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Protokoll der Galaktosämie Initiative e. V. (GallD)
Jahrestreffen

von Samsta& 21, September bis Sonnta€i 22. September 2013
in Bad Homburg

Das Jahrestreffen 2013 wurde um 12:55 Uhr durch den 1. Vorsitzenden Herrn Hoscheit eröffnet.
Anwesend waren laut Teilnehmerliste 69 Familien/Mitglieder, somit war die Mitgliederversammlung
laut Satzung beschlussfähig.
Als neues Mitglied wurde in diesem Jahr die Familie von Fr. Elena Möller begrüßt.
Die Initiative feierte in diesem Jahr ihr 25-jähriges Bestehen.
Deshalb wurde Frau Elke Haclg ein Gründungsmitglied von 1988, besonders begrüßt.

Die vorgestellte Tagesordnung wurde von den anwesenden Mitgliedern bestätigt.
Zur Tagesordnung wurde ein Ergänzungspunkt vorgebracht: Erstellung einer Vereinsbroschüre zum
25-jährigen Bestehen.
Weitere Ergänzungspunkte wurden nicht vorgeschlagen.

Top 1: Tätigkeitsbericht 2OL2l2Ol3
Siehe Tätigkeitsbericht 2gL2/20L3 auf der Homepage
Ergänzungen zum Tätigkeitsbericht von Hr. Hoscheit

1.1 Tätigkeitsbericht 2Ot2 I 2Ot3
lm Labor in Bremen wurden im vergangenen Jahr nicht mehr Blutuntersuchungen durchgeführt, als in den
Jahren zuvor. Man hatte eine zunahme an Anforderungen, aufgrund der Lockerung der Diät bei den
erwachsenen Betroffenen, erwartet und vorgeschlagen, dass derjenige, der mit der Lockerung der Diät
unsicher ist, vor und während der geänderten Ernährung zur Kontrolle eine Blutuntersuchung machen kann.

1.2 ldentlfizierung galaktosämiespezifischer proteomischer und geonomischer Variationsmuster
als Biomarker für galaktosämiespezifische chronische pathophysiologisch-kognitive Komplikationen
Für das neue Forschungsprojekt wurde ein Ethikantrag gestellt. Dieser Antrag geht nun schon zum 2.Mal hin und
her, weil der Ethikrat wiederholt Anmerkungen gemacht hat,

Geplant ist, dass sich der erweiterte Vorstand A-mal im Jahr mit den Professoren des Kompetenzzentrums trifü,
um sich über die bisher gemachten Fortschritte und die weitere Vorgehensweise auszutauschen.
lm abgelaufenen Jahr hat das Treffen kurz vor der Mitgliederversammlung wegen Terminüberschneidungen und
Urlaub nicht mehr stattgefunden.

1.3 Klnder- und fugendfreizeit bzw. -workshop
Bei der Kinderfreizeit in Berlin ist ein Workshop mit dem Thema ,,Ernährung" durchgeführt worden. Eine
Diätberaterin von der charitd in Berlin hat mit den Kindern gemeinsam gekocht und Brot gebacken.

Bei der Jugendfreizeit in Nördlingen hat ein workshop mit dem Thema ,,Bewerbungsberatung" mlt einem
Personalbearbeiter von der örtlichen Bank, stattgefunden,

Solche Workshops sind wichti& wenn wir auch in Zukunft von den Krankenkassen Zuwendungen erhalten
wollen.



1.4 Sonstige Vereinsarbeit
Die Hürden, Forschungsgelder für unsere Forschungsprojekte zu erhalten, sind sehr hoch.
Forschungsgelder für das Folgeprojekt an der Uni Köln wurden im letzten jahr nicht bewilligt.

Das Finanzamt hat uns aufgefordeG darzulegen, wie wir unser Kapital bis Ende 2014 aufbrauchen werden.
Hr. Hoscheit hat mit dem Finanzamt verhandelt und konnte darlegen, dass wir dieses Kapital für zukünftige
Forschungsprojekte dringend benötigen.
So ist jetzt erst mal etwas Zeit gewonnen und wir können die Ersparnisse behalten.
Sollte das Thema vom Finanzamt wieder akut werden, gibt es den Vorschlag bzw. die Überlegungen, eine
eigene Stiftung zu gründen, in die wir das Geld einbringen könnten.

Die Krankenkassen halten sich mit Zuwendungen immer mehr zurück, mit dem Argument, die zugewendeten
Beträge würden bei dem vorhandenen Kapital untergehen.

1.5 Mitgliederzahlen
Die Anzahl unserer Mitglieder bleibt relativ konstant, derzeit sind wir bei knapp über 300 Mitgliedern.

Hr. Hoscheit hatte Kontakt mit dem Vorstand eine Galaktosämiegruppe in den USA,/Orlando aufgenommen.

Den Ausführungen von Herrn Hoscheit folgten keine Fragen.

Top 2: Kassenbericht / -prüfung
2.1, l(assenbericht
Der Kassenbericht wurde von Jürgen Hofmann erstellt und vorgetragen.
Er bezieht sich auf das Kalenderjahr 2012, ist somit Stand zum 31.12.2012.

Herr Hofmann berichtet:

Einnahmen: 43.975.92€
davon Spenden: 6.715,00 €
Ausgaben: 63.570,09 €

Kontostand vom 0L.02.20I3 über alle Konten: 283.551,09 €

Den ausführlichen Kassenbericht können Mitglieder beim Vorstand anfordern.

2.2, Kassenprüfung
Frau Sabine Matthäus-Rose hat als Kassenprtiferin die Kasse vor dem Jahrestreffen geprüft und bestätigt die
ordnungsgemäße Führung der Kasse.

Top 3: Entlastung des Vorstandes
Die Entlastung des Vorstandes wurde von den Mitgliedern beantragt.
Der Vorstand wurde bei 0 Enthaltungen und 0 Gegenstimmen einstimmig entlastet.

Top 4: Wahl des neuen Vorstandes
Zum Wahlleiter wird Christian Thiel bestimmt.
Die Abstimmung über die Durchführung von geheimen Wahlen ergibt:
die Mitglieder stimmen bei 0 Gegenstimmen für die folgenden Wahlen durch Handzeichen.

4,1 Wahl des 1. Vorstands
Zur Wahf stef ft sich Frau Kirstin Krei, Mitglied seit 7996, *02.!2.7962, Krankenschwester, 2 Söhne, 1 davon
betroffen, wohnhaft: Orchideenstr. 9, 24811 Owschlag.
Weitere Kandidaten für das Amt des 1. Vorstands gibt es nicht.
Wahlergebnis: alle Mitglieder stimmen für Fr. Kirstin Krei; Gegenstimmen:0; Enthaltungen: O

Fr. Krei nimmt die Wahl an.



4.2 Wahl des 2. Vorstands
Nach einer Beratungspause von 5min wird der bisherige 2. Vorsitzende, Hr. Thomas Bürkle, Mitglied seit 2005,
+ 14,05.1967wohnhaft: Hartmannweg23,74O74 Heilbronn - zur Wiederwahl vorgeschlagen.
Weitere Kandidaten für das Amt des 2. Vorstands gibt es nicht.
Wahlergebnis: alle Mitglieder stimmen für Hr. Thomas Bürkle; Gegenstimmen:0; Enthaltungen:0
Hr. Bürkle nimmt die Wahl an.

4.3 Wahl des Kassenwarts
Zur Wahl vorgeschlagen werden'
- Frau Andrea Meimersto4 Mitglied seit 1995
- Frau Barbara Biergant Mitglied seit 1994
- Frau Natalie Klamt, * 3L.O3.L977, Dipl. Betriebswirtin, 1 betroffenen Tochter, 14 Jahre al! Mitglied seit 1999,
wohnhaft: Reinsburgstr. 78b, 70178 Stuttgart.
Nach der persönlichen Vorstellung von Frau Klamt ziehen Fr. Meimerstorf und Fr- Biergans ihre Kandidatur
zurück.
Wahlergebnis: alle Mitglieder stimmen für Fr. Natalie Klamt; Gegenstimmen:0; Enthaltungen:0
Fr. Klamt nimmt die Wahl an.

4.4 Wahl eines besonderen Vertreters für das Gebiet Forschung
Die Mitgliederversammlung kann nach Satzung besondere Vertreter wählen.
Zur Wahl stellt sich Herr Peter Hoscheit, der bisherige l.Vorstand.
Weitere Kandidaten für das Amt des besonderen Vertreters gibt es nicht.
Wahlergebnis: alle Mitglieder stimmen für Hr. Peter Hoscheit; Gegenstimmen: 0; Enthaltungen: 0
Hr. Hoscheit nimmt die Wahl an.

4.5 Wahl weiterer B€isitzer aus dem Kreis der Betroffenen
Zur Wahl vorgeschlagen werden:
- Hr, Andreas Biergans
- Hr. Hjalte Krei

Beide lehnen eine Kandidatur ab.
Weiter vorgeschlagen werden:
- Fr. Bettina Arnhardt
- Hr. Michael Kraus
- Hr. Benjamin Wehrwein
Weitere Kandidaten für das Amt als Beisitzer gibt es nicht,
Wahlergebnis: alle Mitglieder stimmen für die 3 Kandidaten; Gegenstimmen: 0; Enthaltungen: 0
Fr. Arnhardt, Hr. Kraus und Hr. Wehnrvein nehmen die Wahl an.

Top 5: Abstimmung über die Mittelverwendung
Um handlungsfähig zu bleiben, beantragt der Vorstand die folgenden Mittel für das kommende Jahr bis zum
nächsten Jahrestreffen:

5.1 Kinderworkshop 2014 Antrag auf 4.q)0€
Der letzte Kinderworkshop hat ca. 1.300Euro gekostet - es werden aber 4.000Euro veranschlagt, um eine
Gleichbehandlung mit dem Jugendworkhop zu gewährleisten.
Wahlergebnis: alle Mitglieder stimmen dem Antrag zu; Gegenstimmen:0; Enthaltungen:0

5.2 Jugend- und Erwachsenenworkshop 20ld Antrag auf 4.0ü)€
Wahlergebnis: die Mitgliederversammlung stimmt dem Antrag mehrheitlich zu; Gegenstimmen: 0;
Enthaltungen:1

5.3 Jahrestreffen 201.4 Antrag auf 5.000€
Wahlergebnis: alle Mitglieder stimmen dem Antrag zu; Gegenstimmen: 0; Enthaltungen: 0



5,4 Forschungsbudtet, Antrag auf 3450.000 €
Dieses Budget ist für den Fall, dass sich im Laufe des kommenden Jahres die Gelegenheit bietet oder die
Notwendigkeit ergibt, dass ein weiteres Projekt im Rahmen der Forschung gestartet werden muss.
Wahlergebnis: alle Mitglieder stimmen dem Antrag zu; Gegenstimmen: 0; Enthaltungen: 0

5.5 Budget für die Erstellung einer Vereinsbroschüre, Antrat auf 5.m0 €
Wahlergebnis: alle Mitglieder stimmen dem Antrag zu; Gegenstimmen:0; Enthaltungen:0

Es folgt eine Diskussion darüber, ob die Broschüre nur für interne zwecke oder auch für die Verteilung an
einen weiteren Personenkreis gedacht ist.
Nach Austausch verschiedener Argumente einigt sich die Mitgliederversammlung mehrheitlich für eine
großzügige Verteilung der Broschüre auch über den Verein hinaus, z.B. auch zu Werbezwecken.
Allerdings müssen dänn die Persönlichkeitsrechte von Personen auf den Fotos berücksichtigt werden.

Top 6: Verschiedenes
6.1 Zukünftig nur noch eleltronischer Versand von Vereinsunterlagen
Um die Arbeit im Vorständ ein wenig zu erleichtern, werden Vereinsunterlagen in Zukunft nur noch elektronisch
versandt.
Alle Vereinsunterlagen sind auch im internen Mitgliederbereich abrufbar.
Wer seine Unterlagen trotzdem in Schriftform wünscht, kann sich beim Vorstand melden und sie werden ihm
in Papierform zugesandt.
Eine dringende Bitte an alle Anwesenden: Überprüfung der aktuellen Adressen sowie Mäiladressen und
Benachrichtigung an den Vorstand über die ggf. Veränderungenl

6,2 Bericht über die Mitgliederversammlung der ACHSE (Allianz chronisch seltener Erkrankungen)
Fr. Marie- Luise Asmus berichtet über ihre Teilnahme am 9. und 10.Nov. in Berlin.

Herr Christoph Nachtigäller, Vorsitzender der ACHSE, hob in seinem Tätigkeitsbericht die ganztätige Fachtagung
zur Präimplantationsdiagnostik (PlD) hervor, welche die PID aus der Sicht der Betroffenen betrachtete.
Weiterhin wird der Erfolg der Broschilre ,,Kennen Sie seltene Erkrankungen und Kennen Sie uns" erwähn! mit
redaktionellen Beiträgen aller Mitgliedsorganisationen. Die Broschüre wird zu Messen und Kongressen
mitgenommen und verteilt. Der Aktionsplan 2013 widmet sich laut Christoph Nachtigäller den 3 Bereichen:

1. Den Seltenen eine Stimme geben
2. Die Stimme der Mitgliedsorganisationen stärken
3. die Facharbeit, um die Lebenssituation von Menschen mit seltenen Erkrankungen zu verbessern.

FAKSE - Fortbildungsakademie für seltene Erkrankungen am Zentrum für seltene Erkrankungen in Tübingen -
die Mitgliedsorganisationen werden zur Mitarbeit aufgefordert. Bei Interesse soll man sich per E-Mail an Dr.
Christine Mondlos mit dem Betreff ,,Beteiligung an FAKSE" wenden.

Das Bundesministerium für Gesundheit hat zu unserer Freude das Nationale Aktionsbündnis für Menschen mit
seltenen Erkrankungen - NAMSE - ins Leben gerufen. Damit steht das Thema ,,Seltene Erkrankungen" auf der
politischen Agenda, und es ist endlich anerkannt, dass Menschen mit seltenen Erkrankungen eine andere
Versorgung und einer anderen Herangehensweise bedürfen.

Die nächste Mitgliederversammlung findet am t5.lf6.LL.2Ol3 in Bonn statt. Siehe auch www.achse-online.de

6.3 Bericht über die EGS (European Galactosaemia Society)
Toni Fuchs berichtet:
Das Jahrestreffen fand diesmal in Birmingham/England statt. Das Hauptthema war das Europäische
Galaktosämie Konsortium, welches zum Ziel hat, die Forschung und Zusammenarbeit über Ländergrenzen
hinweg zu unterstützen. Ein Gremium, bestehend aus Estela Rubio (Holland), Eileen Treacy (lrland), Annet Bosch
(Holland) und anderen, hat sich hierbei herausgebildeg um dieses Konsortium auf die Beine zu stellen.
Das Konsortium soll neben EU Ländern auch Kontakt zu amerikanischen Einrichtungen halten und pflegen.
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Protokoll der Galaktosämie Initiative e. V. (GalID) 

Jahrestreffen 
von Samstag, 21. September bis Sonntag, 22. September 2013 

in Bad Homburg 
 
 

Teil 2   Tagesordnung Jahrestreffen 
 
Gegen 15.45 Uhr eröffnet Frau Krei mit der Begrüßung von Frau Meyer, Frau Prof. Schweitzer-Krantz, Herrn Prof. 
Schadewaldt, Herrn Prof. Müller-Wieland, Frau Dr. Dr. Haas,  Frau Dr. Hanschke, Frau Droese, Herrn Dr. Kotzka 
und Herrn Dr. Lehr den zweiten Teil des Jahrestreffens. 
 
 

Top A  Neues aus Europa zum Thema Ernährung,  
Fr. Uta Meyer, Medizinische Hochschule Hannover 

Das Protokoll verweist auf die Präsentation von Frau Meyer, die im Mitgliederbereich auf unserer Homepage 
abrufbar ist. 
Die Präsentation stellt die Diätempfehlungen einzelner europäischer Zentren dar.  

Wichtig ist für uns aber weiterhin die Ernährungsempfehlung, die nach dem Jahrestreffen 2011 
veröffentlicht wurde. Aufgrund aktueller Diskussionen im wissenschaftlichen Beirat wird diese 
Empfehlung überarbeitet und steht in Kürze in leicht geänderter Form zur Verfügung. Wie die 
Ernährungsempfehlungen von den Betroffenen angewendet werden, kann nur durch eine Befragung 
wie unter TOP D genannt ermittelt werden. 
 
Frau Meyer ist Mitglied im European Galaktosaemia Network – EGN -, und hat am Treffen der EGN in Barcelona 
teilgenommen. 
Die EGN plant, Leitlinien für Diagnostik, Behandlung und Nachsorge für Galaktosämiepatienten ausarbeiten. 
Dazu hat Frau Meyer einen Fragebogen ausgearbeitet, und an die deutsch-sprachigen Zentren verschickt. 
Der Fragebogen hat folgende Fragestellung: 

• Behandeln Sie erwachsene Patienten (>16 Jahre) mit Galaktosämie? 
• Wie viele? 
• Wie viele sind in der weiteren Betreuung verloren gegangen? 

Die Rückmeldungen aus der Umfrage sehen Sie in Folie 11 „Antworten deutsch-sprachigen Zentren“. 
Insgesamt hat sie den Eindruck gewonnen, dass in den deutsch-sprachigen Zentren die Diätempfehlungen in 
manchen Punkten einheitlich, in einigen Punkten aber auch unterschiedlich gehandhabt werden, z.B. bei 
Innereinen – siehe Folie 17. 
 
Weiterhin führ Frau Meyer auf, wie die Diätempfehlungen in den Zentren der europäischen Ländern angewandt 
werden. Folien 13-16 zeigen, dass es bisher kein einheitliches Verständnis für die Diätempfehlungen in Europa 
gibt. 
 
Folien 18-27 zeigen, wie unterschiedlich die Zentren in Europa die Diät und die gelockerte Diät verstehen und 
anwenden. 
In Folie 28 schlägt Frau Meyer eine Definition für die gelockerte Diät, und auf Folie 29 für die strenge Diät vor. 
Selbst die strenge Diät setzt keine Berechnung der Galaktosezufuhr voraus, wie sie unsere Initiative mit der 
Lebensmittelanalyse am Frauenhoferinstitut in den 90er-Jahren praktiziert hat. 
 
Das Ziel ist, für Europa einheitliche Definitionen und Anwendungen zu finden. 
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Top B  Gendiagnostik in der Medizin (Chancen unseres Forschungsprojektes) 
Prof. Dr. med. Müller-Wieland von der Asklepios – Klinik, Hamburg 
Das Protokoll verweist auf die Präsentation Gendiagnostik von Prof.  Müller Wieland. 
 
In der Struktur der Gene (Hardware) unterscheidet sich der Mensch kaum bzw. weniger als 3% von den Affen. 
Unterschiede in der Erscheinung (Phänotyp) werden durch Programme (Softare) gestaltet, die die Aktivität der 
Erbsubstanz bzw. Gene reguliert (Folie2/ Folie 1 ist Titelfolie).  
Grundsätzlich gibt es vier verschiedene Forschungsansätze diese Programme bzw. Beziehungen zwischen Genen 
und Phänotyp zu untersuchen: dies sind der Kandidaten-Gen-Ansatz, Genom-Weite Assoziations (GWA)-
Strategien, genregulatorische Netzwerke und Epigentik (Folie 3). 
Der Kandidaten-Gen-Ansatz fragt danach, ob in einem bestimmten bekannten Gen, welches z.B. für einen 
bestimmten Stoffwechselweg verantwortlich ist (z.B. bei der Galaktosämie) Mutationen bzw. Veränderungen zu 
finden sind. Dieser Ansatz (Folie 4) untersucht daher nur bekannte Gene (Taschenlampe), aber nicht Gene, die 
noch unbekannt sind (Dunkelheit), aber bei der Ausprägung einer Krankheit doch eine Rolle spielen könnten 
(z.B. unterschiedliche Verlaufsformen der Galaktosämie bei gleicher Mutation).  
Der Genom-weite Ansatz (Folie 5) untersucht Marker in allen Abschnitten des Erbguts und fragt, ob 
Assoziationen mit einem klinischen Merkmal oder Phänotyp auftritt (dieser Ansatz wird auf der Ebene der 
Eiweiße und Botenstoffe der Erbsubstanz durch das Forschungsprojekt Lehr, Kotzka und Schadewaldt verfolgt). 
Hier können neue Regionen im Erbgut in Verbindung mit unterschiedlichen klinischen Verläufen einer Krankheit 
(z.B. Galaktosämie) in Verbindung gebracht werden. Bei diesem Ansatz ist es daher so wichtig, einen möglichst 
vollständigen klinischen Datensatz (Register) zu erheben und genaue Kenntnisse der Ernährungsweise zu 
erhalten (Fragebogen zur Ernährung). Daher geht man nicht von einer vorgefertigten Meinung bzw. Hypothese 
aus, sondern startet wie ein Raumschiff ins All, um neue „Sternemuster“ zu entdecken (Folie 6). 
Für die Analyse von Beziehungen zwischen Genetik und Phänotyp (Folie 7) ist es so wichtig eine möglichst 
genaue Erfassung der „Klinik“ einzelner Patienten zu erfassen (Register und Fragebogen). Ein genetischer Defekt 
hat eine enge Beziehung zu einem Indikator, die Hinweise für Unterschiede oder Gemeinsamkeiten in Verläufen 
von Krankheitsbildern können aber nur durch eine sorgfältige Erfassung aller Daten analysiert werden. Die 
Parameter, der Phänotyp und sein Verlauf werden aber insbesondere durch genregulatorische Netzwerke 
bestimmt (Folie 8). Diese führen dazu, dass Boten der Gene (Transkripte) aktiviert oder abgeschaltet werden und 
damit auch die Vermittler in der Zelle und im Blut, die Proteine, unterschiedlich zu finden sind (Folie 9).  
Die Erfassung aller Botenstoffe (Transkriptom) und ihrer Vermittler (Proteom) lassen Muster erkennen (Folie 10), 
die unterschiedlichen klinischen Verläufen zugeordnet werden sollen; dies ist das Hauptziel der Forschung von 
Lehr, Kotzka und Schadewaldt. Die Epigenetik (Folie 11) sind Muster, die durch langfristige Veränderung der 
Erbsubstanz entstehen (Folie 12) und ebenfalls bei klinischen Verläufen oder Prägungen eine Rolle spielen 
könnte (diese wird ebenfalls indirekt durch das Forschungsprojekt Lehr, Kotzka und Schadewaldt analysiert). 
In diesem Sinne ist es wichtig zu verstehen, dass Gen-Programme sich häufig im Laufe der Evolution entwickelt 
haben (Folie 13). Der Entwicklungsdruck der Evolution war aber vor allem zu überleben bzw. Erbsubstanz (Gene) 
zu verbreiten. Dennoch leben wir mit diesen Programmen in der Gegenwart und etwas, was früher eine 
Überlebensvorteil war, könnte heute bei den gegenwärtigen Umweltbedingungen zum Nachteil werden. Ein 
Beispiel hierfür ist die Adipositas bzw. das Übergewicht. Die Fähigkeit Energie effizient und ausgeprägt zu 
speichern, war früher ein Überlebensvorteil, da das Individuum länger ohne Nahrung auskam. Unter heutigen 
Umweltbedingungen mit Überangebot an Nahrung, ist dieses Programm ein Nachteil; es veranlagt zur 
Fettspeicherung und damit Übergewicht (Folie 14). 
Die Spielregeln (Software-Programme) haben sich wahrscheinlich über die Evolution kaum geändert, aber die 
Partner (Folie 15), z.B. Umwelteinflüsse (wenig Nahrung versus viel Nahrungsangebot). 
Für die Galaktosämie und ihre unterschiedlichen klinischen Verläufe bleibt nun zu klären (Lehr, Kotzka und 
Schadewaldt), ob es solche Programme bzw. Schaltstellen in der Zelle gibt, die zu unterschiedlichen klinischen 
Verläufen bei gleichem vermeintlich bekanntem genetischem Defekt führen (Folie 16). Zudem wird geklärt, ob 
solche Schaltstellen oder Weichenstellungen durch den Stoffwechsel und die Ernährungsweise (Fragebogen) 
beeinflusst werden (Folie 17). 
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Top C  Fragebogen zum geplanten Patientenregister 
  
 
Prof. Schadewaldt stellt Punkte vor, welche in einer Galaktosämie-Patientendatei erfasst werden sollen. 
Aus den Daten könnten Rückschlüsse gezogen werden, welches Verhaltensmuster Einfluss auf den Verlauf der 
Galaktosämie haben können. 
Es ist gedacht, Fragebogen zu den verschiedenen Themen zu entwerfen. 
Die Fragebogen würden an die Mitglieder versendet, und nach Rücklauf würden die Daten anonymisiert erfasst. 
 
Die folgenden Fragebogen-Module sind für die Galaktosämie-Patientendatei von Interesse: 

• Fragen zur Person 
• Ernährungsberatung 
• Ernährung 
• Ernährung Säuglinge 
• Schule, Ausbildung, Beruf 
• Bewegung 
• Entwicklung der Autonomie 
• Psychosexuelle Entwicklung 
• Belastung durch die Erkrankung 
• Medizinische Versorgung 
• Drogen, Alkohol und Rauchen 
• Krankheitsgeschichte 

 
Zu einigen Modulen sind Fragebogen bereits entwickelt und an ca. 2.000 Teilnehmer ohne Galaktosämie 
getestet. 
Die Auswertung der Fragebogen über die Ernährung erfolgt über das PC-Programm „Prodi“, bei dem die 
Einzelbestandteile der einzelnen Lebensmittel hinterlegt sind. 
 
Die Fragebogen könnten so oder in ähnlicher Form auch auf internationaler Ebene aufgestellt werden. 
 
 

Top D  Verteilung des Fragebogens zur Ernährung  - Ausfüllen des Fragebogens 
Zu den Themen Ernährung, Ernährung Säuglinge und Ernährungsberatung wurden nun Fragebogen an alle 
anwesenden Mitglieder und Familien ausgeteilt. 
Diese Fragebogen sollen nur und erstmals ein Ernährungsmuster von Galaktosämie-Betroffenen zeigen. 
Insbesondere können dadurch auch Rückschlüsse auf die Umsetzung der Ernährungsempfehlungen gezogen 
werden. 
Die Mitglieder haben diese Fragebogen ausgefüllt und wieder zurückgegeben. 
 
 
 

Sonntag, 21. September 2013 
 
Gegen 9:30 Uhr begrüßt Frau Krei alle Anwesenden zum 3. Teil des Mitgliedertreffens.  
 
 

Top G  Feedbackrunde zum Fragebogen 
Prof. Schadewaldt, Fr. Dr. Dr. Haas, Fr. Droese 

 
Prof. Schadewaldt teilt mit, dass die allermeisten anwesenden Familien / Mitglieder den Fragebogen ausgefüllt 
und zurückgegeben haben.  
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63 Fragebogen wurden ausgefüllt zurückgegeben. Dank an alle Mitwirkenden. 
 
Das folgende Feedback  kam aus der Runde der Fragebogen-Teilnehmer: 
 

01. Das Thema „Auswärtsessen (Imbiss, Restaurant, Kantine)“ wird im Fragebogen nicht angegeben. 
 

02. Der Ernährungsbogen bezieht sich auf die letzten 4 Wochen -> wie soll mit Besonderheiten (z.B. 
Geburtstage/Weihnachten/Auslandsreise) in dieser Zeit umgegangen werden? 
 

03. Was bedeutet Fertiggericht? Zählt dazu die Pizza vom Lieferservice? 
 

04. Sollte das Essverhalten bei einem Restaurantbesuch nicht berücksichtigt werden? z.B. wie streng auf die 
Zutatenliste geachtet wird. 

 
05. Der Punkt „Obst/Gemüse“ wurde zu pauschal abgefragt.  

Käse im Vergleich dazu zu detailliert -> Ungleichgewicht. 
 

06. Anpassung des Fragebogens auf die Galaktosämieform? 
 

07. Detaillierte Angaben zum Zweck/Hintergrund des Fragebogens angeben  
-> Ergänzung des Einleitungstextes. 

 
08. Wenn man „nie oder ganz selten“ ankreuzt, muss man dann eine Mengenangabe ankreuzen? 

 
09. Wie ist die Häufigkeit des Verzehrs anzugeben? Ggf. Ergänzung durch Beispiele. 

 
10. Was bedeutet „ganz selten“? 

 
11. Was versteht man unter dem Unterpunkt „Teigwaren“? ggf. Beispiele angeben.  

Mengenangabe (Esslöffel) ist irritierend, ggf. in Gramm angeben.   
Gekocht oder ungekocht? 

 
12. Vorschlag: bildliche Darstellung der Portionsgrößen. Online-Verfügbarkeit des Fragebogens.  

 
13. Warum wurde die Speisestärke aufgeführt, wenn Mehl weggelassen wurde? 

 
14. „Sago“ war vielen unbekannt. Kurze Anmerkung zum Produkt wäre wünschenswert. 

 
15. Punkt 51/52/53 ließen sich nur schwer zuordnen, v.a. da Reis nochmal später aufgeführt wird. 

 
16. Worin besteht bei 114/115 der Unterschied? 

 
17. Zum Thema Wurst: lactosefreie Wurst wurde nicht separat aufgeführt. 

 
18. Vorschlag: Trennung des Fragebogens: allgemein / galaktosämiespezifisch. 

 
19. Ist die Käsedifferenzierung (Kuh/Schaf/Ziege) notwendig? Die Aufteilung der Käsesorten würde die 

Mengenangaben verzerren (Bsp. Ziegen-Gouda). 
 

20. Eine Gruppeneinteilung der Fragen wäre wünschenswert, damit die Fragen zuerst gruppenweise gelesen 
und konkret beantwortet werden können (Bsp. Eier: gesamt, mit Milch, ohne Milch). 

 
21. Relevanz der Körperpflegemittel? 
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Top H Galaktosämiezentrum und Betreuung Erwachsener 
 Prof. Müller-Wieland 
Das Protokoll verweist auf die Präsentation Gal-Zentrum von Prof. Müller-Wieland 
 
An der Asklepios Klinik St. Georg in Hamburg haben wir im Rahmen der I. Medizinischen Abteilung unter 
Federführung von Herrn Prof. Dr. Merkel eine Ambulanz für Erwachsene mit seltenen angeborenen 
Stoffwechselkrankheiten (Folie 1/Folie 2). 
Problemfelder für Patienten mit angeborenen Stoffwechselkrankheiten („Inborn Errors of Metabolism“ IEM) 
sind ein dezentrales Gesundheitswesen sowie eine inadäquate Nicht-Wahrnehmung bei Leistungserbringern, 
Kostenträgern und Öffentlichkeit des Problems der Versorgung von Patienten mit seltenen 
Stoffwechselerkrankungen von Geburt bis in das höhere Erwachsenenalter Folie 3).  
Im Rahmen des dezentralen Gesundheitswesens gibt es keine strukturierten Schnittstellen für seltene 
Erkrankungen (Folie 4), fehlende Ressourcen in vielen Bereichen und keine strukturierte Zentrenbildung unter 
Einbindung ev. auch neuer Kommunikationsstrukturen, z.B. Telemedizin (Folie 5).  
Die Versorgung vieler erwachsener Patienten mit angeborenen Stoffwechselerkrankungen (IEM) wird von 
Kinderärzten vorgenommen (Folie 6). 
Der Asklepios Konzern ist ein flächendeckender Anbieter von Gesundheitseinrichtungen und bietet daher eine 
sehr gute strukturelle Vorrausetzung ein Kompetenzzentrum für Galaktosämie mitzugestalten (Folie 7).  
Als Kernstruktur der Datenerfassung, die nicht nur für die spezialisierte Versorgung, sondern auch für klinisch 
relevante Forschungsfragen (siehe Protokoll und Abbildungen zum Thema Gendiagnostik) von Bedeutung ist, 
sollen klinische Daten der Patienten strukturiert und zentral erfasst bzw. vom betreuenden Arzt mit übermittelt 
werden (Folie 8). Dieses Register soll unter der Leitung von Prof. Müller-Wieland, Chefarzt der I. Medizinischen 
Abteilung der Asklepios Klinik in Hamburg, erstellt werden.  
Herr Prof. Müller-Wieland ist Stoffwechselexperte, Mitglied der Medizinischen Fakultät der Semmelweis 
Universität und arbeitet auch an der wissenschaftlichen und europäischen Patienten-Initiative mit, ein 
Galaktosämie-Register auf europäischer Ebene zu gestalten. Die flächendeckende Angebotsstruktur von 
Asklepios würde ein ärztliches Netzwerk ermöglichen, dass in der Nähe jedes Hausarztes oder Wohnortes ein 
ärztlicher AnsprechpartnerIn etabliert werden könnte, der/die in einer engen und strukturierten Kommunikation 
mit dem Zentrum in Hamburg steht. 
Das Zentrum in Hamburg wird zur interdisziplinären Begleitung Fachgruppen einsetzen, die sich mit den 
speziellen Themen der Pädiatrie, Gynäkologie, Endokrinologie, Ernährung und Neurologie sowie Labormedizin 
und Forschung beschäftigen werden und auch der Selbsthilfegruppe zur Beratung und Unterstützung zur 
Verfügung stehen. 
Um die fachliche Gestaltung des Themas seltene Stoffwechselerkrankungen im Erwachsenenalter zu vertiefen 
wurde 2006 eine Arbeitsgemeinschaft für angeborenen Stoffwechselerkrankungen in der Inneren Medizin 
(ASIM) gegründet (Folie 9), der im Moment Herr Prof. Merkel, der Mitarbeiter bei Herrn Prof. Müller-Wieland in 
Hamburg ist, vorsteht. 
 
Für die betroffenen Erwachsenen stellt sich die große Frage: wohin können volljährige Betroffenen zur 
Untersuchung hingehen? 
Antwort von Prof. Müller-Wieland: In Deutschland ist genau dieses Problem nicht gelöst. 
Das Zentrum in Hamburg versucht, für diese Frage Verständnis in der Medizin zu wecken, und eine Lösung voran 
zu bringen. 
Mediziner an den Kliniken brauchen eine kassenärztliche Ermächtigung dafür, dass sie diese Patienten betreuen 
dürfen. 
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Top I  Offene Fragerunde mit den anwesenden Fachleuten,  
 Wissenschaftlicher Beirat  
 
Folgende Fragen wurden gestellt und beantwortet: 
 

1. Bei einer erwachsenen Betroffenen, bei der die Diät etwas gelockert wurde, hat sich nun ein etwas 
besserer Gal-1-Ph-wert eingestellt. Woran kann das liegen. 
 
Herr Prof. Schadewaldt: bessere Werte trotz gelockerter Diät sind mit dem zunehmenden Alter 
erklärbar, bei dem die endogene Eigenproduktion zurückgeht. 
Einige Rückmeldungen an Fr. Prof. Schweitzer-Kranz bestätigen diese Beobachtung. 
 

2. Es geht um die Ernährung der Mutter in der Schwangerschaft, wenn Galaktosämie vorliegt.  
Gibt es dazu Erfahrungen? 
 
Frau Prof. Schweitzer-Krantz:   es gibt langjährige Erfahrungen mit einer besonderen 
Bevölkerungsgruppe in Irland, den sogenannten Travelers. Diesen Müttern wurde empfohlen, sich 
während der Schwangerschaft galaktosearm zu ernähren.  
In der Folge konnte man keinen positiven Einfluss auf die Entwicklung des Kindes ableiten. 
Die Werte im Nabelschnurblut waren zwar tendenziell niedriger im Vergleich zu einer Schwangerschaft 
mit normaler Ernährung. Aber auch das ließ keinen Rückschluss auf die weitere Entwicklung des Kindes 
zu. 
 

3. Sind Galaktosämie-Betroffene anfälliger für grippale Infekte? 
 
Frau Prof. Schweitzer-Krantz: bei Neugeborenen mit Leberinsuffizienz ist die Abwehr normalerweise 
geschwächt. Daher ist eine höhere Infektionsrate gegeben. 
Bei den älteren Betroffenen kann man das nicht beobachten. 
 

4. Bei einer Betroffenen heilen Mückenstiche schon seit Monaten nicht richtig zu. 
Hat das mit der Galaktosämie zu tun? 
 
Nein, das lässt sich allgemein beobachten, unabhängig von der Galaktosämie.  
 

 
 
 

Top J  Zusammenfassung und offizielles Ende 
 
Frau Krei bedankt sich bei den Referenten für die Unterstützung und Teilnahme am Jahrestreffen.  
Ein Dank geht auch an Peter Hoscheit, der den Verein nun über 10 Jahre als 1.Vorstand geleitet hat. 
Auch dem Kassenwart wird herzlich gedankt für 4 Jahre gute Führung der Kasse. 
Den Mitgliedern wünscht sie allen eine sichere Heimreise und schließt die Sitzung. 
 
 
Im Juli.2014 
 

     
    
Protokollführer: Wilfried Huber  1. Vorstand: Kirstin Krei 


