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Jpandan nixit schankam

Der kleine Luis droht zu erblinden, denn noch gibt es

keine Therapie fiir seinen seltenen Gendefekt. ACHSE ist
fiir Luis, seine Familie und 4 Millionen andere Menschen
mit Seltenen Erkrankungen in Deutschland da.
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die Diagnose . seltener Gendefekt HIMD™ war fir Luis’ Eltern ein S5chock. Luis’ Haare wachsen
kaum und schan jetzt ist der sechsjdhrge Junge mit 9 Dioptrin schwer sehbehindert. Ohne

Therapie kann Luis erblinden, denn seine Netzhaut degeneriert weiter.

Trotzdem war die Diagnose auch eine Erleichterung. Endlich hatte Luis' Familie einen
Namen filr die Ungewissheit, den der spérliche Haarwuchs schon seit Jahren hervorgerufen
hatte. Wie schon bei der beschwerlichen Suche nach der Diagnose, mussten Luis' Eltern
nun aber schnell feststellen, dass kaum Informationen und Ansprechpartner zu finden sind,
die ihnen weiterhelfen kénnen.

ACHSE sammelt, vernetzt und erweitert das Wissen ber 5Seltene Erkrankungen und
macht es kostenlos verfigbar. Denn verldssliche und qualitatsgeprifte Informationen
helfen betroffenen Eltern bei der Suche nach einem Experten fir ihr krankes Kind. Sie
helfen dem Arzt bei der Suche nach maglichen Therapien, Sie linderm Angst und Sorgen,
sie verkirzen den Leidensweg von Betroffenen.

ACHSE ist von Betroffenen gegriindet: Durch unsere enge Zusammenarbeit mit den ACHSE-
Mitghiedern, Arzten, Wissenschaftlern und anderen Akteuren aus dem Gesundheitswesen ist
ein echtes Wissensnetzwerk entstanden. Denn: Wissen rettet Leben!

Helfen 3ie uns mit lhrer 5pende, damit unser Wissensnetzwerk weiter
wachsen kann, damit wir fdr Luis, seine Familie und viele weitere betroffene
Kinder und Erwachsene mit Seltenen Erkrankungen da sein kénnen,

Dafisr danke ich lhnen sehr herzlich.
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dﬂ‘.ﬂlﬂﬂ'ﬁ Mann, Leschafstuhnesin ACHSE &Y,

PS: Mit einer regelmaBigen Spende, z.B. als Férdermitglied, helfen Sie,
unsere Arbeit fir die ,Waisen der Medizin™ langfristig sicherzustellen %
=

und Verwaltungskosten zu sparen.




Den Seltenen eine Stimme geben

Editorial

Liebe Freunde
der ACHSET

Der Weg bis zu der Diggnose
selten” ist beschwerlich und voller
Sorgen, es vergeht oft wertvolle
Zeit, weil keine Informationen oder
Ansprechpartner gefunden werden
kdnnen. Zeit, die betroffene Kinder
und Erwachsene nicht haben, denn
die meisten Seltenen Erkrankungen
sind fortschreitend,

Verldssliche und qualitdtsgepriifte
Informationen helfen betroffenen
Eitern bei der Suche nach einem
Experten fiir ihr krankes Kind. Sie
helfen dern Arzt bei der Suche nach
mdglichen Therapien. Sie verkirzen
den Leidensweq.

ACHSE ist das Netzwerk von und fir
Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen. Wir sammeln, vernetzen und
erweitern das Wissen (ber Seltene
Erkrankungen und machen es kos-
tenlos verflgbar = in enger Zusam-
menarbeit mit den ACHSE-Mitglie-
dern, Arzten, Wissenschaftlern und
anderen Akteuren gus dem Gesund-
heitswesen,

Helfen 5ie, damit unser Wjssens-
netrwerk wachsen kann, denn Wis-
sen rettet Leben! Dafdr danke ich
lhnen sehr herzlich.
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Mirjam Mann
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».Papa, sind das die Sterne?"

.Wie lange kann Luis noch auf Ent-
deckungsreise gehen?”, fragt sich
Matthias Kern, wenn er auf seinen
sechsjdhrigen Sohn blickt. Luis hat
einen seltenen Gendefekt, der ihm
das Augenlicht nehmen kénnte.

Fast wire Luis unbemerkt erblin-
det. Erst vor der geplanten
Einschulung zeigten
erste Sehtests
seine extreme
Schwach- und
Weitsichtig-
keit.Weil auch
Luis’ Haar
noch immer
nur  sparlich
wuchs, be-
gann sein Vater
nach LUrsachen
zu forschen, die
der Kinderarzt nicht
kannte. Er recherchber-

te, las unzahlige Beschreibungen
und stief auf _Hyptrichose mit ju-
veniler Makuladystrophie (HIMD)
- sparlicher Haarwuchs mit Netz-
nautdegeneration”. Konnte das

5ein? Nur 50 bis 100 Fille sind welt-
weit bekannt. Die Farmilie drangte
auf einen Gentest Sechs Monate
Angst und banges Warten, dann die
Diagnose: HIMD, Ein 5chock! Doch
Luis sall emne unbeschwerte Kinghelt
haben. Der Sportfan hat gerade sei-
ne erste Judoprifung bestanden. Er
ist ein Kampfer, genau wie
5e1n Vater, der i/m Hin-
tergrund alles fir
sginen Sohn tub
Seit der Diagno-
o recherchiert
Matthias Kern
Forschungs-
ergebnisse,
vernetrt sich,
cammelt Infor-
mationen. Diese
stellte er inklusive
giner Krankheits-
beschreibung  nach
ACHSE-5tandard, auf seiner
Webseite Betroffenen sowie Arzten
und Therapeuyten zur Verflgung.
thnen sollen die gepriften [njor-
mationen bei der Diagnosesuche
rukiinftig helfen. o
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- 29 Euro geniigen, um fiir einen Betroffenen da zu sein und eine
erste Hilfestellung 2u leisten,

« Mit 98 Euro ermdéglichen Sie die umfassende Beratung
von Milfesuchenden, z.8. wenn noch keine Diagnose

it '.'-"'\.l
bekannt ist

« Mt 120 Eurg kidnnen wir einen Arzt bel seiner Suche
nach der Diagnose, Behandlung oder geeigneten
Experfen unterstotzen,

2 = Spenden auch unter www.achse-online de méglich



