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Wege entstehen dadurch,
dass man sie geht.

Sehr geehrte Damen und Herren,
liebe Freundinnen und Férderer
unserer Stiftung,

»lch winsche mir, dass die ja doch vor-
handenen Eitelkeiten in der klinischen
Community so weit zurickgehen, dass
man mehr zusammenarbeitet.*

Dieser Wunsch von Horst Kdhler be-
gleitete uns in besonderer Weise im
Jahr 2025. Ein Jahr, das fUr unsere
Stiftung von Fortschritt, wachsender
Zusammenarbeit — und zugleich von
einem tiefen Verlust gepragt ist.

Am 1. Februar 2025 ist Horst Kohler
verstorben. Mit ihm haben wir nicht nur
Ehemann und Vater, sondern auch den
Visionar und Staatsmann verloren, der
den Grundstein fur unsere Stiftungs-
arbeit gelegt hat. Sein Engagement fur
Menschen mit Seltenen Erkrankungen
war getragen von persdnlicher Erfah-
rung, von groBer Empathie und von
dem festen Willen, konkrete Verbesse-
rungen zu erreichen. Sein Wirken bleibt
uns Verpflichtung.

Seit der Grindung der Stiftung vor 20
Jahren steht die Forderung der For-
schung im Mittelpunkt unserer Arbeit.
Denn sie ist der Schlussel zu besserer
Diagnostik und effektiveren Therapien
- den gréBten Wiunschen der von Sel-
tenen Erkrankungen betroffenen Men-
schen. Ausgehend von der Vergabe des
Eva Luise Kdhler Forschungspreises ist
SO Uber die Jahre ein breiterer Rahmen
sich erganzender MaBnahmen entstan-
den, die insbesondere auf die Férde-
rung des wissenschaftlichen Nachwuch-
ses, die Vernetzung forschungsstarker
Standorte und die Entwicklung nachhal-
tiger Strukturen abzielen.

Die Grundung der Alliance4Rare ist ein
zentraler Baustein und Anker unserer
Philosophie des gemeinschaftlichen
Engagements. Auch im Jahr 2025 ist
es gelungen, das Netzwerk durch neue
forschende und férdernde Partner zu
erweitern und die Zusammenarbeit
weiter zu vertiefen. Neue Foérderpro-
jekte wurden auf den Weg gebracht,
und mit einer Fortbildungsreihe flr
Hausarztinnen und Hausarzte konnten
wir einen wichtigen Beitrag zur Verbes-
serung der Versorgung leisten.

Gleichzeitig zeigt der konstruktive
Dialog mit der Politik Wirkung: Die
Belange von Menschen mit Seltenen
Erkrankungen finden zunehmend Ge-
hor und Aufmerksamkeit.

Diese Entwicklungen sind ermutigend.
Sie zeigen, was moglich ist, wenn Kraf-
te gebundelt und gemeinsame Ziele
verfolgt werden. Unser besonderer
Dank gilt allen, die unsere Arbeit un-
terstutzen: unseren Partnerinnen und
Partnern aus Wissenschaft, Medizin,
Gesellschaft und Politik, den Férdern-
den und Spenderinnen und Spendern
sowie den Gremien und unserem en-
gagierten Team.

Wir wiunschen lhnen vertiefende Ein-
blicke in ein Jahr 2025, das von Ver-
antwortung, Zusammenarbeit und
dem festen Willen gepragt war, den
eingeschlagenen Weg im Sinne von
Horst Kdhler weiterzugehen.
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20 Jahre Eva Luise und Horst Kohler Stiftung

Unsere Vision: Neue Perspektiven fur Menschen mit Seltenen
Erkrankungen durch Fortschritt in Forschung und Innovation

Niemand sollte sich mit einer ernsten, oft chronischen und lebensverklrzenden Er-
krankung allein gelassen fiihlen. Deshalb setzt sich die Eva Luise und Horst Kéhler
Stiftung seit dem 21. Mdrz 2006 durch gezielte Forschungsférderung und Netz-
werkarbeit fur eine bessere medizinische Versorgung von Menschen mit Seltenen
Erkrankungen ein.

UNSER ANTRIEB

Als vor 20 Jahren die Idee flir unsere Stiftung entstand, kannten wir
vieles aus eigener Erfahrung

die verzweifelte Suche nach Antworten

die jahrelange Odyssee von Klinik zu Klinik

die Hilflosigkeit angesichts fehlender Behandlungsoptionen

Dass sich seither vieles in die richtige Richtung entwickelt hat, bestdrkt
uns in unserem Wirken, doch es gibt noch viel zu tun: Die Waisen der
Medizin brauchen eine mutige Forschungsoffensive, um an den im-
mensen Moglichkeiten moderner Medizin teilzuhaben. Der medizini-
sche Fortschritt ist auf unserer Seite. Lassen Sie uns gemeinsam daftir
sorgen, dass auch Menschen mit bisher nur unzureichend erforschten
Krankheiten auf die Medizin von morgen hoffen ddrfen!

Selten sind viele: Experten schdtzen, dass jedes Jahr bis zu 250 neue Seltene Erkran-
kungen entdeckt werden. Sie lehren uns, wie Prozesse im menschlichen Kérper ablau-
fen und welche winzigen Stellschrauben Uber Gesundheit und Krankheit entscheiden
konnen. Dieses Wissen kann das Leben von Betroffenen retten und kommt letztend-
lich allen zugute. Denn die Erforschung Seltener Erkrankungen kann die ,,Medizin von
morgen“ revolutionieren.



In dankbarer Erinnerung an Horst Kohler

Sein Engagement fur Menschen mit Seltenen Erkrankungen

bleibt uns Verpflichtung

In groBer Trauer und Dankbarkeit nahm die Eva Luise und Horst Kéhler Stiftung fur
Menschen mit Seltenen Erkrankungen Abschied von ihrem Initiator Bundesprdsi-
dent a. D. Prof. Dr. Horst Kbhler. Er ist am 1. Februar 2025 nach schwerer Krankheit
im Kreise seiner Familie verstorben. Er wurde 81 Jahre alt.

Horst Kéhler war ein international hoch
anerkannter Okonom und Staats-
mann. Zugleich war er ein Mensch, der
sich mit groBer Uberzeugung fir ge-
sellschaftlichen Zusammenhalt und fur
Menschen in schwierigen Lebenssitua-
tionen einsetzte. Mit Leidenschaft, Be-
harrlichkeit und Weitblick verfolgte er
seine Uberzeugungen und stellte da-
bei stets das Menschliche in den Mit-
telpunkt. Diese Haltung pragte auch
sein gemeinsames Engagement mit
seiner Frau Eva Luise Kohler.

Wahrend seiner ersten Amtszeit als
Bundesprasident beschlossen beide,
sich fUr eine bessere gesundheitliche
Versorgung von Menschen mit Selte-
nen Erkrankungen einzusetzen. , Hoff-
nung zu schaffen fUr solche Menschen,
das hat sich meine Frau vorgenommen
und daflr bewundere ich sie” sagte
Horst Kdhler 2021 anlasslich des 15-jah-
rigen Bestehens der Stiftung. Es erfull-
te ihn mit Freude zu sehen, wie dieses
Engagement Turen flr die ,Waisen der
Medizin“ 6ffnete und Betroffenen neue
Perspektiven gab.

Sein Engagement verband er mit
einem klaren Appell: Fortschritt ent-
stehe dort, wo Wissen geteilt und

Zusammenarbeit gelebt wird. Wie
sehr ihm ein offener Austausch Uber
Disziplinen und Institutionen hinweg
am Herzen lag, dokumentiert auch das
unten verlinkte Filmportrait, in dem er
formulierte: ,,Ich winsche mir, dass die
ja doch vorhandenen Eitelkeiten in der
klinischen Community so weit zuruck-
gehen, dass man mehr zusammenar-
beitet.“ FUr ihn war dies keine abstrak-
te Forderung, sondern eine konkrete
Voraussetzung fur bessere Diagnosen
und Therapien. Wissenschaftliche Er-
kenntnisse, so seine Uberzeugung,
mussen zuganglich sein, damit sie Wir-
kung entfalten kénnen - zum Nutzen
der Patientinnen und Patienten.

»lch bin Horst Kohler, und der werde
ich auch bleiben®, sagte er einmal Uber
sich selbst. In diesen Worten liegt fur
uns Trost und zugleich Verpflichtung.
Der Stifterwille und die Werte von
Horst Kohler werden die Arbeit der
Eva Luise und Horst Kdéhler Stiftung
weiterhin pragen. Gemeinsam mit Eva
Luise und Ulrike Kohler, dem Stiftungs-
rat und der Geschaftsstelle werden wir
sein Engagement fur Menschen mit
Seltenen Erkrankungen in seinem Sin-
ne fortfuhren.

Das kurze Filmportrdt erinnert an sein Wirken, seine Wdarme

und seine tiefe VVlerbundenheit mit den ,,Waisen der Medizin‘.

Ich wiinsche mir mehr gesell-
schaftliche Empathie - nicht
Mitleid, Aufmerksamkeit!




Vom personlichen Anliegen zur
gemeinsamen Aufgabe

Zum 20-jahrigen Bestehen der Stiftung sprechen Eva Luise und Ulrike Kéhler tber
prédgende Begegnungen, strukturelle Verdnderungen — und dartber, wie eine ge-
meinsame Haltung von einer Generation zur ndchsten weitergetragen wird.

Wenn Sie heute auf 20 Jahre Stiftung blicken: Was ist das erste Bild, das Ihnen
in den Kopf kommt?

Eva Luise Kohler: Es sind viele Bilder. Ganz besonders pragen sich die Begeg-
nungen mit betroffenen Familien ein. Eltern, die zuhause ein schwer erkranktes
Kind pflegen und dennoch die Zeit finden, sich ehrenamtlich in der Selbsthilfe
zu engagieren. Die sich fur Therapieentwicklungen einsetzen, die fur ihr eigenes
Kind vermutlich zu spat kommen, aber kunftigen Generationen eine bessere Le-
bensqualitat schenken werden. Diese Kraft und dieser Altruismus haben mich tief
beruhrt.

Ulrike Kohler: Lebendig in meiner Erinnerung ist, wie wir uns mit allen Grindungs-
mitgliedern gefreut haben: Der erste Schritt ist getan, die Eva Luise und Horst
Kdéhler Stiftung ist gegrindet - jetzt kann die Arbeit beginnen. Da ich selbst eine
Seltene Erkrankung habe, die damals noch nicht diagnostiziert werden konnte,
hat es mich mit Hoffnung und Stolz erfullt.

Wann wurde Ihnen klar, dass es sich nicht um tragische Einzelfille handelt,
sondern um ein strukturelles Problem?

Eva Luise Kbhler: Als Schirmherrin von ACHSE habe ich viele Familien kennenge-
lernt, deren Geschichten sich erschreckend ahnelten - diese ,Odyssee* von Arzt
zu Arzt, ohne klare Diagnose, ohne Therapie. Da lag auf der Hand: Wenn es eine
groBe Gruppe von Menschen gibt, die durch alle gesundheitspolitischen und medi-
zinischen Raster fallt, dann handelt es sich um ein systemisches Defizit.

Ulrike Kohler: Bei mehr als 4 Millionen Menschen mit einer Seltenen Erkrankung
kann man nicht von tragischen Einzelfallen sprechen. Und selbst, wenn die Erkran-
kung nur wenige Menschen betrifft, ist dies kein Grund nicht zu forschen. Mensch-
lichkeit entscheidet sich doch immer auch am einzelnen Menschen.

Hat diese Erkenntnis Sie zur Grundung der Stiftung bewegt?

Eva Luise Kéhler: Dabei hat mein Mann eine zentrale Rolle gespielt. Er hat das finan-
zielle Fundament fur die Stiftung gelegt und die Entwicklung der Stiftung immer mit
seinem wachen Blick und klugen Rat begleitet.

Ulrike Kohler: Fur uns als Familie war die Arbeit der Stiftung immer ein gemeinsa-
mes Anliegen. Der Austausch war eng. Meine Mutter hat mit uns ihre Erfahrungen
als Schirmherrin von ACHSE e.V. geteilt. So reifte damals schnell der Plan, mit
einem Forschungspreis fur Seltene Erkrankungen nicht nur ganz konkrete Pro-
jekte zu férdern, sondern auch die dringend benétigte Offentlichkeit fur dieses
Thema herzustellen.

Gab es einen Moment, in dem Sie gespurt haben: Jetzt verandert sich
wirklich etwas?

Eva Luise Kohler: Die Veroffentlichung des Nationalen Aktionsplans fur Menschen
mit Seltenen Erkrankungen, kurz NAMSE, war ein wichtiger Meilenstein im Sommer
2013. Zum ersten Mal wurde das Thema auf nationaler Ebene strukturiert aufge-
griffen und damit die Grundlage fur die Entstehung einer spezialisierten Versor-
gungsstruktur gelegt.

Ulrike Kohler: In den Folgejahren warst du bestimmt zehn Mal zu Gast an Universi-
tatskliniken, die feierlich ein Zentrum fur Seltene Erkrankungen eréffnet haben!

Eva Luise Kéhler: Ja, das stimmt. Da erwdachst dann leicht der Eindruck, dass es
vorangeht. (lacht) Und es stimmt ja auch, dass die bundesweite Struktur vernetzter
Spezialzentren entscheidend ist fur die Qualitat der Versorgung und der Forschung.

Das klingt nach einem Aber. Welche Ruckschlage gab es?

Eva Luise Kohler: Ich wirde es nicht ,,Rlckschlage” nennen, eher ,Durststrecken®.
Nach der Veroffentlichung des Nationalen Aktionsplans passierte erstmal nicht viel
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und die Weiterfinanzierung der NAMSE-Geschaftsstelle musste — und muss bis
heute — immer wieder angemahnt werden. Das Gleiche gilt flr die Finanzierung der
Zentren. Die Community der ,,Seltenen* musste viel Durchhaltevermdgen und eine
gewisse Hartnackigkeit beweisen, um bis hierher zu gelangen.

Nicht hinter jedem Turschild, auf dem ,,Zentrum fUr Seltene Erkrankungen“ steht,
verbergen sich dann automatisch auf magische Weise auch die Strukturen, die es
braucht, um Diagnosewege wirksam zu verkUrzen oder die Zusammenarbeit Uber
Standorte hinweg zu koordinieren.

Ulrike Kohler: Die Qualitatssicherung der Zentren durch ein einheitliches Zertifizie-
rungsverfahren wurde erst 2021 eingefuhrt — auch hier hat unsere Stiftung maBgeb-
lich mitgewirkt.

Worauf sind Sie besonders stolz?

Eva Luise Kohler: Die Stiftung hat im Laufe ihres Bestehens durch ihre Arbeit wich-
tige Impulse gesetzt: Beispielsweise das Neugeborenenscreening auf Sichelzell-
anamie und Tyrosinamie Typ 1, das Nationale Register flr Seltene Erkrankungen
und natdrlich die Alliance4Rare als zukunftsweisende Vernetzungsstruktur fur For-
schung unter Beteiligung anderer Stiftungen und der Industrie.

Ulrike Kohler: Ich freue mich immer wieder Uber die positiven Ruckmeldungen von
Menschen mit Seltenen Erkrankungen, denen unsere Arbeit RUckenwind gibt.

Was erfullt Sie mit Dankbarkeit, wenn Sie auf die vergangenen Jahre blicken?

Ulrike Kohler: Dass sich unsere Stiftung so positiv weiterentwickelt hat. Vorstand
und Stiftungsrat setzen sich ehrenamtlich und engagiert fur unsere Sache ein. Und
auch unsere hauptamtlichen Mitarbeiterinnen kennen keinen Dienst nach Vorschrift,
sondern sind mit voller Uberzeugung dabei.

Eva Luise Kohler: FUr mich ist es das Vertrauen, das unserer Arbeit entgegenge-
bracht wird. Es berUhrt mich, dass so viele Menschen - auf ganz unterschiedliche
Weise - an unserer Seite stehen. Ich denke dabei an Friede Springer, die uns schon
sehr frih unterstutzt hat, als die Alliance4Rare noch ganz am Anfang stand. Ein sol-
cher Vertrauensvorschuss fur ein neues Vorhaben bedeutet sehr viel. Ebenso dank-
bar bin ich fur die jahrzehntelange Verbundenheit von Herzenswinsche e.V. mit
Wera Roéttgering und fur die groBe Gastfreundschaft der Firma Storz, bei der wir
all unsere Sitzungen und unsere mittlerweile sehr groBen Symposien veranstalten
durfen. Und es gibt viele treue Wegbegleiterinnen und Freunde, die hier ungenannt
bleiben — ohne sie ware all das nicht méglich gewesen.

Ulrike Kohler: Dankbar sind wir auch fur die vielen kleineren und groBeren Spenden
von Menschen, die wir oft gar nicht persénlich kennen. Dieses Vertrauen bewegt
mich besonders — und gibt uns die Freiheit, dort zu helfen, wo Unterstitzung am
dringendsten gebraucht wird.

20 Jahre ELHKS - Ein Interview mit Eva Luise und Ulrike Kdhler
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Wie sprechen Sie miteinander uber die Zukunft der Stiftung — als Mutter und
Tochter oder als zwei Stiftungsratinnen?

Ulrike Kohler: Ich denke, beides. Wir arbeiten als Team, das sich um einen professio-
nellen Blick auf eine groBe gemeinsame Aufgabe bemuht.

Wenn Sie sich etwas wuinschen dtirften — fur die Betroffenen: Was muss sich
in 20 Jahren wirklich geandert haben?

Eva Luise Kohler: Alle Menschen, auch die mit einer Seltenen Erkrankung, sollen an
medizinischen Errungenschaften teilhaben. Die Ergebnisse der Grundlagenforschung
mussen schneller ihren Weg in die Entwicklung von innovativen Medikamenten und
Therapien finden. Und ich winsche mir sehr, dass der Weg durch das Gesundheits-
system fur Betroffene und ihre Familien nicht mehr von Unsicherheit und langen War-
tezeiten gepragt sein wird, sondern von klaren Strukturen und verlasslicher Unterstit-
zung. In 20 Jahren sollte es selbstverstandlich sein, dass niemand mit einer schweren
Erkrankung allein bleibt, sondern in einem System aufgefangen wird, das versteht,
was gebraucht wird, und entsprechend handelt.

Ulrike Kohler: Ich entscheide mich ganz im Sinne meines Vaters fur eine hoffnungs-
volle Perspektive und glaube fest daran, dass in 20 Jahren immer mehr Menschen
den Satz héren werden: ,,Sie haben zwar eine Seltene Erkrankung, aber daflr gibt
es eine Therapie!*

20 Jahre ELHKS - Ein Interview mit Eva Luise und Ulrike Kohler 13
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20 Jahre Eva Luise und Horst Kohler Stiftung
fur Menschen mit Seltenen Erkrankungen

Eine Zeitreise in Bildern

2008

Stiftungsgrindung

2006

Eva Luise Kohler dbernimmt die Schirm-
herrschaft Uber die noch junge Allianz
Chronischer Seltener Erkrankungen
(ACHSE e.V.). Parallel wird die Grin-
dung der Eva Luise und Horst Kohler
Stiftung vorangetrieben.

trophie arbeiten.

Zahlreiche Begegnungen mit betroffe-
nen Menschen festigen bei Eva Luise
Kéhler und ihrer Familie den Plan, mit
einem Forschungspreis fur Seltene
Erkrankungen Offentlichkeit fur dieses
wichtige Thema zu schaffen.

2007

20 Jahre ELHKS - Eine Zeitreise in Bildern

Erster Forschungspreis

Der erste Eva Luise Kéhler Forschungspreis
fiir Seltene Erkrankungen wird an Prof. Dr.
Volkmar Gieselmann und Prof. Dr. Hans-Joachim
Galla aus Bonn vergeben, die an einer Enzymer-
satztherapie fur die Metachromatische Leukodys-

Prof. Dr. Leena Bruckner-
Tudermann aus Freiburg

erhalt den Forschungspreis 2009
fur ihre wissenschaftliche Arbeit
auf dem Gebiet der Epidermolysis
bullosa, die den Grundstein fur ver-
schiedene Therapieansatze legt.

Forschungspreis

2009

Forschungspreis

2011

Forschungspreis

2010

Fur ihren Uberzeugenden Heilversuch der
hypokaliamischen periodischen Paralyse
wurden PD Dr. Karin Jurkatt-Rott und
Prof. Dr. Marc Andre Weber aus Ulm mit
dem Forschungspreis 2010 ausgezeich-
net. Mittlerweile gehért das Medikament
zur Standardtherapie.

’HI(

Das erste Zentrum fiir Seltene
Erkrankungen (ZSE) in Deutschland
wird 2010 am Universitatsklinikum
Tubingen eroffnet.

Zentren fur SE

2010

20 Jahre ELHKS - Eine Zeitreise in Bildern

Am 28. Februar 2011 erhalten Prof. Dr. Christoph
Klein, Prof. Dr. Christopher Baum, PD Dr. Kaan
Boztug, Prof. Dr. Christoph von Kalle aus MUnchen
und Hannover den Forschungspreis 2011 fUr ein
Projekt zur gentherapeutischen Behandlung von
monogenen Seltenen Erkrankungen.

ohler FO[S(hIJngSpIEISes 1
201

Fur sein Projekt zur Behandlung
der Osteogenesis imperfecta
(@uch: ,Glasknochenkrankheit*)
wird Dr. Oliver Semmler aus Koln
mit dem Forschungspreis 2012
ausgezeichnet. Damit erhalt erst-
mals ein Wissenschaftler und Arzt
den Preis, der an seiner eigenen
Erkrankung forscht.

Forschungspreis

2012

15



Forschungspreis

2013

Eine neuartige Zell-Therapie kdnnte
die pulmonale Alveolarproteinose be-
handelbar machen - Prof. Dr. Gesine
Hansen und ihr Team aus Hannover er-
halten den Forschungspreis 2013 fur
ihren vielversprechenden Ansatz.

16 20 Jahre ELHKS

Das Bundesministerium fur Ge-
sundheit, das Bundesministerium
fUr Bildung und Forschung und
ACHSE e.V. stellen den Nationale
Aktionsplan fiir Menschen

mit Seltenen Erkrankungen
(NAMSE) am 23. August 2013
der Offentlichkeit vor.

NAMSE

2013

Forschungspreis

2014

Der Forschungspreis 2014
geht an Prof. Dr. Niels Birbaumer
aus Tubingen flr ein Projekt

zur Kommunikation von
vollstandig gelahmten
Menschen mit Hilfe einer
Gehirn-Computer-

Schnittstelle.

Das Team um Prof. Dr. Heymut
Omran (Munster) erhalt den
Forschungspreis fUr eine Arbeit
zu den Ursachen der primaren
Ziliendyskinesie, einer seltenen
Lungenerkrankung bei Kindern.
Der erstmals vergebene Aner-
kennungspreis fiir Nach-
wuchswissenschaftler geht an
Dr. Stefan Lobitz (Berlin), der ein
Projekt zur frihen Diagnostik
der Sichelzellanamie und der
Tyrosinamie Typ1 plant, die seit
2021 Teil des Neugeborenen-
screenings sind.

Forschungspreis

2015

Eine Zeitreise in Bildern

Forschungspreis

2016

Das Konzerthaus Berlin bot eine

festliche BUhne fur die Verleihung des
Forschungspreis 2016 an Dr. Sven
Thoms, Prof. Dr. Ekkehard Wilichowski
und ihr Team aus Goéttingen. Das zehn-
jahrige Stiftungsjubilaum wurde zudem
durch ein Konzert mit Star-Cellist Jan
Vogler und der Staatskapelle Halle ge-

Im Marz 2016 veranstaltet die Stiftung
in Kooperation mit der Charité und dem
Berlin Institute of Health ihr erstes
Symposium, das sich in den Folge-
jahren zum , Klassentreffen* der wissen-
schaftlichen Community im Bereich

der SE entwickelt.

Rare Disease Symposium

2016

Innovationsfonds

2016

Der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA)
startete 2016 den Innovationsfonds zur Férde-
rung neuer Versorgungsformen und Forschung —
ein wichtiger Impuls fUr den besseren Zugang

zu Diagnostik und Therapie in Deutschland.

Fur die Entwicklung eines neuartigen
stammzellbasierten Modellsystems zur
Erforschung des Phelan McDermid
Syndroms (PMS) erhdlt ein Team rund
um Prof. Dr. Michael SchmeiBer aus
Ulm den Forschungspreis 2017.
Vorab gab die Schauspielerin Leslie
Malton einen sehr persdnlichen Ein-
blick in den langen Diagnoseweg ihrer
am Angelman-Syndrom erkrankten
Schwester.

Forschungspreis

2017

20 Jahre ELHKS - Eine Zeitreise in Bildern 17



Forschungspreis 2020

Der Forschungspreis 2018 wurde im
Rahmen eines ,Gastspiels“ an der Uni-
versitat Heidelberg an Dr. Ulrike Hedrich-
Klimosch aus Tubingen verliehen: Sie
und ihr Team erzielten mit einem flr die
Behandlung von Multipler Sklerose zu-
gelassenen Wirkstoff gute Behandlungs-
erfolge bei einer ultraseltenen Form der
fruhkindlichen Epilepsie.

Prof. Dr. Bjorn Schumacher aus Koln
erhéalt den Forschungspreis 2019
fUr seine grundlegenden Arbeiten

zu fehlerhaften DNA-Reparaturme-
chanismen, die eine Reihe von bisher
kaum erforschten, komplexen Krank-
heitsbildern wie das Cockayne-Syn-
drom verursachen. Betroffene Kinder
altern rasant und versterben im Mittel
mit 12 Jahren.

Forschungspreis

2019
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Forschungspreis

2 01 8 Bei Patienten mit Fibrodysplasia ossificans
progressiva (FOP) verkndchern nach und nach
Muskeln und Sehnen. FUr ihren Therapieansatz,
der das UberschieBende Knochenwachstum im
Mausmodell gezielt hemmt, wurden Prof. Dr.
Martina Rauner u. PD Dr. Ulrike Baschant aus
Dresden mit dem Forschungspreis 2020
ausgezeichnet.

Mehrfach musste der Festakt
pandemiebedingt verschoben
werden. Mit einem Jahr Verspa-
tung wurde die Verleihung des
Forschungspreises 2021 zu
einem rauschenden Fest zu Eh-
ren von Prof. Dr. Thorsten Mar-
quardt, Dr. Julien Park (Munster)
und Prof. Dr. Karl Kunzelmann
(Regensburg), die einen innova-
tiven Repurposing-Ansatz zur
Behandlung von Mukoviszidose
entwickelt haben.

Forschungspreis

2021

Alliance4Rare Forschungspreis

2022 2024

Die Stiftung startet mit der Alliance-
4Rare eine Forschungsinitiative fur

Mit Hilfe von reprogrammierten Nervenzellen
konnten die Forschungspreistrager 2024, Prof.

Kinder mit Seltenen Erkrankungen, Dr. Markus Schulke (Berlin) und Prof. Dr. Alessan-

die das philanthropische Engagement
verschiedener Forderpartner hinter
besonders forschungsstarken Kinder-
kliniken versammelt.

Gemeinsam entwickeln die Molekular-
biologin Prof. Dr. Simone Mayer aus
TUbingen und Eltern der Initiative
PCH-Familie e. V. einen Therapieansatz
fUr die Pontocerebelldren Hypoplasie
(PCH) - die vorbildliche Zusammenar-
beit wurde mit dem Forschungspreis
2023 ausgezeichnet.

Forschungspreis

2023
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dro Prigione (Dusseldorf), eine vielversprechende
und gunstige Behandlungsoption fur Morbus

Leigh entwickeln, bei der der bereits zugelassene
Wirkstoff Sildenafil (,Viagra®“) zum Einsatz kommt.

Mit dem Forschungspreis 2025
wurden Prof. Dr. Didier Stainier, Dr.
Christopher Dooley und Lara Falcucci
aus Bad Nauheim fUr ihre international
beachtete Forschung zur ,transkrip-
tionellen Adaptation” ausgezeichnet.
Dr. Isabell Cordts und Prof. Dr.Tho-
mas Klopstock (MUnchen) erhielten
einen Anerkennungspreis fUr ihren
fortschrittlichen Diagnostikansatz.

Forschungspreis

2025
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SELTENE ERKRANKUNGEN SIND
SELTEN SIND VIELE TODESURSACHE NUMMER 1 BEI KINDERN

Jede einzelne Erkrankung ist selten, dennoch betreffen Seltene Erkrankungen ins- A

gesamt eine betrdchtliche Anzahl von Menschen. Die allermeisten Seltenen Erkran- %)

kungen sind nahezu unerforscht. Heilende Behandlungsansdtze sowie spezifische

Medikamente sind absolute Ausnahmen. Man nennt diese deshalb auch Orphan 5 % aller Neugeborenen sind von

Drugs, well sie ftir die sprichwortlichen Waisenkinder der Medlizin gedacht sind. einer Seltenen Erkrankung betroffen.

3/1 o Kindern mit einer Seltenen Erkrankung
erleben ihren 5. Geburtstag nicht.

=5 Mio. |i||i| —— “5 Mio.

Menschen in Deutschland sind Menschen in Deutschland @ 6
auf cholesterinsenkende leiden an einer Seltenen \T
Statine angewiesen. Erkrankung. %

0 5 15 30 60 80

Das sind vor allem ’ ’\ Ca. 75 % davon
Menschen in éo ﬁ sind Kinder. ’ A
der Altergruppe } i ca. 1 5 o o ’Pd/ 1 449
40 - 70 Jahre. | \
Kinder und Jugendliche unter 15 Jahren sterben jedes Kinder und Jugendliche unter 15 Jahren
Jahr an einer Seltenen Erkrankung. starben 1978 im StraBenverkehr.
. | |
Q a
» ' Allein bei Statinen gibt es ' Aktuell gibt es 154 zuge-
“ 8 verschiedene Wirkstoffe lassene Orphan Drugs \ ? \ 49
. ® mit 336 zugelassenen . flr ca. 8000 verschiedene . B ) e
. Durch konsequente Forschungsférderung kénnen Dank konkreter MaBnahmen (wie beispiels-
Arzneimitteln. Seltene Erkrankungen. : N . X N
wir daflr sorgen, dass Seltene Erkrankungen behan- weise Zebrastreifen, FuBgangerampeln,

delbar oder sogar heilbar werden. Anschnallpflicht, Kindersitze etc.) waren
‘ es 2021 nur noch 49 Kinder.

100% 5 2%

Es gibt eine - Nur fiir 2% gibt WIR WOLLEN, DASS ELTERN DEN SATZ
b - i " »WIR KONNEN LEIDER NICHTS FUR IHR KIND TUN.*
ersorgung. Therapie.

NIE MEHR HOREN MUSSEN.
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17. Eva Luise Kohler Forschungspreis

Korpereigene Schutzmechanismen flr die Therapie der

Duchenne-Muskeldystrophie nutzen

Preisgeld:
€ 50.000

Preistrager:
Prof. Dr. Didier Stainier
Dr. Christopher Dooley
Lara Falcucci

Max-Planck-Institut fcir
Herz- und Lungenforschung

Der Eva Luise Kdhler Forschungspreis
2025 wurde an Prof. Dr. Didier Stai-
nier, Dr. Christopher Dooley und Lara
Falcucci vom Max-Planck-Institut fur
Herz- und Lungenforschung verliehen.
Das ausgezeichnete Projekt unter-
sucht, wie koérpereigene genetische

Kompensationsmechanismen thera-
peutisch genutzt werden kénnen, um
die Folgen genetischer Mutationen
abzumildern.

Im Mittelpunkt steht dabei die soge-
nannte transkriptionelle Adaptation -
ein naturlicher Schutzmechanismus der
Zelle, bei dem bei bestimmten Mutatio-
nen andere Gene aktiviert werden, um
Funktionsverluste auszugleichen. Den
Forschenden gelang es erstmals, die-
ses Phanomen in menschlichen Zellen
von Patientinnen und Patienten mit Du-
chenne-Muskeldystrophie nachzuwei-
sen. Dabei zeigte sich, dass durch den
Abbau mutierter Dystrophin-mRNA
funktionell verwandte Gene wie Utrop-
hin aktiviert werden, was eine teilweise

Eva LUESG In Kooperation mit
uod Horsg Katiler . @ache

Geske Wehr und Eva Luise Kohler mit Dr. Christopher Dooley und Lara Falcucci sowie
Prof. Dr. Annette Griters-Kieslich und Ulrike Kdhler mit Prof. Dr. Didier Stainier und Prof. Josef Hecken. (v.l.n.r.)

Wiederherstellung der Muskelzellfunk-
tion ermdglicht. Die Erkenntnis, dass
MRNA-Fragmente aktiv zur Regula-
tion anderer Gene beitragen kénnen,
stellt eine paradigmatische Erweite-
rung des Verstandnisses genetischer
Prozesse dar.

> Grundlagenforschung mit hoher
klinischer Relevanz

,Die Arbeiten von Professor Stainier
und seinem Team sind von herausra-
gender wissenschaftlicher Qualitat und
bieten das Potenzial, die therapeutische
Landschaft bei genetisch bedingten
Seltenen Erkrankungen grundlegend
zu verandern®, erklart Prof. Dr. Annet-
te Gruters-Kieslich, Vorstandsvorsit-
zende der Eva Luise und Horst Kohler
Stiftung. ,Der gezielte Einsatz kor-
pereigener Kompensationsmechanis-
men erdffnet neue, bislang ungenutzte

Wege, insbesondere dort, wo bishe-
rige Therapieansatze an ihre Grenzen
stoBen. Die Forschung ist ein beeindru-
ckendes Beispiel fur visionare Grundla-
genforschung mit hoher klinischer Re-
levanz.“

In ihrem aktuellen Projekt planen die
Forschenden, mithilfe spezifischer
Antisense-Oligonukleotide (AONYS)
gezielt verschiedene Dystrophin-Vari-
anten herzustellen, um die endogene
transkriptionelle Adaptation besser zu
verstehen. In einem zweiten Schritt
soll der Mechanismus auch auf ande-
re genetisch bedingte Erkrankungen
Ubertragen werden. Sollte sich das
Konzept bewahren, kdnnten daraus
neue Therapieansatze nicht nur fur
die Muskeldystrophie Duchenne, son-
dern auch fur andere bislang schwer
behandelbare Seltene Erkrankungen
entstehen.
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Eva Luise
und Horst Kéhler
Stiftung

1 Luise Kohler
'schungspreis

Anerkennungspreis fur ,Decode MND"

Neue diagnostische Wege bei seltenen Motoneuronerkrankungen

Preisgeld:
€ 15.000

Preistrager:
Dr. Isabell Cordts
TU Mtinchen

Prof. Dr. Thomas Klopstock
LMU Mcinchen

Mit einem Anerkennungspreis wirdig-
te die Stiftung zudem das Forschungs-
projekt ,,DEtecting genetic Causes Of
rare motor neuron Diseasks — Decode
MND* von Dr. Isabell Cordts (Techni-
sche Universitat Munchen) und Prof.
Dr. Thomas Klopstock (Ludwig-Maxi-
milians-Universitat Munchen). Ziel des
Projekts ist es, bislang unbekannte ge-
netische Ursachen seltener Motoneu-
ronerkrankungen aufzudecken.

Das Forschungsteam nutzt daftr mo-
derne Long-Read-Genomsequenzie-
rung, eine Technologie, mit der auch
komplexe genetische Veranderungen

identifiziert werden koénnen, die mit
herkdmmlichen Methoden haufig ver-
borgen bleiben. Damit kann das Pro-
jekt dazu beitragen eine entscheiden-
de diagnostische Lucke zu schlieBen
— insbesondere fur Patientinnen und
Patienten, bei denen herkdmmliche
Verfahren bislang keine Klarheit brin-
gen konnten.

Gleichzeitig schafft die Forschung
wichtige Grundlagen flr zukunftige
Therapieansatze und starkt die Verbin-
dung zwischen molekularer Forschung
und Kklinischer Anwendung.

,Mit diesem Projekt wird nicht nur das
diagnostische Spektrum erweitert,
sondern auch eine Brlcke zwischen
molekularer Forschung und klinischer
Praxis geschlagen®, so Eva Luise Kdh-
ler, Vorsitzende des Stiftungsrats. ,,Die
Verbindung von wissenschaftlicher Ex-
zellenz mit klinischer Erfahrung ist der
Schlussel, um Fortschritte rasch und
gezielt bei den Patientinnen und Pa-
tienten ankommen zu lassen. Das ver-
dient hdchste Anerkennung.*

und Horst K&/

JAlles Leben ist Problemlosen.”

Ulrike Kdhler erinnert bei der Forschungspreisverleihung an ihren am

1. Februar 2025 verstorbenen Vater

Es war die erste Forschungspreisverleihung ohne Bundesprasident a.D. Horst Kbhler.
Und doch war seine Présenz an diesem Abend spurbar — sein Denken, seine Haltung
und sein Engagement ftir Menschen mit Seltenen Erkrankungen.

LAlles Leben ist Problemldsen.” Die-
sen Satz von Karl Popper habe ich
unzahlige Male von meinem Vater ge-
hort. Dieser Satz war fur ihn so etwas
wie ein Leitmotiv.

Mein Vater war nie flr‘'s rhetorische
Problemldsen. Er war nicht so sehr fur's
,Man kénnte“, ,,Man sollte”“ oder ,,Man
musste mal“. Deshalb hat er auch nicht
gesagt: ,,Man musste irgendwann ein-
mal die Forschung fur Seltene Erkran-
kungen voranbringen.“

Stattdessen hat er das finanzielle Fun-
dament gelegt, auf dem die Eva Luise
und Horst Kohler Stiftung in den letz-
ten beinahe zwanzig Jahren aufgebaut
hat. Ohne dieses Fundament kdnnten
wir heute nicht den 17. Eva Luise Koh-
ler Forschungspreis vergeben. Ohne

>3 E
L va Luise

Stiftung

dieses Fundament blieben unsere Cli-
nician Scientists und das Symposium —
wie so vieles andere - bloBe Rhetorik.

Ich bin mir sicher, dass mein Vater
nicht zufrieden ware, wenn ich heute
Abend nicht auch wenigstens einen
Satz Uber meine Mutter sagen wurde.

,Mama, ohne dich ware die Stif-
tung nicht da, wo sie heute steht. Du
kdmpfst mit Beharrlichkeit, Empathie
und dem Durchhaltevermégen einer
Langstreckenlauferin  fur Menschen
mit Seltenen Erkrankungen und fur die
so notwendige Forschung.

Mut machen durch Forschung, das
will, das tut die Eva Luise und Horst
Kdéhler Stiftung fur Menschen mit Sel-
tenen Erkrankungen.

und Horst Kéhler
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Precision Medicine for Rare

Ruckblick auf das 9. Rare Disease Symposium der Eva Luise und

Horst Kohler Stiftung

Prdézisionsmedizin eroffnet neue Perspektiven fir Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen. Wie Iasst sie sich klug und zukunftssicher gestalten? Die Frage stand im Mittel-
punkt des 9. Rare Disease Symposiums am 20. Juni 2025 in Berlin. In Fachbeitrégen
und Diskussionen mit internationalen Fachleuten und mehr als 170 Gdsten wurde
deutlich: Zukunftsfédhige Medizin beginnt dort, wo sich Disziplinen treffen, Systeme
vernetzen und der Mensch im Mittelpunkt bleibt.

”

Zum Auftakt des Symposiums nahm
Anna Greka, M.D., Ph.D. (Broad In-
stitute of MIT and Harvard) das Pu-
blikum mit auf eine beeindruckende
Reise von der Entdeckung seltener
genetischer Mutationen bis zur Ent-
wicklung gezielter Therapien. Mit gro-
Ber Klarheit und wissenschaftlicher
Leidenschaft zeigte sie, wie moder-
ne Hochdurchsatztechnologien und
»,molecular sleuthing“ nicht nur helfen,
seltene Nierenerkrankungen besser
zu verstehen, sondern auch Erkennt-
nisse fur weit verbreitete Krankheiten
wie Alzheimer oder Netzhauterkran-
kungen liefern kdnnen.

> Molekulare Detektivarbeit mit
grofRer Wirkung

Anhand aktueller Forschungsprojek-
te erlduterte sie, wie aus einzelnen

genetischen Hinweisen systematisch
neue Therapieansatze entstehen.
Die Vision: eine skalierbare ,zel-
lulare Fabrik“, mit der sich krank-
heitsrelevante Mechanismen schnell
entschltsseln und fur neue Behand-
lungsstrategien nutzbar machen las-
sen. Dabei betonte sie eindrucklich
die Bedeutung von Ausdauer, Ko-
operation und Hoffnung: “We live in
a golden era of biomedical discove-
ry!“ Jetzt brauche es den gemein-
samen Willen, um den Betroffenen
wirklich zu helfen.

> Prazisionsmedizin als Chance fur
Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen

In den weiteren Sessions widmeten
sich Expertinnen und Experten aus
Forschung, Klinik und Technologie
zentralen Bausteinen der Prazisions-
medizin. Sie zeigten, wie moderne
Sequenziertechnologien neue diag-
nostische Mdglichkeiten eréffnen und
innovative Ansatze in der Gen- und
Zelltherapie das Potenzial haben, bis-
lang kaum behandelbare Erkrankun-
gen gezielt zu adressieren.

Besonders anschaulich wurde dies
in einer Case Study zur Neuronalen

Ceroid-Lipofuszinose (NCL), einer
seltenen neurodegenerativen Erkran-
kung im Kindesalter. Beitrage aus For-
schung, Stiftungsarbeit und Betroffe-
nenperspektive machten deutlich, wie
eng wissenschaftliche Erkenntnisse,
engagierte Initiativen und die Erfahrun-
gen betroffener Familien zusammen-
wirken, um Forschung voranzubringen
und die Versorgung nachhaltig zu ver-
bessern.

Auch die Rolle von Daten und digitalen
Infrastrukturen stand im Fokus. Deut-
lich wurde, dass vernetzte Datenrau-
me, internationale Kooperationen und
Kl-gestutzte Systeme entscheidend
dazu beitragen kdénnen, Diagnosen zu
beschleunigen und neue Therapieop-
tionen zu entwickeln.

> Das 9. Rare Disease Symposium
hat eindrucksvoll gezeigt:

Prazisionsmedizin ist mehr als nur tech-
nologischer Fortschritt, sie ist ein Ver-
sprechen auf eine bessere Versorgung
mit gezielten Therapien. Doch sie ist
kein Selbstlaufer. Sie braucht Koope-
ration, Haltung und die klare Prioritat
fur die Bedurfnisse von Menschen mit
Seltenen Erkrankungen, insbesondere
wenn Ressourcen knapp sind.

Mit innovativer Forschung, partizipa-
tiver Zusammenarbeit und ethischer
Haltung koénnen wir daflr sorgen,
dass diese Entwicklungen nicht an
den Menschen vorbeigehen, die sie
am dringendsten brauchen. Weltweit,
gerecht und nachhaltig.

Lesen Sie hier einen ausfiihrlichen Bericht zum 9. Rare Disease

Symposium.
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Impressionen unseres Symposiums 2025

Ein Tag voller Austausch, Perspektiven und gemeinsamer Visionen

,We live in a golden
era of biomedical
discovery!“
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2. Stiftungsforum Gen- und Zelltherapien

Wie bleibt die Medizin von morgen finanzierbar?

Gen- und Zelltherapien eroffnen Menschen mit Seltenen Erkrankungen neue Pers-
pektiven. Doch wie gelingt der Weg in eine faire, nachhaltige Versorgung flr alle?
Diese Frage stand im Mittelpunkt des zweiten gemeinsamen Stiftungsforums Gen-
und Zelltherapien der Eva Luise und Horst Kohler Stiftung fdr Menschen mit Selte-
nen Erkrankungen und der Berliner Sparkassenstiftung Medizin, das am 14. Oktober
2025 im Max-Liebermann-Haus Berlin stattfand.

Gemeinsam mit Nancy PlaBmann,
Vorstandin der Berliner Sparkasse, er-
offnete Eva Luise Kdhler den Abend.
In ihrer BegruBung verband sie das
herzliche Willkommmen mit einem kla-
ren Appell an Politik, Wissenschaft
und Gesellschaft: ,Wir mussen heute
die richtigen Weichen stellen, damit
der medizinische Fortschritt bei den
Menschen ankommt, die ihn am drin-
gendsten brauchen.*

Sie unterstrich, dass gen- und zell-
basierte Therapien enorme Chancen

X
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fUr Betroffene bieten, aber auch Ver-
antwortung mit sich bringen: fur faire
Zugange, verlassliche Rahmenbedin-
gungen und gezielte Férderung. Die
Kooperation der beiden Stiftungen
— etwa in Form des gemeinsamen
Junior Clinician Scientists for Rare-
Forderprogramms — zeige, dass inter-
disziplindre Zusammenarbeit echten
Wandel moglich macht. Stiftungen
kénnten Themen Raum geben, die
sonst keine Lobby haben und Krafte
bundeln fur diejenigen, die noch zu
oft Ubersehen werden.

I{ |
:

> ,So empfindlich wie Schmetter-
linge — und zugleich so stark wie
Lowen”

Besonders berUhrend war der Bei-
trag von Andreas Miller, Geschafts-
fuhrer von DEBRA Deutschland, der
mit der Seltenen Erkrankung Epider-
molysis bullosa (EB) lebt. Mit eindring-
lichen Worten schilderte er das Leben
mit der Krankheit, die selten ist, aber
fur die Betroffenen alles bestimmt.
Sein Bericht machte eindrucklich Klar,
warum Forschung mehr Ressourcen
braucht und Chancen mutig ergriffen
werden mussen.

Ry )
\ll"“'li'lllll'-l! " : JM

Wie sich Innovation, Solidaritat und Fi-

nanzierbarkeit verbinden lassen, stand
im Zentrum der anschlieBenden Podi-
umsdiskussion unter der Moderation
von Prof. Dr. Christian Scholz (Vivantes
Klinikkum Am Urban). In einem leben-
digen und vielschichtigen Austausch
spannten die Expertinnen und Exper-
ten den Bogen von wissenschaftlichen
Grundlagen Uber Versorgungsstruktu-
ren bis hin zu ethischen Fragen.

Prof. Dr. Angelika Eggert (Univer-
sitatsmedizin Essen) schilderte, wel-
che beeindruckenden Fortschritte
die Kinderonkologie dank moderner
Therapien bereits gemacht hat und
betonte zugleich, dass neue Behand-
lungsmaoglichkeiten nur dann Wirkung

entfalten kdnnen, wenn sie auch in der
Breite verflugbar sind.

Prof. Dr. Joachim Spranger (Charité
— Universitatsmedizin Berlin) hob die
Bedeutung verlasslicher klinischer Stu-
dien und klarer regulatorischer Prozes-
se hervor, um innovative Ansatze si-
cher in die Versorgung zu Uberfuhren.

Prof. Dr. Hubert Tribel (DEBRA Re-
search gGmbH) erlduterte, dass pa-
tientennahe Forschung und gezielte
Férderung entscheidend sind, damit
der Weg vom Labor zum Menschen
schneller und planbarer gelingt.

Medizinischer Fortschritt braucht mehr
als Technologie. Er braucht tragfahige
Rahmenbedingungen, den Mut zum
Handeln und ein neues Denken. Das
Forum machte deutlich: Nur im engen
Zusammenspiel von Wissenschaft,
Wirtschaft, Politik, Gesellschaft und
Betroffenen lasst sich die Medizin von
morgen finanzierbar und wirksam ge-
stalten. Stiftungen kénnen dabei als
Motor gesellschaftlicher Veranderung
wirken, indem sie Diskurse ermdégli-
chen, Wissen vernetzen und Bricken
zwischen den Sektoren schlagen.

,Gemeinsam ist das Zauberwort®, re-
sumierte Eva Luise Kbéhler. ,Wer Ver-
sorgung verbessern will, muss heute
vernetzen, was morgen zusammen-
wirken soll.*
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Seltene Erkrankungen in der Praxis

Unsere Fortbildungen unterstltzen Hausarzt:.innen, Seltene
Erkrankungen friher zu erkennen und gezielter zu behandeln

Kinder- und Hausdérztinnen und -arzte sind héufig die ersten, die den Verdacht auf
eine Seltene Erkrankung GuBern, wenn Beschwerden nicht in ein bekanntes Muster
passen. Sie wissen um die Dringlichkeit einer moéglichst friihen Diagnosestellung —
fuhlen sich jedoch oft nicht ausreichend Uber Diagnostik und Therapie informiert.
Studien zeigen, dass viele Arztinnen sich unsicher fiihlen, Betroffene durch das
komplexe Versorgungssystem zu navigieren, und sich mehr Informationen sowie

konkrete Untersttitzung wunschen.

Hier setzt die industrieunabhangige
Fortbildungsreine ,Seltene Erkran-
kungen in der Praxis“ an: In CME-ak-
kreditierten 90-minutigen Live-Talks
und 45-minttigen On-Demand-Mo-
dulen vermitteln Expertinnen und
Experten praxisnah Basiswissen zu
Versorgungsstrukturen sowie zu Dia-
gnose- und Behandlungsprozessen
bei Seltenen Erkrankungen.

Die von der Eva Luise und Horst Kéh-
ler Stiftung entwickelten Webinare
werden auf der auf arztliche Fortbil-
dung spezialisierten Videoplattform

LIVE-WEBINAR AM 28.2.

STREAMED UP veroffentlicht. Die
Zertifizierung erfolgt durch die Lan-
desarztekammer Hessen. Alle Modu-
le sind zusatzlich auf der Website der
Eva Luise und Horst Kohler Stiftung
verlinkt.

Seltene Erkrankungen
in der Praxis

CME-Fortbildungsreihe fur
Haus- und Kinderdrztinnen

> Live-Talk

Wenn Diagnosen unklar oder sel-
ten sind: Einblicke und Lésungen
fir die Praxis

Das Weiterbildungsseminar vermit-
telt praxisnah den Umgang mit sel-
tenen und unklaren Erkrankungen
in der haus- und kinderarztlichen
Versorgung. Im Fokus stehen fru-
he Diagnosestellung, strukturierte
Abklarungspfade sowie die Bedeu-
tung genetischer Diagnostik. Er-
ganzt wird dies durch Fallbeispiele
und Strategien zur besseren Ver-
netzung mit spezialisierten Zentren.
Ziel ist eine schnellere Diagnose
und verbesserte Versorgung der
Patient:innen.

> Red Flag Webinar

Diagnostik der Neuronalen
Ceroid-Lipofuszinosen

Die neuronalen Ceroid-Lipofuszi-
nosen (NCL) sind die haufigsten
neurodegenerativen Erkrankungen
im Kindes- und Jugendalter. Sie
werden auch als ,Kinderdemenz*
bezeichnet, da Demenz neben Epi-
lepsie sowie dem Verlust der Seh-
fahigkeit und motorischen Kontrolle
zu den zentralen Symptomen ge-
hort. In der Fortbildung gibt die NCL-
Spezialistin Dr. med. Angela Schulz
(UKE Hamburg-Eppendorf) einen
Uberblick Uber die verschiede-
nen Formen, das klinische Erschei-
nungsbild und die diagnostischen

und therapeutischen Moglichkeiten.

> Live-Talk

Transition bei Seltenen Erkran-
kungen: Gut ankommen in der
Erwachsenenmedizin

Der Ubergang von der pédiatri-
schen in die Erwachsenenmedizin
ist fUr Patientinnen mit seltenen
chronischen Erkrankungen eine be-
sonders sensible Phase. Eine ge-
lungene Transition tragt dazu bei,
die Kontinuitdt der Versorgung zu
sichern, Therapieabbrlche zu ver-
meiden sowie die langfristige Pro-
gnose und Lebensqualitdt zu ver-
bessern. Die Fortbildung beleuchtet
typische Herausforderungen und
stellt praxisnahe Ansatze fur eine
strukturierte Begleitung vor.

> Live-Talk

Gen- und Zelltherapie kompakt:
Von der Forschung in die haus-
arztliche Versorgung

Gen- und zellbasierte Therapien
gelangen zunehmend in die Kli-
nische Anwendung. Sie erdffnen
kausale Therapieoptionen, wo bis-
her haufig nur symptomatische
Behandlungen maéglich waren. Da-
mit gewinnen genetische Diagnos-
tik und neue Therapieformen auch
im hausarztlichen Alltag an Bedeu-
tung. Hausarzt:innen Ubernehmen
eine wichtige Rolle bei Fruherken-
nung, Koordination spezialisierter
Versorgung sowie in der kontinu-
ierlichen Begleitung der Patient:in-
nen und ihrer Familien.
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Parlamentarischer Abend zu Seltenen

Erkrankungen

Ehrung fur Eva Luise Kéhler und starke Signale flr die Zukunft

Ein Abend des Dialogs, der Vernetzung und einer besonderen Wlrdigung: Zum
Parlamentarischen Abend zu Seltenen Erkrankungen, zu dem FUSE e. V. einge-
laden hatte, kamen am 20. November 2025 in Berlin Vertreterinnen und Vertre-
ter aus Politik, Wissenschaft und Versorgung zusammen. Im Zentrum des Abends
stand die Auszeichnung von Eva Luise Kohler fdr ihr Lebenswerk.

Ministerprasident Boris Rhein begruB-
te die Gaste als Hausherr der Hessi-
schen Landesvertretung und beton-
te die gemeinsame Verantwortung
fur Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen. Hinter Zahlen stinden indi-
viduelle Schicksale und groBer Lei-
densdruck - umso wichtiger sei es,
Hoffnung und Perspektiven zu schaf-
fen. Rhein hob die Bedeutung starker
Partnerschaften hervor und wdurdig-
te ausdrlcklich die Zusammenarbeit
zwischen FUSE e. V. und der Eva Lui-
se und Horst Kohler Stiftung als Bei-
spiel dafur, wie wirkungsvoll vernetzte

Strukturen Uber Landergrenzen hin-
weg sein kdénnen.

Bundesgesundheitsministerin Nina
Warken knupfte daran an und unter-
strich die Notwendigkeit, Forschung
weiter zu starken, verlassliche Rah-
menbedingungen zu schaffen und Ge-
sundheitsdaten zeitgemal zu nutzen.
FUr viele Betroffene gebe es noch im-
mer keine Therapieoption. Forschung
zu Seltenen Erkrankungen sei dabei
nicht nur unerlasslich, sondern haufig
auch richtungsweisend fur das Ver
standnis haufiger Krankheiten.

Fotos: Felix Zahn

Auch aus Wissenschaft und Praxis
wurde die Bedeutung von Vernet-
zung, Wissenstransfer und Innovation
hervorgehoben. Neue, auch Kl-ge-
stutzte Ansatze kdnnten dazu beitra-
gen, Diagnosen schneller zu stellen
und Versorgungsliicken zu schlieBen.
Zugleich wurde deutlich, dass struk-
turelle Herausforderungen - von
komplexen Krankheitsbildern bis hin
zu fragmentierten Daten - weiterhin
bestehen, aber durch neue Koopera-
tionen und digitale Entwicklungen zu-
nehmend adressiert werden kdnnen.

Der zentrale Moment des Abends war
die Ehrung von Eva Luise Kohler. In
einer personlichen Laudatio wulrdig-
te Prof. Dr. Annette Gruters-Kieslich
das jahrzehntelange Engagement der
Stiftungsratsvorsitzenden: ihren be-
harrlichen Einsatz fur Betroffene, ihren
Brickenbau zwischen Versorgung,
Forschung und Politik sowie die nach-
haltigen Impulse fUr die Rare-Disease-

Community. ,Deine Herzenswarme
und Deine Haltung machen mdglich,
was eigentlich unmodglich scheint®,
fasste sie inr Wirken zusammen.

Der Parlamentarische Abend machte
damit deutlich: Die Voraussetzungen
fUr Fortschritte in der Versorgung von
Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen sind so gut wie nie. Entscheidend
bleibt, die Krafte aus Politik, Wissen-
schaft und Zivilgesellschaft weiter zu
bundeln und gemeinsam Verantwor-
tung zu Ubernehmen.



Kinderdemenz im Fokus

Neue Clinician Scientist Professur flr Seltene Erkrankungen

Mit der Einrichtung einer Clinician Scientist Professur fur Seltene Erkrankungen ha-
ben die Eva Luise und Horst Kéhler Stiftung und die Else Kréner-Fresenius-Stiftung
(EKFS) 2025 gemeinsam ein wichtiges Zeichen fiir die nachhaltige Stdrkung der
Forschung in diesem Bereich gesetzt. Die Professur wurde 2024 ausgeschrieben
und Anfang 2025 an Dr. Angela Schulz vom Universitatsklinikum Hamburg-Ep-
pendorf (UKE) vergeben. Sie ist mit insgesamt 1,1 Millionen Euro ausgestattet und
verbindet wissenschaftliche Forschung mit unmittelbarer Patientenversorgung.

Gerade bei Seltenen Erkrankungen ist
diese Verbindung besonders wichtig:
Beobachtungen aus der Behandlung
kdnnen direkt in  wissenschaftliche
Fragestellungen einflieBen, wahrend
neue Forschungsergebnisse schnel-
ler in Diagnostik und Therapie An-
wendung finden. Mit Prof. Dr. Angela
Schulz wurde eine international ausge-

wiesene Expertin fur die Neuronalen
Ceroid-Lipofuszinosen (NCL) - einer
Gruppe seltener neurodegenerativer
Erkrankungen, die auch als , Kinderde-
menz* bezeichnet werden - berufen.
Die Erkrankungen flhren dazu, dass
Kinder nach zunachst normaler Ent-
wicklung nach und nach Fahigkeiten
verlieren: Sehen, Sprechenoder Laufen

werden zunehmend beeintrachtigt,
epileptische Anfalle treten auf, und die
Krankheit schreitet fort.

> Forschung und Patientenversor-
gung verbinden

Die Kinderarztin und Neuropadiaterin
leitet am UKE bereits seit vielen Jah-
ren eine NCL-Spezialambulanz und hat
durch ihre Forschung seither wichtige
Behandlungsfortschritte  ermdéglicht.
Unter ihrer Mitwirkung konnte die ers-
te und bislang einzige zugelassene En-
zymersatztherapie fur die CLN2-Form
der NCL entwickelt werden, die das
Fortschreiten der Erkrankung signifi-
kant verlangsamen kann. Ein zentrales
Ziel ihrer aktuellen Arbeit ist es, NCL
friher zu erkennen und neue Behand-
lungsansatze zu entwickeln - unter
anderem ein gezieltes Neugeborenen-
Screening.

Mit der neuen Professur kann Angela
Schulz ihre Tatigkeit kUnftig zu gleichen

Teilen der Forschung und der Versor-
gung von Patientinnen und Patienten
widmen. Damit schafft die Férderung
optimale Voraussetzungen, um wis-
senschaftliche Erkenntnisse schneller
in konkrete Behandlungsoptionen zu
UberflUhren und neue Perspektiven fur
Menschen mit Seltenen Erkrankungen
zu erdffnen.

Die Einrichtung der Clinician Scientist
Professur fur Seltene Erkrankungen ist
Ausdruck der engen Zusammenarbeit
beider Stiftungen, die ein gemeinsa-
mes Ziel verbindet: die Forschung zu
Seltenen Erkrankungen strukturell
zu starken und wissenschaftliche Er-
kenntnisse schneller in die medizini-
sche Versorgung zu Uberfuhren. Durch
die Blndelung ihrer Krafte schaffen
die beiden Stiftungen eine langfristi-
ge Perspektive fur exzellente klinisch-
wissenschaftliche Karrieren in diesem
wichtigen Forschungsfeld.
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Gestaltmatcher-Datenbank

verkurzt Diagnosewege

Kl-gestltze Diagnostikplattform verbessert

I 4 WIRTGEN
udl STIFTUNGEN

die Versorgung von Patienten mit SE weltweit

Férdersumme:

€ 100.000,00 (bewilligt)

€ 25.000,00 (2024 ausgezahlt)
€ 25.000,00 (2025 ausgezahlt)

Forschende:

Prof. Dr. med Dipl.-Physiker
Peter Krawitz

Die GestaltMatcher Datenbank (GMDB)
ist eine Kl-gestutzte Plattform zur Un-
terstitzung der genetischen Diagnostik
Seltener Erkrankungen. Mithilfe moder-
ner Bildanalyse vergleicht sie phano-
typische Merkmale und hilft Arztinnen
und Arzten, seltene Syndrome schnel-
ler zu erkennen. Nicht zuletzt durch die
Verflgbarkeit der GestaltmatcherApp,
die einen besonders niederschwelligen
Zugang eroffnet, leistet das System ei-
nen wichtigen Beitrag, Diagnosewege
zu verkUrzen und Patientinnen und Pa-
tienten weltweit friher Klarheit zu ge-
ben. Ermdglicht wird diese Arbeit durch

Bildquelle: Peter Krawitz
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die gemeinschaftliche Férderung der
Eva Luise und Horst Kéhler Stiftung so-
wie der Wirtgen Stiftungen.

Im Jahr 2025 hat sich die GMDB ein-
drucksvoll weiterentwickelt — und mit
ihr ihre Reichweite und Relevanz. Im-
mer mehr Fachpersonen nutzen Ge-
staltMatcher im klinischen Alltag. Stei-
gende Nutzerzahlen, Fallberichte und
Analysen zeigen: Kl-gestutzte Phano-
typisierung etabliert sich zunehmend
als fester Bestandteil moderner geneti-
scher Diagnostik.

Ein zentraler Treiber war der interna-
tionale Austausch: Auf Konferenzen
in Los Angeles und Mailand wurde
GestaltMatcher einem breiten Fach-
publikum vorgestellt und neue Ko-
operationen aufgebaut. Auch im
deutschsprachigen Raum wurde die
Vernetzung weiter gestarkt.

Parallel wuchs die Datenbasis kontinu-
ierlich. Neue Fallberichte verbessern
die Vergleichsmoglichkeiten und erho-
hen die diagnostische Treffsicherheit.

Zum Training des KI-Systems werden fotorealistische synthetische Portrats
verschiedener Syndrome genutzt, die nicht re-identifiziert werden kénnen.

Think Tank ,Seltene Erkrankungen im Fokus”

Eine Denkfabrik fur Seltene Erkrankungen

Wo liegen die Bedarfe im Bereich der Seltenen Erkrankungen? Wie kann schnell
etwas fur eine bessere \Versorgung und Forschung bewegt werden? Wessen Unter-
stlitzung muss gesichert werden, um neue Initiativen auf den Weg zu bringen?

Um diese Fragen zu diskutieren und
Losungen zu entwickeln, hat die Eva
Luise und Horst Kohler Stiftung 2021
einen Think Tank fur Seltene Erkran-
kungen initiiert. In dem informellen
Gremium arbeiten Patientenvertrete-
rinnen und -vertreter, Arztinnen und
Arzte, Forschende und Vertreter der
Pharmazeutischen Industrie zusam-
men. Als institutionentbergreifende
,Denkfabrik* identifiziert die Runde
besonders dringliche Aufgaben und
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treibt diese aktiv voran. Leitlinie aller
Diskussionen und Handlungsempfeh-
lungen ist dabei das Wohl der Patien-
tinnen und Patienten.

Der Think Tank arbeitet komplementar
Zu bestehenden institutionellen Struk-
turen wie dem Nationalen Aktions-
bundnis fur Menschen mit Seltenen
Erkrankungen (NAMSE). Operative
Kosten werden durch die beteiligten
Industriepartner getragen.




Alliance4Rare — Forschungsinitiative fur
Seltene Erkrankungen

Hoffnung fur schwerkranke Kinder und Jugendliche

Jedes Jahr sterben in Deutschland rund 1.500 Kinder und Jugendliche an seltenen,
bisher nur unzureichend erforschten Krankheiten. Gleichzeitig erleben wir eine Zei-
tenwende in der Medizin: Dank leistungsfdhiger Diagnostik und immer prdziseren
therapeutischen Verfahren kénnen Krankheitsursachen heute besser als je zuvor
verstanden und behandelt werden. Flir die Betroffenen ist das eine Riesenchance.

Deshalb konzentriert unsere Stiftung Mit Hilfe einer wachsenden Zahl von

seit 2022 einen GroBteil ihrer Aktivi-
taten in der , Alliance4Rare". Die zivil-
gesellschaftliche Forschungsinitiative
bundelt die Expertise forschungsstar-
ker Universitatskinderkliniken erst-
mals entlang einer gemeinsamen
Forschungsstrategie, um Kindern mit
besonders schweren Seltenen Erkran-
kungen Teilhabe am medizinischen
Fortschritt zu sichern.

Gemeinsam fur eine gesundere Zukunft

fordernden Partnern und dank vieler
groBzugiger Spenden von Privatper-
sonen, Institutionen und Unternehmen,
konnten 2025 zwei neue universitare
Partner in das Forschungsnetzwerk
integriert werden. Zudem konnten
vier groBe Forschungsprojekte starten
und neue Stipendiatinnen in das Clini-
cian Scientist Programm aufgenom-
men werden.

Die Alliance4Rare versteht sich als Bindeglied zwischen den sich schnell entwickelnden
Méglichkeiten der modernen Medizin und dem immensen Forschungsbedarf. Dazu
verkntpft das zivilgesellschaftliche Blindnis die Expertise forschungsstarker Universi-
tatskinderkliniken mit dem philanthropischen Engagement fordernder Partner.

Eva Luise . . é : ; /’_7\\\
E und Horst Kéhler friede springer gGmbH Berh‘m_er Sparkassenstiftung Wilfried & Martha
Stiftung Medizin Ensinger Stiftung
Barlin Istitite Universitatsklinikum 2 UNIVERSITATSMEDIZIN =
BIH:= CHARITE et i UMG
DIE DRESDNER.
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HERZ FUR ’
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Hﬁlﬁ‘ LDURR Geschwister Mangelsdorff H Elisabeth und Gabriele Lindinger
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Gezielte Nachwuchsforderung in der
padiatrischen Forschung

Unsere Forderprogramme fur ,,Clinician Scientists for Rare*

Die Teilhabe von Kindern und Jugendlichen am medizinischen Fortschritt hGngt
ganz entscheidend von engagierten Fachdrzten ab, die sowohl klinisch als auch
wissenschaftlich exzellent sind. Um forschende Kinderdrztinnen und Humangeneti-
ker auf ihre anspruchsvolle Aufgabe vorzubereiten, setzt die Alliance4Rare auf die
Etablierung eines strukturierten Weiterbildungs- und Karrierepfads, der sich an den
Empfehlungen der Deutschen Forschungsgemeinschaft (DFG) orientiert.

Seltene Erkrankungen sind vor allem
ein Thema der Padiatrie. Doch gerade
in der Kinder- und Jugendheilkunde
fehlt es seit langem an Forschungs-
mitteln und Karriereperspektiven fur
junge Medizinerinnen und Mediziner,
die neben der Patientenversorgung
auch wissenschaftlich arbeiten wollen.

> Nachwuchsmangel bedroht die
padiatrische Forschung

Der Nachwuchsmangel in der padiatri-
schen Forschung zeigt sich heute be-
reits auf allen Stufen des Ausbildungs-
und Karrierewegs von (@ngehenden)
Kinderarztinnen und Humangeneti-
kern in der Universitdtsmedizin. Das
ist fur die Betroffenen von Seltenen

Erkrankungen eine dramatische Ent-
wicklung.

Das Clinician Scientist for Rare Pro-
gramm verschafft den teilnehmenden
Kinderarzten und Humangenetikerin-
nen die notwendigen Freiraume flr
wissenschaftliches Arbeiten auf ho-
hem Niveau. Abhangig von ihrer jewei-
ligen Karrierestufe werden die Stipen-
diaten in einem Umfang von 25 - 50%
einer arztlichen Vollzeitstelle von ihren
klinischen Aufgaben freigestellt. In
diesen geschutzten Forschungszeiten
treiben sie ihre wissenschaftlichen Pro-
jekte zu besonders schwerwiegenden
Seltenen Erkrankungen voran und bil-
den sich intensiv zu spezifischen The-
men und Technologien weiter.

Junior Clinician Scientist for Rare // JCS4RARE, 2 Jahre Clinician Scientist for Rare / CS4RARE, 3 Jahre Advanced Clinician Scientists for Rare / ACS4RARE, 3 Jahre

« fir Arztinnen und Arzte in der facharztlichen Weiter- « flir Padiaterinnen oder Humangenetiker mit mind. Facharzt- bzw.
bildung (Padiatrie oder Humangenetik) Habilitationsreife

« fur Arztinnen und Arzte in den ersten 3 Jahren der
facharztlichen Weiterbildung

« eigenstandige, forschungsorientierte Lehre und klinische Tatigkeit in den Zentren
fur Seltene Erkrankungen, eigene Nachwuchsgruppe, Drittmittelantrage

« erste eigene Forschung, Vertiefung wissenschaftlicher « eigenes Forschungsprojekt und klinische Tatigkeit,
Kompetenzen und klinische Tatigkeit Vorbereitung der Habilitation

« geschutzte Forschungszeit (25% einer Vollzeitstelle)
Kosten: ca. € 23 - 25.000/ Jahr

« geschitzte Forschungszeit (50 % einer Vollzeitstelle)
Kosten: ca. € 55 - 65.000/ Jahr

» geschuitzte Forschungszeit (50% einer Vollzeitstelle)
Kosten: ca. € 50 - 55.000/ Jahr



https://elhks.de/forschung/clinician-scientist-stipendien-nachwuchsfoerderung-in-der-paediatrischen-forschung/

InspireMe4Rare

Junior Clinician Scientist Programm zur Foérderung des klinisch-
wissenschaftlichen Nachwuchses in der Padiatrie

Das moadulare, kompetenzbasierte Curriculum zur Qualifizierung von Junior Clinician
Scientists vermittelt zentrale Forschungskompetenzen und vertieft methodisches Wis-
sen. Zudem bietet es einen fundierten Einblick in das Forschungsdkosystem Seltener
Erkrankungen. Die Module werden von erfahrenen Referent:innen mit ausgewiesener
Expertise durchgeftihrt, haben Praxisbezug und werden durch Diskussionen und ge-
Zieltes Mentoring unterstutzt. Das Programm dauert 24 Monate und beinhaltet:

> geschutzte Forschungs-
zeit*

25 % geschutzte Vollzeitdquivalenz
Uber zwei Jahre zur DurchfUhrung
von Forschung ohne Beeintrach-
tigung des klinischen Weiterbil-
dungsfortschritts

> methodische Kompetenz-
entwicklung

Strukturierte Kleingruppenformate
zu modernsten Technologien, Data
Science und translationalen Metho-
den in der Forschung zu Seltenen
Erkrankungen

> interdisziplinares und
Peer-Mentoring

Begleitung durch klinische und
grundlagenwissenschaftliche Men-
tor:innen sowie Einbindung von Pa-
tient:innenorganisationen und inter-
nationalen Expert:innen

> nationale und internatio-
nale Netzwerke

Zugang zu interdisziplindren Netz-
werken Uber das Charité/BIH-
Curriculum, inkl. kurzer Forschungs-
aufenthalte an nationalen und inter-
nationalen Exzellenzzentren

> personliche und professionelle Entwicklung

Mentoring- und Peer-Mentoring-Formate zur Starkung von Selbstvertrauen, strate-
gischem Denken und Resilienz in akademischen Karrierewegen

*Die Teilnahme am Programm wird ermadglicht durch die groBzlgige Unterstltzung fordernder Partner, die die
im Rahmen der geschitzten Forschungszeiten anfallenden Personalkosten tragen.

Nina-Maria Wilpert hilft Kindern mit schweren Bewegungsstorungen

Junior Clinician Scientist:
Dr. med. Nina-Maria Wilpert

Standort:
Charité - Universitatsmedizin Berlin

Fordersumme:
€ 16.066,39 (2024)
€ 20.464,26 (2025)

Nina-Maria Wilpert arbeitet als Assis-
tenzarztin an der Klinik fur Padiat-
rie mit Schwerpunkt Neurologie und
betreut Patientinnen und Patienten
in der Spezialsprechstunde fur Be-
wegungsstérungen im  Kindesalter.
Sie ist Stipendiatin der Sparkassenstif-
tung Medizin und der Eva Luise und

Horst Kohler Stiftung. Im Rahmen ihres
JCS4Rare-Projektes untersucht sie
die Rolle des Dopamins beim Allan-
Herndon-Dudley-Syndrom, einer ultra-
seltenen Krankheit, die auf einen de-
fekten Schilddrisenhormontransport
zuruckzufuhren ist. Betroffene Kinder
leiden unter einer schweren Entwi-
cklungs- und Bewegungsstérung und
die Morbiditat und Mortalitat ist insge-
samt hoch. Bereits im ersten Férder-
jahr baute Dr. Wilpert eine Kohorte
von elf Patienten auf, die sie seither
intensiv begleitet. Um geeignete An-
satzpunkte flr Therapien zu ermitteln,
untersucht Dr. Wilpert im Zellsystem
und im Gewebe, wie die Schilddrusen-
hormonaktion mit dem Dopaminmeta-
bolismus zusammenhangt.

Ruth Maria Urbantat erforscht die Primare Ziliendyskinesie (PCD)

Junior Clinician Scientist: %

Dr. med. Ruth Maria Urbantat N 4

Standort:
Charité - Universitatsmedizin Berlin

Fordersumme:
€ 19.578,93 (2024)
€ 26.034,50 (2025)

Ruth Maria Urbantat hat 2022 an der
Charité promoviert, wo sie heute als
Assistenzarztin an der Klinik fur Pad-
iatrie mit Schwerpunkt Pneumologie,
Immunologie und Intensivmedizin be-
schaftigtist. Sieist Stipendiatin der Spar-
kassenstiftung Medizin und der Eva Lu-
ise und Horst Kohler Stiftung und setzt
sich mit der Primaren Ziliendyskinesie

(PCD) auseinander. PCD ist eine Multi-
System-Erkrankung bei der u.a. die
Flimmerharchen in den Atemwegen
nicht richtig funktionieren und die oft
schon im jungen Erwachsenenalter zu
schweren rezidivierenden Infektionen
und sukzessiver Verschlechterung der
Lungenfunktion fuhrt. Dartber hinaus
sind die oberen Atemwege betroffen;
es treten Hor- und Infertilitdtsproble-
me auf. Dr. Urbantat nutzt eine von
ihr aufgebaute Biobank mit Atem-
wegsepithelzellkulturen, um zugrun-
deliegende Mutationen funktionell zu
charakterisieren. Durch innovative bio-
chemische und funktionelle Verfahren
will sie geschlechterspezifische Unter-
schiede in der Zilienfunktion untersu-
chen und neue therapeutische Ansat-
ze entwickeln.

Alliance4Rare — Unser Junior Clinician Scientist Programm ,,InspireMe4 Rare’ 45
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Klara Bruning ermittelt, welche ,Gentaxis* fur therapeutische

Zwecke geeignet sind

Junior Clinician Scientist:

Dr. med. Klara Bruning

Standort:
Charité - Universitatsmedizin Berlin

Fordersumme:
€ 20.709,59 (2025)

Klara Bruning hat an der Universitat
MuUnster bereits studienbegleitend am
Programm , Experimentelle Medizin“
teilgenommen und 2021 ebendort in
der Molekularen Nephrologie promo-
viert. lhre facharztliche Weiterbildung
absolviert sie derzeit an der Charité,

wo ihr klinischer und wissenschaftlicher
Schwerpunkt die Kindernephrologie ist
- einem Fachgebiet, in dem nahezu alle
Patientinnen von einer SE betroffen
sind. Dr. Bruning wurde im Marz 2025
durch ein Stipendium der Geschwister
Mangelsdorff Stiftung in das Junior
Clinician Scientist for Rare Programlmm
aufgenommen. In ihrer zweijdhrigen
Forschungszeit widmet sie sich der
Charakterisierung der ,renalen Delive-
ry“. Dabei untersucht sie, wie bestimm-
te Nierenzelltypen durch unterschied-
liche Virusvektoren erreicht werden
kdnnen. Ziel ist es, die am besten ge-
eigneten Verfahren zur gezielten The-
rapie von seltenen monogenetischen
Nierenerkrankungen zu bestimmen.

Laurina Buhner untersucht die molekularen Ursachen des

kongenitalen Hyperinsulinismus

Junior Clinician Scientist:
Dr. med. Laurina Bihner

Standort:
Charité - Universitatsmedizin Berlin

Fordersumme:
€ 8.012,80 (2025)

Laurina Buhner studierte Human-
medizin an der Charité - Universi-
tatsmedizin Berlin und promovierte
dort 2022 mit Auszeichnung (magna
cum laude). Seit 2023 absolviert sie
inre facharztliche Weiterbildung in
der Kinder- und Jugendmedizin mit
Schwerpunkt padiatrische Endokri-
nologie und Diabetologie.

Im Fokus ihrer Arbeit steht der kon-
genitale Hyperinsulinismus, eine selte-
ne Erkrankung, die bereits im Neuge-
borenenalter zu lebensbedrohlichen
Unterzuckerungen fuhren kann. Trotz
bekannter genetischer  Ursachen
bleibt bei vielen Patient:innen der zu-
grunde liegende Mechanismus unklar,
und bestehende Therapien sind oft
unzureichend.

In ihrer Forschung analysiert Dr. Buh-
ner insulinproduzierende Betazellen
mithilfe moderner Einzelkern-RNA-
Sequenzierung. Ziel ist es, krankheits-
spezifische Muster zu identifizieren und
neue Ansatzpunkte fur Diagnostik und
Therapie zu entwickeln. Sie ist Stipen-
diatin der Sparkassenstiftung Medizin
und der Eva Luise und Horst Kohler
Stiftung.

Alliance4Rare — Unser Junior Clinician Scientist Programm ,InspireMe4Rare"




Netzwerke starken, Wissen teilen

,yAnchor Scientists* der Alliance4Rare starken die Zusammenarbeit
des wissenschaftlichen Nachwuchses

Liebe Frau Dr. Lechner, Sie sind fur das Clinician Scientist-Programm der
Alliance4Rare ausgewahlt worden. Was hat Sie motiviert, diesen besonderen
Weg in Wissenschaft und Klinik einzuschlagen?

Mich hat schon frih die Faszination fUr die zugrundeliegenden Krankheitsmechanis-
men in der Medizin begleitet. Besonders Seltene Erkrankungen sind in diesem Zu-
sammenhang spannend: Viele beruhen auf klar definierten genetischen Ursachen,
deren Pathophysiologie man gezielt erforschen kann. Dieses Verstandnis er&ffnet die
Mé&glichkeit, neue therapeutische Ansatze zu entwickeln und so unmittelbar zur Ver-
besserung der Versorgung beizutragen.

Gleichzeitig begeistert mich die klinische Arbeit in der Padiatrie, einem breiten Fach
mit wunderbaren kleinen Patientinnen und Patienten, bei denen die Haufigkeitsvertei-
lung von Krankheitsbildern — anders als in der Erwachsenenmedizin — je nach Alters-
gruppe stark variiert. Viele Seltene Erkrankungen treten bereits im Kindesalter erst-
mals zutage, sodass man ihnen in der Padiatrie vergleichsweise haufiger begegnet.
Das bedeutet, dass man trotz der Breite des Fachs stets aufmerksam fur Details sein
muss, um auch seltene Krankheitsbilder nicht zu Ubersehen.

Die universitare Medizin bildet dabei einen zentralen Versorgungsmittelpunkt und
geht Uber die reine Leitlinienversorgung hinaus: Sie schafft die Moglichkeit, neue
Krankheitsbilder zu identifizieren, komplexe Zusammenhadnge zu verstehen und in-
novative Therapien zu entwickeln. Diese enge Verbindung von Grundlagenforschung
und Klinischer Arbeit war fur mich der entscheidende Antrieb, den Weg als Clinician
Scientist einzuschlagen.

Frau Dr. Lechner, Sie sind ,Anchor Scientist” der Alliance4Rare am Standort
Berlin. Konnen Sie kurz erklaren, was es damit auf sich hat?

Als Anchor Scientist habe ich die Aufgabe, eine feste Schnittstelle zwischen meinem
Standort und dem Netzwerk der Alliance4Rare zu bilden. Das bedeutet, ich verankere

die Strukturen des Programms lokal und férdere zugleich die Uberregionale Zusam-
menarbeit. Dazu gehort, geeignete Expertinnen und Experten miteinander in Kontakt
Zu bringen, Synergien zwischen verschiedenen Projekten aufzuzeigen und gemein-
sam Tools oder Methoden zu entwickeln, die allen Beteiligten zugutekommen. Auch
wenn wir an unterschiedlichen seltenen Krankheitsbildern forschen, kbnnen wir von
einer gemeinsamen Infrastruktur und einem engen Austausch profitieren. Dieses Mit-
einander ist entscheidend, um Fortschritte in einem Feld zu erzielen, in dem einzelne
Erkrankungen oft nur wenige Betroffene haben.

Woran forschen Sie und was mochten Sie im Bereich der Seltenen Erkran-
kungen erreichen?

Mein Forschungsschwerpunkt liegt auf Seltenen Erkrankungen der hypothalami-
schen Sattigungsregulation. Dabei geht es um genetische Defekte, die dazu fuhren,
dass Kinder ein gestortes Hunger- und Sattigungsgefuhl entwickeln. Dies kann in
eine frihe und schwere Adipositas munden.

Fur einige dieser Erkrankungen stehen inzwischen medikamentdse Behandlungen
zur Verfugung, die den Kindern ein nahezu normales Leben ermdglichen. Viele an-
dere Krankheitsbilder sind jedoch weiterhin unverstanden — und genau hier mdchte
ich ansetzen, um langfristig mehr betroffenen Familien helfen zu kénnen.

Dr. Lara Lechner ist in der Ndhe von Frankfurt am Main aufgewachsen und hat ihr Me-
dizinstudium an der Charité in Berlin absolviert. Im Rahmen ihrer MD/PhD-Promotion un-
tersuchte sie epigenetische Einfliisse auf die zentrale Hunger- und Sdttigungsregulation
in groBen humanen Kohorten und mithilfe funktioneller Charakterisierung anhand eines

Welche Moglichkeiten eréffnet Ihnen die Forderung durch die Alliance4Rare
im Arbeitsalltag, die Sie sonst nicht hatten?

Nach meinem Medizinstudium habe ich zunachst in der Grundlagenforschung ge-
arbeitet, bevor ich mit der klinischen Weiterbildung begonnen habe. Die Férderung
durch die Alliance4Rare eroffnet mir die Mdglichkeit, beides zu verbinden: Ich kann
meine Facharztausbildung in der Padiatrie absolvieren und gleichzeitig meine wissen-
schaftlichen Projekte weiterfuhren.

Stammzellmodells. Nach Abschluss ihres Medizinstudiums 2022 vertiefte sie ihre grund-
lagenwissenschaftliche Ausbildung als Postdoc an der Charité und an der Columbia
University in New York mit Fokus auf hypothalamische Stammzellmodelle, Single-Cell-
Analysen sowie funktionelle molekulargenetische Methodik. Aktuell arbeitet Dr. Lara
Lechner als Arztin in Weiterbildung ftir Péidiatrie und Clinician Scientist an der Charité. 49




Vernetzen. Fordern. Vorantreiben.

Die Spring School 2025 starkt die Clinician Scientist Community der

Alliance4Rare

Vom 9. bis 11. April 2025 veranstaltete die Alliance4Rare gGmbH auf Schloss Lieben-
berg ihre erste Spring School. Die Veranstaltung brachte junge Clinician Scientists,
erfahrene Mentorinnen und Partner aus dem wachsenden Netzwerk zusammen und
stellt einen wichtigen Meilenstein in der Entwicklung der Initiative dar.

Die 2022 von der Eva Luise und Horst
Kdéhler Stiftung und der Friede Springer
gGmbH gegriundete Alliance4Rare hat
sich innerhalb von drei Jahren zu einem
interdisziplindren Forschungsnetzwerk
entwickelt, das Wissenschaftlerinnen
und Wissenschaftler verschiedener
Karrierestufen, Fachrichtungen und
Standorte nachhaltig verbindet. Mit der
Spring School kamen erstmals alle ge-
féorderten Forschenden persénlich zu-

sammen: Clinician Scientists der Charité
— Universitdtsmedizin Berlin, der Uni-
versitatsmedizin Gottingen sowie des
Universitatsklinikums Carl Gustav Ca-
rus Dresden, erganzt durch Expert:in-
nen aus Forschung, Ethik, digitaler
Gesundheit und Patientenorganisatio-
nen. Im Mittelpunkt standen fachlicher
Austausch, Vernetzung und strategi-
sche Weiterentwicklung. Nach der Er-
offnung durch die wissenschaftliche

Leiterin Prof. Dr. Annette Gruters-Kies-
lich gaben zunachst die bereits erfahre-
neren ,, Anchor Scientists* wertvolle Er-
fahrungen an ihre jungeren Kolleginnen
und Kollegen weiter. Die Beitrdge ver-
deutlichten, wie sich klinische Tatigkeit
und Forschung erfolgreich verbinden
lassen und welche strukturellen Vor-
aussetzungen hierflr notwendig sind.

> Impulse fur partizipative For-
schung und interdisziplinare Zu-
sammenarbeit

Danach setzten Fachvortrage zentra-
le inhaltliche Impulse: Prof. Dr. Peter
KUihnen und Claudia Schmidtke vom
Berliner Centrum fur Seltene Erkran-
kungen zeigten eindrucksvoll, wie in-
terdisziplindre Fallkonferenzen Diag-
nosewege verkurzen koénnen. Prof. Dr.
Angela Schulz, erlauterte, wie gezielte
strukturelle Forderung jungen Arz-
tinnen und Arzten am UKE Raum fir
wissenschaftliches Arbeiten erdffnet.
Dr. Julia Matilainen, Wissenschaftliche
Leiterin der Initiative PCH2cure runde-
te mit ihrem Vortrag zum Thema Par-
tizipation die inhaltliche Perspektive
ab. Sie machte deutllich, wie sehr For-
schung an Relevanz und Qualitat ge-
winnt, wenn betroffene Familien nicht

nur einbezogen, sondern als gleich-
wertige Partner verstanden werden.

Ein wichtiger Schwerpunkt war die
Vorstellung der Forschungsprojek-
te der Clinician Scientists. Die Nach-
wuchswissenschaftlerinnen  prasen-
tierten ihre ambitionierten Arbeiten
ZuU seltenen und ultraseltenen Krank-
heiten. Die Projektideen spiegelten
eindrucksvoll die Innovationskraft der
jungen Forschung wider — praxisnah,
interdisziplinar und translational ausge-
richtet. Im Anschluss gaben die Junior
Clinician Scientists des Berlin Institute
of Health Einblicke in ihren Weg in die
Forschung.

Neben dem wissenschaftlichen Pro-
gramm bot die Veranstaltung Raum
fUr personlichen Austausch und Netz-
werkbildung. Die positive Resonanz
bestatigt die Bedeutung solcher For-
mate fUr die nachhaltige Entwicklung
eines starken Forschungsnetzwerks.

Die erste Spring School der Alliance-
4Rare zeigt: Fortschritte in der For-
schung zu Erkrankungen erfordern
neben wissenschaftlicher Exzellenz
insbesondere interdisziplinare Zusam-
menarbeit, strukturelle Férderung und
aktive Vernetzung.
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Fruher erkennen, besser behandeln,

Leben retten

Das Projekt ENTIRE ebnet den Weg flr ein genetisches Neugebo-

renenscreening

Forderzeitraum:
Marz 2025 bis Dezember 2027

Projektbeteiligte:

Prof. Dr. Peter Kihnen, Projektleitung
Dr. Janka Hindricks, Clinician Scientist
Dr. Oliver Blankenstein

alle Charité - Universitdtsmedizin Berlin

Prof. Dr. Reinhard Berner
Dr. Dr. Jan Niehues, Clinician Scientist

beide Universitdtsklinikum Dresden

Fordersumme:
€ 450.000 (bewilligt)
€ 110.874,92 (2025 ausgezahlt)

Es beginnt mit einem kleinen Tropfen
Blut. Ein kurzer Stich in die Ferse eines
Neugeborenen, kaum groBer als ein
Nadelstich — und doch kann er Uber
ein ganzes Leben entscheiden. Was
unscheinbar wirkt, gehdrt zu den wir
kungsvollsten Instrumenten der moder-
nen Medizin: das Neugeborenenscree-
ning.

Denn wahrend ein Kind scheinbar ge-
sund zur Welt kommt, kénnen im Ver-
borgenen bereits schwerwiegende
Erkrankungen angelegt sein. Erkran-
kungen, die zunachst keine Sympto-
me zeigen, unbehandelt jedoch inner-
halb weniger Wochen oder Monate zu
schweren Schaden fuhren kénnen. Das
Tlckische ist nicht nur ihre Seltenheit,
sondern auch ihr schleichender Beginn.

Die gute Nachricht: Einige dieser schwe-
ren Erkrankungen lassen sich bereits
heute durch das regulare Neugebo-
renenscreening zuverlassig erkennen.
Das Versprechen des Screenings ist
ebenso schlicht wie radikal: erkennen
und behandeln, bevor Symptome sicht-
bar werden.

So kénnen schon heute schwere Folgen
angeborener Erkrankungen verhindert
werden - etwa kognitive Beeintrach-
tigungen infolge einer angeborenen
Schilddrusenunterfunktion.

FUr viele weitere Erkrankungen gibt es
bislang jedoch keine Md&glichkeit einer
sicheren Fruherkennung im regularen
Neugeborenenscreening, obwohl inzwi-
schen zunehmend wirksame Therapien
zur Verflgung stehen. Erkrankungen
wie die Metachromatische Leukodystro-
phie (MLD) oder die Ceroid-Lipofuszino-
se Typ 2 (CLN2) zeigen exemplarisch,
wie entscheidend der Zeitpunkt des
Therapiebeginns ist: Wird die Krankheit
vor dem Auftreten erster Symptome
erkannt, kdnnen neue Therapieansatze
den Verlauf maBgeblich beeinflussen.
Erfolgt die Diagnose dagegen erst spa-
ter, sind entstandene Schaden oft nicht
mehr rickgangig zu machen.

In Deutschland ist das Neugeborenen-
screening seit mehr als 50 Jahren eta-
bliert und rettet taglich Leben. Doch
mit den Méglichkeiten der genetischen
Diagnostik erweitert sich der Horizont
erneut. Plétzlich geht es nicht mehr nur

Die Forderprojekte der Alliance4Rare

um einige wenige Erkrankungen, son-
dern potenziell um deutlich mehr — und
damit um die Chance, nhoch mehr Kin-
dern einen gesunden Start ins Leben zu
ermaoglichen.

> Medizinischen Fortschritt in die
Versorgung bringen

Hier setzt das Projekt ENTIRE an. Es
entwickelt die Grundlage fur ein er
weitertes  Neugeborenenscreening,
das mithilfe genetischer Untersu-
chungen gezielt behandelbare selte-
ne Erkrankungen fruh erkennt. Damit
schlieBt ENTIRE eine zentrale Lucke
zwischen medizinischem Fortschritt
und Versorgung.

Im ersten Projektjahr haben die Pro-
jektpartner eine priorisierte Auswahl
geeigneter Erkrankungen und Gene
erarbeitet. Sie konzentrieren sich auf
Krankheiten mit frUhem Krankheitsbe-
ginn und vorhandenen Therapieoptio-
nen und nutzen datenbasierte Ansat-
ze, um neue Erkenntnisse systematisch
einzubeziehen.

> Strukturen schaffen, Vertrauen
gewinnen

Parallel dazu entwickeln die Clinician
Scientists der Alliance4Rare klare und

abgestimmte Ablaufe - von der Pro-
benentnahme Uber die Diagnostik bis
zur BefundUbermittlung und Weiter-
betreuung. Gemeinsam mit Partnern
aus Diagnostik und Versorgung sichern
sie so Qualitat und Umsetzbarkeit.

Gleichzeitig gestalten sie verstandli-
che Informationsmaterialien und Ein-
willigungsprozesse, die werdenden
Eltern eine fundierte Entscheidung
ermaoglichen.

Die Integration in europdische For
schungsinitiativen eroffnet Perspekti-
ven, die Konzepte langfristig in gréBere
Versorgungskontexte einzubetten.
Aktuell bereiten die Forschenden eine
Pilotstudie vor, die das erweiterte Neu-
geborenenscreening unter realen Be-
dingungen an den Kinderkliniken der
Charité und des Universitatsklinikums
Dresden erproben soll.

ENTIRE steht damit fur eine neue Ge-
neration von Versorgungsinnovationen:
frUhere Diagnosen, gezieltere Thera-
pien und bessere Lebensperspektiven
fur Kinder mit Seltenen Erkrankungen.
Zwischen medizinischem Fortschritt
und gesellschaftlicher Verantwortung
entsteht so ein Spannungsfeld, das
weit groBer ist als der kleine Blutstrop-
fen, mit dem alles beginnt.




Seltene Immunstorungen gezielt erforschen

Interdisziplindare Nachwuchsférderung in Dresden

Forderzeitraum:
Februar 2025 bis Dezember 2027

Projektleitung:

Prof. Dr. med. Min Ae Lee-Kirsch
Prof. Dr. med. Catharina Schitz
Dr. med. Julia Kérholz

geforderte Wissenschaftlerinnen:
Pauline Baumbach, Clinician Scientist
Katarzyna Michalik, Medical Scientist

alle Universitdatsklinikum Dresden

Fordersumme:
€ 397.000 (bewilligt)
€ 110.894,92 (2025 ausgezahlt)

Im Projekt ,,Functional dissection of di-
sease pathways in monogenic immune
dysregulation” untersucht eine interdis-
ziplindre Forschungsgruppe, wie gene-
tisch bedingte Stérungen des Immun-
systems entstehen und wirken. Eine
zentrale Rolle Ubernehmen dabei die
beiden von der Alliance4Rare geférder-
ten  Nachwuchswissenschaftlerinnen
am Universitatsklinikum Dresden, Pau-
line Baumbach und Katarzyna Michalik.
Als Arztin bzw. Molekularbiologin ver-
binden beide klinische Fragestellungen
eng mit experimenteller Forschung mit
dem Ziel, Diagnostik und Therapie sel-
tener Immunerkrankungen nachhaltig
ZU verbessern.

lhr wissenschaftliches Interesse richtet
sich auf genetische Veranderungen,
die die Immunabwehr fehlsteuern. Fur
betroffene Patientinnen und Patienten

bedeutet dies haufig schwere Entzin-
dungen, komplexe Krankheitsverlaufe
und lange diagnostische Unsicherheit.
Die Dresdner Forschenden setzen ge-
nau hier an: Sie untersuchen systema-
tisch, wie diese genetischen Defekte
Immunreaktionen verandern und wel-
che molekularen Mechanismen zugrun-
de liegen.

Im Berichtszeitraum entwickelten die
Forschenden ein innovatives Testsys-
tem, mit dem sich Immunreaktionen
direkt im Blut von Patientinnen und Pa-
tienten untersuchen lassen. So kénnen
krankhafte EntzUndungsreaktionen
erstmals prazise erfasst und verglichen
werden. Parallel dazu bauen sie gezielt
Zellmodelle mit krankheitsverursachen-
den Mutationen auf. Diese ermdglichen
es, gestorte Signalwege im Detail zu
analysieren und neue therapeutische
Ansatzpunkte zu identifizieren.

Ein besonderer Mehrwert flr die Be-
troffenen liegt in der direkten Anwen-
dungsperspektive: Die Forschenden
testen bereits gezielt Wirkstoffe, die
fehlgeleitete Immunreaktionen brem-
sen konnten. Damit schaffen sie die
Grundlage fur personalisierte Thera-
pien, die kunftig auf die individuelle ge-
netische Ursache zugeschnitten sind.

Das Projekt zeigt exemplarisch, wie
enge translationale Zusammenarbeit
von Forschenden unterschiedlicher
Fachrichtungen und Karrierestufen
dazu beitragt, Erkenntnisse aus der
Grundlagenforschung zUgig in konkre-
te Behandlungsansatze zu Uberfuhren.
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Unresolved Medical Cases Alliance (UMCA)

Diagnostische Licken systematisch schlieBen

Forderzeitraum:
Januar 2025 bis Dezember 2027

Projektleitung:
Dr. Mara Hartung
Prof. Dr. Peter Kihnen

Charité - Universitdtsmedizin

geforderte Wissenschaftlerinnen:
Dr. Emma Pietsch

Berlin Institute of Health at Charitée

Fordersumme:
€ 300.000 (bewilligt)
€ 47.198,23 (2025 ausgezahlt)

Mit der ,Unresolved Medical Cases Alli-
ance” (UMCA) entsteht am Berlin Insti-
tute of Health at Charité eine nationale
Infrastruktur, die helfen soll, Kinder mit
ultraseltenen Erkrankungen besser zu
diagnostizieren. Denn diese oft schwer
erkrankten Kinder bleiben trotz umfang-
reicher Untersuchungen bislang hau-
fig ohne Befund. FUr die betroffenen
Familien bedeutet eine ausbleibende
Diagnose oft jahrelange Unsicherheit,
zahlreiche Arztkontakte und fehlende
therapeutische Perspektiven.

UMCA setzt genau hier an: Das Team
etabliert interdisziplindre Expertinnen-
boards, in denen Arztinnen und Wissen-
schaftler verschiedener Fachrichtungen
und Standorte ihr Wissen bundeln. Wenn
selbst Whole Genome Sequencing und
erste Falkkonferenzen keine Diagno-
se liefern, entwickeln diese Teams ge-
meinsam neue diagnostische Ansatze

— einschlieBlich hochspezialisierter und
teils experimenteller Verfahren.

Die Alliance4Rare férdert in diesem
Projekt gezielt die Projektkoordina-
tion, die die Vernetzung internationaler
Expertise vorantreibt und den Aufbau
strukturierter Patientenpfade koordi-
niert. Im ersten Projektjahr hat sie zen-
trale Grundlagen geschaffen, darunter
Ethikantrage, Einwiligungsunterlagen
und ein umfassendes Datenschutzkon-
zept. Gleichzeitig optimiert das Team
in einer Pilotphase die Ablaufe anhand
erster Patientenfdlle und entwickelt
standardisierte Prozesse flr Einschluss
und Bewertung.

In enger Zusammenarbeit mit spezia-
lisierten Zentren und der Genomme-
dizin identifiziert das Projekt gezielt
Patientinnen und Patienten ohne Dia-
gnose. Gerade sie profitieren von der
strukturierten, interdisziplindren Neu-
bewertung ihrer Falle.

Ab 2026 sollen die Patientenpfade
standortUbergreifend an den Part
nerkliniken etabliert werden. UMCA
schafft damit die Voraussetzungen,
eine belastende diagnostische Lucke
fur betroffene Kinder und ihre Familien
Zu schlieBen.

Die Forderprojekte der Alliance4Rare

Wohlergehen neu denken

Was macht eine gute multimodale Versorgung bei nicht kurativ
behandelbaren Erkrankungen Uber den gesamten Lebensverlauf aus?

Forderzeitraum:
September 2025 bis Dezember 2027

Projektbeteiligte:

PD Dr. phil. Joachim Boldt, Koordinator
Dr. phil. Svenja Wiertz

Julia Erdrich

alle Institut flir Ethik und Geschichte
der Medizin, Universitét Freiburg

Prof. Dr. med. Thorsten Langer

PD Dr. med. Astrid Pechmann

Dr. med. Sebastian Friedrich

Klinik ftr Neuropddiatrie und Muskel-

erkrankungen, Kinder- und Jugendklinik,
Universitatsklinikum Freiburg

Madeleine Muggenburg

Deutsche Gesellschaft flir Muskel-
kranke e.V.

Fordersumme:
€ 209.000 (bewilligt)
€ 12.868,36 (2025 ausgezahlt)

Das Projekt ,Wolke" untersucht die ethi-
schen Dimensionen des Wohlergehens
von Kindern, Jugendlichen und Erwachse-
nen mit seltenen, nicht kurativ behandelba-
ren Muskelerkrankungen. Ziel ist es, besser
ZuU verstehen, was eine gute multimodale
Versorgung Uber den gesamten Lebens-
verlauf hinweg ausmacht - insbesondere
bei Erkrankungen wie Duchenne-Muskel-
dystrophie oder ALS.

Unter der Leitung von PD Dr. Joachim
Boldt arbeitet ein interdisziplinéres und
translational ausgerichtetes Team aus Ethi-

kerinnen und Klinikern an der Schnittstelle
von Medizinethik, klinischer Forschung und
Patientenperspektive. Die enge Zusam-
menarbeit zwischen ethischer Analyse,
klinischer Expertise und Selbsthilfe ermog-
licht es, wissenschaftliche Erkenntnisse un-
mittelbar in versorgungsrelevante Frage-
stellungen zu Uberflhren.

Inhaltlich geht das Projekt von der An-
nahme aus, dass sich Vorstellungen von
Wohlergehen unter den Bedingungen
einer lebensverkurzenden Erkrankung
deutlich von denen nicht betroffener
Menschen unterscheiden. Altersspezifi-
sche Bedurfnisse, individuelle Wertorien-
tierungen sowie Herausforderungen in
Alltag und sozialer Teilhabe pragen maB-
geblich, was Betroffene als gute Versor
gung erleben. Aufbauend darauf entwi-
ckelt ,Wolke" eine integrierte Systematik
zentraler Aspekte des Wohlergehens, die
diese Perspektiven zusammenfuhrt und
fUr die Versorgung nutzbar macht.

Zugleich hinterfragen die Forschenden
etablierte Kategorien wie ,kurativ¢ und
Lpalliative. Ziel ist eine differenziertere, an
den Bedarfen orientierte Einordnung von
Therapie- und Unterstltzungsformen, die
eine bessere Koordination, Vernetzung
und individuelle Begleitung ermoglicht.

Geférdert durch die Alliance4Rare, tragt
Wolke“ dazu bei, neue Perspektiven auf
Versorgung, Lebensqualitat und ethische
Fragestellungen im Kontext Seltener Er-
krankungen zu eroffnen und langfristig
die Lebenssituation der Betroffenen zu
verbessern.
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Hoffnung aus dem Labor fur Kinder mit

Gallengangsatresie

Alliance4Rare-Projekt ,,Dissecting the course of Bilary Atresia“

Forderzeitraum:
Mai 2023 bis Dezember 2026

Fordersumme:

€ 363.000 (bewilligt)

€ 59.300,00 (2023 ausgezahlt)
€ 158.832,57 (2024 ausgezahlt)
€ 90.272,42 (2025 ausgezahlt)

Projektgruppe:
Dr. med. Milad Rezvani, Clinician
Scientist und Forschungsgruppenleiter

Dr. med. Leonie Schumm, Clinician
Scientist for Rare

Dr. rer. nat. Lorenz Chua, Medical
Scientist for Rare

Charité - Universitdtsmedizin Berlin
und Berlin Institute of Health

Die Gallengangsatresie (engl. Biliary
Atresia, BA) ist eine seltene, aber le-
bensbedrohliche Erkrankung, die etwa
eines von 12.000 Neugeborenen in
Deutschland betrifft. Dabei sind die
Gallenwege nicht ausreichend ent
wickelt oder verschlossen, sodass die
Galle nicht aus der Leber abflieBen
kann. Ohne Behandlung - etwa durch
eine Operation oder Lebertransplan-
tation - fUhrt die Erkrankung meist in-
nerhalb von zwei Jahren zu schweren
Leberschaden und zum Tod.

Zunehmend zeigt sich, dass chronische
EntzUindungsprozesse eine zentrale Rol-
le bei der Entstehung der Erkrankung
spielen. Im Mausmodell konnte die Gal-
lengangsatresie bereits durch eine ge-

zielte Immuntherapie erfolgreich behan-
delt werden - ein vielversprechender
Ansatz auch fur den Menschen.

Vor diesem Hintergrund fordert die All-
iance4Rare seit 2023 ein Forschungs-
projekt, das die zugrunde liegenden
immunologischenund zelluldren Mecha-
nismen genauer untersucht und neue
Therapieansatze entwickeln soll. Dafur
wurden moderne Forschungsplatt-
formen aufgebaut und internationale
Kooperationen gestarkt, insbesondere
in den Bereichen Organoidforschung,
3D-Bildgebung und Einzelzellanalytik.

Die jungsten Ergebnisse liefern wich-
tige neue Erkenntnisse: In der Leber
betroffener Kinder bildet sich ein stark
verandertes lymphatisches GefaBnetz-
werk aus. Gleichzeitig ist die zelluldre
SignalUbertragung gestort. Besonders
auffallig ist der Botenstoff CCL21, des-
sen erhohte Aktivitat mit schweren
Krankheitsverlaufen zusammenhangt.

Mithilfe innovativer Zell- und Organoid-
modelle konnte gezeigt werden, dass
diese veranderten Signale gesunde
Leberzellen in ein unreifes, krankheits-
ahnliches Entwicklungsprogralm ver-
setzen und so zur Krankheitsprogres-
sion beitragen. Zudem beeintrachtigen
krankheitsspezifische Faktoren die
Ausbildung funktioneller Gallenstruktu-
ren erheblich.

Die Ergebnisse eroffnen neue An-
satzpunkte fur gezielte Therapien und
schaffen die Grundlage fur zukunftige
klinische Anwendungen.

Die Forderprojekte der Alliance4Rare
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Foto: Ralf Guenther, BILD

Das Bild zeigt Johnny und seine Mutter Lina. Bei Johnny wurde NEDAMSS
im Alter von einem Jahr diagnostiziert. In diesem Filmportrét erzéhlt die
Familie von ihrem Leben mit der Erkrankung.

Forschende suchen gemeinsam nach
Therapie fur seltene Kinderdemenz

Alliance4Rare-Projekt ,,FOCUS* wachst mit seinen Herausforderungen

Forderzeitraum:
Juli 2023 bis Marz 2029

Fordersumme:

€ 400.341,25 (FOCUS-1)

€ 299.500 (FOCUS-2)

€ 28.728,95 (2023 ausgezahlt)
€ 102.442,98 (2024 ausgezahlt)
€ 188.773,58 (2025 ausgezahilt)

Projektgruppe:

Prof. Dr. Hendrik Rosewich, Leitung

Dr. Steffen Kéhne, Clinician Scientist

Dr. Antonia Daschle, Clinician Scientist
Prof. Dr. Jakob Metzger, Gruppenleitung
Dr. Niels Weisbach, Medical Scientist
Stephanie Petzold, Techn. Assistenz

NEDAMSS (Neurodevelopmental Disorder
with Regression, Abnormal Movements,
Loss of Speech, and Seizures) ist eine
erst seit 2018 beschriebene, sehr seltene
neuronale Entwicklungsstérung, die durch
Mutationen im IRF2BPL-Gen verursacht
wird. Das Spektrum der Patientinnen und
Patienten reicht von Entwicklungsverzo-
gerungen bis zu schwersten neurodege-
nerativen Verlaufen, bei denen die betrof-
fenen Kinder und Jugendlichen alle jemals
erlernten Fahigkeiten verlieren.

Die Forderung der Allianced4Rare ermdg-
licht seit 2023 die systematische Suche
nach einem Therapieansatz flr die schwe-
re Kinderdemenz. In enger Zusammen-
arbeit mit einer in Hamburg ansassigen
Elterninitiative konnten Clinician Scientists
der Universitatsmedizin Géttingen eine
Kohorte von Kindern mit IRF2BPL-Muta-

tionen in eine Natural History Study ein-
schlieBen, die den natlrlichen Krankheits-
verlauf untersucht und die Grundlage flr
maogliche therapiebegleitende Studien bil-
den wird.

Seither arbeiten die Kinderarzte der Uni-
versitatsmedizin Géttingen in einem kon-
sequent translationalen Ansatz eng mit
Biotechnologen des Max Delbrick Cen-
ter (MDC) in Berlin zusammen, um mit in-
novativen grundlagenwissenschaftlichen
Methoden die der Erkrankung zugrunde-
liegenden molekularen und biochemischen
Prozesse zu identifizieren und eine leis-
tungsfahige Plattform zum Wirkstoffscree-
ning zu entwickeln.

> Neue Forder- und Forschungs-
partner verstarken die Alliance4Rare

Die ersten Untersuchungsergebnisse zeig-
ten jedoch, dass sowohl das klinische als
auch das molekulargenetische Spektrum
von NEDAMSS deutlich heterogener ist
als zunachst angenommen. Daher muss-
ten die Forschenden ihre Arbeitsplanung
noch im laufenden Projekt anpassen. Um
fur die wachsenden Herausforderungen
gerustet zu sein, warben die Forschen-
den gemeinsam mit der Alliance4Rare
gGmbH zusatzliche Férdermittel bei ,,Bild
hilft e.V. / Ein Herz fUr Kinder* ein. Mit Er-
folg: Die zugesicherte groBzligige Unter-
stUtzung ermdglicht es, die Klinik fur Kin-
derheilkunde Il am Universitatsklinikum
TUbingen ab 2025 als weiteren Studien-
standort einzubinden und die molekular
genetischen Arbeiten am MDC deutlich
auszuweiten.

Die Forderprojekte der Alliance4Rare 61


https://www.youtube.com/watch?si=rE32w8Q_Ak-MGcrj&v=DgbIkepyJFc&feature=youtu.be

Ihre Spenden als wichtiger Hebel

Denn nur gemeinsam kénnen wir etwas bewegen

Damit wir als relativ kleine Stiftung groBe Vorhaben, wie z.B. die Forschungsinitia-
tive Alliance4Rare, realisieren kénnen, sind wir auf die Hilfe unserer Spenderinnen
und Forderpartner angewiesen. Die Méglichkeiten, unsere Arbeit zu unterstltzen,
sind dabei ebenso vielfdltig wie die Stiftungen, Unternehmen und Privatpersonen,
die sich 2025 mit insgesamt 1,161 Mio. Euro fur unsere Mission eingesetzt haben. Wir
danken von Herzen ftir dieses wunderbare Zeichen der Solidaritdt!

> Zweckgebundene Fordermittel

Foérderpartner (z.B. Stiftungen), die sich in unsere Forschungsinitiative fur Kinder
mit Seltenen Erkrankungen einbringen, Uberweisen ihre Zuwendungen direkt an
die Alliance4Rare gGmbH. Die 100%-ige Tochter der Eva Luise und Horst Kéhler
Stiftung kimmert sich um die Ausschreibung und Begutachtung von Forschungs-
projekten und leitet die projektgebundenen Spenden der Férderpartner an die
Forschungspartner weiter. Da es hier in der Regel um funf-, sechs- oder sieben-
stellige Forderzusagen geht, arbeiten gGmbH, Férder- und Forschungspartner
auf Basis mehrjahriger Vertrage zusammen. Die zweckgebundenen Spenden
Ubertreffen mit 840.900 Euro das Vorjahr deutlich — ein Zeichen, dass die Allian-
ce4Rare stetig an Fahrt gewinnt.

> Einzelspenden und Spendenaktionen

Privatpersonen, Unternehmen und Vereine haben 2025 insgesamt rund 230.450
Euro an die Eva Luise und Horst Kohler Stiftung gespendet und damit einen neuen
Rekord aufgestellt. Davon wurden rund 70.000 Euro im Rahmen von Spendenak-
tionen erlost.

Solche Spenden ohne Zweckbindung geben uns die Méglichkeit, dort zu férdern,
WO es gerade am meisten Sinn macht. Jeder Euro hilft und schenkt uns mehr Flexi-
bilitdt, um Forschung und Versorgung im Bereich der Seltenen Erkrankungen durch
gezielte Investitionen aktiv mitzugestalten.

Ihre Spende kommt an

Jede Spende flieBt ohne Abzlige direkt in Forschungsprojekte und MaBnahmen zur

besseren gesundheitlichen Versorgung von Menschen mit Seltenen Erkrankungen.
Verwaltung, Offentlichkeitsarbeit und Veranstaltungen finanzieren wir allein tiber
Vermogensertrdge und Sponsorings — damit Spenden vollstandig dort ankommen,
wo sie gebraucht werden.

> Zustiftungen

Zuwendungen in den Vermdgensstock der Eva Luise und Horst Kéhler Stiftung
geben unserer Arbeit einen langen Atem, weil sie dauerhafte Ertrage sichern. Mit
Zustiftungen in einer Gesamthdhe von 54.900 Euro konnte unsere Stiftung 2025
ihre Kapitalbasis erneut signifikant starken.

IM ANDENKEN AN EINEN VERSTORBENEN
MENSCHEN ETWAS GUTES TUN

Anlasslich von Trauerfeiern wurden 2025 insgesamt 53.389,00 Euro
gespendet. Wir bedanken uns von Herzen bei allen Angehdrigen,
Freunden und Bekannten der Verstorbenen fur ihre wertvolle Unter-
stUtzung im Kampf gegen Seltene Erkrankungen.

Wir méchten allen Trauernden zusichern, dass ihre Kondolenzspenden
unmittelbar in die Erforschung von Krankheitsursachen und die Ent-
wicklung zielgerichteter Therapien flieBen. So lassen wir aus Trauer ge-
meinsam etwas Positives erwachsen.

bw L Aol //;%c%
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Der Finanzteil — Uberblick Uiber das

Geschaftsjahr 2025

Im Geschaftsjahr 2025 setzte die
Eva Luise und Horst Kéhler Stiftung
ihre 2021 beschlossene fokussierte
Fdrderstrategie konsequent fort. Im
Mittelpunkt stand dabei erneut der
Auf- und Ausbau der Alliance4Rare
— Forschungsinitiative fur Kinder mit
Seltenen Erkrankungen. Erstmals ka-
men die in den Vorjahren geschaffe-
nen Strukturen und Férderprogram-
me vollumfanglich zum Einsatz — und
die Zahlen belegen eindrucksvoll,
was gemeinsames Engagement und
strategische Kontinuitat bewirken
kdénnen.

Das Forschungsnetzwerk der Allian-
ce4Rare wuchs 2025 um zwei bedeut-
same neue Standortpartner: Mit dem
Universitatsklinikum Hamburg-Eppen-
dorf (UKE) und dem Universitats-

Die Alliance4Rare gGmbH

Als Tragerin der Forschungsinitiative
agiert die Alliance4Rare gemeinnut-
zige Stiftungsgesellschaft mbH (kurz:
Alliance4Rare gGmbH), eine hundert-
prozentige Tochter der Eva Luise und
Horst Kohler Stiftung fur Menschen
mit Seltenen Erkrankungen. Sie wurde
am 22. April 2022 gegrundet und am
27. Juni 2022 in das Handelsregister

klinikum TUbingen wurden zwei der
forschungsstarksten Kinderkliniken
Deutschlands in das Netzwerk integ-
riert. Damit ist die Alliance4Rare nun
an funf universitaren Standorten ver
ankert und bundelt ihre Expertise ent-
lang einer gemeinsamen Forschungs-
strategie — von Berlin Uber Gottingen
und Dresden bis nach Hamburg und
Tubingen. Parallel starteten im Jahres-
verlauf vier neue Forschungsvorha-
ben, und zwei weitere Nachwuchswis-
senschaftlerinnen wurden in das Junior
Clinician Scientist for Rare Programm
(JCS4Rare) aufgenommen. Was vor
drei Jahren als Idee begann, ist heu-
te ein funktionierendes, wachsendes
Okosystem fir die padiatrische For-
schung zu Seltenen Erkrankungen.

Bonn (HRB 27300) eingetragen. Die
Gesellschaft wurde vom Finanzamt
Bonn als gemeinnUtzig anerkannt.

Stiftung und gGmbH legen aufgrund
inrer verschiedenen Gesellschafts-
formen getrennt Rechnung, obschon
zwischen beiden Satzungsidentitat
besteht.

Finanzen — Uberblick Uber das Geschaftsjahr 2025

AKTIVA
A. Anlagevermogen
I. Sachanlagen

Il. Finanzanlagen

B. Umlaufvermogen
|. Forderungen und

sonst. Vermdgens-
gegenstande

II. Kassen- und Bank-
guthaben

BILANZSUMME

AKTIVA

A. Anlagevermogen

I. Sachanlagen

ll. Finanzanlagen

B. Umlaufvermégen

|. Forderungen und
sonst. Vermdgens-
gegenstande

Il. Kassen- und Bank-
guthaben

BILANZSUMME

2025 2024

1 1

4.097.033 3.965.218

22.400 19.452

216.611 218.934

4.336.045 4.203.605

2025 2024
1.086 3.31
21.288 66.521

252.080 308.040

274.454 377.872

PASSIVA

A. Eigenkapital

I. Errichtungskapital
. Zustiftungskapital
ll. RGcklagen

iV. Ergebnisvortrag
B. Rickstellungen

|. Steuer und sonst.
Ruckstellungen

C. Verbindlichkeiten

BILANZSUMME

Bilanz zum 31.12.2025 der Alliance4Rare gGmbH (in EUR)

PASSIVA
A. Eigenkapital

|. Gezeichnetes
Kapital

Il. Fordermittel-
ricklagen

[ll. Ergebnisvortrag

B. Riickstellungen

|. Steuer- und sonst.
Ruckstellungen

C. Verbindlichkeiten

BILANZSUMME

Wirtschaftsbericht — Bilanz der {KS

2025

1.934.963

1.085.564

1.211.553

55.652

9.923

38.390

2025

12.500

218.030

35.858

4.439

3.627

274.454

Bilanz zum 31.12.2025 der Eva Luise und Horst Kohler Stiftung (in EUR)

2024

1.934.963

1.031.664

1.138.643

0

60.423

37.912

4.336.045 4.203.605

2024

12.500

226.058

123.455

5.508

10.350

377.871
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Eva Luise und Horst Kohler Stiftung —
Auszug aus dem Jahresabschluss zum

31.12.2025

Die Eva Luise und Horst Kéhler Stif-
tung zeigte im Geschéaftsjahr 2025
eine erfreuliche Vermdgensentwick-
lung: Die Bilanzsumme stieg zum
Stichtag auf 4.336 TEUR, was einem
Zuwachs von rund 132 TEUR ge-
genuber dem Vorjahr (2024: 4.204
TEUR) entspricht. Der Vermdgens-

> Mittelherkunft Stiftung

Die Ertragslage der Eva Luise und
Horst Kohler Stiftung entwickelte sich
im Geschaftsjahr 2025 erneut positiv,
was insbesondere den vielen kleine-
ren und groéBeren Spenden zu ver-
danken war, die der Stiftung im Laufe
des Jahres zugewendet wurden. Die
Spendeneinnahmen wuchsen gegen-
Uber dem Vorjahr um rund 36 Prozent
auf insgesamt 231 TEUR (2024: 169
TEUR), was die Bewilligung zusatzli-
cher Forderantrage ermdoglichte. Auch

> Mittelverwendung Stiftung

Die Gesamtaufwendungen der Stif-
tung lagen mit 387 TEUR deutlich nied-
riger als im Vorjahr (2024: 499 TEUR),
was insbesondere den geringeren
Férderaufwendungen geschuldet war.
Diese fielen um 110 TEUR geringer
aus als im Vorjahr (2024: 294 TEUR),
bildeten mit insgesamt 184 TEUR je-
doch nach wie vor den mit Abstand
gréBten Ausgabenblock der Stiftung.
Die Personal- und Verwaltungskosten

stock der Stiftung - bestehend aus
Errichtungskapital (1.935 TEUR) und
Zustiftungskapital (1.086 TEUR) -
Uberstieg damit erstmals die Marke
von 3 Millionen Euro, wodurch die
langfristige finanzielle Grundlage der
Forderarbeit weiter gefestigt wird.

die Zins- und Wertpapierertrage ent-
wickelten sich gegenuber dem Vor
jahr erfreulich und lagen zum Stichtag
bei 194 TEUR (2024: 180 TEUR).

Die Sponsoringeinnahmen beweg-
ten sich auf stabilem Niveau, so dass
Veranstaltungen, wie das Rare Disea-
se Symposium und der Festakt zur
Verleihung des Eva Luise Kdhler For-
schungspreises erneut kostenneutral
realisiert werden konnten.

(inkl. Abschreibungen) der Stiftung
bewegten sich mit 82 bzw. 42 TEUR
auf dem Niveau des Vorjahres, was
die anhaltend schlanke Verwaltungs-
struktur der Stiftung belegt. Gleiches
gilt fur die Aufwendungen fur Veran-
staltungen und Offentlichkeitsarbeit,
die im Geschaftsjahr um moderate 5
Prozent auf 78 TEUR stiegen (2024:
74 TEUR).

Wirtschaftsbericht — Mittelherkunft und Mittelverwendung ELHKS

Entsprechend schloss die Stiftung das
Geschaftsjahr 2025 mit einem starken
Ergebnis in Hohe von 129 TEUR ab.
Die Stiftung nutzt die Uberschiisse, um
Rucklagen zu bilden fur neue Forder-
projekte, die im Laufe des Jahres be-
willigt wurden. DarUber hinaus werden

Gewinn- und Verlustrechnung der

56 TEUR in das nachste Geschafts-
jahr vorgetragen, was der Stiftung die
Flexibilitat gibt, kurzfristig auf neue
Férderbedarfe zu reagieren und die
Kontinuitat ihrer Arbeit auch in einem
modglicherweise ertragsschwacheren
Jahr zu sichern.

Eva Luise und Horst Kohler Stiftung (in EUR)

ERTRAGE
Spenden

Umsatzerldse (Sponsorings)

Ertrage d. Umschichtung des Anlagevermogens

Zins- und Wertpapierertrage

GESAMTERTRAG

MITTELVERWENDUNG
Foérderaufwendungen

Veranstaltungen und Offentlichkeitsarbeit
Abschreibungen

Personalaufwand

Verwaltungskosten

Zinsaufwendungen und Steuern

GESAMTAUFWENDUNGEN

ERGEBNIS NACH STEUERN
Entnahmen Umschichtungsricklage
Entnahmen aus den Ergebnisriicklagen

Einstellungen in die Ergebnisricklagen

MITTELVORTRAG ZUM 31.12.

2025 2024
230.833 169.371
97.000 103.325
-6.409 -7.606
194.273 180.414
515.697 445.504
2025 2024
-183.681 -294.336
383218 -73.592
-2.400 0
-81.929 -82.636
-39.571 -42.668
-1.232 -6.631
-387.135 -499.864
128.562 -54.360
6.409 7.606
160.681 268.770
-240.000 -222.017
55.652 (0]

Wirtschaftsbericht — Gewinn- und Verlustrechnung der ELHKS 67
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Alliance4Rare gGmbH — Auszug aus
dem Jahresabschluss zum 31.12.2025

Die Alliance4Rare gGmbH weist zum
31.12.2025 eine solide Bilanzsum-
me von rund 274 TEUR aus, die den
planmaBigen Abbau von Liquiditats-
reserven widerspiegelt (2024: 378
TEUR). Entsprechend Uberstiegen
die Gesamtaufwendungen in Hohe
von 1.102 TEUR den Gesamtertrag in
Hohe von 1.006 TEUR; die gGmbH
weist zum Stichtag ein Jahresergeb-
nis von -96 TEUR aus.

Die FoérdermittelrGcklagen in Hbhe
von 218 TEUR blieben dabei beina-
he auf Vorjahresniveau (2024: 226
TEUR). Der Mittelvortrag zum 31.
Dezember 2025 betragt 36 TEUR
(2024: 123 TEUR).

Das Geschaftsjahr 2025 markierte
fUr die Alliance4Rare gGmbH einen
wichtigen Meilenstein. Nach Jahren
des Aufbaus kamen die in den Vor-
jahren geschaffenen Strukturen und
Foérderformate der Alliance4Rare
2025 erstmals umfanglich zum Ein-
satz. Der starke Anstieg von Forder-
aufwendungen mit 895 TEUR (2024:
343 TEUR), die direkt an die wach-
sende Zahl der Forschungspartner
der Alliance4Rare ausgezahlt wur-
den, belegt diese Entwicklung ein-
drucksvoll.

> Mittelherkunft Alliance4Rare gGmbH

Im Geschaftsjahr 2025 stieg der Ge-
samtertrag der gGmbH gegenlber
dem Vorjahr um rund 33 Prozent auf
1.006 TEUR (2024: 755 TEUR). We-
sentlicher Treiber dieser Entwicklung
war der deutliche Zuwachs an For-
dermittelzuwendungen der institutio-
nellen Partner, die von 639 TEUR auf
931 TEUR anstiegen - ein Plus von
rund 46 Prozent. Bemerkenswert ist
dabei, dass die Betriebsmittelzuwen-
dung der Eva Luise und Horst Kéhler
Stiftung mit 50 TEUR bewusst nied-
rig gehalten wurde, um Liquiditatsre-
serven abzubauen - der Zuwachs an

Drittmitteln tragt den Anstieg damit
nahezu vollstandig. Diese Entwick-
lung belegt die wachsende Anerken-
nung der Alliance4Rare als verlassli-
che Forschungsplattform im Bereich
der padiatrischen Seltenen Erkran-
kungen. Die gGmbH erhielt dartber
hinaus Sponsorings von den Unter-
nehmen Takeda und Chiesi GmbH in
Hbhe von insgesamt 75 TEUR fur die
Realisierung des Projekts , Think Tank
Seltene Erkrankungen®, womit die
Umsatzerldse leicht unter dem Vor-
jahresniveau von 81 TEUR lagen.

Wirtschaftsbericht — Mittelherkunft Alliance4Rare gGmbH

ERTRAGE

Spenden

Umsatzerldse (Sponsorings)
Fordermittel institutioneller Partner

Zins- und Wertpapierertrage

GESAMTERTRAG

MITTELVERWENDUNG
Férderaufwendungen

Fundraising und Offentlichkeitsarbeit
Personalaufwand (inkl. operative Projekte)

Betriebs- und Verwaltungskosten

Steuern (v. Einkommen und Ertrag)

2025

0]

75.000
930.605,37

734

1.006.340

2025
-895.108
=8N
-162.929
-40.294

-242

Gewinn- und Verlustrechnung der Alliance4Rare gGmbH (in EUR)

2024

35.000

81.091

638.605

455

755.152

2024

-342.565

-9.977

-168.894

-26.403

-321

GESAMTAUFWENDUNGEN -1.101.964 -548.161
ERGEBNIS NACH STEUERN -95.625 206.990,83
Mittelvortrag aus dem Vorjahr 123.455 6.504
Zufuhrung Projektricklage (Férdermittel A4R) -880.605 -438.605
Entnahmen Projektricklage (Férdermittel A4R) 888.634 348.565
MITTELVORTRAG ZUM 31.12. 35.858 123.455
Wirtschaftsbericht — Gewinn- und Verlustrechnung der Alliance4Rare gGmbH
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> Mittelverwendung Alliance4Rare gGmbH

Die Gesamtaufwendungen der
gGmbH stiegen auf 1102 TEUR
(2024: 548 TEUR) — was nahezu einer
Verdoppelung gegenuber dem Vor-
jahr entsprach. Den mit Abstand groB-
ten Block bildeten dabei die Forder-
aufwendungen mit 895 TEUR (2024
343 TEUR) an eine wachsende Zahl
von Forschungspartnern: Im ersten
Quartal 2025 starteten drei neue For-
schungsvorhaben, ein viertes kam neu
im dritten Quartal hinzu. Im Laufe des
Jahres wurden zwei weitere Stipendia-
tinnen in das ,,Junior Clinician Scientist
for Rare“Programm aufgenommen,
somit erhohte sich die Zahl der aktiv
geforderten Nachwuchswissenschaft-
lerinnen und -wissenschaftler splrbar.
Zur Deckung der Férderaufwendun-
gen entnahm die gGmbH 889 TEUR
aus den in den Vorjahren gebildeten
Projektrucklagen, wahrend gleichzei-
tig 881 TEUR neu zugesagter Mittel
den Rucklagen zugefuhrt wurden.

> Ausblick in die Zukunft

Die Gesamtférderzusagen aller insti-
tutionellen Partner belaufen sich zum
Stichtag 31. Dezember 2025 auf Uber
7 Mio. Euro und sichern dem wach-
senden Netzwerk der Alliance4Rare-
Forschungspartner die erforderliche
Planungssicherheit bis Ende 2029.
Im nachsten Jahr kénnen erneut drei
groBe standortlUbergreifende For-
schungsvorhaben in den Programm-
linien PREVENT und Rare2Common
ausgeschrieben werden. Das nachste
Ziel: weitere Forderpartner gewinnen,
um das volle Potenzial der Initiative in
der translationalen Forschungszusam-
menarbeit nachhaltig zu erschlieBen.

Wirtschaftsbericht — Mittelverw

Neben den Forderaktivitaten setzten
die Mitarbeiterinnen der Geschafts-
stelle auch die Arbeiten an den ope-
rativen Projekten fort, darunter der
,Think Tank Seltene Erkrankungen®,
die Begleitung des ,Nationalen Re-
gisters fur Seltene Erkrankungen“
(NARSE) sowie die Umsetzung einer
Weiterbildungsreihe fur Haus- und
Kinderarzte ,Seltene Erkrankungen
in der Praxis“. Der Personalaufwand
inklusive operativer Projekte lag bei
163 TEUR (2024: 169 TEUR) und da-
mit leicht unter dem Vorjahresniveau.
Betriebs- und Verwaltungskosten
stiegen im Geschaftsjahr 2025 auf-
grund umfassender Investitionen in
eine Datenbank zur Kontakt- und
Spendenverwaltung vorubergehend
von 26 TEUR auf 40 TEUR.

Die Alliance4Rare steht dabei fur die
Uberzeugung, dass zivilgesellschaft-
liches Engagement, wissenschaftliche
Exzellenz und strukturierte Nach-
wuchsférderung gemeinsam das leis-
ten kdénnen, was einzelne Akteure
allein nicht vermdégen: die Forschung
zu Seltenen Erkrankungen so aufzu-
stellen, dass aus vielversprechenden
Ansatzen im Labor in absehbarer Zeit
wirksame Therapien fur Kinder wer-
den, die heute noch ohne Behand-
lungsoption sind.

endung Alliance4Rare gGmbH

Unsere Organisation

Unsere Stiftungsarbeit lebt von Menschen, die aus tiefer Uberzeugung handeln und
thr Wissen und ihre Zeit investieren, um die medizinische Versorgung von Kindern
und Erwachsenen mit einer Seltenen Erkrankung nachhaltig zu verbessern. Die Gre-
mien der Eva Luise und Horst Kbhler Stiftung flir Menschen mit Seltenen Erkrankun-
gen arbeiten rein ehrenamtlich.

> Achim Schroeter

Achim Schroeter hat, wie die Stifterfamilie, persdnliche
Bezlge zum Thema und gehoérte 2006 als ehemaliger
Verwaltungsleiter des Deutschen Sparkassen- und Giro-
verbands zu den GrUndungsvatern der Stiftung. Seither
wirkt er mit Umsicht in deren Vorstand mit. Hier zeichnet er
insbesondere fur juristische und administrative Fragen und
die Verwaltung des Stiftungsvermdgens sowie der Spen-
den- und Fordermittel verantwortlich.

> Prof. Dr. med. Annette Gruters-Kieslich

Prof. Dr. med. Annette Gruters-Kieslich setzt sich als for-
schungsorientierte Kinder- und Jugendarztin schon seit
Studientagen fur eine bessere medizinische Versorgung
von Patientinnen und Patienten mit Seltenen Erkrankun-
gen ein — am Krankenbett, in Labor, Horsaal und Hochschul-
verwaltung ebenso wie in einem ihrer vielen Ehrenamter.

Als Vorstandsvorsitzende unserer Stiftung ist sie seit 2013 der
strategische Kopf vielfaltiger Initiativen. Ehrenamtlich engagiert sie
sich derzeit unter anderem als Mitglied im Vorstand der Einstein
Stiftung Berlin, als Mitglied des Rats der Berlin-Brandenburgischen
Akademie der Wissenschaften (BBAW) und der Nationalen Aka-
demie der Wissenschaften Leopoldina sowie als Vizeprasidentin
der All European Academies (ALLEA).
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> Eva Luise Kohler
(Vorsitzende)

Padagogin, Schirmherrin
der Allianz Chronischer
Seltener Erkrankungen
eV.

> Prof. Dr. med.
Britta Siegmund

Klinikdirektorin der
Medizinischen Kilinik
fUr Gastroenterologie,
Infektiologie und Rheu-
matologie in der Charité
— Universitdtsmedizin
Berlin und Vizeprasiden-
tin der Deutschen For-
schungsgemeinschaft

(DFG)
3

> Prof. Dr. Peter-
Christian Muller-
Graff

Seniorprofessor an

der Universitat Heidel-
berg (bis 2016 Lehr-
stuhl fUr Burgerliches
Recht, Handels- und
Wirtschaftsrecht, Euro-
parecht und Rechts-
vergleichung)

Stiftungsrat

> Dr. Ulrike Kristina
Kohler

Literaturwissenschaft-
lerin und ehrenamtliches
Jurymitglied des
HanseMerkur Preises

fur Kinderschutz ~
‘g

> Ortwin Guhl

Vorsitzender des Vor-
standes i. R. der Spar-
kasse Tuttlingen,
Vorsitzender des Ver
waltungsrats des Kirch-
lichen Hilfsfonds der
Diozese Rottenburg-
Stuttgart, Mitglied des
Stiftungsrats Weltkultur-
erbe Insel Reichenau

&

> Dietmar Kokott

Globaler Personalchef
a.D. fur die BASF SE,
Vice Chairman a.D. des
Human Resources Glo-
bal Council, Vorstands-
vorsitzender a.D. und
Kuratoriumsmitglied des
Wittenberg-Zentrums
fur Globale Ethik, Bei-
ratsmitglied des Leader-
ship Excellence Institute
der Zeppelin Universitat
Friedrichshafen
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> Dr. med. Herbert
Bauer

niedergelassener Hals-,
Nasen-, Ohrenarzt i. R.

<o

> Heinz-Gerhard
Wilkens

Ehemaliger Leiter der
Abteilung Unterneh-
menskommunikation
und Unternehmensspre-
cher der HanseMerkur
Versicherungsgruppe,
ehrenamtlicher Leiter
der Obdachlosenhilfe
des Deutschen Roten
Kreuzes in Hamburg
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> Sanna Borgel

Fundraising und Kooperationen,
GeschaftsfUihrung Alliance4Rare

Geschaftsstelle

> Dr. Franziska Krause

Programmentwicklung
und -management

0228 522 799 99 | boergel@elhks.de

> Eva Thull

(Politische) Kommunikation
und Gremienarbeit

4

0228 522 799 96 | thull@elhks.de

Kontakt

0228 522 799 86 | krause@elhks.de

Sie mochten Kontakt mit uns aufnehmen? Wir freuen uns darauf!

Eva Luise und Horst Koéhler Stiftung fur
Menschen mit Seltenen Erkrankungen

SimrockstraBe 4 | 53113 Bonn
Telefon: +49 228 617 796 73

info@elhks.de

Sie méchten unsere Arbeit begleiten?

Unser Newsletter und unsere Social Media-Kandle halten Sie auf dem Laufenden

9 Newsletter via elhks.de

elhk.stiftung

@ company/elhks
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