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Presentacion

2012 ha sido el primer afio completo de la Fundacion Sindrome de Dravet ya que oficialmente
empezamos nuestras actividades en junio del 2011.

Si el 2011 fue un afio de arranque este 2012 ha sido un afio fundamental para la Fundacion. El tener una
bateria de proyectos de investigacion de envergadura nos ha permitidoentrar en conversaciones donde
antes no podiamos estar. Hemos compartido mesa con los principales investigadores, cientificos y
neurélogos en diferentes congresos del mundo con el fin de buscar estrategias comunes que logren la
cura del Dravet.

El Sindrome de Dravet estd en un momento dulce. Sin duda alguna el papel de las organizaciones de
pacientes como la nuestra estd cambiando el panorama de la investigacion. Los congresos estan
salpicados de trabajos sobre esta enfermedad y eso es sin lugar a dudas por la inyeccién de energia y
entusiasmo que transmitimos los padres.

Toca encarar 2013. Nuestra estrategia inmediata es analizar farmacos existentes que nos puedan valer
para contener la enfermedad hasta tener una terapia que ataque la enfermedad desde la raiz. Y todo esto
lo estamos haciendo en coordinacion con los mejores equipos de investigacion del mundo.

Cuando arrancamos esta aventura hace dos afios apenas me podia imaginar donde llegariamos en dos
anos. Curar una enfermedad como esta es complicado pero estoy convencido de que estamos haciendo
lo correcto. Estais invitados a vivir esta aventura. Un suefio.... Una meta.

Muchas gracias por acompafarnos en este suefio.

Julidn Isla
Presidente de la Fundacién Sindrome de Dravet,
Delegacién en Espaiia
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Misidn, vision y valores
Nuestra mision

“Hemos nacido con la mision de promover y garantizar el desarrollo de la investigacion 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 Investigacién

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

Ménica Valdivia

Responsable de formaciéon y documentacion
Silvia Gobmez

Apoyo a proyectos

Andrea Molina

Asesora Propiedad Intelectual

Maribel Rico

Operaciones
Javier Castrejon

Finanzas y Administracion
Jesus Valencia
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mailto:Jes%C3%BAs.valencia@dravetfoundation.eu

Fundraising
Alfredo Gonzalez

Comunicacién
Silvia Sagarna

IT Manager
Sonia Araujo

Comités asesores

Comité investigador

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

Cecilio Giménez Martin
Catedratico de Bioquimica Universidad Autonoma 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.
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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 Auténoma

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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¢{Qué hemos conseguido en 2012?

Gracias a todo el equipo de la Fundacién y los colaboradores hemos conseguido...

e 95 familias afiliadas

e 8 proyectos de investigacion en marcha

e Mas de 20 empresas colaboradoras

e 1.650 seguidores en Facebook

e Mas de 600 asistentes a los Paseos Solidarios en diversas ciudades de Espaiia
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Nuestros proyectos en 2012

El aflo 2012 ha supuesto la consolidacidn de los proyectos de investigacion iniciados en el primer afio de
vida de la organizacion. Ademas, se han abierto nuevas vias de exploracién encaminadas a buscar el
tratamiento y minimizar las consecuencias del sindrome de Dravet.

Todos los proyectos se vertebran bajo tres lineas de actuacion:
1.- Path A.- Desarrollo de mejores tratamientos y diagnésticos
2.- Path B.- Gestidn y generacion de conocimiento

3.- Path C.- Mejorar la calidad de vida de los pacientes y sus familias

Current Projects
PROJECT PATH PRIORITY STATUS First report
Project 1 PathAPriorilyl  Inprogres OPKO Dravet Project Miami USA 2014
Project 2 Path A Priority 1 Starting July Pharmacogenomic Universityof Barcelona, 2017
2012 Highthroughput screening Spain
Project 3 Path A Priority 1 Exploration Dravet mouse repository To be determined 2013

Prect4  PathAPriorityl  Mutiphased  Patient Registry and Biobank INGEMM, Spain and Phase | 2012

ICER registry, USA Phase Il 2013
Project 5 PathBPriorityl  Inprogress BCBL Dravet Project BCEL, San Sebastion, 2013
Spain
Project 6 PathBPriorityl ~ Awaiting Center for Biomedical CTE, Madrid, Spain TDB
sponsorship Technology Dravet Project
Project 7 Path B Priority 2 In progress Genetic Epilepsies INGEMM, Madnd, 2012
Research Unit Spain
Project 8 Path B Priority 2 Starting Technology Center INGEMIM, Madnid, Spain -~ Now. 2012
MNovernber 2012 of Beellence
Project 9 PathBPriority2  Inprogress Dravet Molecular CBMSO,Madrid, Spain 2014
Biology Project
Project10  PathBPriority2 ~ Storing2013  Dravet Collaboration Network Virual Coud networking 2013
Project1l  Path B Priority 3 In progress Clinical research studies CUN, Navarra, Spain 2012
Project12  Path CPriority 3 In progress Multidisciplinary care units Multipe locations 2012
(intemiationail]

Project 13 Path C Priority 3 Awarting Knowledge Virtual Cloud networking 2014
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Origen y destino de los recursos

En el afio 2011, Dravet Syndrome Foundation produjo un remanente de 132.000 euros, la vocacién de la
Fundacion es invertir toda la facturacion en proyectos de investigacidn, por este motivo en el afio 2012 se
ha podido invertir mas de lo ingresado (247.000 euros de gasto frente a 220.100 euros de ingreso).

El criterio de prudencia nos hace invertir lo presupuestado a principios de cada ejercicio: la proyeccion de
ingresos. El afo 2012 ha tenido una facturacién superior a la esperada, por lo que hemos vuelto a generar
remanente. En el proximo afo 2013, estos fondos estaran disponibles para que el Departamento de
Investigacion lo invierta en los proyectos de investigacidon que estime oportunos.

Captacion de recursos

Facturacion: 220.100 euros

DONACIONES M PARTICULARES
39100 €

m EMPRESAS
134700 €

W EVENTOS
46300 €

Gastos (junio a diciembre): 247.000 euros

GASTOS m PROYECTOS

212500€
B CORRIENTES

30300€
= EXTRAORDINARI

0OS 4200€
B REMANENTE

104.000€
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Difusion y Comunicacion
Workshops y Congresos

e Congreso europeo ILAE London
e Congreso de neurologia ANA Boston
e Congreso AES San Diego.

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

Eventos Fundacion

II Paseo Solidario de la Fundacién Sindrome de Dravet. Madrid, Burlada y Lleida.

Proyecto “Mariposas para la investigacion”

Mas de 600 personas se reunieron en Madried, Lleida y Burlada para apoyar el Proyecto “Mariposas para
la investigacion”, que ofrece la posibilidad de realizar test genéticos gratuitos a nifios de cualquier parte
del mundo con epilepsias de dificil control. Este es el primer paso para detectar, tratar y devolver la
infancia a los pequefios con Sindrome de Dravet

Este proyecto se ubica en Instituto de Genética Médica y Molecular del Hospital La Paz-Madrid
(INGEMM) y la Fundacion Sindrome de Dravet.
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Eventos organizados por familias y colaboradores

Noviembre 2012. Behobia de San Sebastian. El equipo Reto80T con la camiseta de la Fundacion antes de
comenzar la carrera para conseguir fondos destinados al test genético de diagndstico de la enfermedad.
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Mercadillos solidarios, cenas benéficas, conciertos solidarios, etc...
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Las tamborradas de las fiestas de San Sebasstian apoyaron a la Fundacién destinando parte de la venta

del pafiuelo del Bicentenario.

PR DRAVET
SYNDROME

TOUNDATION
DELEGACION EN ESPANA




Jornada Anual de familias de la Fundacion Sindrome de Dravet 2012
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La Fundacion en los medios

Alfonzo Ussia Madrid
Alegrin, alegrin Vs T
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Dravet: convulsiones
imposibles de frenar

= Este sindrome, identificado por la epileptéloga Charlotte Dravet , se
caracteriza por crisis epilépticas que aparecen desde el primer afic de vida. La
mutacion en el gan SCN1A es la respansable de los atagues, que dejan
sacuelas neurolégicas y motoras. Surgen en cualquier momento y los
tratamientos no son suficientes. En Espafia se estima que existen entre 300 y
400 nifios afectados

KIMe gunta| | @ chugpﬂhﬂlhg‘ﬁa’
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vor significato

Al Himéricz.

Camo una marioneta manejada por los hilos de las convulsianes. Virulentas,
dafiinas, potenciaimente mortales. Asl as la vida de Cariota desde que cumplié
cualro meses. de vida. Y asi es como lo describe Sivia, su madre

Hoy. la pequenia tiene seis afios y sigue Dajo el yugo de Dravet, ei sindrome
que padece y que s caraclenza por crisis epdéplicas dificies de frenar, que
pueden durar incluso horas. «La primera la tuvo una semana anles de que me
incorporara al trabajo tras 8 baja matamnal. Me asusté muchisimo, porque no
paraba de convulsionar, a4/ que fuimos a urgenciass. Alll consideraran que
«podria iratarse de crisis banignas del Iactante, y e dieron una medicacion
Pero no era suficiente. Seguia con convulsiones cada semana, de unos 15-20
minutos de duracidn. Y los de i e0as que le eran
normaless, continda Sivia.

Con un aho las crisis ya eran continuadas a ko largo del dia. Como las del
pequenio Mikel, que con la misma edad que Carlala ha sufrida hasta 70 en una
sola jormada. A cualquier hora, en cualquier lugar y momenio. «Son dificles de
parar y si no lo logramos, enira en lo que se dencmina status eplépticos de
unos 10 minutos», cuenta su padre, Mikel,
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Xergio, un héroe de tres afios
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Sergio Ista nacié el 4 de septiembre de 2008, ‘con todos fos dedos”
Su padre, Julian Isla s los conto para comaborar que estaba sano.
Pero cuando &l pequeno tenia sclo cuatro meses sufrio un atague
epiléptico, el pamero de la centena que ha padecida desde enton-
ces por una enfermedad rara, el 1iniérorme de Dravet, provacada par
una mutacion genética. Sergio es, entonces, un mutante como los
superhéroes de ks Patrulla X de los comics de Marvel, Asi es coma el
nifio 36 convirtic en un héroe, su alias es Xergia y tiene la mision de
localizar y moviizar a personas que puedan contribuir a encontrar
una cura.

Los primeres complices son sus padres, Julizn isla yLucka erimiz ‘Se'g-u nos ha dotado de capacdades que antes no teniamos”,
afirma Isla, de 39 afios, quien preside ka 1o S +. Miranda, de 42 afias, se encarga de Ios cuidados del nifa,
Sergia no puade estar §aio en ingln momento Pordue sn Una de i crsis —algunas lsgan  dusar hotas— podria mor o sufi
graves secuelas. Por 50, su madre 1uvo que dejar su Trabajo en una empresa de traduccion, Ahora planea volver después de que
Xergio completara su primera mision: encontrar un colegio cerca de su casa, en Pozuelo de Alarcon (al este de Madrid) en el que
tuvieran una clase especial para sus necesidades.

Fue posible gracias a Internet, donde el pequefo tiene una pqina web {1+ ). En abill de 2011, los padres de Sergio pi-
dieron ayuda pera encontrar una escuek con aulas para nifios con trastomes del desarrolio. & prinipics de maye llego la respuesta:

“Chicos, vamas a encontrar ¢l cole que Sergio necesita. Sin duda alguna él es mi superhéroe, Un beso, Bekén”. Y cumplié con su pro-
mesa, Belén, cuidadora en el centro 2l que ahara acude el pequeno, les ayudo @ solictar la plaza.

 sindrame de Dravet afecta a 1 de cada 20,000 individuos. Esta provocado po una mutacién del gen SCN1A. lo que se traduce en
criss epilépticas convulsivas y febriles que pueden producir dafos neurclogicos @ Incliso | muerte, afecta al desarrolla cognitivo y
‘moter, disminuye Ia capacidad de hablar y también de interactuar con otros Nifos. A sUs tres anos, Sergio no habla y empieza a tener
probllemas para caminar, Pese 2 ello se maneja bien con el 1Pad que tlene atado a su trona y con el que juega a escucha los sonidos |
de los animales mientras su made e da la merienda.

Su lucha 1o s tnica, En Espaia hay unos tres millones de o150+ per enfenmecide: ras. B miércoles 29 de febrero, o dia mas
raro del afio, conmemoran su dia, envuelto en el temor 2 que lus recortes \5 afedm ?speualmeme
Sergio tiene un hermana mayor: David. Tiene siete afos. suefia con ir

pOr Qué tiene aue explicar Lna y offa vez lo Serglo, *Si para ya es dificil ¢
en este caso. Sergio se lleva pricticamente 1660 MUBSHED tiempo, aunGUE INENtamos que no sea sk, dice Isla,

David le pregunta a su padee
mano, Imaginate

‘Cuando el pequefio tenia cuatro meses sufrio un ataque epiléptico, ef primero de una centena

£ pacre tiene todos los informes del nific en el crdenadar. Te haces un verdaclern experto en |3 enfermecad”. £ primer paso en su
batalla contra s enfermedad fue crear | Fundacin. Su objetiv es apoyar la una cura, “Qx

dar a cuanta mas gente mejor”, dice Isla en su papel de presidente.

Para eso | e Jos afectad o znsspmawunmquaumsamymmas

1a sutren, sequn el instituto de neurociencia = . e podkan ser mas debido
2 que st areza hace que sea il de diagrosticar La daeg.x»on il Ileqoa = acuerda con el 1a1e e Geret

y Wolecutar (INGEMA) del hospital de La Paz Madric —mediante un e todes

partes del mundo de manera gratuita. £l médica que hace dicho test es el anico aﬂpl!adnoe 1a organizacian, Pero lo mas impor-

tante pata los padtes de Sergio y para ka fundacion es L investigacién. 1 reloj corre en contra de nuestro hij', dice sa. 1 dinero

la fundacién de sus bancarias —B0K y la Caa— I apayar

buszan 1a En enero de este afa han llegado a un acuerdo con el

Uit Sever Uchies para que un investigador se dedique a tiempo completo a estudiar el sindrome. £ BCBL |amkxél| (ulabwa pera

establecer el patrén disfuncional de la dolencia mediante técnicas de neurcimagen. Los resultados podrian facilitar ef diagnosticn

temprana y abir nuevas lineas de investigadian.
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El drama de vivir con un hijo con sindrome de
Dravet

Los padres de Mikel deben vigilarle las 24 horas para salvarle de lss
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«Un diagnéstico correcto cambia
la vida de un niino con Dravet»
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Investigacion, Unica solucion
para el sindrome de Dravet
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HOY, DIA MUNDIAL DE LAS ENFERMEDADES "RARAS'
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PARA RECAUDAR FONDOS PARA EL PROYECTO DIEL TEST GENETICO DEL HOSPITAL DE LA PAZ

La Fundacion Sindrome de Dravet
celebro su segundo ‘Paseo Solidario’

ASLICADD £ 71 0 SPTICWME DE 7912 A'LAS £100 108

op . i segunda

Genético dal Hoapts
& mojorar ol

La Furdacién Sindrame de Oravet celedr eats ssbaco, 22

on el objetivo de recaudar fondos para of proyecto del Test
5 do Madrd, diigido

‘ La lucha de Ander

EL DONOSTIARRA ANDER LUCAS PADECE EL SINDROME DE DRAVET, UNA
ENFERMEDAD CONSIDERADA ‘RARA' QUE LE PROVOCA CRISIS EPILEPTICAS
SEVERAS Y UN RETRASO EVOLUTIVO A TODOS LOS NIVELES

[MINCITIA, THAITE ASTARLO - Martes, 38 de

7o de puoi - Achyshissdo s bn

Vot |
omeszarios

o crisia spilépticas frocuantas

Carma informa In Fundacién, *sl finaiments se alcanza este

que on la actualidad no existe cura i tratamisnton
especificos”

El Pasea Soldaric', incistiva en la que los. participantes

a8 QuD 58 BUMANSN los Cinca Buros de los nifcs y s
donaciones soidarias 3 través del sistama Donapasos -, se coiebrd simultineaments en
Madrid, Almeria, Lisida y ‘Mariposas para la 3

La iniciativa, integrada en s campaia ‘Mariposas para Ia investigacion’ de i Fundaciin
Sindrome de Dravet, tuvo asimismo por objetivo "divuigar la enfermedsd entre la poblacian y
mejorar ia calidad de vida da os afectacos por esta enfermedad”.

Ls segunda edicién de ests Paseo Soidaric’ se lovd & caba gracias & patrocinio de 55K
Ia colaboracién del Hospia! Universiteno La Paz,

- A dlade hoy, 44 sscciaciones de pacientes dedicadas 3 las enfermedades rarss ya son
miambros activos de Somos Paciontes. LY la tuya?

test gendtico, se conseguirh que ringdn rifo del mundo sa
queda sin disgnéatico por talta do medios scondmicos; y o3

ndutios abonaron unas cuotas do nscripcién de 10 euros -a

R, Plaza)

SINDROME de Dravet. Hasta hace siete afios, el significado e
de estas tres ora para !
Félix Lucas y Raquel Arbosa, los padres de Ander. Hoy,
han aprendido a convivir con la enfermedad que padece su
hijo, una grave y poco comiin dolencia que les acompanard
de por vida.

Ander tiene ocho afios, pelo rubio alborotado y graciosas pecas en las
mejillas que le confieren un aspecto bihurr, Su familia asegura que se
trata da un BUIENCO "080 de peluche”, ya que es carioss y muy
mimaso. Le gustan los puzzies de Pirmtx, Porroix ata Marimotots,
columpiarse y los gusanitos. Pero Ander padece el Sindrome de
Dravet. una enfarmadad fruto de una MUtacdn genatca que je
convierte en alguien especial. Aunque tiene ocho afios, Ander es, coma
dice Félx, su aita, un "bebote” &l que hay que ayuderie a desayunar, @
vestirse y a lavarse, y es que la enfermedad provoca un severo relraso
madurativo. “Aunque s siper canfioso hay que saberle levar, porque
no es nada faci, advierte Raguel, la ama. "Tiene mucho cardcter y hay
que tener mucha paciencia. Es muy impulsive y se aburre enseguida”,
describe Raguel
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desfavorecidos y mejorar su calidad de vida. El objetivo
infancia & investigacién en Espafia y Porugal.
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Noticias>Estiio>E] grupa CIMD dona antre dier ONG 332.000 suros

El grupo CIMD dona entre diez ONG 332.000 euros

El grupo contribuye un afio mas a ayudar a financiar proyectos dedicados a la infancia e investigacién en

consecutivo, el grupo CIMD organizé bajo el lema:
*Un dia de trabajo: un dia solidanio” su accién
solidaria. En sus siete afios de vida se ha destinado
méas de un milldn y medio da euros a proyealos de
investigacitn e infancia. Esle afio ha sido la cifra
mas alta de todas las i

La accién consiste en entregar integraments a un
grupo de ONG, seleccionadas por el Consejo dal
Grupo, ese del total de los ingresos oblenidos por

sociedades del grupo ese din, para ayudar al
desarmolio de los proyectos de los mas

VIDEDS EVENTOS DIRECTORIO

Negocio Nomb)

pasado 4 da diciembre, por oclavo afo

intermediacién y facturacién de las diez

es ayudar a financiar proyectos dedicados a la

Tras el estudio de los proyeclos presentados, el Consejo del grupo CIMD ha decidido que el repario de los
332.000 euros obtenidos en el 8° Dia Solidario se entreguen a las siguientes ONG: ASION, Fundacién
Sindrome de Dravet, Fundacion CRIS contra el Céncer, Fundacion AESLEMA, Asociacion para el estudio
de la Lesion Madular Espinal, Asociacion EOF, Cenltro de inlegracidn social Santiago Masarnau, de la Soc,
8. Vicente de Padl, Fundacion o Mariz Vermelho (Financiacion de Payasos Hospilalarios),
Fundacion Acreditar, F. Ajuda de Bergo (Casas de acogidas para bebés y nifos sin familia) y Nova Futuro

(casas de acogida)
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