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Sebastian, Janina und Bria wurden mit einer lebensbedrohlichen
Cerebralen Folatdefizienz (CFD) geboren. Dank vernetzter
Forschung und der Zusammenarbeit engagierter Mediziner
konnte allen drei Kindern das Leben gerettet werden und wurden
schwere geistige Behinderungen gemildert.

ACHSE setzt sich fuir vernetzte Forschung ein!

®achse

Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen



Den Seltenen eine Stimme geben

Editorial

Liebe Freunde
der ACHSE!

Zu erfahren, dass das eigene Kind
sich unaufhaltsam zuriickentwickelt
und sterben wird, ist ein furchtbarer
Schock fiir alle Eltern — mehr noch,
wenn niemand die Ursachen fir
diese plotzliche Erkrankung kennt
und die Chancen auf Heilung gering
sind. Stellen Sie sich nun vor, das
Geschwisterkind erkrankt auf diesel-
be Weise. Schnell schwindet jegliche
Hoffnung.

Sebastian, Janina und auch die spd-
ter geborene Bria hatten Gliick im
Ungliick. Erst die Geschwistererkran-
kung brachte ein engagiertes Arz-
teteam auf den richtigen Weg — an
dessen Ende sogar ein Medikament
steht, das noch mehr Leben retten
und geistige Behinderungen vermei-
den kann.

ACHSE setzt sich daftir ein, dass Er-
krankungen erforscht werden, eine
Diagnose nicht dem Zufall (ber-
lassen bleibt und Therapie mdglich
wird. 4 Millionen betroffene Men-
schen in Deutschland brauchen
unsere Hilfe, um besser und ldnger
leben zu kénnen.

Ilhre Unterstiitzung macht den Ein-
satz von ACHSE méglich! Danke.

lhre
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Eva Luise Kéhler
Schirmherrin ACHSE e.V.

Einer fir alle — alle fiir einen

Wer Bria und Janina erlebt, mag
kaum glauben, dass die aufge-
weckten Schwestern ihr Leben dem
eigenen Bruder verdanken - und
dem Zusammenarbeit engagierter
Mediziner.

Mit drei Jahren begann Sebastian zu
stolpern, irgendwann stand er
nicht mehr auf, konnte

nicht mehr sprechen
und greifen, be-
kam epileptische
Anfalle. Der nor-
mal entwickelte
Junge wurde in-
nerhalb weniger
Monatezueinem
vollstdndig  un-
selbststandigen
Pflegefall. Die Ursa-
chen waren unbekannt.
Die behandelnden Arzte
tappten im Dunkeln.

Zwei Jahre spdter zeigten sich die-
selben Symptome bei Sebastians
jingerer Schwester Janina. Die
Prognose der Arzte, beide Kinder

innerhalb weniger Jahre zu verlie-
ren, war ein furchtbarer Schock fur
die Eltern.

Doch die gleichen Symptome bei
Janina festzustellen, erwies sich
letztlich als Glick im Unglick. Denn
erst der Vergleich der Geschwister
brachte Licht in das Dunkel.
Sebastians ~ MRT-Bilder
hatten gezeigt, dass
zu  wenig weille
Hirnsubstanz vor-
handen war. Das
fir deren Aufbau
erforderliche
Folat  (Vitamin
B9) kam nicht
im Gehirn an. An
der  Universitats-
medizin  GOttingen
diagnostizierte Prof. Dr.
Dr. Robert Steinfeld bei Se-
bastian eine bis dahin unbekannte
Form des cerebralen Folatmangels
(CFD), die durch einen genetischen
Defekt des Folatrezeptors alpha
verursacht wird. Prof. Steinfeld
nannte die Erkrankung Cerebrale

Die ,Waisenkinder der Medizin" sind Teil unserer
Gesellschaft und brauchen Aufmerksamkeit, For-
schung, Therapien und Unterstiitzung. 4 Millionen
betroffene Kinder und Erwachsene allein in Deutsch-
land sind keine ,Seltenheit".

Andrea Ballschuh, Moderatorin, Autorin,
Sprecherin und ACHSE Botschafterin
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Den Seltenen eine Stimme geben

Folattransportdefizienz (CFTD) und
entwickelte eine Behandlung, um
das Gehirn mit Folaten zu versorgen.

Janina und Sebastian konnten be-
handelt werden. Janinas Symptome
verschwanden schon kurze Zeit
spater. Auch Sebastians Zustand
verbesserte sich, sein Leben wur-
de gerettet. Als dann in 2009 Bria
zur Welt kam, wurde dieselbe Er-
krankung direkt nach der Geburt
diagnostiziert. Dank der Erfahrung
aus der Behandlung ihrer Geschwis-
ter konnte sofort mit einer Therapie
begonnen werden. Bria hat sich vol-
lig normal entwickelt.

.Wissen rettet Leben"

Die Eltern der drei betroffenen
Kinder haben eine Stiftung (www.
cfd-foundation.de) ins Leben ge-
rufen, um auf diese seltene, aber
sehr effizient behandelbare Erkran-
kung aufmerksam zu machen und
so das Schicksal anderer Betroffe-
ner entscheidend zu verbessern.
Die Stiftung hat es sich zur Aufga-
be gemacht, mdglichst viele Arzte

Uber alle Formen des cerebralen
Folatmangels aufzuklaren und Gber
die diagnostischen und therapeuti-
schen Moglichkeiten zu informieren.

Wie viele andere Patientenorgani-
sationen und Stiftungen vernetzt
sich auch die CFD-Foundation mit
der ACHSE, denn nur gemeinsam
sind wir stark. o

Die ACHSE Beratung

Lange Diagnosewege, Odys-
seen durch Arztpraxen, kaum
Informationen, Experten oder
Therapien: das sind Heraus-
forderungen, mit denen die
meisten der rund 4 Millionen
Betroffenen einer Seltenen Er-
krankung kdmpfen missen.

ACHSE l3sst sie nicht allein und
berdt Betroffene, Angehdrige
und ratsuchende Arzte und an-
dere Therapeuten.

"Sebastian und
seine Schwestern
sind ein tolles
Team."

v

Hilfe zur Selbsthilfe

Niemand hat alle Informationen
zu den 6000 bis 8000 Selte-
nen Erkrankungen parat. Die
krankheitsibergreifende Bera-
tung der ACHSE erfolgt deshalb
unterstitzend: Im ACHSE-Netz-
werk  sind  derzeit 127
Mitgliedsorganisationen,  die
mehrere tausend Erkrankungen
vertreten. DarUber hinaus kann
die ACHSE Beratung auf ein
breites Netzwerk an Experten

zurlckgreifen.
CHRONISCH
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RegelmaRig spenden:
So unterstiitzen Sie die Arbeit

von ACHSE vielfach!

« Sie helfen, unsere Arbeit fiir die ,Waisen der Medizin" lang-
fristig sicherzustellen und Verwaltungskosten zu sparen.

« Sie helfen so lange Sie wollen. Férderbeitrdge an ACHSE e.V.
kénnen von der Steuer abgesetzt werden. Eine Sammel-
bescheinigung erhalten Sie automatisch zu Beginn des

Folgejahres.

« Wir berichten Ihnen regelmdf3ig von unserer Arbeit.

Bequem spenden im Internet: achse-online.de/jetzt_spenden.php

niel —

Josephine sagt: DANKE!
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Unterstitzen Sie die ACHSE - Helfen Sie uns mit lhrer Spende

g3

Héchstgebote fiir wahrlich ,Seltene
Gelegenheiten™ konnte Auktionator
Prof. Peter Raue der illustren Gds-
teschar am 19. Oktober 2017 im
historischen Spiegelsaal von Cldr-
chens Ballhaus in Berlin entlocken.

Anwesende hatten die Qual der
Wahl: Ob Kaffeestunde mit Apfel-
kuchen mit und im Domizil von
Theaterlegende Claus Peymann,
der Besuch eines Fuballspiels von
Hertha mit Bundesaullenminister

Lothar de Maiziére mit
Moderator Ulli Zelle,
Schirmherrin

Eva Luise Kéhler bat

\- um Unterstiitzung fiir die
- Waisen der Medizin"

Benefizauktion ,,Seltene Gelegenheiten™

Sigmar Gabriel, ein Bummel mit
Schauspieler Ulrich Tukur durch
Venedig oder Kunstwerke von Karl
Otto Go6tz, Markus Lipertz, Norbert
Bisky, Cornelia Schleime uvm. — fir
die ACHSE Benefizauktion haben
Uber 25 Prominente aus Kunst, Poli-
tik, Medien, Sport und Wirtschaft
ihre Zeit oder ihre Kunst zur Verfu-
gung gestellt. Herzlichen Dank!

Fotogalerie www.achse-online.de

Jetzt ACHSE Fordermitglied werden

* 29 Euro genligen, um fir einen Betroffenen da zu sein und

erste Hilfestellung zu leisten.

* Mit 98 Euro ermdglichen Sie die umfassende Beratung von

Hilfesuchenden, z.B. wenn noch keine Diagnose bekannt ist.

* Mit 120 Euro kdnnen wir einen Arzt bei seiner Suche nach der

Diagnose, Behandlung oder geeigneten Experten unterstitzen.

Fakten

Seltene Erkrankungen

* In Deutschland leben rund
4 Mio. Betroffene.

« Es gibt iber 6000 Erkrankungen,
die zu den Seltenen zdhlen.

« Sie sind Uberwiegend chronisch,
fortschreitend und unheilbar.

+ Die Diagnosesuche dauert in
der Regel mehrere Jahre.

+ Therapien, Medikamente,
Informationen und Spezialisten
sind rar.

« Der Forschungsbedarf ist
immens grols.

.Menschen mit einer chroni-
schen seltenen Erkrankung
haben eine besonders schwere
Lebenssituation zu meistern.
Fiir die Arbeit der ACHSE bitte
ich Sie um lhre Untersttitzung.”

Eva Luise Kohler,
Schirmherrin der ACHSE
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