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Presentación 
Arrancábamos 2013 con el firme propósito de avanzar en la búsqueda de nuevos fármacos para el Síndrome 
de Dravet. 2013 ha sido un año de consolidación de una estructura cada vez más profesional. Nos estamos 
moviendo desde una estructura operativa basada en voluntarios y colaboradores a una organización 
profesional e iniciando procesos de transformación profunda pero siempre poniendo al paciente en el centro 
de nuestras actividades. La Fundación Síndrome de Dravet ha tomado un placer de liderazgo en el ámbito 
de los organizaciones de pacientes. Nuestro espíritu diferenciador ha permitido realizar acciones claves 
durante 2013 que nos han permitido abrir nuevas vías de actuación tanto a nivel nacional como 
internacional. 

En este año hemos inaugurado el primer centro de bioinformática en epilepsias genéticas. El conocimiento 
de la arquitectura genética de las enfermedades del sistema nervioso central se ha convertido en una 
actividad fundamental en la promoción de la investigación. El grupo ya se encuentra plenamente operativo 
y es capaz de ofrecer ya mismo servicios de diagnóstico por secuenciación masiva siendo el primer grupo del 
mundo que emplea esta técnica en el diagnóstico del Síndrome de Dravet. También nos ha permitido 
participar en grandes proyectos europeos como RD-Connect. 

También hemos iniciado una línea de actuación en el uso de la tecnología aplicada a la discapacidad. 
Nuestro centro EIC-BBK pretende ser un referente nacional en el empleo de nuevas tecnologías para 
solventar los problemas que aparecen en las enfermedades neurológicas. Se nos abre un campo de 
actuación inimaginable en el ámbito de la teleasistencia y la rehabilitación cognitiva. 

Hemos seguido avanzando en la construcción de una plataforma de investigación de acceso libre para el 
Síndrome de Dravet. Arrancamos la creación de un modelo animal que permita el cribado y la prueba de 
fármacos. Hemos establecido convenios de colaboración con grupos internaciones que tienen ya 
plataformas de cribado y hemos conseguido líneas celulares que permiten la investigación con modelos .Con 
ello hemos conseguido tener una plataforma de investigación multinivel que cubre todos las fases de la 
investigación, desde un modelo in-silico a un modelo in-vivo. A nivel internacional tenemos conexiones 
profundas con la Agencia Europea del Medicamento, hemos comenzado a participar en consorcios europeos 
y estamos dando los primeros pasos para arrancar la Federación Europea de Síndrome de Dravet. 

Todo ello ha sido posible gracias al enorme tesón, determinación y capacidad de nuestros empleados, 
voluntarios y colaboradores, sin ellos toda esta aventura fascinante no sería posible.  

  

Gracias. 

 

 
 
Julián Isla 
Presidente de la Fundación Síndrome de Dravet, 
Delegación en España 



  
   
 

Misión, visión y valores 
Nuestra misión 

“Hemos nacido con la misión de promover y garantizar el desarrollo de la investigación en el 
Síndrome de Dravet.” 

Somos una organización que pretende encontrar un tratamiento efectivo para el Síndrome de 
Dravet” 

Usamos la innovación para acelerar la búsqueda de un fármaco efectivo, eliminando las barreras entre los 
investigadores y la industria. Queremos encontrar en el plazo de tres años un fármaco que elimine los 
síntomas y permita preservar el estado cognitivo de nuestros pacientes hasta que consigamos encontrar 
una solución definitiva para la enfermedad. 

 
Nuestra visión 
 
“Un mundo sin síndrome de Dravet” 
 
Queremos un mundo donde sufrir una enfermedad poco frecuente no signifique una condena. Queremos 
un mundo en el que la información científica pueda fluir sin barreras, un mundo en el que pacientes, 
médicos, investigadores y empresas trabajen juntos para poder ayudar también a las enfermedades poco 
frecuentes. Queremos un mundo en el que las familias que sufren una enfermedad “rara” no estén solas. 
Queremos que nuestro trabajo pueda ayudar también a otras enfermedades. No queremos que nuestro 
sufrimiento sea en vano. 

 
Nuestros valores 
 
►Integridad 

►Honestidad  

►Transparencia  

►Innovación 

 

 

 

 

 



  
   
 

Estructura 

Patronato 

Luis Miguel Aras 
Luismi.aras@dravetfoundation.eu 

Julián Isla 
Julian.isla@dravetfoundation.eu 

Mónica Ramis 
Monica.ramis@dravetfoundation.eu 

Silvia Sagarna  
Silvia.sagarna@dravetfoundation.eu 

Jesús Valencia 
Jesús.valencia@dravetfoundation.eu 

Dirección ejecutiva 

Presidente 

Julián Isla 

Área de Investigación 

Director 
Luis Miguel Aras. MD 
Responsable Innovación y Tecnología 
Ana Mingorance. PhD 
Directora  de proyectos 
Marisol Montolio PhD 
Asesora Propiedad Intelectual 
Maribel Rico PhD 

 
Operaciones 
Javier Castrejón 
 
Finanzas y Administración 
Jesús Valencia 
 
Fundraising 
Alfredo González 
 
Comunicación 
Silvia Sagarna 
 

 



  
   
 

Comités asesores 

Comité investigador 

Manuel Carreiras Valiña 
Director científico del Basque Center on Cognition,  Brain and Language (BCBL). San Sebastián. España. 
Profesor asociado Ikerbasque 
 
Cecilio Giménez Martin 
Catedrático de Bioquímica Universidad Autónoma de Madrid 
Centro Biología Molecular Severo Ochoa. Madrid. 
 
Pablo Lapunzina   
Director del Instituto de Genética Médica y Molecular  (INGEMM) del Hospital de la Paz. Madrid. 

 

Comité médico 

Dr. Antonio Gil-Nagel Rein  
Director del Programa de Epilepsia del Hospital Ruber Internacional de Madrid. 
Profesor de Neurología en la Universidad de Minnesota y el Rush Medical Centre de Chicago (1993-1999). 
Consultor de la Consejería de Familia y Servicios Sociales de la Comunidad de Madrid para el manejo de 
pacientes con epilepsia y discapacidad intelectual. 

Dr. Julián Lara Herguedas 
Médico Adjunto de Pediatría del Hospital Universitario Puerta de Hierro – Majadahonda. Madrid Área de 
capacitación Específica en Neurología Pediátrica otorgada por la Sociedad Española de Neurología 
Pediátrica 

Dr. Antonio Martínez Bermejo  
Jefe del Servicio de Neurología Pediátrica del Hospital Universitario La Paz de Madrid.  
Profesor Asociado del Departamento de Pediatría de la Facultad de Medicina de la Universidad Autónoma 
de Madrid. 
 
Dra.  Rocío Sánchez-Carpintero 
Adjunta en la Unidad de Neuropediatría de la Clínica Universidad de Navarra (CUN) y profesora en la 
Facultad de Medicina de la CUN. 
 

  



  
   
 

¿Qué hemos conseguido en 2013? 
Gracias a todo el equipo de la Fundación y sus colaboradores hemos conseguido… 

• Un incremento de la población nacional e internacional diagnosticada mediante nuestro test 
genético gratuito  

• 11 proyectos de investigación con generación de nuevo conocimiento y posibilitación de nuevos 
fármacos de utilidad 

• Puesta en marcha de un departamento tecnológico generador de soluciones a las discapacidades 
de los pacientes 

• Profundización en  la red de colaboradores y patrocinadores 
• Posicionamiento internacional como líder de opinión en la enfermedad. 
• Visibilización social de la enfermedad 

 

Miembros del advisory board del proyecto europeo RD- Connect 

Nuestra organización es uno de sus miembros. Se trata de una plataforma globlal de base de datos, 
registros de pacientes y biobancos para la investigación de las enfermedades raras.  

 

Promotores de la Federación Europea Dravet 

 

 

 

 



  
   
 

Nuestros proyectos  

El año 2013 ha supuesto un avance en el desarrollo de los proyectos enfocados al desarrollo de fármacos, 
poryectos que posibilitan una modificación de la enfermedad, así  como la puesta en marcha de un 
departamento tecnológico desde dónde mantener en las mejores condiciones cognitivas y motoras  
posibles  a  los pacientes. 

 

 

 

 



  
   
 

El Departamento de Investigación 

El Departamento de Investigación ha completado con éxito unas herramientas de investigación 
disponibles para la comunidad científica y médica  http://www.dravetfoundation.eu/dravet-tools/  

Repositorio de ratones 
Registro de mutaciones 
Biobanco de DNA 
Líneas celulares  
Unidades clínicas Dravet  
Bases de datos 
Diagnóstico genético y genotipado  
 

En julio de 2013 se inaguró la Unidad Bioinformática de Epilepsias Genéticas (UBEG) en el Hospital 
Universitario de La Paz en Madrid. 

 

La Unidad Bioinformática de Epilepsias Genéticas (UBEG) supone dar un paso más allá al incorporar 
técnicas diagnósticas de nueva generación (NGS), que proporcionarán rapidez y fiabilidad en el 
diagnóstico genético, ganando meses e incluso años al actual retraso en el diagnóstico de epilepsias 
infantiles. 

 

 

 

 

 

 

 



  
   
 

El Departamento Tecnológico EIC-BBK    

EIC BBK (www.eicbbk.org) es un centro de excelencia en eHealth que ofrece soluciones tecnológicas 
innovadoras para mejorar la calidad de vida de las personas que conviven con una enfermedad y de sus 
familias.  

 

Inauguración del centro por Mario Fernández, Presidente de la entidad bancaria BBK, acompañado de representantes del 
Ayuntamiento de Ermua, de la empresa Microsoft y del Presidente de la Fundación, Julián Isla. 

 

¿Cuál es su misión?  

Disminuir la brecha digital que existe entre los pacientes con discapacidad y el acceso a la tecnología que 
les permite romper barreras e integrarse en la sociedad 

 

 

 



  
   
 

Los proyectos tecnológicos iniciados en 2013 son: 

• Tele rehabilitación motora domiciliaria con tecnología Kinect  
• Programa de estimulación cognitiva mediante tabletas 
• Programa de detección nocturna de crisis epilépticas 
• Programa de telemedicina  
• Geolocalización  
• Aula de desarrollo e integración 

 

  

Tecnología Kinect  

 

Proyectos Sociales 

Proyecto “Cuidando al cuidador. Apoyando al profesor” 

El proyecto “Cuidando al cuidador. Ayudando al profesor” es un programa enmarcado en la atención 
multidisciplinar del Síndrome de Dravet, una de las patologías más graves e incapacitante entre las 
epilepsias infantiles conocidas.   

Se trata de un programa innovador en el cuidado del cuidador principal y una estrategia específica y 
eficaz en la integración escolar de estos niños. 

Para ello se propone el desarrollo de una intervención de alto impacto social que permita: 

• Realizar una intervención psicosocial sobre el colectivo familiar y social próximo a los enfermos 
con Síndrome de Dravet, permitiendo una capacitación en el manejo de la enfermedad para la 
obtención de  momentos de descanso en el cuidador principal. 



  
   
 

• Realizar una intervención psicopedagógica sobre los profesionales educativos de los centros 
escolares aumentando su capacitación en el manejo de la enfermedad  y favorecer por tanto la 
integración y el aprovechamiento escolar de los afectados. 

•  

  

Más de 10 jornadas presenciales por toda España 

 

 

 

 

 

 

 

 



  
   
 

Origen y destino de los recursos 
En el año 2013, Dravet Syndrome Foundation obtuvo unos ingresos de 438.279,92 euros. 

 
 
Particulares 46.395 € 
Empresas 289.754 € 
Eventos  82.133 € 
Otras asociaciones  19.998 € 
 

Los gastos se desglosaron de la siguiente manera: 

 
Proyectos  373.582 € 
Gastos generales 64.698 € 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



  
   
 

Difusión y Comunicación 
Workshops y Congresos 

• Congreso genetica SEGH Madrid  
• Congreso ILAE Montreal 
• Congreso AES Washington  
• Eurordis summer school 
• Jornadas Phelan Mcdermid Abril Madrid 

 
En ellos se han mantenido entrevistas unilaterales y grupales con médicos e investigadores de referencia 
en Dravet, epilepsia y neurología. Se han concretado colaboraciones de proyectos, así como abierto 
nuevas expectativas de investigación. Se mantuvieron reuniones con las otras fundaciones Dravet 
(europeas, americanas), afianzando nuestras relaciones y definiendo lo que será una futura Federación 
Europea del Síndrome de Dravet que esperamos ayude a dar visibilidad y una voz en común al Dravet de 
cara a conversaciones con las agencias Europeas. 
 

Ponencias y conferencias realizadas en  

• Universidad La Laguna Tenerife  
• Bilbao Jornadas FEDER 
• Universidad Intenracional Mendez Pelayo Santander  

 

 

Palacio La magdalena Santander Sede de la UIMP 

 

 

 

 

 



  
   
 

Eventos de la Fundación 

 

Concurso de pintura en el Museo Chillida Leku de Donosti. 

 

Retodravet  

Retodravet es una plataforma de promoción y difusión del Síndrome de Dravet a través del deporte 
solidario y de otros eventos culturales y sociales perteneciente a la Fundación. 
Junto a nuestros  voluntarios (deportistas, colaboradores y patrocinadores) se busca dar visibilidad social 
al Síndrome de Dravet, desarrollando las condiciones necesarias y suficientes para avanzar en un 
mejor  conocimiento de la enfermedad  y una mejora  significativa en las condiciones de vida de sus 
afectados. 

 

  

Corredores con una afectada. 



  
   
 

Paseo solidario  

 

 

Eventos organizados por familias y colaboradores 

Mercadillos solidarios, cenas benéficas, conciertos solidarios, etc… 

 

 

 

 



  
   
 

 

 

Jornada Anual de familias de la Fundación Síndrome de Dravet 2013 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



  
   
 

La Fundación en los medios 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



  
   
 

 

 

 

 

 

 

 



  
   
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 
 


