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Presentacion

Dravet Syndrome Foundation, delegacion en Espafia, en adelante Fundacién Sindrome de Dravet, nacié el
31 de mayo de 2011. El germen inicial fue un grupo de padres luchadores que no se resignaron a seguir
el dictado de la enfermedad que ataca a sus hijos, el sindrome de Dravet, una epilepsia catastrofica que
afecta al cerebro en formacién de los nifios, dejando graves secuelas neuroldgicas. Este grupo de padres
no se resigna y decide luchar contra la enfermedad a través de la investigacion y para ello se crea
Fundacion.

Esta organizacidn nace con el objetivo de promocionar e incentivar y conectar los principales centros de
investigacion mundiales del sindrome de Dravet y otras enfermedades relacionadas. Se sustenta en el
principio de un modelo colaborativo uniendo a familiares, investigadores, médicos, voluntarios y
patrocinadores en la busqueda de una terapia efectiva contra el sindrome de Dravet. En poco menos de
afo y medio la Fundacion ha conseguido grandes avances en el terreno de la investigacidon sobre
epilepsia, existiendo 8 proyectos de investigacion en marcha. El objetivo principal es avanzar en el
conocimiento de la causas de la enfermedad, mejorar su tratamiento y hallar medicamentos efectivos que
permitan eliminar, mitigar e incluso curar la enfermedad.

Y la forma de hacerlo es a través de la implantacién de un modelo de negocio inexistente hasta el
momento que busca acabar con el enorme vacio existente entre la ciencia basica, entre los
investigadores y la industria farmacéutica. Y en ello trabaja la Fundacién Sindrome de Dravet, en unir
esfuerzos que rellenen este vacio. Lo hacen proporcionando a los investigadores los incentivos
basicos para que hagan su trabajo pero a su vez construyendo un modelo de negocio valido
para la industria farmacéutica. Y lo estan consiguiendo introduciendo innovacion en el flujo de
creacion de los farmacos.

En estas paginas presentamos la memoria del afio 2011, que es una mirada hacia los
resultados, hacia quienes hemos colaborado por conseguirlos y que recoge nuestros intentos
de conseguir un mundo sin sindrome de Dravet. Pero, en el trasfondo, es una mirada hacia las
persona, los momentos malos, la impotencia de enfrentarse a estadura enfermead, pero
siempre encarando el futuro con optimismo y lucha.

Un sueno.... Una meta.

Julian Isla
Presidente de la Fundacion Sindrome de Dravet,
Delegacion en Espafia
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Mision, vision y valores
Nuestra mision

“Hemos nacido con la mision de promover y garantizar el desarrollo de la investigacién en el
Sindrome de Dravet.”

Buscamos avanzar en el conocimiento de sus causas, mejorar su diagnéstico y hallar tratamientos
efectivos que permitan eliminar y mitigar los efectos de la enfermedad. Pero tenemos objetivos mas
ambiciosos. Nuestros proyectos de investigacion son facilmente replicables a otras epilepsias. Nuestro
objetivo a largo plazo es generar conocimiento que revierta en mejores tratamientos para la epilepsia y
otras enfermedades afines.

Nuestra vision

“Un mundo sin sindrome de Dravet”.

Queremos un mundo donde sufrir una enfermedad poco frecuente no signifique una condena. Queremos
un mundo en el que la informacién cientifica 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

» Innovacion
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Patronato

Luis Miguel Aras
Luismi.aras@dravetfoundation.eu

Julian Isla
Julian.isla@dravetfoundation.eu

Monica Ramis
Monica.ramis@dravetfoundation.eu

Silvia Sagarna
Silvia.sagarna@dravetfoundation.eu

Jesus Valencia
Jesus.valencia@dravetfoundation.eu

Direccion ejecutiva

Presidente
Julian Isla
Area de Investigacion

Director

Luis Miguel Aras. MD

Responsable Innovacion y Tecnologia

Ana Mingorance. PhD

Responsable de la Oficina de Atencion al Investigador
Jacqueline Pérez. PhD

Responsable de proyectos
Monica Valdivia

Otros miembros
Silvia Gomez
Andrea Molina
Maribel Rico. PhD

Operaciones
Javier Castrejon

R DRAVET
SYNDROMI
DELEGAC m,\



mailto:Jesús.valencia@dravetfoundation.eu

Finanzas y Administracion
Jesus Valencia

Fundraising
Alfredo Gonzélez

Comunicacién
Silvia Sagarna

IT Manager
Sonia Araujo
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Comités asesores
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Comité investigador

Manuel Carreiras Valifia
Director cientifico del Basque Center on Cognition, Brain and Language (BCBL). San Sebastian. Espafa.
Profesor asociado Ikerbasque

Cecilio Giménez Martin
Catedratico de Bioquimica Universidad Auténoma de Madrid
Centro Biologia 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 Neurologia en la Universidad de Minnesota y el Rush Medical Centre de Chicago (1993-1999).
Consultor de la Consejeria de Familia y Servicios Sociales de la Comunidad de Madrid para el manejo de

pacientes con epilepsia y discapacidad intelectual.

Dr. Julian Lara Herguedas
Médico Adjunto de Pediatria del Hospital Universitario Puerta de Hierro — Majadahonda. Madrid Area de
capacitacion Especifica en Neurologia Pediatrica otorgada por la Sociedad Espafiola de Neurologia
Pediatrica.

Dr. Antonio Martinez Bermejo
Jefe del Servicio de Neurologia Pediatrica del Hospital Universitario La Paz de Madrid.

Profesor Asociado del Departamento de Pediatria de la Facultad de Medicina de la Universidad Autbnoma
de Madrid.

Dra. Rocio Sanchez-Carpintero
Adjunta en la Unidad de Neuropediatria de la Clinica Universidad de Navarra (CUN) y profesora en la
Facultad de Medicina de la CUN.
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Los proyectos cientificos en 2011
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La Comision de Investigacion de la Fundacion clasifica los proyectos de investigacién en tres niveles de
prioridades:

= PROYECTO TERAPIA GENICA

opKo Centro investigador: OPKO Health (EEUU)

Objetivos: Desarrollar un farmaco basado en un compuesto de actividad

genética.
Disefo: Regulacién al alza de la sintesis proteica de la copia del DNA no mutado.

Inversién: 250.000 euros a aportar por las fundaciones Dravet internacionales en 2012 en funcion
resultados positivos fase animal.

Estado: en fase experimentacidn en animales (ratones, simios)
Patrocinador OPKO. Fundaciones y asociaciones Dravet de diferentes paises

Mas informacién en http://investor.opko.com/releasedetail.cfm?ReleaseID=575403

https://www.facebook.com/note.php?note id=10150189341102378

=PROYECTO UNIDAD DE INVESTIGACION Y DIAGNOSTICO GENETICO EN EPILEPSIAS

Centro investigador: Instituto de Genética Médica y Molecular (INGEMM). Madrid

Objetivos: Desarrollar un test genético gratuito y una linea de investigacion permanente en el sindrome
de Dravet.

Disefio: Test genético potente y gratuito, Biobanco, cribado prenatal. Busqueda de nuevos genes.
Presupuesto 36.000 euros anuales

Estado: en desarrollo. Test genético y linea de investigacion implantada. Implantacién biobanco y cribado
2012.

Patrocinador: Fundacion BBK. Empresa Single

Mas informacion en http://www.idipaz.es/Noticia.aspx?Id=3

http://www.dravetfoundation.eu/documents/Nota-de-prensa-La-Paz.pdf

http://www.dravetfoundation.eu/test-genetico
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http://investor.opko.com/releasedetail.cfm?ReleaseID=575403
https://www.facebook.com/note.php?note_id=10150189341102378
http://www.idipaz.es/Noticia.aspx?Id=3
http://www.dravetfoundation.eu/documents/Nota-de-prensa-La-Paz.pdf
http://www.dravetfoundation.eu/test-genetico

#PROYECTO NEUROIMAGEN EN EL DRAVET

Centro investigador: Basque Center on Cognition Brain and Language (BCBL). San Sebastian.

Objetivos: Analizar el patrén biomagnético para determinar los origenes de la actividad epiléptica y
evaluar la existencia de patrones comunes. Establecer el patrén disfuncional electromagnético del
sindrome de Dravet para establecerlo como biomarcador en el diagnéstico temprano.

Disefo: Estudio mediante técnicas de imagen de las disfunciones cerebrales del sindrome de Dravet,
determinando patrones comunes en cuanto a la sincronizacién y conexiéon neuronal.

Aplicacion de diferentes técnicas vanguardistas e innovadoras: magnetoencefalografia, resonancia
magnética nuclear 3 T, potenciales evocados, electroencefalogramas bajo estimulos auditivos y visuales.

Presupuesto: 312.000 euros / 2afios
Estado: Analizando registros obtenidos en fase I
Mas informacion

http://www.bcbl.eu/news/berriak/el sindrome de dravet, a estudio. nota de prensa.html

http://www.bcbl.eu/news/news/el sindrome de dravet 3.html

http://vimeo.com/21159107
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http://www.bcbl.eu/news/berriak/el_sindrome_de_dravet,_a_estudio._nota_de_prensa.html
http://www.bcbl.eu/news/news/el_sindrome_de_dravet_3.html
http://vimeo.com/21159107

Actividad 2011 (junio a diciembre)
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Captacion de recursos
Facturacion (junio a diciembre)

166.000 euros

W PARTICULARES
40900 €

B EMPRESAS
104500 €

= EVENTOS
13300 €

B PORTUGAL
7300 €

DONACIONES

Gastos (junio a diciembre)

166.000 euros

GASTOS M PROYECTOS
20.000

W ESTABLECIMIEN
TO 1.000

™ CORRIENTES
13.000

® REMANENTE
132.000
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Difusion y Comunicacion
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PASEO SOLIDARIO | Paseo Solidario de la Fundacion
.2 MY Sindrome de Dravet. Madrid, Burlada y

= Almeria.

Proyecto Regala una pipet.

Mas de 400 personas se reunieron en el Parque Juan Carlos
I para apoyar el Proyecto “Regala una pipeta”, que ofrece la
posibilidad de realizar test genéticos gratuitos a nifios de
cualquier parte del mundo con epilepsias de dificil control.
by Este es el primer paso para detectar, tratar y devolver la
infancia a los pequefios con Sindrome de Dravet

5 DE NOVIEMBRE 2011

12:00 h. PARQUE JUAN CARLOS | - MADRID Este proyecto se ubica en Instituto de Genética Médica y
SALIDA: Piaza de fa “sscultura sin fitdo” Molecular del Hospital La Paz-Madrid (INGEMM) vy la

& Proyocts “Regala uma pipots” ofrca i posibiidad Fundacion Sindrome de Dravet.
do realtzar tost Qendticos gratkitos a nifos do cualquiar parte dol MuNdo con splispshs do difol control
Esto s ol primor paso para dotacty, Fatyr y dovolvor &a infancia a los poquadios
oon Sindrome do Dravaet.

“Tia donas la pipeta, nosotros ponemos el TEST”

Proyecto "Regala una plpota™ Invisbacitn gendan Iovacs 3 Gate por df IMELAM ¢o Gandtca MAdEa y Molacusar
dl Hospital Lz Faz-Madric (INGEMM) y I Fandocioe Siadrome & Deavet

-S.Y:g.kzl'):t‘..“s o R DSF Europe 0e | 56 | W& | Dosatmpuor
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Mercadillo Solidario en San Sebastian.
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La Fundacidon en los medios
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Compartir TESTIMONIOS | Sindrome de Dravet

Convulsiones que marcan toda
una vida
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Alicia, Radl, Oscar y Pablo, en su casa de Madrid |Sergio Enriquez-Nistal

Se trata de una de las formas mas grave de epilepsia en la infancia
En la mayoria de casos se debe a una mutacion genética

Espafia quiere participar en el primer ensayo de terapia genética con pacientes

Patricia Matey | Madrid
Actualizado domingo 18/12/2011 04:10 horas [a’ja’|

Diaria Martes, 0% de cctubre de 2012, Ac

Diario SIGLO XXI .

Opinion | Espafia | Mundo | Economia | TV | Cine | Misica | Libros | Medios | Moda | Salud | Sexo | Ciencia
Deportes Londres 2012 Fiatbal Baloncesto  Motor | Ultima Hora | Videos | Entrevistas | Infograficod

Sanidad publica

Investigadores espanoles analizan los marcadores
biologicos del sindrome de Dravet

Agencias ElMe qusta - 4 W Twittear < 1 F+1)0
@Diaric5IGLOXXI
iernes, 1 de julic de 2011, 15:28 Comentar

MADRID, 1 (EUROPA PRESS)

El Centro Vasco de Cognicién, Cerebro y Lenguaje (BECBL. en sus siglas en inglés) colabora con la
Fundacidn Sindrome de Dravet en un proyecto de investigacion que pretende desentrafiar el patrdn
disfuncional y los marcadores bioldgicos de esta enfermedad, que afecta en Esparia a alrededor de
400 personas.

D DRAVET , ,
SYNDROME Mo obstante, reconocen que "su ndmero podria ser mucho mayor', dado que se trata de una
DELEGACION EN ESPANA enfermedad descubierta en 1970 pero que. hasta 2003, no cuenta con un test genético que ayude en

su diagndstico.
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P Investigadores espafioles analizan los marcadores

biolégicos del sindrome de Dravet

Actualidad
EP. T Afadic comentario
Noticias cientificas -
El Centro Vasco de Cognicien, L 57Visrs un=mise
Cerebro y Lenguaje (BCBL, en sus

siglas en inglés) colabora con la

viar a Menéame

Entrevistas

Opinién Fundacién Sindrome de Dravet en un proyecto de
investigacion que pretende desentrafiar el patrén
Videos disfuncional y los marcadores bioldgicos de esta
enfermedad, que afecta en Espafia a alrededor de 400
Archivo "Salut i Forga" personas
Archivo "Salut i Ciencia® No obstante, reconocen que "su nimero podria ser mucho mayer’, dado que se trata de una
enfermedad descubierta en 1970 pero que, hasta 2003, no cuenta con un test genético que
Sobre Salut i Forca ayude en su diagnéstico.
_ El sindrome de Dravet es Is variants mas severs de una familia patolégica denominada
Contacto

canalopatias y las convulsiones febriles, una variante benigna de la enfermedad, también forman
parte de esta familia. En este caso, informan de que mds de 300,000 nifies en Espaiia sufren de
estas convulsiones febriles y, de estos, unos 10.000 sufren lss variacionss mas graves de la
enfermedad.

Ayiidanos a
mejorar la web de
Salut i Forga
Una posible cura tendria un impacto significativo en la poblacion ya gue, en el caso de las
variaciones mds benignas de la patologia, también conllevaria una reduccién del riesgo de

generar epilepsia en el futuro, mientras que para las versiones mds severas el impacto serd

09/10/2012

no es tu navegador predeterminado. | Estable

Investigadores espaiioles a

El Centro Vasco de Cognician, Cerebro y Lenguaje
—— pretende desentrafiar el patron disfuncional y los m

C

B Compartir | F +1 | 0

Mo obstante, reconocen que 'su namero podria ser
descubierta en 1970 pero que, hasta 2003, no cuer

El sindrome de Dravet es |a variante mas severa ds
convulsiones febriles, una variante benigna de la e
caso, informan de que mas de 300.000 nifios en E
10.000 sufren las variaciones mas graves de la en

"
HERUES Una posible cura tendria un impacto significativo er

benignas de |a patologia, también conllevaria unar

Tfﬂsm mientras que para las versiones mas severas el in

7 mejorar a largo plazo.

0w Teniendo esto en cuenta, el proyecto se centra en ¢
preges nifios afectados por el sindrome de Dravet, analiza
auditives y comparar su conectividad cerebral con |
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