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Der Tuberose Sklerose Deutschland e. V.

Der Tuberose Sklerose Deutschland e. V.
wurde vor 26 Jahren von Eltern TSC-be-
troffener Patienten gegriindet. Zu die-
ser Zeit war die Erkrankung bei Arzten
noch kaum bekannt. Eine schlechte Be-
ratung der Betroffenen und eine spar-
liche Informationslage waren an der
Tagesordnung. Negative Prognosen,
niederschmetternde Literaturrecher-
chen und ein zumeist langer und stei-
niger Weg bis zur Diagnose war den
betroffenen Familien gemeinsam.

Nachdem sich einige Eltern tber Auf-
rufe in Zeitungen zusammenfanden
und erste Kontakte zu der niederlan-
dischen TSC-Vereinigung gekniipft
wurden, stand der Entschluss fest auch
in Deutschland eine Selbsthilfeorgani-
sation mit dem Ziel, die Lebensqualitat
der TSC-Betroffenen und ihrer Familien
zu verbessern, zu griinden.

Den in der ersten Mitgliederversamm-
lung am 2. Mdrz 1985 beschlossenen
Satzungszielen ist der Tubertse Skle-
rose Deutschland e. V. bis heute treu
geblieben:

Unterstitzung von an TSC Lei-
denden und ihrer Familien, z. B.
durch Informationsschriften und
Mittel aus dem Sozialfonds.

Forderung des Erfahrungsaus-
tausches zwischen Betroffenen,
Arzten, Therapeuten, Kliniken und
Forschungseinrichtungen.

Durchfiihrung von Zusammenkiinf-
ten fiir die Mitglieder zum Zwecke
des Informationsaustausches (na-
tional und international).

Zusammenarbeit mit Verbanden/
Stiftungen und offentlichen Ein-
richtungen im In- und Ausland.

Jegliche Offentlichkeitsarbeit zur
Aufklarung tiber TSC und zur For-
derung der Vereinsziele.

Vergabe und Forderung von For-
schungsmallnahmen mit dem
Ziel, eine geeignete Therapie zur
Heilung/Verbesserung fiir die TSC-
Betroffenen zu finden.

Auf diesem Weg

konnte in den

vergangenen Jahren

schon viel fiir TSC-betrof-

fene Familien in Deutsch-

land erreicht werden. Dennoch ist es
noch ein weiter Weg bis hin zu einem
beschwerdefreien Leben mit der
Tuberdsen Sklerose. Der Verein wird
sich daher auch in Zukunft unermiid-
lich fiir die Belange der Betroffenen
einsetzen.

Einen Uberblick dariiber, welche Pro-
jekte der Tuberose Sklerose Deutsch-
land e. V. im vergangenen Jahr im
Sinne der Betroffenen verwirklichen
konnte und welche Aufgaben ihm da-
bei fiir das kommende Jahr noch bevor
stehen, finden Sie auf den nachfol-
genden Seiten.

WA

Helmut Hehn
Bundesvorsitzender




Betreuung und Beratung -
kleine Hilfestellungen zeigen grofRe Wirkung

Leben mit TSC - ein Albtraum? Gerade
in den ersten Wochen nach der Dia-
gnosestellung erscheint es zumindest
so. Das ganze Leben steht pl6tzlich auf
dem Kopf und was die Zukunft bereit
halt ist ungewiss. Denn den Verlauf
der Erkrankung zu prognostizieren ist
bis heute nicht moglich. Ist der erste
Schock erst einmal iberwunden, se-
hen sich TSC-betroffene Familien im
Laufe ihres Lebens mit der Erkrankung
immer wieder mit neuen Fragestel-
lungen konfrontiert, die zum einen
aus der Komplexitat der Erkrankung
resultieren und zum anderen bei-
spielsweise auch von sozialrechtlicher
Natur sein konnen.

Der Verein kann natdrlich nicht fur
alle Situationen konkrete Hilfsange-
bote unterbreiten, aber er kann Vor-
schlage machen, Tipps geben und vor
allem Kontakte zu anderen Menschen
und Familien herstellen, die in einer
vergleichbaren Situation sind. So ge-
horte auch im Jahr 2010 die Mitglie-
derbetreuung und -beratung wieder
zu den wichtigsten Aufgaben, die im
Sinne der betreuten Familien wahrge-
nommen wurden.

Sorgentelefon

Erste Anlaufstelle bei konkreten Fra-
gestellungen ist zumeist das Ver-
einsbiiro oder das ehrenamtlich von
Renate Biihren (Griindungsmitglied
des Vereins und Mutter einer mittler-
weile erwachsenen TSC-betroffenen
Tochter) besetzte Sorgentelefon der
bundesweit tatigen Selbsthilfeorgani-
sation. Hier konnen sich Patienten Rat
holen und Informationsmaterialien
zu krankheitsspezifischen Problemen
anfordern. Zudem kénnen die Mitar-
beiterinnen des Vereins oder die Vor-
standsmitglieder meist sehr schnell
den Kontakt zu einem kompetenten

Arzt bzw. einem TSC-Zentrum oder
einer TSC-betroffenen Familie in einer
ahnlichen Lebenssituation herstellen.
Im vergangenen Jahr bearbeiteten die
Verantwortlichen weit (iber 200 die-
ser Anfragen und konnten auf diese
Weise wieder zahlreichen TSC-betrof-
fenen Familien unterstiitzend zur Sei-
te stehen.

Informationsmaterial

Ein Kernproblem bei den sogenannten
~Seltenen Erkrankungen®, zu denen
die Tuberdse Sklerose zahlt, ist die
sparliche Verfligbarkeit von zuverlas-
sigen Informationen Uber die Erkran-
kung. Der Tuberose Sklerose Deutsch-
land e. V. hat es sich daher schon vor
einigen Jahren zur Aufgabe gemacht,
ein breites Spektrum an Informations-
materialien zu schaffen, die sowohl
laienverstandlich als auch medizinisch
fundiert Uber die seltene Systemer-
krankung informieren. Mittlerweile
verfligt der Verein liber eine Fiille von
krankheitsspezifischen Informationen
in gedruckter Form, die Betroffenen,
Betreuern, Medizinern und Interes-
sierten auf Anfrage zur Verfligung
gestellt werden.

Neben den Biichern ,Tuberose Skle-
rose - ein Krankheit die (auch) unter
die Haut geht” (medizinische Infor-
mationen) und ,Leben mit TSC - Eine
Krankheit mit vielen Gesichtern® (Er-
fahrungsberichte) steht dem Verein
beispielweise eine Reihe von Infor-
mationsblattern zu den zahlreichen
TSC-spezifischen Symptomen und
Problemstellungen zur Verfligung. Di-
ese Reihe wurde im Jahr 2010 wieder
um zwei weitere Informationsblatter
zu den Themen , Arzneistoffe zur Be-
handlung oder Verhinderung epilep-
tischer Krampfanfille bei TSC“ und
~Ketogene Diat“ erweitert. Neu im Re-

pertoire sind seit 2011 auch Informa-
tionsblatter zu den Themen ,Erste Hil-
fe bei einem epileptischen Anfall“ und
,Grundbegriffe klinischer Studien®
Damit ist die Informationsreihe, die
derzeit aus 20 Informationsblattern
besteht, aber noch lange nicht voll-
standig. Fur das kommende Jahr plant
der Tuberdse Sklerose Deutschland e.
V. daher bereits jetzt die Herausgabe
von weiteren Informationen, die unter
anderem auch Hilfestellungen fir den
Ubergang der Patienten vom Jugend-
ins Erwachsenenalter geben sollen.
Alle in den Vorjahren erschienenen In-
formationsblatter wurden zudem von
unseren ehrenamtlich tatigen Wissen-
schaftlern Gberprift und aktualisiert.

Immer auf dem Laufenden

Der Tuberdse Sklerose Deutschland
e. V. vertritt die Belange von TSC-Pa-
tienten und ihren Familien mit konti-
nuierlichem Einsatz. Um die von der
Selbsthilfeorganisation betreuten
Familien, aber auch Mediziner und
weitere Interessierte stets liber diese
aktuelle Arbeit auf dem Laufenden zu
halten, gibt der Verein einmal jahrlich
sein Mitgliedermagazin ,Blickpunkt®
sowie zwei- bis dreimal im Jahr ein
Rundschreiben heraus, das in gedruck-
ter Form an diesen Personenkreis
ubermittelt wird. Auf eine umfang-
reichere und somit auch aufschluss-
reichere Gestaltung wurde dabei im
Jahr 2010 vor allem beim ,,Blickpunkt®,
der nun auch Informationen zu sozial-
rechtlichen Fragestellungen, zu aktu-
ellen Forschungsaktivitaten sowie zu
den TSC-Zentren enthalt, Wert gelegt.
Daneben kommen natiirlich nach wie
vor auch die Erfahrungsberichte nicht
zu kurz.

Uber die aktuellen Aktivititen des Ver-
eins informiert der Tuberdse Sklerose
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Deutschland e. V. zudem {iber einen
Online-Newsletter sowie Uber seine
Vereinshomepage (www.tsdev.org),
die standig erweitert, aktualisiert und
erganzt wird. Neu im Jahr 2010 hinzu
gekommen ist auRerdem der Jahres-
bericht des Vereins, der einen Gesam-
tiberblick tGber die in einem Jahr ge-
leisteten Arbeiten geben soll.

Sozialrechtliche Beratung

Neben den medizinischen Problemen
bringt die Tuberdse Sklerose zumeist
auch einen Mehrbedarf an Unter-
stitzung mit sich. Angefangen von
speziellen Hilfsmitteln, die bei den
Krankenkassen beantragt werden
mussen, bis hin zur Inanspruchnah-
me von Pflegediensten oder der Be-
antragung einer Pflegestufe missen
die Betroffenen im sozialrechtlichen
Bereich viele burokratische Hinder-
nisse Uberwinden. Den Wust an In-
formationen zu durchblicken ist nicht
einfach und auch nicht immer ohne
Hilfe zu bewaltigen. Daher koope-
riert der Verein schon seit Jahren mit
dem Bundesverband fiir Kérper- und
Mehrfachbehinderte e. V. (BVKM),
der im gesamten Bundesgebiet Bera-
tungsstellen hat und bei Fragen ger-
ne weiterhilft. Sind die wichtigsten
Informationen gefiltert und die An-
trage gestellt, lduft trotzdem nicht
immer alles reibungslos. In einem
solchen Fall steht den Mitgliedern
seit 2009 eine Justiziarin, die sich auf
das Sozialrecht spezialisiert hat, auf
ehrenamtlicher Basis mit Rat und Tat
zur Seite, die auch im vergangenen
Jahr wieder zahlreiche Unterstit-
zungsanfragen bearbeitete.

Sozialfonds

Die Selbsthilfe ist eine Solidaritats-
gemeinschaft. Gegenseitige Hilfe ist
daher auch fiir den Tuberdse Sklerose
Deutschland e. V. selbstverstandlich.
Sind die Moglichkeiten der sozialen Si-
cherungssysteme ausgeschopft, steht
den Familien im begrenzten Umfang
die Hilfe aus dem Sozialfonds des Ver-
eins zur Verfligung. Um schnell und
wirksam Hilfe leisten zu kénnen, wur-
den die Sozialfondsrichtlinien im Jahr
2009 uberarbeitet. Nach Einreichung
eines kurzen formalen Antrages, die
den Verein auch im Jahr 2010 wieder
erreichten, hat der Verein die Mog-
lichkeit, Zuschisse fiir die Teilnahme
an den Vereinstagungen oder an einer

Studie sowie fiir eine spezielle, nicht
von den Kassen finanzierte Therapie,
an Mitglieder, die aufgrund ihrer Le-
benssituation eine finanzielle Unter-
stiitzung bendtigen, weiterzuleiten.

Kleine Hilfestellungen im Alltag
Neben der Grundversorgung mit In-
formationen zu der Erkrankung und
der Moglichkeit des Erfahrungsaus-
tausches bietet der Tuberdse Sklero-
se Deutschland e. V. den TSC-betrof-
fenen Familien kleine Hilfestellungen
im Alltag an. Der Notfallausweis, der
seit 2009 uber den Verein bezogen
werden kann, ist das erste in dieser
Richtung entwickelte Angebot. Wie
ein Personalausweis enthalt er alle
wichtigen Daten zu der TSC-betrof-
fenen Person, die ein Ersthelfer in
einer Notlage benétigt, um dem Pa-
tienten eine zielgerichtete und risi-
kominimierte Behandlung mit Hilfe
der vorliegenden Daten zu ermogli-
chen.

Zusatzlich zu dem Notfallausweis hat
der Tuberose Sklerose Deutschland e.
V.indenJahren 2010 und 2011 einen
Patientenordner entwickelt, der den
betreuten Familien noch in diesem
Jahr zur Verfligung gestellt werden

N

wird. Die Idee dahinter war die Erstel-
lung eines Nachschlagewerks mit me-
dizinisch fundierten Informationen
Uber die Tuberdse Sklerose fiir Arzt
und Patient (alle Informationsblatter
enthalten) in Kombination mit der
Schaffung einer Struktur zur geord-
neten und vollstandigen Ablage von
Arztbriefen und medizinischen Befun-
den. Denn durch haufige Arztwechsel
ist gerade die liickenlose Dokumen-
tation des Krankheitsverlaufs extrem
wichtig, um beispielsweise Wieder-
holungen im Therapiekonzept zu ver-
meiden.

Als weitere Hilfestellung befindet
sich derzeit ein Buch in Arbeit, das die
Tuberose Sklerose in leicht verstand-
licher Sprache erklart und im Jahr
2012 erscheinen soll. Mit Hilfe dieses
Werkes soll es dann moglich sein, TSC-
Betroffenen mit einer geistigen Ein-
schrankung oder auch Geschwistern,
die sich schon in sehr jungen Jahren
mit der Erkrankung des TSC-Patienten
in der Familie auseinandersetzen mus-
sen, die Tuberdse Sklerose und die mit
ihr verbundenen Symptome naher zu
bringen. Ebenso stehen noch einige
weitere Ideen im Raum, deren Umset-
zung jedoch noch nicht abschlieBend
geplant werden konnte.
- A s
o Wy
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Der aktive Erfahrungsaustausch ist fiir
die vom Tuberdse Sklerose Deutschland
e. V. betreuten Familien von groRer Be-
deutung. Denn nur Familien und Betrof-
fene in dhnlichen Lebenssituationen
konnen verstehen, was es bedeutet, mit
dieser seltenen Erkrankung zu leben.
Das Fureinander da sein, das Zuhoren
und Verstehen sowie Ratschldge und
Tipps, die untereinander ausgetauscht
werden, sind eine wertvolle Hilfe, um
Kraft zu tanken und im Alltag zu beste-
hen. Das Angebot von Moglichkeiten
zum Erfahrungsaustausch sowie zur
weiteren Aufklarung lber die Tuberose
Sklerose ist der Selbsthilfeorganisation
daher ebenfalls ein grofRes Anliegen,
dem der Verein mit einer ganzen Reihe
von Veranstaltungen nachzukommen
versucht:

Jahrestagung

Die Jahrestagung zahlt dabei zu den
umfangreichsten Veranstaltungen des
Vereins. Der inhaltliche Schwerpunkt

der Tagung konzentriert sich dabei vor
allem auf medizinische und wissen-
schaftliche Vortrage, was gerade in
den letzten Jahren dazu fiihrte, dass
der Verein dort neben den Mitgliedern
auch immer mehr Wissenschaftler und
Mediziner begriiBen darf. Aber auch
der Erfahrungsaustausch der Familien
und Teilnehmer untereinander kommt
dabei nicht zu kurz. So gibt beispiels-
weise ein gemutliches Beisammensein,
das der Veranstaltung einen geselligen
Rahmen verleiht, den Teilnehmern die
Maoglichkeit ungezwungen miteinan-
der ins Gesprach zu kommen.

Im Jahr 2010 fiihrte der Tuberdse Skle-
rose Deutschland e. V. diese dreitagige
Veranstaltung, bei der auch das 25-jah-
rige Vereinsjubilaum ausgiebig gefeiert
wurde, mit der Vor-Ort Unterstiitzung
der Kassenfiihrerin Uschi Reiser in
Waldbronn durch. Mit den Arztesprech-
stunden, Gesprachsrunden und der im
Anschluss folgenden Abendgala, die die

Vor-Ort-Organisatoren anlasslich der
25-Jahr-Feier organisierten, hatte be-
reits der erste Tag der Veranstaltung ein
umfangreiches Programm zu bieten.

Das wissenschaftliche Vortragspro-
gramm am darauffolgenden Tag, bei
dem auch internationale GréRBen wie
Prof. Dr. med. David Franz aus den USA
und Prof. Dr. Dr. med. Petrus de Vries
aus Cambridge referierten, beschaf-
tigte sich inhaltlich passend zum Jubi-
[dum zunachst mit der Geschichte der
Erkrankung sowie mit Therapieansat-
zen, die in Zukunft moglicherweise den
Standard in der Behandlung von TSC-
Patienten darstellen kénnten. In einem
weiteren Themenblock wurden TSC-
typische Verhaltensstérungen naher
erortert. Unter anderem stellte Prof. Dr.
med. Rainer Frank in diesem Kontext
auch die ersten Ergebnisse der Befra-
gung zu Entwicklung und Verhalten
bei Kindern mit Tuberdser Sklerose, die
bei den Mitgliedsfamilien im Jahr 2009
durchgefiihrt wurde, vor. Wie wichtig
ganzheitliche Therapiekonzepte bei
einer komplexen, chronischen Erkran-
kung wie der Tuberésen Sklerose sind,
verdeutlichte der anschlieRende Vor-
trag des ebenfalls im Jahr 2009 neu ge-
wonnenen TSC-Zentrums Kork. Das von
Edeka Stidwest erméglichte gemiitliche
Beisammensein am Abend des zwei-
ten Veranstaltungstages gab den TSC-
Familien anschlieBend Gelegenheit,
Neuigkeiten auszutauschen und Kon-
takte zu Gleichgesinnten zu kniipfen.
Die Mitgliederversammlung, bei der Dr.
med. Adelheid Wiemer-Kruel nach Aus-
scheiden von Dr. med. Birgit Walther
aus dem Bundesvorstand als Nachfol-
gerin gewahlt wurde, sowie das Thema
»Schlafstérungen®, der Bericht iber die
aktuell laufenden und geplanten Studi-
en und die farbenprachtige Darstellung
der Geschwisterkinder, die wie auch




schon in den vergangenen drei Jahren
parallel zu der Veranstaltung an dem
von der Dipl.-Sozialwissenschaftlerin
Marlies Winkelheide begleiteten Ge-
schwisterseminar teilnehmen konnten,
flllten inhaltlich den letzten Veranstal-

tungstag.

Mitglieder, die nicht an der Jahresta-
gung teilnehmen konnten, erhielten
im Anschluss ein ausfiihrliches Proto-
koll zu den medizinischen und wissen-
schaftlichen Vortragen.

Erwachsenen-Workshop

Neu im Veranstaltungssortiment des
Vereins war im vergangenen Jahr das
Angebot von Workshops fiir erwach-
sene TSC-Betroffene. Anlass zu der
Durchfiihrung von Veranstaltungen
fir diese spezielle Betroffenengrup-
pe gaben zahlreiche Problem- und
Fragestellungen von TSC-Patienten
im Erwachsenenalter, die den Verein
in den letzten Jahren erreichten. Um
sich einen Gesamtiiberblick tber die
aktuelle Situation zu verschaffen und
gemeinsam mit den Betroffenen und
mit den unterstiitzenden Experten
aus Medizin und Recht nach Lésungs-

ansatzen zu suchen, veranstaltete
der Tuberose Sklerose Deutschland e.
V. mit finanzieller Unterstltzung der
DAK im Jahr 2010 daher zwei dieser
Workshops, wobei sich einer der Work-
shops an den Belangen, Bediirfnissen
und Wiinschen von erwachsenen TSC-
Betroffenen, die ein selbstbestimmtes
Leben fiihren, ausrichtete und ein
weiterer fiir Eltern von erwachsenen
Betroffenen, denen aufgrund einer
geistigen Behinderung eine verbale
AuRerung nicht moglich ist, angebo-
ten wurde. Genauso unterschiedlich
wie die Teilnehmerkreise der zweita-
gigen Veranstaltungen waren auch
die angesprochenen Themen. Standen
bei den erwachsenen, selbstbestimmt
lebenden TSC-Patienten vor allem
psychologische  Problemstellungen
sowie sozialrechtliche Fragen im Vor-
dergrund, waren es bei den Eltern der
nicht sprechenden TSC-Betroffenen
vor allem die eingeschrankten Kom-
munikationsméglichkeiten sowie die
Unterstltzung bei der Betreuung im
Krankenhaus, die thematisiert wur-
den. Das Auffinden von geeigneten
Facharzten in der Erwachsenenme-
dizin, die mit der Tuberdsen Sklero-

se vertraut sind, war jedoch bei den
unterschiedlichen Teilnehmerkreisen
gleichermafen ein Problem.

Anhand der gewonnenen Informa-
tionen zu den einzelnen Problem-
stellungen versucht der Verein nun,
durch seine Arbeit Verbesserungen in
der Lebensqualitdt dieser Patienten-
gruppe herbeizufihren. Einige von
den Teilnehmern eingebrachte Ideen
konnten bereits direkt in die vorhan-
dene Angebotsstruktur des Vereins
etabliert werden, andere Losungsvor-
schlage wiederum sind nur durch den
aktiven und permanenten Austausch
mit externen Unterstiitzern wie den
TSC-Zentren oder liber Dachverbande
wie der Allianz fuir chronische Seltene
Erkrankungen (ACHSE e. V.) realisier-
bar.

Daneben hatten die Veranstaltungen
fur alle Teilnehmer aber zudem auch
einen vorab nicht erwarteten ,the-
rapeutischen Wert. Der Tuberdse
Sklerose Deutschland e. V. wird dieses
Angebot daher auch im Jahr 2011
mit Unterstlitzung der DAK erneut
unterbreiten, um allen Betroffenen,




denen eine Teilnahme im Jahr 2010
nicht méglich war, die Gelegenheit zu
geben von diesen Workshops zu pro-
fitieren.

Geschwisterseminare

Die Tuberose Sklerose betrifft die
ganze Familie, die durch sie mit einer
auBergewodhnlichen und belasten-
den Lebenssituation konfrontiert ist.
Vor allem bei den ,gesunden” Ge-
schwistern, die sich schon in jungen
Jahren mit diesen Problemstellungen
befassen miissen, entwickeln sich
aus dieser Situation heraus viele Fra-
gen und Angste, mit denen sie um-
gehen miussen. Ungewollt kommen
sie jedoch bei den Eltern oft zu kurz,
da die behinderten Geschwister ein
hohes MaR an Aufmerksamkeit und
Kraft einfordern. Lange Kranken-
hausaufenthalte des behinderten
oder chronisch kranken Geschwister-
kindes und die damit oft verbundene
Mitaufnahme eines Elternteils in der
Klinik oder Reha-Einrichtung fiih-
ren dazu, dass Geschwister haufig
auf sich allein gestellt sind. Zudem
missen sie oft viel starker Verant-

wortung fur jungere Geschwister
Ubernehmen, zum Teil den Haushalt
mit organisieren und viele weitere
Aufgaben Gibernehmen, fiir die in an-
deren Familien selbstverstandlich die
Eltern da sind. Mit ihren Sorgen und
Angsten wollen sie ihre Eltern aber
nicht zusatzlich belasten und auch
das soziale Umfeld der Geschwister,
zu dem Freunde und Bekannte zah-
len, bietet nicht den richtigen Rah-
men, um sich die Probleme von der
Seele zu reden.

Die Sozialwissenschaftlerin Marlies
Winkelheide hat fiir diese Geschwi-
ster ein Konzept erarbeitet, um sie
auf ihrem schwierigen Weg zu beglei-
ten und sie in ihrer Personlichkeits-
entwicklung zu unterstitzen und zu
fordern. In intensiver Arbeit lernen
Geschwister bei ihr an Wochenendse-
minaren, die individuell angepasst an
die Bediirfnisse der Teilnehmer gestal-
tet werden, besser mit ihrer Lebenssi-
tuation zurecht zu kommen. Symbole
helfen dabei, Emotionen besser in
Worte zu fassen und auch schwierige
Themen in dem geschiitzten Rahmen

des Geschwisterseminars anzuspre-
chen, das auch den Austausch der Ge-
schwister untereinander ermoglicht.
Geschwister lernen auf diese Weise
mit ihren Problemen umzugehen und
ihre eigene Rolle auszudriicken, ohne
dass das behinderte Kind oder die {ib-
rigen Mitglieder der Familie darunter
leiden. Dies macht sich auch im Fa-
milienleben der Geschwister im An-
schluss an die Seminare bemerkbar,
das sich dann haufig harmonischer
und offener gestaltet als zuvor. Das
Geschwisterseminar ist damit auch
eine wertvolle Veranstaltung fiir TSC-
betroffene Familien.

DerTuberdseSkleroseDeutschlande.V.
bot daher auch im Jahr 2010 zwei Ge-
schwisterseminare mit finanzieller
Unterstiitzung der AOK an, wobei
die Geschwister die Méglichkeit hat-
ten eines der Seminare parallel zur
Jahrestagung und ein weiteres un-
abhangig von anderen Vereinsveran-
staltungen im Herbst 2010 in Kassel
zu besuchen. Auch im Jahr 2011 wird
es wieder ein Geschwisterseminar
parallel zur Jahrestagung geben.




Familienfreizeit

Neben der Jahrestagung, dem Work-
shop fiir erwachsene TSC-Betroffene
und dem Geschwisterseminar bietet
der Tuberdse Sklerose Deutschland
e. V. zudem alljahrlichen eine Fami-
lienfreizeit an. Hierbei steht der Ge-
danke der gemeinsamen Erholung
im Vordergrund. Deswegen findet sie
jeweils in Freizeiteinrichtungen mit
Erholungs- bzw. Wellness-Angeboten,
die dennoch die Moglichkeit bieten
sich zum gemeinsamen Essen oder
Kaffeetrinken zu treffen, statt. Um die
gemeinsame Freizeit moglichst giin-
stig anbieten zu kénnen, Gbernimmt
der Verein einen Teil der Kosten. Die
Méglichkeit zur Teilnahme an Ge-
sprachsrunden sowie eine vom Verein
organisierte Kinderbetreuung vor Ort
gehoren ebenfalls dazu.

Im Jahr 2010 standen wahrend der Fa-
milienfreizeit vom 22. - 25. Oktober im
Hochsauerland Park unter anderem
ausgelassenes Plantschen im Frei-
zeitbad Aqua Mundo oder eine Runde
Bowling in tropischer Atmosphare im
Market Dome des Center Parks auf der
Tagesordnung. Neben der gemein-
samen Zeit mit der Familie sollte aber
auch der Erfahrungsaustausch der
TSC-Familien untereinander nicht zu
kurz kommen. Und so traf man sich
beim Kaffeetrinken oder beim Abend-
essen, wahrend die Kinder mit den
Betreuern spielten und sich von einer
bunten Phantasiewelt verzaubern lie-
Ben.

Die Tradition der Familienfreizeit soll
natiirlich auch im Jahr 2011 weiter
fortgesetzt werden. Als Erholungsdo-
mizil werden die Mitgliedsfamilien
dann das Haus Rheinsberg - ein Hotel,
das sich die Barrierefreiheit fur Men-
schen mit Behinderung auf die Fahnen
geschrieben hat — nutzen kénnen.

Besuch im Europa Park

Der Besuch im Europapark ist ebenfalls
zu einem festen Bestandteil der Ver-
einsarbeit geworden. Inzwischen darf
der Tuberose Sklerose Deutschland e. V.
immer mehr Familien begriiRBen, die an
dieser Veranstaltung teilnehmen, um
gemeinsam mit Gleichgesinnten einen
ereignisreichen und heiteren Tag zu
verleben. Neben einer gemeinsamen
Mahlzeit im Park bietet der Verein seit
2009 auch eine Ubernachtung in einem
nahe am Park gelegenen Hotel an.

So genossen die Mitgliedsfamilien
auch im Jahr 2010 bei herrlichstem
Wetter den gemeinsamen Ausflug in
den Vergniigungspark und nutzten die
zahlreichen Attraktionen des Gelandes.
Gerade fiir Familien, die sich bisher
noch nicht getraut hatten an einer der
Vereinsveranstaltungen teilzunehmen,
war der Austausch in lockere Atmo-
sphare eine willkommene Méglichkeit
um erste Kontakte zu anderen TSC-
betroffenen Familien zu kniipfen. Das
Angebot des gemeinsamen Ausfluges
in den Europa Park wird der Tuberdse
Sklerose Deutschland e. V. seinen Mit-
gliedsfamilien daher auch im Jahr
2011, diesmal mit einer zweitdgigen
Ubernachtungsmaoglichkeit, unterbrei-
ten. Dies ist natiirlich nur Dank enga-
gierter Unterstiitzer moglich, die den
TSC-Familien den kostenlosen Eintritt
in den Vergniigungspark gewahren.

Sommerfest

Ebenso wie die Familienfreizeit und
der Besuch im Europa Park ist auch das
Sommerfest des Vereins jedes Jahr ein
Highlight fiir die TSC-Familien. Familie
Zwermann-Meyer, die dem Tuberdse
Sklerose Deutschland e. V. nun bereits
seit elf Jahren den kostenfreien Eintritt
in den Freizeitpark Lochmiihle ermog-
licht, beschert den Familien damit jedes
Mal einen aufregenden, gemdiitlichen
und abwechslungsreichen Tag. Die dort
zur Verfligung gestellte Hutte gibt den
Eltern Gelegenheit, bei Gegrilltem so-
wie bei Kaffee und Kuchen Erfahrungen
auszutauschen, wahrend die Kinder
mit den Betreuern die Attraktionen des
Gelandes erkunden. Auch im Jahr 2010
durfte der Verein wieder zahlreiche
Mitgliedsfamilien bei diesem gemein-
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samen Grillnachmittag begriiRen. So
plant der Verein natirlich auch wieder
im Jahr 2011 die Durchfiihrung seines
Sommerfestes im Freizeitpark Loch-
mihle.

Regionaltreffen
DieRegionalgruppendesVereins treffen
sich in der Regel einmal im Jahr. Dabei
steht die Geselligkeit im Vordergrund.
Neben der ,groRen TSC-Familie“ ha-
ben sich in den Regionalgruppen viele
Freunde gefunden, die sich gemeinsam
uber neue positive Entwicklungen freu-
en und helfen, Schicksalsschlage besser
zu verkraften. So veranstalteten die
sechs Regionalgruppen auch im Jahr
2010 wieder ihre Regionaltreffen. An-
gefangen von einem Besuch des Wer-
der Bremen Stadions bis hin zu einem
gemitlichen Grillnachmittag und dem
Weihnachtskaffee wurden die gemein-
samen Aktivitaten dabei sehr viel-
schichtig gestaltet.

Neben den einmal im Jahr stattfin-
denden Regionaltreffen plant der Tu-
berdse Sklerose Deutschland e. V. nun
auf Wunsch vieler Mitglieder fir die
Zukunft die Erweiterung der regionalen
Angebote, wobei zundchst natirlich
auch weiterhin der aktive Erfahrungs-
austausch im Vordergrund stehen wird.
Aber auch inhaltliche Veranstaltungen
mit wissenschaftlichen Vortragen zu
der Erkrankung, gemeinsam mit den
TSC-Zentren sollen Uber kurz oder lang
auf regionaler Ebene moglich sein. Un-
terstiitzend in Zusammenarbeit mit
den Regionalsprechern wird sich hier-
fir die Regionalgruppenbeauftragte
Anja Klinner in den kommenden Jahren
einsetzen.




Das gemeinsam erklarte Ziel des Tube-
rose Sklerose Deutschland e. V. ist, die
Lebensqualitat von TSC-betroffenen
Familien zu verbessern. Die Forschung
spielt unter diesem Gesichtspunkt eine
ganz wesentliche Rolle. Als von einer
seltenen Erkrankung Betroffener hat
man jedoch nur selten das Gluick, dass
die Pharmaindustrie eine Studie an-
stoRt, die speziell auf diese Erkrankung
gemiinzt ist. ,Selten“ bedeutet eben
“wenig lukrativ.“ Der Verein unterstiitzt
daher seit Jahren die Forschungsarbeit
in dreierlei Hinsicht. Diese Unterstut-
zung erfolgt zum einen in Form von
Zuschussen zu Forschungsprojekten an
namhaften Hochschulen und Einrich-
tungen in Deutschland fiir anfallende
Personal- und Materialkosten und zum
anderen durch die Information der Ver-
einsmitglieder Uber aktuell laufende
TSC-spezifische Studien, fiir die sie als
Probanden in Frage kommen koénnten.
Aber auch der Versand von Fragebogen
zur Untersuchung von noch ungeklar-
ten Fragestellungen im Bezug auf die
Tuberdse Sklerose hat zunehmend an
Bedeutung gewonnen. So konnte und
kann der Verein sowohl| Projekte for-
dern, die sich mit der Diagnostik der
Krankheit beschaftigten, als auch Ar-
beiten zur Grundlagenforschung und
Heilversuche unterstitzen.

Untersuchung des
Entziindungsgeschehens bei TSC
Der Tuberosen Sklerose liegt eine Grup-
pe eng verwandter Defekte in den sog.
TSC-Genen (TSC1 und TSC2) zugrunde.
Normalerweise regulieren diese Gene
die Aktivitdt des Proteins mTOR, das
zahlreiche Funktionen einer Kérperzelle
steuert. Wird die Aktivitat dieses Prote-
ins nicht mehr tiberwacht, beispielswei-
se weil eine Mutation des TSC1- oder
des TSC2-Genes vorliegt, kommt es zu
Fehlsteuerungen vieler Funktionen der

Forschungsforderung -
Verbesserung der Lebensqualitat

Zelle. Dies fiihrt zu vermehrtem, in
Teilen unkontrolliertem Zellwachstum
und schlielich zur Tumorbildung.

Das Protein mTOR hat jedoch nicht nur
Auswirkungen auf das Zellwachstum,
sondern auch auf vielfaltige immuno-
logische Mechanismen. Bei fehlender
Kontrolle kann es beispielsweise zur
Beglinstigung der Entstehung von
Entziindungen kommen, die durch die
Aussendung von immunologischen
Botenstoffen vermittelt werden. Diese
Botenstoffe beeinflussen vor allem die
Art und Weise, wie das Immunsystem
reagiert. Gerade jene Funktionen des
Immunsystems, welche fiir die Tumor-
abwehr wichtig sind, kénnen im Falle
der Uberfunktion des Proteins mTOR
geschwacht sein.

Da das Wissen lber die Folgen des
Ausfalls der TSC-Gene auf das Immun-
system bislang fast ausschlieflich auf
Tierversuchen basiert, will die Mainzer
Kinderklinik mit einer Grundlagenstu-
die nun die Situation im Menschen
untersuchen. Die Forschungsgruppe in
Mainz unter der Leitung von Prof. Dr.
med. Markus Knuf sowie Dr. rer. nat.
Claudius Meyer geht dabei davon aus,
dass mit den vertieften Kenntnissen des
Entziindungsgeschehens nach Ausfall
eines TSC-Gens eine wichtige Grund-
lage erarbeitet wird, mit welcher die
Entziindungsvorgange der Erkrankung
wie auch die Risiken bei der Behand-
lung mit mTor-Inhibitoren in Zukunft
gemindert werden kénnen.

Nach Bewilligung der Fordergelder in
Hohe von 33.000 Euro durch den Tube-
rose Sklerose Deutschland e. V. konnte
das Forschungsvorhaben der Mainzer
Kinderklinik der Johannes-Gutenberg-
Universitat im vergangenen Jahr nun
in eine konkrete Form gebracht wer-

den. Informationen zur Logistik sowie
zur Einordnung der fiir dieses Projekt
notwendigen  Blutprobenentnahme
wurden erstellt und an die TSC-Zentren
Miinster, Berlin und Miinchen lGibermit-
telt, die sich zuvor zur Mitwirkung an
der Studie bereit erklart hatten und so-
mit eine ausreichende Anzahl an Blut-
proben sicherstellen, die fiir den Erfolg
des Projekts entscheidend sind.

Fir das Mainzer Universitatsklinikum,
das die Studienleitung inne hat, lag im
Januar 2010 das erste positive Ethik-
votum der Landesdrztekammer Rhein-
land-Pfalz vor. Da es sich um eine sog.
Multicenterstudie handelt, war dies
auch der Startschuss fir die weiteren
TSC-Zentren, die von der Mainzer For-
schungsgruppe erstellte Projektbe-
schreibung in Form eines Ethikantrags
bei den jeweils fiir sie zustandigen
Ethikkommissionen einzureichen. Mitt-
lerweile liegen auch dort die Bewilli-
gungen vor und erste Blutproben konn-
ten entnommen werden. Insgesamt
geht die Forschungsgruppe jedoch da-
von aus, dass ein GroRteil der Proben-
asservierung gemeinsam mit den teil-
nehmenden TSC-Zentren erst im Jahr
2011 zu bewerkstelligen sein wird.

Next Generation Sequencing

Die bekannte genetische Ursache der
Tuberdsen Sklerose (TSC) sind gene-
tische Veranderungen (Mutationen) in
den Genen TSC1 und TSC2. Seit ihrer
Identifizierunginden90erJahrenhaben
sich die Moglichkeiten zum Nachweis
von Mutationen standig verbessert.
Derzeit werden als Routinemethoden
zur Mutationssuche zwei Analysever-
fahren eingesetzt. Das ist zum einen
die DNA-Sequenzanalyse der Exons bei-
der TSC-Gene, also der Bereiche, welche
die Information fiir die Herstellung der
EiweiBbausteine (Proteine) enthalten.
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Hierzu wird die sog. Kettenabbruch-
methode (Methode nach Sanger, erst-
mals beschrieben 1977) angewandt,
die das Auffinden von Veranderungen
einzelner Buchstaben (Basen) der DNA
ermoglicht. Erganzt wird die Sequenz-
analyse durch eine zweite Methode,
die sog. Multiplex Ligation Dependent
Probe Amplifikation (MLPA, verfiig-
bar seit 2005), die den Nachweis von
Verlusten oder Zugewinnen groferer
DNA-Bereiche beider Gene (<100 Basen
bis zu mehreren 1000 Basen) ermog-
licht. Trotzdem kann durch Kombinati-
on dieser Methoden bei 15 — 20 % der
Patienten mit der klinischen Diagnose
TSC derzeit keine genetische Ursache
nachgewiesen werden. Bei einem Teil
dieser Patienten liegen wahrscheinlich
sog. genetische Mosaike vor, wobei
eine Mutation im TSC1- oder TSC2-Gen
nur in einem Teil der Korperzellen vor-
handen ist. Ist der Anteil an Zellen mit
Mutation im untersuchten Gewebe
(i. d. R. weile Blutkorperchen einer
Blutprobe) niedriger als 20 - 30 %, kann
er mit den oben genannten Routine-
methoden nicht mehr nachgewiesen
werden. Ein weiterer Anteil von Muta-
tionen befindet sich vermutlich in den
regulatorischen Regionen beider TSC-
Gene. Dazu zahlen sowohl die DNA-Ab-
schnitte mit Steuersignalen, die regu-
lieren, unter welchen Bedingungen das
Gen abgelesen werden soll, als auch die
Introns, also die Bereiche eines Gens, die
bei der Reifung der Boten-RNA (mRNA)
wahrend des Ablesens der DNA-Matrize
zur Herstellung der EiweiRe (Proteinbi-
osynthese) herausgeschnitten werden.
Diese Bereiche sind wegen ihrer GroRle
und dem damit verbundenen Aufwand
sowie der Kosten mit den bisherigen
Methoden nicht untersucht worden.

In den letzten fiinf Jahren hat sich je-
doch eine neue Technologie zur Ana-
lyse der DNA-Sequenz, das sog. Next
Generation Sequencing (Hochdurch-
satz-Sequenzierung) zu einer wertvol-
len Methode fiir verschiedene For-
schungsanwendungen entwickelt.
Hierbei ist die Kapazitat im Vergleich
zur konventionellen DNA-Sequenzie-
rung nach der Sanger-Methode um
den Faktor 1000 hoéher. Die Anwen-
dung dieser Methode fiir beide TSC-
Gene in ihrer gesamten Lange ermog-
licht daher die Identifizierung von
Mutationen in den regulatorischen
Regionen und in den Introns, die aus

Kapazitats- und Kostengriinden bis-
her nicht untersucht werden konnten.
Da mit der Hochdurchsatz-Sequenzie-
rung jede Base eines Genabschnitts
bis zu 1000 mal gelesen wird, ermog-
licht dies zudem die Entdeckung von
Mutationen, deren Anteil in der unter-
suchten DNA so gering ist, dass er mit
den bisher eingesetzten Methoden
nicht nachgewiesen werden konnte.

Diese Methode mochte Frau Dr. rer. nat.
Karin Mayer, Fachhumangenetikerin
am Zentrum fiir Humangenetik und
Laboratoriumsmedizin in Martinsried
und Bundesvorstandsmitglied des
Tuberose Sklerose Deutschland e. V.,
flir TSC-Patienten nutzbar machen.
Dabei soll die Anwendung der Hoch-
durchsatz-Sequenzierung fiir die Analy-
se der gesamten DNA-Regionen beider
TSC-Gene dazu beitragen, die diagnos-
tische Liicke zwischen 85 % der bisher
erfassbaren Mutationen und idealer-
weise 100 % theoretisch erfassbarer
Mutationen zu schlieBen. Hierzu ist
geplant, in einem Pilotprojekt zunachst
20 Patienten aus einem Kollektiv von
etwa 100 TSC-Patienten, die in den
letzten Jahren am Zentrum fiir Human-
genetik und Laboratoriumsmedizin in
Martinsried mit den konventionellen
Methoden untersucht wurden und bei
denen keine Mutation nachgewiesen
werden konnte, mit der Next Generation
Sequencing Methode erneut zu unter-
suchen. Ein positives Votum der Ethik-
kommission der Bayerischen Landesarz-
tekammer liegt hierfiir bereits vor.

Da die Hochdurchsatz-Sequenzierung
bisher tiberwiegend in der Forschung,
aber aufgrund des hohen metho-
dischen Aufwands und der damit ver-
bundenen Kosten noch kaum in der Di-
agnostik angewandt wird und die aus
der Studie gewonnenen Ergebnisse als
Argumentationsgrundlage fiir den Ein-
satz dieser neuen Untersuchungstech-
nik als Standard in der diagnostischen
Routine dienen konnten, hat der Tu-
berose Sklerose Deutschland e. V. be-
schlossen, dieses Projekt im Jahr 2011
mit 33.000 Euro zu fordern. Wichtig
ist dies zundchst vor allem zur sicheren
genetischen Diagnosestellung, die fiir
Patienten zur Abklarung der tatsdch-
lichen Krankheitsursache, zur verbes-
serten genetischen Beratung, zur Mog-
lichkeit der Untersuchung weiterer
Familienmitglieder oder auch hinsicht-
lich eines moglichen Kinderwunsches
von grofRer Bedeutung ist. Darlber hi-
naus tragt jede verbesserte genetische
Analysemethode dazu bei, eventuell
einen Zusammenhang zwischen Art
und Lokalisation einer TSC-Mutation
und einer moglichen Aussage uber die
Prognose des Krankheitsverlaufs oder
spezifischer Therapieoptionen zu er-
moglichen.

Vigabatrin-Therapie

bei BNS-Epilepsie

Der Bereich Neuropadiatrie am Uni-
versitatsklinikum Munster ist als Tube-
rose Sklerose-Zentrum zertifiziert und
bietet eine spezielle Sprechstunde fiir
Patienten mit neurokutanen Erkran-
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kungen an. Hier werden auch etwa 50
Kinder betreut, die an der Tuberdsen
Sklerose erkrankt sind und zum Teil un-
ter der typischen BNS-Epilepsie im Rah-
men der Grunderkrankung leiden. Bei
der Anwendung unterschiedlicher The-
rapiestrategien bei diesen Patienten ist
den behandelnden Arzten der Univer-
sitatsklinik vor allem im Laufe der letz-
ten zwei Jahre immer wieder aufgefal-
len, dass bei Einsatz des Medikaments
Vigabatrin (Sabril®), das in der Regel als
Mittel der ersten Wahl bei einer BNS-
Epilepsie verwendet wird, bei einigen
Patienten keine Besserung erzielt wer-
den konnte. Uber eine Umfrage unter
den Mitgliedern des Tuberdse Sklerose
Deutschland e. V. im vergangenen Jahr
versuchten Prof. Dr. med. Gerhard Kur-
lemann und sein Team im Zuge einer
Doktorarbeit daher die Effektivitat von
Vigabatrin (Sabril®) zur Therapie der
BNS-Epilepsie bei Kindern mit TSC zu
uberpriifen. Die Befragung sollte dabei
zum einen Aufschluss dariiber geben,
wie viele der Kinder mit TSC im Schnitt
eine BNS-Epilepsie entwickeln und ob
bei ihnen Vigabatrin wirklich immer
das Mittel der ersten Wahl zur Thera-
pie der BNS-Epilepsie war.

Nach der zweiten Versendung der Fra-
gebodgen durch den Tuberdse Sklerose
Deutschland e. V. im Friihjahr 2011 ist
nun mit den ersten Ergebnissen aus
der Befragung noch im Laufe dieses
Jahres zu rechen.

Einfluss von Hormonstatus

und Hormonpraparaten

»,Hormone und Tuberdse Sklerose“ -
ein Thema, das immer wieder fiir Unsi-
cherheit - sowohl bei den Patienten als
auch bei den behandelnden Arzten -
sorgt. Hintergrund dieser Unsicherheit
sind Tierversuche und einzelne Fallbe-
richte in der medizinischen Fachlitera-
tur, die Hinweise darauf geben, dass
bestimmte weibliche Geschlechtshor-
mone (Ostrogene) maoglicherweise das
Krankheitsbild der Tuberésen Sklerose
bei Frauen verschlechtern kénnen. Kon-
kret beziehen sich diese Berichte da-
rauf, dass Ostrogene das Wachstum der
typischerweise bei Tuberdser Sklerose
vorkommenden gutartigen Tumoren
der Niere, den sog. Angiomyolipomen
(Mischtumoren aus Gefal-, Muskel-
und Fettgewebe), beschleunigen. Auch
fiir eine Verschlechterung der Lungen-
beteiligung (Lymphangioleiomyomato-

se) unter Einfluss von Ostrogenen gibt
es Hinweise. Dem entgegen steht oft-
mals der Wunsch nach einer sicheren
Empfangnisverhiitung, da es sich bei
der Tuberosen Sklerose ja um eine erb-
lich bedingte Erkrankung handelt. Im
Falle der ,Antibaby-Pille“ sind jedoch
Hormone enthalten, die im Verdacht
stehen die oben erwahnten negativen
Effekte herbeifiihren zu kénnen.

Bislang gibt es allerdings noch kei-
ne systematischen Untersuchungen
dieser Effekte beim Menschen. Mit
einer Fragebogenuntersuchung bei
TSC-Patientinnen ab dem 18. Lebens-
jahr will das Nephrologische Zentrum
der Ludwig-Maximilians-Universitat-
Miinchen daher nun herausfinden, ob
eine Anderung des ,Hormonstatus®,
die sich z. B. aus der Einnahme eines
hormonhaltigen Arzneimittels oder
einer Schwangerschaft ergibt, einen
Einfluss auf die Nierenbeteiligung hat.
Insbesondere die GroRBe von Angiomy-
olipomen wird hierfiir ein ausschlag-
gebender Indikator sein. Ebenso soll
der Einfluss auf die Lungenbeteiligung
untersucht werden. Neben diesen
Hauptfragestellungen erhoffen sich Dr.
med. Matthias Sauter, wissenschaft-
liches Bundesvorstandsmitglied des
Tuberose Sklerose Deutschland e. V.,
und sein Team aber auch, Anhalts-
punkte Uber die Versorgungsrealitat
von Patientinnen mit Tuberdser Skle-
rose zu erhalten. Erste Ergebnisse aus
der Auswertung der im Februar 2011
durch den Tuberose Sklerose Deutsch-
land e. V. versandten Fragebdgen sind
noch im Laufe des Jahres zu erwarten.

Gewebebank

Zum Wesen der Tuberdsen Sklero-
se gehort leider die Entstehung von
Tumoren in den verschiedensten Or-
ganen (Gehirn, Nieren, Haut, etc.). In
diesem Zusammenhang missen sich
Patienten unter Umstanden auch
Operationen zur Entfernung dieser Tu-
moren unterziehen. Bislang wurde das
bei Operationen anfallende Tumor-
gewebe zwar fiir die zwingend not-
wendig  pathologisch-histologische
Diagnostik verwandt, nicht jedoch sy-
stematisch gesammelt. Tumorgewe-
be, welches nicht fiir die Diagnostik
benotigt wird, stellt zusammen mit
klinischen Informationen aber eines
der wichtigsten Fundamente der wei-
teren Erforschung der Krankheit und

ihrer Mechanismen sowie Behand-
lungsmoglichkeiten dar.

Mit dem Einsatz menschlichen Gewe-
bes in der Forschung sind aber oftmals
auch berechtigte Bedenken, sowohl
seitens des Patienten als auch der Me-
diziner, verbunden. Fragen, beispiels-
weise rund um den Datenschutz und
die Eignung des Gewebes fiir die For-
schung missen daher im Vorfeld einer
Einlagerung von Gewebeproben abge-
klart werden. In der Beschaftigung mit
diesen Bedenken setzte sich Dr. Matthi-
as Sauter als Vertreter des Bundesvor-
standes im vergangenen Jahr intensiv
mit dem Modell des ,,Gewebebankings*
der Stiftung Human Tissue & Cell Re-
search (HTCR) auseinander, die im Jahr
2000 von Arzten und Wissenschaftlern
der Universitatsklinik Regensburg ge-
griindet wurde, da zum einen die Nach-
frage nach menschlichem Gewebe fiir
Forschungszwecke wuchs und zum
andern der Anspruch bestand, die Inte-
ressen der Patienten zu schiitzen. Das
dort entwickelte Konzept bringt heute
sowohl ethisch-moralische Grundsatze
als auch Patientenrechte, arztliche Vor-
gaben und juristische Belange mit dem
Bedarf der Forschung in Einklang.

Nach intensiven Verhandlungen mit
der Stiftung HTCR ist dort nun auch die
Lagerung von Gewebe, das im Zuge von
Operationen bei TSC-Patienten anfallt,
moglich. Um Logistik und Methodik fiir
TSC-spezifische Belange zu testen, star-
tete im Sommer 2010 ein erster Test-
lauf der Einlagerung von TSC-Gewebe
durch das TSC-Zentrum Miinchen, so-
dass dort mittlerweile auch erste Ge-
webeproben von Nierentumoren ein-
gelagert werden konnten. In Folge ist
nun geplant die Einsendung von Gewe-
be aus dem gesamten Bundesgebiet zu
ermoglichen. Die hierflir notwendigen
logistischen Voraussetzungen wird der
Tuberdse Sklerose Deutschland e. V.,
der zudem die Finanzierung der Einla-
gerung eines Grundstocks von Proben
sichert, zur Verfiigung stellen.

Nahere Informationen zu der konkreten
Abwicklung der Einlagerung von Gewe-
beproben bei einer anfallenden Ope-
ration werden den Vereinsmitgliedern,
deren aktive Beteiligung an diesem Pro-
jekt erforderlich ist, nach Abschluss der
Testphase in Form eines Informations-
blattes zur Verfligung gestellt.
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EXIST-Studien

Die molekularen Grundlagen der Tu-
berosen Sklerose werden mittlerweile
ziemlich gut verstanden. In jeder Kor-
perzelle gibt es Mechanismen, die den
Stoffwechsel und das Wachstum der
Zelle regulieren. Ein Schltisselmolekiil
hierbei stellt mTOR dar, das normaler-
weise durch die Zusammenwirkung
der Proteine TSC1 und TSC2 in seiner
Aktivitat gebremst wird. Bei der Tube-
rosen Sklerose ist dieser hemmende
Einfluss durch einen genetischen
Fehler nicht gegeben, was zu einer
unkontrollierten mTOR-Aktivitat, zu
vermehrtem Zellwachstum und letzt-
endlich zur Tumorentstehung fiihrt.

Mit den sog. mTOR-Inhibitoren ste-
hen Medikamente zur Verfligung,
welche die Aktivitdt von mTOR hem-
men konnen. Fiir Medikamente die-
ser Wirkstoffgruppe wurde bei TSC-
Patienten in kleineren Studien und
Einzelfallberichten gezeigt, dass unter
anderem die GrofRe von Angiomyoli-
pomen der Niere bzw. von subepen-
dymalen Riesenzellastrozytomen im
Gehirn abnimmt. Um diese Effekte
nach anerkannten wissenschaftlichen
Grundsatzen nachzuweisen, was Vo-
raussetzung fir eine Zulassung durch

die Arzneimittelbehdrden ist, wurden
in den vergangenen Jahren die beiden
EXIST-Studien initiiert, an denen auch
deutsche TSC-Zentren beteiligt sind.
Hierbei wird die Wirksamkeit und Si-
cherheit der mTOR-hemmenden Sub-
stanz RADO0O1 (Everolimus) bei sube-
pendymalen Riesenzellastrozytomen
(SEGAs) in der EXIST-1-Studie und ana-
log der Effekt auf Angiomyolipome der
Niereinder EXIST-2-Studie untersucht.
Die Verkleinerung von SEGAs konnte
mitterlweile durch eine amerikanische
Phase-lI-Studie, die unter der Leitung
von Prof. Dr. med. David Franz, einem
der wissenschaftlichen Berater des
Tuberose Sklerose Deutschland e. V.,
durchgefiihrt wurde, weitreichend
belegt werden, sodass vor kurzem
nun mit Afinitor (Wirkstoff: RAD001)
das erste Arzneimittel zur medika-
mentésen Behandlung der SEGAs
bei der Tuberosen Sklerose durch die
amerikanische Arzneimittelbehorde
FDA zugelassen wurde.

Auf Grundlage dieser Ergebnisse wur-
de die Zulassung der Substanz von
Novartis vor kurzem nun auch bei
der europaischen Arzneimittelbehor-
de EMEA beantragt, die das Anliegen

vor dem Hintergrund des dringenden
medizinischen Bedarfs prift. Eine be-
dingte Zulassung des Medikaments
fir die Indikation Tuberdse Sklerose
und SEGA riickt damit nun auch in
Deutschland in greifbare Nahe. End-
gultig und dauerhaft zugelassen wer-
den kénnte das Medikament nach Ab-
schluss der weltweit durchgefiihrten
EXIST-1-Studie (Phase-llI-Studie). Bis
dahin soll ein Expanded Access Pro-
gramm TSC-Patienten, die an sube-
pendymalen Riesenzellastrozytomen
leiden, den Zugang zu RADOO1 im
Rahmen einer kontrollierten Studie
ermoglichen. Etwas langer wird die
allgemeine Verfligbarkeit des Medika-
mentes zur Behandlung der Angiomy-
olipome der Nieren auf sich warten
lassen, da hier die Zulassung erst auf
Grundlage der EXIST-2-Studienergeb-
nisse erfolgen kann.

Neben der genannten Wirksamkeit
auf SEGAs und Angiomyolipome zei-
gen Untersuchungen auch vielver-
sprechende Effekte auf schwierig zu
behandelnde Epilepsien bei Patienten
mit Tuberoser Sklerose. Eine genauere
Charakterisierung soll nun ebenfalls
in Folgestudien erfolgen.
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Netzwerke schaffen -
Kommunikation ist der Schliissel

Gerade bei einer seltenen Erkrankung
wie der Tuberbésen Sklerose haben
Netzwerke eine ausschlaggebende
Bedeutung. Ganz nach dem Grund-
satz “Gemeinsam sind wir stark!®
vernetzt sich der Tuberdse Sklerose
Deutschland e. V. daher sowohl na-
tional als auch international mit an-
deren Organisationen, die dasselbe
Ziel verfolgen. Hinsichtlich der For-
schung, der Beratung und der Lobby-
arbeit war und ist es dem Verein auf
diese Weise moglich, den TSC-Betrof-
fenen ein Maximum an Leistungen
zur Verbesserung der Lebensqualitat
zu bieten.

TSC-Zentren

Das Netzwerk der deutschen TSC-
Zentren, das im Laufe der Jahre ent-
standen ist, gehort dabei zu den er-
folgreichsten Initiativen des Vereins,
mit Hilfe dessen die Versorgungsqua-
litat der TSC-Betroffenen verbessert,
Expertenwissen gebiindelt und die
Forschung voran getrieben werden
soll. Als TSC-Zentren werden hierbei
Kliniken bezeichnet, von denen der
Verein sicher weil, dass sie schon
eine nennenswerte Anzahl an TSC-
Patienten behandelt haben, alle zur
Behandlung von TSC-Patienten not-
wendigen Fachbereiche besetzen
und zum aktiven Austausch und Dia-
log mit dem Verein und den weiteren
Zentren bereit sind.

In den vergangenen Jahren bekunde-
ten erfreulicherweise immer mehr
Kliniken in Deutschland mit einem
interdisziplinaren Versorgungskon-
zept fir die durch den Verein be-
treuten Patienten ihr Interesse da-
ran, als TSC-Zentrum anerkannt zu
werden. So gibt es mittlerweile zehn
TSC-Zentren im gesamten Bundes-
gebiet, zu denen sich seit 2010 auch

das TSC-Zentrum Wiesbaden und seit
2011 die TSC-Zentren GieRen und
Hannover zdhlen diirfen. Dabei bie-
ten bereits einige der vom Tuberése
Sklerose Deutschland e. V. zertifi-
zierten Zentren ein liickenloses Kon-
zept zur Versorgung von TSC-Pati-
enten sowohl im Kindes- als auch im
Erwachsenenalter, das sich im Zuge
der aktuellen Gesetzgebung und den
damit verbundenen Finanzierungs-
strukturen in der Regel schwierig
realisieren lasst. Eine Prifung ver-
schiedener Modelle wird derzeit zu-
dem von allen weiteren TSC-Zentren,
die eine Versorgung derzeit nur im
Bereich der Kinder- und Jugendmedi-
zin anbieten kénnen, durchgefihrt.

Hinsichtlich derartiger Versorgungs-
fragen stehen die Zentren-Vertreter
in regem Kontakt zum Verein, wo
sie eine Ruckkopplung aus Patien-
tensicht erhalten. Sie kommunizie-
ren aber auch untereinander ein-
zelne Behandlungsstrategien und
halten sich gegenseitig Uber TSC-
bezogene Forschungsaktivitaten
auf dem Laufenden. Gemeinsame
Forschungsprojekte zdahlen daher
mittlerweile genauso zum Zentren-
konzept, wie die einmal im Jahr vom
Tuberose Sklerose Deutschland e. V.
initiierte Konferenz, zu der sich alle
Zentrenvertreter zusammen finden.

ImJahr 2011 standen dabei vor allem
Forschungsprojekte wie die Gewebe-
bank, die EXIST-Studien und weitere
Forschungsvorhaben rund umdie Un-
tersuchung der Wirkungsweise des
MTOR-Inhibitors RAD0OO1 auf die ver-
schiedenen Symptome der Tuberésen
Sklerose auf der Agenda, die ohne
das Zutun der TSC-Zentren nicht oder
nur schwer realisierbar sind. Ebenso
wurde aber auch die medizinische

Versorgung der TSC-Patienten beim
Ubergang vom Jugend- ins Erwach-
senenalter ausfihrlich diskutiert.

Dachverbande

Der Verein vernetzt sich neben den
Zentren aber auch durch Mitglied-
schaften in einer Reihe von Verban-
den. Formal ist dabei beispielsweise
die Mitgliedschaft im Paritétischen
Wohlfahrtsverband besonders wich-
tig. Hinsichtlich sozialrechtlicher Fra-
genderTSC-betroffenen Familien und
der zu diesem Zweck vom Bundes-
verband fiir kérper- und mehrfachbe-
hinderte Menschen e. V. (BVKM) zur
Verfligung gestellten Informationen,
ist eine Mitgliedschaft des Vereins im
BVKM ebenfalls unerlasslich.

Fir die praktische Arbeit ist aulRer-
dem die Kooperation mit der Allianz
fiir chronische Seltene Erkrankungen
(ACHSE) von hochster Bedeutung. Als
deutscher Dachverband fiir die sel-
tenen Erkrankungen organisiert die
ACHSE die Lobbyarbeit, stellt Semi-
nar- und Tagungsangebote zur Ver-
fligung und vertritt die ,Seltenen®
auf nationaler und internationaler
Ebene, wovon naturlich auch der
Tuberose Sklerose Deutschland e. V.
profitiert.

Zudem gehort die ACHSE als gleich-
berechtigter Partner neben dem
Bundesministerium fir Gesundheit
und dem Bundesministerium fur Bil-
dung und Forschung seit 2010 auch
den Nationalen Aktionsbiindnis fiir
Seltene Erkrankungen (NAMSE) an, in
dem der Nationalplan fiir Seltene Er-
krankungen anldsslich einer EU-Rats-
Empfehlung nun auch fiir Deutsch-
land erstellt werden soll. Die ACHSE
als Sprachrohr der Patientenvertre-
tung ist somit auch ein wichtiger An-
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sprechpartner auf politischer Ebe-
ne, Uber den der Tuberdse Sklerose
Deutschland e. V. die Moglichkeit hat,
Versorgungsliicken zu kommunizie-
ren und die Berlicksichtigung dieser
bei der Erstellung des Nationalplanes
zu erwirken. Gemeinsame Aktionen,
die anlasslich des Europaischen Ta-
ges der Seltenen Erkrankungen ins
Leben gerufen wurden, verstarkten
zudem auch im Jahr 2011 wieder das
Zusammengehorigkeitsgefihl  der
seltene Erkrankungen vertretenden
Verbande und halfen dabei, auf die
Anliegen von Menschen mit einer
seltenen Erkrankung aufmerksam zu
machen.

Internationale Netzwerke

Des weiteren gewinnt die internatio-
nale Zusammenarbeit in den letzten
Jahren immer mehr an Bedeutung
und erfolgt vor allem hinsichtlich
der Forschung. Dabei ist eine enge
und partnerschaftliche Beziehung
zwischen dem Tubertse Sklerose
Deutschland e. V. und den Partnern
an der Universitats-Kinderklinik in
Cincinnati (Ohio, USA) entstanden,
die durch regelmaRige Arbeitsbe-
suche weiter gefestigt wird. Aber
auch mit anderen Landern steht der

Verein im aktiven Austausch, durch
den im vergangenen Jahr beispiels-
weise wieder medizinische Vertreter
aus den USA und aus GroRbritan-
nien als Referenten fiir die Jahresta-
gung des Vereins gewonnen werden
konnten, die den Tuberdse Sklerose
Deutschland e. V. zudem liber das ge-
samte Jahr hinweg bei Patientenan-
fragen unterstiitzten. Auch besuchte
im Jahr 2010 wieder eine Vorstands-
vertreterin das Cincinnati Children‘s
Hospital Medical Center in den USA
und nutzte die Gelegenheit, den Kli-
nikalltag vor Ort mit zu erleben und
einige neue Anregungen mit nach
Deutschland zu bringen.

Ebenfalls wichtig wird in Zukunft zu-
dem das Netzwerk der europdischen
TSC-Patientenvertreter sein, das
sich aufgrund der aktuell laufenden
EXIST-Studien in ganz Europa wie-
der zusammengefunden hat. An der
Einfihrung einer internationalen
Homepage zur Tuberdsen Sklerose in
mehreren europdischen Sprachen ar-
beitet derzeit der Bundesvorsitzende
des Tuberdse Sklerose Deutschland e.
V.in Zusammenarbeit mit EURORDIS,
dem europdischen Dachverband der
seltenen Erkrankungen. Zudem ist

geplant das bisher formlose und lo-
ckere Kommunikationsnetzwerk der
europdischen TSC-Patientenvertreter
EIGPC (Expierenced International
Group of TSC Patient Consultants)
in feste Strukturen zu gieflen und
die Grlindung eines eigenstandigen
europadischen Vereins mit Geschafts-
stelle anzustreben. Dadurch soll eine
Struktur geschaffen werden, die die
landertibergreifende TSC-spezifische
Forschung in ganz Europa weiter vo-
ran treibt.

Der Verein greift aber natiirlich auch
anderenPatientenorganisationen,die
sich fur Tuberdse Sklerose betroffene
Menschen einsetzen, unter die Arme.
So erhielt beispielweise der noch jun-
ge oOsterreichische Verein ,Tuberdse
Sklerose Complex Mitanand®, der im
Jahr 2009 gegriindet wurde, vom Tu-
berose Sklerose Deutschland e. V. zu
Beginn Starthilfe und wurde auch im
vergangenen Jahr mit allen aktuellen
Drucksachen des Vereins versorgt.
Die daraus entstandene kontinuier-
liche Zusammenarbeit ldsst in Zu-
kunft auf mehr Projekte, wie die im
Frihjahr 2010 durchgefiihrte Fortbil-
dungsveranstaltung an der Universi-
tatsklinik in Innsbruck, hoffen.
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Offentlichkeitsarbeit -

nur wer TSC kennt, kann damit umgehen

Die Seltenheit der Tuberdsen Sklerose
bringt fur die Betroffenen viele Pro-
bleme mit sich. Seltene Erkrankungen
sind die Stiefkinder der Medizin und
der meist lange Weg bis hin zur Dia-
gnose ist vielen Betroffenen gemein-
sam. Die Entwicklung der letzten Jahre
hat zwar dazu gefiihrt, dass die sichere
Diagnose heute meist recht schnell
gestellt werden kann, dennoch wird
dem Verein immer noch von Fallen
berichtet, in denen Patienten mehrere
Jahre brauchen, bis sie Gewissheit da-
ruber haben, mit welcher Erkrankung
sie konfrontiert sind.

Ein weiteres Problem stellt das sozi-
ale Umfeld der Betroffenen dar. Den
Patienten sieht man die Erkrankung,
abgesehen von den TSC-typischen
Knotchen im Gesicht, oft nicht an. Au-
RBenstehende interpretieren das ,Fehl-
verhalten® der Erkrankten als Resultat
einer falschen Erziehung, riigen die
Eltern und die TSC-Patienten selbst.
Sogar Freunde und Bekannte wenden
sich, zumeist aufgrund einer falschen
Vorstellung von der Erkrankung, von
den Familien ab. Die seelische Bela-
stung ist grolR und das Alltagsleben
ist unter diesen Umstanden stark er-
schwert. Unter diesem Gesichtspunkt
kommt natirlich auch der Aufkla-
rungs- und Offentlichkeitsarbeit eine
mafRgebende Bedeutung zu.

Kongresse, Foren und Tagungen

Medizinische Kongresse, Foren und
Tagungen sind dabei eine Plattform,
die sich die Selbsthilfeorganisation
mehrmals jahrlich zu Nutze macht,
um uber die Tuberdse Sklerose zu in-
formieren. So beteiligte sich der Ver-
ein im vergangenen Jahr beispiels-
weise mit einem Informationsstand
in Potsdam im Rahmen der 106. Jah-
restagung der Deutschen Gesellschaft

fir Kinder- und Jugendmedizin und
war zudem am Angehorigentag der
v. Bodelschwinghschen Stiftungen
Bethel vertreten. Gelegenheit, um
pressewirksam auf die Anliegen von
Menschen mit seltenen Erkrankungen
im allgemeinen und im speziellen auf
die Tuberdse Sklerose aufmerksam zu
machen, bot auch der Europaische Tag
der Seltenen Erkrankungen, an dem
sich deutschlandweit Patientenverei-
nigungen zusammenfanden, um sich
gemeinsam fir Menschen in dieser
besonderen Lebenssituation stark zu
machen. Anlasslich dieses Ereignisses
war der Verein natirlich sowohl bei
dem Rare Disease Day-Symposium
im Jahr 2011, das von den Betreibern
der Internet-Datenbank Orphanet ins
Leben gerufen wurde, als auch bei
einer von Griindungsmitglied Renate
Buhren organisierten Ausstellung im
Werre Park, dem groRten Einkaufs-
center in Ostwestfalen, mit einem
Informationsstand dabei. Daneben
profitierte die Selbsthilfeorganisation
hinsichtlich der Offentlichkeitsarbeit
zudem von der wohlwollenden Un-
terstitzung der EDEKA Handelsgesell-
schaft Siidwest mbH, die es dem Ver-
ein im vergangenen Jahr ermoglichte
sich mit einem Informationsstand an
den EDEKA-Tagen im Frankfurter Zoo
zu beteiligen. Uber Gewinnspielkar-
ten, welche es galt an allen Informati-
onsstanden abstempeln zu lassen, um
an dem Gewinnspiel teilnehmen zu
konnen, sorgten dabei fiir eine hohe
Besucherquote, was im hohen Malke
dazu beitrug, viele Menschen, die die
Erkrankung bisher nicht kannten, mit
den entsprechenden Hintergrundin-
formationen zu versorgen.

Informations-Flyer
In der Hoffnung, dass es eines Tages
selbstverstandlich sein wird, schon

einmal von der Tuberdsen Sklerose ge-
hort zu haben und deren Merkmale zu
kennen, streut der Verein seine Flyer
mit den fir die Erkrankung typischen
klinischen Symptomen ebenso breit
wieseinelnformationsblatterzurDiag-
nostik. Neu hinzu gekommen sind im
vergangenen Jahr zu diesem Zweck
unter anderem Regional-Flyer, die
dabei helfen sollen die Regionalgrup-
penarbeit bekannter zu machen und
auf regionaler Ebene besser Ulber die
Tuberdse Sklerose zu informieren. Um
auch TSC-Patienten und ihre Familien,
die der Verein in der Regel nicht tber
Kongresse, Foren und Tagungen er-
reicht und die nicht liber das Internet
zum Tuberdse Sklerose Deutschland
e. V. finden, einen Uberblick tber die
Vereinsangebote zu geben, sollen die-
se Flyer aber nicht nur bei 6ffentlichen
Veranstaltungen ausgelegt werden,
sondern im Laufe des Jahres 2011
nach und nach auch im gesamten
Bundesgebiet an allen Kinderkliniken
und genetischen Beratungsstellen
verteilt werden.

Medieninteresse wecken

Da bei Fachkongressen nur eine be-
stimmte Zielgruppe angesprochen
wird, ist das Erreichen der breiten Of-
fentlichkeit tber Informationsstiande
beidiesenVeranstaltungen nurschwer
moglich. Daher versucht der Verein
neben dieser Art der Offentlichkeit-
arbeit auch in Pressemeldungen und
Fernsehberichten auf die Erkrankung
aufmerksam zu machen. So konnte
die Selbsthilfeorganisation dank der
Mithilfe engagierter Mitglieder auch
im vergangenen Jahr wieder einen
wichtigen Beitrag dazu leisten, die
Tuberose Sklerose ein Stiick weit be-
kannter zu machen. Zahlreiche Zei-
tungsberichte, die vor allem anlass-
lich der Vereinsveranstaltungen, aber
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auch beispielsweise im Zuge der von
den gesetzlichen Krankenkassen ge-
forderten Projekte zu Stande kamen,
dienten dabei als Aufhidnger fur die
Medien, die in ihren Zeitungen und
Zeitschriften Uber die Arbeit des Ver-
eins und die Erkrankung berichteten.
Vor allem Geschichten mit einem ho-
hen emotionalen Stellenwert, wie sie
die Griindungsmitglieder des Vereins
im vergangenen Jahr anldsslich der
25-Jahr-Feier zu erzdhlen wussten,
standen hierbei hoch im Kurs.

Multiplikatoreneffekte

Eine seltene Erkrankung wie die Tube-
rose Sklerose bringt einen hohen Auf-
klarungsbedarf mit sich, da die Erkran-
kung weitestgehend unbekannt ist.
Dem entgegen steht, dass der Verein
im Vergleich zu anderen bundesweit
agierenden Selbsthilfeorganisationen
nur eine geringe Anzahl von Betrof-
fenen betreut und dementsprechend
nur auf wenige Menschen, die sich
aufgrund der personlichen Betroffen-
heit fiir den Verein einsetzen, zuriick
greifen kann. Da es jedoch in der Na-
tur des Menschen liegt, Auseinander-
setzungen mit unangenehmen The-
men zu vermeiden, zu denen nattirlich
auch Krankheiten z3hlen, gestaltet
sich die Gewinnung von zusatzlichen
Helfern fiir die Offentlichkeitsarbeit,
die keinen personlichen Bezug zur
Tuberdsen Sklerose haben, schwierig.
Zwischen Aufklarungsbedarf und vor-
handenen Ressourcen, um diesen zu
leisten, besteht also eine Liicke, die
es zu fillen gilt, um die erforderliche
Aufklarungs- und Offentlichkeitsar-
beit zu erbringen. Um AuRenstehen-
den die Erkrankung naher zu bringen
und sich ihr Potential als Multiplikator
zu Nutze zu machen, also sie dazu zu
bewegen auch Freunde und Bekannte
Uber die Tuberdse Sklerose zu infor-
mieren, hat sich der Verein daher eine
Reihe von Angeboten ausgedacht, die
vordergriindig mit einem positiven Er-
lebnis verbunden werden und liber die
erst im zweiten Schritt ein Bezug zur
Tuberdsen Sklerose hergestellt wird.

Dabei haben vor allem Benefizakti-
onen einen hohen Stellenwert, da sie
ein grofRes Medieninteresse und viele
Besucher, die als Multiplikator fun-
gieren und zumeist eine Spende zu
Gunsten der Selbsthilfeorganisation
miteinander vereinen. So zogen im

vergangenen Jahr beispielsweise wie-
der zwei Spendenldufe und ein Darts-
Turnier die Aufmerksamkeit der brei-
ten Offentlichkeit auf sich und damit
auf die Tuberdse Sklerose. Aber auch
die anlasslich des 25-jahrigen Vereins-
jubildaums im Fernsehen ubertragene
Abendgala im Zuge der Jahrestagung
sowie ein Friihlingsfest, ein Herbst-
fest, ein Nikolausmarkt und eine of-
fentliche Quiz-Show weckten das In-
teresse vieler Besucher und sorgten
im Anschluss fiir ausreichenden Ge-
sprachsstoff rund um die Erkrankung
und die Veranstaltungen selbst.

Ahnlich gestaltete es sich mit den
Weihnachtskarten und Kalendern,
die mit einem Hinweis auf die Erkran-
kung versehen nicht nur die Vereins-
kasse aufbessern, sondern ebenso

dazu beitragen, die Tuberdse Sklerose
bekannter zu machen. Gerade die von
den TSC-Patienten selbst gestalteten

Kalender, die mit groRem Erfolg zu
Gunsten des Vereins verkauft wur-
den, standen dabei im vergangenen
Jahr wieder hoch im Kurs. Neu hinzu
gekommen ist im Jahr 2010 auch der
Jahresbericht des Vereins, der einen
ausfiihrlichen Uberblick Uber die Ver-
einsarbeit gibt und sowohl den Ver-
einsmitgliedern, als auch unterstit-
zenden Medizinern und Spendern - in
der Hoffnung, dass die Inhalte auch in
Gesprachen mit Freunden, Bekannten
und Kollegen ihren Platz finden - zur
Verfligung gestellt wird.

Im Jahr 2011 und dariiber hinaus hofft
der Verein nun mit dem Kinderbuch
»Blliimels Welt“, das von einem ganz
besonderen Hasen, namlich dem TSC-
betroffenen Hasen, handelt, und das
liebevoll von einer Mutter eines TSC-
betroffenen Kindes geschrieben und
gemalt wurde, den gleichen Effekt zu
erzielen.
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Koordination und Verwaltung -
Antrieb und Motor des Vereins

Im Laufe eines Jahres stof3t der Verein
zahlreiche Projekte mit dem Ziel, die
Lebensqualitat der Betroffenen zu ver-
bessern, an. Die Ideen dazu entstehen
zumeist wahrend den zwei bis drei
Mal im Jahr durchgefiihrten Bundes-
vorstandssitzungen sowie in regelma-
Bigen Telefonkonferenzen und durch
den Austausch uiber das gemeinsame
Intranet-Portal. Der geschaftsfiihrende
Bundesvorstand, bestehend aus dem
Bundevorsitzenden, der stellvertre-
tenden Bundevorsitzenden, der Kas-
senfiihrerin und der Geschaftsfiihre-
rin treffen sich zudem zusatzlich noch
etwa dreimal im Jahr, um die laufende
Arbeit zu besprechen. Daneben die-
nen Veranstaltungen wie die beiden
Workshops unter der Uberschrift ,er-
wachsene TSC-betroffene und ihre
Bediirfnisse® aus dem vergangenen
Jahr sowie Bewertungsfragebogen,
die der Verein regelmalig bei seinen
Veranstaltungen ausgibt, dazu den
Blickwinkel um bisher nicht erkannte
Probleme zu erweitern und anhand
dieser eine umfangreiche Strategie fiir
die Vereinsarbeit festzulegen. Die da-
raus resultierenden Aufgaben werden
vom Bundesvorstand zusammen mit
den Mitarbeiterinnen des Vereinsbiiros
und der Unterstiitzung vieler weiterer
ehrenamtlicher Helfer verrichtet. Dabei
obliegt jedem Bundesvorstandsmit-
glied ein bestimmtes Aufgabengebiet:

Die konzeptionelle Vereinsarbeit ob-
liegt dabei vornehmlich dem Bun-
desvorsitzende Helmut Hehn, der im
vergangenen Jahr Vorschldge zur An-
passung der Arbeitsformen des Vor-
stands an die modernen Erfordernisse
der Vereinsarbeit entwickelte, die Sat-
zung reformierte und bei der Verstar-
kung der Ausrichtung der Vereinsar-
beit auf die Belange der Familien mit
erwachsenen TSC-Betroffenen unter-

stiitzte. Zudem stand er der Geschafts-
fihrerin und den Mitarbeiterinnen
des Vereinsbiiros als Ansprechpartner
fir das Personalwesen zur Verfiigung
und half bei Weiterentwicklung und
Professionalisierung der vorhandenen
Buirostrukturen. Daneben zahlte natdir-
lich die Leitung von Sitzungen und Ta-
gungen, an deren konzeptioneller und
organisatorischer Vorbereitung er aktiv
mitwirkte, ebenso zu seinen Aufgaben,
wie die Mitwirkung an der Erstellung
von Texten und Publikationen (vor
allem im Bereich des Lektorats) und die
Pflege von Kontakten zu Spendern und
Sponsoren, zu Institutionen und Initia-
tiven sowie zu den Medien im Rahmen
der Offentlichkeitsarbeit.

Angelika Kodat, stellv. Bundesvorsit-
zende des Vereins, bemihte sich im
vergangenen Jahr vor allem um den
internationalen Kooperationsausbau,
besuchte im Zuge dessen das Cincin-
nati Children‘s Hospital Medical Center
in den USA, um Einblicke in den Klinik-
alltag der amerikanischen Kollegen
zu gewinnen, und nahm an dem TSC
Patient Expert Advisory Meeting am
13./14.10.2010in Zurich teil, wo sie den
Verein zusammen mit Dr. rer. nat Karin
Mayerauch beiden angegliederten,von
Novartis und Eurordis organsierten Fol-
getreffen der europaischen TSC-Patien-
tenvertreter vertrat. Neben den inter-
nationalen Veranstaltungen, besuchte
sieaber auch Tagungen in Deutschland,
zu denen die TSC-Zentrentreffen im
Jahr 2010 und 2011, die Informations-
veranstaltung am TSC-Zentrum Stutt-
gart im April 2010 sowie das Sympo-
sium zum Thema ,Entwicklungssto-
rungen im Kindesalter im Marz 2011
zahlen.Zudem bearbeitetesie Anfragen
rund um Kureinrichtungen, stand Rat-
suchenden aber auch in allen anderen
Belangen zur Seite und stellte diverse

Berichte fiir das Mitgliedermagazin des
Vereins bereit. Aktuell auf der Tages-
ordnung steht bei ihr nun der Ausbau
der Versorgung von TSC-Betroffenen
nach Erreichen des Erwachsenenalters
im Raum Datteln und Umgebung.

Die Kassenverantwortung oblag auch
im vergangenen Jahr wieder der Kas-
senfiihrerin Ursula Reiser. Zu ihren
Hauptaufgaben in den letzten Mona-
ten gehorten daher vor allem die Koor-
dination der Festgeld- und Sparanlagen
fiir den Verein in Absprache mit dem
geschaftsfiihrenden Bundesvorstand
sowie die Uberwachung der Zahlungs-
ein- und ausgange auf den Vereinskon-
ten, Uber die sie bei der Kassenpriifung
Rechenschaft ablieferte. Neben dieser
verantwortungsvollen Aufgabe (iber-
nahm sie zudem noch die Organisati-
on der Jubildumsjahrestagung im Jahr
2010, die von einem unterhaltsamen
Rahmenprogramm bis hin zu vielen
verschiedenen inhaltlichen Vortragen,
einiges zu bieten hatte und zu einer
der umfangreichsten Veranstaltung in
der Vereinsgeschichte z3hlt. Auch da-
ran, dass dem Verein ausreichende fi-
nanzielle Mittel zur Verfligung stehen,
arbeitet sie kontinuierlich. So trugen
Benefizaktionen, wie das Herbstfest
des ,Freundeskreises Tuberose Sklero-
se“ und der Weihnachtsmarkt in ihrem
Heimatort, auch im vergangenen Jahr
wieder dazu bei. In ihrer Funktion als
Mitglied des geschaftsfiihrenden Vor-
standes libernahm sie auRerdem einen
Teil der reprasentativen Aufgaben, be-
suchte medizinische Fachtagungen,
stand als Ansprechpartnerin fiir die
Presse zur Verfligung und platzierte ei-
ne Reihe von Berichten tber die Tube-
rose Sklerose in den Medien.

Die Verstarkung der Ausrichtung der
Vereinsarbeit an den Belangen von
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TSC-Betroffenen im Erwachsenenalter
hatte sich im vergangenen Jahr vor
allem Renate Biihren auf die Fahnen
geschrieben. So organisierte sie zu-
sammen mit Beate Coqui und dem
Vereinsbiiro zwei Workshops unter der
Uberschrift ,erwachsene TSC-betrof-
fene und ihre Bedurfnisse, aus denen
viele neue Impulse fiir die zukiinftige
Vereinsarbeit gewonnen werden konn-
ten. Unter anderem resultierte daraus
auch die Notwendigkeit der Erstellung
eines Informationsblattes zum Thema
»,18 Jahre - und was jetzt?“, das von
ihr aktuell inhaltlich vorbereitet wird.
Aktiv agierte sie zudem beim Koopera-
tionsausbau mit Dachverbanden wie
der ACHSE und beteiligte sich im Zuge
dessen an der Mitgliederversammlung
der ACHSE und der ersten deutschen
Nationalkonferenz, bei der der Grund-
stein fiir die Erstellung eines National-
planes fiir Menschen mit Seltene Er-
krankungen gelegt werden konnte. Des
Weiteren stand sie Eltern, erwachsenen
TSC-Betroffenen, Angehorigen, Arzten,
Therapeuten sowie Institutionen und
anderen Interessenten telefonisch und
per E-Mail als Kontaktperson zur Verfii-
gung, recherchierte Arzte- und Klinik-
adressen und half je nach Fragestellung
bei der Vermittlung eines geeigneten
Ansprechpartners. Auch die Gelegen-
heit, pressewirksam auf die Tuberose
Sklerose aufmerksam zu machen, lie8
sie sich nicht entgehen und nutzte die
Plattform des Europdischen Tages der
Seltenen Erkrankungen, anlasslich des-
sen sie sowohl beim Rare Disease Day-
Symposium, als auch bei einer von ihr
organisierten Ausstellung im Werre
Park, dem groten Einkaufscenter in
Ostwestfalen, mit einem Informations-
stand vertreten war.

Der Erstellung und Uberarbeitung der
vom Verein herausgegebenen, wis-
senschaftlich fundierten und laienver-
standlich formulierten Informations-
blatter widmete sich im vergangenen
Jahr erneut Dr. med. Carmen Gallit-
zendorfer, die sich im Zuge dessen vor
allem mit der die Gewinnung von ex-
ternen Wissenschaftlern, Arzten und
Autoren sowie Literaturrecherchen
und der redaktionelle Bearbeitung in
Abstimmung mit den Mitautoren be-
schaftigte. Die Informationsreihe wur-
de damit aber nicht nur wieder um zwei
weitere Informationsblatter erganzt,
sondern auch komplett inhaltlich ge-

prift und Uberarbeitet, um sie fiir den
von ihr initiierten Patientenordner, an
dem sie ebenfalls mitarbeitete, auf den
aktuellen wissenschaftlichen Stand zu
bringen.

Als Arztin und Mutter eines TSC-betrof-
fenen Kindes fungierte sie zudem als
Bindeglied zwischen Arzt und Patient
und stand sowohl Arzten und Wissen-
schaftlern als auch den Mitgliedern als
Ansprechpartnerin zur Verfiigung. lhre
Kontakte zu den Medizinern nutzte sie
dabei auch wieder zur Gewinnung von
Referenten fir die Jahrestagung des
Vereins, bei der sie Vortrage und Dis-
kussionsrunden protokollierte, um die
gewonnenen Informationen fir Mit-
glieder verfligbar zu machen, denen
eine Teilnahme an der Veranstaltung
nicht moglich war. Daneben besuchte
sie TSC-orientierte Veranstaltungen
und beteiligte sich zudem mit einen
Vortrag tiber den Verein und die Tube-
rose Sklerose an dem Symposium ,Ent-
wicklungsstérungen im Kindesalter”im
Marz 2011 in Miinchen-Firstenried.

Die Idee und das Konzept des TSC-ori-
entieren Kinderbuches ,,Bliimels Welt*,
das dazu beitragen soll, die Tuberdse
Sklerose bekannter zu machen, ent-
standen ebenfalls unter der Federfiih-
rung von Dr. med. Carmen Gallitzen-
dorfer. Besondere Kreativitdt bewies
sie dabei sowohl beim Verfassen der
Verse, als auch bei den von ihr gemal-
ten, bunten Bildern. Kiinstlerisches Ge-
schick zeigte sie gemeinsam mit ihrem
Sohn zudem auch bei der Gestaltung
des TSC-Kalenders, der im vergangenen
Jahr erneut erfolgreich zu Gunsten des

Vereins vertrieben werden konnte und
an dem sie sich aktiv beteiligt hatte.
Ideenreichtum und Phantasie fordert
nun auch wieder ihr aktuelles Projekt,
die Erstellung eines Buches Uber die
Tuberdse Sklerose, das die Erkrankung
in einfacher Sprache fiir Kinder und
Betroffene mit einer leichten geistigen
Einschrankung, aber auch allen ande-
ren TSC-Interessierten, erklaren soll.

Dafiir, dass die Publikationen auch an
den Mann gebracht werden, sorgte im
vergangenen Jahr wieder Agnes Jen-
ne, die in den letzten Monaten seit der
Mitgliederversammlung im Jahr 2010
wieder weit liber 100 Informationsan-
fragen bearbeitete, die sie sowohl tele-
fonisch als auch per E-Mail erreichten.
Neben dem Versand der Informationen
oblag ihr zudem die Rechnungserstel-
lung bei der Bestellung des Buches ,, Tu-
berése Sklerose - eine Krankheit, die
(auch) unter die Haut geht*, das gegen
eine minimale Zuzahlung an Interes-
sierte ausgegeben wird. Als Absolven-
tin des Seminars ,Betroffene beraten
Betroffene®, libernahm sie aufRerdem
wieder gemeinsam mit den Regional-
sprechern die BegriiBungsanrufe der
Neumitglieder und beteiligte sich auch
aktivanInformationsstandenanlasslich
der Jahrestagung des Vereins im Marz
2010 sowie der 106. Jahrestagung der
Deutschen Gesellschaft fiir Kinder- und
Jugendmedizin im September 2010 in
Potsdam.

Fir Anfragen rund um die Organisati-
on von Benefizaktionen stand im ver-
gangene Jahr hingegen Erika Wetzel,
die nicht nur Bundesvorstandsmitglied,
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sondern auch Sprecherin der Regional-
gruppe Suddeutschland, mit grofer
Erfahrung in der Durchfiihrung derar-
tiger Veranstaltungen, ist, den Mitglie-
dern sowie anderen wohlgesonnenen
Unterstltzern als Ansprechpartnerin
mit helfender Hand zur Seite. Daneben
verwaltete sie zudem die Arzteliste, die
von ihrlaufend aktualisiert und anhand
von Hinweisen aus den Reihen der Mit-
glieder erweitert wurde. Des weiteren
organisierte sie wieder ein Regional-
treffen fiir die stiddeutschen Mitglieder
des Vereins und stieg bereits im ver-
gangenen Jahr in die Vorbereitung fiir
die dritte grolle Benefizveranstaltung
in Mochenwangen sowie ein Promi-
fuBballspiel in Kombination mit einem
Kinderturnier ein, um den Verein auch
im Jahr 2011 sowohl in finanzieller Hin-
sicht als auch im Hinblick auf die Of-
fentlichkeitsarbeit zu unterstutzen.

Neben den vorgestellten Betroffenen-
vertretern im Bundesvorstand wird
die Arbeit des Vereins zudem von vier
Wissenschaftlern begleitet, die in der
Regel die Vortrage der Jahrestagungen
protokollieren und den Mitgliedern in
fachspezifischen Fragen zur Verfiigung
stehen. Auch die Forschungsvorhaben
werden zumeist von ihnen in Abspra-
che mit dem Bundesvorstand und wis-
senschaftlichen Kollegen initiiert.

Dr. med. Christoph Hertzberg, Leiter
des TSC-Zentrums Berlin, koordinierte
in dieser Funktion daher beispielweise
auch im vergangenen Jahr wieder die
Zentrenaktivitaten des Vereins und or-
ganisierte im Zuge dessen erneut ein
TSC-Zentren-Treffen im Februar 2011,
an dem alle TSC-Zentren-Vertreter so-
wie Mediziner, mit denen im Bereich
der Forschung eine enge Zusammenar-
beit besteht, teilnahmen. Gemeinsam
mit Dr. med. Matthias Sauter besuchte
erzudem das TSC advisory board im Ok-
tober 2010 in Paris, bei dem es erste Ge-
sprache rund um die Etablierung eines
europaischen Patientenregisters gab
und erste Kriterien fiir ein solches fest-
gelegt wurden. Den aktiven Austausch
pflegte er jedoch nicht nur hinsichtlich
des Patientenregisters, sondern auch
anlasslich weiterer von Novartis ge-
planter europaischer, TSC-spezifischer
Studien, die zum Teil noch in diesem
Jahr anlaufen sollen. Der dauerhafte
Informationsausaustausch mit den da-
fiir zu standigen Ansprechpartnern der
Firma Novartis und den Studienzen-

tren hatte daher in den vergangenen
Monaten ebenfalls hohe Prioritdt. Des
weiteren unterstiitzte er mit seinen
Fachkenntnissen auch wieder bei der
Erstellung und Uberarbeitung der TSC-
orientierten Informationsblatter und
half bei der Suche nach geeigneten
Referenten fir die Jahrestagung des
Vereins, fiir die er auch in diesem Jahr
wieder einen Vortrag vorbereitet hat.

In humangenetischen und labordia-
gnostischen Fragestellungen stand Dr.
rer. nat. Karin Mayer TSC-betroffenen
Patienten mit Rat und Tat zur Seite und
arbeitete zudem in ihrer Funktion als
Humangenetikerin im TSC-Zentrum
Miinchen mit. Daneben war sie vor
allem um den internationalen Koope-
rationsausbau bemiiht und besuchte
im Zuge dessen das TSC Patient Expert
Advisory Meeting am 13./14.10.2010
in Zirich, wo sie den Verein auch bei
dem angegliederten, von Novartis und
Eurordis organsierten Folgetreffen der
europdischen TSC-Patientenvertreter
vertrat. Ebenfalls unmittelbar beteiligt
war sie an den TSC-Zentrentreffen in
den vergangenen beiden Jahren, bei
denen sie die Protokollfiihrung inne
hatte, sowie an dem Symposium zum
Thema ,Entwicklungsstorungen im
Kindesalter”, das im Marz 2011 in Miin-
chen-Firstenried stattfand. Aktuell
beschaftigt sie sich derzeit aullerdem
mit einem molekulargenetischen For-
schungsprojekt, fiir dessen Umsetzung
sie bereits im vergangenen Jahr die
ersten Vorarbeiten, wie das Verfassen
und Einreichen eines entsprechenden
Ethikantrages, leistete. Die Durchfiih-
rung dieses Forschungsvorhabens, das
zur Etablierung einer neuen und effek-
tiveren gentischen Untersuchungsme-
thode (Next Generation Sequecing) bei
TSC-Patienten sowie zur SchlieRung der
diagnostischen Licke zwischen 85 %
bisher erfassbarer Mutationen und
idealerweise 100 % theoretisch erfass-
barer Mutationen beitragen konnte, ist
noch fir dieses Jahr geplant.

Ebenfalls Mitglied des wissenschaft-
lichen Bundesvorstandes ist Dr. med.
Matthias Sauter, der auch im ver-
gangenen Jahr wieder die Aktivitaten
des TSC-Zentrums Miinchen koordi-
nierte, welches eines der beiden deut-
schen Zentren ist, an dem derzeit die
EXIST2-Studie durchgefiihrt wird. Die
Betreuung der TSC-Patienten und der
Studienteilnehmer fiel damit ebenfalls

in sein Arbeitsgebiet, wie die konsi-
liarische Beratung von anfragenden
Arzten. Zudem besuchte er auRerdem
das TSC advisory board im Oktober
2010 in Paris, bei dem es erste Ge-
sprache rund um die Etablierung eines
europaischen Patientenregisters gab,
und fiihrte als Projektverantwortlicher
alle Abstimmungsarbeiten rund um die
vom Verein bezuschusste Einlagerung
von TSC-Gewebe in der Gewebebank
der HTCR Stiftung durch. Als Koordina-
tor des Gewebebank-Projektes schrieb
er zudem ein Informationsblatt fir die
Informationsreihe des Vereins, welches
Angaben zum Procedere bei der Asser-
vierung von Gewebeproben und eine
Beschreibung der Notwendigkeit einer
solchen Gewebebank enthdlt. Dieses
befindet sich ebenso wie die Auswer-
tung der ebenfalls von Dr. med. Matthi-
as Sauter durchgefiihrten Umfrage zur
hormonellen Behandlung von TSC-Pa-
tienten derzeit in der abschlieBenden
Bearbeitung. Im Zuge der Erstellung
des Patientenordners Uberarbeitete
er zudem einige der bereits bestehen-
den Informationsblatter und erganzte
die Informationsreihe mit einem wei-
teren Informationsblatt, das Auskunft
uber den Verlauf von klinischen Stu-
dien sowie damit im Zusammenhang
stehende Fachbegriffe gibt. Daneben
beteiligte er sich auBerdem an For-
schungskooperationen, unterstiitzte
das Forschungsprojekt der Mainzer
Universitatsklinik zur Untersuchung
des Entziindungsgeschehens bei TSC-
Patienten und arbeitete mit den Kol-
legen am Nikolaus-Fiebiger-Zentrum
fiir molekulare Medizin der Universitat
Erlangen-Niirnberg hinsichtlich der
Untersuchung von Mechanismen und
Bedeutung der Interaktion von mTOR
und HIF fiir Tumorwachstum und -ent-
stehung zusammen.

Neu in den wissenschaftlichen Bun-
desvorstand gewahlt wurde im ver-
gangenen Jahr Dr. med. Adelheid
Wiemer-Kruel, die neben ihrer Vor-
standstatigkeit seit 2009 auch das TSC-
Zentrum Kehl-Kork koordiniert, von wo
aus sie Patienten berat und sie Uber
die aktuellen Geschehnisse in der For-
schung rund um die Tuberdse Sklerose
informiert. Insbesondere verwies sie
dabei in den letzten Monaten auf die
aktuellen EXIST-Studien und vermit-
telte die entsprechenden Kontakte zu
den zustandigen Studienzentren. Im
Zuge ihrer Erfahrung in der Behand-
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lung von TSC-Patienten fungierte sie
zudem als Referentin bei der Jahresta-
gung des Vereins und half bei der Ge-
winnung von geeigneten Referenten,
die sich mit einem Vortrag bei der kom-
menden Tagung beteiligen werden. Ein
besonderes Steckenpferd von Dr. med.
Adelheid Wiemer-Kruel ist aufRerdem
die Ketogene Diat, die am TSC-Zentrum
Kork haufig Anwendung findet, wenn
sich bei TSC-Patienten eine Epilepsie
mit Medikamenten nicht therapieren
lasst. Die Erfassung der aktuellen An-
wendungshaufigkeit unter den Mitglie-
dern des Vereins machte sie sich daher
im vergangenen Jahr ebenso zu ihrer
Aufgabe wie die Vorbereitung eines
Vortrages zu diesem Thema fiir die Jah-
restagung 2011, fiir die sie auch zwei
Diatassistentinnen gewinnen konnte,
die auf der Biihne fiir alle Tagungsteil-
nehmer anschaulich ein Essen streng
nach den Vorgaben der Ketogenen
Diat zubereiten werden. Des weiteren
unterstutze sie den Verein in Zusam-
menarbeit mit Dr. med. Birgit Walther
mit ihrem Fachwissen auch bei der Er-
stellung des neuen Informationsblattes
zur Notfalltherapie bei epileptischen
Anfallen und wirkt an dem sich noch in
den Vorbereitungen befindlichen Infor-
mationsblatt zum Thema ,,Schlafsto-
rungen und deren Therapie® mit.

Konzeptionell wird der Bundesvor-
stand bei diesen Arbeiten von den
Mitarbeiterinnen des Vereinsbiiros
unterstutzt. Dabei oblag die Vor- und
Nachbereitung der Jahrestagungen,
der Bundesvorstandssitzungen und
einzelner Workshops im letzten Jahr
vornehmlich Sandra Hoffmann, der Ge-
schaftsfiihrerin des Vereins. Angefan-
gen von der Hotelbuchung bis hin zum
Verfassen der Einladungen, der Vorbe-

reitung der Sitzungsunterlagen und
der Protokollfiihrung libernahm sie alle
in diesem Zusammenhang stehende
Aufgaben. Aber auch Sonderprojekte,
wie der Notfallausweis, der Patienten-
ordner, die Erstellung der Regionalflyer
und das neu erschienene Kinderbuch
,Blimels Welt“ und viele weitere Pro-
jekte wurden von ihr koordiniert. Des
weiteren fielen auch alle Vereinspu-
blikationen, wie der Blickpunkt, der
Jahresbericht und der regelmalRig er-
scheinende Newsletter, der im Viertel-
jahrestakt an die Mitglieder des Vereins
versandt wird, in ihr Aufgabengebiet.
Dabei verfasste sie einen Grof3teil der
abgedruckten Text selbst, wahrend sie
sich bei den Informationsblattern des
Vereins oder bei den Flyern der TSC-
Zentren dem Lektorat annahm. Eben-
falls engagiert bei der Sache war sie im
Bereich der Informations- und Offent-
lichkeitsarbeit, hielt im Zuge dessen die
Homepage des Vereins in Zusammen-
arbeit mit dem Bundesvorsitzenden
Helmut Hehn stets auf dem Laufenden,
verfasste Pressemeldungen und betei-
ligte sich mit einem Vortrag uber die
Vereinsarbeit am TSC-Zentrentreffen
im Februar 2011. Dabei lie sich ein Teil
dieser Projekte auch im vergangenen
Jahr wieder nur uber die im Rahmen
der Selbsthilfeférderung nach §20c SBG
V ausgeschitteten Zuschusse der Kran-
kenkassen realisieren, deren Beantra-
gung ebenfalls von Sandra Hoffmann
tibernommen wurde. Daneben trugen
zudem die von ihr verfassten Spender-
Informationen und Antrage an weitere
Unterstutzer dazu bei, die Vereinskas-
se zu fullen. Natirlich hatte sie auch
wieder ein offenes Ohr fiir Mitglieder,
Arzte, Spender, Dachverbidnde und
weitere Interessenten, denen sie fiir
Anfragen jeglicher Art zur Verfiigung

stand und bei der Vermittlung ent-
sprechender Kontakte half. Der aktive
Austausch mit einzelnen Vertretern
von Dachverbanden, wie der ACHSE, an
deren Veranstaltungen sie sich zusam-
men mit Renate Biihren beteiligte, war
dabei ebenso wichtig, wie die interne
Kommunikation mit den Mitgliedern
des Bundesvorstandes und Mitarbei-
terinnen, mit denen sie gemeinsam als
Leiterin des Vereinsbiiros alle organi-
satorischen Abldufe koordinierte und
konzeptionelle Ideen fiir die zukiinftige
Vereinsarbeit entwickelte.

Unterstutzt wurde siedabei von Jeanet-
te Owen, die auch im vergangenen Jahr
wieder alle buchhalterischen Aufgaben
innerhalb des Vereinsbuiros libernahm.
Die Pflege und die Aktualisierung der
Mitgliederdatenbank, das Erstellen von
Versand- und Adresslisten sowie alle
weiteren verwaltungsbezogenen Auf-
gaben fielen dabei ebenso in ihr Aufga-
bengebiet, wie das Erstellen von Spen-
den- und Beitragsbescheinigungen, das
Verfassen von Dankschreiben und die
Abwicklung des gesamten Zahlungs-
verkehrs. Zudem tubernahm sie das Lek-
torat der Vereinspublikationen und die
Uberpriifung neuer Datenbankmodelle
zur effizienteren Gestaltung des Ver-
waltungswesens. Um die Grafik und
das professionelle Layout kiimmerte
sich auch im vergangenen Jahr wieder
Sandra Welz, die alle Publikationen,
Werbematerialien und Plakate sowie
die Informationsblatter des Vereins und
das Kinderbuch ,,Bliimels Welt“ mit viel
Kreativitat und Liebe gestaltete. Die Ko-
ordination des Versandwesens lag hin-
gegen wieder in den Handen von Kari-
na Riickert, die auch die Planung und
Betreuung der Familienfreizeit sowie
des Sommerfestes libernahm.
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Unterstiitzung fiir den Verein -
Spenden machen die Arbeit erst moglich

Der Tuberose Sklerose Deutschland e. V.
blickt mittlerweile auf eine 26-jahrige
Vereinsgeschichte zurtick, in der er kon-
tinuierlich daran gearbeitet hat, die Le-
bensumstande von Tuberdse Sklerose
betroffenen Menschen zu verbessern.
Zwar ist die seltene Systemerkran-
kung bis heute nicht heilbar, dennoch
konnten in den vergangenen Jahren
viele Fortschritte gerade hinsichtlich
der Versorgung von TSC-Patienten
durch den Verein erzielt werden. An-
gefangen von der Erstellung eines um-
fangreichen  Informationsangebotes
rund um das Krankheitsbild fiir eine
umfassende Informationsversorgung
der Betroffenen und ihrer Familien bis
hin zu zahlreichen Méglichkeiten zum
aktiven Erfahrungsaustausch und ver-
schiedenen Forschungsvorhaben, hat
der Tuberdse Sklerose Deutschland e. V.
viele Angebote geschaffen und Pro-
jekte initiiert.

Ohne finanzielle Unterstitzung ware
dies jedoch nicht realisierbar gewesen.
Einen GroRteil der Spenden haben wir
dabei in den vergangenen Jahren vor
allem unseren Schirmherren Anke und
Roland Koch zu verdanken, die sich mit
groRem Engagement fiir die Belange
von TSC-betroffenen Menschen einset-
zen und viel Zeit und Arbeit in die Of-
fentlichkeitsarbeit sowie in die Akquise
von Spendengeldern investieren, wofiir
wir uns im Rahmen dieses Jahresbe-
richtes von ganzem Herzen bedanken.

Aber nicht nur die Schirmherren sind
um die finanzielle Absicherung des
Vereins bemiht. Auch langjahrige
Spender, die den Weg unter anderem
Uiber das Ehepaar Koch zu uns gefun-
den haben, sowie Vereinsmitglieder
und Bekannte und Verwandte von
TSC-betroffenen Familien setzen sich
kontinuierlich fiir den Tuberdse Skle-

rose Deutschland e. V. ein. Auf diese
Weise erreichen den Verein jedes Jahr
eine Vielzahl von kleinen und groReren
Spenden aus den unterschiedlichsten
Beweggriinden.

Meist ist die Spendenbereitschaft da-
bei auf eine personliche Beziehung zu
einer TSC-betroffenen Familie zurlick-
zufiihren. Freunde, Bekannte und Ver-
wandte gehen Fordermitgliedschaften
ein oder unterstiitzen den Verein mit
Einzelspenden.

Vermehrt verzeichnete der Tuberdse
Sklerose Deutschland e. V. in den letz-
ten Jahren auch Unternehmensspen-
den von Firmen, die sich ihrer sozialen
Verantwortung bewusst sind. So konn-
te der Verein im vergangenen Jahr bei-
spielweise eine groRzligige Spende der
EDEKA Sudwest GmbH in Hohe von
5.000 Euro anlasslich der EDEKA Tage
im Frankfurter Zoo, die zugleich eine
offentlichkeitswirksame Plattform dar-
stellte, entgegennehmen.

Nicht zu vergessen ist aber auch die
AMS Hinrichs + Miller GmbH, die Josef
Buchmann Stiftung, die Diamant Soft-
ware GmbH, die Fraport AG und die Bil-
finger Berger AG sowie Kreditinstitute
wie die DZ Bank AG, die Frankfurter
Volksbank, die Commerzbank AG oder
die Sparkasse Ettlingen, die dem Tube-
rose Sklerose Deutschland e. V. schon
seit Jahren mit Unternehmensmitteln
finanziell unter die Arme greifen und
durch deren Hilfe der Verein einen be-
deutenden Teil seiner jahrlichen Aus-
gaben decken kann.

Zudem tragen auch zahlreiche Bene-
fizaktionen, die von Mitgliedern sowie
Freunden und Bekannten zu Gunsten
des Vereins ins Leben gerufen werden,
zur Finanzierung der Arbeit des Tu-

berése Sklerose Deutschland e. V. bei.
Gerade TSC-betroffenen Familien ist
dieses Engagement hoch anzurech-
nen. Das Leben mit TSC bringt viele He-
rausforderungen mit sich, die oft sehr
zeitintensiv sind. Die knapp verfiigbare
Zeit in Benefizaktionen fiir den Verein
zu investieren ist da nicht selbstver-
standlich. Umso mehr freut sich die
Selbsthilfeorganisation natirlich da-
riiber, dass die Bereitschaft zur Organi-
sation dieser Veranstaltungen immer
weiter zunimmt. So durfte der Verein
im vergangenen Jahr beispielsweise
zweimal eine Spende anlasslich einer
Sammelaktion des Freundeskreises
Waldbronn, der sich aus Bekannten
und Verwandten der Familie Reiser zu-
sammensetzt, entgegennehmen. Die
daraus resultierende Spendensum-
me in Héhe von 38.000 Euro trug im
erheblichen MaRe dazu bei, dass die
Vereinsarbeit auch im vergangenen
Jahr wieder kontinuierlich fortgefiihrt
und weiter ausgebaut werden konnte.
Daneben fanden aber auch viele wei-
tere kleinere, jedoch ebenso erwah-
nenswerte Benefizaktionen, wie der
alljhrliche Spendenlauf von Heinrich
Dahmen, das Darts-Turnier der Fami-
lie Schenke, eine Quiltausstellung der
Patchworkgruppe Waldbronn, eine
Quiz-Biihnen-Show im Zuge des Weih-
nachtsmarktes in Kandern sowie Friih-
lings- und Herbstfeste, die von Kerstin
Langsdorf, Bianca Werner und Uschi
Reiser sowie vielen weiteren Helfern
initiiert wurden, statt.

Eine wichtige und nicht mehr wegzu-
denkende Unterstiitzung stellt in die-
sem Zusammenhang zudem auch das
traditionelle ,Saumagenessen® des Pu-
blizisten Dr. Hugo Miiller-Vogg, das in
jedem Jahr einen ganz erheblichen Bei-
trag zu unseren Forschungsprojekten
leistet, dar.

22



Unterstlitzer des Vereins starten
Spendenaufrufe jedoch nicht nur im
Zuge von Benefizaktionen, sondern
oft auch aus ganz private Anlassen. So
kann der Tuberose Sklerose Deutsch-
land e. V. Kondolenzspenden oder
Sammelaktionen anlasslich eines run-
den Geburtstages in der Regel zwei
bis drei Mal im Jahr verzeichnen. Im
Jahr 2010/2011 erhielte der Verein
auf diesem Weg Geburtstagsspenden
von den Vereinsmitgliedern Susanne
Tellenbach und Oliver Stephan sowie
von Margrit Thiele, einer engen Freun-
din des Grindungsmitgliedes Renate
Buihren, wobei hier eine Spendensum-
me von insgesamt 3.500 Euro zusam-
menkam.

Es bedarf jedoch nicht immer einer
grolRen Aktion oder einer hohen Spen-
de. Der Tuberose Sklerose Deutschland
e. V. erhdlt daneben zudem auch tber
Spendenspardosen jahrlich einige
tausend Euro, die zur Umsetzung der
Vereinsziele eingesetzt werden.

Des weiteren haben Sachspenden
eine grofRe Bedeutung fiir die Arbeit
des Vereins. Ohne die Unterstiitzung
von Familie Zwermann-Meyer, die
den Mitgliedern anldsslich des alljahr-
lichen Sommerfestes nun bereits seit
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11Jahrenden kostenfreien Zutritt zum
Freizeitpark Lochmiihle gewahrt, oder
die groRzligige Hilfe der Dieter Haupt
KG, die dem Verein Freikarten fiir den
Europa Park zur Verfligung stellte, wa-
ren derartige Veranstaltungen zum Er-
fahrungsaustausch vermutlich nicht
realisierbar. Auch war und ist die ko-
stenfreie Uberlassung von Lebensmit-
teln durch die EDEKA Stidwest GmbH
fir die Jahrestagung des Vereins eine
groBe Hilfe fiir den Tuberose Sklero-
se Deutschland, die es ermoglicht den
Mitgliedern die Teilnahme an dieser
Veranstaltung gegen einen nur sehr
geringen Tagungsbeitrag anzubieten.

Ein weiteres Finanzierungsstandbein
bilden zudem die Fordermittel der
Krankenkassen, die im Zuge der Kran-
kenkassenforderung nach §20 c SGB
V an Selbsthilfeorganisationen ausge-
schiittet werden. Etwa sieben Prozent
der jahrlichen Einnahmen des Tube-
rose Sklerose Deutschland e. V. schie-
Ben die Krankenkassen dem Verein fiir
die allgemeine Verwaltungsarbeit zu.
Weitere Fordermittel werden fiir Pro-
jekte zur Verfligung gestellt, die den
Fordergrundsatzen des GKV-Spitzen-
verbandesentsprechen.Soforderteder
AOK Bundesverband im vergangenen
Jahr erneut das Geschwisterseminar

in Kassel mit 2.600 Euro, wahrend der
DAK Bundesverband 7.000 Euro fiir
die beiden Workshops unter der Uber-
schrift ,erwachsenen TSC-Betroffene
und ihre Bediirfnisse” zuschoss. Auch
der Patientenordner lieB sich nur mit
Hilfe von Zuschiissen der BAMER GEK
in Hohe von 3.500 Euro realisieren,
ebenso wie die Regional-Flyer, die von
der KKH Allianz mit 2.000 Euro gefér-
dert wurden.

Die Mitgliedsbeitrige, deren Summe
mit der steigenden Mitgliederzahl zu-
nimmt, sind ebenfalls eine verldssliche
Einnahmequelle. Die daraus resultie-
renden Mittel decken trotzdem nur
etwa zehn Prozent der jahrlichen Aus-
gaben ab. Um allen TSC-betroffenen
Familien eine Mitgliedschaft mit allen
Vorteilen zu ermoéglichen, wurde der
Mitgliedsbeitrag mit 20 Euro im Jahr
jedoch bisher bewusst niedrig gehal-
ten. Aufgrund der Erweiterung der
Angebotsstruktur und dem damit ver-
bundenen gestiegenen Finanzierungs-
volumen, soll dieser jedoch ab dem
kommenden Jahr auf 25 Euro erhoht
werden. Um diesen Beitrag viele wei-
tere Jahre so niedrig halten zu kénnen,
ist es natirlich um so wichtiger, dass
der Verein auch in Zukunft auf seine
Unterstitzer zahlen kann.
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LGemetnsam ewn Stick Himmel seten...

Spendenkonten

Sparkasse Ettlingen
BLZ 660 512 20, Konto 123 54 64

Commerzbank Frankfurt
BLZ 500 400 00, Konto 33 90 33 300
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