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Begriissung und Vorstellung der Anwesenden

Was ist PR0S?
Martin Theiler, Lisa Weibel, Sandra Toelle

Fragen

Gemeinsames Mittagessen
im Restaurant des Kinderspitals

Behandlungsangebot Vascular Anomalies Board Zurich
Verschiedene Mitglieder des Boards

Psychologische Aspekte von PROS / Vorstellen der
Hautstigma-Initiative
Ornella Masnari

Fragen
Kaffeepause

Medikamentose Behandlungvon PROS
Gastreferent Pierre Vabres
[englisch mit Simultaniibersetzung)

Fragen

Austausch und Apéro
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Dania Strobel Ornella Masnari Dr. Martin Theiler Dr. Sandra Tolle
Haut- und Psychologie Stv. Leiter Dermatologie Oberarztin
Wundbehandlung Hautstigma

Neuropadiatrie
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PD Dr. Lisa Weibel Dr. Regula Brandli Dr. Isabelle Luchsinger Dr. Nicole Knépfel Prof. Pierre Vabres
Leiterin Dermatologie Oberarztin Dermatologie Oberarztin Dermatologie Fellow Dermatologie University Hospital
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Adressliste

* Imke Kuhn, Munchen
e Arlent Puntener, Luzern
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Was ist PROS?

Dr. med. Martin Theiler
PD Dr. med. Lisa Weibel
Dr. med. Sandra Toelle

Das Spital der
Eleonorenstiftung



Der menschliche Korper

MOLEKUL

.
P )
.
00000
P
..

UNIVERSITATS-
KINDERSPITAL
ZURICH



Aufbau eines Organs am Beispiel der Haut

Haar

Oberhaut
Talgdrisen bttt
Haarmuskel
Haarwurzel
Haarpapille
Unterhaut und
Schweiidriise Fettgewebe

BlutgefiBe

— Komplexe Anordnung verschiedener
Gewebe

— Fein abgestimmte Interaktion der
verschiedenen Bestandteile

UNIVERSITATS-
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Regulation des Wachstums und der Zusammensetzung des Korpers

Chromosom
Zellen

Koérper (50 Billionen
Zellen)

DNA-Doppelhelix Gesund

ATGACGGATCAGCCGCAAGCGGAA

TACTGCCTAGTCGGCGTTCGCCTTAACUGC

lllllllllllllllllllllllllllllll

Laktose-Gen (LCT) Thrombose-Gen
(FV)

Gesteuert durch unsere Erbsubstanz (DNA)
DNA ist in jeder Korperzelle identisch
vorhanden

DNA wird von Mutter und Vater an die Kinder
vererbt
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Wachstum durch Zellteilung

w—y
w—> zwei diploide
Zellen
DNA
Replikation ~—

[
Mitose

- Entstehung von zwei genetisch identischen Tochterzellen
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Embryonalentwicklung

Fertilized egg  2-cell stage 4-cell stage 8-cell stage 16-cell stage Blastocyst

Foetus - 4 weeks Foetus - 10 weeks

Foetus - 16 weeks Foetus - 20 weeks
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PI3K-AKT-mTOR Signalweg

Wichtig fur die Regulation von:
— Wachstum von Zellen

— Uberleben von Zellen

— Ausbildung von Gefasen

‘{,mTORCZ ‘::\," AKT 3

3o

v

-’:’_’-mTO RC1
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Gruppe von genetisch bedingten Syndromen, die dadurch gekennzeichnet sind, dass ein
oder mehrere Korperteile oder Organe zu stark wachsen. Oft betroffene Organe und
Gewebe sind:

—Blutgefasse (Kapillaren, Venen, Lymphgefasse)
— Fettgewebe, Muskel, Knochen
—Nervengewebe (ZNS)

—Haut

Zugrunde liegt eine Mosaik-Mutation im PIK3CA-Gen
Bei Geburt oder im friithen Kindesalter vorliegend

UNIVERSITATS-
KINDERSPITAL
ZURICH
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Mirzaa et al. 2016

Mirzaa et al. '2016
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Klinische Auspragung abhangig vom...

1. Zeitpunkt des Auftretens der Genmutation
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Klinische Auspragung abhangig vom...

1. Zeitpunkt des Auftretens der Genmutation ___
2. Art des betroffenen Gewebes %2;

Muscle cells
Slun(dls

Cells of blood vessel walls
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Klinische Auspragung abhangig vom...

1. Zeitpunkt des Auftretens der Genmutation
2. Art des betroffenen Gewebes
3. Betroffener Korperregion
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Klinische Auspragung abhangig vom...

B~ won =

Zeitpunkt des Auftretens der Genmutation
Art des betroffenen Gewebes

Betroffener Korperregion

Art der genetischen Veranderung

PIK3CA Predicted Protein Mutations &
Associated Clinical Overgrowth Disorders

M10431
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FIG. 2. PIK3CA-Related Overgrowth Spectrum (PROS). PIK3CA predicted protein mutations and associated clinical overgrowth disorders
discovered to date. Oncogenic potency: *Hot spot mutations, **Strong mutations, and ‘Intermediate [Gymnopoulos et al., 2007].
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Jeder PROS-Betroffene ist einzigartig!

Mirzaa et al. 2016

5 4 ]
Mirzaa et al. 2016

H1047R

H1047R
Keppler-Noreuil et al. 2014
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— Kein «Standardprocedere»
— Individuelle Beurteilung und

Betreuung
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PROS — Spektrum

— Verschiedene Kombinationen von Megalencephaly — Klippel Trenaunay
hypertrophen Geweben capillary malformation S e

— Oft Uberlappende klinische Bilder ( ) (KTS)

— Einige typische Prasentationen 10

Lymphatische CLOVE Syndrom

Malformation
3

Am Kispi Zirich total 27 PROS Patienten:
KINDERSPITAL MCAP 16, CLOVES 3,KTS 5, FAO 3

ZURICH




Megalencephaly — Capillary Malformation (MCAP = M-CM)

* Fleckige, blasse kapillare Fehlbildung

» Keine Fehlbildungen von Lymphgefassen und Venen
+ Segmentale Hypertrophien

* Prominenter roter Fleck im Gesicht/am Rucken

» Hyperlaxe Gelenke, Bindegewebsauffalligkeit

UNIVERSITATS-
KINDERSPITAL
ZURICH
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Megalencephaly — Capillary Malformation (MCAP = M-CM)

UNIVERSITATS-
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CLOVES-Syndrome  congenital lipomatous overgrowth
vascular malformations and

epidermal nevi, scoliosis

* Fettgewebsvermehrungen am Stamm

« Kapillare, venose und lymphatische
Fehlbildungen

« Epidermale Navi

« Keine Hirnauffalligkeiten

« Thrombose und Infektionsrisiko

UNIVERSITATS- 24
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Klippel Trenaunay Syndrom (KTS)

Kapillare, vendse und lymphatische Fehlbildungen
Meist starke Beinhypertrophie
Oft fehlendes tiefes Gefassystem

Thrombose- und Infektionsrisiko

25
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PROS / Macrocephaly Capillary Malformation (MCAP / M-CM)
Befunde in der Bildgebung des Gehirns

Sandra Toelle
Oberarztin Neuropadiatrie Zurich

Das Spital der
Eleonorenstiftung



Begriffe

—Macrocephaly-Cutis marmorata teleangiectatica congenita (M-CMTC)

1997
—Macrocephaly-Capillary Malformation (M-CM) 2007

—Megalencephaly-Capillary Malformation (MCAP) 2012

Quelle: Homepage M-Cm France
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Neuroimaging Findings in Macrocephaly—Capillary
Malformation: A Longitudinal Study of 17 Patients

Robert L. Conway,'** Barry D. Pressman,' William B. Dobyns.* Moise Danielpour,
John Lee.! Pedro A. SanchezLara,' Merlin G. Butler." Elaine Zackai.® Lindsey Campbell,*
Sulagna C. $aitta,® Carol L. Clericuzio.® Jeff M. Milunsky.” T Fugene Hoyme.
Joseph Shieh.” John B. Moeschler,” Barbara Crandall,'" Julie I. Lauzon,"

David H. Viskochil,"* Brian Harding,"* and John M. Graham Jr'.

American Journal of Medical Genetics Part A 143A:2981-3008 (2007)

UNIVERSITATS-
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— Longitudinale Studie mit 17 Patienten
— Auswertung der verfugbaren MRI und CT-Bilder

—\Vergleich der Resultate mit den damals bereits publizierten
Fallen, total 65 Falle

UNIVERSITATS-
KINDERSPITAL
ZURICH
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TABLE 1. Neuroimaging Findings in the Literature

Totals

Total number of literature cases 63
Hydrocephalus/ventrculomegaly 37/65
Assymetrc lateral ventrcle size 12/65
Hemimegalencephaly/assymetric brain 21/65
White matter defects (increased signal, myelination defects, etc.) 17/65
“Bulky" or "Thick" appearing white matter 2/65
Chiari I/CTH 15/65
 large cerebelum 300
Crowded posterior fossa 365
Hypoplastic cerebellum/cerebellar vermis 2/65
Polymicrogyria 5/65
Cortical dysgenesis/dysplasia 5/65
Pachygyria 1/65
Cavum septum pellucidum 7/65
Cavum vergae 2/65
“Bifid" Septum pellucidum 1/65
Thick corpus callosum 2/65
Thin/hypoplastic corpus callosum 1/65
Ischemic injury/stoke 2/65
Venous sinus thrombosis 2/65
Hemorrhagic lesions 2/65
Structural Vascular anomaly 2/65
Hydropic/globular oplic nerves 2/65
Dilated Penvascular spaces of white matter 1/65
Heterotopic gray matter 2/65
Calvanal hemangioma 1/65
Nodular White matter lesion 1/65
Cystic white matter lesion 1/65
Porencephalic lesion 1/65
Choroid plexus cysts 1/65
Atrophy 1/65
T Nodular heterotopia 1/65
KINDERSPITAL Schizencephaly 1/65

ZURICH Arachnoid cyst 1/65




Hemimegalencephalie

— 6/17 Fehlbildungen der
Hirnrinde (Polymicrogyrie,
fokale kortikale Dysplasie)

—9/17 Hirnasymmetrie (fast
immer mit
Gesichtsasymmetrie
kombiniert)

UNIVERSITATS-
KINDERSPITAL
ZURICH



Tonsillenherniation des Kleinhirns

—11/16 zeigten Tonsillenherniation

—Nicht immer bei Geburt vorhanden sondern
Entwicklung meist im 1. Lebensjahr

— Grosses Kleinhirn
—Kleine hintere Schadelgrube
—Kann zu Hydrocephalus fuhren

Pédiatrische Neurochirurgie pp 195-203

UNIVERSITATS-
KINDERSPITAL
ZURICH
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https://link.springer.com/book/10.1007/978-3-662-48700-6

—14/16 mit T2-Signalanhebung in der weissen Hirnsubstanz

—Verunsicherung, Beurteilung «Leukodystrophie»

— Befund nimmt typisch in ersten Lebensjahren zu und im Kindesalter wieder ab
—Bedeutung nicht so klar, aber keine negative Prognose bezuglich Entwicklung des Kindes

UNIVERSITATS-
KINDERSPITAL
ZURICH
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4 Monate

16 Monate

UNIVERSITATS-
KINDERSPITAL
ZURICH
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Grosser Kopf (Macrocephalie)

— Uberdurchschnittliches
Kopfwachstum in den ersten
zwei Lebensjahren

—Im Verlauf parallele
Angleichung an die
Perzentilenkurven

UNIVERSITATS-
KINDERSPITAL
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Dicker Balken (Corpus callosum)

—7/16 betroffen
—Nicht im Neugeborenenalter
—Meist ab fruhem Kindesalter vorhanden

UNIVERSITATS-

KINDERSPITAL
ZURICH
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Entwicklung der Kinder

NEUROIMAGING IN MACROCEPHALY ~CAPILLARY MALFORMATION

2987

—TABIE 1] Robertson Diagnostic Criteria
Macrocephaly CMTC Developmental Conneaive tissife  Fronml  Facial capillary Meets Robertson

Patient (mandatory) (mandatory) Hypotonia delay involvement bossing  malformation  Toe syndactyly  Asymmetry Hydrocephalus Criteria

1 + 3 + + + ¥+ + + -~ + Yes

2 + + - + + + - - + - Yes

3 + + + -~ ND + - ~ - - Yes

4 + - - + - - - - + + Yes

5 + - 3 + + + + + + + + Yes

6 + + ND + + + + - + - Yes

7 . . > 3 + < . — — + + Yes

8 + + = + = = 4. 4 ¥ = Yes

9 + + - + ND + - - - + Yes
10 + + - + + + - - -+ + Yes
11 - + + + + + + + + + Yes
12 - - - + ND - ND - - + Yes
13 - - ND + ND + - + - + Yes
14 - - - + - - - + - + Yes
15 + - + + - + - - - + No
16 -+ - - + < < + + - + No
17 + + -+ - + + + — + + Yes

t, feature present; —, feature absent; ND, no daa/unknown

UNIVERSITATS-
KINDERSPITAL
ZURICH
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muskulare Hypotonie und grosser Kopf imponiert!
— Verzogerte motorische Meilensteine

muskulare Hypotonie und laxe Gelenke
— Haufig motorisch «schwerfallig», «ungeschickt»
— Gelegentlich auch verzogert in Sprach- und Spielentwicklung
— Gegebenenfalls Therapiebedarf

Asymmetrie und orthopdadische Hilfsmittel
— Meistens Besuch einer Regelschule, z.T. Unterstlitzungsbedarf

— Polymicrogyrie, Epilepsie, Shuntversorgung, Komplikationen mit Einfluss auf Entwicklung
— Keine Wilmstumoren

UNIVERSITATS-
KINDERSPITAL
ZURICH
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Behandlung PROS

1. Individuell
2. Symptomorientiert
3. Massgeschneidert

UNIVERSITATS- i
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—Vendse Fehlbildungen: Schmerzen, Gerinnungsstorungen, selten Thrombosen

—Lymphatische Fehlbildungen: Infektionen, Probleme mit Atemwegen bei Lokalisation
Kopf/Halsbereich

—Kapillare Fehlbildungen: asthetische Beeintrachtigungen

— Entwicklungsverzogerung, Epilepsie, andere Symptome

—Funktionelle und asthetische Einbussen, praktische Probleme (Kleider, Sport etc.)

UNIVERSITATS-
KINDERSPITAL
ZURICH
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Behandlungsmoglichkeiten bei PROS

: . : Vascular Anomalies Board Zurich
Chirurgie Neurologie VABZ

— Interdisziplinare Zusammenarbeit
mit allen erforderlichen
Spezialisten
— Monatliche Besprechung
komplexer Patienten
— Forschungsaktivitat im Bereich

Orthopadie vaskulare Anomalien/PROS

Medikamente @ @

UNIVERSITATS- 41
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Medikamentose Behandlungsmoglichkeiten von PROS

Schmerz-
medikamente

Blutgerinnungs-
hemmer

Zielgerichtete Behandlung

UNIVERSITATS-
KINDERSPITAL
ZURICH
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Zielgerichtete Behandlung von PROS

PI3K-Inhibitoren:
- Alpelisib, andere

=

mTOR-Inhibitoren:
— Sirolimus / Rapamycin

o ey

T B
~/ mTORC1 |

UNIVERSITATS- 43
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Zielgerichtete Therapie bei PROS

Mogliche Vorteile Mogliche Nachteile

Ganzer Korper (d.h. alle Zellen) wird behandelt, Stellenwert und Wirkung muss noch genauer
auch solche, die anderen Behandlungen nicht bestimmt werden

zuganglich sind

Einnahme eines Medikaments einfach, keine Risiko fir Nebenwirkungen
Operation/Narkose etc. erforderlich

Moglicherweise prophylaktische Behandlung Lange (lebenslange?) Behandlung erforderlich
maoglich

Setzt am genetischen Defekt an Teuer

UNIVERSITATS- i
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Forschungsaktivitat bezuglich PROS am VABZ

Klinische Beschreibung unserer Patientenkohorte

Erkenntnisgewinn bezuglich:

— Klinischen Merkmalen

— Verlauf

— Komplikationen und Behandlungen
— Genetischen Veranderungen

UNIVERSITATS-
KINDERSPITAL
ZURICH
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Vascular Anomalies Board Zurich (VABZ)
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VABZ - involvierte Disziplinen

Plastische Chirurgie Interventionelle Radiologie Dermatologie

Haut- und Wundbehandlung

D. Strobel Zentrum Kinderhaut

Dr. A.B. Schluer

PD Dr. med. C. Schiestl Dr. med. R. Gnannt PD Dr. med. Lisa Weibel . jl
Dr. med. K. Neuhaus Prof. Dr. med. T. Pfammatter Dr. med. Martin Theiler Pang ‘9

UNIVERSITATS- 47
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VABZ - involvierte Disziplinen

Plastische Chirurgie Interventionelle Radiologie Dermatologie

Haut- und Wundbehandlung
Zentrum Kinderhaut
— plastisch-chirurgische — Bildgebende Diagnostik — Lasertherapie
Versorgung von — Interventionelle — Zielgerichtete
Gefassanomalien und Verfahren medikamentdse
damit einhergehenden (Sklerotherapie, Behandlungen
Komplikationen Embolisation) — Syndromale

Gefassanomalien

UNIVERSITATS- 48
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VABZ - involvierte Disziplinen

Plastische Chirurgie Interventionelle Radiologie Dermatologie

Haut- und Wundbehandlung
Zentrum Kinderhaut

Padiatrie Handchirurgie Viszeralchirurgie

Psychologie

Neurologie

Orthopadie

UNIVERSITATS-
KINDERSPITAL
ZURICH



Vernetzung innerhalb der Schweiz

l "
- .... swiss group for vascular

anomalies in children

2-3x jahrlich Spezialistentreffen zur Diskussion komplexer Patientinnen

|||||||||||||
KINDERSPITAL
ZURICH
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Vernetzung international

INTERNATIONAL SOCIETY FOR THE
STUDY OF VASCULAR ANOMALIES

ISSVA ABOUT ISSVA MEMBERSHIP WORKSHOPS

« Multidisziplinare internationale Gesellschaft
» Welt-Meetings alle 2 Jahre

» Mitgliedschaft = Qualifikation als Spezialist fur Vaskulare Anomalien

IIIIIIIIIIIII 51
KINDERSPITAL
ZURICH




Vernetzung international

Boston Children’s Hospital
Until every child is well

N

Jochen Rdéssler, Bern
(ehem Freiburg D)

Veronica Kinsler, London

J.C. Lopez-Gutierrez, Madrid

/

Peter Hoger, Hamburg Pierre Vabres, Dijon llona Frieden, San Francisco

UNIVERSITATS- 52
KINDERSPITAL
ZURICH



Plastische und rekonstruktive Chirurgie bei PROS

PD Dr. med. C. Schiestl Dr. med. K. Neuhaus

UNIVERSITATS-
KINDERSPITAL
ZURICH
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Interventionelle Radiologie

—Verddung von Blut- oder Lymphgefassen durch das Einspritzen von verschiedenen
Medikamenten (Sklerotherapie)

Healthy Lymphatic Vessels Lymphatic l\-ﬂgnlfonp_ition

Fluid”

Ve |
talfom Builds Up

Normal Veins Malformation

Under the Skin
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Pflegeberatung fur Patienten
mit vaskularen Anomalien

Dania Strobel, Pflegeberaterin Zentrum Kinderhaut,
Kinderspital Zurich, PROS- Meeting, Zurich August 2019

Das Spital der
Eleonorenstiftung



1. Struktur Haut- und Wundpflege Zentrum Kinderhaut

2. Aufgabenbereiche Pflegeberatung fur Patienten mit vaskularen Anomalien

— Schulung und Beratung
— Lasertherapie
— Mitgestaltung Sprechstunde

— Konstante Ansprechperson/Transition

UNIVERSITATS- . . . = . . -
KINDERSPITAL Pflegeberatung fiir Patienten mit vaskularen Anomalien/Strobel/PROS-Meeting/Zirich/August.2019

ZURICH
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—Anna-Barbara Schliier: Pflegeexpertin APN, Leitung Zentrum Kinderhaut Haut- und
Wundbehandlung

—Dania Strobel: Pflegeberaterin fur Patienten mit vaskularen Anomalien und
Laserinterventionen

— Corinne Brunner: Pflegeexpertin APN, Dermatologie

— Bettina Hafner : Pflegeberaterin und Pflegeexpertin Praxis, Wundbehandlung

— Karin Willi: Pflegeberaterin plastische Chirurgie

UNIVERSITATS- . . . = . g . -
KINDERSPITAL Pflegeberatung fiir Patienten mit vaskularen Anomalien/Strobel/PROS-Meeting/Zirich/August.2019
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Pflegeberatung im Kinderspital Zurich

Kernkompetenzen sind:

Kinder, Jugendliche und ihre Familien
umfassend

zu beraten und zu schulen Uber:

—die Erkrankung
—das Symptommanagement und die
Alltagsbewaltigung
(konkrete Problemstellungen)
—medizinisch-pflegerischen Themen

UNIVERSITATS- . : . = . _ . -
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Symptommanagement im Sinne von

—Behandlung und Beratung bei:

Wunden nach operativen Eingriffen, Sklerotherapie
Narben

Blebs
Schmerzen

—Beratung und Schulung fur den Alltag zu Hause
Medikamenteneinnahme

Umgang mit korperlichen Auffalligkeiten

UNIVERSITATS- . . . = . g . -
KINDERSPITAL Pflegeberatung fiir Patienten mit vaskularen Anomalien/Strobel/PROS-Meeting/Zirich/August.2019
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Pflegeberatung fur Patienten mit vaskularen Anomalien

Medizinisch- pflegerische Themen

— Mitgestaltung der interdisziplinaren
Sprechstunde mit einem pflegerischen Fokus

— Spezifische Wundbehandlung

—Lasertherapie

UNIVERSITATS- - . . = . _ . oo
KINDERSPITAL Pflegeberatung fiir Patienten mit vaskularen Anomalien/Strobel/PROS-Meeting/Zirich/August.2019
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Lasertherapie

— Kapillare Malformationen kdnnen mit mehreren Laserbehandlungen deutlich aufgehellt
werden.

—Im Rahmen einer Konsultation wird gemeinsam besprochen, ob und wann eine
Laserbehandlung sinnvoll ist.

— Es erfolgt eine umfassende Beratung zur Lasertherapie, zum Setting, in welchem sie
durchgefuhrt wird, zu Wirkung und allfalligen Nebenwirkungen und zur Hautpflege nach den
Behandlungen.

UNIVERSITATS- . . . = . g . -
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Pflegeberatung fur Patienten mit vaskularen Anomalien
Patient mit PROS, Typ M-CM

Im Alter von 3 Monaten Start Lasertherapie im Alter von
15 Monaten.
Ergebnis nach 2 Lasertherapien

UNIVERSITATS- . . . = . _ . -
KINDERSPITAL Pflegeberatung fir Patienten mit vaskuldren Anomalien/Strobel/PROS-Meeting/Zirich/August.2019
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Pflegeberatung fur Patienten mit vaskularen Anomalien

—Konstante Ansprechperson wahrend der ganzen Behandlungsdauer im Kinderspital Zurich bis
und mit hin zur Transition in die Erwachsenenmedizin.

*4 (N

UNIVERSITATS- . : . = . _ . -
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Psychosoziale Aspekte bei PROS &
Hautstigma-Initiative

PROS Meeting
31. August 2019

UNIVERSITATS-

Dr. phil. Ornella Masnari, Psychologin
ornella.masnari@kispi.uzh.ch KIN DERSPITAL
ZURICH

. Das Spital der
hautstigma.ch Eleonorenstiftung
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Psychosoziale Belastungen bei PROS

* PROS kénnen mit einer
Vielzahl von psychosozialen
Belastungen einhergehen.

* Einschrankung der

Lebensqualitat
(Korperliches, emotionales und
psychosoziales Wohlbefinden)

« Die ganze Familie ist betroffen Geschwister

hautstigma.ch
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Wichtige Schutzfaktoren

* Akzeptanz in der Familie / Umfeld
* Information / «<kEmpowerment»

* Soziale Unterstutzung

* Sozialkompetenzen

*  Optimismus

hautstigma.ch



Ziel der Hautstigma-Initiative

UNIVERSITATS-

KINDERSPITAL
ZURICH

Verbesserung der Lebensqualitat von Kindern
und Jugendlichen mit Hautauffalligkeiten

|
I \

Ich pack’s! Sich(t)verandern
Unterstlitzung von direkt Sensibilisierung der Gesellschaft und
betroffenen Familien Abbau von Vorurteilen
* Bereitstellung von Informationen » Bereitstellung von Informationen
* Psychologische Beratung «  Offentliche Auftritte
* Begleitung durch eine * Awareness-Kampagnen
Pflegeberaterin *  Prdventions-Kampagnen
* Camouflage-Sprechstunde
* Vernetzung von Betroffenen

3
hautstigma.ch



Berei
reitstellen von Informationen

Webseite: hautstigma.ch

Informationen zu
Hautlasionen und
Behandlungsmadglichkeiten
Erfahrungsberichte
!_iteratur-Empfethngen
inkl. Liste mit Kinderbi]clzler

Links zu Patienten-
Vertretungen und
Beratungsstellen
u.v.m.
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Individuelle Beratung @? 7

UNIVERSITATS:
(%, KINDERSPITAL
% ¢ ZURICH

Ambulante psychologische
Sprechstunde fiir betroffene
Kinder, Jugendliche und Eltern

¢ Reintegration nach
Brandverletzung

* Umgang mit neugierigen
Blicken, Fragen, Hanseleien

* Vorbereitung Kindergarten- /
Schuleintritt

* Krankheitsverstandnis des
Kindes

* Sorgen der Eltern
* Schuld- / Schamgefihle
° uv.m.

hautstigma.ch
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Coping Strategien im Umgang mit sozialen
Rekationen:

Bsp. Umgang mit Fragen:
«Erkldren-Beruhigen-Ablenken Strategie»

1. Erklaren:

 Das nennt man ein Feuermal.
Ich bin damit geboren.”

2. Beruhigen:

« ,Keine Sorge, es ist nicht ansteckend.
Es tut auch nicht weh*

3. Ablenken / Thema wechseln:
* ,Magst du Fussball spielen?”

hautstigma.ch
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Medizinische Camouflage

Medizinische Camouflage
Sprechstunde fiir Jugendliche mit
Hautauffalligkeiten

Kontakt:

Stefanie Graf
Dipl. Pflegefachfrau mit spezieller
Ausbildung in Camouflage

044 266 74 58/ 60

camouflage@kispi.uzh.ch
hautstigma.ch/camouflage

hautstigma.ch
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Vernetzung von Betroffenen

Forderung der Vernetzung
betroffener Familien

* Kontakt zu bereits bestehenden
Organisationen (=
hautstigma.ch/informationen/links)

* Kontaktherstellung zwischen
einzelnen Familien

* «Betroffenen-Treffen»
(= hautstigma.ch/hautstigma-
treffen)

hautstigma.ch



Sensibilisierung der Offentlichkeit (1)

Ziel:

Information,
Sensibilisierung und
Abbau von Vorurteilen

hautstigma.ch/kampagnen

hautstigma.ch/informationen/
medien/presse

UNIVERSITATS-
KINDERSPITAL
ZURICH

|cHNET
URS LEBEN .,

SRF-Dokfilm
mal » ist €f higer Film.
m,;dmndveﬂetm K!ndcv Ein wic

] Tae Sirmene Reich
SRF DOK, Jan. 2016

Vorpremiére «wonder»,
Jan. 2018

Gegen die Blicke
anlacheln

TeleZiiri, Sept. 2018 o 9
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Sensibilisierung der Offentlichkeit (2)

Ausstellung «Schaut uns ruhig an»
(September 2018)

hautstigma.ch/ausstellung2018

10
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Sensibilisierung der Offentlichkeit (3)

«Face Equality International» Kampagne

Eine Kampagne fur O Wy
mehr Gleichberechtigung
von Menschen mit einer

korperlichen Auffalligkeit

ABOUT FEI THE ALLIANCE THE CAMPAIGN OUR PLANS EVENTS BLOG & STORIES NEWS J

Creating a world where

> Mai2019: everyone is treated fairly
Face Equality Week whatever their face looks like.

About Face Equality International

hautstigma.ch/ face-equality-international

11
hautstigma.ch
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Links zu Organisationen fur M-CM Syndrom

e  M-CM Network USA (www.m-cm.net/)

M-CM UK (www.m-cm.org.uk)

e  M-CM France (m-cmfrance.com)

AMCM Espagna (amcme.es)

*  The many adventures of Luke and Livvy.

(Lukeandlivvy.webs.com)
Buch: Wonderfully Made

hautstigma.ch
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Links zu Organisationen fur CLOVES Syndrom

* Association-Syndrome-Cloves, FR (fr-fr.facebook.com/Association-Syndrome-
Cloves-1202453779845122)

* Cloves Syndrom, USA (clovessyndrome.org)

* Cloves Foundation, USA (clovesfoundation.com)

Four Leaf Clover

written by Lauren Beaureguard, in collaboration with
Kristen Davis, Executive Director of CLOVES Syndrom
Community, illustrated by Kate Fitzpatrick.

A book focusing on acceptance, inclusion, and diversity.

hautstigma.ch
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Links zu Organisationen fur Trenaunay Syndrom

« K-T Support, USA: (k-t.org)
*  Proteus Family Network, UK (proteus-uk.org)

hautstigma.ch


https://k-t.org/
http://proteus-uk.org/
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Weitere Links

Bundesverband angeborene Gefdassfehlbildungen, DE
(www.angiodysplasie.de/de)

Changing Faces, UK (www.changingfaces.org.uk) Organisation zur
Unterstitzung von Personen mit jeglichen Auffalligkeiten im Erscheinungsbild,;
--> gute “Self-Help-Booklets”: changingfaces.org.uk/adviceandsupport/self-
help/parents

www.puppenhandwerk.de:
Individuelle Puppen

hautstigma.ch
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Links zu Organisationen fur seltene Erkrankungen

 EURODIS (www.eurordis.org)

* Forderverein fir Kinder mit seltenen Krankheiten, CH (www.kmsk.ch)

* Interessengemeinschaft fiir seltene Krankheiten, CH (www.ig-seltene-krankheiten.ch)

*  Orphanet (orpha.net): CH Zugang: www.orpha.net/national/CH-DE/index/startseite
*  Orphanhealthcare — Foundation for Rare Diseases (orphanhealthcare.org)

* RareConnect (www.rareconnect.org/de)

«  Stiftung fur seltene Krankheiten, CH (www.stiftung-seltene-krankheiten.ch)

o Zentrum fur seltene Krankheiten, CH (www.zentrumseltenekrankheiten.ch)

hautstigma.ch


http://www.eurordis.org/
http://www.kmsk.ch/
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UNIVERSITATS-

KINDERSPITAL
ZURICH

Diskussion

 Was wadre hilfreich?

* Was konnen Sie beitragen?

hautstigma.ch



Erfahren Sie mehr ...

www.hautstigma.ch
www.facebook.com/hautstigma

www.hautstigma.ch/newsletter

Eine Initiative am UNIVERSITATS-

KINDERSPITAL
ZURICH

I Das Spital der
Eleonorenstiftung



Medikamentose Behandlung von PROS

Prof. Pierre Vabres

Head of the Department of Dermatology, University Hospital, Dijon, France.
Professor of Dermatology, University of Bourgogne

Member of Genetics and Developmental Anomalies research unit, University of
Bourgogne.

Board of the Société Francaise de Dermatologie Pédiatrique

Author of 115 international publications, most of them in genetic diseases of the
skin.

Research focused on PIK3CA-related overgrowth spectrum

- Parker VER et al. Safety and efficacy of low-dose sirolimus in the PIK3CA-
related overgrowth spectrum. Genet Med. 2019;21:1189-98

- Kuentz P et al. Molecular diagnosis of PIKBCA-related overgrowth spectrum

(PROS) in 162 patients and recommendations for genetic testing. Genet Med.
2017;19:989-97

UNIVERSITATS-
KINDERSPITAL
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Medikamentose Behandlung von PROS

Aktueller Stand / Studien

|||||||||||||
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Medikamentose Behandlung von PROS

UNIVERSITATS-

KINDERSPITAL
ZURICH

Protokoll interdisziplinare Besprechung ,,Alpelisib (BYL 719) bei PROS*

Datum: 09.04.2019

Anwesend:
- Prof. Dr. med. M. Grotzer, arztlicher Direktor
- PD Dr. med. L. Weibel, Leitende Arztin Dermatologie
- Dr. med. E. Stutz, Oberarztin Onkologie
— - M. Pfiffner, Stv. Leiterin pharmazeutischer Dienst
C - Dr. med. M. Theiler Pang, Oberarzt Dermatologie
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Medikamentose Behandlung von PROS

UNIVERSITATS-

KINDERSPITAL
ZURICH

Protokoll interdisziplinare Besprechung ,,Alpelisib (BYL 719) bei PROS*

Schlussfolgerungen:
Die anwesenden Personen sind sich einig, dass das Potential der Behandlung mit Alpelisib die moglichen

Risiken Ubersteigt und dass das Ansinnen, am Universitats-Kinderspital Zurich PROS-Patientinnen mit
Alpelisib zu behandeln, weiter verfolgt werden soll.

UNIVERSITATS- 86
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‘ EINLADUNG

VASCULAR ANOMALIES BOARD ZURICH

DANK an die Organisatoren
und Helfer

V

1. Zurcher
PROS* Meetinc

fir Patientinnen und Patienten,
Familien und beteiligte Fachpersonen

Dania Strobel Ornella Masnari  Dr. Martin Theiler
Haut- und Psychologie Stv. Leiter Dermatologie
Wundbehandlung Hautstigma

Und an unsere Sponsoren

©

l Ligns ctup Pierre Fabre
NOVARTIS
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