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Pressemitteilung 
 
Chan Zuckerberg Initiative fördert Suche nach Thera-
pie für die seltene neurologische Erbkrankheit PCH2  
 
Zwei Millionen US-Dollar gehen an zukunftsweisendes Verbundpro-
jekt aus baden-württembergischen Forschungsteam und Patienten-
verein 
 
 
 
Tübingen, den 15.12.2022 
 
Die pontozerebelläre Hypoplasie Typ 2, kurz PCH2, ist eine seltene neu-
rologische Erkrankung. Sie geht mit schwersten Entwicklungsstörungen 
und eingeschränkter Lebenserwartung einher. Um eine geeignete Thera-
pie für die Erkrankung zu finden, haben sich nun Forschende aus Tübin-
gen und Freiburg mit der Elterninitiative „PCH-Familie e.V.“ zusammen-
geschlossen. Im Projekt „PCH2cure“ werden sie die Krankheit in den 
kommenden vier Jahren intensiv erforschen. Dabei werden sie sich auf 
Themen konzentrieren, die für die Lebensqualität der Betroffenen von ho-
her Bedeutung sind, so Studienleiterin Dr. Simone Mayer vom Hertie-
Institut für klinische Hirnforschung, dem Universitätsklinikum (Tübingen) 
und der Universität Tübingen. Das Projekt wird mit zwei Millionen US-Dol-
lar (entspricht aktuell 1,93 Millionen Euro) von der Chan Zuckerberg Initi-
ative gefördert, wie die gemeinnützige Stiftung des Facebook-Gründers 
Mark Zuckerberg und seiner Ehefrau Dr. Priscilla Chan nun bekannt ge-
geben hat. In der aktuellen Ausschreibungsrunde ist es das einzige Pro-
jekt außerhalb der USA, das unterstützt wird. 
 
„PCH2 ist eine der pflegeintensivsten neurologischen Erkrankungen. Die 
Patientinnen und Patienten leben mit schweren Beeinträchtigungen, und 
die Krankheit hat enorme Auswirkungen auf die Lebensqualität der Be-
troffenen und ihrer Familien“, berichtet Privatdozent Dr. Samuel Gröschel, 
Oberarzt in der Abteilung Neuropädiatrie des Tübinger Universitätsklini-
kums und einer der klinischen Forschenden im Projekt. Grund für die Er-
krankung sei ein Genfehler, der dazu führe, dass sich bestimmte Teile 
des Gehirns nicht richtig entwickeln. „Die zugrundeliegenden Mechanis-
men sind noch nicht genau bekannt. Daher können wir nur die Symptome 
medikamentös behandeln, wie etwa die außergewöhnliche Reizbarkeit 
und Unruhe der Kinder und ihre Anfälle“, ergänzt Professorin Dr. 
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Ingeborg Krägeloh-Mann, emeritierte Direktorin der Tübinger Neuropädiatrie. Eine Heilung oder 
Therapie, die an der Ursache der Erkrankung ansetzt, gebe es bislang nicht. 
 
Das will das interdisziplinäre Forschungsteam nun ändern. In Vorarbeiten haben Studienleiterin und 
Biologin Dr. Simone Mayer und ihr Team bereits Hirnorganoide aus den Hautzellen mehrerer Pati-
entinnen und Patienten entwickelt. Das sind dreidimensionale Zellkulturen, die natürlichem Gewebe 
stark ähneln. An ihnen lassen sich Funktionsstörungen gut rekonstruieren.  
 
„Die medizinische Grundlagenforschung hat in den letzten Jahren enorme Fortschritte mithilfe von 
Organoiden erzielt“, sagt Studienleiterin und Biologin Dr. Simone Mayer vom Hertie-Institut für klini-
sche Hirnforschung. „Sie bieten die Chance, Krankheitsmechanismen in der Petrischale zu model-
lieren, in sie einzugreifen und sie dadurch besser zu verstehen.“ Im nun anlaufenden Projekt nutzen 
die Forschenden Hirnorganoide, um den zellulären und molekularen Mechanismen der PCH2-Er-
krankung besser zu verstehen. Darüber hinaus wird auch moderne Bildgebung eingesetzt, um Ge-
hirne von Betroffenen zu untersuchen und somit die Krankheit auf Systemebene zu analysieren.  
 
„Wir sind optimistisch, dass unsere Studie langfristig hilft, die Lebensqualität der betroffenen Kinder 
und ihrer Angehörigen zu verbessern und ihre Lebenserwartung zu verlängern“, so Kinderärztin Dr. 
Wibke Janzarik von der Klinik für Neuropädiatrie und Muskelerkrankungen des Universitätsklini-
kums Freiburg. Das Projekt „PCH2cure“ wurde vom Elternverein „PCH-Familie e.V.“ initiiert. Die 
enge und standortübergreifende Zusammenarbeit zwischen Forschenden, Medizinerinnen und Me-
dizinern und den Familien spielt dabei eine Schlüsselrolle. „Das ist in dieser Form neu und könnte 
als Modell für andere Forschungsprojekte dienen“, sagt Mayer.  
 
Die Chan Zuckerberg Initiative unterstützt daher nicht nur die reine Forschungsarbeit: Rund 400.000 
US-Dollar (derzeit rund 387.000 Euro) der gesamten Fördersumme fließen direkt an den Verein. 
„Die Zahl der Erkrankten beträgt deutschlandweit weniger als hundert Personen. Wir möchten 
PCH2 bekannter machen und das Wissen darüber erweitern“, erklärt Dr. Julia Matilainen, Projektlei-
terin im Verein und Mutter eines kleinen Patienten. „Die Finanzierung ermöglicht uns, die Patienten-
gemeinschaft weltweit zu erreichen und in das Forschungsprojekt einzubeziehen.“  
 
 
Kontakt: 
Dr. Simone Mayer 
Hertie-Institut für klinische Hirnforschung 
Universität Tübingen 
Telefon +49 7071 29-88870 
Si.mayer[at]uni-tuebingen.de 
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Bildunterschrift: Das Tübinger Forschungsteam hat Hautzellen eines Patienten genutzt, um kleine 
Hirnorganoide zu erzeugen. Hier sehen der Patient und sein Vater zum ersten Mal „sein“ Gewebe in 
der Petrischale.  
Copyright: Beate Armbruster / HIH 
 

 
Bildunterschrift: Die Hirnorganoide stammen von Hautzellen eines PCH2-Patienten ab. Hier be-
sucht er das Labor von Dr. Simone Mayer. Links im Bild: PD Dr. Samuel Gröschel und Dr. Simone 
Mayer 
Copyright: Beate Armbruster / HIH 
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Bildunterschrift: Enge Kooperation zwischen Forschenden und Patientenverein. V.l.n.r: Prof. Dr. 
Ingeborg Krägeloh-Mann, Patient Jonas, Pflegekraft, PD Dr. Samuel Gröschel, Dr. Simone Mayer, 
Patient Felix und Vater, Dr. Axel Lankenau.   
Copyright: Beate Armbruster / HIH 
 
 
Das Hertie-Institut für klinische Hirnforschung (HIH) wurde 2001 von der Gemeinnützigen Hertie-Stiftung, dem Land Baden-
Württemberg, der Eberhard Karls Universität und ihrer medizinischen Fakultät sowie dem Universitätsklinikum Tübingen gegrün-
det. Das HIH beschäftigt sich mit einem der faszinierendsten Forschungsfelder der Gegenwart: der Entschlüsselung des mensch-
lichen Gehirns. Im Zentrum steht die Frage, wie bestimmte Erkrankungen die Arbeitsweise dieses Organs beeinträchtigen. Dabei 
schlägt das HIH die Brücke von der Grundlagenforschung zur klinischen Anwendung. Ziel ist, neue und wirksamere Strategien 
der Diagnose, Therapie und Prävention zu ermöglichen. Derzeit sind 22 Professorinnen und Professoren, 33 Forschungsgruppen 
und rund 450 Mitarbeitende am Institut beschäftigt.  
Mehr Informationen unter: www.hih-tuebingen.de 
 
Das 1805 gegründete Universitätsklinikum Tübingen (UKT) gehört zu den führenden Zentren der deutschen Hochschulmedi-
zin und trägt als eines der 33 Universitätsklinika in Deutschland zum erfolgreichen Verbund von Hochleistungsmedizin, For-
schung und Lehre bei. 2001 gründete es zusammen mit der Gemeinnützigen Hertie-Stiftung und der Eberhard Karls Universität 
das Hertie-Institut für klinische Hirnforschung (HIH), mit dem Ziel, die Ergebnisse der exzellenten neurowissenschaftlichen For-
schung rasch in die klinische Praxis zur Behandlung neurologischer und neurodegenerativer Erkrankungen zu überführen.  
Website: www.medizin.uni-tuebingen.de 
 
Die Universität Tübingen gehört zu den elf deutschen Universitäten, die als exzellent ausgezeichnet wurden. In den Lebenswis-
senschaften bietet sie Spitzenforschung im Bereich der Neurowissenschaften, Translationalen Immunologie und Krebsforschung, 
der Mikrobiologie und Infektionsforschung sowie der Molekularbiologie. Weitere Forschungsschwerpunkte sind Maschinelles Ler-
nen, die Geo- und Umweltforschung, Archäologie und Anthropologie, Sprache und Kognition sowie Bildung und Medien. Mehr als 
27.600 Studierende aus aller Welt sind aktuell an der Universität Tübingen eingeschrieben. Ihnen steht ein Angebot von rund 330 
Studiengängen zur Verfügung – von der Ägyptologie bis zu den Zellulären Neurowissenschaften. 
 


