Care-for-Rare




lv\"
.- N

3

Sehr geehrte Damen
3 und Herren,

liebe Freundinnen und
.‘\ Freunde der Care-for-Rare
Foundation,

der anhaltenden pandemischen Situation zum
Trotz konnte Care-for-Rare auch 2021 wieder
neue Projekte initiieren und Akzente fir Kinder
mit seltenen Erkrankungen setzen — nicht
zuletzt dank der Unterstiitzung unserer vielen
treuen Spenderinnen und Spender.

Nol, ein kleiner, schwer kranker Junge aus dem
Kosovo, benétigte dringend unsere Hilfe, eine
kurzfristige Spendenaktion konnte die lebens-
rettende Therapie sicherstellen. Unser Child
Life-Programm am Haunerschen Kinderspital
konnte weiterentwickelt und um innovative
technische Angebote erganzt werden.

Auch das Corona-Virus stand im Zentrum der
Stiftungsaktivitaten: Care-for-Rare unterstiitzte
tatkraftig den Aufbau der ersten bayernweiten
Long-COVID Ambulanz.

Mit insgesamt 20 Stipendien wurden junge
Arztlnnen und Wissenschaftlerlnnen gefordert,
die sich erfolgreich und mit groflem Engage-
ment fiir die Erforschung seltener Kinderkrank-
heiten einsetzen.

Mit nachfolgender Ubersicht vermitteln wir
Thnen einen Einblick in die Arbeit des vergan-
genen Jahres. Bitte bleiben Sie an unserer Seite,
denn unsere grofien Ziele zur Verbesserung der
Gesundheit unserer Kinder mit schweren, kom-
plexen und seltenen Erkrankungen kénnen wir
nur mit Threr Hilfe erreichen!
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Lebensrettende Therapie:
Hilfe fiir den kleinen Nol

Anfang Juni 2021
kam der eineinhalb-
jahrige Nol aus dem
Kosovo in den Ar-
men seiner Mutter im
Dr. von Haunerschen
Kinderspital in Miin-

chen an. Ausgezehrt,

Eine Stammzelltransplantation rettete Nol das Leben. eISChopft’ traurlg'
Die Arzte in seinem

Heimatland konnten dem Jungen nicht helfen
und hatten die Eltern bereits auf das Schlimmste
vorbereitet. Doch sie wollten um das Leben ihres
Kindes kampfen.

Im Dr. von Haunerschen Kinderspital konnten
Arzte die Ursache fiir die akut lebensbedrohliche
seltene Erkrankung des Jungen umgehend fest-
stellen: Nol hat einen angeborenen IL 10-Rezep-
tor-Defekt. Diese seltene Krankheit, vor einigen
Jahren erstmals durch das Care-for-Rare Team ent-
deckt, fithrte dazu, dass Nol seit seiner Geburt an
schweren Entziindungen im Darmbereich leidet.
Dauerhaft drastische Schmerzen waren die Folge,

B einhergehend
” Zuhause haben uns die Arzte

gesagt, unser Sohn wird an seiner
seltenen Erkrankung sterben.
Das konnte ich nicht glauben und

mit zunehmen-
der Verzweiflung
der Eltern, da

machte mich mit meinem Sohn herkémmliche
auf den Weg, um Hilfe zu finden. Therapien nicht
Nols Mutter bei der Aufnahme im Krankenhaus anSChlugen.

Mit der Hilfe vieler Spenderinnen und Spender
konnten wir dem kleinen Nol in Miinchen eine
lebensrettende Stammzelltherapie ermoglichen.
Die Behandlung ist komplikationslos verlaufen
und dem kleinen Kampfer geht es den Umstan-
den entsprechend sehr gut! Wir danken unseren
Spenderinnen und Spendern von Herzen fiir ihre
Solidaritit mit Kindern wie Nol, die an einer selte-
nen Erkrankung leiden.



Junge Forschung fordern:

demy . .
hed Gemeinsam gegen Kinderkrebs

Jahrlich erkranken in Deutschland etwa 2.000
Kinder an Krebs. Die gute Nachricht ist: Vielen
erkrankten Kindern kann heutzutage geholfen
werden, 80% von ihnen werden geheilt. Fiir vie-
le krebskranke Kinder und ihre Familien gibt es
aber auch heute noch keine Hoffnung auf dauer-
hafte Heilung. Diese Kinder sterben, weil die
Medizin teilweise immer noch machtlos ist.

Die Care-for-Rare Foundation will das déndern:
Die Stiftung fordert die Entwicklung innova-
tiver molekularer Therapieansitze, welche
darauf abzielen, biochemische Schwachstellen
auszunutzen und damit zielgerichtet Krebs-
zellen in threm Wachstum zu hindern. Am Dr.
von Haunerschen Kinderspital nutzt die Arbeits-
gruppe um Dr. Christian Braun CRISPR Genom-
editierungs-Methoden, um im Hochdurchsatz-
verfahren zu modellieren, wie punktgenaue
genetische Veranderungen das Tumorwachstum
beeintrachtigen. Diese Technologie, fiir die die
Arbeitsgruppe auch von der Deutschen Krebs-
hilfe ausgezeichnet wurde, kann es ermog-
lichen, neue Therapieansatze zu entwickeln
—um krebskranke Kinder eines Tages heilen zu
konnen.

Care-for-Rare Stipendiat
Dr. Christian Braun

ey
,Der schlimmste Moment im Berufsalltag t r.
eines Kinderonkologen ist das Einge- a
stehen der eigenen Hilflosigkeit im Moment des Scheiterns auch
der letzten Therapieoption. So sehr hatte man mit dem Kind
und den Angehorigen gebangt, sich iiber das initiale An-
schlagen der Therapie gefreut und an eine Heilung geglaubt —
und muss sich dann doch wieder darauf konzentrieren,
Schmerzen zu lindern und Trost zu spenden. Ich will auch diese
Kinder eines Tages heilen konnen, darum widme ich mich der
Erforschung neuer Therapien gegen Kinderkrebs!“
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Junge Forschung fordern:
Programme und Preise

Im Jahr 2021 konnte Care-for-Rare Stipendien an
20 junge Wissenschaftlerlnnen und Arztlnnen
fur die Erforschung seltener Erkrankungen ver-
geben, u.a. im Rahmen des von der Reinhard
Frank-Stiftung unterstiitzten Postgraduierten-
programms ,,Clinician-Scientists, das jungen
MedizinerInnen neben ihrer klinischen Tatigkeit
die Verwirklichung von Forschungsvorhaben er-
moglicht. Care-for-Rare vergab auflerdem Stipen-
dien fur das interdisziplinare PhD-Programm
»Genomic and Molecular Medicine - Persona-
lized Approaches to Childhood Health an der
LMU, Deutschlands einzigem PhD-Programm,
welches sich speziell der Kindermedizin widmet.

Zweifach ausgezeichnet: Care-
for-Rare Stipendiatin Dr. Sarah
Kim-Hellmuth

Dr. med. Sarah Kim-Hellmuth, Arztin
und Wissenschaftlerin am Dr. von
Haunerschen Kinderspital und am
Helmholtz Zentrum Miinchen, konnte sich 2021
iiber zwei Auszeichnungen freuen: Sie wurde von
der Deutschen Forschungsgemeinschaft (DFG) in
das prestigetrachtige Emmy Noether-Programm
aufgenommen und von der Deutschen Gesellschaft
fiir Kinder- und Jugendmedizin im Oktober mit
dem Adalbert-Czerny-Preis 2021 ausgezeichnet.
Die Forderung durch die DEG in Hohe von 1,2
Millionen Euro ermoglicht Dr. Kim-Hellmuth die
Einrichtung einer Nachwuchsgruppe zum For-
schungsthema ,Charakterisierung des genetischen
Einflusses auf die interindividuelle Variabilitit der
Immunantwort im Menschen“, Den Adalbert-
Czerny-Preis, die hochste Auszeichnung fiir Kin-
dermedizin in Deutschland, erhielt Kim-Hellmuth
fiir ihre Publikation: ,Cell type-specific genetic re-
gulation of gene expression across human tissues®,
erschienen 2020 in der Fachzeitschrift Science.



Die Hauner Biobank: Herzstiick
medizinischer Forschung

Das Care-for-Rare
Center am Dr.

von Haunerschen
Kinderspital in
Minchen gehort

zu den wichtigsten
Anlaufstellen fir
Kinder mit seltenen

Wissenschaftlerin in den Laboren des Care-for-Rare Centers Erkrankungen m
Deutschland. Wo

Krankheitsursachen unklar sind, sind nicht nur
modernste genetische Untersuchungen nétig,
sondern auch wissenschaftliche Plattformen zur
Aufklarung von Krankheitsmechanismen. Um
Anschluss an die rasante Entwicklung zu halten
und allen Kindern bestmogliche Hilfe anzubie-
ten, wurde 2021 eine moderne Biobank etabliert.
Die Biobank ermdoglicht es, Blut- und Gewebe-
proben zu lagern und die im Zuge laufender
Forschungen erhobenen Daten dauerhaft zu
speichern.

Mittelfristig soll ein Datenbestand aufgebaut
werden, der das wachsende Fundament der
IT-gestiitzten und vernetzten medizinischen
Forschung bildet. Der Kernbestand der Biobank
umfasst einen Ultra-Tiefkiihlschrank, einen
Pipettierroboter, eine Kiithlzentrifuge sowie
einen grofien Stickstofftank.

Wir bedanken uns herzlich bei der Eva Mayr-
Stihl Stiftung fiir die grofiziigige Unterstiit-
zung dieses wichtigen Projekts!



Long-COVID: Spezial-Ambulanz
an Miinchens Unikinderkliniken

Die Corona-Pandemie stellt das Gesundheits-
system und auch die Kindermedizin vor neue
Herausforderungen: Das ,Long-COVID*-
Syndrom gibt ArztInnen und Wissenschaftler-
Innen Ratsel auf und sorgt bei zunehmend
mehr Kindern fiir Leid. Noch ist wenig tiber
diese Krankheit bekannt, aber es mehren sich
die Fille, in denen Kinder, die an COVID-19
erkrankt waren, erneut Krankheitssymptome
aufweisen. Dazu
zdhlen chronische
Erschopfung
(Fatigue), Kopf-
schmerzen, Atem-
beschwerden,
Kreislaufprobleme,
Schlafstérungen,
( Aufmerksamieits—
1 £ N defizite, Entziin-

Kinder brauchen Hilfe bei Verdacht auf Long-COVID.

dungen im Herzen
und den groflen und kleinen Blutgefafien sowie
Autoimmunerkrankungen, die jedes Organ
betreffen konnen. Noch ist Long-COVID bei
Kindern eine seltene Erkrankung, aber Exper-
tInnen gehen davon aus, dass zunehmend mehr
Fille auftreten werden.

Care-for-Rare unterstiitzte 2021 den Aufbau der
bayernweit ersten Spezial-Ambulanz fiir Kin-
der und Jugendliche, die an ,Long-COVID“
leiden. Neben der medizinischen Versorgung
besteht fiir alle PatientInnen die Moglichkeit,
an einer Studie zur Erforschung der Langzeit-
folgen von COVID-19 teilzunehmen.



Sie garantieren eine ganzheitliche und kindge-
rechte Betreuung kranker Kinder: das Team der
Child Life Specialists. Sie bereiten die Kranken-
hausumgebung vor, sie erklaren medizinische
Eingriffe kindgerecht, sie stehen Patientenfami-
lien fiir Fragen zur Verfiigung, sie sorgen dafir,
dass die professionelle Struktur eines Kranken-
hauses die Achtung vor der Lebenswirklichkeit
der Kinder nicht vergisst.

Mit dem Beginn der Covid-Pandemie hat Care-
for-Rare das Child Life Specialist-Programm

o

im Dr. von Hauner-
schen Kinderspital
als Pilotprojekt
etabliert. Auch wenn
die Startbedingun-

gen herausfordernd
waren, hat das
CLS-Team bereits
iiber 1.000 Kinder
betreut.

Ein Patient wird von einer Child Life Spezialistin betreut

Ein Aspekt der Betreuung besteht darin, digitale
Angebote fiir Kinder verfiigbar zu machen.
»Tech Specialists“ entwickeln kindgerechte
Erklar-Videos, welche nicht priméar der Unter-
haltung, sondern vielmehr der Wissens-
vermittlung und Behandlungsbegleitung
dienen. Mit speziellen Spielen erhalten die
Kinder verstindliche Informationen zu Thera-
pien, iitben Beruhigungstechniken ein und
werden wihrend einer Behandlung von ihrer
Angst vor moglichen Schmerzen abgelenkt.
Damit wird das bewéhrte Programm der
Kinderbibliothek um neue Dimensionen
erganzt.



Fiir die Achtung der Kinderrechte
in der Medizin

Das Ziel besteht nicht nur darin, eine kindge-
rechte Atmosphare fir die kleinen PatientInnen
zu schaffen, sondern auch die Strukturen des

deutschen Gesundheitswesens nachhaltig zu

verbessern. Care-for-Rare hat Kooperationen

mit amerikanischen CLS-Programmen initiiert
und méchte ge-
meinsam mit der
Katholischen Stif-
tungsfachhochschule
Miinchen in Zukunft
diese besondere
Form der Kranken-
hauspadagogik
strukturell sichern.

Technische Angebote erleichtern Kindern den Klinikaufenthalt




Aufmerksamkeit fiir die
Waisen der Medizin

Meine Krankheit
fuihlt sich so an!

Jede der rund 8.000
bekannten seltenen
Erkrankungen

manifestiert sich in
einem einzigartigen

Plakatkampagne: Meine Krankheit fiihlt sich so an! KrankheitSbild'
Einige dieser Er-

krankungen gehen mit Entziindungen im Kor-
per einher, die sehr schmerzhaft sein kénnen:
Morbus Fabry, Morbus Boeck, Erythromelalgie
oder PIMS (Pediatric Inflammatory Multisys-
tem Syndrome), das in sehr seltenen Fallen als
schwere Folgeerkrankung nach einer COVID-
19-Infektion bei Kindern auftreten kann, sind
nur wenige Beispiele fiir Erkrankungen, bei
denen die PatientInnen unter brennenden
Schmerzen leiden — wie unser ,, Feuermiadchen®
das 2021 im Raum Miinchen auf Litfaflsidulen-
plakaten zu sehen war.
Gemeinsam mit der Hamburger Marken-Agen-
tur PAHNKE, die uns ehrenamtlich unterstiitzt,
gaben wir mit dieser Aktion jenen Kindern ein
Gesicht, die an solch schweren Krankheiten
leiden.

Zum Tag der seltenen Erkrankungen . .

am 28.2.: SELTEN SIND VIELE! e t
So selten die einzelnen Erkrankungen sind, EL m Q

so haufig sind Kinder von einer seltenen

oder unklaren, oft schweren Krankheit betroffen: Allein in
Deutschland leben Schatzungen zufolge etwa vier Millionen
Menschen mit einer seltenen Erkrankung, in der EU leben ca.
30 Millionen Menschen mit einer seltenen Erkrankung (Quelle:
Bundesgesundheitsministerium). Bislang sind etwa 8.000 dieser
selten vorkommenden Erkrankungen beschrieben, ihre Zahl
wichst stetig weiter an.



Und sonst?
Kurz berichtet:

Dr. Holger Miiller Preis an

Dr. phil. nat. Dasha Nelidova

Fiir ihre herausragende Publikation

zur ,Reparatur” von Netzhautzellen
erhielt Dr. phil. nat. Dasha Nelidova vom Institut
far Molekulare und Klinische Ophthalmologie
Basel (Schweiz) den Dr. Holger Miiller Preis
2020. Dr. Nelidova und ihrem Team ist es ge-
lungen, eine neue optogenetische Technologie
zu entwickeln, mit deren Hilfe fast vollstandig
erblindeten Patienten in Zukunft wieder Seh-
wahrnehmungen im nahen Infrarotbereich
ermoglicht werden kénnten.

Next-Generation-Sequencing:
Der ,,NovaSeq 6000“
Dank der Unterstiitzung vieler Spen-

derInnen konnte ein hochmodernes,
leistungsstarkes Sequenziergerit fiir das Care-
for-Rare Center am Dr. von Haunerschen Kinder-
spital in Miinchen angeschafft werden. Mit dem
»NovaSeq 6000“ kann ein gesamtes Genom in
kurzer Zeit untersucht werden, im Vergleich zu
alteren Gerdten konnte die Anzahl der zeitgleich
sequenzierten Exome verdreifacht werden; die
Diagnoserate verdoppelte sich zudem auf 60%.
Ein Meilenstein in der Sequenziertechnologie!

Benefiz-Radtour 2021:
Von Marseille nach Miinchen
Care-for-Rare Botschafter Jorg Richter

ist erneut fur Kinder mit seltenen Er-
krankungen geradelt. 2021 fiithrte ihn sein Weg
vom stidfranzésischen Marseille in die bayeri-
sche Hauptstadt. 1.200 Kilometer und unglaub-
liche 15.000 Hohenmeter hat der Hobbysport-
ler dabei bewiltigt. Unterwegs hat Jorg tiber
seltene Erkrankungen berichtet und Spenden
far Care-for-Rare gesammelt.
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