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QUE ES EL SINDROME DE DRAVET

El Sindrome de Dravet es una enfermedad de las denominadas raras, de origen genético,
también conocida como Epilepsia Mioclonica Severa de la Infancia, que afecta a 1 de
cada 20.000 personas.

La Unica forma de diagndstico es a través de un test genético porque un 75% de los
pacientes afectados, presenta una mutaciéon en el gen SCN1A.

Se estima que la prevalencia real podria ser de alrededor de dos mil personas en Espafia,
pero por desconocimiento podrian haber solo unas 300 personas diagnosticadas.

La enfermedad aparece entre los 4 y 12 meses de vida, cuando aparecen las primeras
crisis epilépticas, la mayoria de ellas asociadas a procesos febriles y poco a poco las crisis
ocurren sin la presencia de fiebre. Son crisis de larga duracion y muy dificiles de controlar,
siendo frecuente que los niflos alcancen status epilépticos. Pueden ser crisis
generalizadas y parciales o focales, convulsivas o no.

Conforme el nifio va creciendo y la enfermedad se va desarrollando, el tipo de crisis va
variando y puede sufrir mioclonias, ausencias, crisis parciales complejas,...

Es una epilepsia refractaria a tratamientos, farmacoresistente, no habiendo en la
actualidad un tratamiento especifico para esta enfermedad que consiga un total control
de las crisis y la mejora de los dafios neurologicos que éstas producen.

Los desencadenantes de las crisis son, entre otros: el calor, el inicio de un proceso
infeccioso, una vacuna, unas décimas de fiebre, un susto, una emocion, un ruido fuerte,
una situacion nueva,... Por ello, muchos de los pacientes afectados no pueden baharse
en una piscina, ir a un parque, un pequefio proceso infeccioso supone una crisis y una
hospitalizacion.

La vida familiar se ve totalmente alterada y limitada, tanto para el paciente como para la
familia, que se encuentra con que muchas de las actividades normales suponen un
peligro para su hijo.

La falta de control de las crisis y la incertidumbre ante la pregunta jcuando tendra la
préoxima?, ;Cuanto le va a durar? provoca un estrés constante en el nucleo familiar que
tiene que aprender a vivir en esta nueva situacion.

Los hermanos de los afectados suelen ser también los eternos afectados, pues pasan a
quedar relegados a un tercer plano.

Por ello, aparte del impacto de la enfermedad en el propio nifio afectado, no hay que
olvidar el trauma que ésta provoca en la unidad familiar. Los enfermos Dravet requieren
un apoyo y atencion constante, el ambiente familiar se ve gravemente deteriorado.
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Por ello, es muy importante el apoyo psicologico a las familias (cuidadores a tiempo
completo) que tienen que aprender a vivir en una situacion con un estrés constante, que
desmorona las estructuras y vinculos creados con anterioridad a la aparicion de la
enfermedad.

Los enfermos Dravet padecen otras muchas afectaciones, no sélo las crisis, como grave
retraso cognitivo, problemas motores ( tanto a nivel de psicomotricidad fina como
gruesa), problemas de deglucion, ataxia, pies planos y valgos, escoliosis, problemas de
comunicacién y lenguaje, graves alteraciones de conducta, agresividad, trastornos
obsesivos, hiperactividad, trastornos del espectro autista, etc.

El indice de mortalidad del 20% antes de cumplir los 18 afios, sobre todo por infecciones
que no pueden superar o por SUDEP (muerte subita), que surje en estado post-ictal,
cuando tras una crisis, sufren una parada cardiaca.

Es, por lo tanto, una de las patologias mas graves e incapacitante entre las epilepsias
infantiles.

LA FUNDACION SINDROME DE DRAVET

Dravet Syndrome Foundation, delegacién en Espafa, nacié el 31 de mayo de 2011.
Nuestra sede social se encuentra en Madrid, C/ Doctor Fleming, n° 30 y también
contamos con una Delegacién en San Sebastian y otra en Noain, Navarra.

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 formacion de los nifios, dejando graves secuelas
neuroldgicas. Este grupo de padres decidio luchar contra la enfermedad a través de la
investigacion y para ello crearon la Fundacion.

La organizacion nace con el objetivo de promocionar, 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 profesionales,
pacientes, investigadores, médicos, voluntarios y patrocinadores en la busqueda de una
terapia efectiva.
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El objetivo principal es eliminar las barreras que impiden
que la investigacion sobre el Sindrome de Dravet avance,
asi como encontrar farmacos efectivos que permitan
eliminar, mitigar e incluso curar la enfermedad.
Queremos proporcionar 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.

Fines estatutarios:

e Potenciar con los medios a su alcance, la investigacion médica, cientifica y técnica
que mejore la calidad de vida de estas personas y palie los problemas que por su
condicion tengan.

e Apoyar y participar en programas de cooperacion internacional, cuyos objetivos
tiendan a fomentar el sentimiento de solidaridad con el colectivo destinatario de
las acciones de la Delegacion de la fundacion.

e Establecer convenios de colaboracién con instituciones publicas y privadas,
administraciones y empresas, tanto internacionales como nacionales, como
autondmicas y locales, para la obtencion de recursos de toda indole que
posibiliten el cumplimiento de los fines de la Delegacién de la fundacion.

e Fomentar y desarrollar actividades de formacion integral, tanto cultural como
académica o técnica, como instrumentos necesarios y validos para la plena
integracion social y laboral del colectivo.

e Facilitar la integracion social y laboral y favorecer el acceso al mercado de trabajo.

e Ejercer las actividades econdmicas precisas para el cumplimiento de los fines.

e Y, de modo genérico, llevar a cabo cuantas actuaciones sean conducentes al
mejor logro de sus fines.

PATRONATO / COMITE DE DIRECCION

PATRONATO
José Angel Aibar Moreno
Ainhoa Pariente Herrero
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Andrea Molina Fernandez
Lydia Corral Paya

COMITE DE DIRECCION

Presidencia José Angel Aibar Moreno
Tecnologia y RRSS

Relaciones Institucionales | Ainhoa Pariente

Investigacion Andrea Molina
Contabilidad y Tesoreria Ignacio Carrera
Fundraising Amparo Bastos

Ana Maria Morales

Marta Machado

Reto Dravet Félix Lucas

Comunicacion: Newsletter | Manuel Giner

Coordinacion familias, | Javier Garcia
tienda on-line y eventos

COLABORADORES CIENTIFICOS Y MEDICOS

Ana Mingorance

Licenciada en Biologia por la Universidad de La Laguna y Doctora en Neurociencia por la
Universidad de Barcelona. Tras realizar sus estudios postdoctorales en la Universidad de
British Columbia en Canada trabajé en desarrollo de farmacos en la empresa UCB Pharma
en Bélgica durante 5 afos. Ha sido la directora de investigacion de la Fundacion
Sindrome de Dravet durante 4 afios, y actualmente compagina su trabajo con la
Fundacién con la consultoria cientifica sobre el desarrollo de farmacos para
enfermedades raras neuroldgicas. Asesora a numerosas organizaciones de pacientes por
todo el mundo asi como a empresas farmacéuticas, laboratorios e investigadores.
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Antonio Gil Nagel

Licenciado en Medicina por la Universidad Complutense de Madrid, especialista en
epilepsia por la University of Minnesota Medical School, doctor en Medicina por la
Universidad Complutense de Madrid. Cuenta con mas de 20 afios de experiencia como
neurologo en la Clinica Ruber de Madrid donde es el director del servicio de neurologia.

Azucena Aldaz
Licenciada en Farmacia. Cuenta con mas de 30 afios de experiencia trabajando en la
seccion farmacéutica de la Clinica Universidad de Navarra de la que es jefe de seccion.

Gloria Gonzalez
Directora del CIMA en Navarra. Investigadora de la terapia génica en Sindrome de
Dravet.

Josep Torrent

Doctor en Medicina por la Universidad de Barcelona, Doctor en Farmacia por la
Universidad Auténoma de Barcelona. Miembro del Comité de medicamentos huérfanos
en la Agencia Europea del Medicamento (EMA) siendo su presidente durante dos
mandatos, miembro del comité asesor de la EMA. Profesor de Farmacologia de la
Universidad Autonoma de Barcelona. Director del Area del Medicamento del Servicio
Catalan de Salud.

Onintza Sagredo
Doctorada en Ciencias Bioldgicas especialidad en Neurociencia por la Universidad
Complutense de Madrid.

Onintza Sayar
Doctora en Farmacia y analista de datos durante mas de quince afios.

Pablo Lapunzina

Doctor en Medicina por la Universidad de Buenos Aires, master en Genética Molecular y
Doctor Por la Universidad de Buenos Aires. Cuenta con mas de 20 afios de experiencia
como genetista. A dia de hoy es el Coordinador del Instituto de Genética Médica y
Molecular (INGEMM) del hospital de La Paz de Madrid asi como el director Cinétifico del
Centro de Investigacion Biomédica de Enfermedades Raras (CIBERER).
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Rocio Sanchez Carpintero

Licenciada en Medicina por la Universidad de Navarra. Cuenta con mas de 20 afios de
experiencia como neuropediatra en la Clinica Universidad de Navarra donde cred la
unidad de Sindrome de Dravet. Es profesora titular de Pediatria en la Universidad de
Navarra.

Rubén Hernandez
Doctor en Medicina por la Universidad Auténoma de Madrid. Investigador con mas de

14 afos de experiencia en el Centro de Investigacién Médica Aplicada (CIMA)
perteneciente a la Universidad de Navarra. Experto en terapia génica.

PROYECTOS Y AVANCES CIENTIFICOS EN 2018

Seguimos teniendo las mismas prioridades:

Mismas prioridades

3

Tratamiento 1 2
epilepsia

Que haya
muchas

terapias
en
desarrollo,
de los tres
tipos

Que todos
los
ensayos
VENngan a
Espafia

Arreglar el
problema

de
diagnostico
en Espana

La prioridad N21 es que haya muchas terapias en desarrollo, para conseguir no

solo reducir/eliminar las crisis epilépticas (una de las manifestaciones con
consecuencias mas incapacitantes).

Durante todos los afios de vida de la Fundacion este objetivo se ha afrontado desde tres
vertientes:
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1.- Hacer que sea mas facil trabajar en el Sindrome de Dravet que en otras enfermedades
y, por lo tanto, que los investigadores se sintieran atraidos por ella. Asi, creamos el raton
con la mutacién Mis-sense en abierto, es decir, gratuito y accesible a todo el mundo. El
resultado, ha sido que a fecha de septiembre de 2018, hay 25 grupos/empresas que los
han adquirido. El impacto son cifras muy importantes:

Mas de 5
' Miles de | millones de
f \ Clentos de | ratones | Euros que
. 25 grupos investigadores Draveten | estin
\ / | laboratorios | dedicando a

/ | Dravet

\\;///

Los ratones han permitido grandes avances en Terapia Génica :

Los ratones han ayudado mucho...

Ejemplo: haciendo posible buscar otras terapias de edicion gendmica

s New Janwory £, 2016

research CURE-FUNDED GRANT YIELDS DRAVET SYNDROME

project jointly
supported by DISCOVERY c U R E
6 European # femnerch

associations

Araceri CUAL-tusded gront hoa ichar a ties forword in Hhe warch for fhemopeutc mechaniires bz combat
Dissd syvwliroeved, o by ol mpilagety i o8 cumarily o Mioell s issad aad i e hraoows. qus 1] A DURE
tumched team hon d scoversd thal BMS-abreulaiz hove P cozobbbe 2 s reatarng fundha=ol by iz thes
St el | b B, ke g o R e O TR e Ay s o Dnoied? iyiudaaie.

TURE rensorchar D, Andonalla Mallamac] of the Soecda Inlmmanonale Sepericne of Shadl Asaraoh s
iwodineg e bears | weain 1o redtone Rerenality 1 Amia by creofing * BondosimaloSag PG e
fa sfimaiiofe Kok aciwiy

Antonello Mallamaci de ltalia buscando desarrollar
una terapia para aumentar la expresion de Scnia
financiado por CURE y la Federacion Europea

{Proyecto posible gratias a nuestros ratones. El proyecto se lo pagan otros, es
parte de esos 5 millones estimados de dinero que hemos movilizado)
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Los ratones han ayudado mucho...
... y todavia pueden ayudar mas.

Uno de cada cuatro o cinco casos de sindrome de Dravet se
debe a una mutacion nor-sense (sin senlido, de parada
prematiura).

El resto se debe a otro tipo de mutaciones.

Las mutaciones non-sense podrian ser tratables por farmaces
gue hacen que la célula se salie la sefal de parada prematura

Ege &% un tipe de farmacs que no sa puade probar en los
ratones de la Fundacidn, que llevan una missense.

Los ratenes Dravet Japoneses y los de OFKO con mutaclones
non-sense no son de acceso abiero

Mecesitames un ratén non-sense de acceso abierto para que
nadie ponga limite a cuamtas grupes puseden probar o no las
terapias de “salto de parada prematura” en el sindrome de
Dravet.

Los ratones han ayudado mucho...

Ejemplo: el primer ratdn de un sindrome genético en el panel de epilepsia
del NIH americano, ahora al alcance de todos los que quieran probar sus
farmacos -

New Dh"?’ODmems

ety of Utah is optimiy)
‘pidrome to be used for
* Unihzes sengawininsy
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Los ratones han ayudado mucho...
... y todavia pueden ayudar mas.

¥
a3 L3
Ratén mis-sense Ratén non-sense
Ratén negro {para que tenga los sintomas muy Ratan blanco (para gue no tenga los
fuertes, en ellos el Dravet es muy agresivo) sintomas, en los blancos no hay Dravet)
Por e=o hicimezes ks ralones pottadores, y by que achvar la mukacian Al estar projegidos por ser blancos =olo hay que cnuzarkes con

usando un segunds rabin ransgénico para que bengan b enfermesdad un rabdn negro nermal, No Con olres Iraresgenicos, para gue los
Fijes: terngan e anfermadad

Rompid las barreras de acceso a investigar en el

sindrome de Dravet. Facilitara la vida a los que no quieren tener

dos colonias de fransgénicos

Se pueden probar en ellos todas las
terapias.

Se pueden probar en ellos casi iodas las
terapias, salvo las de mutacicn de parada

Uno de los proximos proyectos que esta en marcha, es la creacion de un nuevo raton
con la mutacién Non-sense, que va a permitir tratar otra vertiente del Dravet y que
representa al 25% de pacientes.

2.- Facilitar la interaccion entre investigadores para que sean mas fuertes, y
asegurarnos de conocer a todos los que estén buscando la cura (arreglar el gen o la
proteina) para poder ayudarles en lo que necesiten. ;Como?

1.- Estando presentes en congresos, conociendo y conectando personas
2.- Fomentando consorcios de investigacion y colaboraciones

3.- Financiar directamente proyectos de alto interés que no estan siendo financiados
actualmente por nadie, y que pueden ayudar directamente a curar la enfermedad,
estando trabajando ya en tres de ellos:

Aquellos que buscan activadores, con Fundacién Kaertor
Proyecto de aumento del Nav1.1 con oligonueclétidos, con Stoke Therapeutics

Proyecto de Terapia Génica, via consorcio CureDravet al que pertenece el CIMA
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La prioridad n22 es traer mas ensayos clinicos a Espafa.

El hecho de que un ensayo clinico se realice en nuestro pais implica que un medicamento,
si se aprueba, podemos tenerlo a disposicion de nuestros pacientes entre 3-4 aflos que
si no se hiciera aqui. Estamos trabajando en:

» Conocer todos los proyectos a nivel mundial con posibilidad de llegar a ensayos
clinicos y crear una relacion con esos equipos, como hemos ido haciendo hasta
ahora, afios antes de que lleguen a ensayos.

» Asistencia de a Congresos, ya que son clave para este objetivo de informacion y
relaciones.

» Cuando el ensayo viene (los que ya han venido: Cannabidiol Fenfluramina) ,
debemos ayudar a que llegue a tantas familias como sea posible, como hemos
ido haciendo hasta ahora.

> Pero, si el ensayo no viene, tenemos que explorar todas las vias posibles de que
pacientes espafoles puedan participar si quieren, como hicimos con Ataluren.
Esto nos va a tocar hacerlo otra vez con Stoke Therapeutics.

Un resumen de la labor realizada en esta area es:

Espafia fua &l pais auropes con mas nifios an & ensayo de

m Epidiclex, Les ayudamos a identificar los cenfros

La EMA |lo aprobara en los primeros meses de 2018

Espafia tuvo también muchos nifos (Imitado por cntenos de
Inclusicn bastantes restrictivas) en fenfluramina. Les

Eogenl Xh ayudamos a identificar los centros

Los dos ensayoes son positivos, pediran la aprobacion hacia
final de este afdo con respuesta final de 2019

Fokedole +  Este afic hemos trabajado eon Ovid y Takeda para
aseguramos de que Espafia enfre en el ensayo de TAKSAS

A r
OU@ = 4 hospitales ya elegidos (Ruber, CUN, La Fe, Campus de la
e Salud en Granada). Valorando incluir mas

Con asle ansayo mas nifios volveran a robar 3 afos a la
BEDETE.
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La prioridad n23 reducir el infra-diagnostico en Espafia.

Conocemos en Espafia unas 200 familias y estimamos que puede haber en Espafia unas
500-600 diagnosticadas. Pero, por el indice de prevalencia, el nUmero de afectados tiene
que ser entre 2000-2500 personas.

No tener un diagnostico, implica que esas personas no tienen acceso a los farmacos
que mejor funcionan, es posible que incluso estén tomando bloqueantes de canal de
sodio.

Ademas no tener mas familias diagnosticadas nos hace mas dificil traer ensayos
clinicos, es dificil encontrar voluntarios. Se nos van a escapar los ensayos porque si solo
conocemos 5-7 nifios en el pais que puedan entrar al ensayo yo sera rentable pagar a
los hospitales Espafioles para hacer el ensayo. Esos 5-7 nifios se quedaran sin ensayo.

La mayor parte de los pacientes diagnosticados, tienen una edad inferior a 25 afos.
Queremos desarrollar un proyecto que permita su localizacion.

Y ademas, desde la Fundaciéon Sindrome de Dravet:

- Seguimos financiando la financiando el test genético a través del INGEMM del
Hospital la Paz de Madrid para el diagndstico de la enfermedad a cualquier
persona del mundo con sospecha de tener Sindrome de Dravet. El coste para las
familias es cero. A lo largo de estos afios hemos diagnosticado a casi 500
personas.

- Seguimos manteniendo los ratones que hemos creado con la mutacion genética

para la investigacion, ofreciéndolo gratuitamente a los laboratorios de todo el
mundo y ya hay mas de 25 laboratorios trabajando con él.

PROYECTO CureDravet

Con el apoyo de la Fundacién Sindrome de Dravet, se ha puesto en marcha el proyecto
CureDravet: consorcio de cientificos para la investigacion de la cura del Dravet a través
de la terapia génica. Esta union esta formada por Cientificos de la Universidad de Tel Aviv
(Israel), el Instituto de Genétiva Molecular de Montpellier (Francia), el CIMA (Centro de
Investigacion Médica Aplicada) y la Clinica Universitaria de Navarra, junto con
Innomedyx (Espafa).
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El objetivo es poner en comun el conocimiento y los avances que cada grupo esta
logrando con objeto de potenciar un tratamiento de terapia génica efectivo que cure la
enfermedad.

La Fundacion esta impulsando esta unién y potenciando su continuidad, buscando
financiacion y dandole visibilidad.

AREA SOCIAL

Uno de los objetivos fundacionales es el dar apoyo a enfermos y a sus familias y
siguiendo en linea con otros afos, hemos continuado ofreciéndolo a través de los
Delegados de zona, padres y madres voluntarios que colaboran de forma desinteresada:

Este afo destacamos tres importantes proyectos que hemos conseguido sacar adelante,
sencillos pero de indudable valor para las familias:

1.- Cinturdn de vida

Consiste en una especie de abrazadera de tela, que se coloca alrededor del cinturdn de
seguridad donde viaja el nifio y se cierra con un velcro.

En ella aparece la invitacion a abrirla y mirar en su interior y la palabra DRAVET con la
Cruz Roja de asistencia sanitaria. Tiene forma de cartera de modo que cuando se abre,
dispone de un departamento en su interior
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Una idea muy sencilla pero enormemente importante que puede salvar la vida de los
nifos en caso de un accidente de coche, en el que los padres/cuidadores que vayan con
ellos, fallezcan o queden gravemente heridos y no puedan explicar a las persona que
acudan en su ayuda, ni a los equipos de urgencias, que ese nifio padece el Sindrome de
Dravet. Nuestros hijos padecen un retraso mental de moderado a grave, careciendo de
habla o, en el mejor de los casos, si hablan, son incapaces de explicar que padecen la
enfermedad y qué tipo de cuidados y precauciones se tiene que tener con ellos

En este espacio interior, los padres colocaran la informacidn relevante que toda persona
debe tener en cuenta en el momento de asistir a su hijo:

Datos personales como nombre, edad y domicilio, personas a quienes avisar, explicacion
de qué es el Sindrome de Dravet, medicacion habitual que se toman, medicacion
PROHIBIDA, donde pueden encontrar esa medicacion de rescate que todos los
padres/cuidadores llevamos con nosotros, hospital habitual de tratamiento, etc.

Es importante que vayan personalizadas con los datos del nifio en el interior, ya que
como hemos indicado, la mayoria de ellos carecen de habla, y si ven a alguien
desconocido que pretende ayudarles, les infundira mas tranquilidad si les llaman por su
nombre.

Hay que destacar que hemos sido una de las entidades beneficiarias de la carrera PONLE
FRENO en Madrid, por la presentacion de este proyecto.

2.- El Pulsi amigo

Consiste en distribuir entre las familias, un PULSIOXIMETRO de dedo, ya que si bien es
una idea muy sencilla, es de gran utilidad porque permite a las familias/ cuidadores de
un niflo con Dravet:

- Controlar el nivel de oxigeno en sangre de nuestros hijos cuando estan
convulsionando y decidir si podemos asistirles en casa poniéndoles la mascara
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de oxigeno que muchas familias tienen o llamar al servicio de EMERGENCIAS ante
la imposibilidad de atenderles, en el terrible caso de que los parametros sean
muy bajos o no aumenten una vez puesta la mascarilla.

- En caso de crisis atonas, por ejemplo, en las que es dificil saber cuando ésta ha
finalizado o en estado pos-ictal, tras cualquier tipo de crisis nos indica si el ritmo
cardiaco se esta recuperando (uno de los indicadores de que la crisis ha
finalizado) y cual es la saturacién en sangre. Y en caso de que los valores que
indique el aparato no sean los adecuados, da “el chivatazo” para llamar al servicio
de EMERGENCIAS.

3.- Financiacion a las familias de parte del coste de asistir a la REUNION ANUAL en
Burgos celebrada el dia 17 de noviembre en el centro CREER de Burgos (Centro de
Referencia Estatal de Enfermedades Raras).

Este aino ha sido uno de los de mas éxito de asistencia, contando con mas de 60 familias
(alrededor de 150 adultos y 50 nifos).

Uno de los objetivos de era que ninguna familia que tuviera interés en ir, se quedara sin
hacerlo por no poder financiar el coste de asistir (desplazamiento, alojamiento,
manutencion). El centro CREER solo tiene espacio para alojar a un numero pequefio de
familias y las demas tienen que recurrir a hoteles, lo cual encarece el viaje.

Es por ello por lo que decidimos solicitar patrocinio de parte de ese coste y lo
conseguimos, de GW Pharma, quienes se solidarizaron con nuestra iniciativa.

Asi, este aflo entre su aportacién y lo financiado con fondos propios, las familias no han
tenido que hacer ningln desembolso.

Ha sido un gran éxito y nos consta que han salido muy satisfechas de ver todo el trabajo
realizado y todos los proyectos que tenemos en marcha, sobre todo en el area de
investigacion.
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Este afio, volvimos a contar con la presencia de Ana
Mingorance, que dio un repaso a todos los proyectos de
investigacion en el sindrome de Dravet.

En el plano de la investigacién, contamos con las ponencias de:

> Rubén Hernandez, Investigador Principal del proyecto de terapia génica del
CIMA -Centro de Investigacion Médica Aplicada de la Universidad de
Navarra, compartid con nosotros las mejoras en diferentes aspectos que estan
observando en los ratones que estan tratando con terapia génica.

» Juan Antinao, expuso los avances en el proyecto de terapia génica de UCL
(University College London) el cual tiene como objetivo corregir el problema
subyacente en el sindrome de Dravet.

> Isabel Aznarez, Vicepresidentay Fundadora de la compafia Stoke Therapeutics,
nos hablé de la tecnologia que van a usar para curar el sindrome de Dravet. En
primicia, ya que aun no han publicado estos datos cientificos y no lo haran hasta
el congreso de la Sociedad Americana de Epilepsia, nos mostrd las excelentes
estadisticas de mejora en todos los aspectos que han observado en los ratones
que han tratado. Ya han pasado esta fase y ahora estan empezando a tratar
monos. Si no hay ningln imprevisto, el ensayo clinico comenzara en el primer
semestre de 2020.

En el plano clinico, contamos con las ponencias de:

» Javier Martin, representante de GW Pharma en Espafa, empresa propietaria de
Epidiolex (cannabidiol), que sera el proximo farmaco aprobado en Europa para
el tratamiento del sindrome de Dravet.
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> Asif Paker, vicepresidente de desarrollo clinico de Ovid Therapeutics. El

compuesto de esta empresa, TAK935, serd el proximo ensayo clinico para el
sindrome de Dravet en Europa, en el primer trimestre del afio que viene.

Cambiando de escenario, el popular Andrés Pascual, autor de la novela “A merced de
un dios salvaje”, nos conto la historia sobre como surgio el libro y también una primicia:
habra una segunda parte que ya ha empezado a escribir.

Por ultimo, se realizé la entrega de los Premios Dravet2018, en los que reconocemos
la gran labor de entidades y amigos que nos ayudan en la lucha del sindrome de Dravet:

>

Y

Jorge de Pedro y David Medina, 2018 por la gran labor y difusién a través del
Padel4Dravet

José Ramoén Ramirez , por su apoyo a través de eventos deportivos en Ziordia.

Rubén Hernandezy el equipo del CIMA, por la investigacion que estan llevando
a cabo en la cura del sindrome de Dravet

Por su trayectoria en la Fundacion y por su incansable lucha, la familia Lomba
Morales.

OTROS EVENTOS ORGANIZATIVOS Y DE DIFUSION

Han sido numerosisimos los eventos y actividades promovidas por nuestras familias y
colaboradores, con el doble objetivo de dar difusién a la enfermedad y recaudar fondos.

Desde conciertos benéficos, recogida de boligrafos, venta de merchandising en
mercadillos y desde nuestra TIENDA ON-LINE, etc.

Cabe destacar la generosa iniciativa del
escritor ANDRES PASCUAL, cuya ultima
obra "A merced de un Dios salvaje” esta
inspirada en la vida de una familia de la
Fundacién y de un nifio, Radl, su hijo.
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RETODRAVET: PLATAFORMA DE DEPORTE SOLIDARIO

RetoDravet es una plataforma formada por deportistas solidarios de todo el mundo,

pertenecientes a las distintas areas deportivas existentes, que prestan su apoyo a la
difusion de la enfermedad en los distintos eventos deportivos en que participan,
vistiendo la camiseta morada con el logotipo de Reto Dravet y el nombre de la
enfermedad.

En 2018 estrend pagina web oficial que os invitamos a visitar: blog.retodravet.com

Nuestros voluntarios son en su mayoria deportistas que nos conocen por haber
colaborado de forma desinteresada con nosotros o que a través de la difusidon que se
hace, contactan con la Fundacion ofreciendo su apoyo en los eventos en que participan.

En el aflo 2018 queremos continuar con esa promocion y difusion en mas eventos
deportivos y su ampliacién a eventos culturales y sociales.

Para nosotros, como padres de nifios afectados, es muy importante que la enfermedad
se conozca en todos los ambitos de la sociedad: familias, médicos, etc. pues de esa forma
sera mas facil reconocerla y diagnosticarla.

Es vital un temprano diagnéstico porque evita que al nifio se le administren farmacos
contraindicados que hagan que empeoren las crisis epilépticas y porque favorece una
atencion global adecuada al paciente dentro de la complejidad de esta enfermedad. No
hay dos nifios iguales, con las mismas afectaciones, ni a todos los nifios se les administra
el mismo combinado de farmacos.

Por esos motivos, consideramos de gran importancia proseguir con la labor de difusién.
Ademas de la presencia fisica en eventos, nuestros deportistas también colaboran con la
difusion en las redes sociales (Facebook, Twitter, Instagram, etc.).

Queremos continuar ofreciéndoles la camisera morada con el logotipo de la mariposa,
simbolos de la epilepsia (color morado) y del Sindrome de Dravet (la mariposa).
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Algunos de los ultimos eventos deportivos de RetoDravet

Como en afos anteriores, hemos participado en las carreras mas importantes del
calendario en Gipuzkoa (Maraton Donosti - San Sebastian, 15kmsansebastian, 5 Millas
del Urumea, Behobia/SS, Cross Tres Playas de San Sebastian, Trail de Noain) asi como
nos hemos hecho visibles en otras provincias como Madrid (carreras, torneo de golf y de
padel), Valencia (torneos de tenis y padel), Bilbo, Vitoria-Gasteiz, Albacete (Sesiones de
Spinning), La Rioja, Murcia, Barcelona, Navarra, etc.

Llevamos 4 afios (desde el 2012) participando en estas carreras y eventos y queremos ir
a mas, mas visibilidad, mas implicacion social.

En Espafia contamos con el apoyo de corredores como Samanta Chocron periodista
argentina afincada en Madrid, solidaria con causas benéficas, en la organizacion de
eventos; o como Novatillo, bien conocido en el mundo de los corredores en Twitter.
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Dia Internacional del Sindrome de Dravet, 23 de
junio, en Donosti

Dia Internacional del Sindrome de Dravet-
quedada deportistas y familiares en Murcia


https://www.facebook.com/817453741683730/photos/1542887595807004/

R
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Spining solidario en Fuente Alamo

Y lo mas importante, el deporte solidario también se ha extendido hacia los nifios quienes
han participado con gran ilusién en algunos de los eventos organizados.

Hay que destacar que RETODRAVET ha sido una de las iniciativas finalistas en la
convocatoria EUROTALLER.

REDES SOCIALES Y DIFUSION

En este entorno en el que la comunicacion y difusion enredes Sociales es cada vez mas
importante, nosotros SEGUIMOS CRECIENDO de forma imparable.

La cuenta de la FUNDACION ha alcanzado mas de 20.000 seguidores.
Hemos mas que DUPLICADO nuestra presencia en mas de 1 afio y
seguimos creciendo...

Tenemos seguidores en mas de 46 paises del mundo, en los 5
continentes.

Servimos de inspiracién para otras organizaciones Dravet que copian

y publican nuestros contenidos.

Tenemos capacidad para llegar a mds de 100.000 usuarios,
generamos mas de 140.000 reacciones en un periodo de 28 dias.

La cuenta de RetoDravet somos mas de 4.100, ha experimentado un
crecimiento enorme, que ha superado nuestras expectativas

g @dsfeu / @retodravet
Con mas de Con mas de 750 usuarios, en el Instagram de RetoDravet
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Con mas de 1.700 usuarios en el twitter de RetoDravet y otros 1.400
de Fundacion Dravet.

LA FUNDACION EN LOS MEDIOS DE COMUNICACION 2018

Destacamos algunas de las noticias aparecidas a lo largo de 2018, sobretodo en la prensa
digital:
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LA OPINION DE MURCIA DEL 1.3.2018
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Carlo Pifiana, flamenco por el
Sindrome de Dravet

EL CORREO DEL 9.4.2018
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El barrio basauritarra de San Miguel,
solidario en sus eventos con el
sindrome de Dravet

LA VANGUARDIA DEL 16.4.2018

La Fundaciom Sindrome de Dravel abre un
mcreadillo solidario csta scmana encl
Colegio Jesuitas de Logrofio
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LA RIOJA DEL 23.04.2018

Mercadillo en Jesuitas por el
sindrome de Dravet
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RADIO ALICANTE DEL 13.6.2018
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La rodilla del corredor y una quedada para
visualizar el sindrome de Dravet
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NOTICIAS DE NAVARRA 25.06.2018
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INFOSALUS.COM DEL 22.6.2018

infosalus. cem
La Cibeles o el Estadio de San Mamés se

iluminaran de morado este sabado para d:
visibilidad al sindrome de Dravet

EL SAN MAMES DE MORADO 23.6.2018

LA SEXTA DEL 12.8.2018
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Este sébado 23 de junio, se celebra el
Dia Internacional del Sindrome de Dravet
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LA COPE DEL 23.8.2018
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CATALUNYAPRESS DEL 12-10-2018
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Andrés Pascual: "Es responsiabilidad
e cindin wno habitar en el ciclo o en el
inflerna”
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DIARIO INFORMACION DEL 14.10.2018

Dravet, del silencio a la epilepsia
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DIARIO INFORMACION DEL 14.10.2018

Reto conseguido por el sihndrome
Dravet
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INFOSALUS.COM DEL 6.11.2018

IntezalLs. wm

CAEBIMER inicia una campana gue recaudara
fondos para investigar la epilepsia infantil
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INFOSALUS.COM DEL 8.11.2018

1fosalus, co-

El cannabldiol presente en la marihuana puede
ayudar a los nifios con epilepsia
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EL ADELANTADO DEL 8.11.2018 Y EN EITB 16.11.2018
VOLORIOSIERTE DEL 8.11.2018
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EUROPAPRESS 19.11.2018

Baossar aut val acumic sl un dia

Madres de personas afectadas por el Sindrome de Dravet
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ABC 19.11.2018

Madres de personas afectadas por el Sindrome de
Dravet

Por un sueno, por una meta.... ;Nos ayudas?



