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Agenda 2021 

23. Juni	  
Internationaler Dravet-Syndrom Tag 

04. September	  
Regionaltreffen Romandie 

25. September  
Nationales Dravet-Jahrestreffen 

05. Oktober  
Tag der Epilepsie 

30. Oktober 
Elterntag 2021 «Ablösen und loslassen» 

20. November 	  
Regionaltreffen Deutschschweiz 
 
 

Liebe Mitglieder 
Liebe Leserinnen und Leser 

Seit dem Erscheinen des letzten Newsletters im Herbst 
waren sportliche Aktivitäten und Treffen nach wie vor 
nicht oder nur sehr eingeschränkt möglich. So können 
wir diesmal weder schöne Lauf-Fotos noch Bilder von 
geselligen Jahres- oder Regionaltreffen vorweisen.  

Im Gegensatz zu den Läufen konnten unsere Re-
gionaltreffen zumindest online stattfinden. Ebenfalls 
online wurden der Elterntag zum Thema «Kommuni-
kation mit einem Kind mit Beeinträchtigung» sowie 
die Elterninformation «Was steht meinem Kind zu?» 
durchgeführt. 

Online - die neue Realität? Hoffentlich nur teil-
weise! Wir jedenfalls sind hoffnungsvoll, dass wir uns 
spätestens am Jahrestreffen vom 25. September alle 
wiedersehen!

Das Titelfoto zu diesem Newsletter zeigt GABA- 
erge Interneuronen, die grün fluoreszierendes Protein 
im Hippocampus von Dravet-Mäusen exprimieren. 
Mehr zur aktuellen Dravet-Forschung finden Sie auf 
den folgenden Seiten.

Ich wünsche Ihnen einen wunderbaren, bunten, 
frisch duftenden Frühling.

Ines Neeracher
Kommunikation & Koordination Freiwilligenteam
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Neues 
Medikament 
zugelassen
Grossartige Neuigkeiten

Vor wenigen Monaten hat die Europäische Arznei-
mittelagentur (EMA) das Medikament Fintepla® 
(Fenfluramin) für Kinder ab 2 Jahren und Er-
wachsene mit Dravet-Syndrom zugelassen. In der 
Schweiz ist Fintepla® via Deutschland erhältlich.

Mehr über Fintepla® erfahren Sie auf der 
Webseite der EMA, bei der Firma Zogenix, in der 
DRAVET SYNDROME PIPELINE REVIEW 2020 oder 
via die behandelnde Ärztin oder den Arzt. 

Der Vorstand will sich vergrössern

Die Vorstandsmitglieder leisten jährlich unzäh-
lige Stunden für unseren Verein. Es ist höchste 
Zeit, dass wir die Aufgaben auf mehr Schultern 
verteilen, damit der Rucksack für jede und jeden 
insgesamt leichter wird. Nur so kann unsere Or-
ganisation langfristig existieren und auch für die 
kommenden Generationen eine wichtige Unterstüt-
zung sein.

Konkret suchen wir nach neuen Mitgliedern, die 
unser Vorstandsteam verstärken. Hast Du/haben 
Sie Lust, Dich/sich in unseren Verein einzubringen 
oder fällt Dir/Ihnen jemand ein, der/die Interesse 
haben könnte? 

Fragen zur Vorstandsarbeit beantwortet unsere 
Vorstandspräsidentin Renata Heusser Jungman 
gerne: renata.heusser@dravet.ch

Wir freuen uns über Deine/Ihre Kontaktaufnahme!

Verstärkung 
gesucht

Portrait von 
Danica
Zum Tag der Seltenen Krankheiten 2021 
erschien in der Aargauer Zeitung ein wun-
derschönes Porträt von Danica. 

Im Alter von drei Monaten beginnt Danica nach einem 
Bad plötzlich am ganzen Körper einseitig zu zucken 
und hat Atemnot. Diagnose: Dravet-Syndrom.

Die heute 17-jährige fährt gerne Velo, kocht, spielt 
mit Murmeln, macht Puzzles, malt und isst gerne. Die 
rund 20 bis 30 epileptischen Anfälle pro Monat haben 
sich mit der Adoleszenz mehrheitlich in die nächtli-
chen Stunden verschoben. Zur Entlastung der Eltern, 
die noch zwei gesunde Söhne im Alter von 14 und 8 
Jahren haben, verbringt Danica ein bis zwei Wochen-
enden pro Monat sowie drei bis vier Ferienwochen 
pro Jahr in der Stiftung Schürmatt in Zetzwil. Wenn 
alles klappt, darf sie ab Sommer in einer Behinderten-
werkstatt in der Region arbeiten. 

Den ganzen Artikel finden Sie auf der Webseite 
der Aargauer Zeitung (Suchbegriff ‚Dravet‘) sowie 
auf unserer Webseite dravet.ch →  News & Events → 
Medienberichte. 



Dr. Simone Brusco bei der Analyse der Aktivität von Nervenzellen.
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Call for Pro-
posals 2020  
34 Projekte aus 12 Ländern eingereicht

Gemeinsam mit der Gruppo Famiglie Dravet 
(Italien), Dravet Syndrome UK, Stichting Dravet  
Syndroom Nederland/Vlaanderen, Dravet-Syndrom 
e.V. (Deutschland) und Apoyo Dravet (Spanien) 
konnten wir auch im Jahr 2020 einen CALL FOR 
PROPOSALS in der Höhe von 125'000 Euro lancie-
ren. Die Resonanz war hoch und wir freuen uns 
auf viele spannende Projekte, von denen wir eines 
auswählen werden. 

Forschung

Gentherapie-
Forschung: 
Update
Gaia Colosantes Forschungprojekt wurde 
von der Gruppo Famiglie Dravet Onlus 
und von unserer Vereinigung unterstützt. 
Nachfolgend beschreibt sie die spannen-
den Schritte und die Herausforderungen, 
die ihre Forschungsgruppe zu meistern 
hatte.

Während der letzten sechs Monate haben wir uns auf 
den Abschluss der letzten Experimente des Projekts 
konzentriert. Wir möchten herausfinden, ob die Wie-
derherstellung (Reversibilität) normaler Genwerte eine 
wirksame Behandlung ist, auch nachdem bereits Sym-
ptome aufgetreten sind, und bis wann eine Genesung 
möglich ist. Mit anderen Worten: Wir wollen definie-
ren, welches das beste Zeitfenster für die Durchfüh-
rung der Therapie ist.

Dieses Projekt begann vor fast fünf Jahren. Wenn 
die erste Publikation zu einer Studie für den Peer-Re-
view-Prozess (Bewertung einer wissenschaftlichen 
Arbeit durch unabhängige Gutachter desselben Fach-
gebiets) verschickt werden kann, ist es immer span-
nend, auf die verschiedenen Schritte, Schwierigkeiten 
und Herausforderungen zurückzublicken, mit denen 
wir im Laufe der Jahre konfrontiert waren. 

Vor fünf Jahren dachten wir über die genetische 
Strategie zur Erschaffung des reversiblen Dravet-
Mausmodells nach und begannen mit den Klonie-
rungsarbeiten, um das SCN1A-Gen zu modifizieren. 
Der erste grosse Erfolg war die Geburt der ersten 
beiden Mäuse-Chimären: Chimären sind Organis-
men, die aus zwei Arten genetisch unterschiedlicher 
Zellen bestehen. In unserem Fall waren dies »normale« 
Mäuse und andere, die einen SCN1A-Locus mit einer 
eingelegten STOP-Kassette aufwiesen, die eine Kopie 
des Gens ausschaltet. Aus diesen beiden Mäusearten 
kreierten wir die reversible Dravet-Mauskolonie. Wir 
analysierten die ersten Mäuse sehr sorgfältig. 

Wir wollten sicher sein, dass sie die Hauptmerkmale 
des Dravet-Syndroms aufweisen. Ich erinnere mich 
noch an den Tag, als Nicholas Valassina, zu der Zeit 
Masterstudent im Labor, mich aus der Mausanlage an-
rief und sagte: „Gaia, ich glaube, ich habe gerade bei 
einer der Dravet-Mäuse einen spontanen epileptischen 
Anfall gesehen“. Dies war der erste Beweis dafür, dass 
die STOP-Kassette, die wir in den SCN1A-Locus einge-
fügt hatten, ordnungsgemäss funktionierte. 

Noch zuversichtlicher wurden wir, als wir sahen, 
dass wir bei diesen Mäusen die Nav1.1-Proteinspiegel 
wiederherstellen konnten. Dies bedeutete, dass wir mit 
unserem Mausmodell eine optimale Behandlung nach-
ahmen konnten, die auf der Wiederherstellung des 
Niveaus der Nav1.1-Kanäle basiert. So konnten wir die 
Reversibilität bei Dravet-Mäusen effektiv untersuchen. 

Endlich wussten wir, dass dieses Modell für Patien-
ten und für die wissenschaftlichen Gemeinschaft, die 
am Dravet-Syndrom arbeitet, sehr nützlich sein würde! 

In den folgenden Jahren arbeiteten wir intensiv an 
Experimenten, um die Reversibilität des Auftretens von 
Krampfanfällen und Verhaltensänderungen, die für 
Dravet-Mäuse charakteristisch sind, zu beurteilen. In 
den letzten Monaten konnten wir dank der Erfahrung 
von Dr. Simone Brusco, dem Elektrophysiologen des 
Teams, auch analysieren, wie sich die neuronale Aktivi-
tät in GABAergen Interneuronen (die Hauptneuronen, 
die vom Dravet-Syndrom betroffen sind) ändert, und 
vor allem, was mit ihnen passiert, wenn wir die Nav1.1-
Kanäle in diesen neuronalen Zellen wiederherstellen. 

Die Coronavirus-Pandemie versuchte zwar, unsere 
Arbeit zu verlangsamen und zu stoppen, aber wir wa-
ren stärker und noch motivierter! 

Nach Abschluss der Experimente brauchten 
wir noch etwa zwei Monate, um das Manuskript zu 
schreiben: Wissenschaftliche Arbeiten werden immer 
komplexer. Es braucht viele Kompetenzen, um jede 
Hypothese überzeugend zu erklären und zu belegen. 
Schliesslich wurde unsere Arbeit zur Prüfung der Ver-
öffentlichung an eine renommierte Zeitschrift ein-
gereicht. Nun warten wir auf die Rückmeldungen der 
gutachtenden Wissenschaftler zu unseren Experimen-
ten und Ergebnissen.   
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Save  
the date
Jahrestreffen am 25.09.2021

Aufgrund der aktuellen Situation wird das na-
tionale Dravet-Jahrestreffen neu am Samstag, 
25. September 2021 in Aesch bei Birmensdorf (ZH) 
stattfinden. Wir freuen uns auf das Wiedersehen 
und den Austausch! 

Andrew Bond-Konzert am 03.04.2021

Am Sonntag, 3. April 2022 wird Andrew Bond in 
Zürich anlässlich unseres 10-Jahresjubiläums ein 
Benefizkonzert zu Gunsten der Vereinigung Dravet 
Syndrom Schweiz geben. Wir freuen uns sehr, dass 
der beliebte Kinderliedermacher unsere Vereini-
gung unterstützt! 

Mehr Informationen werden in Kürze auf unse-
rer Webseite zu finden sein. 

Ana Mingorance, PhD, schreibt jährlich in 
ihrer Dravet Syndrome Pipeline Review, 
was sich in der Entwicklung von neuen 
Therapien weltweit gerade tut. Sie ist ehe-
malige Scientific Director von Síndrome de 
Dravet Fundación, ist «orphan drug disco-
very strategist» und nennt sich auf twitter 
@CNSdrughunter.

Das Dravet-Syndrom ist eine seltene Epilepsie-Erkran-
kung mit multiplen, nicht anfallsbedingten Begleit-
symptomen und einer hohen Anzahl unbefriedigter 
medizinischer Bedürfnisse (unmet medical needs). In 
den letzten 7 Jahren hat das Dravet-Syndrom erhebli-
che Aufmerksamkeit von Seiten der pharmazeutischen 
Industrie erhalten. Die mittlerweile dritte Generation 
von Therapien zielt auf die Krankheit selber ab, ein-
schliesslich Gentherapien, wohingegen die erste und 
zweite Generation nur auf die Symptome fokussiert 
waren.

Mehr Infos auf: www.draccon.com/dravet-pipeline

Dravet Syndro-
me Pipeline 
Review 2020

Regional-
treffen  
Virtueller Austausch 

Die letzten Regionaltreffen fanden aufgrund der 
Coronapandemie jeweils online statt. Ein Vorteil hatte 
dies unbestritten: Alle konnten sich den Anfahrtsweg 
sparen. Nun hoffen wir, dass diese Treffen bald wie-
der im gemütlichen Rahmen z.B. bei einem Abendes-
sen stattfinden werden können. 

Wir freuen uns auf das Wiedersehen und den  
Austausch! 


