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ynleben ist was passiert, wahrend wir gerade
- ganz andere Plane machen.*

John Lennon
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Herzlich Willkommen ¢ 4;, .\w

Liebe Familien, liebe Referentarbé Gaste Freunde und Unterstitzer /
desVS NB A y & Hand begeR TaBaths und Sandhoff in
Deutschland e \&

Wir freuen uns, Euch alle zu unserer Familienkonferenz 2024 begrif3en zu durfen. Leider liegt
ein sehr schweres Jahr hinter uns. Seit unserem Treffen im Oktober 2023 haben wir uns von
sechs Kindern verabschieden mussen, die den Kampf geg&adfes/oder Mbus Sandhoff
verloren haben. Sie bleiben in unseren Herzen und wir werden auch in ihrem Namen weiter
dafur kampfen, dasdie Gangliosidosen besser und nachhaltiger therapiert werden kénnen.
Auch das Ziel einer Heilung werden wir nie aufgeben.

Im April vekiindeteRA S t KIF NXY I FANXI {Fy2FA NoO-Stndelfia OKSy R
die GM2Gangliosidosen. Seit Jahren haben wir grof3e Hoffnungen in den Wirkstoff Venglustat
gesetztWir2 T¥Sy sz Rl aa 2SiGlT G RAS CANXSY mitl I FI NR &«
Erfolg weiter betreibekdnnen Und nattrlictsetzenwir nach wie vor auch auf die

Gentherapie, an dertrotz aller Rickschlageveiter geforscht wird.

Wir werden auch in diesedahreinen aktuellen Uérblick zum Stand der Forschuray
neuen Therapiansatzamd denmedwzinischen fidiengeben. Daneben haben wir
psychische ®bleme in den Mittelpokt gertickt. Denn die belasten nicht nur unsere
erwachsenen Patienten.

Ein krankes Kind zu betreuen, einen jungemddben mit einer Gangliosidose zu begleiten,
oder gar das eigene Kind an die Krankheit zu vanlieelastetEltern und nahéngehorige
dauerhaft und schwebDas kann sehr schnell zu Wastungen, bis zum Buouat fiihren.
Themen, denen wir uns in dieseaindbesonders widmenallen.

Wir hoffen auf ein viel besseres 2025,

in dem wir unser zehnjahriges Bestehen
begehen und hoffentlich mit Euch allen
im Herbst dann auch gebihrend feiern
kénnen.

Wir freuen uns auch im Namen von
% Sonja, die uns im Vorstand seit einem
! Jahr unterstiitzt auf eine gute Tagung,
viele Gesprache und einen regen
Austausch.

FolkeBirgit und Dario

WWW.TAY - SACHS- SANDHOFF.DE



Wir danken

Wir bedanken uns bei unseren Forderern und Sponsoren, die es
uns auch in diesem Jahr wieder ermaoglicht haben, die
Teilnahmegebuhren unserer Familienkonferenz so gering wie maoglich zu halten.
Niemand soll wegen zu hoher Kosten an der Teilnahme gehindert werden. Die
GKV (Gemeinschaft der Krankenkasse n) unterstitzt unsim Rahmen der
Pauschalférderung der Krankenkassen.
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Gut fiir Majnffanken
AN

Wir danken allen Referentinnen und Referenten, den
Kinderbetreuerinnen und Betreuern, unseren fleiBigen Helferinnen und
Helfern Ralf, Andreas, Ulla, Emma, Chris, Moni und Ginaund unseren
Familien, die sich fur die Konferenz einbringen
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Donnerstag, 3.0ktober

Early Bird Abendessen der
HotelWeinstube

Freitag, 4.Oktober

BegrUBungsund Birgit Hardt, Sonja
Austauschrunde gf‘_sfgﬂzr}fr’aﬁ';z;Q“aCk’
Raum Beatrix

Achtsamkeit und Selbstfiirsor¢ Markus Oppel
fur pflegende Angehorige

RaumBeatrix

Ausflug zur Alten Mainbricke
WelcomeDinner

Im Saal Barbarossa

Vorstellungsrunde

Samstag, 5. Oktober,

Vormittag
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Stand der Forschun@): Prof. Andreas Hahn
Aktuelle Studienlage
Stand der Forschun(l): Dr.Eugen Mengel
Perspektiven, Ausblick
Fragerunde zur Forschung
Kaffeepause
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Am Donnerstag treffen wir uns in der Weinstube des Hotels zum Abendessen, Fruhstiick am
Freitag im Restaurantbereich, Abendessen am Freitag im Saal Barbarossa, Samstag und
Sonntag sind Fruhstick und Abendessen jeweilSaaBarbarossa. Mittagsimbiss und

Kafeepausen sind jeweils im FoydgsSaalBarbarossa (zwischen Barbarossa und
Restaurantbereichaufgebaut.

Hotel Maritim
Pleichertorstral’e 5
97070 Wirzburg

Telefon: 0931 30530
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Referenten

Dr.med.Laila ArastKapsverfugt Uber eindangeErfahrung in der
Diagnostik, Betreuung und Behandlung von Patienten mit lysosoma
Stoffwechselerkrankungen, die sie wahrend ihrer Tatigkeit als Fachz
fur Kinder und Jugendmedizin an der Universitatsmedizin Mainz
erwarb. Dr. ArasiKapswvar an der Horschung lysosomaler
Speichererkrankungen und der Zulassung verschiedener Medikame
beteiligt. Seit Januar 2021 verstésiddas Team der Sphin@8serer
Selbsthilfegruppe ist sie seit 2015 eng verbunden, nahm areizéiein
deutschen und europaischéfonferenzen teil und gehért unserem medizinischen Beirat an.

Prof.Dr.med.Jirgen Deckertt Facharzt fur Psychiatrie und
Psychotherapiend langjahrigeDirektor derPsychiatschen Klinik an

der Universitat Wirzburg. Er ist unter anderSprecher des
Interdisziplindren Zentrums fur Angsterkrankunged

Vorstandsmitglied des Zentrums fur Seltene Erkrankungen Nordbayern
Seine Spezialgebiete sind unter anderleurobiologie und herapie

von Angststérungerdnd dieNeurobiologische Basis von Therapien fir
psychische Stérungen als Grundlage fur innovative und individuelle
Therapien und Pravention

Prof. Drmed. Andreas Hahist Professor fir Padiatrie am
Universitatsklinikum Giel3en und seit 2002 leitender Oberarzt der Kilir
fur Kinderneurologie. Seine besonderen Interessensgebiete sind
padiatrische Epilepsien, neuromuskuléare Erkrankungen und
neurometabolische Erkrankungetier verfugtProf. Hahniber
umfangreiche Expertise als Kliniker und Forscher in der Diagnose ur
BehandlungProf. Hahn gehért unserem medizinischen Beirat an.

Birgit Hardtist Mitbegriinderin des Vereins| YR Ay | Ly R 3S3S
Sachs und Sandhoff in DsDIK f I Y FSielferdttidel doabreutFamilien

und Angehdrige von an T&achs uniorbusSandhoff erkrankten

t P GASYdiSy® . ANBAG | FNRG Aad adasStt @S
| ' YRAZ Rrin8es Yéraing undwedidigte Patrientenbeauftrage

beim GBA.Sie halden Kontakt zu Pharmafirmen und

Patientenorgansationen in Europa und weltweit.
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Philip Kochist Rechtsanwalt und betreibt eine Fachkanzlei fur
Sozialrecht mit dem Schwerpunkt auf der Beratung und bundesweiten
Vertretung schwerstkranker und intensivpégdurfiger Menschen

und hat bereits einige Familien aus unserer Selbsthilfegruppe erfolgreich
vertreten. Er beréat unsere Selbsthilfegruppe in sozialrechtlichen Fragen.
. Philip Koch ist Mitglied unserer Selbsthilfegruppe

Melanie Menderat 2016 unserer Selbsthilfegruppe bei, nachdem
ihrem Sohn BemfantilesTaySachsliagnostiziert wurde. Melanie
engagierte sich von Anfang an im Verein und hielt ihm auch die T
als Ben 207 garb. 2021 wurde Melanie Mende nach einem Lehrg
und praktischen Arbeiten zur Trauerbegleiterin zertifiziert. Mit
eigener Erfahrung und dem theoretischen unakischen Wissen
aus dem Zertifizierungslehrggerganzt sie die Angebote des Verei
al lyR Ay | IFYyRa&a dzy | AfFS dzyR !

\ 4

gl

Dr.med.Eugen Mengeskt Principal Investigator, Griinder und CEO der
SphinCS GmbH & SphinCS Lyso gemeinnutzige UG. Dr. Mengel
beschaftigt sich seit 2001 naier Erforschung und Behdinng

lysosomaler Spehelkrankhéten (LSD) mit einem Schwerpunkt auf
Sphingolipidosen. ARrUf und Studienarzbat er zahlreiche
Medikamentenstudien begleitet. Dr. Eugen Mengel begleitet und
unterstitzt unsereSelbsthilfegruppe von Anfang an und ist Matyli
unseres medimischenBeirats Er war der Initiator unserer gemeinsamen

dzy 3 A Y

wSIAAGSNRGJZRAS DIy3ftA28AR24S ay AY

Markus Oppeist unabhangiger Pflegeberater und berét in dieser
Eigenschaft auch unsere Familien. Der gelernte Krankenpfleger ist
Pflegeberater, Sachverstandiger und selbst dreifach pflegender
Angehdriger. Er ist Sachverstandiger bei der Pflegégretiufung und
hilft beim Widerspruch. Sein Spezialgebiet sind Kinder und junge
Erwachsene mit psychischen und seltenen Erkrankungen. Ausserde
er als Dozent in Sachen Pflege tatig. Markus Oppel ist Mitglied unse
Selbsthilfegruppe.

WWW.TAY - SACHS- SANDHOFF.DE



Folker Quaclkst Mitbegriinder undvorsitzender der Selbsthilfegruppe

al FYR Ay | FyRa& dzy R 0SiNBEdthnerRaBMEBY mTF S
Gutachter fur die Zertifizierung von Typ A Zentren fur Seltene Erkrankungen

iIm Rahmen deklationales Aktionsbindnis fur Menschen 8ettenen
ErkrankungeiNAMSE)Xudem ist er vereidigtd?atientenbeauftragter

beim GBAundarbeitetin denArbeitsgruppen NewborScreening und

Orphan Drugs der Allianz Chronisch Seltener Erkrankungen (ACHSE) mit

Prof. DrKonradSandhoff wurde 1972 in Biochemie habilitiert.
Sandhoff war von 1979 bis zu seiner Emeritierung 2007 ordentlic
Professor fur Biochemie am Keklnétitut fir Organische Chemie
und Biochemie der Universitat Bonn. Sandhoff ist seit 1999 Mitgli
der Akademie Leopdina Die molekulare Analyse von
Erbkrankheiten flhrte ihn 1968 zur Erstbeschreibung der spater
ihm benannten Speicherkrankheit Morbus Sandhifeinem Labor
wurden die molekularen Ursachen von weiteren lysosomalen
Speicherkrankheiten aufgeklaifrof. Konrad Sandhoff ist Mitglied
des medizinischen Beirats unserer Selbsthilfegruppe.

S— Dr.med.Ali Tun¢ Tuncédt Facharzt fur Kindeund Jugendmedizin. Er ist

/ 1 arztlicher Leiter der Sprechstunde fir Lysosomale Speichererkrankungen
a' an der Universitatsklinik Heidelberg in der Sektion Neuropadiatrie und
4. Stoffwechselmedizin. Er hat eine Weiterbildung im Bereich der
angeborenen Stoffwechselerkrankungen und macht derzeit seine
Spezialisierung in Neuropadiatrie. Dr. Tuncel ist Beirat im Vorstand der
Arbeitsgemeinschaft fur padiatrische Stoffwechselstorungen (APS) als

Leiter der Jungen Stoffwechselmedizin (JB¥)Tunceist Mitglied
unseres medizinischen Beirat.

Michael Poppst bei der Sparkasse Mainfranken Wirzbaisy
Stiftungsberater sowie Steuerreferent tatign Rahmen dieser
Tatigkeiterkimmert er siclvorwiegendum dasThema
NachfolgeplanungDazu gehdrenNachlass, Erbfolge, Testament,
Vermachtnis, uswAber auch/ollmachterund Handlungsfahigkeit
(Patientenverfligung, Vorsorgevollmacht, Betreuungsverfliigung etc
Zudem ist er fur daStiftungsmanagemeraustandig.

WWW.TAY - SACHS- SANDHOFF.DE



Fotos von der Konferenz

Auch in diesem Jahr wird die Fotografin Patty Varasano wahrend
unserer Konferenz Erinnerungsfotos machen und viele Momente
unserer Konferenz im Bild festhalten. Wie in jedem Jahr werden wir
einige dieser Fotos auf unserer Webseite und auf unseren Seiten in
den sozialen Medien veroffentlichen. Auch fr die Berichterstattung
tber die Konferenz, unseren Verein oder die Krankheiten stellen wir
Bilder zur Verfigung. Wer Bilder von sich nicht im Zusammenhang mit
der Konferenz, dem Verein oder den Krankheiten veroffentlicht sehen
mochte, beziehungsweise bei einzelnen Bildern vorher gefragt werden
mochte, wendet sich bitte direkt an uns. Beim Gruppenfoto gilt, wer mit drauf geht, gibt
damit seine Zustimmung, dass er auf diesem Bild auch veréffentlicht werden darf.

Kinderprogramm .
Pros paﬁbsplel

Den ganzen Samstag (10.00 bis 18.00 Uhr, Kidsevents \“')
Mittagspause mit den Eltern) und auch am
Sonntag Vormittag bieten wir im Raum Beatrix wieder unsere Kinderbetreuung
B mit den professionellen
Kinderbetreuerinnen von
Spi el 06 amebaskes, wi r d
gespielt und musiziert.
Kinderkrankenschwestern und
angehende Sonderp&dagoginnen
erganzen das Betreuungsteam und
kiimmern sich liebevoll auch um
gesunde Geschwisterkinder. Am
Samstag Nachmittag gibt es mit
dem Auftritt des  Zauberers
ZaPPaloTT einen weiteren Hohepunkt. Offiziell muss die Aufsichtspflicht aber
bei den Eltern verbleiben. Bitte bei der Anmeldung Handynummer hinterlassen
und eventuelle Besonderheiten mit dem Betreuungsteam besprechen.

WWW.TAY - SACHS- SANDHOFF.DE
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Familienkonferenz 20 23

| Fotos: Patty Varasano
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Hand in Hand auf Achse

Am 3.und 4 November 2023 nehmen Birgit, Folker mit Dario
an der Fachtagung und Mitgliederversammlung der ACHSE in
Berlin teil. DieAllianz Chonisch Seltener ErkrankungéACHSE)
vertritt Uber 130 Selbsthilfegruppen und hilft sirunsere
Interessen besser durchzatzen.Das betrifftden politischen
Bereich, wo die ACHSE Vertreter von Selbsthilfegruppen mit
Gesundheitspolitikern zusanmen bringt, aber auclyanz
praktische Beratung etwa zu Ftermoglichkeiten fur
Selbsthifegruppemnind vieles mehr

Vom 23 bis 25. November fliegt Sonja nach Ex
Barcelona zum Jahrestreffen der MetabERN gecfe:e““
Mitglieder. Hier vernetzen sich europaweit Arzte, o e
Forscher und Patientenvertreter seltener
metabolischer Krankheitetunter anderem traf
Sonja dort Prof. Maurizio Scarparan der
Universitat Padua (Italien) an unseren und
ahnlichen neurometabolischen Kieheiten

forscht.

Im Méarz 2024 nehmen Birgit, Folk&ario,
Dr. Laila ArasKaps und Dr. Eugen Mengel am

Forscher a MPS und ahnlichen Erkrankungen aus

der ganzen .
3

Welt. Wir . AL

Develuping next: i
) -generation el
therapies for the body and khembﬂ:

Kontakte
knupfen.Die

Mukopolysaccharidosen sind wie die Gangliosidosen
lysosomale Speicherkngheiten.Es gibt auch hier sehr
unterschiediche Verlaufsformen, einige dhnelmseren 4
Symptomen sehr stark.
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‘ Traditionell nehmen Birgit, Folker und Dario jedes

Jahr am Familientreffen der Niemadftick

Selbsthilfegruppe teil. Unsere Kidreiten sind so

ahnlich, wir kdnnen viel voneinder lernen.Schon

0SP2N) AN al YR Ay | FyRa& 3N

bei einem NP{reffen, wie wichtig der Austausch

unter betroffenen Familien isGeit wir unseren

~ Verein
gegrindet

haben, tauschen wir uns regelméafig aus und besuct

unsere Familienkonferenzen gegeiige Beim

diesjahrigen Treffen Ende April trafen Wioni

Mathiesonwieder, die Vorsitzende der britischen

NPDUK istind sich auch international fiir Niemann

Pick engagierlWir hatten sie in Lotion bei einem

europdischen TagachsSandhoffTreffen

kennenglemt. Sie erkannte uns, vor allem Dario,

gleich wieder. Es ist bewundernswert, wie Toni, die

ihre drei Knder an Nieman#Pick verloren hat, sich fir

den Kampf gegen die HKleheit engagiert.

Im Juli 2024 fuhren Sonja und Birgit zur SphinCS nach Hochheim, um gemeinsam mit
ProfessorirgenDeckert aus Wurzbur@r Eugen Mengelnd demkomplettenSphlnCS
Teamein Projekt flrunsere Late AL
OnsetPatientinnnen und Patienten
zu starten. Mithilfe deDaten aus der
8-in-1-Studie sollen psyahtrische
und neurologische Symptome bessef
erforscht, verstanden und behandelt =
werden kénnen. |
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Rare Diseases Run

Rund um den 29. Februar 2Q2#n Tag der Seltenen Erkrankungeganisieten

22 Selbsthilfegruppen aus ganz Deutschland, die Seltene Krankheiten vertreten, den Rare
Diseases Run 2024. Rund um diesen ifggeg an den Start fur den mittlerweilel3auf

dieser ArtUnsere Selbshilfguppe war zum zweiten Mal dabei.

Im vorigenlahr gingen 1600 Euro aus dem Erlos des Laufes an unseren Verein, dieses Jahr
waren es 110&ura Essind in diesendahraber auch weniger flir unser&ereingestartet.
Dennoch werden wir audieimnachsten Malwieder dabei sein und bitten Euch schon jetzt
kraftig die Werbetrommel zu rién, damit mdglichst viele fur sarenVerein an den Start
gehen.

Emma Bartelsheimahm im fernen Kanada teil und fungierte zugleictBatschafterin des

Laufs fur nseren VereinMitglaufen sind in diesem Jahr: Silvariar@it ihnren S6hnen Danilo

und Bijon, Daniela Frei, Gina Esser mit ihrer Mutter Cornelia, Carmen Ruiz Fajardo mit Ava,
Carla und Stefan Wolfel, Emma Bartelsh&lonikaQuackBirgit und Dario Hardt mit Folker
Quack.
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Tag der Seltene n Erkrankungen

AmTag der Seltenen
Erkrankungen, der 2024
tatsachlich auf daseltene
Datum 29. Februar fiel,
feierte das Zentrum fur
Seltene Erkrankungen
Nordbayern (ZESE) am
Uniklinikum Wirzburg sein
zehnjahriges Bestehen.

Schon bei der offiziellen
Grindung des Zentrums

e . e AR e s e warenwir mit Dariodabei,
ElNJ\IyRSu sy A Y C2f asat KNJ dz;/aSNiE@eshalhmd?alSYu Sy2NHI
Vertreter des Wurzburgekrbeitskreis Seltene Erkrankungen (WAKSE) waren wir eingeladen,
uns am Geburtstag des ZESE zu beteiligen.

Neben Eva Luise Koh{&chirmherrin der Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen, ACHSE),
und der ACHSYorsitzenden Geske Wehr sal3 Folker als Patientenvertreter mit auf dem
Podium und diskutierte unter anderem mit der parlamentarischen Staatssekretarin im
Bundesgesundheitsmsterium, Dr. Sabine Dittmer, dem Dekan der medizinischen Fakultat,
Prof. Matthias Frosch, dem Sprecher des ZESE, Prof. Helge Hebestreit und dem
stellvertretenden Klinikdirektor Prof. Martin Fassnacht.

Folker sagte, dass die Seltenen Erkrankungen duwrctediren mehr in den Fokus der
Medlzm geruckt seien. AIIerdlngs fehle es noch immer an einer ausreichenden Finanzierung
bei Forschung und Behandlung von chronsalkenen
N Erkrankungen. Folker appellierte an die vielen anwesenden
Mediziner, es moge dogeder eine Art Patenschaft fur eine
Seltene Krankheit tbernehmen. Dann misste man cldllei
a0K2y o0lfR YyAOKG YSKNI @2y RSy
' sprechen.

-~ Stellvertretend fir den WAKSE schilderte Birgit sehr
bewegend den langen Weg der Diagnose am Beispel

. Dario und welche Kampfe betroffene Familien immer

| wieder auszufechten hatten. Birgit berichtete von der
Schockstarre im ersten Jahr nach der Diagnodeden

Kampf zurtick ins Leben bis zur Grindung der Selbsthilfegruppe. Aber auch tber die immer
neuen Hurden, die die unterschiedlichen Kostentradger und das Gesundheitssystem immer
wieder vor einer Familie mit einem chronisch kranken Kind aufbauen.vitiasearden Arzte

und Forscher waren sehr berihrt.

WWW.TAY - SACHS- SANDHOFF.DE



Medizinischer Beirat

Unser neuer medizinisghssenschaftlicher Beirat: V...
Andreas Hahn, Prof. Konrad Sandhoff, Birgit Hardt, Dr. Eugen Mengel, Dr. Lakapsash

Foto Patty Varaso

2019 griindeten wir mit Arzten und Forschern, die unserem Verein von Beginn an
untergitzten und mit ihrem Fachwissen und ihrer Expertise voran gebracht haben, einen
medizinischwissenschaftlichen Beirat. Er hilft und unterstitzt, ber&tendhet ein.
Beispielsweise, wenn Berichte und Informationen Gber Forschungen und unsere Krankheiten
im Internet kursieren oder eine betroffene Familie uns Infomationen zuschickt, die wir gerne
kompetent einordnen und beantworten wollen. Unsere Beirateehaber auch auf

Kongressen und Arztetagungen immer die Augen auf, wenn es etwas neues zu den
Gangliosidosen zu berichten gibt. Bei unseren Familienkonferenzen geben sie ihr Wissen an
unsere Familien und Patienten weiter.

2023 haben wir beschlossen, die®sirat zu erweitern. Neben Dr. Laila Ar&sips, Prof. Dr.
Konrad Sandhoff und Dr. Eugen Mengel, die dem Beirat von Anfang an angehdren, haben wir
Prof. Dr. Andreas Hahn (Uniklinik Gief3en) und Dr. Ali Tung¢ Tuncel (Uniklinik Heidelberg)
angefragt, Teil urses Beirates zu werden. Beide haben spontan zugsagt. Vielen Dank fur
diese Bereitschaft. Wir freuen uns auf einen regen Austausch und eine gute Zusammenarbeit.

Leider mussten wir uns 2022 von Prof. Dr. Michael Beck verabschieden, der voéllig
Uberraschendas dem Leben gerissen wurde. Er gehorte ebenfalls seit 2019 unserem
medizinischen Beirat an und hat uns sehr oft wichtige Informationen und Tipps gegeben
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Erweilterter Vorstand

Bei der Mitgliederversammlung 2023
haben wir erstmalig seit Griindung
desVereins unseren Vorstand

erweitert. Neben dem 1.

Vorsitzenden und Sprecher des

Vereins Folker Quack und der 2.
Vorsitzenden und Kassiererin Birgit
Hardt gehort jetzt auch Sonja
lFaSYlFyy RSY #2NR0F YR
in Hand gegen Teyachs und
{IYRK2FTFT So+xdd | yo

~ 1

{2yel 1 FasSYylyy tSod Ay Yz2yaidlyl Y .2RSyass
Sonja betreut ihre Freundin Nicole, die an der adulten Form von Tay Sachs erkrankt ist. Schon
AaSA0 !'YyFry3 HnHo GSNINRGGH AaAS aollyR AY || YRaA

Soffwechselstérungen Ta$achs, Morbus Sandhoff und GM1 im européischen
Referenznetzwerk MetabERN.

Hintergrund dieser Erweiterung ist vor allem die stetige Zunahme an Patientinnen und
Patienten mit der adulten (erwachsenen) Form der Erkrankunge8acgind Morbus

Sandhoff. Unser Verein war nach seiner Griindung 2015 die erste Selbsthilfegruppe in Europa,
die sich intensiv auch um Patienten mit der adulten Verlaufsform kiimmerte. Fir uns

gehdrten sie unbedingt dazu. Zum einen reden wir hier Uber diesdtbaes&rankeit, zum

anderen konnen uns die Adulten besser noch als manche Juvenile vieles lber die Krankeit und
was sie mit Ihnen macht erzahlen. Uber sie lernen wir die Krankheiten noch besser kennen
und das hilft am Ende allen unseren Betroffenen.

Und de Erwachsenen schéatzen unsere Gruppe, den Austausch, die Hilfsangebote genauso
wie alle anderen auch. Insgesamt vertritt unser Verein Bbétatientinnen und Patienten

mit einer adulten oder spgtvenilen Verlaufsform. Sie missen im Laufe ihres Lebéms se
viele und sehr unterschiedliche Erfahrungen mit ihrer Krankheit machen. Und fur einige
dieser Probleme gibt es keine oder viel zu wenig Ansprechpartner und Experten, die sich
wirklich gut mit Taysachs und Morbus Sandhoff auskennen. Das wollen wirrdaddr
Uberhaupt die Angebote fur die erwachsenen Patienten erweitern. So waren wir froh, dass
sich Sonja Hasemann anbot, hier zu helfen.

Bei der Mitgliederversammlung am 1. Oktober 2023 im Hotel Maritim wurde Sonja Hasemann
bei einer Enthaltung einstimmiig den Vorstand gewahlt. Mit demselben Ergebnis wurden

auch Folker Quack und Birgit Hardt wieder in ihre Amter gewahlt. Als Kassenpriifer wurden
Christian Full wiedeund Kristina Rinke neu in dieses Amt gewahlt. Vielen Dank an Melanie
Mende, die zuvor &r Jahre lang als Kassenpruferin tatig war.
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N eugeborenen- Screening

Mit gerade mal knapp 40
Krankheitsbildern, auf die
beim Neugeboreen
Screening getesteatird,
gehdrtDeutschland
europa und weltweit zu
den Schlusslichtern. Um
so grofRer di¢doffnung
auf das genomische
Screening, bei dem

= $ o zumindest die Kaben
keine grol3e Rolle mehr spielen, egal, ob 40, 1$inen USA) oder meliKrankhetsbilder
getestet werden

Allerdings gibes ethische.B.Recht auf Nichtwissemicht pde Kankheitmuss ausbrechen),
medizinishe (Therapieoptionen) und paldiee (Datenschutz, Akzeptanz) Themen rund um
das genomische Neugeborenenscreening.

LY wl KYSBNVMLIRES®Projgk 'y RSNJ ! yA | SARSitent€anBuso ST I & :

Medizinern de unterschiedlichsten Fachrichtuerg JuristenEthiken und
Patientenvetretern mit diesen Themen. Bei der ACHSE hat sich ein gkresitlazugebildet,
demFolkerfiur unsere Selbsthilfegruppe angehoér

Da Patientenvertreter aus dem ACHSHEBeitskreis auch in das NHW/ESrojekt

eingebunden sind und wir UbBr. med. Ali Tung Tuncalch medizinisclvissenschaftliche
Vertreter in Heidelberg ansprechen kénnen, sind wir hier gut veriddnn es ist wicl,

jetzt Einfluss auf die Kriterien sehmen und zu wissen, wie wir es anstellen, damit so seltene
und (noch)wenig therapierbare Kankheiten wie die nseren in einkiinftigesgenomische
Neugeboenenscreening aufgemmen werderkdnnen

Schon jetzsind unterschedlicheHerangehensweisen festzustell&®ahrend Deutschland

und Europa zunachst alle offenen Fragen beantworten und dann mit dem Screening beginnen
wollen, gehen di®&JSamerikanischen Pilotstudien den umgekehrten Weg: Sie beginnen mit
dem Teten und versuchen, die dabei entstehenden Fragen zu beantworten.

Denn Fragen gibt estzauf: Bi nicht mal 40 Krikheiten werden de Htern vor dem

Screening ihres Neugetenenin Deutschlandiber jedes der Krankheitsbilder aufgeklart. Das
ware ncht mehr méglch. Viel wichtigerst, dass Etern Gber ein negatives Ergeimfiigsmiert

und im Falle espositven Befund kompetent und empatisch von Expertemfgeklart

werden.

Und natirlichist der Shutz vor Dierimierung extrem wichtig. Sonst wirdeht nur die
Bereitschaft sinken, Uberhgt an einem Screening teilzehmen.
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Spendenaktionen

Rund um unsere Familienkonferenz bringen unsere Familien ihre Gbers Jahr gesammelten
Spenden oder gefiillte Spendenhauschen mit. Aber auch aalgerenz selbst gibt es
viele Aktionen, die zum Spenden einladen.

Langst schon Tradition igPetras

- Nahkastchea Das ganze Jahr Uber
naht Petra Ihnken natzliche Dinge fur
- unsere Kinder und FamilieBs gibt

. Geschenke fur unseigetroffenen
Kinder undnitzliche Dinge fur eine
= Spende an den VereiNiele der

| Nahsachen und auch die selbst

- gebastelten Kerzenstéandéanden

ihre Abnehmer. Insgesamt kamen 535
Euroan Spenderzusammen.

UIf Metschies, ehemaligd-uRbalBundesligaProfi (u.a. 1. FC Nirnberg und VfL Osnabriick)

und inzwischen Country Sales Director bei Champion Deutschland, sponserte Uiber seine

Firma Champiof<{ KANI 4X RAS YAU dzyaSNBY [232-dzy R dzy a
{I OK& dzyR { I YRK2TFTTFa o-Shrthlkindhierigegeh e $pende dzOK RA S
mitgenommen werden und fanden
reiBenden Absatz. DieShirts und ein paar
restlicheLaufshirts unsereseveins
brachten es auf 600 Euro.

Die Familie Deniz spendet von jedem
verkauften Kinderwagen ihres Onlu&op
einen festen Betrag fur unseren Verein.

— - - D R v ]
1300 Euro kamen zusammen, die zur e — N

o
Konferenz Uberwiesen wurden, denn leider konnten die Familie métinehmen
Aber es gab auch neue nachahmenswerte und originelle Spendenbeispiele. So spendete
Krissi Rinke, ihr Trinkgeld, das sie beim Vatertagsfest bekam, als sie die Bar schmiss:
Insgesamt 281,70 Euro. Ihr Pfandgeld sammelte ein Jahr lang Ré@asterMetschies :
62, 27 Euro kamen zusammen. Gina Esser stellte in dem Autohaus, in déseiharbeitet,

eine Handin-HandSpedenbox auf und sammelte darin 191 Euro.

Aber auch Familien und Referenten spendeten zur Konferenz. Da wir nicht méchten, das
eine Famiie aus finanziellen Griinden nicht an der Konferenz teilnehmen kann, halten wir
auch dank unserer Sponsoren die Teilnahmegebuhr so gering wie moglich. Um so schoner,
wenn dann Familien oder Gaste, die sich auch einen héheren Beitrag leisterekpatwas

zur Konferenz spende@023kamen so 1150 Euro zusammen.
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Hinzulamen{ LISY RSy No SNJ a 0 S (inistidigéin Sperlénaufrd @ir dig A NJ S A y ¢
Kinderbespaliung bei sarer Konferenz laufen haben und dessen Erlos wir immer zur
Konferenz hin abruferiir die Konferenz 202#aben wir hierl033,50 Eur@rhalten.

Es gibtaber auchSpenden, auf die wir viel lieber verzichtet hatten. Uber Wochen kampften
wir mit der Familie Wilker, damit Matteo weiter Miglustat im @gibleUse erhalten kann.
Nachdem d@ Gerichte gegen Matteo entschieden, machten wir den Fall 6ffentlich. Dies I6ste
eine nicht erwartete Spendenaktion aus, damit Matteo sein Medikament weiter bekommen
kann. Leider verlor Matteo den Kampf gegen seine schreckliche Krankheit zu frih, um alle
Yendengelder in sein Medikament zu investieren. Uber 29.000 Euro leitete seine Familie
deshalb an unseren Verein weiter, damit es anderen Kindern zugute kommen kann.

Martin Schoder, ein Onkel von Sofia Frei, sammelte zu seinem Geburtstag Spendandur
in Hand. Stolze 1200 Euro kamen dabei zusammen.

Um eine Spende an Hand in Hand statt Blumen oder Krénzen bat die Familie Overschmidt
(Verwandschaft von I¥ia / Familie Metschies). 1240 Euro kamen zusammen.

Vielen Dank an alle, die dazu beigetrapaien, dass wir auch kinftig eine guinstige
Konferenz anbieten und genug Geld fiir die Forschung und neue Projekte zusammen
bekommen.

Lottogltck fur Hand in Hand

Es ist die grof3te Lotterie der Welt, die spanische
2 SAKY I OKGat 204G SNXS ion9 f
a9f D2NR2a o0SGNNIG GAS
hatten unsere spnischen Freund®icardo
Mendozaund Ainhoa Samper Rueratirlich im
Blick, als sie ein Los fir unseren Verein kauften.
Rodrigo undragonahmen sie 2023 an sarer
Famiienkonferenteil. Kurz nach der Diagnose
unseaer beiden S6hne haben wir diei einem
europaischen Treffen in Pakennen gelent. Das
ganz grol3e Losglick hatten wir zwar nicht, aber
immerhin einen Gewinn von 850 Euro haben
Ricardo und Ainhoa erzielt und unserem Verein
Uberwesen.
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Online- Spendenaktionen

Am 01. Juli 2024 hat Meta samtliche Spendensammelfunktionen abgeschaltet. Ggramigen zu
Geburtstagen haben uns immer wieder gute Spendamghmen vor allem via Facebook beschert.
Seit Herbst 2023 bis zum Abschalten im Juli 2@k einmal725 Euro.

Aber zum Glick gibt es eine Alternative: Wir sinddatierplace.org als gemeinnitzige Orgaatisn
vertreten und haben dort aktuell auch zwei Projekte laufen, fir diguinn Beispiel zum Geburtstag
oder aus anderen Anldassen Spenden sammeln kénnt. Diese Spendenaktionen kénnt Ihr dann via
facebook, instagram, TicToc oder sonstige Netzwerke teilen, bzw. verlinken.

Und so geht es:
Gelt auf www.spendenaktion.betterplace.org
Klickl dzZF o! fa t NADI G§LISNR2Y A

Driickl dzF RSy 3INNy Sy . dziifexSgendemé@mimiuig fid dine dendnyiidzige dzy S
Organsiation zu starten.

DSold RIYY T dzNJ ! dzBlahd ikKHand$agynSFBachs N 8éhdhdaffa A ¢ RA S
Suchmaske ein.

Ihr kénnt dann zwideenT ¢ SA t NP 2 S Handkyan] Sy WR Y RYB NY KS
az2YSyidS FTNNJ INIY1S YAYRSNI dzyR AKNB DS

AnschlieRend musst Ihr ein kieis Profil bei betterplace anlegen.

ax
Ot =

Dann habt ihr es schon fast geschafft. Auf dem Formular muss noch eine Kategroie (z.B.Geburtsag)
angeklickt werden. Alles andere ist vorausgefullt. Ihr kdnnt noch etwas zuMatemation, fir uns
Spenden zu sammeln, schreiben, einen knackigen Titel vengeder ein Bild hochladen.

J

% ...gibt's eine super Wir f f
Ab 1. Juli Alternative fiir dich und il s
uns! deine Aktion!
Keine Spendenaktionen
mehr iiber Facebook und auf (- betterplace.org sind Ot Bt Murton odek
Instagram! deinem Engagement keine Grenzen einfach, weil du einen Unterschied

Meta schaltet am 1. Juli samtliche
Spendensammelfunktionen auf
Facebook und Instagram ab. Du
kannst also ab dann auf diesen
Plattformen keine Spenden mehr fiir
uns sammeln!

Doch zum Gliick...

gesetzt: egal, ob du tiber Instagram,
Facebook, TikTok, Twitch oder
LinkedIn Spenden sammeln willst!

In wenigen Klicks erstellst du deine
eigene, kostenlose Aktionsseite und
kannst sofort loslegen.

Alle Infos gibt's auf =

www.spendenaktion. 1Y r
betterplace.org 7

machen willst: Mit betterplace
kannst du auch weiterhin
Spendenaktionen starten und einen
Unterschied machen.
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Aktuelles von der Pharma

Als wir 2013 die Diagnose GM2orbus Sandhoff flir Dario bekamen, gab es keine Therapie
gegen GM2. Uns wurde empfohlexinen Subsethemmer namens Zaves¢iliglustat) zu
versuchen. Er ware fur eine dhnlekrkrankung zugelassen, die meisten Kinder missten
allerdings eine strenge Diat einhalten und zwei Stunden vor der Medikamenteneinnahme
und zwei Stunden danach kem&ucker oder KohlenhydraessenDrei Mal am Tadsine
Herausforderung fur einen kleinen Jungder zu dem Zeitpunktehr gerne gegessen hat.

Aber man machte uns, inshesonddrei europaischen TrefferHoffnung auf eine Studie an
einem Substrathemmer, der viel besser die Bliinschranke Gberwinde unsbmit nicht so
hoch dosiert werden ritssse, weshalb unter anderem deutlialeniger Nebenwirkungen
auftreten wirden Venglustat.

Wir selber probierten Zavesca und zum Glick waren bei Dario die Nebenwirkungen nicht so
stark.

Aber da das nicht bei allen Kindeder Fall war, warteten wiingeduldigauf die Studie mit
dem neuen Substrathemmer. Jahr fur Jahr wurde enzéhlt,wie gut die Ergebnisse im
Labor und in Tiermodellen sind
und dass die Studie bald

losgehen wirde. ."
Jahr fur Jah i i
et DNV T=a SIS ?5

der Studie. Parallel wurde von
der Pharmafirma viel investiert

2020 war eendlichsoweit, die

Studie sollte beginnen, allerdings nicht an Kindern sondern Erwachsenen undessigell
placebokontrollierte Studie seius unseren iEahrungen mit GM2 wissen wir, wie
unterschiedlichdie erwachsenen Verlaufe sin@/ir konntenuns nicht vorstellen, dassan
sie in einer Placebostudie wahlweise vergleichen kann.

Patienten, die vielleicht schon 40, 50 Jahre mit der Krankheit |eiedveneigene, ganz
unterschiedliche Wege gefunden, mit ihr zu leb&nd nuss nicht so frih wie maglich mit
einer Behandlung bemnnen werden?

2022bekamen wir danmendlich Kontakt zu der Pharmafirma Sandfochenlang redeten

wir mit denVerantwortlichen, damit auch Kinder und Jugendliche aufgenommen werden.
Mit einem Teilefolg. Immerhin kamen vier Kinder aus unserer Gruppe in einen Nebenarm
der Studie, ohne Placebo.

Dann im April 2024 das Uberraschende Aus fur die StudiQuartalsbeht von Sanofi
stand kurz, dass die Studie mit Venglustat bei GM2 gestoppt wird, da die Ergebnisse nicht
zufriedenstellend warenGeschockt versuchten wiveitere Informationen zu bekommen.
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Wir hatten viele Fragen:

Welche Ergebnisse hatten sie erwartetdwvelche gab es?

Waren die jahrelangen Vorstudieder das Studiendesirfglsch?

Hatte man die Patientengruppe anders wahlen sollen?

Wie sind die Ergebnisse bei den Erwachsenen und unseren jugendlichen Teilnehmern?
Viele der Fragen sind bis heute offen.

Wir kdnnen nur hoffen, dass kommende Studien vom Design besser ausgewéhlt werden und
die Pharmafirmen den Kontakt zu der Selbsthilfe von Anfang an auf Augenhéhe siwthen.
k&dmpfen weiter dafir.

Aber es gab 2024 auchitg NachrichtenDie niederlandische Pharmafirnoél | F | gt &
positive Daten aus der PhageStudie mit Nizubaglustat bei GMzangliosidose und
NiemannPickKrankheit Typ C bekannt. Diese Ergebnisse wirden die weitere Entwicklung
von Nizubaglustat fir GM1 und GM&anglosidose und NiemanRick, Typ C unterstltzen.
Die Phase-Studien sind fur 2025 geplagt
auch in Europa und auch in Deutschland.

a z afa ro S Stefano Portolano, CEO von Azafaros, sagte:

a5AS 9NHSOYA &SiuSied®S NI w! Lb.
Phase 2 markieren einen entscheidenden Manhin der Entwicklung von Nizubaglustat. Der
duale Wirkmechanismus hebt Nizubaglustat von anderen Wirkstoffen ab und bedeutet einen
grol3en FortschrittWir sind von den Ergebnissen der Studie begeistert und mehr als
zuversichtlich, dass Nizubaglustat daenzial hat, eine praktische, lebensverandernde
Therapie fur Patienten zu werden, die von GMf&id GM2Gangliosidosen und NPC
betroffen sind. Azafaros ist nun bereit, im n&chsten Jahr eine globale Btftselie zu
OSAAYYBENIPE2FFSY HISKINEG RYAREB SAYSY 3TFdziSy { GdzRA
seines Medikaments belegen und die RAINBStWdie erfolgreich abschlieRen kann.

Und auch die japanische Pharmafird@R etzt inr Pogramm fort, mit ihrem Vefahren, die
Blut-Hirn-Schranke fir eine Enzymetgtherapie zu Gberwinden. Te&gachs und Morbus
Sandhoff bleiben auch hier auf der Agenbla.Gegensatz zum Substrathemmer, der das
nicht verstoffwechselbare Substrat (bei uns die

Gangliosiden) reduziert, damit es zumigger d ' R
Ablagerungen in den Zellen kommt, ersetzt die _
Enzymersatztheg@e ¢ wie der Namen schon sagt A Pharmaceuticals
das durch die Genmutation nicht oder nicht

ausreichend erzeugte Enzym. Bei dem@iasidosen ist gse Therapidislang nicht
maglich, weil die Enzyme fastisschif3lich imzentralen Newvensystem fehlengin
Ersatzenzym misste folglich erst die BHitn-Schraoke Giberwinden, die unser Gehirn vor

Infekten schitzt. Dafir sind die Enzyme viel zu graBer es wird an Methoden geforscht,
aAS YAQ SAayzS NN o SHtlih-Fottshke zu sdhlisen.
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Regl sterstudi e

Unsere gemeinsam mit dem Forschungsinstitut SphinCS entwickelte R&jistéra yn-1 Register
¢! OKi{ dzy3 DI yza& Erfagséang deekiingheén Manifestationen von &@dmgliosidosen
wurden auch 202 erfolgreich fortgesetztWeitere Patientinnen und Patienten wden
aufgenommen. Ein Schwerpunkt lag auf der Auswertung der juvenilen und adulten Teilnehmer.
Hierzu entstand ein Poster, das hier auszugsweise wiedergegelsn wi

Zum Zweck dieser Auswertun@enetisch und biochemisch werden 3 Giangliosidosen
unterschieden. Der klinische Verlauf der juvenilen und adulten Formen der@ivigliosidose
unterscheidet sich weitgehend von der klassischen Form. Es liegen nur Weniftentlichungen
mit begrenzten Informationen vor. Daten zum naturlichen Verlauf verbessern die diagnostische
Genauigkeit und wirden die klinische Entwicklung spezifischer Therapien unterstiitzen und
erma@glichen. In dieser Auswertung liegt der Schwerpuaniftpsychiatrischen Manifestationen bei
derzeit erwachsenen Patienten mit GM&Eangliosidose, die am "Achit-Einsg Achtung
Gangliosidosel!Patientenregister teilnehmen.

Diagnosis delay
Zeitspanne vom ersten
motorischen Symptom bis zur
Diagnose

SD adult
SD adult
SD adult
TSD adult
TSD adult
TSD adult
TSD adult
TSD adult
TSD adult
TSD adult
TSD juvenile RS —
TSD juvenile | —
TSD juvenile [l
TSD juvenile R —
SDjuvenile B
SDjuvenile [

1 2/3 456 7 8 910111213 141516

[=]

10 20 30 40 50

diagnosis delay M age at diagnosis M age (first motor symptoms)

Methoden:

Eine Querschnittsanalyse einschliel3lich der Krankengeschichte wurde bei erwachsenen Patienten mit
juveniler und erwachsener GMZangliosidose durchgefiihrt, die amirBl-Gangliosidosdregister
(NCT04624789) in Deutschland teilnehmen. Primardptnkt: Pravalenz und Auftreten von
psychiatrischen und neurologischen Symptomen bei erwachsenen Patienten. Sekundare Endpunkte:
erstes neurologisches oder psychiatrisches Zeichen oder Symptom, Diagnoseverzdgerung. Die
Walton- und GardneiMedwin-Skala wuré zur Charakterisierung der Motoneuronenerkrankung
verwendet.
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Ergebnisse:

Von Juni 2020 bis November 2023 wurden 16 ErwachseneR&tinten mit juvenilem oder
erwachsenem Subtyp in dagrg1-Register aufgenommen: 2 juvenile und 3 erwachsene SD
Patierten; 4 juvenile und 7 erwachsene FBBtienten.

Das Durchschnittsalter bei Auftreten des ersten Symmgdetrug 9,2 Jahre [SD+3,7]. Erste

Symptome waren Entwicklungsverzégerung bei 3/16, ataktischer Gang bei 3/16, unsicherer Gang bei
3/16, 4/16 Patienten hatten bereits im Alter von 11, 12 und 17 Jahren eine Schwéache der unteren
Extremitaten, undeutlich&prache wurde als frihes Symptom bei 2/16 beobachtet. Schulversagen
und Gedéachtnislicken wurden bei 1/16 Patienten festgestellt. Das Auftreten psychiatrischer
Manifestationen nach dem ersten neurologischen Symptom reichte von wenigen Monaten bis zu
mehr ak 2 Jahrzehnten. Zu Beginn der Studie wiesen 16/16 Patienten eine Erkrankung der unteren
Motoneuronen und zerebellare Dysarthrie auf, 13/16 variable kognitive Defizite, 10/16 Tremor und
11/16 psychiatrische Manifestationen. MaRige und schwere kognitiviiletraten nur beim

juvenilen Subtyp auf. Psychiatrische Manifestationen wurden am haufigsten als bipolare Stérung,
seltener als schizophreniedhnliche Stérung oder Depression beschrieben. Die mittlere
Diagnoseverzdgerung betrug 14,6 [SP14/,3] JahreDie Variante ¢.805G>A wurde in 9/18 Allelen in
dieser Kohorte nachgewiesen.

® - o~ SE gg § @ %
- - ° 6 3
= ] o = ]
3 P s Ew ) g g
o
1 SD juvenile | | late early stepping |1 3 | 8
2 SD juvenile | | atactic gait 5 | 3 | 9
3 | TSD juvenie E1805C2R , c1527-1G>A | atactic gait | 8 | 2
4 | TSD juvenile | motor development delay L2 3 8
' 5 | TSD juvenile c.1274_1277dup €8056zA insecure gait 18 1 3
6 | TSD juvenile C.1496G>A | €.1496G>A | insecure gait . 5 | 3 6
7 TSD adult \ c.409C>T | c.805G>A | weakness lower extremities A T 4
8 TSD adult c.805G>A | c.915_917del | motor development delay 3 |2 6
9 TSD adult \ c.1073+1G>A | c.805G>A | weakness lower extremities 19 | 2 4
10|  TSD adult c.1073+1G>A | c.805G>A | atactic gait 6 2 6
11 TSD adult c.805G>A | c.508C>T | weakness lower extremities 1201 3
12 TSD adult c.805G>A | c.805G>A | recurrent falls 6 | 1 3
13 TSD adult | | insecure gait 13 | 3 7
14 SD adult c.1671+81_82delTG | c.1598G>T | weakness lower extremities 173 7
15 SD adult \ | | insecure motor function, no bicycle riding any more 10 | 3 6
16 SD adult | insecure motor function, no bicycle riding any more 10 3 9
Derzeit erwachsene Patienten mit Sandhaoiffid TaySachsrankheit und ihre motorischen
Symptome
Klasse Darstellung des Aktivititsniveaus Die modifizierte Walton
0 Vorklinisch. Alle Aktivitaten. und GardnetMedwin
1 Lauft normal. Unfahig, frei zu laufen .
2 Erkennbare Haltungs- oder Gangstorung, (iberwindet Treppen ohne Gelander (WGM}SkaIa wird zur
3 [Erkennbare Haltungs- oder Gangstérung, Treppensteigen nur mit Gelander | Messung der gloalen
4 Geht ohne Hilfe, kann keine Treppen steigen motorischen
5 Kann nicht vom Stuhl aufstehen, geht normal. .
6 Geht nur mit Messschiebern oder anderen Hilfsmitteln Behmderung
7 Kann nicht gehen. Kann den Rollstuhl rollen und normal essen und trinken. verwendet. Sie
8 Sitzt ohne Stutze auf einem Stuhl. Kann nicht ohne Hilfe aus einem Glas trinken .
Unfahig, ohne Unterstiitzung aufrecht zu sitzen oder ohne Hilfe zu essen oder bewertet den k“nIS(_:hen
9  zutrinken Schweregrad auf einer
10 An das Bett gefesselt. Bendtigt Hilfe bei allen Aktivitaten Skala von €.0
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Schlussfolgerung:

Patienten mit GMZGangliosidose mit Auftreten erster Krankheitssymptome jenseits der friihen
Kindheit, leideran einer langsam féschreitenden Erkrankung der unteren Motoneuronen,
komplexen Sprachstérungen einschliel3lich zerebellarer Dysarthrie und variablen kognitiven
Defiziten. Die Mehrheit der Patienten in dieser Kohorte von derzeit erwachsenen Patienten (68 %)
weist psychiatrisdee Manifestationen auf. Kognitive Defizite und Schwéache der unteren Extremitaten
treten bereits im Kindesalter auf. Im Zuge der Diagnosefindung wurden mehrere Patienten dieser
Kohorte zunachst als SMA diagnostiziert. Diese quantitativen Daten kdnneaglimsiische
Genauigkeit und eine frilhere Diagnose verbessern und die Aufmerksamkeit auf mehr als nur
motorische Symptome lenke

Die Gruppe der Adulten bei unserer Familienkonferenz 2023.

Die vorrangigen Ziele unserer gemeinsarBan-1-Studie:

* Gangliosidosen besser verstehen -
"knowledge".

* Gangliosidosen in der
Offentlichkeit bekannt machen-
"awarness". ‘

» Aktive Einbeziehung der
Patienten in den Prozess und die :
Planung - "participation”.

* Patienten den Zugang zu '
Arzneimittelprifungen durch -

Daten uber den naturlichen
Verlauf ermdéglichen
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In Memoriam

{SAG 6ANI @2N) FlLad 1 SKy WI KNSaghs 8 Fandh@gedihdét o
haben, mussten wiuns von 3 Kindern verabschiedeiVir werden unsniemals daran gewohnen. E
sind die traurigsten und schwersten Momente im Vereinsleben. Und jedes Mal spiren wir die
Hilflosigkeit, zu der wdie Krankheiten leider noch immer verdammen. Wir spiiren die grof3e Trg
und Verzweiflung der Eltern und Angelg@n. Ein ganz kleines bisschen Trost kann unsere
Gemeinschft zwar geben, weil aucim diesen schlimme Tagemiemand allein gelassen wirBoch
das Schicksal, sein eigenes Kiadoren zu haberhleibt.

In diesem Jahrseit unserer Konferenz im Oker 2023¢ mussten wir uns voeechsKindern
verabschieden. Sie leben in unsererrzém weiter, wir werden sie nie vergessen. Aber siglsins
auch Auftrag, unseren Kampf gegen die schrecklichen Krankheitebatag, Morbus Sandhoff und
GML1 fortzusetzenDenn ausgerechnet in diesem jahr wurde eine tfidgr ein Medikament
abgebrochen. Liebe Forscher, liebe Pharmaindustrie, vergesst ung michtrauchen endlich
Erfolge gegen diese schrecklichen Krankheiten. Kinder dirfen nicht sterben!

Matteo 8.5.2020bis2.4.2024  Omerl2.9.201&is .1.2024

B o Y

Julen 26.6.2019 bis 10.12.2023 Mert 9.7.2021 bis 21.8.2024 Jaycob 12.12.2021 bis 12.01.2024
Matteo, Omer, Masal, JuleMert und Jaycob sind jetzt frei von F&achs oder Morbus Sandhoff.
Genau wie alle unseren anderen Kinder, die wir verabschieden mussten:
Sophie, Ben, Haylie, Albert, Ensar Ali, Erva, Aaliyah, Julian, Alessio, Amalia, Mark, Mésoria, El
Harun, Thora Lynn, Hiranur und Elia.

Il FYR A
S

auer

In unseren Herzen lebt ihr weiter.
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