Die ACHSE Beratung ist

fiir Sie da

Wenn Betroffene, Arzte und
Therapeuten im Umgang mit
Seltenen Erkrankungen Hilfe
brauchen - Seite 3
ACHSE-Weihnachtsaktion

Helfen Sie uns, unsere Arbeit
fiir die ,\Waisen der Medizin"
langfristig auf sichere Beine
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Josephine hat das Williams-Beuren-Syndrom, ein seltener
Gendefekt. ACHSE ist fiir Josephine, ihre Familie und
4 Millionen andere Menschen mit Seltenen Erkrankungen da.
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Den Seltenen eine Stimme geben

Editorial

Liebe Freunde
der ACHSE!

Menschen, die uns anrufen, erzéhlen
oft verzweifelt von ihrer Suche nach
einer Diagnose, von vielen Arztbesu-
chen und grofien Angsten. Endlich
eine Diagnose zu erhalten, ist fir
viele Betroffene eine Erl6sung!

Sich nicht allein zu fiihlen, Hilfe und
Rat von anderen zu erfahren, ist
dann sehr wichtig: Familie Schulz
hat beides bei der Patientenorgani-
sation ,Williams-Beuren-Syndrom
e.V." gefunden. Ein Gliicksfall. Nicht
immer sind Selbsthilfevereine be-
kannt, nicht immer gibt es sie.

ACHSE ist seit mehr als zehn Jahren
das Netzwerk von und ftir Menschen
mit Seltenen Erkrankungen. Wir
setzen uns dafiir ein, dass sich die
Lebenssituation ftir alle verbessert
und, dass Menschen mit Seltenen Er-
krankungen nicht mehr die ,Waisen
der Medizin" sind.

Helfen Sie uns dabei! Daftir danke
ich lhnen sehr herzlich.

Ihnen und lhrer Familie wiinsche ich
besinnliche und frohe Weihnachten.

A;L M
Mirjam Mann
Geschdiftsfiihrerin ACHSE e.V.

50 Wie sie ist, ist sie perfekt."

Wenn Josephine fréhlich singt, flie-
genihr alle Herzen zu. Es ist kaum zu
glauben, dass die heute Elfjdhrige
nicht immer so unbeschwert war.

.Uns war damals sofort klar, dass mit
unserer Josie etwas nicht stimmt."
Von dem Herzfehler und den Pro-
blemen mit der Atmung
wusste Familie Schulz
schon vor der Ge-

burt, doch da
war mehr. ,Jo-
sephine ging
es gar nicht
gut. Sie trank
kaum, nahm
nicht zu, hatte
Schwellungen
am Korper.” Die
Arzte im Kran-
kenhaus hatten
keine Erklarung dafar.

Nach Wochen wurde Stephanie
Schulz mit ihrer kleinen Tochter
entlassen — ohne zu wissen, was
diese hat. Jahrelange qudlende
Behandlungen folgten. Josephine

litt unter Angsten und Schmerzen.
Verzweifelt sammelte ihre Mutter
alle Befunde und recherchierte
selbst. Eine Selbsthilfeorganisation
schlieflich vermittelte sie an eine
Berliner Chefarztin, die sich Josephi-
ne ansah und eine Vermutung hatte:
Williams-Beuren-Syndrom. Und tat-

sachlich: Es handelte sich
um diesen seltenen

Gendefekt!

Endlose Mo-
mente der
Unsicherheit
und  Hilflo-
sigkeit waren
fur Familie
Schulz vorbei.

Die falsche Be-

handlung ihrer
Tochter konnte be-
endet werden. Rat und
Unterstiitzung fand Familie
Schulz in einer Selbsthilfegruppe.
Und Josephine? Sie blihte auf und
entdeckte, wie viele Williams-Beu-
ren-Kinder, bald auch ihre Freude
am Singen. o
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.Wissen rettet Leben, das weif3 ich aus eigener
Erfahrung. ACHSE kennt sich aus. Sie hilft
Menschen auf der Suche nach einer Diagnose
und der richtigen Behandlung.”

Patricia Carl, Bundesverband Kleinwiichsige
Menschen und ihre Familien e.V., 1. Vorsitzende

ACHSE e.V. - Spendenkonto
Bank fiir Sozialwirtschaft
BIC: BFS WDE 33

2 ¢ Spenden auch unter www.achse-on

line.de moglich
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", Auch Arzte und Therapeuten
brauchen im Umgang mit
Seltenen Erkrankungen Unter-
stlitzung, und dann muss es oft
sehr schnell gehen.™
Dr. med. Christine Mundlos,

B ACHSE Lotsin

.Die Kinderdrztin Dr. Sabine Bert-
ram* aus Stuttgart war hochst
besorgt, als sie mich kontaktierte: Eine ihrer kleinen Pa-
tientinnen, die 17-monatige Karla*, litt seit ihrer Geburt
unter Blasen an den Handen und FulRen. Unertragliche
Schmerzen plagten das Kind so sehr, dass es sogar auf-
gehort hatte zu laufen. Was war da los?

Mit den verzweifelten Eltern im Hintergrund hatte die
Arztin recherchiert und eine Verdachtsdiagnose ge-
stellt. Doch wer sollte diese nun bestatigen?

Mithilfe unserer Mitgliedsorganisation DEBRA konn-
te ich die Familie an Experten der Freiburger Uniklinik
vermitteln. Den Eltern konnte die weite Reise erspart
werden, weil eine wohnortnahe Hautklinik Karla die
notwendigen Haut- und Blutproben entnommen und
nach Freiburg zur Analyse geschickt hat. Endlich wissen
wir: Karla hat das ,Syndrom sich schalender Haut™, eine
sehr seltene genetische Erkrankung. Nun kann ihr ge-
holfen werden."

.Wer hier anruft, hat einen langen
Leidensweg hinter sich. Als bundes-
weit einzige Anlaufstelle helfe ich
Menschen mit und ohne Diagnose."
Eike Jogwer-Welz, Betroffenen- und
Angehérigenberaterin

.Mutlos fuhlte sich Julians* Mutter,
als sie bei mir anrief. lhr dreijahriger
Sohn war mit Spina Bifida, , offener
Ricken", zur Welt gekommen. Schon als S3ugling hatte
man Julian in einer OP den Ricken geschlossen, doch
er musste lebenslang orthopdadisch und urologisch be-
treut werden. Was wiirde das fir ihn bedeuten?

Die Antworten der Arzte waren sehr komplex. Julians
Mutter fihlte sich mit ihren Sorgen und Angsten nicht
ernst genommen. Aus Furcht, falsche Entscheidungen
zu treffen, liel} sie ihren Sohn nicht mehr behandeln.

Im Behandlungsalltag missen Mediziner schnell und
kompetent handeln. Selten bleibt die Zeit, um auf
besondere BedUrfnisse von Patienten einzugehen.
Diese Zeit nehme ich mir! Ich versuche die Menschen,
die mich anrufen, zu starken. Gemeinsam planen wir die
nachsten Schritte. Julians Mutter weill nun, bei welcher
Selbsthilfeorganisation sie Expertenrat sowie andere
Betroffene findet. Und sie hat neuen Mut geschdopft,

Julian behandeln zu lassen.”
CHRONISCH

*alle Namen gedindert.

T

Regelmafig spenden:
So unterstiitzen Sie die Arbeit
von ACHSE vielfach!

+ Sie helfen, unsere Arbeit fiir die ,Waisen der Medizin" langfristig

sicherzustellen und Verwaltungskosten zu sparen.

« Sie helfen so lange Sie wollen. Forderbeitrdge an ACHSE e. V.
kénnen von der Steuer abgesetzt werden. Eine Sammelbe-
scheinigung erhalten Sie automatisch zu Beginn des Folgejahres.

« Wir berichten Ihnen von unserer Arbeit.
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Josephine sagt: DANKE!
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Unterstitzen Sie die ACHSE - Helfen Sie uns mit Ihrer Spende

Seltene Erkrankungen

* In Deutschland leben rund
4 Mio. Betroffene.

Leuchtende Augen
zu Weihnachten

Fakten

« Es gibt iber 6000 Erkrankungen,

Verschenken Sie eine Férdermitgliedschaft: Unterstitzen die zu den Seltenen zahlen.

\ II
Sie so regelmaRig die gemeinnltzige Arbeit von ACHSE e.V. l@ L ) ;
: « Sie sind Uberwiegend chronisch,

fur 4 Millionen Betroffene von Seltenen Erkrankungen in ) _
fortschreitend und unheilbar.

Deutschland und lassen Sie Familienangehérige, Bekannte,

Freunde oder Kollegen zu Mitunterstitzern werden. - Die Diagnosesuche dauert in

der Regel mehrere Jahre.

Das Tolle: Die oder der Beschenkte erhalt zu Weihnachten

ihre/seine ganz personliche Geschenkurkunde Uber diese * Therapien, Medikamente,

Fordermitgliedschaft und wird im Laufe des Jahres Uber die Arbeit Informationen und Spezialisten
von ACHSE informiert. Und Sie sorgen fiir leuchtende Augen — bei den sind rar.
Beschenkten und den Betroffenen, denen wir dank Ihnen helfen kdnnen. . Der Forschungsbedarf ist
immens grols.
So einfach geht es: Sie missen nur den I(ontaktieren Sie uns,
Fordermitgliedsantrag mit lhren Daten wir beraten Sie gern:
ausfullen und uns mitteilen, wem Sie die Stephanie Arndt
Freude bereiten wollen. Wir bedanken Telefon 030/3300708-25
uns schon jetzt recht herzlich. stephanie.arndt@achse-online.de
. . . .Menschen mit einer chroni-
JEtZt ACHSE FOrdermltghEd Werden schen seltenen Er[(rankung
* 29 Euro geniigen, um fiir einen Betroffenen da zu sein haben eine besonders schwere

Lebenssituation zu meistern.
Ftir die Arbeit der ACHSE bitte
ich Sie um lhre Untersttitzung.”

und erste Hilfestellung zu leisten.

¢ Mit 98 Euro ermdglichen Sie die umfassende Beratung
von Hilfesuchenden, z.B. wenn noch keine Diagnose
bekannt ist. A

* Mit 120 Euro kdnnen wir einen Arzt bei seiner Eva Luise Kéhler

Schirmherrin der ACHSE

Suche nach der Diagnose, Behandlung oder

geeigneten Experten unterstitzen. -1
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