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ZUSAMMENFASSUNG

NCL ist die AbklUrzung fur eine sehr seltene Stoffwechselkrankheit mit
todlichem Verlauf (Neuronale CeroidLipofuszinose).

Gleichzeitig steht diese Abklrzung fur das Leitbild einer jungen Hamburger
Stiftung, die sich der gezielten Bekdmpfung dieser Krankheit widmet. Denn fur
die leidtragenden Kinder, ca. 400 in Deutschland, ist es ein National Contest
for_Life.

Trotz realistischer Therapiechancen ist NCL bislang unheilbar. Denn die
Betroffenen haben kaum Flrsprecher auf Seiten des Staates, der Industrie
oder privater Forderer. Auf medizinischer Seite fehlt das koordinierende
Netzwerk, welches hilft, weltweit vorhandenes Wissen zu bindeln.

Ziel der Stiftung ist es daher, durch einen eigenen Naturwissenschaftler
die Erarbeitung neuer Ergebnisse zu forcieren, konsequent zu verbinden und
Heilung zu ermdglichen.

Ausschlaggebend flur die Stiftungsgrindung war die Diaghose der Krankheit
bei Tim Husemann, dem Sohn des Stifters, Ende des Jahres 2001.
MalRgebliche Promotoren der Stiftung sind die internationalen Serviceclubs
Round Table und Lions.
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Der Verlauf der Krankheit ,JNCL* i1st bekannt.

Er fUhrt unweigerlich zum Tod.

Krankheitsverlauf der juvenilen NCL

Verlust der Sehkraft
Geistiger Abbau

Wesensveranderung

Sprachlicher Abbau
Epilepsie

Pflegebedurftigkeit
(Rollstuhl, Bettlagerigkeit)
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Massives Absterben der Neuronen im Gehirn.

Gesundes Gehirn NCL-geschéadigtes Gehirn
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Tims Schicksal

Sommer 2001: Ein ,R“ wird zu einem ,P“ wie
Papa. Erste (haufige Fehl-) Diagnose: RP.
Retinitis Pigmentosa, eine Augenkrankheit,
die ebenfalls zur Erblindung flhrt.

Herbst 2001: Nach einer Blut- und einer
humangenetischen Untersuchung wird die
todliche Stoffwechselkrankheit NCL
diagnostiziert.

Winter 2001: Mit Untersttitzung von Round
Table startet Tims Vater eine Projektinitiative
gegen NCL. Ein Wettlauf mit der Zeit beginnt,
der National Contest for Life_ NCL.

Sommer 2002: Die NCL-Stiftung wird
gegrundet. Tim hat inzwischen schon 90%
seiner Sehfahigkeit verloren.
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Tims Schicksal

Frihling 2003: Tim 8. Geburtstag. In weniger
als 2 Jahren hat er sein Augenlicht verloren.
Und das ist erst der Anfang.

Frihling 2005: Tim ist mittlerweile 10 Jahre alt
und besucht eine Blindenschule. Seit er nicht
mehr mit seinen Freunden drauf3en herumtollen
kann, sind seine Stofftiere ihm wieder sehr
wichtig geworden. Es gibt erste Anzeichen,
dass seine Gedachtnisleistung abnimmt.

Frihjahr 2006: Gerade hatte Tim seinen 11.
Geburtstag. Seine Schritte werden immer
kidrzer. Das Gehen fallt ihm schwer. Die
Sprache leidet auch unter der Krankheit.

ik
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Der Kampf gegen die Krankheit ist ein Wettlauf gegen

die Zelt.

Die Krankheitsursachen und Therapiemdoglichkeiten

Was verursacht den Krankheitsverlauf?

* NCL-Kinder haben einen Gendefekt. e Zellersatz: Gabe von neuronalen
Stammzellen.

. s
®

* Es fehlt ein
einzelnes Protein.

» Medikation: Einsatz
vorhandener, gegen
vergleichbare Krankheiten
erfolgreich eingesetzte
Medikamente.

» Dadurch lagern
sich unldsliche
Schadstoffe ab.

* Die Zellen sterben

- e Tiermodelle: Simulation der
ab. FUr immer.

Krankheitsmechanismen.

* Betroffen sind erst die Augen, dann das Gehirn. < Gentherapie: Transport des
intakten Gens in alle Zellen.

» Sukzessive gehen die Korperfunktionen ,
: National Contest
verloren. Zuletzt die Atmung. for Life NCL



Der Vorstand setzt sich aus Steuerberatern und einem

Betriebswirt zusammen.

Stiftungsorgane: Vorstand

Dr. Frank Husemann: Bis 2005 war er als Strategieberater bei
Accenture tatig. Heute engagiert er sich flr einen international
tatigen Anlagenbauer der Energiewirtschaft mit Sitz in Hamburg.

Erist Grinder und Stifter der NCL-Stiftung.

Martin Hartleif: Dipl.-Betriebswirt, selbststandiger Steuerberater in
Dortmund. Martin Hartleif ist Mitglied von Round Table (Dortmund).

Dr. Christian Borchard: Selbstandiger Steuerberater einer

Hamburger Sozietét. l H
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Der Stiftungszweck ist vergleichsweise eng gefasst.

Dieses ermaoglicht eine zielorientierte Mittelverwendung.

Die statutarisch festgehaltene Aufgabe ist es, durch Anstellung
mindestens eines qualifizierten Wissenschaftlers,

 die Bekanntheit von NCL zu erh6hen, um die Friherkennung der
Krankheit zu ermdoglichen,

* ein NCL-Netzwerk medizinischer Spezialisten aufzubauen, um das
national und international vorhandene Know-how zu sammeln und
zu koordinieren,

* medizinische Heilungsansatze fur NCL durch kooperative
Forschungsinitiierung zu entwickeln und zu verfolgen sowie

- breite Offentlichkeitsarbeit und Fundraising zu betreiben.

LY.\
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Ziel: Friherkennung & Vermeidung von Fehldiagnosen

Weg:

1. Ausrichtung Arztlicher Fortbildungen & Initiierung von Vortragen
* Augenarzte: Veroffentlichung, Bonn, Zrich

* Humangenetiker: Kiel, Rostock

- Kinderpsychiater/-psychologen: Orebro

* (Neuro)padiater: Bremen, Erlangen, Tubingen, NCL-Merkblatt

* Neurologen: Neurowoche, Verdffentlichung

2. Integration in die Lehre
» Schiller, Referendare, Lehrer: Biologie up-to-date
» Studenten (Biologie, Biochemie, Medizin)

LY.\
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Erstellung von Informationsmaterial und dessen gezielte

Verteilung

NCL-Merkblatt
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Degeneramre Henerbranbungpen t=d bt Ksders und
Jagendichen un Vergherh mi aheres  Mesmobes
{Mlshermer-Krankbat!) wien Dessoch  bomsoes
weithe Abtosiranibesen auch e Kindem immer
e VT

e neuronalen Ceroid-Lipefuszinosen
(NCL-Krankheiten)

wielien S Rifipte Onuppr  sulciomaloenesun
eibischer mbiaibarer Knmichewen dar, die i Rindes-
wnd fugendabier e forncleabemdem Verluw  alier
Filughenen wnd fodbem  Tod fileen D
Erakbnswnchncungen  beuben  aef  weitpehend
mmbekansten  SEMaechielfelimm, de  mt der
Speichereng  von  CeroddLypofens-Muiensl m
Geweben sinbagehen mead ves Delelnen = pabbenbes
venichindesen  Genen  hervorprufea wenden
{Besnchomg Sar o CLNE by CLN

Wepen ihwer schweren Folgen und den Mogphokins
witderheioen Anfiresens o der Fummber soliven die
NCL-Krankbeten frih  erkissr wedes Eise
Vermebmpdagnow i auch in dsr  Arzfpraxiu
mdghch

‘Wann muss man an NCL denken?

Alle ROL-Formen verunachen fiiker oder wpdter day
ipmbmstine Awfineien fol pender Sympome

Symptoms der NCL-Krankheiten

Visusivisriust
Richeachitie der

Enfwicihang, Demanz
-

Aler  und Rehenfolge dev  Anfiretem  der
Ervcheimengen und wnierchiedlich. Dhe Kinder sind
riprisgich villig normal smnsickel

Bel Kbeinkindern knan sich als enies ein Sifliand |

der  prychomsroricckem  Enneckhag  bemerichar
smachen cder dan ploalicke Auenen dpiivprischer
Erdmpfe. fir die sk bewme plausible Erklisuag findes
laawt. Bei Schullinders bepeen! suse NCL oft o
moethmender  Selpckwicke. de omcht aufl  emer
Refinktomardiuag  berstil  scodern  mml  eined
Resmopatkie. Heer 15t e grimdiiche sagenirrihche
Unieruschuag agwbrachl, Eif (]
E s trogenno g amm

Diagnose der NCL-Krankheiten
Dot et Selisate hlapen vom Aller Sei Foadei ot
Brim Klnisbied kipmes die hiufipaen NOL-Formes
PCLNE: wpd CLNZ) sshand wom Encgywiedt  evicanss
werden (sl = Trochmbhol) Wens e Tews aomal
sunfallen und Ser Veedschl beibebes Bimba, Elases

Spralitu g [Eleletenemmkest e
erfordarlich win
Engymdiagrontik bel RCL-Verdacht
¥ nirymbsai Fabdardn &bt
ek et
[Ty vy LR sivmibad

Thieian ases (FPT)
I Pagiady! Fogisans DLk dramibad
1T

Brim Sckelbied mit Veowebst i an de CLND
Eenakben ru denben Dheis poveade NCL peln =a
chanalteiutinchen  Biudbildverdnderungen  swmher.  Aufd
naes Reutme-Blatrwahich webl man e Zyeplisa
vielsw Lympioryien sakivewhe grofe hells Valsolen

Werden beine Vaksolee gefimden, und die Ensvesewn
erfordeslich W die Tewtt oder Lymphoryirerakusies
for eine Ser handfipeen NOL-Krankheren spreches (CLN1,
CLND, CLNSL ksn  fnd medelnilic pensnichie
Unmvechung Frgen (8 sodeven Fillen 1o Halle duich
Speralisten erfoaderlich

Beratung bei NCL-Fragen
Iz Drutichiand weben folgmde Zretoen s Verfaguag

k Tl Lk Il Grmprs
Hinbig-E T oo Kindetbrllesde
Dy med Aagels Ghali Tel 21-F4200
Tal- Ga0-EPROE-3T13 L3710 [ ]
Bl sl i |-coriz de B dmed o grarapm de

Waiters Infcamationen:
4 i =% [ A SxL.
Fiasdbmtens © Dlewsegbmbowdmigm by Donbes ond Pogmsl o bem
Kebduchim o ol Dech Samehd, $00(T54 Bh-181, 2004

o lntermast o -y da. o WL Haer de

Ve dacas Mahlhles. n P e bt pmr di
P D ADboad Lodoiiomgs 301 Sy

D dmpela dokes sl [0

D, Rashare Snatglalal i Hmsdeay

Relevanz ophthalmologischer Diagnostik fiir die
Betreuung von Patienten mit juveniler neuronaler
K. Rither' td w1 "
A Gl Ceroid-Lipofuszinose
A, Kohhchitter’ Juvenile neuronale Cerold Lipohuszingse
The Roleof the Ophthalmotogist i the Management o Juvenile Newronol Cerold
Lipofuscinoss - uvenile Newronal Cerold Lipofuscinosis

Fundus mit charakteristischer
Schiel3scheibenmakulopathie.

National Contest
for Life NCL



Ziel: Auf- und Ausbau eines wissenschaftlichen Netzwerkes

Weg:
1. Ausrichtung des Nationalen NCL-Kongresses
* 6. NCL-Kongress: 11. Oktober 2007, Minchen

2. Gezielte Kontaktaufnahme zu Wissenschaftlern

* Blut-Hirn-Schranke-Treffen: 2.-4. Mai 2005, Bad Herrenalb
» Gottinger Symposium: 27.-28. Mai 2005

* Int. NCL-Kongress: 5.-8. Juni 2005, Helsinki

« Stammzell-Symposium: 27. September 2005, Berlin

LY.\
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Ziel: Entwicklung medizinischer Heillungsansatze

Weg: Kooperative Forschungsinitiierung

» Co-finanziertes Doktorandenstipendium (Stiftung / Uni)
+Analyse der Expressionsveranderungen von Genen im Gehirn der
CLN3 defekten Mause. Aufklarung der unbekannten Funktion des
CLN3-Proteins.*”

(S. Pohl, AG Prof. Braulke, UKE, Hamburg)

* Co-finanziertes Forschungsprojekt (Stiftung / Stiftung)
~Funktionelle und morphologische Untersuchung der Netzhaut des
CLN3-knock-in Mausmodells.” (Prof. Ruther, Charite, Berlin)

* Eigeninitiative
,2Jntersuchung des Alterungsprozesses der Neurone am C.
elegans-Modell.“ (APOPIS; Prof. Baumeister, Universitat Freiburg) l
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Ziel: Offentlichkeitsarbeit und Fundraising

Weg: Regionale und bundesweite Kampagnen

* Rotaract
Bundesweite Spendendosenaktion (Patenschaften)

* Charity-Dinner ,Cooking for Kids*
Tim Malzer, wechselnde Schirmherrschaften

* Galaball der Immobilien in Wiesbaden
Schirmherrschaft Oberblrgermeisterin Petra Roth

* Benefiz-Kunstauktion
Hamburg Marriott Hotel

Berichterstattungen: Hamburger Abendblatt,
GenomXpress; Stiftungsbroschire, Internetseite
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150 mal 20 Jahre mit NCL sind 3.000 Jahre Leiden.

Grinde fir ein Engagement gegen NCL

Krankheits-
merkmale

Fehlende
Alternativen

Erfolgs-
aussichten

Stiftungs-
konzept

Personliches
Engagement

» Dimension der Krankheit (Brutalitat, Zwangslaufigkeit, Tod)
 Ohnmacht der Betroffenen (physisch, psychisch und finanziell)

» Mittelknappheit klinischer Forschung und 6ffentlicher Férderung
* Fehlender 6konomischer Anreiz fur die Pharmaindustrie

 Erfolge bei verwandten Krankheiten
» Existenz konkreter Ideen und Heilungsanséatze

* Plan- & Finanzierbarkeit (trotz fehlender Ergebnisgarantie)
* Neue, erfolgreiche Form der Krankheitsbewaltigung

» Motivierter, qualifizierter Vorstand (Betroffenheit)
» Hoher, ehrenamtlicher Einsatz anerkannter Experten M

Helfen Sle mlt’) National‘Contest
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