Ofreciendo esperanza y cambiando vidas
a traves de la investigacion
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Jn sueno. .. una meta

La Fundacion Sindrome de Dravet es una organiza-
cion sin animo de lucro que busca una solucién para
una enfermedad genética que ahora mismo es in-
curable. El sindrome de Dravet es una epilepsia ca-
tastrofica, las crisis epilépticas aparecen muy pronto
afectando al cerebro en formacion de los nifios y de-
jando secuelas neuroldgicas severas.

Somos un grupo de padres, médicos, investigadores,
instituciones y empresas que creen que nada es im-
posible. Trabajamos juntos utilizando la tecnologia
para resolver un problema de forma colectiva.

Creemos en el talento de las personas y en su po-
tencial. Estamos construyendo una plataforma cola-
borativa mundial para encontrar un tratamiento para
las epilepsias de dificil control. Esta plataforma esta
abierta a cualquiera con las mismas inquietudes.

Somos una organizacidon joven pero que en poco
tiempo ha conseguido grandes avances en el terreno
de la investigacién sobre epilepsias. Trabajamos sien-
do fieles a nuestros valores: integridad, honestidad,
transparencia e innovacion.

Tenemos un plan para conseguir nuestra meta: el po-
der de la informacién. Tenemos la certeza que facili-
tar el flujo de informacion es una de las vias para en-
contrar una cura en un plazo corto de tiempo.

No queremos donantes, queremos socios. Buscamos
organizaciones, instituciones, universidades, hospita-
les y empresas que crean en el poder de la innovacion.
Queremos compaferos de viaje que nos acompafien
en la fascinante aventura de encontrar una cura para
esta enfermedad. Para nosotros encontrar una cura es
nuestro suefio, pero poco a poco lo estamos transfor-
mando en una meta, una meta para todos.

Si quieres formar parte de esta aventura, eres bien-
venido.
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/,POr qué me puede interesar?
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Trabajamos con empresas e instituciones que buscan
la innovacion. Ofrecemos la posibilidad de colaborar
en la resolucién de un problema sanitario de gran es-
cala mediante el apoyo econdmico a nuestros pro-
yectos. Pero nuestra relacién es bidireccional. Ayuda-
mos a las empresas en sus programas de desarrollo
competencial y de Responsabilidad Social Empresa-
rial o Corporativa.

Estamos conectados con los principales centros na-
cionales e internacionales de investigacion. Tenemos
una red de pacientes mundial que pueden propor-
cionar datos clinicos y tenemos una plataforma que
proporciona esos datos de forma estructurada para
poder ser consumidos por centros de investigacion o
empresas farmacéuticas.

Ofrecemos nuestros servicios de investigacion (diag-
noéstico, plataformas colaborativas, sistema de cen-
tros de excelencia) a otras Fundaciones u organiza-
ciones del ambito sanitario que quieran trabajar de
forma colaborativa o complementaria con nosotros.




. Qué es el sindrome de Dravet?

El sindrome de Dravet, también conocido como epi-
lepsia miocldnica severa de la infancia, es un trastor-
no generalizado del desarrollo que comienza en la
infancia y se caracteriza por una epilepsia severa que
no responde correctamente al tratamiento. El sindro-
me provoca un retraso evolutivo a todos los niveles,
desde retraso en el desarrollo cognitivo hasta proble-
mas motores y de comportamiento.

La evolucién del sindrome de Dravet varia considera-
blemente de una persona a otra. Las crisis comienzan
durante el primer afio de vida y el desarrollo cognitivo
es normal hasta su inicio. En la mayoria de los casos,
las primeras crisis ocurren con fiebre y son convulsio-
nes generalizadas o unilaterales (de un lado). Estas
crisis son a menudo prolongadas y pueden conducir
a un status epiléptico, crisis de mas de 30 minutos de
duracion, siendo necesaria la actuacion de los equi-
pos de emergencia. Con el tiempo, las crisis aumen-
tan en frecuencia y comienzan a ocurrir sin fiebre.

Entre el sequndo y el cuarto afio de vida, se observan
tipicamente diversos grados de retraso en el desarro-
llo, que pueden incluir una regresion de las habilida-
des adquiridas. Otros rasgos observados en un nime-
ro considerable de afectados por el sindrome de Dra-
vet pueden incluir trastornos de integracion sensorial
y otras caracteristicas del espectro autista, trastornos
ortopédicos o trastornos de movimiento, infecciones
auditivas y respiratorias crénicas o frecuentes, trastor-
nos del suefio, disautonomia y problemas nutriciona-
les y de crecimiento.

“EL siNDROME DE DRAVET PROVOCA RETRASO EVOLUTIVO
EN TODOS LOS NIVELES, DESDE RETRASO EN EL DESARROLLO COGNITIVO
HASTA PROBLEMAS MOTORES Y DE COMPORTAMIENTO”
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¢ POr quée se produce?

El origen del sindrome de Dravet es genético. Las
neuronas utilizan impulsos eléctricos para transmitir
y almacenar informacién. La regulacion de los impul-
sos se realiza mediante canales de iones, unas com-
puertas que estan en las neuronas y que actuan como
compuertas reguladoras del paso de iones. La infor-
macién para construir estas compuertas esta en los
genes de todos los individuos. Se sabe que los afec-
tados por el sindrome de Dravet tienen una mutacion
en un gen que hace que la compuerta no funcione
correctamente y, por lo tanto, la corriente eléctrica no
se regule de forma adecuada.

En el sindrome de Dravet el gen SCN1A, que regula
el canal de sodio, es el mas determinante, encontran-
dose mutado en el 60-70% de los afectados. En la ac-
tualidad, hay disponible un test genético que analiza
este gen y al encontrar una mutacion puede ayudar
en el diagnéstico.

A pesar de que el gen SCN1A se considera el principal
causante del sindrome se cree que puede haber mas
genes implicados, ya que no todos los nifios que desa-
rrollan la enfermedad tienen una mutacion en este gen.

Encontrar el mapa completo de genes que provo-
can ese sindrome y otras epilepsias genéticas es uno
de los objetivos fundamentales de la Fundacion. Un
diagnodstico temprano es muy importante para mejo-
rar el pronostico.

“EN EL SINDROME DE DRAVET EL GEN SCN1A,
QUE REGULA EL CANAL DE SODIO ES EL MAS DETERMINANTE,
ENCONTRANDOSE MUTADO EN EL 60-70% DE LOS AFECTADOS”
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., Guantos ninos hay afectados?

El sindrome de Dravet no se describio hasta finales de 1978 y hasta 2003 no ha existido un test
genético que ayude a diagnosticar la enfermedad. Esto implica que el nimero de afectados no
se conozca con exactitud. Se estima que la incidencia de la enfermedad es de 1 entre 30.000
nacimientos. Estas cifras no son definitivas y existe la sospecha de que el nimero de afectados
por este sindrome sea mucho mayor.

El sindrome de Dravet es la variante mas severa de una familia patolégica denominada canalo-
patias. Las convulsiones febriles, una variante benigna de la enfermedad, también forman parte
de esta familia. Mas de 300.000 nifios en Espafia sufren de convulsiones febriles y de estos unos
10.000 sufren las variaciones mas graves de la enfermedad. Una posible cura tendria un impacto
significativo en la poblacion. Para las variaciones mas benignas de la patologia implicara una re-
duccién del riesgo de generar epilepsia en el futuro, mientras que para las versiones mas severas
el impacto serd mucho mayor y el pronostico y tratamiento mejorara a largo plazo.

Pero hay otras epilepsias genéticas que comparten rasgos clinicos con el sindrome de Dravet.
La naturaleza genética de la enfermedad es un rasgo muy importante ya que una posible cura
implicaria una posible cura para otros muchos sindromes neurolégicos de origen genético.
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¢ Qué es la Fundacion

Sindrome de Dravet?

Welcome.

En 2004 se crea Dravet Syndrome Foundation en Es-
tados Unidos, mediante un movimiento asociativo de
padres que buscaban la potenciaciéon de la investiga-
cién con el fin de encontrar una cura para el sindro-
me. Desde entonces, la Fundacién ha dedicado mas
de 1.300.000 euros para la financiacion de diferentes

The Dravet Foundation is a voluntt
to aggressively raising research funds for Dravet syndrome, a rare and catastrophic form of
epilepsy beginning in childhood, and related conditions. By offering research grants for
syndrome-speeific research with a novel approach, the DSF can move researchers and the
medical community forward to find better treatments and a cure while assisting afflicted

individuals and their families.

The Dravet Syndrome Foundation has awarded more
research grants for Dravet-specific research than any
other nonprofit organization. Over the last year, the DSF

‘has awarded over $500,000!

-based, non-profit ization dedicated

proyectos de investigacion. Actualmente es responsa-
ble de la gestion de mas de un millén de euros en es-
m tos proyectos. Es posible encontrar mas informacion

sobre los proyectos que la Fundacién lleva a cabo en

* Summerfest

Fundraising Program

We have been able to make great strides due to all of our + OPKO Research WWWCI ravetfou ndation.org/researCh/de'funded'

supporters and volunteers. Thank you!

There is currently no cure for Dravet syndrome. & Clobazam Review by la
FDA =

Please support our efforts to change that.

U DRAVET
SYNDROME

STEPS toward
A CURE 2011 &

 fRfRE)
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Project
* New DSF Video

research.
A comienzos de 2010 la Fundacion es consciente de
vivint.givesback . . . .
PROJECT la necesidad de realizar un esfuerzo internacional
para poder encontrar una solucién al problema. En la
actualidad, la actividad investigadora esta disgregada

en varios paises y la necesidad de coordinar esfuerzos
en la misma direccion se hace evidente.

Contact Us

Dravet Syndrome Foundation
11 Nancy Drive

Monroe, CT 06468
203-880-9456
info@dravetfoundation.org

Por este motivo, la Fundacion decide llevar sus ope-
-y : raciones a un ambito internacional y encuentra un
siccenech ?fé?&@l s *’ aliado perfecto en un grupo de familias residentes
en Europa que quieren lanzar sus actividades a este
lado del atlantico. Asi surge la Fundacion Sindrome
de Dravet, delegacién europea.

www.dravetfoundation.eu

“EN LA ACTUALIDAD, LA ACTIVIDAD INVESTIGADORA ESTA DISGREGADA
EN VARIOS PAISES Y LA NECESIDAD DE COORDINAR ESFUERZOS
EN LA MISMA DIRECCION SE HACE EVIDENTE”




Mision, vision y valores de la Fundacion

La Fundacion Sindrome de Dravet nace con el objetivo
de promover y garantizar el desarrollo de la investiga-
cion de las epilepsias genéticas, con el fin de avanzar
en el conocimiento de sus causas, mejorar su diagnos-
tico y hallar tratamientos efectivos que permitan miti-
gar los efectos de la enfermedad. El objetivo de la Fun-
dacién es disefiar y mantener una red de investigacion
permanente y de calidad a nivel mundial.

La Fundacién promovera todo tipo de actividades re-
feridas a la promocion de la investigacion, estudio y
analisis de proyectos de investigacion que puedan ser
beneficiosos y Utiles para la cura de las epilepsias ge-
néticas.

Entre sus fines, la Fundacion Sindrome de Dravet apo-
yara y patrocinara la investigacion cientifica relativa a
la enfermedad, asi como otras investigaciones cientifi-
cas y médicas, que pudieran resultar de interés para el
colectivo de enfermos.

Desde la Fundacion se promoveran convenios de co-
laboracidn con instituciones publicas y privadas, admi-
nistraciones (internacionales, nacionales, autonémicas
y locales) para la obtencion de recursos de toda indo-
le que posibiliten el cumplimiento de los fines de la
Fundacion. También se promovera la cooperacién con
empresas privadas, que pueda traducirse en financia-
cion y desarrollo de proyectos concretos de investiga-
cion en diagndstico y tratamiento de esta enfermedad,
asi como programas especificos de patrocinio.
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Promocionara y desarrollara programas y actividades
en todos aquellos ambitos y materias que puedan re-
sultar de interés para lograr una mejor implantacién de
los resultados de esta investigacion cientifica y médica
con la finalidad de alcanzar una mejor calidad asisten-
cialy un aumento en la calidad de vida del colectivo de
enfermos que resultan beneficiarios.

Se estableceran espacios de encuentro entre investi-
gadores, profesionales sanitarios y familiares, asi como
con otros agentes sociales y sanitarios. Habra una co-
laboracién permanente con otras Fundaciones o aso-
ciaciones nacionales e internacionales en el campo de
la epilepsia.

Se fomentara y desarrollara actividades de formacién
integral, tanto cultural como académica o técnica,
como instrumentos necesarios y validos para la plena
integracion social y laboral del colectivo.

Los valores de la Fundacion se encuadran bajo el prin-
cipio de la transparencia de las inversiones. La Funda-
cion esta registrada en el registro de Fundaciones y en
la Asociacion de Fundaciones y se rige por las activida-
des de control del Patronato. A pesar de ser una dele-
gacion, la Fundacion tiene independencia econdmica
y se regula segun las leyes nacionales.




¢ EN qué proyectos trabaja

la Fundacion actualmente?

§ Diagndstico e investigacion

genetico
I N G E M M El diagndstico es muy importante para las epilep-
sias de origen genético. Proporcionar un diagndsti-
INSTITUTO DE GENETICA MEDICA Y MOLECULAR . .
DEL HOSPITAL UNIVERSITARIO LA PAZ co temprano es una de nuestras prioridades. Actual-

mente contamos con el test genético de epilepsias
genéticas mas potente del mercado con capacidad
de ampliacion en el nimero de genes a estudiar. Este
test se oferta sin coste alguno para cualquier pacien-
te del mundo.

El proyecto se realiza en el Instituto de Genética Mé-
dica y Molecular (INGEMM) del Hospital Universitari
de La Paz. Desarrollado por la Dra. Eva Barroso y co-
ordinado por el Dr. Lapunzina, Director del INGEMM
www.idipaz.es

La Fundacién BBK financia la ejecucion de este pro-
yecto. www.bbk.es

Proyecto de biologia molecular

C BI I Los equipos multidisciplinares de investigadores son

-gﬁ“‘ﬁcgogﬂ‘cgaﬂ basicos en la investigacion traslacional. Las enferme-
dades genéticas tienen expresién en las biomolécu-
las basicas que construyen las células: las proteinas.
Queremos saber como los cambios genéticos afec-
tan a estas, para ello tenemos un proyecto de inves-
tigacién en el Centro de Biologia Molecular Severo
Ochoa (CBMSO). Cecilio Giménez, catedratico de la
Universidad Autonoma de Madrid e investigador del
CBMSQ, lidera este proyecto. www.uam.es

%
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La Fundacién BBK financia la ejecucion de este pro-
yecto.
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Red de unidades asistenciales
para el Sindrome de Dravet

Las enfermedades raras tienen un problema inheren-
te a su condicién: la dispersion del conocimiento en-
tre los profesionales sanitarios que atienden a los pa-
cientes. La situacién no es la iddnea ni para los profe-
sionales sanitarios ni para los pacientes.

La Fundacién Sindrome de Dravet estd creando un
proceso de certificacion de calidad que permita a
los hospitales certificarse en el tratamiento de este
sindrome. La certificacion asegurara que el hospital
cumple una serie de requisitos minimos.

La Fundacion integrara estos centros dentro de una
plataforma de colaboracién que permita la transfe-
rencia de conocimiento desde las unidades asisten-
ciales a los profesionales y viceversa. Asi mismo la
Fundacion conectara estos centros con centros simi-
lares en todo el mundo (actualmente hay ya dos re-
des operativas en EEUU y en Inglaterra).

Estas redes asistenciales seran un importante foco
formativo, docente e investigador.

Terapia génica

En colaboracién con las fundaciones y asociaciones
internacionales del Sindrome de Dravet estamos fi-
nanciando un proyecto que permita arrancar una te-
rapia génica en un plazo corto de tiempo.

La terapia génica es una de las areas de la ciencia con
mas potencial. Nuestro proyecto utiliza la ultima tec-
nologia disponible para intentar solucionar el proble-
ma desde la misma raiz.

Este proyecto esta basado en una técnica desarrolla-
da por el Dr. Claes (laboratorios CURNA), con sopor-
te econdmico de la empresa de biotecnologia OPKO
Health y el National Institutes of Health (NIH).

www.opko.com




) Capio Fundacion Jiménez Diaz

Proyecto de neurociencia

El Basque Center on Cognition, Brain and Langua-
ge (BCBL) es un importante instituto de neurociencias
ubicado en San Sebastian que desarrollara un inno-
vador estudio durante los préximos 2 afios. Median-
te técnicas de neuroimagen permitira establecer el
patron disfuncional del sindrome de Dravet, estable-
ciendo marcadores bioldgicos Utiles en el diagndsti-
co temprano, en la farmacologia y en la creacion de
nuevas lineas de investigacion. Dada las caracteristi-
cas del centro se prestara especial atencion a las areas
del lenguaje.

www.bcbl.eu

Investigacion clinica

La Fundacién Sindrome de Dravet desarrolla colabo-
raciones con diversos profesionales clinicos para el
desarrollo de estudios clinicos en el sindrome de Dra-
vet y espectros asociados. En el marco de dicha co-
laboracién se han desarrollado estudios con la Dra.
Sanchez Carpintero (Clinica Universitaria de Navarra)
y con el Dr. Serratosa (Fundacion Jiménez Diaz).
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;Quién esta detras de la Fundacion?

La Fundacion Sindrome de Dravet tiene detras un
equipo humano con un amplio abanico de habilida-
des y recursos.

Presidenta de honor

Maria Garafa. Presidenta de Microsoft Espafia. Es un
miembro activo de Young Presidents Organization
(YPO) e International Women Forum (IWF), formando
parte del Consejo de la Fundacién Equidad en Argen-
tina y del Patronato de la Fundacién Junior Achieve-
ment y Fundacién Seres en Espafa. Es miembro del
Consejo Profesional de ESADE, asi como de los Con-
sejos de APD (Asociacion para el Progreso de la Di-
reccion) y de la American Chamber of Commerce en
nuestro pais.

Patronos

Julian Isla. Presidente.
Julian.isla@dravetfoundation.eu

Méonica Ramis. Vicepresidenta.
Monica.ramis@dravetfoundation.eu

Luis Miguel Aras. Director de Investigacion.
Luismi.aras@dravetfoundation.eu

Silvia Sagarna. Directora de Comunicacion.
Silvia.sagarna@dravetfoundation.eu

Jesus Valencia. Director Financiero.
Jesus.valencia@dravetfoundation.eu
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Asesores médicos

La Fundacion cuenta con un equipo de neurdlogos
que proporciona servicios de asesoramiento defi-
niendo la estrategia de los proyectos de investiga-
cion, elaborando documentos médicos y conectando
la investigacion con la clinica.

Dra. Rocio Sanchez Carpintero. Clinica Universitaria
Navarra.

Dr. Julian Lara Herguedas. Hospital Universitario
Puerta de Hierro-Majadahonda

Dr. Antonio Gil-Nagel. Hospital Ruber Internacional-
Madrid.

Dr. Antonio Martinez Bermejo. Hospital Universita-
rio La Paz-Madrid.
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Empresas colaboradoras
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Microsoft

canX+

La Fundacién Sindrome de Dravet cuenta con la cola-
boracion de compafias nacionales y multinacionales
que proporcionan soporte operativo y financiacion
para los proyectos.

La Fundacion BBK ha concedido becas de investi-
gacion que permiten sostener el tejido investigador.

Microsoft proporciona soporte informatico. La pla-
taforma tecnoldgica interna de la Fundacion se eje-
cuta sobre sus servicios en Internet. También dona
material informatico.

Banca Civica colabora a través de su proyecto “Tu
elijes-tu decides”




. GOMO contactar?
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WEB
www.dravetfoundation.eu

E-MAIL
informacion@dravetfoundation.eu

FACEBOOK
DSF Europe

TWITTER
@dsfeu
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Ayudanos a cambiar el futuro

www.dravetfoundation.eu - Facebook: DSF Europe





