iber Debra Aus-
tria finanziert. Angeschlossen
sind die Ambulanz, ein Studien-
zentrum, eine Forschungseinheit
und eine Akademie.

Spendenkonto: Erste Bank
AT02 20111800 8018 1100

folgenschwere Hauterkrankung
wird durch einen Gendefekt ver-
ursacht, der bewirkt, dass die
Haut schon bei geringsten Belas-
tungen Blasen bildet oder reift.
Wunden treten auch an Schleim-
hiduten, in Mund, Augen, Speise-
rohre und im Magen-Darm-Trakt
auf. Bei schweren Formen ist die
Lebenserwartung verkiirzt.
Trotz intensiver Bemiihungen
der Forschung ist EB derzeit nicht
heilbar. Zwar konnen Hilfsmittel
wie etwa Cremes die Schmerzen
etwas lindern. Medikamente
oder Therapien, die den ,,Schmet-
terlingskindern® ein weitgehend
normales Leben bieten, gibt es

»Das Versorgen der Wunden
beschiftigt uns viele

Stunden am Tag:“

M. Nothdurfter, betroffene Mutter

noch nicht. ,Das Problem ist die
Komplexitdt der Krankheit. Es
gibt mutationsbedingt mehr als
30 verschiedene EB-Formen mit
unterschiedlichen ~Symptomen
und Auspriagungen. Da es sichum
eine Multisystemerkrankung
handelt, konnen je nach Schwe-
regrad neben der Haut viele an-
dere Organe betroffen sein. Von
daher suchen wir im Prinzip
nicht nach einer medizinischen
Wunderwaffe, sondern nach
mehreren®, sagt Rainer Riedl. Der
Wiener hat gemeinsam mit ande-
ren Eltern von erkrankten Kin-
dern 1995 die Patientenorganisa-
tion DEBRA Austria gegriindet,
die zum Ziel hat, EB-Patienten
und deren Angehorige zu unter-
stiitzen. Auf ihre Initiative wurde
2005 das EB-Haus Austria im
Salzburger Universitdtsklinikum
erdffnet, eine Spezialambulanz
fiir ,Schmetterlingskinder (sie-
he Kasten). ,EB erfordert eine

© Salzburger Nachrichten, 23. April 2021

Schmetterlingskinder gesucht

multidisziplindre ~ Versorgung,
weil viele Symptome nicht in den
Bereich der Dermatologie fallen.
Eine entsprechende Klinik gab es
vorher nicht“, sagt Riedl. Heute
sind Dutzende Personen im EB-
Haus titig, alle mit denselben
Zielen: optimale medizinische
Versorgung und rasche Therapie-
entwicklung fiir EB-Patienten.
Von diesem Engagement hat
auch Rainer Riedls Tochter Lena
profitiert. ,Es ist gut, wenn man
weil}, wohin man sich wenden
kann. So habe ich mich nie allein
gefiihlt und konnte viele Sorgen
und Angste abgeben.“ Als Kind
sei sie ,,von Kopf bis Fu banda-
giert“ gewesen, nach der Puber-
tit habe sich die schwere Erkran-
kung etwas abgemildert. ,Da ha-
be ich Gliick, das ist nicht immer
so. Ich habe mein Leben gut im
Griff“, sagt die 27-Jdhrige. Zwar
sei es nicht moglich, Sportarten
mit hohem Verletzungsrisiko wie

etwa Skifahren auszuiiben. ,Aber
diese und weitere Einschrankun-
gen habe ich mittlerweile akzep-
tiert und andere Dinge gefunden,
die Spafl machen.”

»Seltene ﬁ

Erkrankungen i
brauchen mehr ":G‘
Aufmerksamkeit.*

Rainer Ried|, DEBRA Austria

In der internationalen EB-For-
schung zeigen Strategien wie
Gen-, Protein- und Zelltherapien
mogliches  Heilungspotenzial.
Vor allem die Gen- und Stamm-
zellentherapie ldsst hoffen: ,Hier
werden erkrankte Stammzellen
entnommen, repariert und riick-
transplantiert. Das funktioniert
aber noch nicht bei allen EB-For-
men", sagt Rainer Riedl. Nun wird
an der Optimierung des Repara-

BILD: SN/N. BERGAD

turmechanismus geforscht. Eine
andere Forschergruppe widmet
sich dem weilRen Hautkrebs, der
bei schweren EB-Formen auf-
grund der stdndigen Entziindun-
gen entstehen kann. Hier konnte
eine Impfung kiinftig die Krebs-
zellen bekdmpfen. Weiters wird
untersucht, wie bereits zugelas-
sene Wirkstoffe fiir die Linde-
rung von EB genutzt werden kon-
nen oder wie die CRISPR/Cas9-
Technologie (,Genschere®) ein-
gesetzt werden kann. Hier wird
direkt an den verdnderten Genen
gearbeitet, um dort die krank-
heitsauslosende Genmutation zu
korrigieren. ,Eines scheint klar:
Eine einzige Therapie wird es
nicht geben. Vielmehr sind ver-
schiedene Zuginge gefragt, um
kiinftig individuell und zielge-
richtet behandeln zu konnen®,
erkldrt Riedl. Um das breit gefa-
cherte Forschungsspektrum fi-
nanziell stemmen zu konnen, ist

DEBRA Austria auf Spenden an-
gewiesen. Riedl: ,Derzeit werden
nur zehn Prozent der laufenden
Forschung im EB-Haus von der
offentlichen Hand gefordert.”
Auch Michael und Marija
Nothdurfter hoffen auf neue Er-
kenntnisse in Medizin und For-
schung. Bei ihrer Tochter Katha-
rina schreitet die Krankheit auf-
grund der schweren Form schnell
voran. Ihre Hande sind in der Be-
weglichkeit stark eingeschrinkt,
es gibt Tage, an denen das Mad-
chen nicht schlucken oder nicht
sehen kann. Marija Janjic-Noth-
durfters Wunsch: ,Dass die
Krankheit eines Tages heilbar ist.
Bis dahin hoffen wir auf Thera-
pien, damit eine deutliche Ver-
besserung des Allgemeinzu-
stands erreicht wird und wirk-
liche Lebensqualitdt gegeben ist.”

Spenden an DEBRA Austria:
AT 0220111800 8018 1100
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Leuchtturm der Hoffnung im

Salzburger Uniklinikum: Professionelle

Hilfe fur ,Schmetterlingskinder

Die weltweit erste Spezialklinik flr Epidermolysis bullosa (EB) testet ein neues Medikament, um
Patientinnen zu helfen, die an der seltenen Hautkrankheit leiden. med.ium hat mit der Leiterin
der EB-Akademie, Dr. Sophie Kitzmdller Gber die Fortschritte in der Forschung gesprochen.

Medizin in Salzburg

Die seltene, zu den Multisystemer-
krankungen zahlende Hautkrankheit
Epidermolysis bullosa (EB), tritt bei
sogenannten ,,Schmetterlingskindern®
genetisch ab der Geburt auf und ist bis
heute nicht heilbar. Fir die Patientinnen
ist EB hochst schmerzhaft, denn die
Erkrankung bedingt, dass die Haut
extrem empfindlich und ,,zerbrechlich®
ist. Dies fuihrt zu Blasen und chronische
Wunden. Eltern und medizinisches
Personal betreuen die Betroffenen oft
ein Leben lang.

Das EB-Haus am Campus des Salzbur-
ger Uniklinikums - 2005 als weltweit
erste Spezialklinik fir ,,Schmetterlings-
kinder* errichtet - forscht seit Jahren an
Behandlungsmethoden und Heilungs-
ansatzen flr die kleinen und groBen
Patientlnnen.

Epidermolysis bullosa —
selten, schmerzhaft und
noch unheilbar

In Osterreich leiden etwa 500 Menschen
an der angeborenen und derzeit noch
unheilbaren Hauterkrankung. Da ihre
sensible Haut so verletzlich ist wie die
Fllgel eines Schmetterlings, werden
Betroffene auch ,Schmetterlingskinder”
genannt. EB fuhrt dazu, dass die Haut
bereits bei geringer Belastung Blasen
bildet oder reiBt. Wunden treten auch an
Schleimhauten, Augen, Speiseréhre und
im Magen-Darm-Trakt auf. Verantwort-
lich dafur sind verschiedene Genveran-
derungen, die zu nicht oder fehlerhaft
ausgebildeten stabilisierenden Protei-
nen futhren. Dadurch sind die Schichten
der Haut nicht stabil miteinander
verbunden. Wird Druck oder Reibung

Abbildung 2: Im EB-Haus in Salzburg werde Betroffene mit viel
Fursorge interdisziplindr und allumfassend versorgt. © Debra Sched|

Christoph Schwalb

auf die Haut der Betroffenen ausgetibt,
trennen sich die Hautschichten und es
entstehen schmerzende Wunden und
Blasen. Haare kammen, Hande abtrock-
nen, ein Stick Brot essen: Vieles, was fiir
Menschen mit gesunder Haut alltéglich
ist, kann fur ,,Schmetterlingskinder”
gefahrlich sein. Der Alltag mit EB ist
eine groBBe Herausforderung - fir
Betroffene und ihre Familien. Der oft
enorme Pflegeaufwand verlangt
Betreuenden grofBe zeitliche und
emotionale Ressourcen ab.

EB-Haus Austria in Salzburg:
Verstehen — Helfen —
Lernen — Heilen

Die Salzburger Spezialklinik besteht
aus den vier Einheiten Ambulanz,
Akademie, Studienzentrum und
Forschung. Die Selbsthilfeorganisation
DEBRA Austria hat das EB-Haus
errichtet und finanziert dessen

Betrieb bis heute aus Spenden.

Seit mehr als 16 Jahren erhalten
»Schmetterlingskinder” im EB-Haus
kompetente medizinische Versorgung,
die durch die enge Zusammenarbeit
aller Einheiten und den Austausch des
erworbenen Wissens sichergestellt
wird. Langjahrige Erfahrung und viel
Einfhlungsvermoégen sind fur den
Umgang mit Multisystemerkrankungen
wie EB erforderlich.

Das EB-Haus Austria gilt 6sterreichweit
und Uber seine Grenzen hinaus als
Expertisezentrum fir die seltene
Hautkrankheit EB. Das Gesundheits-
ministerium hat es deshalb 2017 zum

(c) med.ium Salzburger Arztezeitung 11+12/2021
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Epidermolysis bullosa

Das internationale medizinische Netzwerk EB-CLINET nahm seinen
Ausgang in Osterreich und ist ein wertvoller Beitrag zur weltweiten
Hilfe fir Schmetterlingskinder.

DEBRA Austria

und die Forschung
an Therapien fiir
EB-Patienten im
EB-Haus Austria
leben von Spenden.
Hier kénnen Sie lhren
Beitrag leisten:
debra-austria.org/
spenden-helfen/

28l derma
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I Beiseltenen Krankheiten wie der Epidermolysis bullo-
sa (EB)ist der Erfahrungsschatz der einzelnen Kliniker und
anderer Gesundheitsdienstleister begrenzt. Die Betroffe-
nen - besser als , Schmetterlingskinder” bekannt - machen
mitunter einen jahrelangen Leidensweg durch, weil es
noch wenig Wissen und nur vereinzelt Spezialisten fiir die
Diagnose, Behandlung und Betreuung gibt. Der internatio-
nale Austausch ist daher entscheidend, um die Erfahrun-
gen der wenigen EB-Experten zu biindeln und so die Ver-
sorgung der Patienten zu verbessern. Um das zu ermogli-
chen, wurde vor zehn Jahren in Osterreich eine einzigartige
Initiative gestartet: Das Netzwerk EB-CLINET wurde 2011
vom ehemaligen Leiter der Dermatologischen Abteilung
am Salzburger Universitétsklinikum, Primar Prof. Dr. Hel-
mut Hintner, und Dr. Gabriela Pohla-Gubo, ehemalige Lei-
terin der EB-Haus Akademie initiiert und wird seit damals
von der Patientenorganisation DEBRA Austria finanziert.

127 Partner aus 65 Landern weltweit
Zielwar und istes, in jedem Land der Welt zumindest einen
EB-Experten oder ein EB-Zentrum als zentralen Ansprech-
partner fiir Patienten zu etablieren. Heute sind im Netzwerk
von EB-CLINET 127 Partner aus 65 Landern registriert.
»Anfragen und Hilferufe aus vielen Lindern innerhalb und
auflerhalb Europas haben damals gezeigt, dass ein grofSer
Bedarf an fachlicher Information und internationalem Er-
fahrungsaustausch besteht. Wir wollten deshalb unser
Fachwissen teilen und von anderen lernen. Das Fachwis-
sen sollte reisen und nicht der Patient’, so Dr. Rainer Ried],
Mitbegriinder und Geschiftsfithrer von DEBRA Austria.
Dr. Sophie Kitzmiiller, Leiterin der EB-Akademie und von
von EB-CLINET ergénzt: ,So kénnen wir osterreichischen
Patientinnen und Patienten Entwicklungen aus anderen
Lindern zuginglich machen und im Gegenzug unsere her-
ausragende Expertise in die Welt tragen.
EB-CLINET wird durch das Team der EB-Akademie im
EB-Haus Austria am Salzburger Universitétsklinikum be-
treut. Konkret sorgt die Initiative fiir
« weltweite Vernetzung aller EB-Zentren und Experten
« Austausch von Wissen und Erfahrung tiber Epidermo-
lysis bullosa (EB) unter Partnern und Interessenten
« das Schaffen von Aus- und Weiterbildungsangeboten
o Information iiber und den schnellen und einfachen
Zugang zu exzellenter Fachliteratur

« Vereinfachung der linderiibergreifenden Versorgung

« Information iiber neue Therapiemdglichkeiten und die
fachgerechte Behandlung

» Zugang zu klinischen Studien

Der Wissensaustausch ist nicht nur unter Arzten, son-
dern auch im pflegerischen Bereich mafigeblich. Des-
halb wurde das ,,Nursing Forum for EB Care“ ins Leben
gerufen. Krankenpfleger tauschen sich hier zu Fragen
uiber neue Verbandsmaterialien, Best-Practice-Nach-
behandlung geplanter Eingriffe, Erleichterungen fiir den
Alltag, Verwendung von Medikamenten, Salben und
Hilfsmitteln aus.

Werkzeuge des internationalen Austauschs

Um dem internationalen Experten-Austausch einen festen
Rahmen zu geben, findet {iblicherweise alle zwei Jahre
eine EB-CLINET Konferenz statt. Dariiber hinaus lauft die
Kommunikation v.a. tiber digitale Kanile. Im monatlichen
EB-CLINET-Newsletter werden neben neuen Informatio-
nen aus dem klinischen Bereich, Termine kommender Ver-
anstaltungen sowie auchrezente Publikationen geteilt. Auf
der Website von EB-CLINET finden Besucher alle aktuel-
len ,Clinical Practice Guidelines‘, bekommen Zugang oder
Links zu Lerninhalten, Publikationen und weiteren niitzli-
chen Tools. Weiters ist mithilfe der ,Partner Map*, einer
interaktiven Karte, eine zielgerichtete Suche nach klini-
schen Spezialisten méglich. Alle Angebote von EB-CLINET
werden kostenlos zur Verfligung gestellt.

Neue Angebote wahrend der Pandemie

Um den Bereich Weiterbildung auch in Zeiten der Pande-
mie sicherzustellen, wurden neue Angebote wie das EB-
CLINET Online-Seminar geschaffen. Im Mérz 2021 wurde
erstmals ein solches Seminar zum Thema ,Oral Care in
EB“ angeboten. ,Es ist uns wichtig, die Themen unserer
Weiterbildungsangebote vielfdltig zu gestalten. Wer die
Erkrankung kennt, weif3, dass EB-Patientinnen und -Pati-
enten nicht nur eine gute Versorgung der Haut brauchen,
sondern auch Themen wie Zahnheilkunde, Erndhrung,
psychologische Unterstiitzung, Ergotherapie und vieles
andere in ihrer ganzheitlichen Behandlung eine wichtige
Rolle spielen. Wir machen uns daher auf die Suche nach
entsprechenden Expertinnen und Experten und schaffen
Moglichkeiten, dieses Wissen einfach zugénglich zu ver-
breiten’, fasst Dr. Sophie Kitzmiiller die Intention hinter
dem neuen Format zusammen. Die Seminare stehen kos-
tenlos fiir interessiertes Fachpersonal zur Verfiigung. Bei
den Live-Veranstaltungen gibt es auch Platz fiir Fragen
und Diskussionen. Im Anschluss sind die Inhalte auf der
EB-CLINET Webseite abzurufen.

Internationales Vorzeigemodell

,Die EB-Spezialistinnen und Spezialisten und die mit an-
deren DEBRA-Organisationen gemeinsam entwickelten
Behandlungsleitlinien (CPGs) sind inzwischen wesentli-
che Bausteine fiir die Behandlungssicherheit und die Ver-
besserung der Lebensqualitdt der Patientinnen und Pati-
enten’, betont Riedl. ,,Ohne EB-CLINET wire das nicht
moglich geworden. Seit der Griindung von EB-CLINET
dient das Netzwerk als Vorzeigemodell fiir internationale
Vernetzung von medizinischen Fachkréften, welche mit
der Betreuung von Patienten mit seltenen Erkrankungen
(in diesem Fall EB) betraut sind. 1

Foto: Nadine Bargad, Privat, Vladimir18/iStock

© CliniCum derma, 4/21

Personalisierte Therapie

Gene-Editing-Strategien fiir Genodermatosen

enodermatosen sind genetisch bedingte

Hauterkrankungen, die durch unter-
schiedliche Varianten von Genmutationen
verursacht werden kénnen. Epidermolysis
bullosa (EB) ist eine dieser Genoderma-
tosen. Im EB-Haus Austria an der Univer-
sitatsklinik fir Dermatologie und Allergo-
logie forscht man seit mittlerweile 15
Jahren an der Entwicklung einer effizien-
ten und sicheren Therapieoption fiir die
Linderung beziehungsweise Heilung
dieser doch sehr seltenen Erkrankung. Die
Arbeitsgruppe Koller, die auf die Entwick-
lung von Gen- und Zelltherapieansatzen
fiir EB spezialisiert ist, hat sich als Ziel
gesetzt, eine passende Kausaltherapie fiir
Betroffene zu finden. Dabei bedient man
sich neuester Erkenntnisse aus der inter-
nationalen und nationalen Forschung.

CRISPR/Cas9: Genabschnitte
gezielt korrigieren

Die Bedeutung des CRISPR/Cas-Verfahrens
fur die Medizin wurde durch die kirzlich
erfolgte Verleihung des Chemienobelprei-
ses an die Erfinderinnen bzw. Entdecke-
rinnen Emmanuelle Charpentier und
Jennifer Doudna erneut hervorgehoben.
Die erste wissenschaftliche Dokumentation
zur Entwicklung und zum Einsatz der
Methode wurde 2012 im Fachjournal
Science verdffentlicht.! Seit 2012 sind

IN EHRENDEM GEDENKEN

etliche Artikel zu klinisch relevan-
ten Anwendungen und Weiterent-
wicklungen der CRISPR/Cas9-
Methode erschienen. Im Jahr
2015 wurde die CRISPR-Methode
vom Fachjournal Science sogar
zum ,Breakthrough of the Year”
gekirt. Ungeféhr zur selben Zeit
startete die Gen- und Zellthera-
piegruppe am EB-Haus Austria mit
der Etablierung dieser Methode.

Dr. Thomas Kocher

Priv.-Doz.
Dr. Ulrich Koller

Was steckt eigentlich hinter die- EB-Haus Austria, Universitétsklinik fir Dermatologie

ser Methode? Urspriinglich wur-
den die palindromischen Gen-
sequenzen (CRISPR) und das
assoziierte Protein (Cas9) in Bakterien
entdeckt. CRISPR/Cas9 dient den Bakte-
rien als eine Art Abwehrsystem, mit dem
sie Viren anhand von zuvor abgespeicher-
ten DNA-Fragmenten wiedererkennen und
abwehren konnen. Nachdem dieser
Mechanismus im Einzelnen entschlisselt
wurde, hatten Wissenschafter die geniale
Idee, daraus ein molekularbiologisches
Werkzeug zu entwickeln.! Dazu muss man
eine geeignete ,Sonde“ (einen RNA-
Abschnitt, auch Guide-RNA genannt)
designen, die der DNA-Abfolge der jewei-
ligen Zielsequenz im Genom entspricht.
Wenn die Sonde diese Zielsequenz ,gefun-
den“ hat, dockt sie dort zusammen mit
dem ,chirurgischen Messer” (Cas9) an,

Nachruf auf Isolde Mayr Faccin,

Prasidentin von DEBRA Siidtirol - Alto Adige

TOBLACH. Am Montag, 21. Ju-
ni, um 6 Uhr morgens erreichte
mich die Nachricht von Anna
Faccin, dass ihre Mutter vor we-
nigen Stunden durch einen
plotzlichen Herzinfarkt in den
Himmel geflogen sei. Fassungs-
los suchte ich nach Worten, die
ich nicht fand und tiefe Betrof-
fenheit umhiillte mein Schwei-
gen.

Ich hatte mit Isolde eine Wo-
che vorher noch gesprochen,
und wir wollten uns in diesen
Tagen zu einem Treffen verabre-
den. Doch unsere Verabredung
verwandelte sich in eine Verab-
schiedung fiir die Ewigkeit.

In der Pfarrkirche in Toblach:
Ich bin immer noch fassungslos.
Und sehr traurig. Isoldes Sarg
war geschmiickt mit roten Ro-
sen. Die Blumen der Liebe. Und
was wiirde wohl besser zu Isolde
passen als die Liebe?

Tsolde Mayr Faccin hat in ih-
rem Leben alles stets aus Liebe
gemacht. Es war die Liebe zu ih-
rem ,Schmetterlingskind“ An-
na, die sie dazu bewegte, im Jah-
re 2004, den Selbsthilfeverein
DEBRA Siidtirol - Alto Adige zu
griinden.

Es war die Liebe zum Men-
schen, zu den Patienten und Be-
troffenen, es war die Liebe an
das Leben, welches Isolde gera-
dezu verspriihte, die es ermog-
lichte, dass vielen sogenannten
Schmetterlingskindern, die an

Hautkrank

und Allergologie, Universitatsklinikum der Paracelsus
Medizinischen Privatuniversitat, Salzburg

um einen prazisen DNA-Doppelstrang-
schnitt an dieser Stelle durchzufiihren.
AnschlieBend treten zelleigene Reparatur-
mechanismen in Aktion, bei denen die
durchtrennten DNA-Strange wieder zusam-
mengefligt werden. Dabei besteht nun die
Moglichkeit, bestimmte Gensequenzen
einzufiigen, zu ldschen oder auszutau-
schen.

Die seltene Hauterkrankung EB ist ein
perfektes Krankheitsmodell fiir die Anwen-
dung dieser CRISPR-basierenden Genthe-
rapiestrategien fur die Korrektur der
zugrunde liegenden Genmutation. Je nach
vorliegender Genodermatose, Art der
Mutation, Erbgang der Mutation (autoso-
mal rezessiv bzw. dominant) und dem

bl

e

Isolde Mayr Faccin (1962 - 2021),
Griinderin und Prisidentin des
Selbsthilfevereins fiir Schmetter-
lingskinder DEBRA Siiditirol - Alto
Adige

Medienhaus Athesia, welches
dem Verein DEBRA Siidtirol
stets sehr wohlwollend und un-
terstiitzend pressetechnisch zur
Seite stand, ist es zu verdanken,
dass Debra Siidtirol in all den
Jahren dazu beitragen konnte,
die L itit der kleinen

Mit der Unterstiitzung von
DEBRA Siidtirol, fiihrte man im
Forschungszentrum fiir Regene-
rative Medizin ,Stefano Ferrari®
der Universitit Modena die
weltweit erste Studie zur Gen-
therapie auf der Grundlage ge-
netisch implementierter epithe-
lialer Stammzellen durch. Ich
glaube, es darf gesagt werden,
dass DEBRA Siidtirol - Alto Adi-
ge in all den Jahren in der Be-
kimpfung von Epidermolysis
bullosa entscheidende Briicken
bauen konnte.

Nun hinterldsst Isolde eine
Liicke, die man mit unzahligen
Erinnerungen, grofer Dankbar-
keit und lieben Gedanken fiil-
len, aber niemals schliefien wer-
den kann.

Isolde war ein wunderbarer
Mensch, liebevoll, aufrichtig,
hilfsbereit, herzensgut. Niemals
hérte ich sie klagen, sie bevor-
zugte es, die Menschen, mit de-
nen sie sich gerne umgab, mit
ihrem herzlichen Licheln, mit
ihrer positiven Lebenseinstel-
lung, mit ihrer Hilfe und ihrer
unerschiitterlichen Lebensfreu-
de zu beschenken.

Ich hatte Isolde bereits 2005
kennen und sehr schitzen ge-
lernt. Die Erfahrungen, die ich
durch und gemeinsam mit DEB-
RA Siidtirol erleben durfte, sind

und grofien Patienten erheblich
zuverbessern und medizinische

der scl

7ulegen.

heit  Epidermolysis _bullosa
(kurz:EB) leiden, geholfen wer-
den konnte,

Debra Siidtirol - Alto Adige
hat es im Laufe der Zeit ge-
schafft, nicht nur zu einer festen
Grofle im Siidtiroler Vereinswe-
senheranzuwachsen, sondern
auch iiber die L

Debra Siidtirol konnte die Er-
richtung des EB-Hauses in Salz-
burg unterstiitzen, das EB-Haus
gilt auf europiischer Ebene als
,Center of Excellence’ in der

ig. Die langjihrige, auf-
richtige und herzliche Freund-
schaft von Isolde war ein Ge-
schenk, fiir das ich sehr dankbar

n.

Isoldes Tod macht das Leben
drmer. Sie wird sehr fehlen.
Doch all das Gute, das sie ge-
schenkt hat, bleibt. Thr Licheln

der
Menschen und in der Erfor-
schung von Heilungsmoglich-
keiten fiir Epi is bullo-

hinaus wertvolle Spuren zu le-
gen. Der Vision von Isolde Mayr

sa. DEBRA Siidtirol konnte mit
betréchtlichen Summen die in-

Faccin - Heilung fiir
ingskinder - der G

tensiven

aller Spender und Spenderin-
nen und Unterstiitzer und dem

ur einer Heilungs-
methode begiinstigen und aus-
bauen.

bleibt. Thre Herzli it. Und
vor allem ihre Liebe.

Tsolde Mayr Faccin, die Mut-
ter Theresa der Schmetterlings-
kinder, wird unvergessen blei-
ben.

Arabella von Gelmini Kreutzhof,
Botschafterin
DEBRA Siidtirol - Alto Adige

© Dolomiten Tagblatt, Juni 2021
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Schmetterlings- .
Kinder brauchen uns'

L

Therapieentwicklung ist teuer

Die weltweit erste Spezial-
klinik, das EB-Haus-Austria,
besteht seit15 Jahren.
Krankheit. Epidermolysis
bullosa (EB) bewirkt, dass
die Haut schon bei gerings-
ten Belastungen Blasen bil-
det oder reift. Betroffene
werden als ,Schmetter-
lingskinder* bezeichnet,
weil ihre Haut so verletz-
lich ist wie die Fliigel eines
Schmetterlings. Blasen
und Wunden treten auch
an Schleimhéuten, in
Mund, Augen, Speiseréhre
und im Magen-Darm-Trakt
auf. Schmerzen sind stidn-
dige Begleiter.
Behandlung. Dank der
Hilfe zahlreicher Spende-
rinnen konnte 2005 die
weltweit erste Spezialkli-
nik fir ,Schmetterlings-
kinder*, das EB-Haus Aust-
ria am Salzburger Univer-

sitdtsklinikum, eréffnet
werden.

Hier sind EB-PatientIn-
nen in guten Hinden und
‘werden von speziell ausge-
bildeten ArztInnen, diplo-
mierten Krankenschwes-
tern und -pflegern sowie
TherapeutInnen kompe-
tentversorgt.

Entwicklung. 15 Jahre be-
steht die Spezialklinik
nun - jetzt miissen die La-
borflichen erweitert und
die technische Ausstat-
tung erneuert werden, um
Forschung und Therapie-
entwicklung fiir Betroffe-
ne mit unvermindertem
Einsatz weiterfithren zu
konnen.

Hilfe. Dafiir braucht es fi-
nanzielle Mittelund unter-
stiitzung aus ganz Oster-
reich. Alle Infos unter

www.debra-austria.org

© Osterreich, 23, Mai 2021

© SPECTRUM Dermatologie, 01/2021
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: MATHEMATIK

Die Analyse
kleiner Studien

Aus wenigen Daten holt Georg
Zimmermann viel Information

USCHI SORZ

,Bei der Suche nach innovativen Be-
handlungen fiir seltene Erkrankun-
gen gibt es Hiirden zu iiberwinden®,
sagt Georg Zimmermann. ,,Und na-
tiirlich gehort zu diesem interdiszi-
plindren Unterfangen mehr als Sta-
tistik.” Aber sie ist ein wesentlicher

Georg
Zimmermann,
Paracelsus
Universitit

- Salzburg

Teil im medizinischen Forschungs-
und Entwicklungsprozess. ,Zahlen
sind letztlich die Basis dafiir, dass
die Fachwelt die Wirksamkeit und
Nebenwirkungen von Therapien be-
urteilen kann.“ Der 31-Jihrige ist
Biostatistiker und leitet ein Team am
Intelligent Data Analytics (IDA) Lab
Salzburg an der Paracelsus Medizini-
schen Privatuniversitit, einem Kom-
petenzzentrum fiir die Bereiche Data
Science, maschinelles Lernen, Artifi-
cial Intelligence und Statistik. Sein
Fokus liegt auf der Verbesserung sta-
tistischer Analysemethoden.

Bei den seltenen Erkrankun-
gen etwa besteht die Herausforde-
rung darin, aus sehr wenigen Da-
ten moglichst viel nutzbare Infor-
mation zu gewinnen. ,An Studien
zu bestimmten Epilepsieformen oder
zum Gendefekt Epidermolysis bullo-
sa, an dem die Schmetterlingskinder
leiden, nehmen oft nur zehn bis 15
Personen teil. Zur Auswertung der-
art geringer Datenmengen sind klas-
sische statistische Methoden aber
nicht gut geeignet.” Zimmermann
und seine Arbeitsgruppe entwickeln
sie darum weiter oder schlagen in
Fallen, wo die verfiigbaren Verfahren
unzureichend sind, neue Ansitze vor.
»So wollen wir die Studienergebnisse
belastbarer machen.”

Schon wahrend des Mathema-
tikstudiums war der Bad Ischler,
der iibrigens auch einen Bachelor-
abschluss in Altertumswissenschaf-
ten besitzt, wissenschaftlicher Mit-
arbeiter fiir Statistik an der Univer-
sitatsklinik fiir Neurologie in Salz-
burg. ,Die langjahrige Kooperation
mit Medizinern und anderen ange-
wandten Wissenschaftlern hat mir
die praktische Relevanz der Sta-
tistik vor Augen gefiihrt. Mich als
Grundlagenforscher fasziniert diese
starke Interaktion zwischen Theorie
und Praxis.”

FOTOS: FOTO HELMHOLTZ, PRIVAT, MATTHIAS SILVERI

(c) Heureka 5/21 (Falter)
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DEBRA Austria Finanzbericht 2021

Der Verein DEBRA Austria, Hilfe bei Epidermolysis
bullosa hat im Jahr 2021 gut gewirtschaftet. Das
zeigt der Finanzbericht 2021. Sehr erfreulich ist,
dass DEBRA Austria aufgrund der Spendeneinnah-
men die wesentlichen Vereinsziele - medizinische
Versorgung, Forschung und Hilfe fiir Betroffene
in Notsituationen - gut unterstiitzen konnte. Die
Priifung der Rechnungslegung gemadf} § 21 VerG

fir das Rechnungsjahr 2021 (Jahresabschluss
2021), die Priifung zur Bestdtigung des Vorliegens
der Voraussetzungen gemdfl § 4a Abs. 8 Z 1 EStG
1988 (Spendenabsetzbarkeit) und die Priifung der
Kriterien fiir die Vergabe des Spendengiitesiegels
durch die Kammer der Wirtschaftstreuhdnder
wurde von PwC Osterreich GmbH Wirtschafts-
priifungsgesellschaft durchgefiihrt.

Mittelherkunft

Spenden

Zweckgewidmete Spenden

Ungewidmete Spenden
Mitgliedsbeitrage

Sonstige Einnahmen

Mittelverwendung

Leistungen fur statutarisch
festgelegte Zwecke

Hilfe fir EB-Betroffene

Medizinische Versorgung

(EB-Haus Austria: Ambulanz)

Forschung (EB-Haus Austria:

Forschungseinheit und klinische

Forschung)

Ausbildung und Vernetzung (EB-Haus:

Austria: Akademie und EB-Clinet)

EB-Forschung extern

Informations- und Offentlichkeitsarbeit

Spendenwerbung und
Spenderbetreuung

Allgemeine Offentlichkeitsarbeit

und Spendenwerbung
Spenderbetreuung
Verwaltungsaufwand

Umstellung auf autom.
Spendenabsetzbarkeit

Zuweisung Rucklage

Jahresergebnis des Vereinsjahres 2021

8.076.384,12

8.068.741,12
42.298,16
8.026.442,96

5.280,00

2.363,00

8.076.384,12

5.549.033,10
215.902,85
466.610,34
1.946.970,73
156.041,29
1.554.250,07
1.209.257,82

1.558.467,20
1.453.085,48
105.381,72

155.244,57

23.292,43

790.346,82

© wildbild

MITTELVERWENDUNG BEI DEBRA AUSTRIA,
HILFE BEI EPIDERMOLYSIS BULLOSA

m Hilfe fir EB-Betroffene;
medizinische Versorgung,
Forschung und Ausbildung im
EB-Haus Austria; externe EB-

Forschung; Informationsarbeit

B Allgemeine Offentlichkeits-
arbeit, Spendenwerbung und

Spenderbetreuung

Verwaltungsaufwand
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Spendenverwendung

DEBRA Austria bedankt sich sehr herz-
lich fiir die grofziigige Unterstiitzung,
die den ,Schmetterlingskindern“ zuteil
wird. Der Betrieb des EB-Haus Austria,
die Forderung der Forschung auf dem
Weg zur Heilung und die unmittelba-
re Hilfe fiir betroffene Familien in Not-
situationen sind nur mit Spenden - mit
Thren Spenden — mdglich. Fiir uns ist es
oberstes Gebot, diese Spenden nicht nur
nach den Grundsdtzen der RechtmadRig-
keit, Wirtschaftlichkeit, ZweckmaRigkeit,
Sparsamkeit und Transparenz zu ver-
wenden, sondern auch dafiir zu sorgen,
dass die uns iiberlassenen finanziellen
Mittel ausschlieflich im Sinne der Statu-
ten und der Vereinsziele eingesetzt wer-
den. In unserer Kommunikation, speziell
auch in unseren Spendenaufrufen, legen
wir grofen Wert darauf, ein wahrheits-
getreues Bild der Anliegen und Bediirf-
nisse der ,Schmetterlingskinder* zu
zeichnen und ihr Schicksal ohne Uber-
treibung darzustellen. Trotz vielfdltiger
Einschrankungen und Schwierigkeiten,
die ein Leben mit EB mit sich bringt, ist es
uns deshalb wichtig, EB-Betroffene nicht
nur als krank, traurig, unberiihrbar und
schmerzverzerrt darzustellen, sondern

deg‘?a

ei%)Haus

Hilfe fiir die Schmetterlingskinder. Austria.

zu zeigen, dass sie froh und optimistisch
das Beste aus ihrem Leben machen kon-
nen. Um Ihnen die Sicherheit zu geben,
dass Thre finanziellen Zuwendungen nach
diesen Grundsdtzen verwendet werden,
unterzieht sich DEBRA Austria jedes Jahr
freiwillig der strengen Kontrolle durch die
unabhdngige Kammer der Wirtschafts-
treuhdnder und tragt seit dem Jahr 2006
das Osterreichische Spendengiitesiegel.
Das Spendengiitesiegel wird jdhrlich von
der Kammer der Wirtschaftstreuhdnder
verliehen. Gepriift werden dabei die Ord-
nungsmadgigkeit der Rechnungslegung,
das interne Kontrollsystem, die satzungs-
und widmungsgemdRe Mittelverwen-
dung, Sparsamkeit und Wirtschaftlich-
keit, die Finanzpolitik, das Personalwesen
sowie die Lauterkeit der Werbung und die
Ethik der Spendenwerbung. Seit 2009 er-
fiillt DEBRA Austria auch alle Vorausset-
zungen dafiir, dass Sie Ihre Spende steu-
erlich absetzen konnen. Somit kénnen Sie
sicher sein, dass Ihre Hilfe ankommt und
wirksam ist!

Dr. Rainer Riedl,
Obmann DEBRA Austria

IHRE SPENDE IST

STEUERLICH
ABSETZBAR

DEBRA Austria, EB-Haus Austria DEBRA Austria,
Hilfe bei Epidermolysis bullosa Universitatsklinik fiir Dermatologie Hilfe bei Epidermolysis bullosa
Am Heumarkt 27/1, 1030 Wien Landeskrankenhaus Salzburg — Spenden: Erste Bank,

Tel. + 43 (0)1 876 40 30
office@debra-austria.org
www.schmetterlingskinder.at

Universitatsklinikum der PMU
Miillner HauptstraBe 48
5020 Salzburg, Tel. +43 (0)5 7255-82400

IBAN: AT02 2011 1800 8018 1100

Bitte helfen Sie!

info@eb-haus.org, www.eb-haus.org

MULLENLOWE
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So fiihit sich das Leben fiur
ein Schmetterlingskind an.

Schmetterlingskinder leben mit einer
unheilbaren, schmerzvollen Hauterkrankung.
Bitte spenden Sie unter schmetterlingskinder.at

rd

Hilfe fiir die Schmetterlingskinder.
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