Wochenendtreffen 2018 der AG TRPS & MHE in Wiirzburg

Vom 16. bis 18. November fand das diesjdhrige Treffen unserer
Arbeitsgruppe in der Jugendherberge von Wiirzburg statt.

18 Erwachsene und 12 Kinder waren unserer Einladung gefolgt
und sind in die schone Weinstadt an den Main gereist. Im
Gegensatz zu dem Eltern- und Betroffenenseminar im
vergangenen Jahr in Bielefeld, das durch Fachvortrige
renommierter Spezialisten gepragt war, stand in diesem Jahr der
personliche Austausch im Vordergrund.

Die innen sehr modern und

unkonventionell ausgestattete
Herberge befindet sich

ibrigens in einem ehemaligen
Frauengefdngnis mit
méchtigen Mauern und Gewdlben direkt am Fuf3e der alten
Festung Marienberg, die prachtig und wehrhaft iiber der Altstadt
thront.

Marion Griesmeier hatte fiir alle Angereisten die gewlinschten
Zimmer organisieren konnen. Als diese bezogen waren und man
sich am Abendbuffet gestirkt hatte, hieB Marion die

Teilnehmerlnnen des Treffens herzlich willkommen. Nach einer

kurzen Vorstellungsrunde lockerte Fanny Kozanecki mit einigen
Kennenlern-Spielen die Atmosphire auf. So ergab sich dann, aus
welcher Ecke Deutschlands die einzelnen TeilnehmerInnen angereist waren, aber auch, wer wohl
die kleinsten und wer die groB3ten Schuhe trdgt und wie der rechte oder linke Sitznachbar heil3t —
auf: ,,Zipp-Zapp* wurden die Plitze getauscht und wieder die Namen der Nachbarn benannt, so
dass sich diese langsam einprégten.

Die Kinder, im Alter von 3 bis 17 Jahren, fanden sich anschlieBend im Spielzimmer zusammen,
ganz schnell kam eine familiendhnliche, frohliche Stimmung auf, wihrend die Erwachsenen in
lockerer Runde in einer angrenzenden Lounge gemiitlich zusammensaf3en und das Zimmer dabei im
Blick hatten. Fanny und Konrad hatten vorab ein riesiges
Spielzeugpaket gepackt und an die JH geschickt, so dass nun
alle Kinder tolle Spiel-, Bau- und Bastelmdglichkeiten hatten.




Eine groBartige Idee! Denn so ganz ohne offizielle Kinderbetreuung muss man sich schon etwas
einfallen lassen. Das Angebot wurde jedenfalls begeistert aufgenommen, und wir haben die Kinder
nach Eroffnung des Spielezimmers kaum noch gesehen... Konrad hat mit seinen gerade einmal
sechs Jahren hier echten GroBmut bewiesen, sein eigenes Spielzeug fiir alle zur Verfligung zu
stellen. Ein dreifaches Bienchen dafiir!!!

Im Laufe des Abends wurden viele Fragen aufgeworfen, und so manches Problem konnte von den
anderen TeilnehmerInnen geklirt werden. Manchmal ist es aber auch einfach schon hilfreich, seine
Sorgen in so einer Runde loszuwerden, geteilte Last ist halbe Last! Bei einem Gldschen Wein oder
auch Bier klang der Abend gemiitlich aus.

Am Morgen bot sich dann iiberraschend aus den Zimmern ein groBartiger Blick auf die Weinhénge

und die dariiberliegende Festung.

Nach einem ausgesprochen leckeren Friihstiick lud
dann die unserer Gruppe verbundene
Physiotherapeutin Sandra Andreano-Braun zu
,,Ubungen fiir jeden Tag®. Hierbei galt es, viele im
Alltag wenig benutzte Muskelgruppen,
insbesondere zur Stiarkung von Riicken und Hiiften,

zu trainieren. Auf den ersten Blick erschienen die

Ubungen einfach, beim Ausfiihren aber dann zeigte
sich rasch, dass sie volle Konzentration und auch Kraft erforderten. Man spiirte plotzlich Muskeln,
von denen man vorher gar nicht wusste, dass es sie gibt.

Zwischendurch gab es immer ein paar Ubungen zum
Auflockern, an denen auch die Kinder viel Spal3 hatten, z.B.
,»das fliegende Wiirstchen , bei dem man nicht nur doppelt
sieht, sondern
tatsdchlich ein
zwischen zwei
Fingern schwebendes
Wiirstchen und ein
Luftballonspiel.

Die Ubungen kdnnen
mit einfachen
Hilfsmitteln auch zu
Hause durchgefiihrt

werden, so dass die

Betroffenen sie dann
regelmiBig ausiiben konnen. Wir danken Sandra ganz

herzlich fiir ihr Engagement sowie die wertvollen

Ratschldge und Tipps!



Am frithen Nachmittag dann machten wir uns auf zur nahegelegenen Alten Mainbriicke, auf der es
seit einigen Jahren Sitte ist, mit einem Glidschen Wein anzustoBen. Fiir uns begann hier eine kleine

Fiihrung durch die historische Altstadt von Wiirzburg. Unser Stadtfiihrer bot ein kurzweiliges und

interessantes Programm.

Um geschichtliche Vorgidnge nachvollziehbar zu machen, setzte er immer wieder Leute aus unserer
Gruppe als ,,Darsteller* fiir reale Personen aus der Vergangenheit ein. So wurde das Erzéhlte

greifbar und auch fiir die Kinder anschaulich, wie hier im Hof des historischen Restaurants

,.Stachel®, in dem sich das Grab des beriihmtesten Sohnes der Stadt, des Holzschnitzers und
Bildhauers Tilman Riemenschneider, befindet.

Zuvor besuchten wir noch den éltesten Profanbau von Wiirzburg, den sogenannten

,Qrafeneckart® (erbaut 1316), der zum Rathauskomplex gehort. Dort sahen wir uns einen
Dokumentationsraum zur Bombardierung der Stadt am 16. Méarz 1945 an. Wir waren wohl alle
betroffen, als der Stadtfiihrer uns auf die Parallelen zwischen der Bombardierung und weitgehenden

Zerstorung Wiirzburgs im zweiten Weltkrieg und Bildern aus dem heutigen Aleppo hinwies...



Und weiter ging es durch die Stadt. Vorbei an der im gotischen Stil errichteten Marienkapelle mit

threm roten Turm, iiber den Marktplatz im Rokokostil und zuriick zum Rathaus.

Auf dem Weg durch die kleinen Gassen gab es iiberall etwas zu
entdecken. Im Anschluss lieBen wir uns im gemditlichen
Gewolberestaurant des Ratskellers zu einer frohlichen Kaffeerunde

nieder. An zwei grof3en, rustikalen Tischen fanden wir alle Platz.




Zuriick in der Jugendherberge fanden sich die Kinder ganz schnell wieder im Spielzimmer
zusammen, wo sie mit Ausdauer und Begeisterung u.a. ,, Werwolf™ spielten.
Die Erwachsenen wandten sich ernsteren Themen zu, denn es gab interessante Neuigkeiten, {iber

die Karin Lemke informierte.

Dabei ging es zundchst um die von der amerikanischen MHE-Research-Foundation (MHERF)
initiierte und von der Firma Clementia Pharmaceuticals durchgefiihrte Palovarotenstudie fiir MHE-
Betroffene.

Der Wirkstoff Palovaroten wurde vor Jahren durch die Firma Roche Pharmaceuticals im Rahmen
einer Studie flir COPD-Patienten (COPD: Chronic obstructive pulmonary disease, auf deutsch
chronisch obstruktive Bronchitis) entwickelt. Die Firma Clementia Pharmaceuticals hat die
Lizenzen an Palovaroten von der Firma Roche fiir die Behandlung von Patienten mit FOP
erworben. FOP, Fibrodysplasia ossificans progressiva, auf deutsch auch Miinchmeyer-Syndrom, ist
eine dullerst schwerwiegende Erkrankung, bei der Binde- und Stiitzgewebe in knochenédhnliches
Gewebe umgewandelt werden, es entstehen sogenannte heterotope Ossifikationen, also
Knochenformationen auf3erhalb des normalen Skeletts. In den Studien wurde festgestellt, dass
Palovaroten die Ausbildung der heterotopen Ossifikationen deutlich mindert.

Auf Betreiben der MHERF wurde Palovaroten wegen der Analogien der Exostosen zu heterotopen
Ossifikationen nun auch hinsichtlich seiner Wirksamkeit autf MHE erforscht.

In ersten Untersuchungen an einem Mausmodell konnte gezeigt werden, dass Palovaroten bei einem
Mausmodell mit kiinstlich erzeugten Exostosen die weitere Ausbildung und das Wachstum dieser
Exostosen deutlich (um bis zu 90%) reduziert. Die Studie befindet sich jetzt bereits in Phase II, das
heiit, am Menschen und, dass schon Betroffene an der Studie teilnehmen kdnnen.

Die Studie wird als sogenannte randomisierte Doppelblindstudie durchgefiihrt. Dabei werden die
Probandendaten (240 Teilnehmer) anonymisiert und alle Personen in drei Gruppen unterteilt. Die
erste Gruppe erhélt tdglich eine Dosis von 2,5 mg Palovaroten, die zweite die doppelte Dosis und
die dritte Gruppe erhilt einen Placebo. Keine Person erfahrt, zu welcher der drei Gruppen sie
gehort. So wird ein moglichst objektives Ergebnis gewéhrleistet. Deshalb kann aber von einer
Teilnahme an der Studie zu diesem Zeitpunkt auch kein unmittelbarer medizinischer Nutzen fiir die
Probanden erwartet werden.

Teilnehmen an der Studie konnen Betroffene, die klinische Symptome von MHE aufweisen, bei
denen der Verlust des EXT1- oder des EXT2-Gens nachgewiesen ist und die zwischen 2 und 14
Jahre alt sind, also vermutlich aktive Wachstumsfugen haben.

Das Arzneimittel Palovaroten ist bereits im Jahr 2014 von der EMA (European Medicines Agency)
als Medikament fiir die Behandlung von seltenen Leiden, genau: fiir FOP, in der EU eingetragen
worden, allerdings nicht fiir MHE. Deshalb gibt es in Deutschland bislang keinen offiziellen
Zugang zur MHE-Studie, obwohl Palovaroten bereits in der Kinderklinik Garmisch-Partenkirchen
an FOP-Patienten verabreicht wird. Fiir die Phase II der Studie kommen Patienten aus Deutschland

also vermutlich zu spit.



Nur, wenn in Deutschland ein solcher Stiitzpunkt fiir die Betreuung der Medikamentengabe im
Rahmen der MHE-Studie eingerichtet wird, kdnnen Probanden aus Deutschland vor Ort an der
Studie teilnehmen. In Deutschland gelten striktere Sicherheitsvorschriften als in anderen Landern,
so dass das Studiendesign sehr eingehend gepriift wird, bevor eine Zulassung zur Studie erteilt wird.
In unserer Diskussion mit den anwesenden Eltern ergab sich ja auch, dass die Absicherung vor
gesundheitlichen Risiken als ein hohes Gut betrachtet wird.

Nach Aussagen der Firma Clementia wird erwartet, dass ein Stiitzpunkt in Deutschland dann fiir die
in ein bis zwei Jahren geplante Phase III-Studie bereitstehen wird. Bei einer Phase I1I-Studie nimmt
eine sehr grofle Zahl von Betroffenen teil (angestrebt werden 800 Probanden). Bis dahin wird es
auch mehr Klarheit tiber die Wirkung und mdgliche Nebenwirkungen von Palovaroten auf MHE-
Patienten geben.

Als SHG werden wir diesbeziiglich bei den zustéindigen Behdrden nachfragen. Karin steht zudem in
Kontakt mit der MHERF und der Firma Clementia.

Wer trotz der organisatorischen Probleme an der Phase I1-Studie teilnehmen mochte, muss sich
deshalb bitte direkt an Susan Eaton von der MHE-Foundation wenden und erkunden, ob
moglicherweise eine Teilnahme {iber den Versorgungsstiitzpunkt eines anderen Landes mdglich ist.
Genauere Informationen dazu, wie auch zu den angenommenen Wirkungsmechanismen der
Substanz bei MHE und weiteren Details versendet Karin in Kiirze per Rundmail an alle MHE-

Betroffenen aus unserer Gruppe.

Auch fiir die TRPS-Betroffenen beginnt jetzt eine Studie, an der Interessierte gern teilnehmen
konnen: ,,Das Tricho-rhino-phalangeale Syndrom - Auswirkungen auf Schidel, Gesicht und Zahne*
Im Rahmen der Studie, die von dem Universitdren Zentrum fiir Zahnmedizin Basel (UZB)
durchgefiihrt wird, sollen zunichst Patientendaten zu Schidel, Gesicht, Zdhnen und Hénden der
TRPS-Betroffenen gesammelt und eingeordnet werden. Dazu ist es ndtig, dass vor Ort drei
Rontgenaufnahmen von den entsprechenden Partien gemacht werden (es konnen auch bereits
vorhandene Aufnahmen mitgebracht werden) und weitere Fragen zur Gesundheit in Zusammenhang
mit dem Syndrom beantwortet werden.

Auch wenn aus der Teilnahme an der Studie kein unmittelbarer medizinischer Nutzen fiir die
Probanden entsteht, ist es doch ein Schritt zur Erfassung von gesundheitlichen Problemen der
Betroftenen, aus denen sich spéter auch geeignete Behandlungen ableiten konnen. Zudem werden
die Ergebnisse in anonymisierter Form publiziert. Falls sich bei den Untersuchungen am UZB
Hinweise auf bestehende gesundheitliche Probleme ergeben sollten, werden die Befunde den
Betreffenden zugénglich gemacht.

Die Studie wendet sich an Betroffene im Alter zwischen 14 und 60 Jahren. Ob trotz der (wohl
auferst geringen) Strahlenbelastung evtl. auch jiingere Personen einbezogen werden konnen, wird
derzeit noch von den Schweizer Gesundheitsbehorden gepriift.

Details zur Studie schickt Karin in einer gesonderten Email an von TRPS-Betroffene.



Des weiteren ging es bei der Gespriachsrunde noch um den Umgang in unserer Gruppe mit sozialen
Medien. Es wurde noch einmal darum gebeten, Informationen zu unseren Veranstaltungen, zu von
den AG-Leiterinnen versendeten Emails sowie Fotos und Namen von Betroffenen, die wir innerhalb
der Gruppe austauschen, vertraulich zu behandeln und nicht in sozialen Medien weiterzuverbreiten.
Falls der Wunsch besteht, Informationen weiterzugeben, bitten die AG-Leiterinnen darum, zunéchst
Riicksprache mit ihnen zu halten.

Und natiirlich haben wir auch beraten, wann und wo wir im néachsten Jahr unser Eltern- und
Betroffenenseminar durchfiihren wollen. Die TeilnehmerInnen sprachen sich eindeutig fiir Bielefeld
als Tagungsort aus, als grober Termin wurde der November ins Auge gefasst. Es gab auch erste
Vorschlédge fiir Referenten, genannt wurden Dr. Joachim Lauen (BGU Murnau, Orthopédie,
Chirurgie), der Molekulargenetiker Dr. Hermann-Josef Liidecke (Uni Diisseldorf), die
Familientherapeutin Marlies Winkelheide (Bremen), und der Antimobbing-Experte Wolfgang
Kindler (Recklinghausen). Weitere Vorschlidge konnt ihr gern an Karin weiterleiten.

Zudem méchten wir anregen, dass es in naher Zukunft wieder einen Arzteworkshop fiir MHE und
TRPS gibt, damit wertvolle Erfahrungen und Kenntnisse unser wenigen Spezialisten auf diesem
Gebiet einer breiteren Arzteschaft bekannt gemacht werden, die wir gern dazu einladen wiirden. Die
Familien hoffen, auf diese Weise in Zukunft vielleicht auch mehrere Anlaufstellen fiir die
Betroffenen in Deutschland zu haben. Die langen Fahrtwege zu unseren Spezialisten stellen gerade
fiir frisch operierte Patienten eine Herausforderung dar. Wir werden deshalb bei der BUG in
Bremen nachfragen, ob die Organisation einer solchen Veranstaltung vom Verein unterstiitzt werden

kann.

Fiir den Sonntag hatte Marion nach dem Friihstiick wieder zu ihrem beriihmten Gedéichtnistraining
gebeten: dieses Mal wurde mit einem imagindren Zug gefahren, in dem auch Ulli Hoenef3 und
Madonna sallen, geritselt, wer welche Klamotten trug, wer lachelte oder wer nur mit sich selbst
beschaftigt war... All dies galt es sich zu merken, zwischendurch Kopfrechenaufgaben zu
absolvieren und Fragen zu Mirchen zu beantworten. Und dann bitte noch einmal iiberlegen, wohin
die Reisenden unterwegs waren, welche Andenken sie von dort mitbrachten etc.

Auf diese Weise frisch das Gehirn durchliiftet, kamen im Anschluss gleich noch ein paar Ideen fiir
unsere Gruppenarbeit auf:

Es wire fiir von MHE betroffene Familien sehr hilfreich, eine Art Handbuch zum Umgang mit
einem Fixateur externe zu haben, das iiber die damit verbundenen Umstinde und Probleme wie
Pinpflege, Lagerung des Beines/Armes beim Schlafen, Rontgen- und Arztkontrollen am Heimatort,
Bewiltigung von gréfleren Entfernungen, Krankengymnastik, mogliche Komplikationen, geeignete
Hilfsmittel, familienunterstiitzende Dienste etc. informiert. Fanny wiirde damit beginnen. Gern
konnt auch ihr eure Erfahrungen und Ideen zu diesem Thema weitergeben, bitte an Fanny.

Parallel bzw. ergdnzend dazu wollen wir fiir alle ein kleines Handbuch/eine Checkliste zur
Erfassung des Prozedere vor, wihrend und nach einer OP erstellen, inklusive einer ergéinzten

Unterkunftsliste, eure Hinweise dazu bitte an Karin.



Dann war es schon wieder so weit; die ersten mussten sich auf den Heimweg machen. Es war ein
schones Wochenende mit einer tollen Atmosphére. Und auch organisatorisch hat alles gut geklappt,
einen ganz herzlichen Dank an Marion dafiir!

Besonders den Kindern fiel es schwer, Abschied voneinander zu nehmen. Aber auch deshalb wollen
wir uns ja im nichsten Jahr wiedertreffen...

Und beinahe hitten wir es verpasst, ein Gruppenbild zu machen, erst kurz vor Toreschluss fiel es

uns ein, so dass leider nicht mehr alle dabei waren, aber hier ist es:

An alle, die bei diesem Treffen nicht dabei sein konnten, an dieser Stelle herzliche Grii3e von der
ganzen Runde und der schon bekannte Spruch:

Sehen wir uns nicht in dieser Welt, dann ganz bestimmt in Bielefeld!

In diesem Sinne,

Karin



