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Generalversammlung 17. September 2021

Pkt 1) seit Vareinsgriindung wurden realisiert:

Homepage

2 Infotage/Jahrestreffen (1x Prasenz, 1x ZOOM)

8 Benefizveranstaltungen

Griindung , Kost-nix-Laden”

Medienarbeit (z. B. Beitrag Tirol Heute, verschiedene Printmedien)

5 Infoveranstaltungen extern besucht (Gerald Fischer)

Forschungspreise Osterreich: Osterreichische Gesellschaft fiir Neurologie etabliert und
vergeben -> Dr. Amprosi, Dr. Viertauer

Forschungspreis weltweit: Adolf-Strimpell-Preis

Dieser erste weltweit ausgeschriebene Forschungspreis fir die Arbeit an neuen Therapien zur
HSP wurde in Zusammenarbeit von stopp-HSP (Gerald Fischer) und der europdischen
Patientenvereinigung EURO-HSP ins Leben gerufen.

Aktivitdten im Rahmen der HSP-Selbsthilfe: 4 Tele-Treffen (ZOOM, TELKO), Erstellung von
Flyern, telefonische Anfragen
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Agenda — Fokus HSP-Forschung @ isce
@ roecce

* (iber stopp-HSP

« Forschungspreise OGN
» Dr. Matthias Amprosi, UniversitatsKlinik Innsbruck (paper Preis)
» Dr. Sebastian Viertauer, Kepler Universitdtsklinikum Linz (poster Preis)

« (iber Euro-HSP
 Adolf-Striimpell-Preis 2021

» Dr. Francesca Sardina, Universitdt La Sapienza, Rom

» Forschungsnetzwerk ,stopp-HSP" @)

 Forschungsfinanzierung ,
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StOpp'HSP - ijber uns ePASTISCHE

« (iber stopp-HSP

» Gemeinnliitziger Verein zur Férderung der
Therapie der Hereditdren Spastischen Paraplegie

» Finanzierung & Unterstiitzung von ,Forschung &
Therapie™
* https://www.stopp-hsp.at/liber-uns
» Wissens- & Erfahrungsaustausch
» Organisation Selbsthilfe
+ https://www.stopp-hsp.at/selbsthilfe

- Liste Ansprechpersonen fiir NO, 00, Sbg, Stmk,
Tirol, Wien, Vibg
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Forschungspreise Osterreich @ricic
ARAPLEGIE
 Motivation zur vermehrten klinischen URKUNDE
Forschung in Osterreich an Hereditaren
Neuromuskuldren Bewegungsstdérungen
* Zielgruppe: Neurologen am Beginn ihrer
beruflichen Laufbahn
« Stiftung der Preise an die Osterreichische e
Gesellschaft fiir Neurologie (OGN) & Crmmmmmmm—
Osterreichische Parkinsongesellschaft e
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Euro-HSP
Federation of European HSP Associations.

Paper-Preis 2021

Dr. Matthias Amprosi
Universitatsklinik Innsbruck

SPG21 in Europe: Mutations outside the Amish community
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fFederation of Europesn HSP Associations:

Poster-Preis 2021

Dr. Sebastian Viertauer
Kepler Universitatsklinikum Linz
Novel Splice-Site and Missense Variant of PNPLA6 in

an Austrian Family Causing Spastic Paraplegia-39
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Euro-HSP
Federation of European HEP Associations.

Euro-HSP — gemeinsam starker

» Wer ist Euro-HSP?
» Vereinigung von Patientengruppen aus AT, CH, K
HSPFRANCE

DK, ES, FR, IT, NL & UK - '°“’ A
Qi Associafion Simped Looin w s
« Eingetragener Verein mit Sitz in Frankreich Qe .’svlmzwmm& .

 Prasidentin: Marina Zapparoli (Mailand)
» stopp-HSP im Vorstand (Scientific Advisor)

+ Chancen Euro-HSP
» Eine gemeinsame Stimme

~We want to get treated!™

» Ansprechpartner fiir Forschungsprojekte auf EU-
Ebene
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Adolf-Strimpell-Preis 2021 @ricie
@ roecce

fFederation of Europesn HSP Associations:

 Zielsetzung: Motivation zu Forschung an der Therapie von HSP

Grundlagen- | | Angewandte
forschung - Forschung
translational
research

Trigger

8 Bewerbungen (1xAU, 1xBR, 1xFR, 2xGER, 2xIT & 1xNOR)
50% weiblich / 50% mannlich
e 4 Juroren (1xAT, 1xFR, 1xIT & 1xUK) + Euro-HSP
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HSP FI?ANCE
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TOM WAHLIGE e Nwsm D
STIFTUNG Euro-HSP: Austria - Denmark vlhly The Netherlands — Swlﬁﬂand UK
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AdOlf-Strumpell-PreIS 2021 @PASHSCHE
« Einreichungen: einige Beobachtungen Q) rorce
Grundlagen- | | Angewandte
forschung Forschung
translational
research
Trigger
» 75 % Uberwiegend vorklinische Forschung; 25 % Uberwiegend klinische Forschung
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Federation of European HSP Associations. 9 PASTISCHE

Dr. Francesca Sardina, Sapienza Universitat Rom QARAPLEG'E
“Spastin recovery in hereditary spastic paraplegia by preventing neddylation-dependent degradation”.

Bei Patienten mit HSP vom Typ SPG 4 fiihrt eine (in der Regel) autosomal dominante Mutation zu einem
Mangel des Proteins (Spastin — verantwortlich fiir die Bildung der Mikrotuboli-Struktur der Nervenfasern).

Die Arbeit zeigt im Zell- und teilweise auch Tiermodell, dass durch Gabe des Wirkstoffs Pevonedistat die
Spastin-Konzentration wieder auf ein normales Level angehoben werden kann. Dies bietet einen
moglichen Ansatz fiir kausale Therapieversuche im Menschen.

Therapieversuche mit Arzneimitteln konnen nur im Rahmen von genehmigten klinischen
Studien durchgefiihrt werden!

Pevonedistat ist bereits in der Human-Anwendung bei anderen Indikationen
T erprobt (aber nicht zugelassen). Dies ist fiir die Planung von zukiinftigen
Therapieversuchen von Vorteil.

Es ist vorstellbar, dass innerhalb von wenigen Jahren der Nutzen des Wirkstoffs
TWS bei SPG4-Patienten erprobt werden kann.

ToM wWAHLIG| ,Der Preis ist ein erster Trigger & weitere T.riggelylerden
sT I FTUNG| notwendig sein! !
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FOI‘SChungsprojekte exeon il
im Netzwerk von stopp-HSP @i

Euro-HSP
Federation of European HEP Associations.

Uber die Forschungspreise wurden mégliche Therapieansétze fiir die SPG4 und weitere
Formen der HSP identifiziert.

Es ist wichtig gemeinsam mit internationalen Partnern weitere Trigger im Bereich der
translationalen Forschung zu setzen, um so die Erfolgsaussichten zu erhéhen.

Bitte unterstiitzen Sie uns dabei!

Es ist wichtig, dass auch in Osterreich vermehrt klinische HSP-Forschung stattfindet. Hier
sind fiir 2022 Projekte in der HSP-Diagnostik geplant.
Bitte unterstiitzen Sie uns dabei!

>/
Es gibt eine aktuelle Ausschreibung der EU fir groBe Forschungsprojekte im Bereich der
Therapie seltener Erkrankungen (Horizon 2022). Hier ist es wichtig, dass sich Kliniker )
und Patientennetzwerke auf Europaischer Ebene abstimmen.
Bijtte unterstiitzen Sie uns dabej!
St u '
" \. Vi
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Neurophysiologie {, 5 e z
VB o / \ /
Die elektrische Funktion von Nerven ist durch winzige elektrische Signale P - - T W \ f
direkt (sensorische Funktion, Mikrovolt) bzw. indirekt (motorische Funktion; \ P40 ¥y
Muskeln) messbar. ‘ | NA |osp
)
Die Neurophysiologie nutzt diese Signale in der Diagnostik. [
I 4
z.B. somatosensibel evozierte Potentiale }
/ N30 ——
Erméglichen Untersuchungen entlang der sensorischen Bahnen. p\ ) p WY
Historisch: um 2000 Gold-Standard fiir Diagnose bei Multipler-Sklerose. I Q / NN
Nachteil: wegen der winzigen Signale mussen viele Messungen \ N2
durchgefiihrt werden. Das schrankt die klinische Gebrauchstauglichkeit \ n
ein (zeitintensiv, fehleranfallig).
RN J
\/ B R
Studien bei der HSP zeigen grundsatzlich hohes diagnostisches (
Potential. Durch die eingeschrinkte Gebrauchstauglichkeit wird dieses _— Nis .
jedoch nur sehr eingeschrankt genutzt. -\ b\_\ oy
X L
| B h e
» Karle et al. Orphanet Journal of Rare Diseases 8 (2013) ;
» Prestseeter et al. Journal of the Neurological Sciences (2020) St S 10 40 70 ms
= = = = = = w Stohr M, Kraus R. Einfiihrung in die klinische Neurophysiologie.
~Beil SEPs ist ein hohes diagnostisches Potential zu heben! Springer-Verlag Berlin, Heidelberg, 2002
G. Fischer et al. November 15, 2021 13
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hochzirl - natters the health & life sciences university

Klinische Standards & Hypothese Tiroler Wissenschaftsfonds F. 18687

Prof. Markus Kofler, Neurologie Hochzirl

Nuwer et al. 1993
Breite Filterbander empfohlen

— im Wesentlichen ungefilterte Signale Erste Ergebnisse
Das dauert viel zu lange.
Das untergrabt die Gebrauchs- Fischer G, et al. “A Lead Field Two-Domain Model for Longitudinal

Neural Tracts—Analytical Framework and Implications for Signal Bandwidth,”
Comp Math Meth Medicine 2020.

Fischer G, et al. “Spectral Separation of Evoked and Background Cortical
Activity — Application to Short Latency Median Nerve Evoked Potentials,” Comp
Math Meth Medicine, submitted
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Responses following right tibial nerve stimulation in a volunteer
PD Dr. G. Fischer FWF-Antrag November 15, 2021 14
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2sec N=6 20 s running average monitor
6 Cz'-Fz - £ Cz'-Fz
>4 >4
= \ J / ‘\N\ / fﬁ »
gi f J g3 SNM - Verarbeitungsschritte
6 6
0 20 40 60 80 100 120 140 20 40 60
e J) s [ - Unterdriickung technischer Interferenzen
o6 N ETVIETE N . —— ol poro (Stimulation, Netzspannung)
I NS R - Gezieltes Filtern (physiologische Frequenz-
ggg ' i R THRIN Z‘-;g-g bander, Darstellung von Morphologie und
06 | \ | L 06 LatenZ)
TR By U e - Signal Quality Assessment

- Ermittlung Signal-Rauschabstand

- Isoelektrische Segmente

- Konfidenzintervalle fiir diagnostisch
relevante Parameters (Latenz &
Amplitude)

Beispiel: Messung der evozierten Antworten auf die
Stimulation des rechten N tibialis.

PD Dr. G. Fischer FWEF-Antrag November 15, 2021 15
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Vital & Genuss G

Die Messe rund um Gesundhett, Vitltat & Genuss
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SELBSTHILFE ZOOM

Mittwoch, 19. Janner 2022
19:00 Uhr

Wir freuen uns auf eure Vorschldage, Themen und Erfahrungen!

QR
A wenns nix kost
is no vii wert!

Lden

STOPP-HSP  JAHRESINFOTAG 2021
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stopp-HSP

SPENDEN und MITGLIEDSCHAFTEN

Herzlichen Dank an alle,
die uns und unsere Ziele auch finanziell unterstiitzen!

IBAN AT43 3219 5000 0042 3970

stopp - HSP
e ——— Semmen
stopp-HSP
PD Dr_ Gerald Fischer
Seestrae 11
6176 Vols
+43 0676 77 77 167
info@stopp-hsp.at
Anmeldung als forderndes Mitglied
stopp-HSP
stopp-HSP - Gemeinn. Verein z. e
0 i Geburtsdatur
Forderung d. HSP-Therapie Gebursdary
VOIS/EdlItZ £ - Mail
RB NO-SUD-ALPIN reiwillige Angaben

STOPP-HSP  JAHRESTREFFEN 2021
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Fragen?
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