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VORWORT

Von Birgit Hardt und Folker Quack
Tay-Sachs und Morbus Sandhoff sind Stoffwech-
selstérungen, die vor allem Kinder betreffen,
aber auch Erwachsene. Wer fur sein Kind eine
solche Diagnose bekommt, ist geschockt. Das
ganze Leben dndert sich, die Gefahr, an der Di-
agnose oder den Folgen der Krankheit zu ver-
zweifeln, ist sehr grof3.

Die Selbsthilfegruppe ,Hand in Hand gegen Tay-
Sachs und Sandhoff in Deutschland e.V." mochte
helfen: mit Informationen, wertvollen Tipps, dem
Austausch und der Gemeinschaft mit anderen
betroffenen Familien.

Diese Broschire des Vereins beschreibt die
Krankheit und ihre Verlaufe und gibt erste wichti-
ge Tipps. Sie wendet sich an betroffene Familien,
aber auch an Arzte, Therapeuten und Heilberu-
fe, die mit der Krankheit in Berdhrung kommen
oder kommen kdnnten. Die Broschure beschaf-
tigt sich wie unsere Vereinsarbeit auch mit allen
Verlaufsformen von Tay-Sachs und Sandhoff.
Wir vertreten und beraten bei infantilen, juveni-
len und adulten Verlaufsformen.

Morbus Sandhoff und Tay-Sachs sind leider
noch nicht heilbar. Die Broschure beschreibt
Forschungsansadtze und experimentelle Thera-

pien. Den aktuellen Forschungsstand kann sie
nicht wiedergeben, weil er sich viel zu schnell
andert. Er wird auf unserer Homepage unter
www.tay-sachs-sandhoff.de/stand-der-
forschung standig aktualisiert.

Wir danken Dr. Laila Arash-Kaps von der Vil-
la Metabolica in Mainz, die den medizinischen
Teil der Broschure Ubernommen hat. Dr. Laila
Arash-Kaps berat unsere Selbsthilfegruppe und
engagiert sich aullergewdhnlich fur unsere Sa-
che. Wir danken Dr. Eugen Mengel und Prof. Ju-
lia Hennermann und dem ganzen Team der Villa
Metabolica fur die breite Unterstitzung unseres
Kampfes gegen Tay-Sachs und Morbus Sand-
hoff. Wir danken Professor Konrad Sandhoff,
dem Entdecker der nach ihm benannten Krank-
heit, fur seine Mitarbeit und Geduld bei unseren
Fragen zur Biochemie der Krankheitsverldufe.
Wir danken allen betroffenen Familien, Arzten
und Therapeuten, die uns mit ihren Erfahrungen
und ihrem Fachwissen geholfen haben, insbe-
sondere Dr. Jorg Reinke, Dr. Igor Kats, Mike Un-
macht, Frauke Lang, Susanne Hoffmann und der
britischen Selbsthilfegruppe CATS.

Birgit Hardt und Folker Quack grindeten 2015 die Selbst-
hilfegruppe ,,Hand in Hand gegen Tay-Sachs und Sandhoff”
in Deutschland. Ihr Sohn Dario leidet an juvenilem Sandhoff.
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VORWORT

Von Professor Konrad Sandhoff

Es ist sehr zu begruBen, dass eine Selbsthilfe-
gruppe gegrundet wurde, die sich zum Ziel ge-
setzt hat, Eltern, betroffene Patienten, Arzte,
Pflegekrafte und die breitere Offentlichkeit Gber
Gangliosidosen zu informieren. Das kann helfen,
die Lebensqualitat der Patienten zu verbessern,
die Angehorigen zu stutzen und die Forschung
zum Wohlergehen der Patienten zu stimulieren.
Therapieansatze gibt es zurzeit nur bei wenigen
Erbleiden, die anders als die GM2-Gangliosido-
sen das Zentralnervensystem kaum belasten.
Forscher arbeiten weltweit an der Entwicklung
verbesserter Therapieansatze, insbesondere
an gentechnischen Verfahren, die die Begren-
zungen der Blut-Hirn-Schranke umgehen. Je-
doch liegen heilungsbringende Erfolge noch in
der Zukunft, auch wenn diese manchmal Uber-
raschend schnell kommen kdnnen. Was fur die
meist jungen Gangliosidose-Patienten zurzeit
bleibt, ist die liebevolle Pflege und Fursorge der
Eltern und Angehorigen. Auch wenn die Lebens-
qualitat der Patienten durch die Ausfalle lebens-

wichtiger biochemischer und molekularer Me-
chanismen zunehmend eingeschrankt wird, so
empfinden die meisten Kinder die fursorgliche
Liebe der Angehdrigen und deren Hautkontakt
als Wohltat und Beruhigung.

Wahrend ich mich als Biochemiker immer tiefer
in die Erforschung des komplexen Lipidstoff-
wechsels hineinbegebe, bewundere ich den Mut
und die Kreativitat jungerer Forscher, die Thera-
piemoglichkeiten erforschen und ausprobieren.
Ich habe hohen Respekt vor der geduldigen Fur-
sorge von Eltern, Arzten, Therapeuten und Pfle-
gekraften, die sich verstandig und liebevoll um
die Patienten kimmern.

Ich winsche der Familiengruppe viel Erfolg beim
Austausch von Erfahrungen und Informationen
und bei der gegenseitigen Hilfe fur ihre erkrank-
ten Kinder sowie bei der Stimulierung neuer For-
schungsprogramme und Therapieansatze.



OSOMALE
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Unser Kdrper besteht aus Milliarden von spezialisierten Zellen. Jede Zelle hat
neben dem Zellkern, den Mitochondrien und anderen Organellen immer
auch sogenannte Lysosomen. Sie sind entscheidend fur das Leben einer
Zelle. Lysosomen sind praktisch fur den Stoffwechsel der Zelle zustandig.
Sie recyceln und beseitigen kontinuierlich Partikel, die nicht mehr gebraucht
werden, und stellen ihre Abbauprodukte der Zelle fur die Synthese neuer
Makromolekule zur Verfugung. Umgangssprachlich konnte man sie als die
Mullabfuhr der Zelle beschreiben. Hat ein Lysosom seine Aufgabe erledigt,
verschwindet es aus der Zelle. Die Zelle produziert standig neue Lysosomen.

Gesunde Zelle

Bei den lysosomalen Speicherkrankheiten
kommt es zu einem genetisch bedingten
Enzymmangel, der zu Fehlern und Pro-
duktionsausfallen der Lysosomen fuhrt.
Das Lysosom erfullt seinen Auftrag nicht
und verschwindet auch nicht aus der Zelle.
Nach und nach werden die Zellen dadurch
verstopft, Uberlastet und kénnen am Ende

o sogar absterben.

Lysosomen

Gesundes Lysosom

Insgesamt gibt es 45 beschriebene Krankheiten,
die den lysosomalen Speicherkrankheiten zuge-
rechnet werden. Die meisten haben noch einmal
unterschiedliche Untertypen.

L Durch Gen-Mutation
< !,E gestortes Lysosom

Tay-Sachs und Morbus Sandhoff gehéren zur Gruppe der
Gangliosidosen. So bezeichnet man eine erbliche lysosomale
Speicherkrankheit aus der Gruppe der Sphingo-
lipidosen, bei der bestimmte Ganglioside auf-
grund eines angeborenen Enzymman-
gels nicht abgebaut werden konnen und

vor allem in den Zellen des zentralen

Nervensystems abgelagert werden, was

deren Funktion stort und die Symptome
der Krankheiten verursacht. Die meisten
weisen je nach Schweregrad des Abbaude-

Y

Kranke Zelle

Kranke Zelle

Gesunde
Zelle

fektes unterschiedliche Verlaufsformen auf, GroéRenvergleich
z. B.;infantile, juvenile und adulte Auspragungen.




WAS IST EINE

GMZ-GANGL\OS|DOSE?

Allgemein

Die Tay-Sachs- und die Sandhoff-Erkrankung
sind eine GM2-Gangliosidose, eine lysosomale
Speichererkrankung, die durch Ablagerung von
GM2-Gangliosiden in Nervenzellen hervorgeru-
fenwird. Die Erkrankung beruhtim Wesentlichen
auf einem Mangel des Enzyms Hexosaminidase
A. Es handelt sich dabei um eine autosomal-
rezessiv vererbte Krankheit. Das heif3t, ein Kind
kann nur erkranken, wenn beide Eltern Trager
der betroffenen Gen-Mutation sind. Die Verer-
bung ist unabhdngig vom Geschlecht.

1881 beschrieb der britische Ophthalmologe
Warren Tay die ,infantile amaurotic idiocy” bei ei-
nem 1-jahrigen, mental und physisch retardier-
ten Kind mit einem kirschroten Fleck auf dem Au-
genhintergrund, der Retina. Beinahe zeitgleich,
1887, beschrieb der amerikanische Neurologe
Bernard Sachs ein Kind mit einer gestorten ze-
rebralen Entwicklung und einem kirschroten

Fleck auf der Retina und 1898 dieselben Symp-
tome bei dessen Schwester. 1910 zeigte er die
Ablagerungen von Lipiden im Gehirn und in der
Retina. 1930 identifizierte der deutsche Ernst
Klenk das Speichermaterial im Hirngewebe von
diesem Patienten als eine neue Gruppe saurer
Glykosphingolipide. 1962 bis 1969 erfolgte die
weitere |dentifizierung des Speichermaterials
und der gestdrten enzymatischen Abbauschrit-
te. Die adulte Form dieser Erkrankung wurde
erst in den 80er Jahren beschrieben.

Die Sandhoff-Krankheit wurde 1968 vom deut-
schen Biochemiker Konrad Sandhoff erstmals
beschrieben, der bis heute unermudlich an der
Erforschung dieser Krankheiten arbeitet. Bei
Morbus Sandhoff kommt es noch zu einem zwei-
ten Enzym-Mangel mit zusatzlichen Speicherma-
terialien. Doch die Krankheit verlauft ahnlich wie
bei Tay-Sachs.




VERLAUFSFORMEN

Die Auspragungsgrade der Erkrankung reichen
von der schnell fortschreitenden klassisch infan-
tilen Form bis zur juvenil-adulten langsam fort-
schreitenden Form.

Infantile Form: Die klassisch infantile Form
prasentiert sich in der Regel mit zunachst nor-
maler Geburt, dann einer zunehmenden mus-
kularen Schwache zwischen dem 3. und 6. Le-
bensmonat. Haufig beobachten die Eltern als
erstes Symptom eine UbermaRige Reaktion auf
akustische Reize mit plétzlicher Uberstreckung
der Arme und Beine und Muskelzuckungen. Im
weiteren Verlauf kommt es zur zunehmenden
Muskelschwache mit geringer oder fehlender
Kopfkontrolle sowie fehlenden motorischen Fa-
higkeiten wie Sitzen und Krabbeln. In einigen
Fallen wird der Augenarzt besucht, weil das Kind
unwillkdrliche Augenbewegungen und visuelle
Storungen hat." Dabei wird hdufig der kirsch-
rote Fleck am Augenhintergrund entdeckt, was
die Diagnose GM2-Gangliosidose neben einigen
wenigen anderen Erkrankungen wahrscheinlich
macht. Etwa im 8. bis 10. Lebensmonat schrei-
tet die Erkrankung weiter fort mit unwillktrlichen
Bewegungen (Dystonie), geringerer Ansprech-

barkeit auf Eltern und Umgebung. Die visuelle
Wahrnehmung beschrankt sich auf die Unter-
scheidung zwischen hell und dunkel. Haufig zei-
gen die Kinder Krampfanfalle gegen Ende des 1.
Lebensjahres. Mitte des 2. Lebensjahres kann
es zur VergroBBerung des Kopfes (Makrozepha-
lus) kommen, der als Folge einer entzUndlichen
Zellverschmelzung (reaktiven Gliose) auftritt und
von einem ,Wasserkopf’ (Hydrozephalus) zu
unterscheiden ist. In der Endphase der Erkran-
kung weisen die Patienten zunehmend Schluck-
stérungen und vermehrt Krampfanfalle bis hin
zu volligem Fehlen der Reaktion auf ihre Umge-
bung auf. Der Tod tritt meist durch eine allge-
meine Verschlechterung der Korperfunktionen
und damit verbundene Schwache ein, wodurch
beispielsweise eine Infektion nicht mehr bewal-
tigt werden kann. Durch die Schluckbeschwer-
den und muskulare Schwachung der Atemwege
kommt es haufig zu Lungenentzindungen.

Juvenile Form: Sie beginnt im Kleinkindesalter.
Es gibt zum Teil flieRende Ubergange zwischen
einer sog. spatinfantilen und juvenilen Form.
Haufig kommt es anfangs zu Schreck- oder
Sturzanfallen. Fruh auftretende epileptische An-

falle weisen auf eine schwerere Verlaufsform hin.
Innerhalb von 5 bis 15 Jahren fuhrt die Erkran-
kung in der Regel zu muskularen Verspannun-
gen (Spastik) bzw. unkoordinierten Bewegungen
(Dystonie), Krampfanfdllen und abnehmender
Wahrnehmung der duleren Umgebung. Auch
eine fortschreitende Erblindung kann eintreten.
Epileptische Krampfanfalle sind haufige Begleit-
erscheinungen, sie kdnnen aber auch Uberhaupt
keine Rolle spielen. Auch beim juvenilen Verlauf
kommt es zu Schluckbeschwerden. Durch re-
gelmaBiges Verschlucken konnen Fremdkorper
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Die Diagnose Tay-Sachs oder Sandho
flir die betroffenen Familien ein Schoc

in der Lunge zu Entzundungen fuhren. Generell
lasst sich sagen, dass die infantile Form umso
milder verlauft, je spater sie ausbricht.

Late-onset-Form: Die sog. chronisch-adulte
Form prasentiert sich anfangs durch Sympto-
me wie unkoordiniertes Laufen (Ataxie), Han-
dezittern beim Greifen (Intentionstremor) und
Verfehlen des Ziels beim Greifen (Dysmetrie),
die mit einer Storung der Funktion des Klein-
hirns verbunden sind. Zusatzlich kommt es zur
Muskelschwache und zum Muskelschwund.




Des Weiteren konnen auch neuropsychiatri-
sche Symptome auftreten. Die Patienten haben
Schwierigkeiten, Treppen zu steigen. Aufgrund
der Schwache und der Gangstorung kommt es
haufig zu Fallneigungen. Sie zeigen vermehrt,
haufig auch nachts, Muskelzuckungen (Myoklo-
nien). Auch kdnnen Schluckstérungen auftreten,
meistens beginnen diese mit der Schwierigkeit,
Flussigkeiten koordiniert zu schlucken. Der Au-

#. 3

genhintergrund und der Visus sind haufig nor-
mal. Das Auftreten von Augenbewegungsstorun-
gen (supranuclearen Ophthalmoplegie) wurde
jedoch beobachtet.? Psychosen und depressive
Episoden konnen auftreten. Auch eine Wochen-
bettdepression wurde beobachtet.?® Die Intelli-
genz bleibt normal, nur in einigen Fallen wurde
eine geistige Teilleistungsschwache oder eine
zunehmende Demenz beobachtet.
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Drei Jungs, ein Alter, eine Krankheit: Ludwig aus
Stockholm, Dario aus Hochberg bei Wurzburg und
Rodrigo aus Mallorca leiden alle drei an der sehr
seltenenjuvenilen Form von Morbus Sandhoff.
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Leben ist, was passiert,
wahrend du fleifsig dabei bist,
andere Pldne zu schmieden.

John Lennon

- Marcel aus Wuppertal Iefget an der _g_d,ulteh-

Form von Tay—Sachs. i §




CHEMIE/
BlOM OLEKULARGENETIK/

pATHOGENESE

Die Tay-Sachs-Krankheit gehort zu den GM2-
Gangliosidosen. Biochemisch liegt ihr eine Ab-
baustorung (Hydrolyse) von GM2-Gangliosiden
in den Lysosomen zugrunde, die sich vor allem
in Nervenzellen ablagern. Ganglioside sind kom-
plexe Verbindungen von Zuckern und Fettmo-
lekUlen, die als Bestandteil von Zellmembranen
an der Weitergabe von Informationen und der
Herstellung von Zellkontakten eine Rolle spielen.
Der Mangel des Isoenzyms A der Beta-N-Acetyl-
hexosaminidasen fuhrt zur Ablagerung dieser
Ganglioside in den Zellen. Das Isoenzym A be-
steht aus 2 nicht-identischen Untereinheiten,
der Untereinheit a und der Untereinheit (. Die
Tay-Sachs-Krankheit wird durch eine Mutation
im sogenannten HEXA-Gen verursacht, das fur
die Synthese der a- Untereinheit verantwortlich
ist.# Das 35 kb lange HEXA-Gen liegt auf dem
Chromosom 15g23-24.

Mutationen im HEXA-Gen, die zum Ausfall der
Hydrolyseaktivitat gegenuber neutralen und
anionischen (also negativ geladenen) Substra-
ten fUhren, liegen der eigentlichen Tay-Sachs-
Erkrankung (der B-Variante) zugrunde, wahrend
Mutationen, die den Abbau von neutralen Lipi-

den und anderen neutralen Substraten noch
erlauben, aber nicht mehr den von negativ ge-
ladenen wie dem GM2-Gangliosid, liegen der
B1-Variante zugrunde. Die 3-Untereinheit wird
von dem HEXB-Gen kodiert, das auf dem Chro-
mosom 5 liegt. Mutationen auf diesem Gen
fUhren zu Morbus Sandhoff. Dabei kommt es
zu einem Mangel des Isoenzyms B, das aus 2
B-Untereinheiten besteht, und des A-Isoenzyms,
das eine B-Untereinheit enthalt.* Somit ist nach-
zuvollzienen, dass es beim Morbus Tay-Sachs
zu einem Mangel des Isoenzyms A kommt, wah-
rend normale Konzentrationen des Isoenzyms
B vorliegen. Beim Morbus Sandhoff hingegen
fallen die Aktivitaten beider Isoenzyme, A und B,
aus, wodurch es zur zusatzlichen Speicherung
weiterer Lipide und Oligosaccharide kommt.*

Allerdings bildet die Untereinheit a auch das labi-
le Isoenzym Hexosaminidase S. Sie ist bei Sand-
hoff nicht von der Mutation betroffen, woh! aber
bei Tay-Sachs (siehe Grafik). In Laborversuchen
aulderhalb des menschlichen Kérpers kann auch
das Spurenenzym HexS das Gangliosid GM2 in
Gegenwart des Aktivators GM2AP abbauen.? Da
die Hexosaminidase S aber temperaturanfalliger

Erkrankte Gene HEXA HEXB

Chromosom 15g923-24  Wird aufgrund 5913
der Mutation

/l(/ nicht codiert %
a B

/NN

Polipeptine

Organische Verbindung
zwischen Aminosauren

Funktionelle a a a B B B
Proteine

Isoenzyme: HexS: aa HexA: af§ HexB: BB
Untereinheiten I I I I
Krankheit Tay-Sachs Sandhoff

GM2AP
5032-33

Aktivator-
Protein

Y

GM2-Aktivator

— |

GM2-Gangliosidose

HexS HexA HexB
Tay-Sachs X % 4
Sandhoff v/ % X
GM2-Aktivator 4 V4 V4

GM2-Aktivator
v
v
X




ist, wird sie relativ schnell inaktiviert und spielt beim Abbau der
Speichersubstanzen im Lysosom nur eine geringe Rolle, so Pro-
fessor Konrad Sandhoff in einem Gesprach fur diese Broschure.
Dennoch kénnte bei einer Restaktivitat der HexA das Spurenen-
zym HexS wahrend des Krankheitsverlaufes vom Kdrper hoch-
reguliert werden und so die neuronale Speicherung verlangsa-
men.

Um das Erkrankungsbild zu vervollstandigen, ist noch die Muta-
tion des GM2-Aktivator-Proteins zu nennen, der fur eine physio-
logische Metabolisierung der GM2-Ganglioside durch die Isoen-
zyme notwendig ist und dessen Mangel ebenfalls zum klinischen
Bild einer GM2-Gangliosidose fuhrt.* Diese Krankheitsform wird
als AB-Variante der GM2-Gangliosidose bezeichnet. Ihre Patien-
ten weisen keinen Mangel der Isoenzyme A und B auf.

Damit ein Kind an einer GM2-Gangliosidose erkrankt, muss es
von der Mutter und vom Vater jeweils ein verandertes Gen ver-
erbt bekommen, z.B. jeweils ein mutiertes HEXA-Gen. In diesem
Fall erkranken 25 % der Kinder, 75 % bleiben gesund, von denen
aber zwei Drittel Ubertrager der Krankheit sind. Wenn nur ein
Elternteil ein verandertes Gen tragt, also Ubertrager ist, kommt
es nicht zur Ausprdgung der Krankheit (siehe Grafik Seite 21).

Durch massive Ablagerung der GM2-Ganglioside und weiterer
Speichersubstanzen kommt es vor allem zu Funktionsausfallen
bei Nervenzellen in der grauen Substanz, wo Ganglioside ge-
hauft vorkommen. Dies fuhrt zu Entzindungsreaktionen und
letztlich zum Abbau der funktionsunttichtigen Neuronen durch

Hoffnung ist nicht die Uberzeugung, dass
etwas gut ausgeht, sondern die Gewisshelit,
dass etwas Sinn hat, egal wie es ausgeht.

Vaclav Havel




Gliazellen, den hirnstandigen Makrophagen. My-
erowitz et al. (2001) postulieren eine entztndli-
che Reaktion, die eine Neurodegeneration be-
fordert.® Die Neurodegeneration zeigt sich im
oben genannten klinischen Bild der zunehmen-
den psychomotorischen Stérung mit Ubererreg-
barkeit und Haltungsschwache.

Im Bereich des HEXA- und HEXB-Gens kann es
ZU vielen verschiedenen Mutationen kommen,
von denen die meisten krankheitsverursachend
sind. Die Mehrheit der Mutationen bewirkt die
Auspragung einer schweren Verlaufsform und
ist somit mit der klassisch infantilen Form der
Tay-Sachs-Erkrankung assoziiert. Die milderen
Mutationen befinden sich aulRerhalb des aktiven
Zentrums des Gens, wodurch das entstehende
Enzym zwar vorhanden, aber weniger aktiv und
stabil ist bzw. sein Transport in die Lysosomen
gestort sein kann. Dies verursacht die Auspra-
gung der Late-onset-Formen der Erkrankung.’

Die Haufigkeit der Erkrankung wird auf
1:150.000 bis 1:250.000 geschatzt. Die Rate
der sog. Heterozygoten, d.h. der Personen, die
nur ein erkranktes Gen tragen, betragt in der All-
gemeinbevolkerung 1:300.

VORSORGE

Kann sich der Partner auf eine

Mutation priifen lassen?

Wenn in der Familie eines Partners die Tay-
Sachs- oder Sandhoff-Erkrankung bekannt ist
und bei dem betroffenen Familienmitglied eine
Genanalyse durchgefUhrt wurde, dann ist die fa-
milidre Mutation bekannt. Im Rahmen einer ge-
netischen Beratung kénnen sich die Person und
deren Lebenspartner untersuchen lassen. Da-
bei ist es wichtig, dass nicht nur eine Enzymbe-
stimmung, sondern auch eine molekulargeneti-
sche Analyse der am haufigsten vorkommenden
Mutationen durchgefuhrt werden, insbesonde-
re beim Partner. Auch wenn beim Partner diese
bekannte familiare Mutation nicht vorhanden ist,
kann er/sie eine andere krankheitsverursachen-
de Mutation tragen. In dem Fall kdnnen die Kin-
der dieses Paares ebenfalls zu 25 % erkrankte
Kinder bekommen.

Lieben heifst, bei jemandem
zu bleiben. Erst recht, wenn
es schwierig wird.

.

Samen-Zellen Ei-Zellen
25% 25% 25% 25%
L Gesunde J Gesund

Patient Ubertrager Kein Ubertrager

gesundes Merkmal

. krankes Merkmal




DIAGNOSE

In den meisten Fallen sind es die Eltern, die als
Erste spuren, dass mit ihrem Kind etwas nicht
stimmt, beispielsweise wenn die Kinder eine
Uberreaktion und eine groBe Schreckhaftigkeit
auf akustische Reize oder Berthrung zeigen oder
wenn sie in ihrer Entwicklung mit den gleichalt-
rigen Kindern nicht mithalten. In der Regel wer-
den die Kinder zunachst durch den Kinderarzt
beobachtet und erst bei eindeutigen Zeichen,
wie Muskelschwache, an eine neuropadiatrische
Abteilung oder ein Sozialpadiatrisches Zentrum
verwiesen. Dort werden zuerst Blut und Hirn-
wasser, was vom Ruckenmarkskanal entnom-
men wird, untersucht. In der Regel sieht man
bei diesen ersten allgemeinen Untersuchungen
keine Auffalligkeit, die auf diese seltene Erkran-
kung hinweist. Eine Untersuchung durch den
Augenarzt fuhrt dann haufig zu einer schnellen
Diagnose, da bei GM2-Gangliosidosen eine der
ersten Differentialdiagnosen aufgrund eines
kirschroten Flecks am Augenhintergrund gestellt
werden kann. Der muss bei spatinfantilen oder
juvenilen Verlaufen aber nicht immer vorhanden
sein. Bei erwachsenen Patienten kann die Diag-
nosefindung erst recht viele Jahre dauern, da die
Symptome nicht gleich wegweisend sind. Es ist
zu beachten, dass die elektrische Muskelspan-

nung (Elektromyographie) bei den erwachsenen
Patienten auffallig sein kann, die Sensibilitat je-
doch normal ist.”

Die wegweisende Diagnose ist die Messung der
Enzymaktivitaten im Blut. Zusatzlich wird die er-
hohte Ausscheidung von Oligosacchariden im
Urin gemessen. Die endgultige Diagnose erfolgt
dann durch die Genanalyse.

Eine Pranataldiagnose ist bei bekannter Mutati-
on der Eltern moglich.
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Der Weg zur Diagnose

Der Weg zur Diagnose ist oft lang, muhsam und
qualend. Ein Ziel der Selbsthilfegruppe ,Hand in
Hand gegen Tay-Sachs und Sandhoffin Deutsch-
land e.V." ist es, die Krankheit bekannter zu ma-
chen, damit die Diagnose schneller gestellt wer-
den kann und wertvolle Zeit fur den Patienten
gewonnen wird. Hier die Berichte von Eltern be-
troffener Kinder:

Dario:

Dass mit Dario etwas nicht stimmt, habe ich bereits
gemerkt, als er 6 bis 9 Monate alt war. Aber keiner
wollte mir glauben. Er reagierte kaum auf mich,
fing nicht an zu krabbeln oder zu sitzen, wurgte,
wenn die Konsistenz beim Essen nicht gleichmal3ig
war. Entgegen dem Rat des Kinderarztes bin ich
zum Fruhférderzentrum, Frihdiagnosezentrum,
Humangenetiker, Physiotherapeuten gegangen.
Mir wurde abgeraten nach den Ursachen zu su-
chen, ich solle mein Kind so nehmen, wie es ist, teil-
weise wurde mir sogar die Schuld daran gegeben,
weil ich falsch mit meinem Kind umgehen wrde.
Dario war sehr schreckanfdllig, konnte erst mit
18,5 Monaten gehen, aber nie hupfen oder ren-
nen, er fing kaum an zu sprechen, die wenigen
Worte waren undeutlich, er war nicht in der Lage,

aus einer normalen Tasse zu trinken. Mit 3 Jahren
sturzte Dario immer hdufiger, aber erst als er mit
3,5 Jahren so schwer gesturzt war, dass wir in die
Klinik mussten, und er dort die Fahigkeit, Treppen
zu steigen, verlor, begannen die Arzte nach der Ur-
sache zu suchen. Spater stellte sich heraus, dass
hinter den Sturzen epileptische Anfalle steckten.
Wir bekamen die Diagnose ,Morbus Sandhoff spa-
tinfantil”, als Dario 4 Jahre und 4 Monate alt war.
Birgit, Mutter von Dario (7)

Sophie:
Im Alter von 3 Monaten war die Schreckhaftigkeit

auffallig, danach fielen die Bewegungsarmut auf
und der Tonusverlust. Als Sophie 8 Monate alt
war, wurden die Arzte aufmerksam, dann kam
die Diagnose ,Tay-Sachs infantil”.

Julia und Igor, Eltern von Sophie (10)




Priska und Cornelia:

In der fruhen Babyzeit fiel auf, dass Priska viel
weinte, mit eineinhalb Jahren kam ein schrages
Laufen dazu. Mit drei Jahren stlrzte sie immer
haufiger und bekam Ataxie. Dann wurden die
Arzte aufmerksam. Mit finfeinhalb Jahren kam
die Diagnose ,Morbus Sandhoff juvenil”.

Als Cornelia 5 Jahre alt war, wurden auch bei ihr
die Arzte aufmerksam, bei einer Jahreskontrolle
fur Priska wurde dann auch Cornelia positiv auf
Morbus Sandhoff getestet.

Karin und Rico, Eltern von
Priska (20) und Cornelia (18)

Melanie:

Die ersten Symptome traten mit 7 Jahren auf, in
der Schule wurde das Lesen schlechter, sie hat-
te Angst beim Sport, z.B. vor dem Stufenbarren
und vor Hohen und Tiefen, beim Rennen war sie
viel zu langsam. Mit 15 Jahren ist die Hausarztin
aufmerksam geworden, schickte uns zu mehre-
ren Neurologen, die Uberfordert waren. Nach ei-
ner jahrelangen Arzte-Odyssee bekamen wir mit
25 Jahren die Diagnose ,Tay-Sachs adult”.

Heike, Mutter von Melanie (32)

Ben:

Mit ca. 8 Monaten stagnierte seine Entwicklung,
er hatte eine immer schlechtere Kdrperspan-
nung, insbesondere wenn er mude war, war er
wie ,ein nasser Sack”. Auffallig war, dass seine
Augen immer nach oben rollten.

Mit 11 Monaten wurde bei einer Augenuntersu-
chung der kirschrote Fleck bemerkt, ein Monat
spater kam die Diagnose , Tay-Sachs”.

Melanie und Daniel,
Eltern von Ben (20 Monate)

Alessio:

In seinen ersten beiden Lebensjahren entwi-
ckelte sich Alessio vdllig normal. Dann begann
er immer ofter einzuknicken und zu sturzen. Mit
drei Jahren wurde eine Ataxie diagnostiziert. In
seinem vierten Lebensjahr verschlechterte sich
sein Zustand von Monat zu Monat. Kurz vor sei-
nem vierten Geburtstag konnte er nicht mehr
laufen. Im selben Jahr wurde bei einem Augen-
test der kirschrote Fleck auf dem Augenhinter-
grund entdeckt. Eines der klassischen Symp-
tome bei Tay-Sachs. Diese Diagnose bestatigte
sich dann leider auch.

Silvana und Maurizio, Eltern von Alessio (5)




THERAPIE

Knochenmarktransplantation

Eine KMT konnte keinen therapeutischen Effekt
in Morbus Tay-Sachs und Sandhoff erzielen. In
GM2-Gangliosidose-Katzen konnten zwar eine
verlangerte Lebensspanne und verbesserte
neurologischen Symptome beobachtet wer-
den. Es konnte jedoch keine Verminderung der
Gangliosid-Ablagerungen gemessen werden, so
dass man eine Verbesserung der entzundlichen
Reaktion in den zerstorten Nervenzellen durch
die neu transplantierten Immunzellen (Makro-
phagen) vermutet.’

Wo die Therapien ansetzen

Synthese mit

Ceramiden Glucosylceramiden

und

Aufgrund der fehlenden therapeutischen Effek-
te und des hohen Risikos wird in Europa von
Knochenmarktransplantation bei Tay-Sachs und
Sandhoff abgeraten.

Enzymersatztherapie

Bei der Enzymersatztherapie wird das fehlende
Enzym durch ein gentechnisch hergestelltes En-
zym in Form von z.B. wochentlichen Infusionen
beim Patienten ersetzt. Dabei kann der Enzym-
mangel fur eine kurze Zeitspanne jeweils beho-
ben werden.

GM2- Knochenmark-

UDP-Glucose

N\

Medikamente
zur Substrat-
Inhibition

Die Grafik zeigt, an welcher Stelle der
Krankheit die Therapien ansetzen.

> Ganglioside transplantation

/

Fehlendes Enzym
] Chaperone-
Hexosamidase Effekt

l

Tay-Sachs und

sandhoff Gentherapie

Den Erfolg, den die Enzymersatztherapie in Mor-
bus Gaucher, Morbus Fabry und Mukolpolysac-
charidosen sowie Morbus Pompe zeigte, konnte
in den Gangliosidosen aufgrund der Unpassier-
barkeit der Blut-Hirn-Schranke fur das Enzym
nicht erzielt werden. Auch (intrathekale) Gaben
des Enzyms ins Hirnwasser fur zwei Tay-Sachs-
Patienten® konnten keine Verminderung der Gan-
gliosid-Ablagerungen bewirken und es konnte
keine erhdhte Enzym-Aktivitat gemessen werden.

Gentherapie

Bei der Gentherapie wird ein funktionierendes
Gen in Form von DNA oder RNA mit Hilfe eines
nicht krankhaften Virus in den Korper des Pati-
enten mit einer Erbkrankheit eingesetzt. Dies
kann durch Gabe ins Hirnwasser oder eine ein-
malige Operation mit Injektion ins Gehirn durch-
gefuhrt werden.

Diese Therapie ist in Erprobung und muss noch
ausgefeilt werden. Zum aktuellen Stand der
Gentherapie verweisen wir auf die Website der
Selbsthilfegruppe ,Hand in Hand gegen Tay-
Sachs und Sandhoff in Deutschland e.V.”. Unter
dem Link www.tay-sachs-sandhoff.de/stand-
der-forschung finden sich stets die aktuellsten
Berichte zum Stand der Forschung an einer
Gentherapie und an neuen Medikamenten.

Chaperone-Effekt

Bei der pharmakologischen Chaperon-Thera-
pie werden Kkleinste Molekule eingesetzt, die
die Proteine in den Zellen stabilisieren konnen,
was zu einer gesteigerten Enzymaktivitat fuhren
kann. Allerdings funktioniert dies bei Tay-Sachs
und Sandhoff nur bei speziellen Mutationen und
nur bei juvenilen und adulten Verlaufen.

Substrat-Inhibition

Bei der Substrat-Inhibition wird der erste Schritt
in der Glykoshingolipid-Biosynthese gehemmt.
Damit kann eine Reduktion der Ablagerungen
erzielt werden bis auf Mengen, die von einer Res-
taktivitat des Enzyms noch metabolisiert werden
konnte. In einer Studie mit einem Maus-Modell,
zeigten die Mduse keine Ablagerungen, eine Ver-
besserung der neurologischen Symptome oder
eine Verlangerung der Lebensspanne.? Studien
bei nicht-symptomatischen Mausen zeigten eine
Verhinderung von Substrat-Ablagerungen im
ZNS. Diese Therapie konnte besonders fur die
chronischen Form der Erkrankung eine neue
Hoffnung sein, da diese Patienten noch eine Re-
staktivitat des Enzym haben. Klinische Studien in
diesem Bereich sind am Laufen.

Die aktuellen Studienlage steht auf der Home-
page von ,Hand in Hand, Deutschland e.V."




FAZIT

Die Tay-Sachs-Erkrankung ist eine der am meisten bekannten
lysosomalen Speichererkrankungen. Dennoch werden die Pati-
enten haufig sehr spat diagnostiziert oder gerade im Falle von
Late-onset-Formen auch missdiagnostiziert. Die Symptome
werden als amyotrophe Lateralsklerose, als spinale Muskelatro-
phie, als Kugelberg-Wealander oder atypische Friedreich-Ataxie

diagnostiziert.

.Darios' Feind ist die Zeit"
Uberschrieb das Magazin des
Kolner Stadtanzeigers seine
Geschichte Uber Dario und
seine Krankheit.

IE DIE SYMPTOME
WBEHANDELT WERDEN

EPILEPSIE

Epileptische Anfalle sind Zeichen fur eine Funkti-
onsstorung des Gehirns und kdnnen bei jedem
Menschen jederzeit auftreten, insbesondere im
Rahmen von Hirnhautentziindungen oder Fieber.
Kinder und Erwachsene mit GM2-Gangliosidosen
konnen aufgrund der Funktionsstérung im Rah-
men der Speichererkrankung epileptische Anfalle
bekommen. In der Regel zeigen Patienten immer
den gleichen Anfallsablauf, nur wenige weisen
eine Vielzahl von Anfallsformen gleichzeitig auf.
Daher ist der Begriff ,Epilepsie” nur ein Oberbe-
griff. Es gibt verschiedene Formen von Anfallen:
sogenannte fokale Anfalle, wobei z.B. nur ein Bein
zuckt, oder Grand-Mal-Anfalle, wenn die Person
plotzlich nicht ansprechbar ist, auf den Boden
fallt, die Augen verdreht, mit Armen und Beinen
zuckt. Der erste grolRe Anfall ist meistens sehr
erschreckend. Wichtig ist in dem Moment, den
Arzt anzurufen und dann beim Kind zu bleiben.
Bei einem solchen Anfall mussen die Eltern dar-
auf achten, dass die Luftwege immer frei bleiben.
Wenn das Kind erbricht, muss es zur Seite gelegt
werden, damit es nichts Erbrochenes einatmet.
Sie sollten sich genau erklaren lassen, wie Sie bei

solchen Anfallen richtig handeln, um Komplikatio-
nen zu vermeiden. Mit der Zeit lernen Sie, solche
Anfalle sicher zu bewadltigen. In der Regel dauern
diese Anfalle ca. 3-5 Minuten und hdéren dann
spontan auf. Die medikamentdse Therapie richtet
sich nach den allgemeinen Prinzipien fur Krampf-
anfalle. Trotz medikamentdser Behandlung kon-
nen z.B. im Rahmen von Infekten, Fieber oder
Stress noch Anfdlle auftreten. Die Behandlung
sollte durch einen heimatnahen Neuropadiater
oder Neurologen durchgefuhrt werden. Es erfor-
dert manchmal Zeit und Geduld, bis man die Pati-
enten anfallsfrei bekommt. In einigen Fallen kann
man nur die Haufigkeit der Anfdlle reduzieren,
aber keine komplette Anfallsfreiheit erreichen.

Regelmalig mussen EEGs geschrieben werden,
um die Epilepsie besser behandeln zu konnen.




ERNAHRUNG

Die Ernahrung fur Kinder mit Sandhoff oder Tay-Sachs muss bedarfsgerecht
sein und sich ganz individuell an den Vorlieben und Fahigkeiten des betrof-
fenen Kindes orientieren. Abwechslung und Frische spielten bei der Auswah!
der Lebensmittel eine wichtige Rolle. Essen und Trinken sollen Spall machen!

Was ist eine ,,gesunde und ausgewogene Ernahrung”?
Folgende Lebensmittelgruppen sollten taglich bzw. mehrmals wdchentlich
verzehrt werden:

Lebensmittelgruppe Beispiele/Hinweise Liefert dem Korper...
Leitungswasser, Mineralwasser, Frichte- und Krau-
Getranke tertee, verdunnte Fruchtschorle (1 Teil Saft + 3 Teile  Flussigkeit
Wasser)

Vollkornbrot, Mischbrot, Vollkornflocken, Haferflo-
cken, MuUsli. Pellkartoffeln, Salzkartoffeln (ab 1 Jahr),
Nudeln, Reis, auch Grinkern, Hirse, Bulgur, Cous-
cous usw. Es wird empfohlen, mindestens die Hdlfte der
Getreideprodukte als Vollkornprodukte zu essen.

Brot und Getreideprodukte,
Kartoffeln, Nudeln oder Reis

Energie, Vitamine, Mineral-
stoffe, auch Eiweil3

zahlreiche wertvolle Inhalts-
stoffe, wie Vitamine und
Mineralstoffe

alle Sorten; frisch, gekocht, als Rohkost, Tiefkuhlware,

Caimilise Line Qo bevorzugt regionale und saisonale Sorten

Milch, Joghurt, Kase, Buttermilch, Quark

bevorzugt ohne Zuckerzusatz Eiweil$ und Calcium

Milch und Milchprodukte
alle Sorten

Fleisch und Fleischwaren, Fleisch und Fleischwaren/Wurst miissen nicht téglich auf Eiweifs und Eisen

et dem Speiseplan stehen

: alle Sorten o -
el maglichst einmal pro Woche eine Portion Bl Clineg2Feitelirer
Eier 1 bis 3 Eier pro Woche (je nach Alter des Kindes) Eiweil3, einige Vitamine

) . Energie, lebensnotwendige
Fett und Ole Pflanzenole, Bqﬁter, Margarine Fettsauren (besonders in
bevorzugt Rapsdl )
Muckbesch d hen di <h Pflanzendlen)
Schluckbeschwerden machen die Ernahrung Stllwaren maximal eine kleine Portion pro Tag Energie

bei Kindern oft besonders schwer.

o e NN
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Kinder mit Sandhoff und Tay-Sachs entwickeln
haufig eine Schluckstérung. Dann kdnnen sie
ausschliel3lich purierte Nahrung essen. Die Le-
bensmittelauswahl der purierten Speisen sollte
sich an den Empfehlungen fur gesunde Kinder
orientieren.

PUrierte Speisen haben ein erhohtes Volumen
und dementsprechend eine niedrige Nahrstoff-
und Energiedichte. In diesem Fall ist eine Ener-
gieanreicherung mit Fett (z.B. Rapsol) oder Koh-
lenhydraten (z.B. Maltodextrin) erforderlich.

Nach Absprache mit einer Ernahrungsfachkraft
kann die Erstellung und Auswertung eines Nah-
rungsprotokolls Aufschluss geben, in welcher
Form die Nahrung modifiziert werden kann. In
einigen Fallen kann auch der Einsatz einer ener-
giereichen Trinknahrung zur Erganzung hilfreich
sein.

Getranke oder flussige Speisen kdonnen durch
Andicken mit speziellen Dickungsmitteln in eine
breiige Konsistenz oft besser geschluckt werden.
Stuckchen in der breiférmigen Nahrung fuhren
oft zum Verschlucken, so dass eine homogene
Konsistenz hilfreich ist (z.B. ein Fruchtjoghurt
ohne Fruchtstlickchen). AulRerdem haben die

Temperatur und das Volumen der Speisen einen
Einfluss auf den Schluckreflex.

Wenn die Nahrungszufuhr in Ublicher Form nicht
mehr ausreicht oder ohne hdufiges Verschlucken
mit Gefahr der Aspiration (Nahrungsbestandtei-
le, Speichel oder Fremdkorper gelangen in die
Luftréhre bzw. Lunge) moglich ist, muss bei den
betroffenen Kindern rechtzeitig an eine ,entera-
le” Ernahrung gedacht werden. Bei der enteralen
Ernahrung wird Nahrung (z.B. Sondennahrung/
Astronautenkost) Uber einen dinnen Schlauch
(Sonde) direkt in den Magen befordert. Eine zu-
satzliche oder alleinige Ernahrung uber eine
nasogastrale Sonde (durch die Nase in den Ma-
gen) oder das Anlegen einer PEG (perkutane en-
doskopische Gastroskopie = durch die Bauchde-
cke direkt in den Magen) kann eingeleitet werden.

Positiv auf die Epilepsie kann sich eine ketogene
Diat auswirken. Dabei muss auf Kohlenhydrate
fast komplett verzichtet werden. Diese strenge,
extrem fettreiche Didt schrankt die Lebensmit-
telauswahl stark ein und ist den Kindern nur
schwer vermittelbar. Die ketogene Didt muss
stets unter arztlicher Kontrolle und mit Hilfe ei-
ner darin erfahrenen Ernahrungsfachkraft initi-
iert werden.

NAHRUNGSERGANZUNG

Neben den vom Arzt verordneten Medikamen-
ten kdénnen Eltern ihren Kindern auch mit Vita-
minen oder speziellen Didten helfen. Wichtig ist,
alles immer mit dem Arzt abzusprechen, um un-
erfreuliche Nebenwirkungen zu vermeiden.
Sehr bewahrt hat sich bei Kindern mit Sandhoff
oder Tay-Sachs die tagliche Gabe von Colost-
rum. Colostrum ist ein Milchpulver aus der Erst-
lingsmilch von Kdhen. Es enthalt viele Nahrstoffe
und Vitamine. Das starkt die Abwehrkrafte der
Kinder. Die sind sehr wichtig, weil Kinder mit Tay-
Sachs oder Sandhoff generell anfalliger fur Infek-
te sind und Infekte sie auch ungleich starker aus
der Bahn werfen als gesunde Kinder.

Zusatzliche Vitamine leisten hier ebenfalls gute
Dienste. Vor allem, weil viele Anti-Epileptika, die
die Kinder oft bendtigen, einen erhohten Vita-
minbedarf auslésen. Vitamin-B-Komplex leistet
zusatzlich gute Dienste fur den bei Tay-Sachs-
oder Sandhoff-Kindern gestorten Stoffwechsel.
Zusatzliche Vitamingaben sollten immer mit den
behandelnden Arzten besprochen werden. Eini-
ge Vitamine konnen auch Uberdosiert werden,
also besser von Zeit zu Zeit den Blutspiegel un-
tersuchen lassen.

Vollkommen in der Gegenwart
zu leben - das kann sehr fried-
lich sein, sogar beglickend. Ein
Tag mit meinem Sohn: kuscheln,
futtern, schlafen. Er kann Fern-
seh gucken, wenn er will, er kann
Pudding und Kdsekuchen zu jeder
Mahlzeit haben.™

Emily Rapp in ihrem Buch Uber ihren
an Tay-Sachs erkrankten Sohn.




THERAPIEN

Da es sehr unterschiedliche Krankheitsbilder,
Verldufe und Symptome gibt, missen Therapi-
en sehr individuell auf den Patienten eingestellt
werden. Grundsatzlich gilt: Physiotherapie, Ergo-
therapie und Logopadie sind bei allen Verlaufen
sinnvoll und konnen die Lebensqualitat steigern.
Grundsatzlich konnen bei der Diagnose GM2-
Gangliosidose Ergo- und Physiotherapie sowie
Logopadie dauerhaft verordnet werden.

Es ist wichtig, dass sich die Berufsgruppen der
einzelnen Therapien interdisziplinar austau-
schen, da sich Inhalte und Ziele teilweise Uber-
schneiden konnen.

Logopadie

Sie kann selbst bei den schweren infantilen Ver-
laufen angewendet werden und dient dann vor
allem dazu, Schluckbeschwerden zu vermindern.
Hierbei ist auch auf die richtige Zubereitung und
Gabe der Nahrung zu achten. Vor allem Nah-
rungsmittel mit unterschiedlicher Konsistenz
(Fruchtsttckchen im Joghurt) kdnnen grol3e Pro-
bleme bereiten.

Bei juvenilen und adulten Verlaufen kann Logo-
padie unter anderem die Deutlichkeit der Aus-
sprache verbessern und ebenfalls Schluckbe-

schwerden entgegenwirken. Bei juvenilen oder
spatinfantilen Verlaufen kann Logopadie auch
die Kommunikationsfahigkeit durch Gebarden
oder Erweiterung des aktiven Wortschatzes er-
hohen

Physiotherapie

Bei infantilen Verlaufen kann Physiotherapie als
Prophylaxe, bei Atmungsproblemen in akuten
Fallen aber auch unterstitzend wirken. Aul3er-
dem hilft ein fruhzeitiger Einsatz der Physiothe-
rapie, die typischen Fehlstellungen der Gliedma-
Ben zu mildern.

Bei juvenilen und adulten Verldufen geht es vor
allem darum, die Mobilitat moglichst lange zu
erhalten, die Muskelhypotonie zu lindern und
ebenfalls Fehlstellungen zu mildern.

Neben den klassischen Therapieverfahren
kann ein spezielles Laufbandtraining oder eine
Therapie mit einer sogenannten Galileo-Platte
sehr hilfreich sein. Die Kdlner UniReha bietet die
Reha-Malinahme ,Auf die Beine” mit Schwer-
punkt Galileo-Platte an. Hier gibt es bereits Be-
handlungserfolge bei Gangliosidosen oder ahn-
lichen Erkrankungen wie Niemann-Pick.

Die medizinische Vibra
Galileo kann helfen, Muskel
Beweglichkeit zu fordern.




Ergotherapie

Das Ziel der Ergotherapie ist es, die Selbststandigkeit trotz zu-
nehmender Einschrankung so lange wie moglich zu erhalten
und gegebenenfalls eine notwendige Hilfsmittelversorgung zu
initiieren.

Ergotherapie kann auch als Reittherapie verschrieben werden.

Andere unterstiitzende Therapien

Erwachsene Patienten sollten auf regelmalliges Training ihrer
Muskulatur achten. Bei Patienten mit Fallneigung konnen Geh-
hilfen und Knieschutzer hilfreich sein. Physiotherapie ist bei
diesen Patienten unerldsslich. Bei Patienten, die psychiatrische
Symptome entwickeln, ist besonders darauf zu achten, dass die
meisten Neuroleptika keine oder einen negativen Effekt auf die
Symptome haben."" Eine akute Psychose kann mit einer Kom-
bination aus Lithium-Praparat und Lorazepam in den Griff be-
kommen werden. Mit Carbamazepin, Lorazepam und Valproat
konnen Langzeittherapien durchgefUhrt werden. Eine depressi-
ve Symptomatik kann mit SSRI behandelt werden.




HILFSMITTEL

Die Bereiche der Orthopadie und Rehabilitati-
onstechnik konnen fur die Erkrankung von Mor-
bus Sandhoff und Tay-Sachs wichtige Wegbe-
gleiter sein. Sie setzen bei den Symptomen an
und versuchen die Lebensqualitat zu steigern
und/oder zu erhalten. Je nach Ausmald und Dau-
er der Erkrankung sowie Alter des Patienten sind
individuelle Hilfen erforderlich. Wir unterschei-
den hier klassisch zwischen Rehabilitation und
Orthopadietechnik.

Rehabilitation

Die Rehatechnik bietet heute eine Vielzahl von
UnterstUtzungsmoglichkeiten, angefangen bei
der taglichen Hygiene. Hier besteht die Mog-
lichkeit, Patienten leichter zu baden, indem man
eine Badeliege oder bei Erwachsenen einen Ba-
dewannenlifter einsetzen kann. Hilfen fur den
pflegerischen Bereich wie Trink- und Esshilfen
konnen im Sanitatsfachhandel erworben wer-
den. Da vor allem unsere Kinder mit Schluckbe-
schwerden zu kampfen haben, empfehlen sich
Trinkflaschen, die nicht zu viel FlUssigkeit auf
einmal abgeben (Verschluckungsgefahr). Stroh-
halme sind oft problematisch, wenn die Kinder
nicht genug dran ziehen konnen. Hier konnen
spezielle Strohhalme mit Rucklaufventil oder an-
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steckbare Rucklaufventile Abhilfe schaffen. Auch
speziell geformte Tassen oder Schnabeltassen
konnen hilfreich sein. Kommt es beim Trinken
haufig zum Verschlucken, kdnnen Getranke mit
einem geschmacksneutralen Pulver leicht ange-
dickt werden.

Behinde!

und Sitze flr

Auto CHIRC
e

\

Wenn der Patient nur noch bedingt gehfahig ist
oder nur noch sitzen kann, ist die Frage nach

einer Sitzversorgung gegeben. Hier sind unter-
schiedliche Gesichtspunkte zu beachten:

Wie grold und schwer ist der Betroffene? Kann
der Betroffene noch selbst Unterstutzung leis-
ten oder wird er nur geschoben, oder ist eine
gewisse Gehstrecke noch mdglich und wird le-
diglich eine Unterstutzung fur lange Strecken
bendtigt? Ist die Versorgung drinnen und drau-
Ben zu benutzen? Weiterhin ist von immenser

Wichtigkeit, wie der Sitzkomfort gestaltet ist.
Sind das Becken und der Rucken in einer ausge-
richteten Grundposition? Beachten Sie, dass wir
uns nicht nur an den klinischen Gegebenheiten
orientieren durfen. Eine Wirbelsaulendeformitat
oder Beckenveranderung kann nur in bildge-
benden Verfahren aussagekraftig beurteilt wer-
den. Bitte wenden Sie sich an ein ortsansassiges
Sanitatshaus, das mit Ihnen den Bedarf ermitteln
und eine passende Versorgung erstellen kann.
Standard sind bei Kindern der Rehabuggy und
ein spezieller Autositz. Bei schwereren Verlaufen
gibt es auch spezielle Sitze fur zu Hause. Gute
Dienste kann ein Therapiefahrrad leisten, wenn
noch Mobilitat vorhanden ist.

Orthopadie

Ist der Betroffene noch gehfahig, aber die Geh-
strecke verkUrzt sich, so muss ermittelt werden,
welches die limitierenden Elemente sind und ob
man diesen orthopadietechnisch entgegenwir-
ken kann, beginnend bei der einfachen Ful3de-
formitat, die zu einem anderen Abrollverhalten
des FulBes und daraus resultierenden Schmer-
zen oder Sturzen fuhrt, bis hin zur massiven
Fehlstellung, die ein Belasten des Fulies an der




Ful3sohle nicht mehr richtig zulasst. Diesen An-
forderungen kann mit Einlagen oder Kndchel-
FuB-Orthesen gut entsprochen werden. Ist das
Kniegelenk, muskular oder kndchern, auch be-
troffen, so muss die orthetische Versorgung
auch diesen Bereich mit beeinflussen.

Neueste Orthesengelenke und Carbonorthesen
in der Orthesenversorgung konnen Stabilitat
und Fuhrung fur die Bewegung im betroffenen
Gelenk bieten. Verbesserte individuelle Gestal-
tung der Orthesen und auf den Einzelfall zuge-
schnittene Strategien sind notig, um hier gute
Versorgungsergebnisse zu erzielen. Um zu ei-
nem erfolgreichen, positiven Ergebnis zu gelan-
gen, ist ein interdisziplinares Team in Form von
Arzt, Betroffenem und Techniker von besonde-
rer Bedeutung und kann unterstttzend den Be-
troffenen und seine Angehdrigen begleiten.

Wichtig waren fur uns immer alle Hilfsmittel,

mit denen wir uns normal bewegen kénnen,

wie Rollstuhl, Tandem. Und das Wichtigste war
Priskas Begleithund.

Karin, Mutter von Priska und Cornelia, beide Sandhoff juvenil




FAMILIE &
GOZIALES UMFELD

Diagnose Tay-Sachs oder Morbus Sandhoff - und nun?

Die Nachricht zu bekommen, dass ihr Kind Tay-Sachs oder Morbus
Sandhoff hat, gehort zu den schlimmsten Erfahrungen, die Eltern ma-
chen koénnen.

Alle Zukunftstraume und Hoffnungen werden mit dieser Diagnose
zerstort.

Dazu kommen viele offene Fragen und Termine. Manchmal ist die Di-
agnose zusatzlich auch eine Erlésung, denn oft liegen Monate, Jahre,
manchmal Jahrzehnte der Unsicherheit hinter einem, in denen man
wusste, dass mit seinem Kind oder einem selbst etwas nicht stimmt,
aber nicht wusste was. Jetzt hat man den Namen der Krankheit und
kennt den Feind, gegen den man ab nun zu kampfen hat.

Die Familie

Der Tag der Diagnose ist fur alle Familienmitglieder ein Schock, der
erstmal bewaltigt werden muss.

Wichtig ist es, dass Familie und Freunde fur die betroffene Familie da
sind, sie unterstutzen, egal, ob im Haushalt, bei der Pflege des Kindes,
zum Reden und Zuhoren oder auch zum Ablenken. Manche brauchen
erst eine Zeit, weil sie sich selber erst einmal mit der Situation zu-
rechtfinden mussen. Auch diese Zeit muss man ihnen zugestehen.
Aber eine Familie mit einem betroffenen Kind braucht dauerhaft Un-
terstutzung, und keiner sollte sich scheuen, um Hilfe zu bitten. Dies
gilt auch fur adulte Falle, die zunachst nur wenig Hilfe bedurfen.
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Insbesondere bei Kindern im fortgeschrittenen
Stadium der Erkrankung oder in schweren Fal-
len kann fur das Kind eine 24-Stunden-Pflege
notwendig werden. Das kénnen die Eltern allei-
ne nicht schaffen. Je friher Personen mit in die
Pflege involviert werden, desto leichter ist es,
die Situation zu bewaltigen. Neben Familienan-
gehorigen und Freunden kdnnen das auch pro-
fessionelle Pflegekrafte Ubernehmen (s. Punkt
Soziales). Es ist wichtig, von Anfang an Uber das
Schicksal des Kindes zu erzahlen, auch wenn es
am Anfang noch sehr schwerfallt. Die Krankheit
zu verschweigen, macht alles nur noch kompli-
zierter.

Die Pflegenden

Mit der Diagnose Tay-Sachs oder Sandhoff fur
sein Kind zu leben bedeutet, dass man lernen
muss, irgendwann Abschied zu nehmen, aber
nicht sofort. Die Pflege eines Kindes mit Tay-
Sachs oder Sandhoff kostet viel Kraft, oft Uber
viele Jahre. Nicht selten sind die Betroffenen
so stark bemuht um das Wohlbefinden ihrer
Pfleglinge, dass ihre eigenen Bedurfnisse in
Vergessenheit geraten. Wichtig ist, dass auch
die Pflegenden auf sich achten. Man muss kein
schlechtes Gewissen haben, wenn man sich
eine Auszeit nimmt. Viele mussen erst lernen,
das Kind auch mal ,abzugeben”. Wichtig ist es,

auch Zeit nur mit dem Partner zu verbringen.
Viele Partnerschaften mit einem kranken Kind
scheitern, weil sich plotzlich alles nur noch um
das kranke Kind dreht.

Das Umfeld

Ein Kind mit einer lebensbegrenzenden Erkran-
kung zu haben bedeutet, in eine komplett andere
Welt zu kommen. Ist es fur Eltern gesunder Kin-
der wichtig, dass das Kind mal Abitur macht und
Benehmen am Essenstisch lernt, geht es bei Tay-
Sachs- und Sandhoff-Familien darum, die Zeit, die
einem mit dem Kind verbleibt, so schén wie mog-
lich zu gestalten, viele Erinnerungen zu schaffen.
Man ist froh, wenn man die Fahigkeiten zum Essen
moglichst lange erhalten kann.

Ein Kind ohne die Ublichen Zukunftsperspektiven
ist fur viele befremdlich und so werden sich einige
,Freunde” verabschieden.

Emily Rapp schreibt dazu in ihrem Zeitungsartikel
,Schrecklich frei von Erwartungen? bzw. in ihrem
Buch ,Versohne dein Herz":"°

,Unsere Geschichten sind grausig, es steht un-
moglich viel auf dem Spiel.

Unterhaltungen daruber, welche Medikamente
bei Anfdllen helfen oder wie man Kinder futtert,
die Schwierigkeiten mit dem Schlucken haben, wir-
ken bei einem Abendessen mit Freunden oder auf
dem Spielplatz so, als wirden wir Feuer speien.”?




Andere Menschen rlcken vielleicht auch naher
und es kommen neue Freunde hinzu, Menschen,
die vielleicht den gleichen Weg durchmachen
und einen anderen Blickwinkel auf das Leben
haben, Menschen, die das Leben bereichern.

Kinder mit Tay-Sachs oder
Sandhoff kommen nicht zu
besonderen Eltern. Aber diese

Kinder machen ihre Eltern zu

besonderen Menschen.

Kenneth Bihn, Grinder und CEO
der Cure Tay-Sachs-Foundation, USA

Wer kann helfen?

Nach der Diagnose gibt es furchtbar viel zu be-
denken. Die Diagnose kommt vielleicht zu ei-
nem Zeitpunkt, an dem man nicht klar denken
oder Informationen nicht klar erfassen kann. Da
die Krankheiten sehr selten sind, haben oft die
Uberbringer der Diagnose nicht die aktuellsten
Informationen dartber und man ist gefordert
selber zu recherchieren.

Bei Verwaltungsangelegenheiten muss man auf-
grund der Seltenheit die Krankheit immer wieder
alles erklaren, die eigene Geschichte immer wie-
der erzahlen. Das kann sehr zermurbend sein.

Sich in einer solchen Situation isoliert zu fuhlen
kann dramatische Folgen fur die Betroffenen ha-
ben. Eines der Hauptziele des Vereins ,Hand in
Hand gegen Tay-Sachs und Sandhoffin Deutsch-
land e.V." ist es, dass alle von diesen Krankheiten
betroffenen Familien unterstutzt werden, sobald
eine Diagnose gestellt wurde.

Geschwister

Betroffene Eltern fragen oft, wann sie Geschwis-
tern des kranken Kindes Informationen Uber die
Krankheit geben und wie viel. Dabej ist es ihre
Hauptsorge, dass Aufklarung bei den Geschwis-
tern Angste erzeugen und sie zu sehr belasten
kann.

Nicht selten ist aber das Gegenteil der Fall, und
wenn die Kinder keine sachliche Information be-
kommen, denken sie sich vielleicht ihre eigene,
unkorrekte Geschichte aus Uber das, was ge-
schieht. Was berucksichtigt werden muss, ist das
Alter der Geschwister, denn davon hangt es ab,
wie viel Aufklarung man geben kann. Sie konnen
zunachst jungeren Kindern weniger Einzelheiten
mitteilen und den alteren Kindern ausfuhrliche-
re Informationen geben und damit ein Gesprach
Uber verschiedene Fragen und Probleme er-
maoglichen. Bei Kindern unter sieben Jahren soll-
te man sorgfaltig im Hinblick auf inre Fragen ab-
wagen, wie weit sie die Situation schon erfassen

konnen. Viele Eltern finden, dass beim Sprechen Uber den Zustand
des kranken Lieblings die grofdte Schwierigkeit der Umgang mit ihren
eigenen Gefuhlen ist. Versuchen Sie, unverkrampft mit Ihren Emoti-
onen umzugehen. Jungere Kinder werden aller Wahrscheinlichkeit
nach die Gefuhle, die Sie beim Sprechen Uber das kranke Kind haben,
nicht Ubernehmen.

Wenn Kinder ein Alter von etwa 7 Jahren erreicht haben, ist es sehr
wahrscheinlich, dass sie in der Schule Fragen uber ihren Bruder oder
ihre Schwester beantworten mussen. Dafur brauchen sie mehr sach-
liche Informationen.

FUr die Geschwister sind je nach Alter und Entwicklungsstufe besonde-
re Angelegenheiten wichtig. Bei Vorschulkindern kdnnen Angste auftre-
ten, wenn sie nicht verstehen, was mit der alteren kranken Schwester
oder dem dlteren Bruder ist. Betroffene Kinder im Schulalter kénnen
in die Lage kommen, von anderen Kinder gehanselt zu werden, und
sind Peinlichkeiten ausgesetzt. Im taglichen Leben wird fur die betrof-
fenen Kinder insbesondere fur Pflege und Therapien viel Zeit bendtigt.
Wichtig ist es auch, Zeit nur mit den gesunden Geschwisterkindern zu
verbringen. Manchmal kann es auch Sinn machen, wenn auch gesunde
Geschwister eine Person aul3erhalb der Familie nur fur sich bekommen,
der sie sich anvertrauen kénnen, denn viele spuren, wie die Sorgen das
Familienleben beeintrachtigen, und mochten die Eltern mit ihren Prob-
lemen nicht noch zuséatzlich belasten.

Auch das Leben mit einem infantilen Tay-Sachs-Kind
kann far alle Familienmitglieder lebenswert sein.

Igor, Vater von Sophie, 10, Tay-Sachs infantil




GESTUFE UND
PR HINDERTENAUSWEIS

Auch wenn es schmerzt, sollten Eltern von an
Tay-Sachs und Sandhoff erkrankten Kindern so-
wohl einen Antrag auf eine Pflegestufe bei ihrer
Pflegekasse stellen als auch einen Schwerbehin-
dertenausweis beim zustandigen Familien- oder
Versorgungsamt beantragen.

Viele Eltern zogern, weil sie die amtliche Besta-
tigung eines behinderten Kindes scheuen oder
weil sie meinen, sie erhielten keine Unterstlt-
zung, weil auch gesunde Kinder - vor allem
Sauglinge - einen naturlichen Pflegebedarf ha-
ben. Doch es besteht auch bei Kindern schon
ein Anspruch. Deshalb wird bei Kindern vom tat-
sachlichen Pflegebedarf des Kindes der ,naturli-
che Pflegebedarf” abgezogen.

Bis zum 31.12.2016 wurde die Pflegestufe in ei-
nem relativ komplizierten Verfahren nach dem
tatsachlichen Zeitaufwand ermittelt. Es gab die
vier Pflegestufen von null bis drei. Ab dem 1. Ja-
nuar 2017 gibt es die Pflegestufen 1 bis 5 mit
den Unterstufen a und b. Erfahrungen mit die-
sen neuen Stufen liegen bei Drucklegung dieser
Broschure noch nicht vor. Wir werden auf unse-
rer Homepage www.tay-sachs-sandhoff.de aktu-
ell berichten. Bei der Einstufung ab 2017 geht

es nicht mehr um Zeitaufwand, sondern es wird
nach Einschrankungen, Ganzheitlichkeit, Krank-
heitsverlauf und Ressourcen, angepasst an den
Erkrankten, entschieden.

Schon bei der niedrigsten Pflegestufe gibt es
Geld- und Sachleistungen, die mit der Hohe der
Pflegestufe steigen. Pflegende Angehorige kon-
nen zudem Rentenanspruche und eine Unfall-
versicherung erhalten.

Wer eine Pflegestufe hat, erhalt Sachleistungen
und Pflegegeld und kann Verhinderungspflege
beantragen. Sachleistungen heil3t, dass Institu-
tionen wie Sozialstation, Hilfsdienste und Kran-
kenschwestern, Pflegeleistungen im Rahmen
eines Budgets direkt mit der Pflegeversicherung
abrechnen konnen. Pflegegeld kann auch direkt
beansprucht werden, wenn Angehdrige und Ver-
wandte Pflegeaufgaben Ubernehmen. Verhinde-
rungspflege ist ein zusatzliches Budget speziell
fur den Fall, dass die pflegende Person selbst
erkrankt oder eine Auszeit braucht. Aber auch
dieses Budget kann fur stundenweise Betreu-
ung oder Dienstleistungen in Anspruch genom-
men werden. Es muss aber gesondert beantragt
werden! Grundsatzlich kdnnen auch Dienstleis-

tungen (Reinigungsfachkraft, Hauswirtschafterin
etc.) aus Mitteln der Verhinderungspflege be-
zahlt werden.

Nach 8 45 b; SGB XI konnen erhohte Betreu-
ungsleistungen beantragt werden, wenn die All-
tagskompetenz beeintrachtigt ist. Je nach Hohe
der Beeintrachtigung erhalt man zusatzlich 104
oder 208 Euro monatlich. (Stand 2016, ab 2017
sind einheitlich 125 Euro geplant.) Die Leistun-
gen mussen aber ausschliel3lich von einer So-
zialstation oder einem FED (Familien entlasten-
der Dienst) erbracht werden. Nicht in Anspruch
genommene Leistungen konnen bis zum 30.06.
des Folgejahres aufgebraucht werden.
Kurzzeitpflege kann beantragt werden, wenn der
zu Pflegende vorubergehend in einer vollstatio-
ndren Einrichtung untergebracht werden muss.
Es besteht auch die Moglichkeit einer hduslichen
Kinderkrankenpflege. Die muss vom Arzt ver-
ordnet werden und wird dann unabhangig vom
Pflegegeld und von der Verhinderungspflege
von der Krankenkasse gewahrt.
Schwerbehindertenausweis: Je nach Grad der
Beeintrachtigungen enthdlt der Behinderten-
ausweis unterschiedliche Merkzeichen und den
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Rodrigo Ubt mit seinem Vater
Ricardo malen und schreiben.

Nicht behindert zu sein, ist wahr-
lich kein Verdienst, sondern ein
Geschenk, das jedem von uns je-
derzeit genommen werden kann.

Richard von Weizsacker




Grad der Behinderung. In der Regel erhalten
Tay-Sachs- und Sandhoff-Patienten immer auch
ein ,B" fUr Begleitperson. Vorteile sind Verguns-
tigungen oder Freifahrten im offentlichen Per-
sonenverkehr, freier Eintritt fUr Begleitpersonen
und Sonderregeln in vielen Freizeitparks. Aul3er-
dem Pauschalabzlge bei der Steuererklarung
der Eltern oder beim Patienten selbst. Viele wei-
tere Vorteile hangen von den zuerkannten Merk-
zeichen ab, z.B. muss das Merkzeichen ,aG" zu-
erkannt sein, damit ein Behindertenparkplatz
genutzt werden kann.

Wahrend die Pflegestufe in aller Regel durch den
medizinischen Dienst der Krankenversicherung
(MDK) festgelegt wird, wird beim Behinderten-
ausweis in der Regel nach Aktenlage (Arzt- und
Therapieberichten etc.) entschieden.

Sollte man mit der Pflegestufe oder den zuge-
standenen Behinderungen im Behindertenaus-
weis nicht einverstanden sein, lohnt in jedem
Fall ein Widerspruch. Wichtig ist, dass der Wider-
spruch innerhalb eines Monats nach Bekanntga-
be des ablehnenden Bescheids eingereicht wird.
Dabei genugt ein formloser Widerspruch mit
Hinweis auf eine detaillierte Begrindung. Die-
se Begrundung, Atteste etc. konnen problemlos
auch zu einem spateren Zeitpunkt nachgereicht

werden. Selbst wenn der Widerspruchsbescheid
zuruckgewiesen wird, sollte man nicht aufgeben.
Das Verfahren vor den Sozialgerichten ist fur
Versicherte immer gerichtskostenfrei. Wenn
man verliert, hat man allerdings die eigenen
Kosten fur einen Rechtsanwalt zu tragen und
gef. fur den Anwalt der Gegenseite. Die Vertre-
tung durch einen Rechtsanwalt ist aber nicht
notwendig. Beim Behindertenausweis wird im
Falle einer Klage das Gericht in der Regel einen
Sachverstandigen hinzuziehen, der die Behinde-
rung viel besser einschatzen kann als ein Sach-
bearbeiter aufgrund von Arztbriefen.

Die Selbsthilfegruppe "Hand in Hand gegen Tay-
Sachs und Sandhoff in Deutschland e.V." berat
und unterstutzt Familien mit an Tay-Sachs oder
Sandhoff erkrankten Patienten. Unsere betroffe-
nen Mitglieder haben viele Erfahrungen auch in
diesen Dingen, und tauschen diese gerne aus.
Lohnenswert ist immer auch die Sozialberatung
in den Kliniken. Zum Beispiel in den Sozialpadia-
trischen Zentren der Unikliniken.

Immer aktuelle Informationen stehen auf unse-
rer Homepage www.tay-sachs-sandhoff.de

HOSPIZ

Im Gegensatz zu den Hospizen fur Erwachsene, die vor allem ein
Sterbeort sind, geht es in den Kinderhospizen nicht nur um das
Kind mit einer lebenslimitierenden Erkrankung, sondern vor al-
lem auch um alle anderen Familienmitglieder, insbesondere um
die gesunden Geschwister, die nicht selten psychisch sehr be-
troffen sind und einer besonderen Aufmerksamkeit bedurfen.

Julia und Iggér Kats mit ihrer Tochter
Sophie, die an Tay-Sachs leidet. Sie
haben noch eine gesunde Tochter,
Nadine. Urlaube verbringt die Fami-
R o . ..-l—l-l i
4{|e oft in Hospizen.
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In den stationdren Kinderhospizen wird das
kranke Kind rund um die Uhr von sehr erfahre-
nen Krankenschwestern und -pflegern betreut,
die oft speziell in der Palliativmedizin ausgebildet
sind. Das Pflegepersonal Ubernimmt die kom-
plette Betreuung des kleinen Patienten, inklusi-
ve Medikamentengabe, Nahrungsgabe, Physio-
therapien, Spaziergange usw. Tag und Nacht. Es
besteht standiger Kontakt mit einem in unmittel-
barer Nahe liegenden Krankenhaus bzw. dessen
Kinderklinik, so dass ein darztlicher Eingriff bei
akuter Notwendigkeit ohne Probleme stattfin-
den kann. Die Kosten fur die medizinische Pflege
und den Aufenthalt des kranken Kindes werden
normalerweise und ohne groflle Burokratie so-
wohl von den gesetzlichen Krankenkassen als
auch von den privaten Krankenversicherungen
komplett GUbernommen. Die restlichen Familien-
mitglieder verbringen die Zeit in einem Hospiz
(inklusive Ubernachtung und Verpflegung) vollig
kostenlos!

Das entlastet die gesamte Familie, insbesonde-
re die unmittelbar von der direkten Pflege be-
troffenen Eltern, die sich endlich mal Zeit fur
sich nenmen kénnen. Auch fur die Geschwister
wird grundlich gesorgt. Es gibt unzahlige Un-
terhaltungsprogramme, Veranstaltungen, wie
z.B. Weihnachtsfeier oder Sommerfest, regel-

maRige Familiennachmittage, Besuche von Mu-
seen, Kinos, Konzerten, Sportereignissen und
Z00s, zahlreiche Ausfluge, Treffen mit Kunstlern,
Sportlern und anderen interessanten Personen
und Ahnliches. Das alles ist in 99,9 % aller Falle
vollkommen kostenlos, wird von einzelnen Per-
sonen, Fordervereinen, Banken, Mazenen oder
Sportvereinen gesponsert und hat unglaubliche
Bedeutung fur die Kinder selbst und auch fur
den Zusammenhalt der gesamten Familie.
AuBBerdem beraten die Hospizmitarbeiter be-
troffene Familien auch in verschiedenen Rechts-
fragen und helfen bei der Gestaltung des Fami-
lienlebens mit einem schwer kranken Kind auch
zu Hause.

Unsere Familie hat diese Erfahrung im Jahre
2009 zum ersten Mal gemacht, und seitdem
ist das stationare Kinderhospiz ,Sterntaler” in
Dudenhofen bei Speyer ein fester Teil unseres
Lebens. Unsere schwerstkranke Tochter Sophie
war mehrere Male dort stationadr, immer hervor-
ragend und sehr professionell betreut (mit War-
me und Zuwendung), und meine Frau Julia so-
wie unsere gesunde Tochter Nadine besuchen
regelmalSig zahlreiche sehr interessante Veran-
staltungen in und aul3erhalb des Hospizes.
Zusatzlich betreut uns auch der ambulante Kin-
derhospizdienst der Stadt Karlsruhe, dessen

Tatigkeit vor allem auf gesunde Geschwisterkinder zielt. Fruher
wochentlich, jetzt aber monatlich unternimmt eine ehrenamtlich
tatige Hospizmitarbeiterin immer wieder etwas Interessantes mit
Nadine, was fUr uns auch sehr hilfreich ist.

Ich empfehle daher jeder Familie mit einem unheilbar kranken
Kind, sich Uber Kinderhospize Gedanken zu machen und die An-
gebote wirklich in Erwagung zu ziehen. Davon profitieren alle mit-
einander - das betroffene Kind selbst und die gesamte Familie!

Wagt diesen Schritt und lasst euch helfen! Das Leben
wird dadurch wertvoller und vor allem in seelischer
Hinsicht deutlich besser!

Igor Kats, Vater von Sophie

Bundesverband Kinderhospiz e.V.
Schloss-Urach-Str. 4, 79853 Lenzkirch
Oder:

Krausnickstr. 12a, 10115 Berlin
Telefonnummer innerhalb
Deutschlands: 0800 8 86 87 88

Das Sorgen- und Infotelefon OSKAR informiert zu allen
Fragen, die mit lebensverkurzend erkrankten Kindern
zu tun haben - auch in der Trauer.

Telefonnummer: 0800 8888 4711




H\ FE TH‘LFE SchlieRlich fand die Familie die 6sterreichische Selbsthilfegruppe ,Hand
SELBS in Hand” und wurde 2014 zu einer europdischen Familienkonferenz
eingeladen. Endlich gab es Kontakt zu Familien, die das gleiche Schick-

sal vereint. Es gab Informationen zum Stand der Forschung aus erster

Hand in Hand Hand. Noch auf dem Nachhauseweg beschlossen Birgit Hardt und Fol-

gegen Tay-Sachs und Sandhoff in Deutschland e.V. ker Quack eine Selbsthilfegruppe auch fur Deutschland zu grinden.

Die Selbsthilfegruppe ,Hand in Hand, Deutschland e.V.” wurde

im Januar 2015 von Birgit Hardt und Folker Quack gegrindet. Ihr " ] . _'____..--"'

gemeinsamer Sohn Dario leidet an juvenilem Sandhoff. Drei Jah-
re hatten sie auf eine Diagnose gewartet, drei Jahre voller Ver-
zweiflung und stets zwischen Hoffen und Bangen. Dann kam die
Diagnose, die Eltern waren schockiert und erleichtert zugleich.

Schockiert, weil die Diagnose bedeutet, dass ihr einziges Kind
frUhzeitig sterben muss. Erleichtert, weil man nun den Feind
kannte, gegen den man kampfen muss.

Doch auch dies ist gar nicht so einfach. Es gibt nur wenige Infor-
mationen Uber die Krankheiten und die betreffen meistens nur
die haufigsten Verlaufe. Im Internet findet man vor allem Infor-
mationen in medizinischem Englisch und es finden sich viele Wi-
derspruche. Die Familie zog sich zunehmend zurtck und behielt
die Diagnose fur sich, damit inr Sohn, der noch einen normalen
Kindergarten besuchen konnte, nicht stigmatisiert werde.

Folker Quack, Birgit Hardt und
| Dario mit Dr. Laila Arash-Kaps
' und Professor Timothy Cox S

ket
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,Hand in Hand gegen Tay-Sachs und Sandhoff in Deutschland
e.V." kampft gegen die Krankheiten, bis sie eines Tages besiegt
werden konnen. Wir beraten und informieren betroffene Famili-
en vom Tag der Diagnose an. Wir veranstalten deutsche Familien-
treffen und beteiligen uns an der Organisation und DurchfUhrung
europaischer Familientreffen. Wir wollen die Krankheit bekannter
machen, damit auch wirklich alle betroffenen Patienten diagnos-
tiziert werden und die richtigen Therapien bekommen. Wir unter-
stutzen die Forschung an neuen Therapien und Medikamenten.
Wir ermdglichen deutschen Spezialisten die Teilnahme an inter-
nationalen Kongressen. Wir suchen nach Maoglichkeiten, Hilfsmit-
teln und alternativen Therapien, um den betroffenen Patienten
und ihren Familien das Leben zu erleichtern.

Der eingetragene Verein ist als gemeinnutzig anerkannt und fi-
nanziert sich durch Mitgliedsbeitrage, Spenden und Forderun-
gen durch Stiftungen und Krankenkassen.

Wir freuen uns Uber jede Form der Unterstutzung. Wer eine
Veranstaltung (Spendenlauf, Wohltatigkeitskonzert etc.) fur un-
sere Selbsthilfearbeit durchfuhren mochte, bekommt von uns
Unterstutzung und kann Werbemittel, Logos, T-Shirts, Anste-
cker, Armbander etc. erhalten.

Auf unserer Homepage www.tay-sachs-sandhoff.de findet
sich unter dem Reiter ,Der Verein" ein Mitgliedsantrag zum
Downloaden. Unter "Kontakt und Spenden" kann direkt Kontakt
zu uns aufgenommen werden.

Hand in Hand, Deutschland e.V.

Spendenkonto

IBAN: DE59 7905 0000 0047 7995 15
E-Mail: info@tay-sachs-sandhoff.de

SEINE
AS ETSCC UND
’ FAMILIENKONFERENZEN

ETSCC steht fur Europadisches Tay-Sachs und
Sandhoff Charity Consortium. Es ist eine lockere
Vereinigung der nationalen Selbsthilfegruppen
aus Grol3britannien (CATS), Spanien (ACTAYS),
Osterreich (Hand in Hand) und Deutschland
(Hand in Hand). Eng angebunden sind die Fa-
milien mit Tay-Sachs- und Sandhoff-Kindern aus
Frankreich, die sich in der franzosischen VML
(Vaincre les Maladies Lysosomales) organisie-
ren. Einmal im Jahr richtet einer der nationalen
Verbande ein europaisches Familientreffen aus.
Dazu sind alle Familien aus Europa eingeladen,
die von Tay-Sachs oder Morbus Sandhoff betrof-
fen sind. Arzte und Forscher berichten Uber den
Stand der Forschung an Tay-Sachs und Sand-
hoff, Experten geben Tipps zur richtigen Pflege,
Ernahrung, Therapie etc. Jedes Jahr hat das Tref-
fen ein Schwerpunktthema.

Doch neben den Fachvortragen und Forschungs-
Updates ist auch der Austausch der Familien un-
tereinander sehr wichtig. Sprachbarrieren sind
schnell Uberwunden und die Familien und Be-
troffenen kdnnen sich austauschen, Trost und
Mut zusprechen. Auch das Gedenken an bereits

verstorbene Kinder hat seinen festen Platz bei
den Familienkonferenzen. Meist werden die Tref-
fen in der Nahe eines grol3en Vergnugungsparks
ausgerichtet, um den noch aktiven Kindern und
gesunden Geschwisterkindern Abwechslung
und Erlebnisse zu bescheren, die sie noch lange
als schone Erinnerung festhalten kdnnen.

Daruber hinaus plant die ETSCC gemeinsa-
me Projekte. So haben die Gruppen CATS
und ACTAYS eine Registry auf den Weg ge-
bracht, wo Eltern die Daten ihrer kranken Kin-
der fur Forschungszwecke registrieren konnen:
www.surveymonkey.com/r/LYVLXTW

Mit diesen Informationen und mit Spendengel-
dern unterstutzen die Selbsthilfegruppen vor al-
lem die Forschungsarbeit von Professor Timothy
Cox und seinem Team von der Universitat Cam-
bridge. Dort wird unter anderem an der Genthe-
rapie gearbeitet, die den Krankheitsverlauf stop-
pen kdnnte.

Weitere gemeinsame Projekte sind geplant.
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Villa Metabolica

Die Villa Metabolica (Arbeitsgemeinschaft fur Lysosomale Spei-
cherkrankheiten) an der Universitats-Kinderklinik Mainz stellt ein
international anerkanntes Zentrum zur Diagnostik, Behandlung
und Erforschung angeborener Stoffwechselerkrankungen, insbe-
sondere lysosomaler Speicherkrankheiten, dar. In den letzten Jah-
ren konnte hier ein grol3es Patienten-Kollektiv mit unterschiedli-
chen Krankheitsbildern rekrutiert werden. Schwerpunkte sind die
Mukopolysaccharidosen und Sphingolipidosen, zu denen der M.
Fabry, der M. Gaucher, der M. Niemann-Pick sowie die Gangliosi-
dosen gehoren. Die enzymatische Diagnose erfolgt am Bioche-
mischen Labor der Kinderklinik. Da es sich bei den lysosomalen
Speicherkrankheiten um komplexe Erkrankungen handelt, erfolgt
eine enge Zusammenarbeit nicht nur mit anderen Abteilungen
der Kinderklinik, sondern auch mit anderen Kliniken der Univer-
sitat Mainz und weiteren nationalen wie internationalen Einrich-
tungen in Europa, USA, Australien und Brasilien.

Hauptaufgabe des Zentrums ist - neben der ambulanten Betreu-
ung der Patienten - die DurchfUhrung klinischer Studien zur Ent-
wicklung neuer Medikamente.

Weitere Universitatskliniken mit Schwerpunktabteilun-
gen, in denen Patienten mit lysosomalen Speichererkran-
kungen betreut werden, sind:

» Universitatsklinikum Hamburg-Eppendorf

» Universitatsklinikum Munster

» Universitatsklinikum Heidelberg

» Universitatsklinikum Munchen

« Universitatsklinikum Hannover

« Universitatsklinikum Berlin
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