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Über das Rundschreiben

In dieser Ausgabe des MSS- Rundschreibens stehen unsere Familien im Mittelpunkt. Wir stellen Jake und seine Familie aus Philadelphia vor und Kimberly zeigt ihre Bilder von den Sommerferien in Europa, als wir auch zwei Familien unserer MSS-Selbsthilfegruppe besuchten.

Scheuen Sie sich nicht das Rundschrieben per Email oder durch gedruckte Kopien an interessierte Personen zu verteilen. Emailen Sie uns, wenn Sie es wünschen, zur Rundschreiben-Mailingliste hinzugefügt oder von ihr gestrichen zu werden. Aktuelle und zurückliegende Ausgaben des Rundschreibens stehen auf der Veröffentlichungsseite der Webseite zur Verfügung.

http://www.marinesco-sjogren.org/pubs.html
Begrüßung von Familie Miller

Heißen Sie mit uns Helen und Craig Miller mit ihrem Sohn Jake aus Philadelphia, Pennsylvania willkommen. Wie viele unserer Familien begannen sich die Millers Sorgen über Jakes motorische Entwicklung zu machen, als er ungefähr sechs Monate alt war. In den folgenden Jahren wurde bei ihm schwacher Muskeltonus, Ataxie, Katarakte (Grauer Star), Schielen, ein anormales MRI (Kleinhirn Hypoplasie) und  eine atypische Muskelbiopsie gefunden, was dann am Children`s Hospital of Philadelphia (CHOP)  zu der Diagnose „ MSS“ führte. Seine Größe ist altersgemäß.

[image: image1.jpg]



Jake Miller, 5 Jahre alt
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Jake mit Mutter (Helen)

Jake ist nun fünf und gerade in den Kindergarten gekommen. Er erhält Krankengymnastik, Ergo- und Sprachtherapie. Er übt das Gehen mit einem Kaye-Gehwagen und seine Sprache verbessert sich langsam. Jake hatte die erste Kataraktoperation vor mehr als einem Jahr und die zweite im Februar dieses Jahres. Für Oktober ist außerdem  eine Augenmuskeloperation geplant. Jake hat Freude am therapeutischen Reiten und macht gerne Spaß. Wie Sie auf den Fotos sehen können, ist er auch sehr niedlich! Ein herzliches Willkommen an Jake und seine Eltern in unserer MSS-Familie.

Fragen an den Genetiker

Dank an  Dr. William Wilcox, MD,PhD,

(William.Wilcox@cshs.org) für die Beantwortung folgender Fragen unserer Gruppe:

F: Gibt es irgendwelche Unterschiede zwischen MSS-Patienten, die SIL 1 Mutationen haben oder keine haben?

A: Nein, es scheinen keine bedeutsamen Unterschiede zu sein, aber wir analysieren noch die Daten. Ungefähr 50% der Fälle von klassischem MSS haben SIL 1 Mutationen. Es gab Patienten, bei denen MSS diagnostiziert wurde, die jedoch nicht klassische MSS-Symptome zeigten und diese Fälle haben keine SIL 1 Mutationen. Es gibt eine Familie mit milderen Problemen, die eine SIL 1 –Mutation hat. 

F: Wenn Patienten MSS-Symptome haben, aber keine SIL1 Mutation, sollten sie dann auf CCFDN (Congenital Cataracts Facial Dysmorphism Neuropathy) Syndrom getestet werden?

A: Nur, falls sie eine Neuropathie haben oder von Roma abstammen. 

F: Angesichts der Tatsache, dass MSS mit fortschreitender Muskelschwäche in

Verbindung gebracht wird, gibt es 

irgendeinen Grund zu glauben, dass MSS-Patienten  Bewegungsübungen auf eine bestimmte Menge beschränken sollten?

A: Nein, Bewegung und Krankengymnastik werden empfohlen. Sogar bei Muskeldystrophie ist Bewegung förderlich.

F: In einem früheren Rundschreiben deuteten Sie an, dass, wenn eine

Behandlung für MSS eventuell entwickelt würde, sie die Muskelkraft,

geistige Funktion und die Größe verbessern könnte, jedoch  nicht  die Ataxie. Warum nicht die Ataxie?

A: Das Kleinhirn (der Teil des Gehirns, der die Balance und die Koordination kontrolliert) ist  bei MSS-Patienten klein (oder funktioniert zumindest nicht). Eine Behandlung wäre nicht in der Lage, dieses zu ändern.

F: Sie und andere haben angedeutet, dass die existierende „woozy (benebelt) mutierte Maus“ (siehe Sommer 2006 Rundschreiben) eine gute Modell-Maus sein könnte, um mögliche MSS-Therapien zu testen. Das einzige MSS-ähnliche Symptom, das die woozy Maus hat, ist die Ataxie. Wenn die Ataxie durch eine Behandlung wahrscheinlich nicht verbessert werden würde, wie könnten sie dann nachweisen, dass die Behandlung wirksam wäre? 

A: Wir könnten nach Reduzierungen bei den Proteinanhäufungen schauen, die  jeweils in der woozy Maus und den menschlichen MSS-Patienten festgestellt wurden.

ASHG Partnerschaftsprogramm

Colleen Yinger vertrat die MSS-Selbsthilfegruppe  bei der Jahrestagung  der American Society of Human Genetics (ASHG) (Amerikanische Gesellschaft für Humangenetik) vom 10.-13. Oktober in New Orleans, Louisiana. Colleen Yinger nahm am Fürsprecherprogramm der Genetic Alliance teil. Es bietet Selbesthilfegruppenleitern die Möglichkeit, der Konferenz beizuwohnen und mit Genetikern, Forschern und anderen Selbsthilfegruppenleitern zusammenzuarbeiten.

(http://www.ashg.org/genetics/ashg/menu-annmeet.shtml)

Die ASHG-Tagung war eine hervorragende Kombination aus wissenschaftlichen Sitzungen, Plakaten und Ausstellungen. Höhepunkte waren außerdem ein Gespräch mit dem Direktor des National Institutes of Health (NIH), eine Präsentation von Spencer Wells von National Geographic über das Genographic Project,  bei dem die historischen Wanderbewegungen der Menschen im Laufe der Jahre mit Hilfe von Genuntersuchungen aufgezeichnet werden. (https://www3.nationalgeographic.com/genographic/) und eine eindrucksvolle fotografische Präsentation mit dem Titel “Positive Belichtung“ von Rick Guidotti, in welcher er die menschliche Andersartigkeit hervorhebt und Schönheit neu definiert, indem er Personen mit verschiedenen genetischen Erkrankungen  ablichtet. (http://www.rickguidotti.com/)

Die wissenschaftlichen Veranstaltungen der Konferenz bestanden aus Vorträgen über die Behandlung von genetischen Krankheiten, genetische Tests, Ethikthemen in der Genetik, Ausgrenzung bei klinischer und genetischer Andersartigkeit, Stammzellen und mehr. Ein interessantes, immer wiederkehrendes Thema  war die Verwendung von Medikamenten, die für eine Krankheit entwickelt wurden und sich genauso wirksam bei anderen Krankheiten erwiesen. Für sehr seltene Krankheiten ist dieses besonders  interessant wegen extrem hoher Kosten und langer Zeitspannen bei der Medikamentenentwicklung und dem Nachweis von Sicherheit und Wirksamkeit. 

Colleen nahm auch am Fürsprecherprogramm der Tagung des American College of Medical Genetics (ACMG) im März 2006 in San Diego, CA

teil. Als Bestandteil dieser Veranstaltung

haben  die Teilnehmer zwei Berichte über Vorträge geschrieben, denen sie beiwohnten. Alle Fürsprecher-Berichte des ACMG-Treffens stehen auf der Genetic Alliance Webseite zur Verfügung:

http://www.geneticalliance.org/ksc_assets/programs/acmg_advocate_reports_2006.pdf
Familie Yinger besucht europäische MSS-Familien

Diesen Sommer hatte unsere Familie, Steve, Colleen und Kimberly (jetzt 14 Jahre alt), einen wunderschönen 3-wöchigen Urlaub in Europa. Wir sahen viele interessante Orte in England und Frankreich: Big Ben, den Tower, den Buckingham Palast, Stonehenge, den Louvre, Eiffel Turm, antike römische Sehenswürdigkeiten in Südfrankreich und vieles mehr. Doch die Möglichkeit, Familien zu treffen, die wir durch die MSS-Selbsthilfegruppe kennen gelernt haben, war eines unserer schönsten Reiseerlebnisse. 

In England, etwas außerhalb von London, besuchten wir die Familie Conway-Keiko, Phil, Shaun und den jüngsten Familienzuwachs – den quirligen zweijährigen Adam. Zum erstenmal trafen wir die Conways vor vier Jahren, als sie uns in der Gegend von Los Angeles besuchten. Shaun ist nun acht Jahre alt, geht gern zur Schule, mag Spielzug, seinen kleinen Bruder und in Mamas Auto  fahren. 
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Shaun(in der Mitte), Bruder  Adam (links

und Kimberly (rechts) in der Nähe von London

In der Nähe von Marseille in Frankreich hatten wir eine schöne Zeit mit der Familie Negre, mit Marie-Line, Patrik und Sylvain (20) . Wir schreiben uns seit über 7 Jahren mit der Familie Negre und hatten endlich die Gelegenheit, sie persönlich zu treffen. Wir verbrachten Stunden mit Reden, hatten eine herrliche Fahrt auf dem Mittelmeer und Spaß daran, eines der Fußballweltmeisterschaftsspiele mit ihnen und einigen ihrer Freunde anzuschauen.  
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Sylvain (links) und Kimberly (rechts) haben Spaß bei einem Bootsausflug an der Küste von Marseille

Wir sind weiterhin angetan von den  wunderbaren MSS-Familien, die wir durch das Internet kennen gelernt haben. Bei dem Besuch habe ich mir überlegt, wie interessant es sein würde, eine internationale Familienkonferenz zu haben, bei der sich viele Familien zur gleichen Zeit versammeln könnten. Eines Tages lassen wir es stattfinden!  Ein Dankeschön an die Familien, die wir besucht haben, für Eure nette Gastfreundschaft und für die Erlaubnis, diese Erfahrungen mitteilen und die Fotos zeigen zu dürfen.

Wissenschaftliche Veröffentlichungen über MSS

Nicht übersetzt, siehe US-Webseite

Schließen Sie sich unserer MSS-Listserv an

Die MSS-Listserv hat jetzt zwölf Teilnehmer. Wenn Sie sich anschließen möchten, senden Sie uns eine Email mit der Anfrage, zur Listserv hinzugefügt zu werden. Oder registrieren Sie sich direkt, indem Sie zu 

http://www.galists.org/read/all_forums/subscribe?name=mss gehen und die

abgefragten Informationen (Email-

Adresse, freiwillig den Namen und ein 

Passwort.) eingeben. Nachdem Sie sich registriert haben, können Sie Emails zur Listserv übermitteln, indem Sie die Email an mss@listserv.galists.org senden.

Nachdem Sie sich registriert haben, können Sie in die Archive Einsicht nehmen (alle vorherigen Sendungen lesen), indem Sie zu 

http://www.galists.org/read/>?forum=mss gehen und sich mit Ihrer Emailadresse und dem Passwort einloggen. 

MSS unterstützt die Genetic Alliance zum 20. Jahrestag

Die MSS-Selbsthilfegruppe wurde in die Liste der Mitglieder der Genetic Alliance  beim Gala Festprogramm „Zwanzig Jahre hervorragende Arbeit in der Selbsthilfe“ aufgenommen. Die Feier fand am 27. September bei der National Geographic Society in Washington, DC statt, um zwei Jahrzehnte Führung und Erfolge der Zusammenarbeit zu feiern. Die Genetic Alliance (Genetische Vereinigung) vertritt mehr als 1000 genetische Krankheiten, von denen über 25 Millionen Personen betroffen sind. 

http://www.geneticalliance.org/
Büchertisch

„The Cure: How a Father Raised Dollar 100 Million—And Bucked the Medical Establishment—In a Quest to Save His Children“ (etwa: Die Heilung: Wie ein Vater 100 Millionen Dollar aufbrachte- und auf die  medizinischen Einrichtungen einwirkt – auf der Suche nach Rettung für seine Kinder) von Geeta Anand.  Das Buch schildert eindrucksvoll die Schwierigkeiten und den Einsatz von Familien im Kampf gegen die Pompe Krankheit, einer sehr seltenen und unter Umständen tödlichen Erbkrankheit und die Schwierigkeiten bei der Medikamentenentwicklung für die „Waisenkinder der Medizin“.

„Breakthrough Parenting for Children with Special Needs: Raising the Bar of Expectations“(etwa: Erfolgreiche Kindererziehung bei Kindern mit

besonderen Bedürfnissen:

Die Erwartungen erhöhen“ von Judy Winter“ (Nicht überprüft, aber hoch empfohlen von fast allen Amazon.com Rezensoren.)

„The Language of God“ von Francis Collins. Ein interessantes Buch für all jene, die daran interessiert sind, wie Francis Collin (Leiter NIH human Genomprojekt) Wissenschaft und Glaube miteinander versöhnt.                          
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