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Seit nunmehr drei Jahren wirken wir als SSADH-Defizit e.V. gegen ein

Dr. Claudio Cinquemani

. - benachteiligtes Leben, indem wir diese seltene Krankheit bekannt
1. Vorsitzender SSADH-Defizit e.V.

machen und die Offentlichkeit fiir das Besondere an unseren Kindern
sensibilisieren. Wir helfen uns gegenseitig den Alltag mit einer meist
KONTAKTADRESSE: ungewissen Zukunft unserer Familienangehdrigen zu meistern. Dazu

bauen wir u.a. ein Netzwerk fiir betroffene Familien, Therapeuten,
SSADH-Defizit e.V.

Dr. Claudio Cinquemani

Arzte und Wissenschaftler auf. Ebenfalls schon zu Beginn der Vereins-
arbeit stand der Gedanke durch das Erfassen und Bereitstellen von

(Vorstand) Wissen, die Fortschritte in Forschung, Therapie und Behandlung zu

Dr. Albach Str. 22 beschleunigen. Wie haben es in der kurzen Zeit seit Bestehen des Ver-

64720 Michelstadt eins erfolgreich geschafft die Grundlagen- und Therapieforschung zu
fordern. Mechanismen des Enzymmangels werden so erforscht, was es

Tel.: +49176 853509 18

erst ermoglicht Therapieoptionen zu erarbeiten und damit Hoffnung
E-Mail: info@ssadh.de

Internet: www.ssadh.de

zu geben.

Wir brauchen engagierte Menschen, um diese Hoffnung nachhaltig
Vereinsregister Nr.:19322
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geben zu kénnen: Das zurtickliegende Jahr war gepragt von tollen
Aktionen, die von unseren Mitgliedern erdacht und durchgefiihrt
wurden. Zahlreiche Spender haben den Start von Forschungs-
projekten ermoglicht, die vor drei Jahren noch nicht einmal erdacht

waren. Die Arzte und Forscher in unserem Netzwerk haben mit ihrer
eifrigen Arbeit enorme Erkenntnisfortschritte erzielt. Ich mochte all

diesen engagierten Menschen von Herzen danken!

Ihr Claudio Cinquemani



UNSER WEG MIT SSADH

STRUKTUR DES VEREINS

Griindungsversammlung: 03/2017

Vorstand: 1. Vorsitzender: Dr. Claudio Cinquemani
2.Vorsitzende: Frauke Delius
Schatzmeisterin: Carina Cinquemani

Wissenschaftlicher Beirat:
Dr. Kathrin Jeltsch

Dr. Birgit Assmann

Dr. Ilker Karaca

Vorstand (vlnr): Frauke Delius, Carina Prof. Dr. Anna Nickisch-Hartfiel

Cinquemani, Dr. Claudio Cinquemani

MITGLIEDERENTWICKLUNG

Zu- und Abgange:
Stand 03/2019: 76 Mitglieder

Wir setzen uns seit 2017 fir Menschen mit SSADH- e .
Stand 07/2020: 82 Mitglieder (+ 6 zum Vorjahr)

Defizit ein. Unser Verein ist bundesweit aktiv mit einer

weltweiten Vernetzung, Erlauterungen zu auffalligen Entwicklungen:

2017: viele Spenden

Gegriindet wurde er von betroffenen Familien in TR e S R e R s S e

enger Zusammenarbeit mit Arzten und Forschern am 2019: viele Spenden & Mitgliederaktionen

Universitatsklinikum Heidelberg.
Ausschlussverfahren: Keine

+63 Mitglieder
28.000 € Spenden
5 Forschungsprojekte
25 Aktionen & Kongresse
: 18.000 clicks auf Homepage
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DURCHGEFUHRTE VEREINSVERANSTALTUNGEN

Oben: Bratwurststand auf dem Weihnachtsmarkt in Kooperation mit dem
SV Fortschritt Lunzenau e.V. mit Spenden fiir den SSADH-Defizit e.V.

Mitte: Nochmal spenden - aber diesmal anders: Patientin spendet Haut-
zellproben, um das vom Verein angestofiene Forschungsvorhaben zur
Entwicklung von patientennahen Zellmodellen zu unterstiitzen.

Unten: Eine verriickte Idee wurde umgesetzt: mit dem Mountainbike 8848
Hohenmeter fahren, genau die Hohe, die der Mount Everest misst und dies
in Deutschland, in der Rhén. Um diesem Vorhaben einen Sinn zu geben,
sollte jeder bewaltigte Hohenmeter von Sponsoren mit einem selbstge-
wahlten Betrag unterstiitzt werden, der dem Verein SSADH-Defizit zugute
kommt. Jens Schuhmann und Philipp Biirkner fanden einen geeigneten
Berg, den Farnsberg. 313 Hohenmeter, 29 Fahrten rauf und runter
mussten nun bewaltigt werden. Am 7. September um 5 Uhr in der Friih
ging es los - gegen 20 Uhr war es geschafft. Die Aktion wurde durch die
Beteiligung des Bike-World-Brand-Teams, Freunden und spontan dazu-
gekommenen Radlern angeheizt. Sie unterstitzten die Aktion durch
begleitende, motivierende Bergfahrten. Der ,Kuppenritt” - eine gelungene
Aktion! Der Berg wurde bewaltigt - SSADH wird bewaltigt.

“'?i ﬂﬂ"f-



SSADH-Defizit c.v. ember7th, . Germany

Im Dezember 2019 fand der erste europiische roundtable mit delegierten Wissenschaftlern und Arzten aus ver-
schiedenen Forschungsinstitutionen statt. Das wissenschaftliche Konsortium kooperiert, um endlich konkreten
Anlass zur Hoffnung fiir unsere Patienten zu erarbeiten.

. cells moPy)

Review
Succinic Semialdehyde Dehydrogenase Deficiency:
An Update

Miroslava Didiasova |, Antje Banning °, Heiko Brennenstuhl 2, Sabine Jung-Klawitter 4,
Claudio Cingquemani !, Thomas Opladen ¢ and Ritva Tikkanen +*

¥ Instilute of Biochemistry, Medical Facully, University of Giessen, Friedrichslrasse 24,
35392 Cicssen, Cermany; Mircslava Didicsova@biochemic med.uni gicssen.de (M.DL),;
Antic. Banning@biochermicmed.un: giessen.de (AB.)

£ Urivarsity Children's Hospital Heidelbery Departmant of General Pediatrics, Division of Neuropediatries
and Metahalic Wedicine, /9170 Heidelberp, Germary; Heiko Frennenshihilivmed uni-heidelberg de (H 5 );
Sabire Jung-Klawittereamad uni-heidelherg de (5 [-K ) Thomas apladenamed uni-heidelberg de (T.(2)

2 S55ADR-Defizite V., Telpriger Matz 5, 50733 (‘nlngne, Germany; infomssach de

* Correspondence: Ritva Tikkanen@biochemie meduni-giessen.ce; Tel: +49-641-5347-420

Receivenk: 26 JTanuary 2020; Accepted: 17 February 2020; Published: 19 February 2020

Endlich! Unser Ubersichtsartikel zu SSADH-Defizit mit bisherigen Forschungs- und Therapieansitzen ist seit
Februar 2020 als open Access in der Zeitschrift ,,Cells“ verfligbar. Der Artikel legt besonderen Fokus auf die
Darstellung neuer Ideen fiir Therapien und den Einfluss von Patienten-Organisationen auf die Forschung.



? Marz 2019: Mitgliederversammlung

Arzte und Wissenschaftler aus Gielen und Heidelberg waren vertreten, die den aktuellen Stand der
Forschung prasentierten und fiir Fragen Zeit hatten. Besonders freuen wir uns {iber das tolle
Programm fiir die Kinder -vom Kleinkind bis hin zu den jungen Erwachsenen wurde der Tag
spannend und kreativ durch geschultes Personal gestaltet. Im Rahmen der ordentlichen Vorstands-
wahl wurde der Vorstand im Amt bestatigt.

‘ September 2019: Everesting

Die Mainpost berichtet {iber ein ambitioniertes Vorhaben, das sportliche Hochstleistung mit einem
guten Zweck fiir SSADH-Defizit verbindet. Jens, vielen Dank fiir die inspirierende Aktion!

‘ Dezember 2019: Europaischer roundtable

Noch vor 2 Jahren gab es in Europa keinerlei Forschung an der seltenen Stoffwechsel-Erkrankung
SSADH-Defizit. Inzwischen sind herausragende Ansatze von Patienten-spezifischen Zellmodellen bis
bio-informatisch unterstiitzter Therapeutika-Forschung etabliert.

, Januar 2020: Aufnahme in den Dachverband
Offizieller Aufnahme als Vollmitglied bei der Allianz Seltener Erkankungen (Achse) e.V.

Q© Februar 2020: SSADH-Defizit e
Imagefilm

Unser SSADH-Defizit e.V. Imagefilm zeigt
Interviews mit unseren Arzten, Forschern
und wissenschaftlichen Beiraten. Sie geben
einen Einblick in die ambitionierten Ziele fiir
die folgenden Monate und Jahre. Die BAG
Selbsthilfe fand den Film so inspirierend,

dass sie ihn direkt in ihren Youtube-Kanal BolEil Echet et

o
sl fimiren B g

aufgenommen haben.

(o) Marz 2020: Forschungsantrag

Das Forschungskonsortium um Prof. Ritva Tikkanen hat dieses Jahr den ersten Antrag fiir eine EU-
Forschungsausschreibung eingereicht: Das gemeinsame europdische Programm fiir seltene Krank-
heiten. Wir mochten es erneut bekraftigen: Lasst uns aktiv sein - wir konnen alles erreichen - aber
vor allem kénnen wir uns selbst und unseren Lieben Hoffnung geben!

% EUROPEAN JOINT

\9,RARE DISEASES




BEZIEHUNGEN ZU DACH-
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Hadonale Kontake- und Informatlonsstelle
zur Anregung und Unterstiitzung
vun Selbsthillegruppen

®achse

Allianz Chronischer Seltener Erkrankunger

Dr. med Heiko Brennenstuhl: Kinderarzt, Forscher & Trager
des SSADH-Defizit e.V. Innovationspreises 2019
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STAND LAUFENDER PROJEKTE

Uni GieBen, Fachbereich Biochemie: Dr. Ritva Tikkanen: ,,Molekulare Ursachen von SSADH*. Die Arbeits-
gruppe um Frau Prof. Dr. Ritva Tikkanen (Biochemisches Institut, Fachbereich Medizin, Universitat GieRen) hat
angefangen, zahlreiche Gendefekte (Mutationen), die in SSADH-Defizit-Patienten aus Deutschland und USA vor-
kommen, zu charakterisieren. Detailliertes Verstandnis tiber die molekularen Auswirkungen der Mutationen ist sehr
wichtig flir verschiedene gezielte Therapieansatze, die in der AG Tikkanen erprobt werden sollen. Diese Mutationen
konnen in Subgruppen unterteilt werden, je nachdem, in welchem Bereich des SSADH-Enzyms die Defekte
lokalisiert sind, und um was fiir eine Mutation es sich handelt. Es hat sich herausgestellt, dass sehr viele von den
SSADH-Defizit Mutationen dazu flihren, dass das Enzym nur sehr geringfligig exprimiert wird. Dies deutet darauf
hin, dass die Struktur des Enzyms sehr empfindlich ist, sodass Fehler kaum toleriert werden, da die Mutationen eine
Fehlfaltung verursachen. Solche Fehlfaltung bei manchen Mutationen konnte mit s.g. pharmakologischen
Chaperonen korrigierbar sein, und auch solche Ansédtze werden in der AG Tikkanen Uiberpriift.

Bei den s.g. Nonsense-Mutationen, die zu einem verkiirzten Protein flihren, hat die AG Tikkanen die ersten vielver-
sprechenden Ergebnisse in Zellkulturmodellen mit Medikamenten, die den friiheitigen Abbruch der Protein-
synthese verhindern und die Menge des normal langen SSADH-Enzyms erhdhen. Allerdings fiihrt die Behandlung
mit diesen s.g. Durchlese-Substanzen (Read-through) trotz der Zunahme der Menge des Enzyms nicht immer zu
einer Zunahme an Enzymaktivitat. Dies deutet darauf hin, dass das Enzym nach der Behandlung zwar vermehrt
vorhanden ist, aber nicht voll funktionsfahig ist. Die besten Ergebnisse in den Zellkulturmodellen wurden bei einer
kombinierten Behandlung mit zwei Substanzen beobachtet.

Obwohl diese Ergebnisse sehr vielversprechend sind, bedarf es noch einiges an Forschung, bevor die Substanzen
an Patienten erprobt werden konnen. Zudem zeigen diese Medikamente nur eine Wirkung bei ganz bestimmten
Patientenmutationen, und sind somit nicht fiir alle SSAD-Defizit-Patienten anwendbar.

> |

-
Quelle: https://svenska.yle.fi/

Um eine Therapieoption zu entwickeln, die fiir alle Patienten, unabhangig von dem spezifischen Gendefekt, geeignet
ware, ist AG Tikkanen derzeit dabei, eine Enzymersatz-Therapie (ERT) zu entwickeln. Hierbei wird das fehlende oder
defekte SSADH-Enzym in Patienten durch eine Zugabe eines im Labor hergestellten Enzyms ersetzt. Derzeit wird in
der AG Tikkanen aktiv an der Produktion des Enzyms gearbeitet, sodass das Enzym zuerst in Zellkultur und dann in
Tiermodellen tiberpriift werden kann.



Weitere Aktivitdten:

- Konferenz 2020: Die Corona-Pandemie hat der fiir i

= — f
Juli angesetzten SSADH-Defizit Konferenz in Boston S—— “"x\ . A kB
. . . . Qin 3 |akE \_\ presgnanEs
leider einen Strich durch die Rechnung gemacht. am —1 F ki ]
Das Treffen musste digital stattfinden und wurde e 'T‘ lmL“: N,
um 50% der Beitrage gekiirzt. L350 3"'.“'{ ‘f' ( “1\
- Grundlagen-Studie: In der SSADH Grundlagen- ToA oy (' I - \\ H|
forschung geht es konstant voran. So konnten = It‘e_ A __.L_ s
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bereits mehrere Familien flir die Teilnahme der '\l s8ADH -] GABAT ) P agh B
SSADH Natural History Study gewonnen werden. ||‘ =5 _“T"' 'L"""""H,J&""‘ - [
Neben einer detaillierten Charakterisierung des I.II o : "fi,w m:_di c;;a:}l
Symptomverlaufes beinhaltet diese Studie die ¥ |“' e e . ]
Erstellung einer Biobank mit Blut-, Urin-, sowie k\ | “ = .
Stuhl- und Haarproben und die Gewinnung von e )I"-. ﬂw\:—'ﬂ'::.'-
Hautzellen fiir wissenschaftliche Untersuchungen. o ."x ":r"r‘-«

Interessierte konnen sich an Dr. Kathrin Jeltsch vom
Universitatsklinikum Heidelberg wenden, um Details einer Teilnahme an der Studie zu klaren.

- Darm-Mikrobiom: Eine weitere Anfang 2020 gestartete Studie hat zum Ziel, das Darmmikrobiom von Patienten mit
SSADH-Defizit zu untersuchen. Hierfiir sollen Stuhlproben von Patienten und Familienmitgliedern gesammelt
werden, um die bakterielle Zusammensetzung des Darms zu analysieren.

- Zellmodelle: Weitere Fortschritte wurden beziiglich der Untersuchung dreidimensionaler Hirn-Organoide von iPS-
Zellen mit SSADH-Defizit gemacht. Ein Forderantrag bei der Kathe-und-Josef-Klinz-Stiftung zur Férderung der
Wissenschaft und Forschung auf dem Gebiet der humanen adulten Stammzellen wurde bewilligt, sodass mit einer
Finanzspritze die Charakterisierung der Organoide einen wichtigen Schritt vorangebracht werden kann. Dies
geschieht in enger Zusammenarbeit mit Kollegen des Deutschen Krebsforschungszentrums Heidelberg und
beinhaltet die genaue Untersuchung der Genexpression einzelner Zellen im Verlauf der Differenzierung.

- Forschungsantrag: Dariiber hinaus konnte durch Prof. Ritva Tikkanen von der Justus-Liebig-Universitat Gielsen ein
starkes Konsortium aus international titigen Arzt*innen, Grundlagenwissenschaftler*innen und Expert*innen der
Pharmabranche zusammengestellt werden, die ihre Aktivitaten im Bereich SSADH Defizit in Zukunft biindeln moch-
ten. Auch wenn ein ge-

.'ﬂ'\--:ﬂ'nlwr
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same Kooperation be-
reits eindriicklich bele-

gen.

- Danksagung:
»Wir Forscher*innen danken allen Spender*innen fiir den unermiidlichen Einsatz und die Unterstiitzung, die uns in
den letzten Jahren zuteil wurde.”
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AKTIVITATEN DER ORGANE UND AUSSCHUSSE

Arbeitstreffen (physisch und virtuell)
mit der Arbeitsgruppe Neuropadiatrie der Uniklinik Heidelberg
mit der Arbeitsgruppe Biochemie, Uni Gieften
mit der Arbeitsgruppe Mikrobiom, Uniklinik Frankfurt
mit der Arbeitsgruppe Bertoldi, Uni Verona

Medienprasenz
Unsere Homepage informiert regelmaRig iber aktuelle
Entwicklung ,
Informationsbereitstellung auch immer aktuell Giber l
Twitter, Facebook, Linkedin

Werbung in eigener Sache: Einfach unterstiitzen beim online-Einkauf:

Um uns durch WeCanHelp zu unterstiitzen, gehen Sie auf

die Webseite: wecanhelp.de, wahlen aus hunderten WE CAN H ELP
Shops (z.B. Bahn, Expedia, ebay, Otto) lhren Shop aus

und dann einfach wie gewohnt einkaufen.

Hilfe durch Amazon smile: Wahlen Sie SSADH e.V. als zu ['"' i : u- am azo n
: nie oHe S de

unterstiitzende Organisation und kaufen ein wie gewohnt.

3500 Homepage-Zugriffe in 2019, geringere
Zugriffszahlen als im Vorjahr

Homepage in 7 Sprachen ist online

Jahresbericht 2018 als Druck- und Onlineversion

J

Es kostet keinen Cent extra!

Wir haben inzwischen mehr als 18.000 Zugriffe auf unsere Ny ¥y v )
Website - bieten dort Rat und Hilfe sowie updates zu den ,f o Iy oy Tkt
Erfolgen unserer Forschungsprojekte. Um die Erfolgs- "-? e iIA ., R
geschichte fortzuschreiben bendtigen wir auch dieses Jahr 3 “J "{:t l EJI- ) [J f} Nnsor
wieder Sponsoren: ': _ Umterstitzung tor 35ADH-Detizite W
Beispielsweise helfen uns 500 EUR, um den Kindern wahrend der Mitgliedertreffen ein spannendes Rahmen-
programm zu bieten und zudem den Eltern einen Referenten fiir sozialrechtliche Fragen zur Seite zu stellen.
Mit 2000 EUR haben wir dieses Jahr einem der Forscher eine Fortbildung ermoglicht, um eine Technologie
zu erlernen und diese fiir unsere Forschung anzuwenden.
Um eine neue Zelllinie anzulegen sind etwa 10.000 EUR notwendig - damit ist es z.B. moglich fir einen

Patienten an der Erforschung individualisierter Therapeutika zu arbeiten.

Sprechen Sie uns an, um ein fiir Sie passendes Thema mit einem passenden Budget innerhalb unserer zahlreichen

Arbeitsfelder zu finden.
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Ausgaben 2019 fiir:

Versammlungen, Treffen
Offentlichkeitsarbeit
Tagungen, dieses Jahr keine
Fortbildungen

Es wurden Ruckstellungen fiir
Forschungsférderung sowie fiir
Tagungsorganisation 2021 in den USA Forschung

gebildet. 83%

Einnahmen 2019 durch:

Sponsoren und Spender: Bisher viele Krankenkasse

11%

: o : Mitgliedsbeit

kleine Betrage uber private Spender '8 |e8; eltrag
()
und tolle Spendenaktionen der
Mitglieder
Offentliche Tréager: Projektspezifische WeCanHelp,
Amazon smile etc

Forderung und Pauschalférderung der 2%

Krankenkassen, Forderung von Der
Paritatische (DAK, AOK)
Sponsoren: dieses Jahr keine
groReren Sponsoren

Online-fundraising, Charity-Kauf
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AKTIVITATEN ZUR GEWINNUNG WEITERER MITGLIEDER,
SPONSOREN UND SPENDER

Wir brauchen weiterhin Einzelspenden, aber auch regelmaRige Sponsoren. Dazu ist der Verein auf die Mitarbeit
jedes Mitglieds angewiesen, da ansonsten die Forschung in Gefahr ist:

Arbeitsgruppe ,,Mitglieder gewinnen“. Wer kann noch Familie und Freunde motivieren, Mitglied zu werden?
Arbeitsgruppe ,,Sponsoren und Spender‘ gewinnen
Geldauflagen- wer kennt dort wen, wer schreibt Verbande an? Anwalte, Richter, Staatsanwalte etc.

Spender auf unsere Homepage einladen per Adwords. Wer kann Google Adwords oder kennt jemanden aus
dem Bereich online Marketing?

Ehrenamtstage, rare disease day oder sonstige Aktionen in anderen Stadten
Welche Fordertopfe gibt es noch? Wer tritt zukiinftig an NAMSE, BMBF etc heran?
Aktionen beim Arbeitgeber

Artikel schreiben fiir 6rtliche Zeitungen

GEPLANTE PROJEKTE UND AKTIVITATEN 2020/21

Fokus Forschungstatigkeit etablieren und fordern:

Gruppe Uni GieRen: Prof. Tikkanen: Erforschen der molekularen Ursachen von SSADH-Defizit, um Angriffspunkte
fiir eine Therapie (Chaperon-, Enzymersatz- oder Gentherapie) zu erarbeiten. Publikation weiterer Artikel mit
aktuellen Ergebnissen, die an Patientenzellen erarbeitet wurden.

Gruppe Uniklinik Heidelberg: Prof. Opladen: Entwicklung Neuronaler Zellmodelle (insbesondere Organoide
verschiedener Genotypen) flir eine patientennahe Forschung an SSADH-Defizit. Natural history study ist um
Stuhlproben erweitert worden, um auf die Mikrobiomprobe vorzubereiten.

Bioinformatics Uni Verona, Mita Bertoldi: Vorhersage des Einflusses von kleinen Molekiilen (z.B. Chaperonen) auf
Fehlfaltung oder Stabilitdat von Enzymen. Hier wird nach der Anschubfinanzierung in 2019 eine Folgefinanzierung

ermoglicht werden.

Die Ergebnisse der Logopadie-Studie in Zusammenarbeit mit der Hochschule Fresenius sollen verdffentlicht

werden.
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HAUSHALTSPLAN 2020

Bisher wenige fixe Sponsoren. Arbeitsgruppen werden gebildet, um das Aufkommen zu erhdhen.

Geplante Einnahmen 2020 nach Arten

Spenden
549 = Mitgliedsbeitrage

= Forderung

Fokus der Ausgaben liegt 2020 weiterhin auf Forschungsforderung (Weiterhin ca. 2/3 des Gesamt- Budgets).
Versammlungen und Treffen sowie Offentlichkeitsarbeit sind nahezu 1/3 der geplanten Kosten. Die restlichen
Posten sollen nicht mehr als 10% des Budgets ausmachen. Spenden sollen nahezu ausschlief3lich in Forschung
investiert werden.

Geplante Ausgaben 2020 nach Kostenarten

Tagungen, Fortbildung

17%
m Versammlungen, Treffen

Offentlichkeitsarbeit

56% m Biiroartikel, EDV etc

9%

Biirohilfe, Personal

Forschungsforderung

14
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12. Sonstiges

Mitgliederversammlung: Am 30.3. 2019 fand die Mitgliederversammlung 2019 des SSADH-Defizit e.V. statt. Neben der
Berichterstattung an unsere Mitglieder und interessierte Gaste haben wir wieder Beratung zu sozialrechtlichen Belangen
angeboten und stellten spannende Forschungsthemen vor, die wir als Verein fordern. Wahrend der Versammlung wurde
den Kinder und jungen Erwachsenen ein abwechslungsreiches Kunst- & Bewegungsprogramm angeboten.

Alle Mediziner sprechen von der Genschere, keiner will Tierversuche - unsere Forscher bringen diese brandaktuellen
Themen flr unsere Kinder ins Labor! Prof. Ritva Tikkanen (Biochemie GieRRen) stellte vor, wie von ihrer Arbeitsgruppe aus
Zellen unserer Patienten Modellzellen fiir die Therapieentwicklung hergestellt werden. Dr. Kathrin Jeltsch prasentierte
den Status der internationalen Registerstudie an Neurotransmittern (iNTD). Dr. Heiko Brennenstuhl zeigt die Fortschritte
an der Herstellung von Neuronen und Organoiden (,,Mini-Gehirnen®) fiir die tierversuchfreie SSADH-Forschung.

46 Teilnehmer beteiligten sich an Workshops und Diskussionen. Inzwischen stellt der SSADH-Defizit e.V. mit 2/3 aller
Betroffenen das wichtigste Netzwerk fiir Patienten dieser Erkrankung in Europa dar und die Eltern betroffener Kinder
wenden sich vertrauensvoll an die ehrenamtlichen Mitarbeiter.

Der Vorstand wurde nach seiner ersten Amtszeit einstimmig wiedergewahlt.

Eine Mutter berichtet (als Serie auch online verfiigbar): Auszeit mit Corona: Fiir uns wurde die Corona-Epidemie am
17.03.2020 zur Alltagswirklichkeit, da ab diesem Tagin MV alle Kitas und Schulen geschlossen wurden. Sie erwischte uns
gliicklicherweise dennoch nicht kalt, da wir auch zwei ,groRe Madels“ haben, die tageweise bei der Kinderbetreuung
einsprangen. Auch Jens war viel zu Hause, dass wir den Familienalltag nicht standig neu Giberdenken mussten und ich
ganz normal arbeiten gehen konnte. Der Alltag war ansonsten - wie bei Allen - vollig reduziert, keine Treffen mit Freunden
und Familienmitgliedern aber zwangslaufig auch keine Extra-Termine (Sportverein, Ergotherapie, Konzerte, Weiter-
bildung, etc.), sodass plotzlich jede Menge Zeit vorhanden war. Fiir Lumea und uns war dies wie ein Innehalten, ein
Atemholen. Wir waren viel spazieren, am Strand spielen und Fahrrad fahren. Lumi hat morgens lange ausgeschlafen und
konnte auch mittags ausreichend ausruhen, sodass sie meistens gut gelaunt und fréhlich war. Das Verhaltnis zur ihrer
Schwester Liuna ist (noch) enger geworden, beide beginnen jetzt, wirklich miteinander zu spielen, was vorher eher ein
Nebeneinander war. Lumi hat das Fahrradfahren fiir sich entdeckt (hinten im Kindersitz) und nahm auch schon mal von
sich aus den Fahrradhelm in die Hand und zog einen von uns zum Fahrrad hin, so als wollte sie sagen ,jetzt schieb' deinen
Hintern auf den Sattel und lass uns losfahren®. Was ebenfalls neu ist, dass sie jetzt gern mal bei uns an der Hand geht,
was sie vorher immer ziemlich blod fand. Es ist ein schones Gefiihl, wenn sie ihre kleine Hand in meine Hand schiebt und
sich bei der Dorfrunde aufgeregt liber einen Hund oder ein Pferd freut (,dadada“). Meine Urlaubswoche Ende April mit
nd dann
wieder von vorn. Ich hatte im Vorfeld niemals gedacht, dass wir diese Zeit so entspannt genielle t kehrt so

langsam so etwas wie Normalitat ein, Lumi und Liu gehen seit Montag wieder in ihre Kitas, die Ab%gen rer
GroRen laufen, der Schulbetrieb soll in den nachsten Wochen vollsténdig aufgenomme en. Das'ist gut un
alten .
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so. Ich hoffe, dass es mir auch zukiinftig im normalen hektischen Alltag haufiger gellng

Wir danken fiir die freundliche Unterstiitzung durch die Krankenkassen:
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Die Gesundheitskasse.
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