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Über das Rundschreiben

Diese Ausgabe des Rundschreibens enthält eine Aktualisierung über das MSS-Gen (Sil1), eine Vorstellung unseres neuen Diskussions-Forums (listserv), einen Aufruf an Familien, uns Maße von MSS-betroffenen Personen zuzusenden und interessante Neuigkeiten über die Familie Lau, welche die Auszeichnung “Familie des Jahres“ erhalten hat.

Scheuen Sie sich nicht, das Rundschreiben per Email oder  als Druckkopie an interessierte Personen zu verteilen. Emailen Sie uns, wenn Sie wünschen, auf unsere Rundschreiben-Mailingliste gesetzt oder  von ihr entfernt zu werden. Aktuelle und zurückliegende Ausgaben des Rundschreibens stehen auf  der Veröffentlichungsseite der Webseite zur Verfügung.

http://www.marinesco-sjogren.org/pubs.html
 Aktualisierung  über das SIL 1 Gen

von 

William Wilcox, MD, PhD

Sil 1, auch bekannt als dem Bip angeschlossenem Protein (BAP), wurde ursprünglich in Hefe entdeckt und ist ein wichtiger Bestandteil des Mechanismus  der Proteinfaltung. Proteine, die dazu bestimmt sind von der Zelle abgesondert zu werden oder in den meisten Zellkompartimenten vorkommen, werden zunächst im endoplasmatischen Retikulum produziert. Proteine sind nicht aktiv, wenn sie gerade entstehen. Sie müssen sich in eine kompakte Struktur zusammenfalten. Während einige Proteine fähig sind, sich ganz selbstständig zu falten, brauchen die meisten Proteine Hilfe von einer anderen   Gruppe von Proteinen, den so genannten Chaperonen.(Anstandsdamen). Die Chaperone binden sich an ungefaltete Proteine  und versuchen, ihnen beim Falten zu helfen. Sil 1 hilft die Chaperonproteine  anzukurbeln/einzuschalten. Ohne Sil 1 falten sich Proteine nicht so gut. Die ungefalteten Proteine werden  im endoplasmatischen Retikulum entweder vernichtet oder gespeichert. Wenn die Zelle mit diesen ungefalteten Proteinen „Verstopfung“ bekommt, wird sie krank und stirbt.

Mutationen, die das SiL 1 Protein zerstören/stören, sind  bei vielen MSS-Patienten auf der ganzen Welt im SIL 1 Gen  gefunden  worden.  Meine Gruppe und andere waren jedoch bis jetzt nicht imstande, Sil 1 Genmutationen bei mehr als 50 % der Personen mit typischem MSS zu finden. Wir brauchen derzeit andere Techniken, um zu sehen, ob wir irgendeine Mutationen übersehen haben könnten. Es ist sehr wahrscheinlich, dass es vielleicht  noch ein MSS-Gen in der Chaperone-Familie der Proteine gibt. Bedeutsam ist ein Mausmodell mit MSS, genannt  „woozy“ (benebelt),  das eine Ataxie entwickelte und genau die gleichen ringförmigen Speicherkörperchen in den Gehirnzellen  hat, die wir in Hautzellkulturen gesehen haben. Das Vorhandensein eines Mausmodells wird uns gestatten, potentielle Behandlungen zu testen.

Wenn Ihr Familienmitglied mit MSS noch keine Probe für einen Test auf Mutationen eingereicht hat, erwägen Sie es bitte zu tun. Meine Email ist Wiliam.wilcox@chs.org und meine Telefonnummer lautet (310) 423-6673. 

MSS Diskussionsgruppe

Wir freuen uns, Ihnen unsere neue MSS- Diskussionsgruppe vorstellen zu können. Familien, Freunde, Therapeuten, Betreuer, die Ärzteschaft oder andere an MSS Interessierte sind eingeladen, daran teilzunehmen. 

Zur Anmeldung senden sie uns eine Email

(mss@marinesco-sjogren.org) 

mit der Anfrage, dass sie in die Listserv  aufgenommen werden möchten oder noch einfacher: Klicken Sie auf den unten aufgeführten Link und geben Sie die abgefragten Informationen. 

(Email, Name und Passwort):

http://www.galists.org/read/all_forums/subscribe?name=mss ein.

Wenn Sie eingeschrieben sind, können Sie Mitteilungen per Email an die Diskussionsgruppe senden

mss@listserv.galists.org
und die archivierten Beiträge lesen( früher gesendete Mitteilungen), indem Sie sich einloggen bei:

http://www.galists.org/read/login/?forum=mss
Diskussionsthemen können Fragen über Merkmale des MSS sein, Pflege, Therapie, Erziehung/Ausbildung, soziale Punkte und Übergang ins  Erwachsenalter. Persönliches kann auf den neuesten Stand gebracht werden sowie Ankündigungen von bedeutsamen Ausbildungs- und Sozialmaßnahmen oder neue Pressenotizen können auch erfolgen. Mitglieder können die Diskussionsgruppe nutzen, um sich zu gleichen Fragen und Problemen auszutauschen, Brieffreunde zu finden oder anderen Teilnehmern bei Bedarf Unterstützung zu geben. Für medizinische oder rechtliche Beratung suchen Sie bitte Ihren Arzt oder Anwalt auf. 

Scheuen Sie sich nicht, uns bei jeglichen Fragen über die Listserv zu emailen. Wir freuen uns auf Ihre Teilnahme und die Gelegenheit, uns alle besser kennen zu lernen.   

MSS Größenprofile -Angaben von Familien erwünscht

Kleine Statur ist ein Merkmal, das in den meisten, aber nicht allen Fällen von MSS beobachtet wird. Eine der ersten Fragen, die Familien oft stellen, wenn sie erstmalig zu unserer Selbsthilfegruppe Kontakt aufnehmen, ist:“ Wie groß ist Ihr Kind?“  „Wie groß war es in einem bestimmten Alter?“ oder „ Wie groß wird mein Kind werden?“.

Damit wir mehr konkrete Informationen     den anfragenden Familien zur Verfügung stellen zu können, bitten wir Sie, uns die Größendaten der von MSS Betroffenen zu übermitteln. Wenn Sie Länge und Gewicht jedes Jahres von der Geburt bis zum Erwachsenenalter haben, ist das großartig. Wenn Sie nur die aktuelle Größe kennen, das Alter und das Geschlecht, ist es genauso gut. Sie können die Information in einer der zwei Maßeinheiten übermitteln (Meter, kg) oder Englisch (inches, lbs). Bitten senden Sie die Informationen an 

mss@marinesco-sjogren.org. Die Informationen werden in einem  zukünftigen Rundbrief und auf der Webseite zusammengefasst, ohne irgendeine identifizierende Information der  Personen (Name, Land, usw.)

Glückwunsch an Familie Lau!

In einer Konferenz, gesponsert von der Universität von Hawaii Healthy & Ready to Work Conference wurden JoAnn und Norrin Lau und deren Kinder Tammy und Isaac zur „Familie des Jahres“ ernannt. Norrin und JoAnn erhielten die Auszeichnung für Ihre Bemühungen  Tammy und Isaac zu helfen und ihr Ehrenamt bei VSA  (Vision, Strenght, and Artistic Expression)( Sehen, Kraft und Kunst-Ausdruck) Hawaii, einem Verein, der  künstlerische Arbeiten behinderter Jugendlicher und Erwachsener fördert. Norrin ist Schatzmeister von VSA Hawaii und Isaac ist Vizepräsident. Sie erhielten die Auszeichnung von Gouverneurin Linda Lingle. Mehr Informationen über VSA Hawaii  sind auf der Webseite http://www.vsarts.hawaii.edu/  

erhältlich. 
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 Familie Lau als „Familie des Jahres“

Bündeln kontra Aufteilen- Was bedeutet es für uns?

Lumping und Splitting (bündeln und aufteilen) bezieht sich auf das generelle Problem, wie man Beispiele in Kategorien platziert, z.B., Kategorien in der Kunst oder der Literatur festlegt, Arten in der Biologie definiert oder Krankheiten kategorisiert. Lumping ordnet Kategorien mehr allgemein zu. Splitting führt zu genaueren Definitionen in zusätzlichen Kategorien.

In der Genetik ist lumping and splitting   bei der Diagnose von Bedeutung, insbesondere, wenn die Diagnose allein auf Symptomen basiert. Wenn eine Krankheit erstmals beschrieben wird, kann die Diagnose vielleicht  auf  viele Personen zutreffen, die vorher noch keine Diagnose hatten. (lumping). Für einige Patienten passt die Diagnose gut. Für andere nicht. Wenn eine andere neue Krankheit mit überlappenden Symptomen beschrieben wird, könnten einige der früheren Fälle besser zu der neuen Krankheit passen.(splitting).

In den letzten Jahren, hat MSS genau  dieses „lumping  and splitting“ Phämomen  erfahren. In den vergangenen zwei Jahren sind die verantwortlichen  Gene für 3 klinisch überlappende Syndrome identifiziert worden, die eine genaue Diagnose erlauben: CCFDN

( Angeborener Grauer Star, Gesichts –Fehlbildung.-.Neuropathie Syndrom), CMRD (Chylomicron Rentation Krankheit) und klassisches MSS (aufgrund des SIL 1 Gens). Es ist möglich, dass einige Patienten, die annehmen  klassisches MSS zu haben, keine Mutationen auf dem SIL 1 Gen haben werden, sie könnten aber Mutationen auf anderen Genen in den gleichen Bahnen haben (eine Kette von Reaktionen in einem kritischen Entwicklungsstadium) oder Mutationen, die ein anderes Syndrom verursachen.

Obwohl dieser Prozess für die Familien frustrierend sein kann, ist er bei seltenen Erkrankungen sehr typisch. Laufend werden neue Informationen über Krankheiten und Erbkrankheiten entdeckt. Patienten und Familien können zu diesem Prozess beitragen, indem sie in Abständen ihren diagnostizierenden Genetiker aufsuchen, aktiv an der MSS-Selbsthilfegruppe teilnehmen ( den  Brief-, Telefon- und Email-Kontakt  aufrechterhalten und auf den neuesten Stand bringen) und  durch Teilnahme an wissenschaftlichen Untersuchungen. Eine starke Partnerschaft zwischen Familien und der Ärzteschaft, ist der Schlüssel zu verstehen was MSS überhaupt ist und dazu, eventuell Behandlungsmöglichkeiten zu finden.
ACMG Konferenz

Colleen Yinger  wird bei der Konferenz des American Colleges of Medical Genetics(ACMG)  in San Diego, Californien vom 23.-26. März 2006 als Teilnehmerin des ACMG und Genetic Alliance Advocacy Training Partnership Program  anwesend sein. Colleen ist eine von zehn ausgewählten Organisationsleiterinnen, die auf einer für sie eigens eingerichteten  Schiene teilnehmen  können. An Aktivitäten wird es eine  Einweisung vom AMCG-Präsidenten und  Leiter der Genetic Alliance geben, die Möglichkeit zur vollständigen Teilnahme an allen Konferenzveranstaltungen und Tagesendsitzungen, wo die Eingeladenen,  Fragen an die Genetiker stellen können. Alle Teilnehmer werden zusammenfassende Berichte zu zwei  Präsentationen oder Poster zur Veröffentlichung auf der Webseite des ACMG und der Webseite der Genetic Alliance schreiben. Achten Sie auf die  Zusammenfassung von der ACMG Konferenz in der nächsten Ausgabe dieses Rundbriefes.

Demnächst stattfindende Konferenzen

Nicht übersetzt

Siehe Originalwebseite

Forschung kontra klinische Gentests

In den USA werden Laboratorien entweder als klinisch oder wissenschaftlich bezeichnet. Ein klinisches Labor  untersucht Proben einzelner Patienten und sendet den Befund an den Einsender und/ oder den Patienten zum Zwecke der Diagnose, der Vorbeugung oder der Behandlung. Klinische Labors sind  der Clinical Laboratory Improvement Act/Amendment (CLIA) Regelung unterstellt, z.B., müssen sie bestimmte Bundesqualität und Eignungsstandards haben. Für Tests, die in einem klinischen Labor durchgeführt werden, werden gewöhnlich Kosten in Rechnung gestellt.

Ein wissenschaftliches Labor untersucht Proben um einen Zustand besser zu verstehen oder einen klinischen Test zu entwickeln. Testergebnisse werden gewöhnlich nicht an Patienten weitergegeben. Ein wissenschaftliches Labor kann, auf  Anfrage des Patienten, einen gemeinsamen Befund mit einem klinischen Laboratorium machen, so können die Testergebnisse des Patienten bestätigt werden. Labors, die wissenschaftliche Untersuchungen ausführen, sind nicht den CLIA Regeln unterworfen. Die Untersuchungskosten in einem wissenschaftlichen Labor werden gewöhnlich vom Wissenschaftler gedeckt. 

Mehr Informationen über genetische Tests stehen zur Verfügung unter: http://www.geneclinics.org/
Kimberly packt den Hang

Kimberley Yinger  hatte Anfang Februar einen Tag Spaß beim Abfahrtskilauf im Bear Mountain Resort  in Südkalifornien als Teilnehmerin am United States Adaptive Recreation Center (USARC) Programms( www.usarc.org). USARC bietet beides für Behinderte an: Sommeraktivitäten (Wassersport und Sommercamping) und Winteraktivitäten (Skifahren und Snowboard)

Kimberly benutzte einen vom Lehrer gehaltenen Skiwalker mit einer Verbindung (siehe Foto). Der Veranstalter

hat viele verschiedene Ausrüstungen, die es einer großen Anzahl von behinderten

Skifahrern, auch Rollstuhlbenutzern und Sehbehinderten ermöglichen, den Hügel sicher hinunterzukommen. Dieses Jahr ist Kimberly das zweite Jahr Ski gefahren und sie empfiehlt es all unseren MSS-Familien besonders. Die Kosten für einen ganzen Tag Skifahren (inklusive der gesamten Ausrüstung , zwei Lehrern, Liftkarte und jährliche Mitgliedschaft im USARC) beträgt unter 100 Dollar.
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Kimberley hat Spaß beim Abfahrtsskilauf

Supplemental Security Income (SSI)

California Disability Community Action Network

DNA Day Essay Contest
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