\ fondation suisse de recherche sur les maladies musculaires JAHRE

fondazione svizzera per la ricerca sulle malattie muscolari ANS
schweiz. stiftung fir die erforschung der muskelkrankheiten

Die Schwelzerische
Stiftung fir die
Erforschung der
Muskelkrankheiten
feiert ihr 40-jahriges
Jubilaum



40

Vorwort

Prof. Michael Hengartner, ETH-Ratsprasident

Seit vier Jahrzehnten engagiert sich die «Schweizerische Stiftung fiir
die Erforschung der Muskelkrankheiten» fiir Menschen, die von Myo-
pathien betroffen sind. Als Pionierin auf diesem Gebiet hat sie nicht
nur wertvolle Unterstiitzung geleistet, sondern auch das Bewusstsein
fiir diese seltenen Erkrankungen gescharft und wissenschaftliche
Fortschritte auf diesem Gebiet vorangetrieben.

Die Geschichte der Medizin zeigt, dass Fortschritt oft dem Enga-
gement von Einzelpersonen und Organisationen wie der FSRMM zu
verdanken ist. Durch die Finanzierung und Unterstiitzung von For-
schungsinitiativen spielte die Stiftung eine entscheidende Rolle bei
der Entratselung der Komplexitat von Muskelkrankheiten, brachte
Licht ins Dunkel der Ursachen und Symptome und fiihrte zu neu-
en Behandlungsméglichkeiten. Heute sind diese Krankheiten zwar
immer noch selten, aber nicht mehr so unbekannt wie friiher — ein
Verdienst des unermiidlichen Einsatzes von Forschenden und Unter-
stiitzenden.

Dank der Grossziigigkeit von Spenderinnen und Spendern sowie
der Entschlossenheit der Stiftung konnten Universitdaten und For-
schungseinrichtungen entscheidende Erkenntnisse gewinnen, die
den Betroffenen eine frithere Diagnostik, eine bessere Versorgung
und eine realistischere Hoffnung auf Heilung ermoglichen. So ist die
Stiftung zu einem Leuchtturm der Hoffnung und Unterstiitzung fiir
unzdhlige Familien in der Schweiz und weltweit geworden.
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Entstehung und
Organisation der FSRMM

Jacques Rognon, Ehrenprasident

1982 erhielten wir die erschitternde Dia-
gnose, dass unsere beiden Séhne an der
Becker-Muskeldystrophie litten — einer
milderen Form der Duchenne-Dystrophie.
Schnell stellten wir fest, dass die wissen-
schaftliche Forschung auf diesem Gebiet
zu jener Zeit noch kaum entwickelt war.
Gemeinsam mit einigen Freunden beschlos-
sen meine Frau und ich daher, die Schwei-
zerische Stiftung fur die Erforschung von
Muskelkrankheiten (FSRMM) ins Leben zu
rufen. Unser erster Schritt war die Griin-
dung eines leistungsfahigen Stiftungsrats.
Dafiir konnten wir angesehene Vertreter
aus Wissenschaft, Wirtschaft und Politik
aus allen drei Sprachregionen der Schweiz
gewinnen. Im Mai 1985 fand die erste
Sitzung des Stiftungsrats statt.

Die Stiftung verfolgt das Ziel, die wissen-
schaftliche Forschung zu den Muskelkrank-
heiten in der Schweiz gezielt zu foérdern.

Zu diesem Zweck vergibt sie Stipendien an
Forschende, die sich mit diesen Erkrankun-
gen befassen, und koordiniert ihre Aktivita-
ten mit internationalen Organisationen, die
ahnliche Bestrebungen verfolgen. Nebst dem
Stiftungsrat verfiigt die FSRMM (ber einen
wissenschaftlichen Beirat. Dessen Mitglieder
sind Fachleute, deren Aufgabe es ist, aus den
eingereichten schweizerischen Forschungs-
projekten jene auszuwahlen, die den gréssten
Erkenntnisgewinn versprechen.
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Finanzierung und
Entwicklung der FSRMM

Alain Pfulg, Prasident

Wer von Forschungsférderung spricht, stellt
automatisch die Frage nach deren Finanzie-
rung. Mit einem Kapital von 40.000 Franken
gestartet, gelang es der FSRMM schnell, ihre
Einnahmequellen zu erweitern: Neben priva-
ten Spendern erwies sich die Griindung des
Telethon in der Westschweiz ab 1988 als
sehr vorteilhaft, da die Halfte der wachsenden
Einnahmen fir die Unterstiitzung von Betrof-
fenen und die andere Halfte fur die Forschung
bestimmt war. In der Folge diversifizierte die
FSRMM ihre Einnahmequellen weiter, indem
sie Gesuche an Stiftungen richtete — vor allem
in der Deutschschweiz. Darliber hinaus wurde
sie als Erbin eines grossen Vermogens einge-
setzt, das zwar unverausserlich ist, aber der
Stiftung einen betrachtlichen Ertrag sichert.
Vor kurzem hat die FSRMM ausserdem Verbin-
dungen mit der «Association Monégasque con-
tre les Myopathies / Only Project» gekniipft,
die die gleichen Ziele verfolgt und nun die
Finanzierung von zwei Stipendien Gbernimmt.

40

JAHRE
ANS

Im Laufe der Jahre hat sich die FSRMM zu
einem wichtigen Akteur im Bereich der Mus-
kelerkrankungen entwickelt. Sie unterstiitzt
jahrlich zwischen vier und sieben Projekte
und wendet dafir rund 1 Million Schweizer
Franken auf. Seit ihrer Griindung wurden
nicht weniger als 207 Projekte von 103 For-
schern und Forscherinnen mit einer Gesamt-
summe von 34 Millionen finanziert. Die
FSRMM ist Mitglied des «European Neuro-
Muscular Center» (ENMC). Sie organisiert
alle zwei Jahre eine Konferenz der Schweizer
Myologieforscher. Sie unterstiitzt das Netz-
werk «Myosuisse» und die Entwicklung eines
Patientenregisters fir die Duchenne-Krankheit
und die spinale Muskelatrophie. Sie stellte
eine dreijahrige Finanzierung zur Verfligung,
um die Einrichtung eines Lehrstuhls fiir neu-
romuskularen Forschung an der Universitat
Basel zu erméglichen, der von Prof. Michael
Sinnreich besetzt wird. Darlber hinaus stellte
sie zwei Start-up-Unternehmen Anschubfinan-
zierungen zur Verfligung, damit diese die er-
sten konkreten Entwicklungsschritte fir Wirk-
stoffe im Hinblick auf eine spatere Marktein-
flhrung eines Medikaments einleiten konnten.

Rolle und Anforderungen
des Wissenschaftsrats
und Fortschritte in der
Forschung in 40 Jahren

Prof. Markus Riiegg, Prasident des Wissenschaftsrats

Die Schweizerische Stiftung fir die Erfor-
schung von Muskelkrankheiten unterstitzt
die Forschung in der Schweiz tatiger Wissen-
schaftlerinnen und Wissenschaftler. Das For-
schungsgebiet umfasst die neuromuskuléren
Krankheiten. Dabei handelt es sich um selte-
ne Erbkrankheiten oder sporadisch auftreten-
de Krankheiten, die Zellen betreffen, die fur
die Bewegung und das Atmen wichtig sind.
Jahrlich werden etwa 20 Antrage eingereicht.
Diese Gesuche decken die ganze Bandbreite
der Forschung ab, von der Grundlagenfor-
schung (Verstéandnis der molekularen Mecha-
nismen von Muskelkrankheiten) tiber die
Entwicklung neuer Methoden, die Untersu-
chung und Diagnose von Muskelkrankheiten
bei Patientinnen und Patienten, bis hin zur
Entwicklung moglicher Therapien und deren
Erprobung bei Patientinnen und Patienten.
Alle Gesuche, die dem Stiftungszweck ent-
sprechen, werden von internationalen Exper-
tinnen und Experten gelesen und bewertet.
Diese beurteilen jedes Gesuch nach seiner
wissenschaftlichen Qualitat und den Chancen,
dass die vorgeschlagene Arbeit einen entschei-
denden Durchbruch in der Erforschung neuro-

muskularer Erkrankungen bringen kann. Alle
Gesuche werden auch vom wissenschaftlichen
Beirat gelesen, der dann die besten Projekte
auswahlt. Anhand dieser Liste entscheidet der
Stiftungsrat, welche Projekte geférdert werden.

Im Jahr der Griindung der FSRMM-Stiftung
durch Monique und Jacques Rognon waren
die Ursachen neuromuskularer Erkrankungen
vollig unbekannt. Erst 1987 wurde das DMD-
Gen als Ursache der Duchenne-Muskeldystro-
phie identifiziert. Diesem Meilenstein folgten
Jahre, in denen die molekularen Grundlagen der
Duchenne-Muskeldystrophie genauer untersucht
wurden und viele weitere Gene entdeckt wur-
den, die andere neuromuskulédre Erkrankungen
verursachen. Bis heute wurden mehr als 500
Gene identifiziert, die an der Entstehung neu-
romuskularer Erkrankungen beteiligt sind. Die-
se Fortschritte ermdglichen es, die einzelnen
Krankheiten zu diagnostizieren und besser zu
verstehen.
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Trotz enormer Fortschritte sind viele neuromus-
kulédre Erkrankungen immer noch nicht heilbar.
Viele der heute verwendeten Medikamente
lindern die Folgen der Krankheiten, aber sie be-
kampfen nicht die Ursache. Seit einigen Jah-
ren gibt es jetzt aber neue, vielversprechende
Therapie-Ansatze. Besonders interessant sind
Technologien, die mit RNA und DNA arbeiten,
zum Beispiel Antisense-Oligonukleotide oder
Gentherapien. Bei einer Gentherapie wird eine
Kopie des defekten Gens mit kleinen, unge-
fahrlichen Viren in den Koérper der Patientin/
des Patienten gebracht. Die ersten Medika-
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mente sind auf dem Markt: Gentherapien fir
spinale Muskelatrophie und Duchenne-Muskel-
dystrophie sind zugelassen. Bei der seit 2019
in den USA (und 2020 in Europa) zugelasse-
nen Gentherapie zur Behandlung von spinaler
Muskelatrophie ist der Behandlungserfolg hoch
erfreulich. Diese Erfolge beweisen eindriick-
lich, was Forschung und die FSRMM Stiftung
ber die Jahre hinweg erreicht haben.Trotzdem
gibt es noch viel zu tun, um allen Patientinnen
und Patienten mit neuromuskuléren Erkran-
kungen zu helfen.

Die Rolle der FSRMM flr
Forschende im Bereich
neuromuskularer Erkrankungen

Prof. Perrine Castets, Universitat Genf

Bis heute sind mehr als 3.000 neuromusku-
lare Erkrankungen erfasst, die haufig zu
schwerer Invaliditat fiihren. Die Vielfalt und
Seltenheit dieser Krankheiten erschweren
nicht nur ihr Verstéandnis, sondern hemmen
auch die Entwicklung wirksamer Therapien —
insbesondere weil sie von der Pharmaindustrie
oft vernachlassigt werden. Fir Forschungs-
teams ist die Validierung krankheitsspezifi-
scher Therapiestrategien ein langwieriger,
komplexer und kostspieliger Prozess.

Seit nunmehr 40 Jahren spielt die FSRMM
eine entscheidende Rolle in der biomedizi-
nischen Forschung zu diesen Erkrankungen
in der Schweiz. Sie erméglicht es Forschen-
den, Uber Zeitrdume von ein bis drei Jahren
wissenschaftliche Mitarbeitende zu finanzieren
und so kontinuierlich an neuen Erkenntnissen
zu arbeiten. Die von der Stiftung geférderten
Projekte haben massgeblich dazu beigetragen,
die Mechanismen, die zur Muskelschadigung
flhren, besser zu verstehen, préklinische
Krankheitsmodelle zu entwickeln und die Wirk-
samkeit potenzieller Wirkstoffe zu bestatigen.
Dadurch konnte das Fortschreiten bestimmter
Erkrankungen, wie der Muskeldystrophie
Duchenne, gezielt verlangsamt werden. Ohne

die finanzielle Unterstitzung der FSRMM
waren viele dieser Projekte nicht realisierbar
gewesen. Ein weiterer wichtiger Beitrag der
Stiftung ist der von ihr organisierte Muskel-
forschungskongress, der Wissenschaftlerinnen
und Wissenschaftlern die Moglichkeit bietet,
ihre neuesten Erkenntnisse auszutauschen.
Durch die Férderung internationaler Koopera-
tionen wird der wissenschaftliche Fortschritt
beschleunigt.

In den letzten 40 Jahren hat sich die Zahl
der Forschenden in diesem Bereich mehr als
verdoppelt. Durch ihre gezielten Initiativen
und ihre kontinuierliche Unterstiitzung stellt
die FSRMM sicher, dass die biomedizinische
Forschung in der Schweiz stetig voranschreitet.
Damit leistet sie einen wertvollen Beitrag zur
Entwicklung neuer Behandlungsméglichkeiten
und zur Verbesserung der Lebensqualitat von
Patientinnen und Patienten mit neuromusku-
laren Erkrankungen.
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Kontakt &
Informationen

Schweizerische Stiftung fiir die Erforschung der Muskelkrankheiten
Chemin des Saules 4B . CH-2013 Colombier

www.fsrmm.ch

Tel. 078 629 63 92 . info@fsrmm.ch

Ehrenamtliche Stiftungsrate

Alain Pfulg, Rechtsanwalt, Prasident, Bern

Prof. Markus A. Riiegg, Vize-Prasident, Riehen
Didier Berberat, alt-Stédnderat, La Chaux-de-Fonds
Christine de Kalbermatten, Sion

Dr. Nicole Gusset, Heimberg

Hanspeter Hagnauer, Kassier, eidg. dipl. Bankbeamter, Hafelfingen
Prof. em. Nicolas Mermod, St-Sulpice

Paola Ricci, Luins

Prof. em. Sandro Rusconi, Arosio

Sacha Stegmann, Briligg

Anna Maria Sury, Muralto

Prof. Dr. med. George Thalmann, Wohlen b. Bern
Laurent von Gunten, Neuchatel

Wissenschaftliche Beirate

Prof. Markus A. Rilegg, Prasident, Universitat Basel
Prof. Matthias Chiquet, Universitat Bern

Prof. Werner Z'Graggen, Inselspital, Bern

Prof. Bernhard Wehrle-Haller, Universitat Genf

Prof. Dr. med. Eliane Roulet-Perez, Universitat Lausanne

Ehrenprasident und Griinder
Dr., Dr. h.c. Jacques Rognon, Colombier
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