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Sehr geehrte Damen

und Herren,

liebe Freundinnen und
Freunde der Care-for-Rare
Foundation,

das Pandemie-Jahr 2020 hat uns alle vor grofie
Herausforderungen gestellt. Dank Threr treuen
Unterstiitzung konnte Care-for-Rare neue Pro-
jekte initiieren.

Unser Child Life-Programm am Haunerschen
Kinderspital, das erste seiner Art in Deutsch-
land, kommt allen Kindern der Klinik zugute.
Der neue padagogische Ansatz stellt sicher, dass
die Lebenswirklichkeit eines Kindes in den
Strukturen einer Welt der Erwachsenen geach-
tet wird. Auch wenn der Austausch aufgrund
der Pandemie erschwert war, konnten wir im
Rahmen unserer globalen Allianz wichtige
wissenschaftliche Projekte fordern. Die Identi-
fizierung neuer Zielstrukturen ermoglicht uns
nun die Entwicklung heilender Therapien.

Die Stiftung konnte insgesamt 28 Stipendien
an junge ArztInnen und Wissenschaftlerlnnen
vergeben, die sich mit grofem Enthusiasmus
fir die Erforschung seltener Kinderkrankheiten
einsetzen.

Diese kleine Broschiire vermittelt Thnen einen
Einblick in die Arbeit des vergangenen Jahres.
Bitte bleiben Sie an unserer Seite, unsere grofien
Ziele zur Verbesserung der Gesundheit unserer
Kinder mit schweren, komplexen und seltenen
Erkrankungen konnen wir nur mit Ihrer Hilfe
erreichen!

Ihr

Prof. Dr. Dr. Christoph Klein

P.S.: Ab sofort kénnen Sie wieder unseren Newsletter
erhalten — besuchen Sie dazu unsere neue Website!



Kindern eine Stimme geben:
Das Child Life Specialist-
Programm

Wenn Kinder die
Geborgenheit ihrer
Familien verlassen
miissen, wird ihre
Verletzlichkeit be-
sonders deutlich.
In den Strukturen
des Gesundheitswe-
Kindgerechte Kommunikation ist die Kernaufgabe der CLS sens ist kaum mehr
Zeit und Raum,
die Lebenswirklichkeit der kleinen Patienten
zu wiirdigen. In vielen angloamerikanischen
Kinderkliniken sind sogenannte ,Child Life
Specialists“ (CLS) langst Standard. Sie begleiten
kranke Kinder und stellen sicher, dass die Sicht
der Kinder respektiert wird. Sie nehmen sich
die Zeit, die Pflegende und Arzte nicht mehr
haben, sie trosten und schenken Zuwendung,
erklaren Krankheitsbilder und Untersuchungen
auf kindgerechte Art und Weise. Das Berufs-
bild geht auf die Pionierarbeit von Emma Plank
zurlick, einer Schiilerin von Maria Montessori.
In Deutschland ist es kaum bekannt.
Die Care-for-Rare Founda-
» ICh bekomme tion hat im vergangenen Jahr

den Zaubersaftin  peyschlands erstes Child Life
meinen Riicken,

damit ich wieder ) )
stiirker werde!“ von Haunerschen Kinderspital

7-jdhriger Patientvoreiner  €tabliert. Das Pilotprojekt in der

Injektion Miinchner Kinderklinik wird
wissenschaftlich begleitet und soll zum Vorbild
fiir andere Kinderkliniken werden. Care-for-
Rare setzt sich dafiir ein, dass ,Child Life
Specialist® zu einem anerkannten Berufsbild im

Specialist-Programm am Dr.

deutschen Gesundheitssystem wird. Ziel muss
es sein, diese wichtige Arbeit durch die Sozial-
versicherungen zu finanzieren.



Das Corona-Jahr: Forschen...

COVID Kids Bavaria: Unter-
stiitzung der bayernweiten

Studie zur ﬁbertragung
von SARS-CoV-2 in Grund-
schulen und Kindergirten

Die Care-for-Rare Foundation hat die Studie
,COVID Kids Bavaria“ des bayerischen Wis-
senschaftsministeriums unterstiitzt und die
Finanzierung fiir eine Erweiterung des Projekts
sichergestellt. Damit kénnen zusétzliche Unter-
suchungen bei betroffenen Kindern durchge-
fihrt werden. Die Stiftung orchestrierte dariiber
hinaus Corporate Social Responsibility-Koopera-
tionen (u.a. mit Audi und BMW).

Die COVID Kids Bavaria Studie untersucht die
pandemische Situation in Kinderbetreuungs-
einrichtungen im Freistaat und nimmt neben
der Ansteckungsgefahr durch SARS-CoV-2 auch
allgemeine Fragen der Kindergesundheit in den
Blick. Erste Ergebnissen werden im Laufe des
Sommers 2021 erwartet.

COVID-Forschung: Sarah
Kim-Hellmuth erforscht Krank-
heitsverliaufe bei Kindern

,Zu Beginn der Pandemie wurde deutlich, dass die Infektion
mit dem neuen Virus SARS-CoV-2 bei Kindern anders verlauft
als bei Erwachsenen. Daten hierzu gab es jedoch kaum, so

dass innerhalb kiirzester Zeit und mit der unbtirokratischen
finanziellen Unterstitzung der Care-for-Rare Foundation eine
pédiatrische COVID-19-Studie am Haunerschen Kinderspital ins
Leben gerufen wurde, deren Aufbau und Leitung ich tibernom-
men habe. Ziel unserer Studie ist die klinische und molekulare
Charakterisierung von SARS-CoV-2-Infektionen im Kindes- und
Jugendalter sowie die Identifizierung genetischer und nicht-
genetischer (Umwelt-)Faktoren, die den Krankheitsverlauf be-
einflussen oder vorhersagen.



...und Helfen gegen die Pandemie

Schnelle Corona-Hilfe
am Dr. von Haunerschen
Kinderspital in Miinchen

An Covid-19 erkrankte
Kinder haben in der Regel
einen milden Krank-
heitsverlauf. In seltenen
Fillen allerdings sind auch
Kinder hoch gefidhrdet,
insbesondere wenn sie an
seltenen, chronischen und komplexen Grund-
erkrankungen leiden. So waren auch am Dr.
von Haunerschen Kinderspital einige dringende
Mafinahmen und Vorkehrungen zur Eindam-
mung der Pandemie notig, die Care-for-Rare
Foundation unterstiitzte schnell und unbiiro-
kratisch: Die Stiftung konnte beispielsweise zur
Finanzierung eines virologischen Testgerates
sowie eines PCR-Gerites beitragen, mit deren
Hilfe kranke Kinder und ihre Begleitpersonen
innerhalb kiirzester Zeit auf SARS-CoV-2 ge-
testet werden konnen. Fiir die eilig eingerichtete
Corona-Station am ,Hauner“ hat Care-for-Rare
zudem Gelder fiir die Anschaffung von Schutz-
und Testausriistung bereitgestellt.

Auch stationir betreuten Patienten konnte Care-
for-Rare den Klinikaufenthalt etwas erleichtern:
Aufgrund der hohen Ansteckungsgefahr muss-
ten kranke Kinder streng isoliert werden, nur
eine einzige Bezugsperson durfte sie besuchen.
Um den Kontakt zu ihren Familien zumindest
virtuell zu ermoglichen, stellte Care-for-Rare
den Stationen Tablets zur Verfiigung, mit denen
kranke Kinder mit ihren Angehorigen videotele-
fonieren konnten. Auf diese Weise konnte auch
das Home-Schooling am Krankenbett ermog-
licht werden.



Care-for-Rare Academy:
,,Wir erforschen die Seltenen!“

Yanxin Fan
Forschung zu
kongenitalen
Neutropenien
Schwere kongenitale
Neutropenien treten
bei weniger als einem
von 300.000 Neugebo-
renen auf. Betroffene
Kinder leiden u.a. an
schweren bakteriellen
Infektionen, Fieber,
Lungenentziindungen
und Hautabszessen.
Yanxin Fan hat sich
der Ursachenfindung
dieser Erkrankung
gewidmet und 2019
ihre Doktorarbeit zur
genetischen Charak-
terisierung neuer Mu-
tationen, die schwere
Neutropenie verursa-
chen, abgeschlossen.
Dafiir hat sie die
Zellfunktionen des
eiweiflbildenden Gens
HAX1 untersucht,

um schliefSlich die
Pathomechanismen
von HAX1-bedingten
Krankheiten aufzu-
kldren. Mit einem
Postdoktoranden-Sti-
pendium der Care-for-
Rare Foundation fithrt
sie ihre Forschungen
am Comprehensive
Childhood Research
Center des Dr. von
Haunerschen Kinder-
spitals weiter, um neue
Behandlungsmaglich-
keiten auszuloten.

Florian Gothe
Translationale
Forschung zu
seltenen Lungen-
erkrankungen

Dr. Florian Gothe
kehrte im Juni 2020
nach zweieinhalb
Jahren Forschungs-
aufenthalt an der
Newcastle University
in England nach
Miinchen zuriick. Am
Dr. von Haunerschen
Kinderspital widmete
er sich der Verof-
fentlichung seiner
Forschungsergebnisse
und publizierte drei
Artikel in renommier-
ten Fachzeitschriften.
Dank eines Clinician-
Scientist-Stipendiums
konnte er neben seiner
klinischen Tatigkeit
wissenschaftlich arbei-
ten und erortern, wie
er das in Newcastle
erworbene Wissen in
Miinchen anwenden
und weiterentwickeln
konnte. So wird er zu-
kiinftige Forschungs-
anstrengungen selte-
nen interstitiellen Lun-
generkrankungen des
Kindesalters widmen,
die - im Gegensatz zu
Erkrankungen anderer
Organe — bislang we-
nig erforscht wurden.

Stephanie Frenz
Leukimie: Ursa-
chenforschung zu
neuem Gendefekt
Dr. Stephanie Frenz
nimmt in ihrer
Forschung ein Protein
ins Visier, das in der
Entwicklung von
speziellen weiflen
Blutkorperchen, den
neutrophilen Granu-
lozyten, im Knochen-
mark eine Rolle spielt.
Eine neu entdeckte
Mutation in dem zu-
grundeliegenden Gen
kénnte nicht nur einen
Mangel an neutro-
philen Granulozyten
auslosen, sondern auch
die Neigung zur Ent-
wicklung einer Leu-
kdmie erkldren.
Stephanie Frenz unter-
sucht nun die Rolle
dieses Proteins in der
Ausreifung der weiflen
Blutkérperchen im
Knochenmark, in Zu-
sammenarbeit mit der
Universitit Hiroshima,
Japan. Die Ergebnisse
kénnen wegweisend
fiir die Entwicklung
neuer Behandlungsop-
tionen von Blutkrebs
sein.



Ausgewihlte Forschungsprojekte
unserer StipendiatInnen

David Illig
Forschung fiir
Kinder mit CED
400.000 Menschen lei-
den in Deutschland an
chronisch-entziindli-
chen Darmerkrankun-
gen (CED), Kinder sind
meist von besonders
schweren, oft lebens-
bedrohlichen Formen
betroffen. Heilbar sind
diese Erkrankungen
bislang nicht.

Unser Care-for-Rare-
Stipendiat David Illig
konnte eine mogliche
neue Krankheitsursa-
che fiir frithkindliche
CED identifizieren:
Mutationen im Gen
CD33. Diese konnten
eine entscheidende
Rolle bei der Krank-
heitsentstehung
spielen. David Illig
erforscht nun die
Pathomechanismen,
um daraus neue Be-
handlungsstrategien
entwickeln zu kénnen.

Sathya
Darmalinggam
PhD-Stipendium
zur Erforschung
seltener Genmuta-
tionen

Die Care-for-Rare
Foundation vergibt
Stipendien fiir die

Teilnahme am interna-

tionalen Promotions-
programm »Genomic
and Molecular
Medicine — Personal-
ized Approaches to
Childhood Health,
dem deutschlandweit
ersten PhD-Programm
zur Kindermedizin.
Sathya Darmalinggam
kommt aus Malaysia.
Nach ihrer Tatigkeit
am Genome Institute
in Singapur sowie
molekularbiologischen
Studien an der Univer-
sitit Manchester und
dem Imperial College
London kann sie sich
nun mit einem Care-
for-Rare Stipendium
ihrer Dissertation wid-
men und den Einfluss
der RNA-Expression
auf die Funktion von
Immunzellen unter-
suchen.

”» V‘/ir sind davon iiberzeugt, dass

uns ein besseres Verstindnis von CD33
und der Pathomechanismen hilft, die
Behandlung von Kindern mit friihkind-
licher CED zu verbessern!“ (D. Illig)

Christian Braun
Seltenen kind-
lichen Tumoren
auf der Spur

Dr. Christian Braun
ist seit 2019 Stipen-
diat der Care-for-Ra-
re Foundation und
nimmt am ,Clinician
Scientist Programm®
teil. Neben seiner
klinischen Ausbildung
zum Facharzt widmet
er sich der Wissen-
schaft: Gemeinsam
mit seiner Arbeits-
gruppe geht Christian
Braun seltenen kindli-
chen Tumoren auf den
Grund, um Therapien
fir Kinder zu entwi-
ckeln, die an seltenen
Krebserkrankungen
leiden und fiir die es
heute noch keine Hei-
lung gibt. 2019 wurde
der Forscher mit dem
Lisec-Artz-Preis fiir
junge Onkologen
ausgezeichnet. 2020
konnte Braun seine
Forschungsergebnisse
in drei Wissenschafts-
magazinen verof-
fentlichen, darunter
die renommierten
Zeitschriften ,Nucleic
Acids Research” und
,Nature Reviews
Cancer*,



Neue Wege in Diagnostik und
Priavention: Die Scivias-Studie

Vor fast 9goo Jahren
pragte Hildegard
von Bingen die Vor-
stellung, dass das
Auge das Fenster
zur Seele des Men-
schen sei. Diese alte
Weisheit tibertragt
Torin (3), der erste kleine Patient am Augenmikroskop Care-for-Rare in eine
innovative Studie,
mit der herausgefunden werden soll, welche
bislang nicht wahrgenommenen Krankheitszei-
chen sich im menschlichen Auge verbergen.

Kleine Patienten am Dr. von Haunerschen Kin-
derspital nehmen freiwillig an der Studie teil,
mit einem speziellen ,Augenmikroskop“ wird
ihr Augenhintergrund untersucht. Die gewon-
nenen Daten werden mit Hilfe neuer Algorith-
men der kiinstlichen Intelligenz“ analysiert.
Zunichst gilt es in diesem interdisziplinaren
Projekt, neue Biomarker aus der Analyse der
grofien Datenmengen zu definieren. In einem
zweiten Schritt sollen klinische Studien zur
Pravention von

schweren, komple-

xen und seltenen Er-

krankungen durch-

gefithrt werden.

Wir hoffen, dass mit diesem schmerzfreien
und komplikationslosen Diagnoseverfahren
in Zukunft seltene und komplexe systemische
Erkrankungen sehr viel frither diagnostiziert
und neue Priventionsmafinahmen entwickelt
werden kénnen.



Krankheiten erkennen durch
»Next Generation Sequencing*

Fir Kinder mit seltenen Erkrankungen ist der
Weg zu einer korrekten Diagnose meist lang.
In vielen Fillen sind Krankheitsursachen nur
durch sog. Gensequenzierungen zu erkennen,
da 80% aller seltenen Erkrankungen genetisch
bedingt sind. Die Kosten fiir die Gendiagnostik
werden in Deutschland allerdings nicht von den
Krankenkassen iibernommen — die Care-for-
Rare Foundation schliefit diese Liicke und fi-
nanziert Gensequenzierungen im Care-for-Rare
Center am Dr. von Haunerschen Kinderspital.

Beim ,Next Gene-
ration Sequencing”
lesen Forscher die
Information des
menschlichen Erb-
guts aus und kénnen
so Gendefekte
entschliisseln. Diese
Information kann

Ein Blick auf die menschliche DNA fiihrt oft zu einer Diagnose. hel fen, Erkran-

kungen urséchlich aufzuklaren und wirksame

Behandlungsstrategien abzuleiten. Die Analyse
der Erbinformation liefert auflerdem wichtige
Hinweise auf die grundlegenden Funktionswei-
sen unserer rund 23.000 Gene und dient damit
auch dem Verstandnis haufiger Krankheiten.




Benefiz-Radtour: AUGEN AUF
fiir die Waisen der Medizin

Corona zum Trotz
radelte Care-for-Ra-
re-Botschafter und
Hobbysportler Jorg
Richter im Sommer
2020 zum sechsten
Mal zugunsten von
Kindern mit selte-
Jérg Richter radelt seit 2015 fir die Care-for-Rare Foundation, 1€N Erkrankungen.
Von seiner Heimat-
stadt Wiirzburg aus fiithrte ihn seine Tour durch
alle deutschen Bundeslander und die jeweiligen
Hauptstddte. Unter dem Motto ,AUGEN AUF
fiir die Waisen der Medizin“ warb der Rad-
fahrer um mehr Aufmerksamkeit fiir seltene
Erkrankungen, besuchte (wo moglich) Kranken-
héuser und betroffene Familien. Acht Wochen
war Richter unterwegs, er legte eine Strecke
von rund 3.800 km zuriick und sammelte
dabei 3.500 Euro Spenden. Das Geld floss in die
Finanzierung eines neuen Lasergerites fiir die
Intensivmedizin am Haunerschen Kinderspital.
Wir danken Jorg Richter fiir seinen unermiid-

lichen Einsatz!




Und sonst?
Kurz berichtet:

Care-for-Rare America

Die Care-for-Rare Foundation gibt es
seit 2020 auch in Amerika. Sie wird
internationale Forschungsprojekte der
Mutterstiftung in Mtnchen unter-

stiitzen und baut als Teil der Care-for-
Rare Alliance das weltweite Netzwerk akademi-
scher Exzellenzzentren fiir Kinder mit seltenen
Erkrankungen aus. Ziel ist es, eine globale
Solidarisierung mit den Waisen der Medizin zu
erreichen und die besten Zentren zu vereinen.

Wachstum und

Digitalisierung

Um den Anforderungen unserer

digitalen Welt gerecht zu werden,

befindet sich die Stiftung aktuell im

Prozess der Umstrukturierung und
Digitalisierung. In einem ersten Schritt erfolge
2020 der Relaunch der Website www.care-for-
rare.org, der Ausbau weiterer digitaler Kommu-
nikationskanéle sowie der internen Infrastruk-
tur folgen.

Fotoausstellung

Unsere Ausstellung ,erkennen - ver-

stehen - heilen“ mit Fotografien von

Kindern mit seltenen Erkrankungen

wird weiterhin verliehen und ist an

verschiedenen Orten zu sehen. 2020
wurden die Bilder beispielsweise in einigen
Anwaltskanzleien Miinchens ausgestellt. Wenn
Sie Interesse daran haben, unsere Fotoausstel-
lung auszuleihen, lassen Sie uns bitte eine kurze
Nachricht an info@care-for-rare.org zukommen.
Wir freuen uns tiber Thr Interesse!



Impressum

Die Care-for-Rare Foundation ist eine
rechtsfahige Stiftung biirgerlichen Rechts.

Kontakt

E-Mail: info@care-for-rare.org
Web: www.care-for-rare.org
Telefon: +49 89 4400 57700
Telefax: +49 89 4400 57702
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Care-for-Rare Foundation
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Ludwig-Maximilians-Universitit Miinchen
Lindwurmstr. 4

D-80337 Minchen

Vertretungsberechtigte Personen
Prof. Dr. Dr. Christoph Klein
Prof. Dr. Andreas Staudacher
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Care-for-Rare Foundation

IBAN: DEg3 6305 0000 0000 0035 33
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Spenden sind steuerlich absetzbar. Gerne stellen
wir Thnen eine Spendenbescheinigung aus.
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