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Fraunhofer ITMP an zwei neuen europaischen Konsor-
tien zur Erforschung von seltener Erkrankung bei Kin-
dern beteiligt

Das European Joint Programme on Rare Diseases (EJP-RD), das innerhalb des eu-
ropaischen Forschungsrahmenprogramms Horizon 2020 ins Leben gerufen
wurde, bringt liber 130 Institutionen aus 35 Landern zusammen. Es hat sich auf
die praklinische Forschung zur Entwicklung wirksamer Therapien fiir seltene
Krankheiten konzentriert und férdert nun zwei neue europaische Konsortien
mit Beteiligung des Fraunhofer ITMP namens CureMILS und TreatKCNQ mit ins-
gesamt liber 3,6 Millionen Euro. Ziel der Forschungsprojekte ist es, Therapien
gegen zwei seltene Krankheiten bei Kindern zu entwickeln.

Seltene Krankheit Projekt 1: CureMILS. Mitochondriale DNA-assoziiertes MILS ist eine
seltene genetische neurologische Erkrankung von Kindern, die durch eine Stérung der
Mitochondrien, den essentiellen Energieerzeugungszentren lebender Zellen, verursacht
wird. Derzeit gibt es keine Heilung oder wirksame Behandlung fir diese schwere
Krankheit, die zu einer Degeneration des Gehirns und einer Lebenserwartung der be-
troffenen Kinder von nur wenigen Jahren fihrt. Einer der Aspekte, der die Suche nach
neuen Therapien stark behindert, ist der Mangel an effektiven Testmodellen fir MILS,
mit deren Hilfe neue Medikamente identifiziert werden kénnten, die die normale Funk-
tion der Mitochondrien wiederherstellen. Um solche Modelle zu entwickeln, wird Cure-
MILS die zelluldre Reprogrammierungstechnologie nutzen, um neuronale Zellen aus
den eigenen Hautzellen der Patienten zu generieren. Diese mit Hilfe der neuronalen
Zellen identifizierten Medikamente werden dann mit noch genaueren Krankheitsmo-
dellen, einschlieBlich dreidimensionaler Hirnorganoide (Mini-Gehirne), die die Krank-
heitsmutationen tragen, weiter evaluiert werden.

Das CureMILS-Konsortium wird von Prof. Dr. Alessandro Prigione am Universitatsklini-
kum Ddsseldorf koordiniert. Ein wichtiger Partner ist Dr. Ole Pless am Fraunhofer-Insti-
tut fir Translationale Medizin und Pharmakologie ITMP in Hamburg. Das Konsortium
umfasst sechs weitere europaische Partner: Universitat Innsbruck (Osterreich), Rad-
boud-Universitat Nijmegen (Niederlande), Universitat Helsinki (Finnland), Institut fir Ge-
netik und Tierbiotechnologie, Jastrzebiec (Polen), Universitat Verona (Italien) und Uni-
versitat Luxemburg (Luxemburg). Das Konsortialprojekt wird in Zusammenarbeit mit der
Patientenorganisation International Mito Patients (IMP) durchgefiihrt, einem Netzwerk
nationaler Organisationen zu mitochondrialen Erkrankungen. Weitere Teilnehmer sind
Mitarbeiter aus Deutschland, den Niederlanden und Italien, die Oroboros Instruments
GmbH und das Deutsche Netzwerk fir mitochondriale Erkrankungen (mitoNET).
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Lebensmonaten, die durch behandlungsresistente Anfalle und Entwicklungsverzdge-
rungen gekennzeichnet sind. Sie werden durch Mutationen in lonenkanalen verursacht,
die eine entscheidende Rolle bei der Regulierung der Neuronenfunktion im Gehirn spie-
len. Sowohl eine erhéhte als auch eine reduzierte Kanalaktivitat kann zur Entwicklung
von KCNQ-E flhren. Anfalle bei Kindern mit KCNQ-E sprechen oft schlecht auf antiepi-
leptische Medikamente an, und, was noch wichtiger ist, es gibt keine Therapien fir die
Entwicklungsstorungen. Mit dem Ziel, verbesserte Therapien fir KCNQ-E zu entwi-
ckeln, wurde das TreatKCNQ-Konsortium von Forschern mit Expertise in KCNQ-bezoge-
ner Pathologie und Medikamentenentwicklung gegriindet. Ein Ziel ist die Entwicklung
und Erprobung von sichereren und wirksameren Analoga von Retigabin, einem Medi-
kament, das auf KCNQ-Kanale abzielt, aber vor kurzem aufgrund von Nebenwirkungen
vom Markt genommen wurde. Das Konsortium erwartet, praklinische Beweise fiir meh-
rere Arten von gezielten Behandlungen zu liefern, die das Potenzial haben, den Ent-
wicklungsverlauf von KCNQ-E zu verbessern.

Koordiniert wird das TreatKCNQ-Konsortium von Prof. Dr. Sarah Weckhuysen an der
Universitat Antwerpen. Zentrale deutsche Partner werden Dr. Philip Gribbon am Fraun-
hofer-Institut flr Translationale Medizin und Pharmakologie ITMP in Hamburg und Dr.
Thomas Wuttke am Hertie-Institut fir klinische Hirnforschung in Tdbingen sein. Dem
Konsortium gehoren auBerdem weitere Partner aus Frankreich (Universitat Aix-Mar-
seille) und Italien (Universitat Neapel Federico Il) an. Das Konsortialprojekt wird in Zu-
sammenarbeit mit der italienischen Patientenorganisation Dravet Italia Onlus durchge-
flhrt werden.

EJP-RD link: EJP RD - European Joint Programme on Rare Diseases (ejprarediseases.org)
EJP-RD geférderte Projekte: https://www.ejprarediseases.org/index.php/funded-pro-
jects-2020/
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