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Vorwort des Stiftungsgriinders

Die meisten Menschen setzen sich erst dann fiir eine Sache ein, wenn Sie persénlich
betroffen sind. Als Vater eines an NCL erkrankten Sohnes konnte und wollte auch ich nicht
tatenlos mit ansehen, wie das Leben auf grausame Weise von Tag zu Tag ein wenig mehr
von meinem Kind genommen wird. Ich wollte mich engagieren. Nicht nur fiir mein Kind,
sondern auch fiir die anderen rund 400 NCL-Kinder in Deutschland und ihre Familien.
Mithilfe einer Vielzahl von Unterstiitzern soll eine Plattform fiir die Erforschung von und
den Austausch Gber NCL geschaffen werden.

Deshalb habe ich im August 2002 die NCL-Stiftung (National Contest for Life) ins Le-

ben gerufen. Das konkrete Anliegen ist, die breite Offentlichkeit aufzuklaren und aktiv
Forschungsarbeiten zu initiieren. Dies ist vor allem notwendig, da die,Kinderdemenz” bis
heute todlich verlduft und konkrete Therapie- und Heilungsanséatze noch nicht vorliegen.

Die NCL-Stiftung mochte einen maf3geblichen Beitrag dazu leisten, um in den kommen-
den Jahren eine Therapie zu entwickeln. Ein hochgestecktes Ziel, das noch viel Zeit und
Einsatz erfordert.

Auf dem Weg dorthin hat die Stiftung bereits gute Erfolge erzielen kdnnen. Der Schwer-
punkt der Arbeit liegt auf der Initiiierung und Co-Finanzierung von nationalen und
internationalen Forschungsprojekten zusammen mit Universitdten und Forschungszen-
tren. Der Ausbau des wissenschaftlichen Netzwerkes und Know-how-Transfer wird durch
die Ausrichtung von NCL-Forschungskongressen forciert. Die NCL-Stiftung publiziert in
Fachzeitschriften, halt Vortrage, richtet arztliche Fortbildungen aus, entwickelt Schulungs-
konzepte und liefert Beitrdge in Print-, TV- und Online-Medien.

Ohne den selbstlosen Einsatz aller Beteiligten und Spender wére die Stiftung jedoch
nicht in der Lage, diese wichtige Arbeit zu leisten. Daher mochte ich an dieser Stelle allen
danken, die sich durch jede Form von Mithilfe, von finanzieller Zuwendung Uber tatkraf-
tige Unterstiitzung vor Ort bis hin zur initiativen Berichterstattung in den Medien fir die
Stiftung eingesetzt haben.

Das macht Hoffnung, in Zukunft auch weitere positive Fortschritte zu erzielen und die
Arbeit der Stiftung erfolgreich fortzufiihren.

Auf den folgenden Seiten méchten wir lhnen die NCL-Stiftung vorstellen. Daflir haben wir
furr Sie Informationen Uber die Krankheit NCL, die Aktionsfelder der NCL-Stiftung sowie zu
aktuellen geférderten Forschungsprojekten zusammengestellt.

pa

Dr. Frank Husemann
(Stiftungsgriinder, Stiftungsrat)




GruBwort

Gruf3wort

Liebe Leserinnen und Leser,

die Krankheit NCL nimmt jungen Patientinnen und Patienten schleichend
alles, was jedem von uns als selbstverstandlich erscheint: die Fahigkeit zu
sehen, zu sprechen, zu gehen, zu essen und zu denken. NCL Idhmt lang-
sam den Geist und den Korper.

Leider erhalten seltene chronische Erkrankungen wie NCL bis heute noch
zu wenig Aufmerksamkeit. Dies gilt sowohl fir die direkte Unterstiitzung
der Betroffenen als auch fiir Finanzierung von Forschungsvorhaben. Um
diese Anliegen voranzutreiben, habe ich die Schirmherrschaft tiber die
ACHSE, der Allianz von Menschen mit chronischen seltenen Erkrankun-
gen, sehr gerne iibernommen. Denn die Betroffenen und ihre Familien
brauchen dringend unsere Unterstiitzung. Der Kampf der gemeinniitzigen
Stiftung National Contest for Life gegen NCL steht beispielhaft fir ehren-
amtliches Engagement gegen seltene Erkrankungen.

Ich hoffe sehr, dass Kinder, die an NCL leiden, bald eine realistische Chance
auf Heilung erhalten werden.

Der NCL-Stiftung wiinsche ich fiir ihren Weg alles Gute und viel Erfolg!

a & Aolir

Eva Luise K6hler
(Schirmherrin des ACHSE e. V.)

@ OC h S e Bild 1 links: Tim im Jahr 2004.

Mit 6 Jahren wurde bei ihm

Mit der aktiven Mitgliedschaft in dem ACHSE e. V., der Allianz NCL festgestellt.

Chronischer Seltener Erkrankungen, mochte die NCL-Stiftung als

erstes Stiftungsmitglied auch bei der Aufklarung anderer seltener Bild 2: Tim und Dr. Frank
l l Krankheiten mithelfen . Husemann im Herbst 2012.



Leben mit NCL

Tim ist eines von 400 NCL-Kindern in Deutschland

2001

Friihling: Mit 6 Jahren war Tim ein gesundes Kind und spielte unbe-
schwert. Er hatte nur eine leichte Sehschwache.

Herbst: Ein Blut- und ein Gentest brachten die traurige Gewissheit.
Nach unzéahligen Untersuchungen und einer Fehldiagnose der
Augenkrankheit Retinitis pigmentosa wurde bei Tim (s. Bild 1) die
todliche Stoffwechselkrankheit NCL diagnostiziert.

2002

Friihling: Mit der Unterstiitzung von Round Table Deutschland startete
Tims Vater die Projektinitiative gegen NCL. Ein Wettlauf gegen die Zeit
begann: der National Contest for Life.

Sommer: Zum Zeitpunkt der Stiftungsgriindung hatte Tim bereits 90%
seiner Sehfahigkeit verloren. Und das war erst der Anfang. Manch-
mal fragte Tim:,Papa, hast Du schon eine Medizin gefunden?”

2003

Friihling: Mit gerade einmal 8 Jahren tastete sich Tim durch die
Wohnung, denn es war dunkel um ihn geworden. In weniger als zwei
Jahren verlor er sein Augenlicht.

2005

Friihling: Mit 10 besuchte Tim erstmalig eine Blindenschule in Ham-
burg. Es gab bereits erste Anzeichen, dass seine Gedachtnisleistung
abnimmt.

2006

Winter: Tims Schritte wurden immer kirzer. Das Gehen fiel ihm zuneh-
mend schwerer. Auch die Sprache litt unter der Krankheit.

Was bedeutet NCL?

2008

Herbst: Erste epileptische Krampfanfalle traten auf. Tim konnte nicht
mehr alleine gehen. Er musste 6fter im Rollstuhl sitzen. Das Sprach-
zentrum wurde durch NCL inzwischen stark geschddigt. Selbst engste
Vertraute konnten Tim nur noch schwer verstehen.

2009

Sommer: Beim Spielen verschluckte Tim drei Magneten. Es folgten drei
schwere Operationen und viele Wochen Krankenhaus. Tim litt physisch
und psychisch. Doch er liberlebte. Sein enormer Lebenswille verhalf
ihm langsam wieder zu Kréften. Was blieb, war die Angst.

2010

Frihling: Tim kam in die Pubertét. Seine vielen Empfindungen konnte
er jedoch nicht mehr ausdriicken. Permanente Unruhe, Nervositat
und Stimmungsschwankungen isolierten ihn zudem weiter und
stellten sein Umfeld vor grof3e Herausforderungen.

2011

Frihling: Tim war inzwischen auf den Rollstuhl angewiesen. Nur mit
Hilfe konnte er noch ein paar Minuten stehen. Es fiel Tim schwer, zu
schlucken. NCL beeintrdchtigte nun auch seine Erndhrung.

2012

Frihling: Im Liege-Tandem konnte Tim noch viele Stunden an der
frischen Luft verbringen (s. Bild 2) und musste nicht kiinstlich erndhrt
werden. Tim nahm an schulischen und vielen familidren Aktivitaten
teil. Doch Tims Vater weil3, dass die Krankheit nicht Halt gemacht hat.

TIMS ZUKUNFT

Tim wird den Kampf gegen NCL im Alter von etwa 30 Jahren verlieren.
An das Bett gefesselt, unfahig zu sehen, zu sprechen, zu schlucken und
letztendlich zu atmen.

Sein Schicksal teilt Tim mit rund 400 anderen NCL-Kindern in Deutsch-
land. Und es werden weitere folgen, denn ohne materielle und finan-
zielle Hilfen kann die NCL-Forschung keine Erfolge erzielen.

Unterstiitzen Sie uns, Schicksale wie das von Tim
zukiinftig zu verhindern und begleiten Sie uns dabei,
der Forschung zum Durchbruch zu verhelfen.




Was bedeutet NCL?

Was bedeutet NCL?

Neuronale Ceroid Lipofuszinose (NCL) ist die haufigste Form von
Kinderdemenz. Jedes Jahr erkranken allein in Deutschland min-
destens 15 weitere Kinder. Der todliche Verlauf der Krankheit flihrt
zu einem sukzessiven Absterben von Nervenzellen des zentralen
Nervensystems.

Es gibt verschiedene Formen von NCL, die sich im Wesentlichen in
zwei Punkten unterscheiden:

« im Alter des Kindes, in dem die Symptome erstmalig auftreten,
- in der Geschwindigkeit, in der die Krankheit voranschreitet.

Allen gemein ist, dass sie derzeit nicht heilbar sind und immer
todlich verlaufen.

Symptome und Krankheitsverlauf

Die NCL-Stiftung fokussiert sich auf die juvenile NCL-Form (jNCL).

Im Krankheitsverlauf dieser Form zeigen sich die ersten Symptome
bereits zwischen dem 5. und 7. Lebensjahr, kurz nach der Einschulung
der Kinder, mit dem Beginn einer Sehschwaéche (s. Abbildung 1). Da

es sich um eine Zerstorung der Netzhaut handelt, ist eine Brille zur
Korrektur nutzlos. Der Sehverlust schreitet rasch voran und fiihrt meist
nach ein bis drei Jahren zur vollstédndigen Erblindung.

Verlust Sehkraft
Geistiger Abbau
Wesensveranderung

Sprachlicher Abbau

Im Alter von 8 Jahren treten die ersten Anzeichen eines geistigen
Abbaus auf. Zunachst zeigen die Kinder unerwartete Schwierigkeiten
bei abstrakteren Denkleistungen wie dem Rechnen. Da die Kinder das
AusmaR der Krankheit bewusst miterleben, kommt es zu Verdnde-
rungen und Stérungen der Personlichkeit. Mit ca. 10 Jahren folgen
erste Symptome von Beweglichkeitsverlust. Dartiber hinaus treten
zunehmend epileptische Anfélle von unterschiedlicher Haufigkeit
und Stérke auf. Ab dem 11. Lebensjahr kommen Sprach- und Artiku-
lationsdefizite hinzu. Mit etwa 13 Jahren kénnen sich die Kinder nur
noch sehr begrenzt sprachlich austauschen. Das Fortschreiten der
Krankheit fiihrt nun dazu, dass sie an den Rollstuhl gebunden sind.

Im fortgeschrittenen Stadium werden die Kinder bettlagerig. Noch
vor dem 20. Lebensjahr hat die Krankheit ein Stadium erreicht, in dem
fast alle lebenswichtigen Fahigkeiten abgebaut wurden. Die erkrank-
ten Jugendlichen verlieren jegliche Kontrolle tiber ihre Kérperfunk-
tionen (Muskulatur, Blase, Darm). Es kommt zu Schluckstérungen, sie
kénnen sich selbst nicht mehr mit Flissigkeit und Nahrung versorgen.
Der Tod tritt durch Austrocknung oder Atemlahmung ein, meist noch
vor dem 30. Lebensjahr.

»~Um die NCL-Forschung voranzutreiben,
brauchen wir einen groBBeren Bekannt-
heitsgrad und ein 6ffentliches Bewusst-
sein fiir diese Erkrankungen.”

Prof. Robert Steinfeld, Vorsitzender des
Wissenschaftlichen Beirats der NCL-Stiftung

- Epilepsie
: : Pflegebedurftigkeit
-T(3 Tod
0 6 8 10 1'5 25 Lebensjahre

Abbildung 1: Die Darstellung zeigt den durchschnittlichen Krankheitsverlauf

bei der juvenilen NCL.
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Was bedeutet NCL?
Ursachen
Die jNCL ist eine lysosomale Speichererkrankung, die auf einem Die hdufigste Mutation des Gens fiihrt zu einer Deletion, dem Verlust
Fehler im Erbmaterial beruht. Dieser Fehler wird autosomal, d.h. von Exon 7 und 8. Das stark verkurzte, funktionslose Protein wird
geschlechtsunabhdngig, rezessiv vererbt. Man schatzt, dass in vermutlich sofort im Endoplasmatischen Reticulum abgebaut. In den
Deutschland jeder 200. Erwachsene ein fehlerhaftes Allel besitzt. Lysosomen - den Recyclinghdfen der Zelle - kommt es zu unldslichen
Ein Allel ist die mogliche Auspragung eines Gens, welches sich auf Ablagerungen (s. Abbildung 2), deren Hauptbestandeteil die c-Unter-
einem bestimmten Chromosom befindet. 1995 wurde das betroffe- einheit der ATP-Synthase ist. Es ist jedoch noch nicht geklart, ob diese
ne NCL-Gen CLN3 auf Chromosom 16 lokalisiert. Dieses kodiert flr Ablagerungen primar fiir das massive Absterben der Nervenzellen
ein 438 Aminosauren grof3es lysosomales Membranprotein, dessen im Gehirn verantwortlich sind.

Funktion noch unbekannt ist.
Bei den an NCL erkrankten Kindern fehlt nur ein
einziges Protein, das ihnen das Leben retten kdnnte.

Abbildung 2: Vergleich der Nervenzellen eines
gesunden Gehirns mit einem von NCL geschddig-
ten Gehirn.

Gesunde Nervenzelle

Zellkern

Gesundes Gehirn

v
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NCL-geschadigtes Gehirn
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Die NCL-Stiftung

Am 7. August 2002 nahm die NCL-Stiftung offiziell den Kampf gegen
die todliche Kinderkrankheit Neuronale Ceroid Lipofuszinose (NCL)
auf, die haufigste Form von Kinderdemenz. NCL zahlt zu den selte-
nen Erkrankungen, die auch ,Waisenkinder” der Medizin genannt
werden. Diesen iberwiegend unbekannten Krankheiten wird kaum
Aufmerksamkeit zuteil. Die rund 400 deutschen NCL-Kinder (weltweit
ca. 50.000) sind daher weitestgehend auf sich allein gestellt.

Aktuelle Herausforderungen

Die Pharmaindustrie investiert nicht in die Entwicklung von Medika-
menten fiir NCL, da die geringe Anzahl von ,potentiellen Abnehmern”
kaum Gewinne verspricht. Ebenso wenig flieen &ffentliche Gelder in
Forschungsprojekte, wie z. B. an Universitaten.

Aktionsfelder der Stiftung

Genau hier setzt die NCL-Stiftung an, die sich in verschiedenen Berei-
chen engagiert, um die Situation der betroffenen Kinder und ihren
Familien durch Forschungsférderung langfristig zu verbessern

(s. Abbildung 1).

FORDERUNG

- Stipendien
« NCL-Forschungspreis
- Forschungsprojekte

- Neutrale Instanz
- Weltweite Vernetzung
» NCL-Kongress

|
- Wiss. Publikationen Il\-\_
- Arztliche Fortbildungen
- Profiloberstufe

- Benefiz-Aktionen
- Sponsoren
- Offentlichkeitsarbeit

FORTBILDUNG

Abbildung 1:Im Kampf gegen NCL engagiert sich die Stiftung in den
Bereichen Forschung, Férderung, Fortbildung und Fundraising.

ik

»Sie tragen auf beispielhafte Weise dazu bei,
tiber die Krankheit NCL zu informieren und die
Erforschung dringend notwendiger Therapie-
moglichkeiten zu beschleunigen.”

Altbundesprdisident Prof. Horst Kéhler
an Dr. Frank Husemann

FORTBILDUNG

Die Friiherkennung der Krankheit ist entscheidend, um rechtzei-

tig symptomverzogernde MaBnahmen einzuleiten. Daher initiiert
und veranstaltet die Stiftung NCL-Fortbildungen und Vortrdge fiir
verschiedene Arztegruppen und medizinische Spezialisten. Hierzu
zdhlen auch bundesweite Fachkongresse, auf denen sich die NCL-
Stiftung mit eigenen Referenten prasentiert. Neben Medizinern sind
auch Schiiler, Lehrer und Studierende wichtige Partner der Stiftung
im Kampf gegen NCL.

Alle Fortbildungsangebote haben wir ab Seite 8 fiir Sie zusammengestellt.

FORSCHUNG

Als neutrale Instanz baut die NCL-Stiftung ein umfangreiches Netz-
werk von Fachmedizinern und Wissenschaftlern auf, um das (inter-)
nationale Know-how zu biindeln und zu koordinieren. Es werden
Spezialisten verschiedener Disziplinen erfolgreich zusammengefiihrt,
um ihr Wissen auf NCL anzuwenden. Dies verhindert,doppelte”
Forschung und vermittelt neue Kooperationen. Hierzu organisiert
die Stiftung jahrlich den nationalen NCL-Kongress. Auflerdem setzt
sich die Stiftung aktiv fuir die Erforschung der biochemischen und
physiologischen Grundlagen der Krankheitsentstehung ein. Denn dies
ist malRgebend fiir die Entwicklung von Therapien.




Die NCL-Stiftung

FORDERUNG

Die Aktionsfelder Forschung und Férderung sind eng miteinander
verknUpft. Die Stiftung initiiert konkrete NCL-Forschungsprojekte,

z.B. durch die Forderung von Stipendien oder die Vermittlung von
erfahrenen Partnern fiir neue Kooperationen. Im Jahr 2009 vergab die
Stiftung erstmalig auch den NCL-Forschungspreis. Aktuell ist er mit GESCHAFTSSTELLE
einem Preisgeld in Hohe von 100.000 Euro dotiert. Das Geld flief3t

direkt in die nationale und internationale Forschungsférderung. Der GESCHAFTSFUHRENDER VORSTAND

Preis ehrt das Engagement flir neue Ideen zur Erforschung von NCL. | | | |

Weitere Informationen zu den Bereichen Forschung und Férderung finden
CHARITY-

Ty
ST | onon |
Ceeee = J

Sie ab Seite 10.

Market.ing./ L Controlling - Wissens- - Kultur ] Privat-
F U N D RAl Sl N G Kommunikation zentrum personen
Mit abwechslungsreichen und regelmaBig stattfindenden Benefiz- PR/ Forschungs-
aktionen und Medienkooperationen erhéht die NCL-Stiftung den Offarbeit Personal forderung | [T 5P e
Bekanntheitsgrad von NCL. Die Stiftung wird dabei durch eine Vielzahl
. . I Fi d . Fii Gremien- L1 Buchhaltun i_| Forschungs- - Kulinarik Gemeinniitzige
von engagierten Einzelpersonen, Firmen und prominenten Fiir- arbeit 9 kooperationen Einrichtungen
sprechern aus Politik, Wirtschaft und Fernsehen, wie u. a. Eva Luise
Kohler, Jan Josef Liefers und Tim Malzer unterstiitzt. ma"n°a';:l':;m | Ssteuern ! Fortbildung | == sonstiges | Sonstige
Erfahren Sie mehr liber viele weitere Aktionen und Unterstiitzer ab
Seite 16. IT-Management/| | . =
Datenschutz
. Biiro- - Rech
N etzwe rk N C L_Stlftu n g ausstattung acht 1) ehrenamtlich  2) geplant  Stand: November 2013

Abbildung 2: Der Aufbau der NCL-Stiftung
Die NCL-Stiftung basiert auf dem ehrenamtlichen Engagement Vieler
(s. Abbildung 2). Der Wissenschaftliche Beirat (s. Bild 1) Gbernimmt
in medizinischen Fragen eine beratende Funktion. Auch der Stif-
tungsrat (s. Seite 20) und weitere aktive Unterstiitzer der Stiftung
agieren ehrenamtlich.

Um die Forschung gezielt voranzubringen, arbeitet seit Ende 2003 der
Biochemiker und Molekularbiologe Dr. Frank Stehr hauptberuflich fiir i
die NCL-Stiftung. In seiner Funktion als Vorstand koordiniert er den b
Austausch zwischen den einzelnen Stiftungsorganen und engagiert

Die erfolgreiche internationale Zusammenarbeit zwischen Experten,
Spendern, Betroffenen und den Stiftungsorganen ermdglicht schnelle

sich aktiv auf Tagungen, Kongressen und in den Medien gegen NCL. [

und kontinuierliche Fortschritte in der Stiftungsarbeit. Zu langjdhrigen
gemeinnttzigen Partnern zdhlen sowohl Stiftungen, wie z.B. die
,Beyond Batten Disease Foundation” (USA) und ,Stichting Beat
Batten!” (Niederlande), als auch Selbsthilfegruppen, wie z.B. die,NCL-
Gruppe Deutschland’, die ,Batten Disease Support & Research Associa-
tion” (USA) und die ,Batten Disease Family Association” (Gro3britanni-
en). Weitere Kooperationspartner der Stiftung finden Sie ab Seite 14.

Bild 1: Der wissenschaftliche Beirat der NCL-Stiftung wird
durch Prof. Robert Steinfeld (Universitdt Géttingen), Prof.
Beverly Davidson (Universitdt lowa, USA) und Prof. Rudolf
Martini (Universitdt Wiirzburg) (v.l.n.r) vertreten. |



Fortbildung

Fortbildung

Im Bereich Fortbildung richtet sich die Stiftung an unterschiedliche
Gruppen wie Mediziner, Lehrer, Schiiler und Studierende, um Utber
die Krankheit NCL aufzuklaren (s. Tabelle 1). Hierzu werden gezielte
SchulungsmafBBnahmen durchgefiihrt.

Die Friiherkennung von NCL ist entscheidend dafiir, rechtzeitig symp-
tomverzdgernde MafBnahmen einleiten zu kdnnen. Daher gehdren
Kinder- und Augenarzte, Humangenetiker, Neurologen und Neuropa-
diater zu den Hauptansprechpartnern der Stiftung. Vor allem Kinder-
und Augendrzte sind von Bedeutung, da sie eine zentrale Rolle bei
der Diagnose von NCL einnehmen. Auch humangenetische Labore
sind fiir die Diagnostik der Neuronalen Ceroid Lipofuszinose zustan-
dig. Dartiber hinaus leisten die Humangenetiker die notwendige
Beratung der betroffenen Eltern, was auch sie zu wichtigen Partnern
der NCL-Stiftung macht.

Wie viele Wie wurden die Partner

Personen wur- | erreicht?

den erreicht?

- Vortrage in Deutschland,
Osterreich und der Schweiz
Fachpublikationen mit einer
Auflage von bis zu 6.500

- 8.000 Merkblatter

Augendrzte  1.000 .

+ bundesweite Vortrage
- Fachpublikationen mit einer

ieeeizre | 609 Auflage von bis zu 20.000
- 12.600 Merkblatter
Lehrer 180 - bundesweite Fortbildungen
- ,Biologie-up-to-date” und
Schiler 2.000 LLernpartnerschaft fiir das
Profilabitur” an 70 Schulen
Studierende 400 - bundesweite Vortrage und

Publikationen

Tabelle 1: Mit verschiedenen Fortbildungsinitiativen kléirt die NCL-Stif-
tung Arzte, Lehrer, Schiiler und Studierende (iber die Krankheit auf.

ik

AUGENARZTE

Jedes Jahr initiiert und veranstaltet die NCL-Stiftung Fortbildungen
und Vortrége fiir verschiedene Arztegruppen und medizinische
Spezialisten. Dazu gehdren u. a. bundesweite Fachkongresse, auf
denen sich die Stiftung mit eigenen Referenten prasentiert.

Augendarzte sind oft die ersten Mediziner, die mit Verdachtsféllen von
NCL konfrontiert werden. Es ist daher wichtig, gerade diese gezielt
aufzukldren, um hdufige Fehldiagnosen wie Retinitis pigmentosa zu
vermeiden. Der Fokus liegt dabei auf der Initiierung von klinik-inter-
nen Fortbildungen und der Veroffentlichung und Verbreitung von
Differential Diagnostik-Postern in Zusammenarbeit mit dem PRO
RETINA Deutschland e. V.. AuBerdem werden Artikel in Fachmagazinen
platziert. Bislang wurden durch die von der Stiftung initiierten und
durchgefiihrten Aktionen bereits Giber 1.000 Augenarzte und tGber 40
Augenkliniken in Deutschland, Osterreich und der Schweiz erreicht

(s. Abbildung 2). So wurden z.B. 8.000 spezielle, auf die Bedirfnisse der
Augendrzte zugeschnittene NCL-Merkblatter verteilt und mehrere
Berichterstattungen in Fachmedien, wie dem ,Augenspiegel’, dem
+Ophthalmologen” und den,Ophthalmologischen Nachrichten”
erzielt.

KINDERARZTE

Bei der Betreuung von jungen NCL-Patienten sind Kinderdrzte eine
groBe Hilfe fiir die betroffenen Familien. Um die Arzte regelmiRBig
Uiber die Krankheit zu informieren, richtet die Stiftung Vortragsreihen
und Fortbildungen aus. Gemeinsam mit Experten werden auBerdem
verschiedene Informationsblatter ausgegeben. Auf die Initiative der
NCL-Stiftung hin wurde ebenfalls schon in verschiedenen Fachme-
dien, wie der Zeitschrift,ProPraxis Padiatrie” und dem Fachmagazin
~Kinder- und Jugendarzt’, ber die Krankheit berichtet.

Auch Veranstaltungen nutzt die Stiftung als Plattform, um fortlaufend
Uber NCL zu berichten. Bei der ,,Jahrestagung der Deutschen
Gesellschaft fiir Kinder- und Jugendmedizin” hat die Stiftung schon
mehrmalig verschiedene Vortragsreihen zu wechselnden Themen
organisiert.

NEUROPADIATER

Vor allem die Neuropddiater stellen eine wichtige Anlaufstelle sowohl
fur Verdachtsfalle als auch fiir Patienten, bei denen bereits NCL diag-
nostiziert wurde, dar. Um Arzte {iber neue Erkenntnisse im Bereich der
NCL auf dem Laufenden zu halten, richtet die NCL-Stiftung themenbe-
zogene Fortbildungen aus. So waren z.B. in den letzten Jahren immer
Referenten der Stiftung auf der Jahrestagung der Gesellschaft fiir
Neuropadiatrie vertreten.



Fortbildung

LEHRER, SCH ULER UND STUDIERENDE Krankheiten aufgeklart. Das Projekt beinhaltet dabei aber auch prak-

tische Arbeiten wie die Durchfiihrung eines fiktiven pradiagnosti-

Mit ihren Fortbildungsinitiativen wendet sich die NCL-Stiftung auch an ~ schen Beratungsgespréchs mit einem Humangenetiker. Darber
Lehrer, Schiiler und Studierende, um diese fiir seltene Krankheitenzu ~ hinaus erlernen die Schiiler eine Polymerase-Kettenreaktion (PCR) im

sensibilisieren. Hamburger Schiilerlabor NWZ (s. Bild 1).
Insbesondere Biologielehrer und Lehrer von Blindenschulen werden »Ich fand die Doppelstunde sehr interessant. Meine Fragen wurden
liber vielfiltige Fortbildungen initiativ informiert. verstandlich beantwortet und ich habe einiges dazu gelernt’, freute
sich der Schiiler Anton. Er besucht das Gymnasium Siderelbe und
Die Vortragsreihe , Biologie-up-to-date” bietet Schiilern der Ober- nahm zum ersten Mal an der ,Lernpartnerschaft fir das Profilabitur”
stufe die Moglichkeit, in einer interaktiven Doppelstunde mehr iiber teil. Biologielehrer Norbert Peetz begriifite den Einsatz der Stiftung
die Krankheit NCL zu erfahren. Seit 2005 wurden so bereits tiber 2.000  €benfalls: ,Die Prasentation enthielt wichtige wissenschaftliche In-
Schiiler erreicht. formationen fiir die Schiiler und gleichzeitig machte sie das schwieri-

ge Schicksal der Betroffenen deutlich.”

Eine noch umfassendere Lernerfahrung bietet das modulare Schul- ) ) )
projekt ,Lernpartnerschaft fiir das Profilabitur”. Hier werden Neben Lehrern und Schilern wurden bislang knapp 400 Studierende

Oberstufenschiiler im Rahmen des Genetik-Unterrichts tiber seltene mit Publikationen und Vortrdgen informiert.

Standorte, an denen
Differential Diagnostik-
Poster ausgegeben
wurden

Gehaltene Fort-
bildungen an Augen-
kliniken in Deutschland,
Osterreich und der
Schweiz seit 2006

Bild 1:Im Projekt ,Lernpartnerschaft fiir das Profilabitur” lernen die Schiiler
nicht nur mehr (ber seltene Krankheiten, sondern werden auch selbst aktiv.

Abbildung 2: Mit bundesweiten Aktionen richtet sich die NCL-Stiftung gezielt
an Augendirzte und Augenkliniken, um tiber NCL zu informieren.
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Forschung und Forderung

Forschung und Forderung

Die Wissenschaftler stehen weiterhin vor der Herausforderung, die
Kinderdemenz NCL zu verstehen und letztendlich auch Therapie- und
Heilungsmethoden zu entwickeln. Der Bereich Forschung ist daher der
wichtigste Bestandteil der NCL-Stiftungsarbeit.

Forschungswege zur Therapie

Die Grundlagenforschung kann bereits mittels verschiedener Mo-
dellsysteme den Krankheitsablauf simulieren. Aus diesem Verstandnis
heraus miissen neue Wirkstoffe gefunden werden, die die kontinuier-
liche Zerstérung der empfindlichen Seh- und Nervenzellen durch NCL
einddmmen oder sogar verhindern (s. Abbildung 1).

In der praklinischen Phase werden Therapieansatze gezielt an
verschiedenen Modellen getestet. Hierzu missen geeignete Test-
verfahren entwickelt werden. AuBBerdem umfasst die Praklinik auch
toxikologische Tests. Erst mithilfe dieser Erkenntnisse werden im
nachsten Schritt die Art der Behandlung und des zu verabreichenden
Medikaments bestimmt. Von tausenden getesteten Wirkstoffen er-
reicht jedoch nur eine Handvoll die klinische Phase, um an Patienten
getestet zu werden. Dies erfolgt in klinischen Studien.

FORSCHUNG

FORDERUNG

Doktorandenstipendien -“-

Zu den urséchlichen Therapieansdtzen gegen NCL zihlt die Gen-
therapie. Diese Strategie befindet sich noch in der Versuchsphase.
Zudem kdnnten bereits zugelassene Medikamente gegen verwandte
Krankheiten, wie z. B. Alzheimer oder Parkinson, auch bei NCL ange-
wendet werden, um vielversprechende Erfolge zu erzielen. Fiir diesen
Einsatz sind jedoch noch weitere Untersuchungen erforderlich.

Die NCL-Stiftung férdert Forschungsarbeit

Die NCL-Stiftung setzt sich aktiv fiir die Forderung von Forschungs-
arbeit ein, um den Forschungsstand weiter voranzubringen und so
neue wissenschaftliche Erkenntnisse zu gewinnen. Sie fungiert als
neutrale Schnittstelle fiir die globale Verknilipfung von Experten-
wissen (s. Abbildung 2). So fordert sie vor allem Doktoranden, um die
Grundlagenforschung zu starken. Darliber hinaus initiiert bzw. beglei-
tet die Stiftung Forschungskooperationen durch die Vermittlung
und Vernetzung von Experten. Aus den Erlésen eigener Benefizver-
anstaltungen gegen NCL und mithilfe aktiver Partner und Sponsoren
unterstitzt die NCL-Stiftung ebenfalls finanziell. Im Jahr 2011 floss
die hochste Férdersumme seit Stiftungsgriindung, tiber 200.000 Euro,
direkt in Forschungsarbeiten. In den letzten 10 Jahren hat die NCL-
Stiftung insgesamt liber 2,1 Millionen Euro an Forschungsgeldern
bewegt (s. Abbildung 3).

FORSCHUNGSPROJEKTE

Die Zusammenarbeit mit Medizinern
und Wissenschaftlern reicht von Europa

Grundlagenforschung

Postdoktoranden

bis in die USA. In Kooperation mit dem
Bild hilft e. V. startete 2008 ein dreijahri-
ges Forschungsprojekt zur Entwicklung

H

Praklinische Phase

Kiinische

Firmen-Kooperationen 'ﬂ"

einer Gentherapie gegen NCL unter
Prof. Ronald Crystal in New York City.
Ein Jahr spater wurde in Kooperation
mit der BDSRA das Forschungsprojekt

Studien

+Dissecting the Molecular Basis of JNCL”
von Prof. Beverly Davidson in lowa City
gefordert.

Abbildung 1: Auf dem Weg zur konkreten
Therapieentwicklung durchléuft die NCL-
Forschung verschiedene Etappen. Der erste
Schritt ist die Grundlagenforschung.

Viele der durch die NCL-Stiftung ini-
tiierten und unterstutzten Forschungs-
arbeiten werden in Zusammenarbeit mit
Doktoranden durchgefiihrt.
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Forschung und Forderung

7 NCL-Forschungsstandorte

Gemeinnlitzige
NCL-Einrichtungen

B NCL-Fille in Literatur
beschrieben. In vielen
Léndern wird NCL
vermutet, doch die

\ . Diagnostik steht noch
\‘ ‘ﬁ -—‘ﬁ nicht.
\ v 4

v,

Abbildung 2: Die Weltkarte zeigt NCL-Forschungsstandorte und -Einrichtungen sowie regionale Fdille von NCL.
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Abbildung 3: Die NCL-Stiftung fordert auf zwei Wegen: direkt, z.B. mit Doktoranden-

stipendien, und indirekt, u.a. durch Kooperationen und initiierte Projekte.

NCL-KONGRESSE

Die von der NCL-Stiftung organisierten Kongresse
fordern die Vernetzung zwischen den Forschern unter-
schiedlicher Disziplinen. Im Fokus stehen dabei sowohl
nationale als auch internationale NCL-Projekte, mit
besonderem Augenmerk auf die identifizierten For-
schungsliicken. Der Kongress bietet sowohl eine Basis,
um aktuelle Erkenntnisse auszutauschen und neue
Kooperationen zu schlieBen als auch eine Gelegenheit,
wissenschaftliche ,NCL-Neulinge” aus verwandten
Gebieten fiir dieses Thema zu gewinnen.

»Tragen Sie mit Ihrer Spende dazu bei, dass
die NCL-Stiftung ihre Ziele realisieren kann.”

Dr. Frank Stehr,
Vorstand der NCL-Stiftung
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Forschung und Forderung

DOKTORANDENSTIPENDIEN

Im Laufe der letzten Jahre forderte die NCL-Stiftung bereits 14
Doktorandenstipendien in den USA, Deutschland, GroBbritannien
und Israel zusammen mit Partnern wie der Auerbach-Stiftung, dem
BILD hilft e. V., Ein Herz flr Kinder”, der Griebel-Stiftung und der
BDSRA in den USA. Die Doktorarbeiten werden gezielt geférdert, um
Forschungsliicken zu schlieBen. Die Férderung wird aus unterstit-
zenden Kooperationen und den Einnahmen der Benefizveranstal-
tungen finanziert. Dabei begleitet die Stiftung die Projekte aktiv. Die
unterschiedlichen Schwerpunkte der Doktorarbeiten gewahrleisten
Neuerkenntnisse auf dem Gebiet der NCL.

»In meinem Forschungsprojekt arbeite ich mit Hochleistungsmikros-
kopie daran, bisher unbekannte zelluldre Anzeichen der juvenilen NCL
zu identifizieren und sie dann fiir Screenings nach Medikamenten zu
verwenden’, berichtet Anton Petcherski (s. Bild 1). Er ist ein NCL-Dok-
torand an der Universitdt Frankfurt am Main und untersucht seit 2011
Proteine in gesunden und NCL-Zellen bei Dr. Mika Ruonala. Mithilfe
der hochmodernen Mikroskopie-Technik gelang es, viele verschie-
dene Proteine in der Zelle durch sequenzielle Farbung sichtbar zu
machen. Im Vergleich zu den gesunden Zellen wirken die NCL-Zellen
kleiner und die Verteilung der Proteine erscheint,,unordentlich”. Die
Strukturen sind teilweise sogar verloren gegangen oder wirken krank-
haft aufgeblaht.

Bild 1: NCL-Doktorand Anton
Petcherski an der Uni Frankfurt
am Main forscht an NCL-
relevanten Proteinen.

Bild 2: Xenia Lojewski war NCL-

Doktorandin an der TU Dresden.
Sie arbeitete mit Stammzellen.

2 AR

JInzwischen wissen wir beispielsweise, dass Proteine, die sich in einer
gesunden Nervenzelle niemals treffen wiirden, bei der juvenilen NCL
Kontakt haben’, erkldrt Anton. Fiir die Zukunft wiinscht er sich:,Ich
hoffe, dass durch mein Projekt Wirkstoffe gefunden werden, die es
ermdglichen, jNCL besser zu verstehen!

Die Doktorandin Xenia Lojewski arbeitete seit 2010 im Labor von
Prof. Alexander Storch und Dr. Andreas Hermann (TU Dresden) an
ihrem Forschungsprojekt (s. Bild 2). Sie wendete molekularbiologische
Methoden an, um Fibroblasten (Hautzellen) in das Stadium einer
embryonalen Stammzelle zurlickzuversetzen. So ist es ihr gelungen,
induzierte pluripotente Stammazellen (iPS) aus den Hautzellen von
NCL-Patienten herzustellen. Die iPS konnte sie zu NCL-Nervenzellen in
der Kulturschale differenzieren und anschlieBend untersuchen.

»Man erlebt jeden Tag etwas Neues und hat die Moglichkeit, aktiv bei
der Aufklarung von Krankheitsmechanismen mitzuwirken. Ich wiin-
sche mir, dass auch ich etwas zum weiteren Verstandnis von juveniler
NCL beitragen kann.”

Im Rahmen ihres Forschungsprojektes arbeitete Xenia auch ein Jahr
lang im Labor von Dr. Susan Cotman an der Harvard Universitat.
2013 schloss sie ihre Promotion mit summa cum laude ab.



Forschung und Forderung

VERNETZUNG

Die NCL-Stiftung besitzt mehrjahrige Erfahrung in der Wissens-
vermittlung, Forschungsinitiierung und -vernetzung. Auf Initiative
der Stiftung hin wurden mindestens 40 neue Kooperationen auf
den Weg gebracht. Der Giberwiegende Teil sind Zusammenarbei-
ten zwischen universitdren Gruppen (s. Abbildung 1). So wurden Universitat === Firma
neue Labore und Experten fiir das NCL-Feld gewonnen, die mit

etablierten NCL-Gruppen kooperieren. Die Mehrheit der neuen

Forschergruppen wird auch zukiinftig an NCL forschen.

Universitat === Universitat
Universitdt === Forschungsinstitut

Abbildung 1: Die NCL-Stiftung initiiert Idndertibergreifende Kooperationen,
vor allem zwischen akademischen Forschungsgruppen.

FORSCHUNGSPREIS

Seit 2008 vergibt die NCL-Stiftung den NCL-Forschungspreis, um
innovative Ideen zu ehren und Gelder fir die Realisierung und Um-
setzung der Ideen bereitzustellen (s. Bild 3). Die eingereichten Antrége
werden vom Wissenschaftlichen Beirat der NCL-Stiftung begutachtet.

Im ersten Jahr startete die Stiftung mit einem Preisgeld von 50.000
Euro. Dieser Betrag hat sich bereits verdoppelt. Neben der Forschungs-
forderung von Doktoranden wird kiinftig auch Postdoktoranden
Unterstltzung zuteil, um so ein noch breiteres Spektrum an For-
schungsprojekten abzudecken. Die Ausschreibung erfolgt weltweit.

Bild 3: Stiftungsgrtinder Dr. Frank Husemann (iberreichte den

1. NCL-Forschungspreis an Preistrégerin Dr. Vydehi Kanneganti.
Die préimierte Forschungsidee kam aus dem Labor von

Prof. Jeffrey Gerst aus Rehovot in Israel.
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Uber seltene Krankheiten wird kaum gesprochen. NCL ist fast nieman-
dem bekannt - leider auch den meisten Arzten und Wissenschaftlern
nicht. Es besteht das Risiko einer Fehldiagnose und zudem gibt es nur
wenige Firsprecher.

Mithilfe medienwirksamer Offentlichkeitsarbeit setzt sich die NCL-
Stiftung daher aktiv fiir die Aufklarung tber die Krankheit NCL und die
vielen Schicksale betroffener Kinder und Familien ein. Denn nur mit
Unterstiitzung der breiten Offentlichkeit lasst sich der Kampf gegen
NCL gewinnen.

Medienprasenz schafft Aufmerksamkeit

Die Stiftung richtet sich sowohl an Allgemein- als auch an Fachme-
dien, um die Reichweite ihrer Botschaften zu erhéhen und damit noch
mehr Aufmerksamkeit und Sensibilisierung fiir NCL zu erzielen.

~Ich helfe, weil es ein gutes Gefiihl ist, wenn
man mit einer schlimmen Krankheit oder in
schweren Stunden nicht alleine ist.”

TV-Koch und NCL-Botschafter Ralf Zacherl

Seit der Stiftungsgriindung wurden bereits mehrere Beitrdge in
Print- und TV-Medien erfolgreich platziert. So berichteten Die Welt
am Sonntag und das Hamburger Abendblatt regelmaBig Gber das
Schicksal von Tim, stellvertretend fir alle NCL-Kinder. Die FAZ schrieb
u.a. iber das NCL-Fortbildungsprojekt an Schulen ,Lernpartnerschaft
fur das Profilabitur”. Das ZDF (,hallo deutschland”) und Pro7 (,taff")
sendeten Dokumentationen uber die Krankheit und Stiftungsarbeit.
Auf CNN und n-tv liefen Spendenaufrufe. Der Sender VOX strahlt
regelmaBig den NCL-Spot aus. Im Interview mit dem stern und bei
beckmann auf ARD berichtete Dr. Frank Husemann Uber das Schicksal
seines Sohnes und die NCL-Stiftung.

Auch im kleinen Rahmen startet die NCL-Stiftung regelmaBig Aufkla-
rungskampagnen, von gezielten einzelnen Benefizveranstaltungen bis
zu langfristigen Spendenaktionen. Unterstiitzung erhdlt die Stiftung
durch ehrenamtliche Helfer und Service-Organisationen. So férderte
Round Table Deutschland bundesweit ein Jahr lang wahrend seines
Nationalen Service Projektes die NCL-Stiftung und trug damit maf3-
geblich zum Stiftungsaufbau bei.

ik

Auch andere Service-Clubs wie die Lions und
deren Jugendorganisation, die Leos, engagieren
sich fuir NCL-kranke Kinder. Zu weiteren Partnern
gehort die McDonald’s Kinderhilfe Stiftung,
mit deren Unterstiitzung die NCL-Stiftung 20
Lerncomputer erwerben und bundesweit an
Blindenschulen verteilen konnte.

2006 wurde Stiftungsgriinder Dr. Frank Huse-
mann zum ,Hamburger des Jahres” gewdhlt.
Der TV-Sender Hamburg 1 verlieh ihm die Aus-
zeichnung fiir sein ,soziales Engagement”.

Darlber hinaus zahlte die NCL-Stiftung zu
den Finalisten des Springer Medizin Charity
Awards 2011 und belegte 2012 den 2. Platz
beim Hamburgischen Stifterpreis.

Veranstaltungen gegen NCL

Neben der Medienarbeit veranstaltet die
NCL-Stiftung bereits seit 2004 regelméaBige
Benefizveranstaltungen, denn Helfen und
Spenden soll auch Freude machen.

Zu langjahrigen Partnern bei der Organisation und
Durchfiihrung von Veranstaltungen gehéren u. a.
das Hamburg Marriott Hotel, das Frankfurt Marri-
ott Hotel und die vielen Hamburger Restaurants, die
sich jahrlich an den Restaurantaktionen beteiligen.
Darliber hinaus wird die Stiftung von zahlreichen
Kleinunternehmern und gro3en Konzernen wie Die
Bahn oder E-plus, von Einzelpersonen und promi-
nenten NCL-Botschaftern mit Spenden, Schirmherr-
schaften und aktiver Mithilfe vor Ort unterstitzt.

Jede Unterstiitzung bewirkt etwas, ob lokal vor

Ort oder in Form von Sach- und Geldspenden. Sie
konnen aktiv dabei mithelfen, die Leben der rund 400
NCL-Kinder positiv zu verdandern und ihnen und ihren
Familien eine Aussicht auf Behandlung und Heilung
zu verschaffen. Wie auch Sie die NCL-Stiftung unter-
stitzen konnen, erfahren Sie auf den nachsten Seiten.
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Vor acht Jahren griindete

Frank Husemann die NCL-Stiftung
Das ist die medizinische Betrach-

tung. Die Alltigliche Klingt so: ,Mein

Sohn entwickelt sich unaufhaltsam k-

perlich und geistig zurick”, sagt Fr.

achlie. Als Zehnjahriger stand er zu
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Schnelle Autos, edle Dinner und klassische Musik

So macht Spenden Spaf

Seit vielen Jahren veranstaltet die NCL-Stiftung verschiedene Events,
um nicht nur Spenden zu generieren, sondern auch unvergessliche
Momente als Dankeschon an treue Unterstiitzer und NCL-Botschafter
zurlickzugeben.

Unter dem Motto ,,Cooking for Kids* findet bereits seit 2004 jahrlich
ein Charity-Dinner statt. Geladene Géste erwartet ein besonderes
Dinner-Ambiente an exotischen Orten wie der Alsterlounge, dem
Tropenaquarium im Tierpark Hagenbeck oder der St. Johannis Kirche.
Star-Koche Tim Malzer, Ralf Zacherl und Steffen Henssler sorgten
bereits fiir das leibliche Wohl der Gaste (s. Bild 1), wéhrend prominen-
te Tischpaten wie Schauspieler Peter Jordan und die Moderatoren
Sandra Maahn, Marc Bator und Thorsten Schroder (s. Bild 4) durch
den Abend fiihrten. Unterhaltung dabei boten u. a. der Vizezauber-
weltmeister Sebastian Nicolas, die Soulsangerin Regy Clasen und der
Feuerkinstler Saraph. Unterstitzt wurde die Stiftung u. a. auch von
Brunckhorst Catering, Winklers Catering und Boa Vista Catering.

Die Kunstauktion ,LebensKiinstler” zihlt neben dem Dinner zu den
jahrlichen Highlights der Stiftungsveranstaltungen. Seit 2007 treffen
sich jahrlich Kiinstler, Auktionatoren und Kunstbegeisterte im Marri-
ott Hotel in Hamburg und Frankfurt am Main zu diesem Event

(s. Bild 2). Internationale Kiinstler und Galerien spenden ihre Werke
fur den guten Zweck, z. B. Udo Lindenberg, Daniel Richter, Galerie
Herold und Jonathan Meese. Das Auktionshaus Christie’s

bringt die Werke unter den Hammer.

Ebenfalls unter dem Motto ,Cooking for Kids” findet jahrlich
in den Wintermonaten die Restaurantaktion unter der
Schirmherrschaft von Ralf Zacherl statt. Deutschlandweit
engagieren sich Restaurants fiir die NCL-Stiftung, indem sie
eines ihrer Gerichte fiir einige Wochen unter das Motto der
Stiftung stellen (s. Bild 3). Von jedem bestellten Gericht wird
ein bestimmter Betrag an die NCL-Stiftung gespendet, um
NCL-Kindern zu helfen.

Bild 1 oben links: Tim Mdlzer ist langjchriger NCL-
Botschafter und Partner des Charity-Dinners.

Bild 2 rechts: Internationale Kiinstler und Kunst-
liebhaber treffen sich jéhrlich bei der Kunstauktion
JLebensKiinstler’;, um fiir den guten Zweck um die
Wette zu bieten.

Bild 3 unten links: Seit vielen Jahren unterstiitzen
zahlreiche Gastronomen die Restaurantaktion
,Cooking for Kids".
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Sportlich geht’s her bei der NCL-Golftrophy - dem Benefiz-Golfturnier
vom Golfclub Adendorf. Wempe unterstiitzte die NCL-Stiftung bereits
mehrmalig mit Preisen. Die Moderatoren Dr. Martin Wilhelmi und An-
nika de Buhr tibernahmen die Veranstaltungsleitung. Auch beim BILD-
metropress-Golfcup traten mehrere Male prominente Mitglieder

des EAGLES Charity Golfclubs, wie z. B. Schauspieler und Produzent
Jan Josef Liefers (s. Bild 6) und Schauspieler Glinther Maria Halmer

an, um mit Golf Spenden zu sammeln. Mit dem E-plus Soccer-Cup
sammelten Mitarbeiter des GroBkonzerns wiederholt Spenden fiir die
NCL-Stiftung.

Weitere Beispiele furr erfolgreiche Benefizaktionen mit aktiven Part-
nern sind das jahrliche Oldtimerfest des Old Table 300 mit nostalgi-
schen Probefahrten fiir eine Spende und der Dom des Hamburger
Marriott Hotels zugunsten der NCL-Stiftung. 2010 fand ebenfalls ein
beeindruckender NCL Charity Run statt, bei dem 23 Lauferin 8
Tagen 1.900 km von Berlin nach Rom liefen, um Spenden fiir die NCL-
Stiftung zu sammeln. Ehrenamtlich organisiert wurde der Lauf von
Dr. Holger Finkernagel, welcher selbst auch mitlief (s. Bild 5). Auch das
Benefizkonzert 2013 in Stuttgart,All you need is love’, welches von
Zodwa Selele (s. Bild 7), dem Cast des Musicals ,Sister Act” und vielen
anderen Kiinstlern organisiert wurde, war ein voller Erfolg.




Bild 4 : Tagesschau-
sprecher Thorsten
Schréder leitete die
Moderation beim 9.
Charity Dinner.

Bild 5 unten: Nach

8 Tagen und 1.900 km
erreichten die 23 Léufer
das Colosseum in Rom.

Spenden

Die NCL-Stiftung freut sich tiber jede erfolgreiche Zusammenarbeit
mit Unternehmen und Einzelpersonen. Denn erst die vielen Spenden
und tatkraftige Unterstiitzung vor Ort ermdglichen den vielféltigen
Einsatz der Stiftung in den Bereichen Fortbildung und Forschung, um
die tédliche Kinderdemenz NCL nachhaltig zu bekdampfen.

Sicherheit gewdhrleistet durch das Spendensiegel. Seit 2006 ist die
NCL-Stiftung Tragerin des DZI-Spendensiegels, dem Giitesiegel fiir se-
riése Spendenorganisationen mit hohen Qualitdtsstandards. Damit ist
sie eine von nur insgesamt sieben gemeinnitzigen Einrichtungen im
Raum Hamburg. Mit dieser Initiative mdchte die Stiftung Transparenz
schaffen, damit Sie sicher sein kdnnen, dass Ihre Spende ankommt.

Mochten Sie mithelfen? Fir Spenden hat die NCL-Stiftung ein Konto
eingerichtet. Online spenden konnen Sie auf der Internetseite www.
ncl-stiftung.de tber den Stiftungspartner Spendenportal.de. Ihre per-
sonliche Spende wird verschliisselt und sicher Gbermittelt und erreicht
die NCL-Stiftung ohne Abzlige oder Gebiihren.

So spenden Sie ganz bequem von unterwegs: Die Charity-SMS.
Senden Sie hierzu das Stichwort,NCL" an die ,,81190" Von den 5 € pro
SMS (zzgl. Transportleistung) erreichen 4,83 € den guten Zweck.

Fundraising

Bild 6 links: Prominente wie Jan Jo-
sef Liefers golften bereits beim BILD-
metropress-Golfcup, um im Kampf
gegen die Kinderdemenz zu helfen.

Bild 7 rechts: Zodwa Selele ist die

Hauptdarstellerin des Musicals Sister

Act:

~Ich méchte mein Méglichstes tun,
- dariiber aufzukldren und die Ano-
nymitdt dieser Krankheit zu been- |
den. Als Botschafterin des Herzens!”

Mochten auch Sie helfen?

Das NCL-Spendenkonto:

NCL-Stiftung

IBAN: DE50 20050550 1059223030
BIC: HASPDEHHXXX

(Hamburger Sparkasse)

Spenden-
Siegel

Einkaufen und gleichzeitig spenden kdnnen Sie bei unseren Koope-
rationspartnern clicks4charity, Schulengel und shop plus plus. Diese
Online-Plattformen spenden bei Online-Einkadufen tiber Partnershops
wie Amazon oder Zalando einen Teil der Einnahmen an gemeinniit-
zige Organisationen wie die NCL-Stiftung. Fir die Kaufer entstehen
dabei keine Mehrkosten.

Weitere Informationen zur NCL-Stiftung finden Sie online auf der
Internetseite www.ncl-stiftung.de oder sprechen Sie uns doch direkt
an. Die Stiftungsmitarbeiter erreichen Sie telefonisch unter +49 (0) 40
69 666 74-0, per Fax: +49 (0) 40 69 666 74-69 oder als E-Mail-Kontakt
unter info@ncl-stiftung.de.

Wie konnen Sie noch unterstiitzen? Nehmen Sie z.B. hren Geburts-
tag zum Anlass, etwas Gutes zu tun. Projektbezogene Spenden, die
Ubernahme von Druckkosten, Sachspenden in Form von Computern
und Buromaterialien sind ebenfalls immer von gro8em Nutzen. Auch
tatkraftige ehrenamtliche Unterstiitzung bei Benefizaktionen und
besonderen Stiftungsprojekten sind willkommen. Oder machen Sie
in lhrer Weihnachtspost auf die Arbeit der NCL-Stiftung aufmerksam
und helfen Sie damit konkret bei der Aufkldrung tber die unheilbare

Kinderkrankheit.

Foto: Frank Stefan Kimmel



Kennzahlen und Unterstiitzer

Kennzahlen
FORTBILDUNG

2.000 Augen- und Kinderérzte tiber Vortrage erreicht

32.700 Infoblétter an Arzte verteilt

2.000 Schiiler an 70 Schulen erreicht

24 Schulen nahmen bisher an der Lernpartnerschaft mit der NCL-Stiftung teil

FORSCHUNG

10 NCL-Kongresse ausgerichtet

40 neue Forschungskooperationen auf den Weg gebracht
2 Internationale JNCL Doktorandentreffen organisiert

46 Fach-Publikationen initiiert

FORDERUNG

14 Doktorandenprojekte, 4 Forschungsprojekte & 1 Postdoktorandenstelle in 4 Landern geférdert
5 Forschungspreise ausgelobt

2,1 Mio Euro Forschungsgelder fiir NCL bewegt

20 Lerncomputer an Blindenschulen verteilt

FUNDRAISING

35 Service-Clubs haben sich fir die Stiftung eingesetzt
30 Ehrenamtliche engagieren sich regelmaBig fiir den guten Zweck
35 eigene Charity-Events wurden ausgerichtet

Projekt: ,Pathogenetic impact of immune-
related cells in two models of neuronal ceroid
lipofuscinosis (Batten disease)”

Forscher: Prof. J. Cooper, King’s College London
Stipendiat: Thomas Kiihl

Forderpartner: BCCG British Day e. V., BDFA,
BDSRA

Projekt:, Strategy for identification of new the-
rapeutic targets for JNCL using yeast genetics”
Forscher: Dr. S. Mole, University College London
Stipendiatin: Mariana Vieira

Forderpartner: Auerbach Stiftung

Projekt: ,,Defining the role of the Golgi appara-
tus in juvenile NCL”

(3. NCL-Forschungspreis)

Forscher: Dr. S. Mole, University College London
Stipendiat: Davide Marotta

Forderpartner: Charity-Dinner

Projekt:, Cell based systems as tools to
understand pathogenesis and drug discovery
in JNCL”

(4. NCL-Forschungspreis)

Forscher: Prof. J. Cooper, Dr. B. Williams, King's
College London

Stipendiat: Greg Anderson

60 Benefiz-Veranstaltungen fanden zu Gunsten der NCL-Stiftung statt Forderpartner: Charity-Dinner, IMS Health

projektbezogene Schirmherrschaften wurden u. a. Glbernommen von: Marc Bator, Alexandra Dinges-Dierig,
Herlind Gundelach, Steffen Henssler, Jan Josef Liefers, Petra Roth, Olaf Scholz, Uwe Schiinemann, Klaus
Wowereit, Ole von Beust, Karin von Welck, Ralf Zacherl ...

Unterstutzer

Als gemeinnitzige Organisation ist die NCL-Stiftung auf private und 6ffentliche Spender
und Sponsoren angewiesen. Ein besonderer Dank gilt an dieser Stelle all den zahlreichen
tatkraftigen und treuen Unterstltzern der Stiftung. Private Sponsoren, kleine Firmen, Stif-
tungen, Gro3konzerne und Einzelpersonen haben uns gleichermaBen selbstlos unterstiitzt.
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Projekt:,,Funktionelle und morphologische
Untersuchung der Netzhaut des CLN3-knock-in
Mausmodells”

Forscher: Prof. K. Ruther, Charité Berlin
Forderpartner: Griebel-Stiftung

Projekt:,Funktionelle Untersuchung der
Netzhaut und Therapie des CLN3-knock-in
Mausmodells”

Forscher: Prof. K. Ruther, Charité Berlin
Forderpartner: Griebel-Stiftung

Projekt: ,Pathogenetic impact of immune-
related cells in two models of neuronal ceroid
lipofuscinosis (Batten disease)”

Forscher: Prof. R. Martini, Neurologische Klinik der
Universitat Wiirzburg

Stipendiat: Janos Groh

Forderpartner: R+W-Stiftung

Projekt: ,Rolle der Immunaktivierung in der
Netzhaut bei Neuronaler Ceroid Lipofuszinose”
Forscher: Prof. T. Langmann, Universitat KéIn
Stipendiatin: Myriam Mirza

Forderpartner: Auerbach Stiftung

Projekt:,,In vitro modeling of juvenile neuronal
ceroid lipofuscinosis (JNCL): Patient fibroblasts
and their reprogrammed derivatives as human
models of jNCL”

Forscher: Prof. A. Storch, Dr. A. Hermann, TU
Dresden

Stipendiatin: Xenia Lojewski

Forderpartner: Kunstauktion Frankfurt/Main, NCL
Charity Run
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Projekt:, Characterization of CLN3 and SorCS1
interaction”

Forscher: Dr. G. Hermey, ZMNH, Hamburg
Stipendiatin: Sandra Oetjen

Forderpartner: AstraZeneca, Hamburger Sparkas-
se, Olympus Europa Stiftung

Projekt: ,Combining high-content and high-
throughput imaging methods: innovative
screening approach to search for JNCL disease
modulators”

Forscher: Dr. M. Ruonala, Universitat Frankfurt/M.
Stipendiat: Anton Petcherski

Forderpartner: R+W Stiftung

Projekt: ,Targeting lymphocytes in two models
of neuronal ceroid lipofuscinosis (Batten
disease)”

Forscher: Prof. R. Martini, J. Groh, Neurologische
Klinik der Universitat Wiirzburg

Stipendiatin: Irene Spahn

Forderpartner: AstraZeneca

Projekt: ,Lysosomale Speichererkrankungen,
Molekulare Funktionsanalyse von CLN3 in vitro
und in vivo”

Forscher: Prof. T. Braulke, Universitatsklinikum
Hamburg-Eppendorf

Stipendiatin: Sandra Pohl

Forderpartner: Leo Service Day, Management-
Circle

Projekt:,Proteomic analysis of ceroid in Batten’s
disease (CLN3)”

Forscher: Prof. C. Korth, Universitat Diisseldorf
Stipendiat: Philipp Ottis

Die Bahn
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Kennzahlen und Unterstiitzer

Projekt: ,The Yeast model for Batten disease:
BTN1, BTN2 and BTN3 and their critical role
in endosome-Golgi protein retrieval”

(1. NCL-Forschungspreis)

Forscher: Prof. J. Gerst, Dr. V. Kanneganti, Weiz-
mann Institute of Science, Rehovot

Stipendiat: Niv Dobzinski

Forderpartner: BILD-metropress-Golf-Cup,
Charity-Dinner

Projekt: ,Develop t of a cell-based assay
for identifying downstream effectors of
CLN3 and use in drug screening”

Forscher: Prof. J. Gerst, Weizmann Institute of
Science, Rehovot

Stipendiatin: Osnat Zontag-Cohen
Forderpartner: BDSRA, BDFA

_ Projekt: ,Dissecting the Molecular Basis of

JNCL”
Forscher: Prof. B. Davidson, University of lowa
Forderpartner: BDSRA

Projekt: ,Translational Program for Adeno-
associated Virus-mediated Treatment for
the Eye and CNS Manifestations of Juvenile
Neuronal Ceroid Lipofuscinosis. I. Animal
Efficacy Studies”

Forscher: Prof. R. Crystal, Weill Cornell Medical
College, New York City

Forderpartner: BILD hilft e. V. —,Ein Herz fur
Kinder”

Projekt: ,The Role of Altered Autophagy
and Ubiquitin-Proteasome Function in NCL
Disease Pathogenesis”

(2. NCL-Forschungspreis)

Forscher: Prof. S. Walkley, Albert Einstein
College of Medicine, New York City
Stipendiat: Matthew Micsenyi
Forderpartner: Charity-Dinner
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Ansprechpartner

lhre Ansprechpartner

Dr. Frank Husemann

Dr. Christian Borchard

Alexander R68ler

Dr. Rainer Kuhn

Stiftungsrat

Dr. Frank Husemann

Dr. oec. publ. Frank Husemann studierte Wirtschaftwissenschaften
in Zirich und Freiburg i.Br. Heute arbeitet er flir einen international
tatigen Anlagenbauer der Energiewirtschaft mit Sitz in Hamburg.
Er ist Stiftungsgriinder und fiihrt den Vorsitz im Stiftungsrat.
Kontakt: +49 (0) 177 34 55 939, frank.husemann@ncl-stiftung.de

Dr. Christian Borchard

Dr. rer. pol. Christian C. Borchard studierte an der Universitat Hamburg
Wirtschaftswissenschaften. Er ist als selbstandiger Steuerberater in
einer Hamburger Sozietat tatig und nimmt ehrenamtlich die steuer-
rechtlichen Interessen der NCL-Stiftung wahr.

Kontakt: +49 (0) 172 42 62 356, christian.borchard@ncl-stiftung.de

Alexander RoB3ler

Alexander RoBler studierte Jura in Wiirzburg und Coimbra. Seit 2004
ist er als Syndikusanwalt bei einem international agierenden Anla-
genbauer aus dem Bereich der Erneuerbaren Energien in Hamburg
tatig. Seit Marz 2013 ist er Mitglied des Stiftungsrats der NCL-Stiftung.
Kontakt: +49 (0) 172 2161 230, alexander.roessler@ncl-stiftung.de

Martin Hartleif

Dipl.-Betriebswirt Martin Hartleif studierte in Dortmund BWL. Seit
2000 ist er in einer Steuerberatungspraxis in Dortmund selbstdndig.
Als Mitglied des Old Table Dortmund unterstiitzt er die NCL-Stiftung
seit ihrer Griindung, vor allem bei steuerrechtlichen Angelegenheiten.
Kontakt: +49 (0) 171 99 75 891, martin.hartleif@ncl-stiftung.de

Dr. Rainer Kuhn

Dr. rer. nat. Rainer Kuhn studierte Biologie an der Universitat Dus-
seldorf. Er war tiber 20 Jahre in verschiedenen Positionen in der
Pharmaforschung der Novartis AG in Basel tatig, zuletzt als Leiter der
Forschung fiir neurodegenerative Erkrankungen. Heute ist er Inhaber
der Redbark GmbH, einem unabhéngigen Beratungsunternehmen
fir Forschung & Entwicklung, und Mitbegriinder der Biotech-Firma
IRBM-Promidis. Seit Marz 2013 ist er Mitglied des Stiftungsrats der
NCL-Stiftung.

Kontakt: +41 (0) 79 175 3224, rainer.kuhn@ncl-stiftung.de




Vorstand und Leiter Forschung

Dr. Frank Stehr

Dr. rer. nat. Frank Stehr hat Biochemie/Molekularbiologie in Ham-
burg studiert. Seine Doktorarbeit fiihrte er in Hamburg und Los
Angeles im Bereich der Molekularen Medizin durch. Seit Novem-
ber 2003 arbeitet Dr. Frank Stehr hauptberuflich fiir die NCL-Stif-
tung im Bereich Forschung.

Kontakt: +49 (0) 178 34 16 057, frank.stehr@ncl-stiftung.de

Leiterin Event- und Projektmanagement

Tanja Stern

Tanja Stern hat langjahrige Erfahrungen im Eventmanagement
auf Unternehmens- wie auch auf Dienstleisterseite. Erganzend
hat sie ein Abendstudium im Bereich Marketing-Kommunikation
absolviert. Seit Oktober 2013 ist sie fiir die Veranstaltungen der
NCL-Stiftung zustandig.

Kontakt: +49 (0) 163 51 09 785, tanja.stern@ncl-stiftung.de

Leiterin Fortbildung und Fundraising

Tiziana Serio

Tiziana Serio hat das Biologie-Studium an der Universitat Wiirz-
burg mit dem Bachelor of Science abgeschlossen. Seit Marz 2013
ist sie fir die Bereiche ,Fortbildung” und ,Fundraising” verantwort-
lich.

Kontakt: +49 (0) 177 24 63 758, tiziana.serio@ncl-stiftung.de

§ &

Tahja Stern, Dr. Frank Stehr und Tiziana Seio

,DAMIT DAS MOGLICHE ENTSTEHT,
MUSS IMMER WIEDER DAS

UNMOGLICHE VERSUCHT WERDEN

Hermann Hesse
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