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Liebe Leserinnen und Leser

In dieser Friihlingsausgabe, welche in einem neuen, frischen
Kleid daher kommt, erfahren Sie, wie wir Forscher dazu ani-
mieren wollen, uns bei der Suche nach einer Heilung des Dravet
Syndroms zu helfen. Wir erzihlen Ihnen, wie einfach es ist,

uns zu unterstiitzen, wenn Sie beispielsweise online Blumen
einkaufen oder Ihre Ferien buchen. Wir berichten (iber die
Highlights dieses Friihlings: Unsere erste Eltern-Fortbildung und
das nationale Dravet Jahrestreffen sowie (iber die neue

Helpline Seltene Krankheiten. Ich wiinsche Ihnen eine spannende
Lektiire und einen zauberhaften Friihling.

Renata Heusser Jungman



Validierung des Dravet Mouse Models

Durch die Validierung des Mausmodells wollen wir mehr internationale Wissenschaftler/-innen
dazu animieren, uns auf der Suche nach einer Therapie bzw. Heilung zu unterstiitzen.

Wir sind sehr froh, dass es uns mit diesem Projekt gelungen ist aufzuzeigen, wie sehr sich die
Symptome der von uns entwickelten Dravet-Mduse und der Dravet-Patienten dhneln und dass
die Mduse somit fiir die Entwicklung von neuen Therapien ideal sind.

Von Ana Mingorance PhD

Unser Ziel ist es, den Zugang zur Forschung am Dravet Syn-
drom zu vereinfachen. Wir m6chten so noch mehr Wissen-
schaftler ins Boot holen, welche uns auf der Suche nach einer
Heilung unterstiitzen, und zwar so rasch wie mgglich.

Um die Typisierung des neuen Mausmodells abzuschliessen
haben wir 2016 unsere Krifte vereint und uns fiir die Finan-
zierung des Projektes mit sechs Mitgliedern der Dravet Syn-
drome European Federation (DSEF), darunter der Vereini-
gung Dravet Syndrom Schweiz, zusammengeschlossen. Die
Dravet-Maus wurde von der Spanischen Dravet Syndrome
Foundation in Zusammenarbeit mit der Schweizer Dravet-
Patientenorganisation entwickelt.

Fiir das Validierungs-Projekt wurden die Mduse in ein soge-
nanntes Mausespital (mouse hospital) gesendet. Dort wurden
sie von Spezialisten untersucht, um Gemeinsamkeiten resp.
Ahnlichkeiten dieser Miuse mit Personen mit Dravet Syn-
drom festzustellen.

Resultate des Projekts

Die Spezialisten konnten bestétigen, dass die Dravet-Mause
an folgenden Problemen leiden:

e Epilepsie

e erhohte verfriihte Sterberate in Folge der Epilepsie

e Hyperaktivitdt

e Auftreten von motorischen Stereotypen aus dem
Autismusspektrum (zwanghafte, repetitive Bewe-
gungen) jedoch keine sozialen Auffalligkeiten

® Kognitive Beeintrdachtigungen (Erinnerungsvermdgen)

e Weitere motorische Probleme wie verminderte
Koordinationsfahigkeit und schwacher Muskeltonus
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Ein Gentest bestdtigte, dass die Mduse auf einem der beiden
Kopien des SCN1A-Gens eine Mutation aufweisen. Diese
Mutation konnte auch schon bei Patienten mit dem Dravet
Syndrom gefunden werden.

verfrithte

Epilepsie Sterblichkeit

motorische
Beeintrachtigungen

kognitive
Fahigkeiten

Hyperaktivitat Autismusspektrum



Dies sind sehr gute Resultate. Sie bestitigen uns, dass die neu
entwickelten Dravet-Mduse viele Symptome mit den Dravet-
Patienten teilen und somit fiir die Forschung und die Entwick-
lung von neuen Therapien geeignet sind.

Diese Forschungsergebnisse wurden an den Kongressen der
Society for Neuroscience (SfN) und der American Epilepsy
Society (AES) Ende 2016 in den USA vorgestellt. So konnte
das Interesse von Forschern und Firmen an der Erforschung
des Dravet Syndroms sowie an der Entwicklung von besseren
Behandlungsmdglichkeiten geweckt werden.

Das «open-access Dravet Mouse Model» steht allen interes-
sierten Forschenden zur Verfiigung, ohne jegliche Einschrén-

o

kungen fiir Pharmafirmen. Im letzten Jahr konnten wir bereits
tiber 200 Mduse an verschiedene Labors senden.

Dank der Mause und der erfolgten Charakterisierung ist es
heute einfacher denn je, tiber das Dravet Syndrom zu forschen.
Wir sind dabei, die Resultate dieses Validierungsprojekts an
moglichst viele Wissenschaftler zu kommunizieren, damit
noch mehr uns helfen kénnen

eine Heilung fiir diese Krank-

heit zu finden.

Eurordis Award 2017

Ana Mingorance

Dr. Ana Mingorance ist wissenschaft-
liche Beraterin der Dravet Syndrome
European Federation und unabhdangi-
ge Beraterin spezialisiert auf seltene
Krankheiten. Die letzten 5 Jahre hat
Ana mit der Dravet Syndrome Foun-
dation Spain zusammengearbeitet, wo
sie einerseits fiir die Forschungsstra-
tegie, andererseits fiir den Aufbau und
die Durchfiihrung verschiedener For-

schungsprojekte verantwortlich war.
Friiher war Ana als Projektleiterin bei
UCB Pharma in Belgien titig, wo sie
an der Entwicklung von neuen Medi-
kamenten gearbeitet hatte. Sie hat ein
Doktorat in Neurowissenschaften von
der Universitdt Barcelona und erhielt
ein Postdoc Stipendium der University
of British Columbia in Canada.

Die Dravet Syndrome European Federation gewinnt
den Patient Organisation Award!

Wir freuen uns iiber diese grossartige
Anerkennung des Engagements der Or-
ganisation, die wir vor drei Jahren mit-
gegriindet haben. Mit dieser Auszeich-
nung wird die unermiidliche Arbeit der
Europdischen Foderation gewiirdigt,
die Auswirkungen der Krankheit Dravet
Syndrom zu mildern und neue Behand-
lungsmdoglichkeiten zu suchen.
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Dieser Award geht nicht nur an DSEEF,
sondern an alle Dravet-Patientenorga-
nisationen und die unzdhligen Familien
und Freiwilligen, die dahinter stehen!

O

draveteurope

Dravet Syndrome European Federation




«Mein Kind wird erwachseny»

Wir freuen uns liber unseren ersten Fortbildungsabend fiir Eltern, den wir gemeinsam

mit der Epi-Suisse organisieren.

Fiir Eltern eines Kindes mit Epilepsie
und einer geistigen Behinderung stel-
len sich viele Fragen, wenn das Kind
erwachsen wird. Wie reagiere ich auf
die Verdnderungen des Erwachsenwer-
dens? Wie kann ich mein Kind am bes-
ten begleiten? Informationen dazu ge-
ben die Psychologin Susanne Frohlich
und die Neuropidiaterin Judith Kroll in
ihren Referaten.

Im Themenfokus der Veranstaltung
geht es um die laufenden Entwicklungs-
schritte des Kindes sowie darum, des-
sen Verhalten zu verstehen. Wie funk-
tioniert die Ablosung auf individueller
und familidrer Ebene? Wie wird mit dem
Thema Sexualitit umgegangen? Wo ste-
hen wir heute mit den medizinischen
Aspekten und was sind die sozialmedi-
zinischen Auswirkungen? Wie sieht es
mit der Ausbildung und Betreuung aus?

Tipp

Datum: 3. April 2017, 18:30 bis ca. 20:30h
Sorell Hotel Aarauerhof, Bahnhofplatz 2, 5000 Aarau, Raum Wildegg

Ort:

Weitere Informationen: www.epi-suisse.ch > Veranstaltungen

Im Anschluss an den Vortrag haben die Besucherinnen und Besucher Gelegenheit,

in der Diskussion Fragen einzubringen. Wir freuen uns auf euer/Thr Kommen!

Helpline Seltene Krankheiten

Woher erhalte ich Entlastung? Wer hilft
mir im Kampf um finanzielle Unterstiit-
zung? Wer kennt sich mit Fragen im
Sozialversicherungsbereich aus? Was,
wenn mir alles zu viel wird? Welcher
Arzt kennt sich mit dieser Krankheit
aus?

Die Helpline Seltene Krankheiten ist
eine unabhdngige, kostenlose Dienst-
leistung fiir Kinder und Erwachsene
(Betroffene, Angehorige, Fachpersonen
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etc.). Die Mitarbeiterinnen helfen gerne
weiter, die zustindige Einrichtung oder
den entsprechenden Experten ausfindig
zu machen. Sie besprechen mit Angeho-
rigen und Betroffenen die persénlichen
Herausforderungen im Alltag und hel-
fen bei der Suche nach geeigneter Un-
terstiitzung.

Die Helpline Seltene Krankheiten ist ein

Projekt des Kinderspitals Ziirich und

des UniversitdtsSpitals Ziirich.

Kontakt

Telefon: + 41 44 266 35 35
Dienstags: 9 — 11 Uhr
Donnerstags: 14 — 16 Uhr

E-Mail: selten@kispi.uzh.ch

www.kispi.uzh.ch/helpline-selten



http://epi-suisse.ch/de/angebote/veranstaltungskalender/?tx_epievents_list_generic[sorting]=timeperiods&tx_epievents_list_generic[sortingDir]=&tx_epievents_pi_list[page]=&tx_epievents_pi_list[uid]=130&tx_epievents_pi_search[searchword]=&tx_epievents_pi_search[categories]=&tx_epievents_pi_search[startdate]=&tx_epievents_pi_search[enddate]=&cHash=7e70555d71f71903ae178b1fb0df0bf6
http://www.kispi.uzh.ch/helpline-selten
http://www.kispi.uzh.ch/helpline-selten
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Ponyreiten am Jahrestreffen 2016

13. Mai 2017
Landgasthof Riitihof bei Grdnichen (AG)

Mitte Mai findet zum zweiten Mal ein Schweizer Dravet
Jahrestreffen statt zu dem wir alle unsere Mitglieder und
alle Familien wie auch die Grosseltern, Tanten, Onkel, Gotte,
Gotti, Freunde und unsere Freiwilligen herzlich einladen.

Wir haben fiir euch/Sie dieses Jahr wieder ein spannendes
Programm zusammengestellt mit Kutschenfahrt, Clowns,
Kinderschminken, Spiel und Spass.

Das Jahrestreffen findet von 10:30 bis ca.17:00 auf dem Land-
gasthof Riitihof (AG) statt. Die Mitgliederversammlung wird
ebenfalls an diesem Tag stattfinden. Hier geht es zum Detail-
programm und Anmeldeformular:

Fiir unsere Mitglieder

Mitgliederbereich

Auf unserer Website gibt es einen passwortgeschiitzten
Mitgliederbereich, auf dem wir Fotos, Insidertipps, diverse
Publikationen sowie Vereinsdokumente bereitgestellt haben.
Viel Spass beim schmdkern.

Der wunderschone Ort im Griinen
ladt auch zum lingeren Verweilen ein.
Sechs Zimmer des Landgasthofes ha-
ben wir von Samstag auf Sonntag fiir
die Teilnehmenden des Jahrestreffens
blockiert. Die Zimmer konnen direkt
beim Riitihof reserviert werden: Wirts-

haus Riitihof AG, Tel. +41 62 842 32 02.

Wir freuen uns, auf euer/Thr Kommen
und das Wiedersehen!

Wer also noch kein Login erstellt hat:

nichts wie los!

Mitgliederbereich > Anmeldung neue/r Benutzer/in
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http://www.dravet.ch/index.php/de/jahrestreffen.html
http://www.dravet.ch/index.php/de/Login_new_D.html

Buy'n’help

Uber die Plattform buynhelp.ch kdnnen Sie uns ganz einfach und ohne Kosten via Ihrer
Online Einkdufe mit einer Spende unterstiitzen.

Und so funktionierts:

1. Registrieren
Sie erstellen ein Konto auf
www.buynhelp.ch

2. Einkaufen

Wihlen Sie im Menii <Kaufen> den
gewiinschten Onlineshop. Sie wer-
den auf dessen Seite weitergeleitet,
wo Sie wie gewohnt einkaufen
konnen. Fiir alle Einkdufe iiber
buy’n’help erhalten Sie als Benut-
zer eine Provision auf Ihr Konto
gutgeschrieben.

3. Spenden

Die erhaltenen Provisionen koén-
nen Sie als Spende unserem Verein
zukommen lassen. Und das alles
ohne zusitzliche Kosten — die Pro-
vision tibernimmt der Shop.
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Eine tolle Sache, finden wir. Wir freu-
en uns sehr, wenn Sie diese Plattform
in Threm Freundes- und Bekannten-
kreis weiterempfehlen. Unsere neuen
Buy’n’help Flyer (A6) konnen Sie bei uns
im kostenlos bestellen.

Das Prinzip ist einfach: Benutzer kon-
nen, bei iiber 500 Onlineshops respek-

Eine kleine Auswahl der Partnershops von buy'n’help

tive Partnern von einkau-
fen, Provisionen sammeln und diese
spenden. Die Provisionen werden von
den Onlineshops bezahlt und die Teil-
nahme ist sowohl fiir Sie als Benutzer
als auch fiir die Vereine und Organisa-
tionen kostenlos. Die Benutzer kénnen
die Provision an einen Verein oder eine

Organisation ihrer Wahl spenden.



http://www.dravet.ch/index.php/de/shop.html
https://buynhelp.ch/
https://buynhelp.ch/

I C

Laufer/-innen tragen das Dravet Syndrom

in die Welt hinaus

Genfer Team am Mitja Marat6 Barcelona 2017

Mit unseren lila Lauf-Shirts gehen seit
2014 immer wieder Lauferinnen und
Laufer bei verschiedenen Volksldufen in
der Schweiz und auch im Ausland an den
Start. Das Ziel ist, das Dravet Syndrom
in die Welt hinauszutragen und es somit
bekannter zu machen.

Die atmungsaktiven Laufshirts in den
be-
quem und kostenlos bestellt werden.

Grossen XS bis L konnen im

Die Liufer/-innen schicken uns nach
dem Rennen ein Foto. Die Bilder werden

auf verschiedenen sozialen und digita-
len Medien publiziert und damit noch
weiter hinausgetragen.

Anvielen Volksldufen starten auch zahl-
reiche Kinder. Deshalb haben wir neu
auch Kindershirts aus Baumwolle in den
Grossen 100 bis 160 im Angebot.

Wir freuen uns sehr, wenn die Leibchen
immer wieder an Volksldufen oder auch
beim Training in der Offentlichkeit ge-
zeigt werden.

Ziircher Silvesterlauf 2016

Ein grosses Dankeschon an alle, die un-
seren Verein auf diese Weise unterstiit-
zen und uns dabei helfen, das Dravet
Syndrom bekannter zu machen.

Und nicht zuletzt einen herzlichen Dank
an fiir die grossziigige Un-
terstiitzung unseres Projektes.

et Synd

Vereini yndrom
Associazione Sindrome di Dravet Svizzera
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http://www.dravet.ch/index.php/de/
http://www.facebook.com/dravetch
http://www.dravet.ch/index.php/de/
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