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EDITORIAL

Handeln ist das Gegenmittel zur Verzweiflung.
JOAN BAEZ

40 Jahre FSRMM! 1985 war das Wissen (ber neuromuskulare Erb-
krankheiten noch sehr rudimentér. Die wenigsten Arzte hatten in
ihrer Ausbildung Wissen Uber die verschiedenen Krankheitsformen,
ihren Verlauf und ihre Haufigkeit in der Bevdlkerung erworben und
selbst spezialisierte Zentren gab es weltweit nur vereinzelt. Thera-
pien waren nicht verfligbar. Fiir betroffene Eltern und Kinder war es
dementsprechend schwierig, schon nur eine verlassliche Diagnose
zu erhalten.

Vor diesem Hintergrund setzten sich die Griinder der FSRMM zum
Ziel, die Forschung in diesem Bereich in der Schweiz zu férdern und voranzutreiben.
Seit ihrem Bestehen hat die Stiftung 207 Forschungsprojekte an Schweizerischen Uni-
versitaten und Spitalzentren mit insgesamt rund 34 Mio. Franken finanziert. Bereits 14
Mal hat sie die Schweizer Forschenden zu einem 3-tédgigen Seminar nach Magglingen
eingeladen mit dem Ziel, den wissenschaftlichen Austausch und die Zusammenarbeit
zu fordern sowie junge Studienabganger*innen zu ermutigen, sich in diesen Forschungs-

zweig zu spezialisieren. Die Stiftung unterstitzt ferner das am Inselspital gefiihrte Regis-
ter fir NMD-Patienten. Um eine qualifizierte Versorgung der Patienten und ihrer Angeho-
rigen sowie die Weiterbildung der spezialisierten Pflegekrafte sicher zu stellen, arbeitete
sie an der Bildung von 7 Muskel-Referenzzentren in der ganzen Schweiz mit. Die FSRMM
beteiligt sich auch aktiv und finanziell an den Workshops des ,,European Neuro Muscular
Center”. Ferner leistete die Stiftung substantielle Beitrdge an zwei Start-ups, um die
Entwicklung erster Wirkstoffe zu ermdglichen.

Die Schweiz verfligt heute an mehrere Standorten tber ausgewiesene Fachleute im
Bereich der neuromuskularen Krankheiten. Im Verbund mit Wissenschaftlern aus der
ganzen Welt wurden wesentliche Fortschritte erzielt und es sind erste Wirkstoffe zu ihrer
Behandlung auf dem Markt. Mit der Unterstiitzung unserer grossziigigen Geldgeber wird
die FSRMM sich auch in Zukunft fiir ein noch besseres Verstandnis der Mechanismen
dieser Krankheiten und die Entwicklung von Wirkstoffen einsetzen — getreu unserem
Motto: Handeln statt verzweifeln.

ALAIN PFULG, RECHTSANWALT, PRASIDENT DER STIFTUNG
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ZIEL 1 GRUNDLAGENFORSCHUNG

Die meisten seltenen Muskelerkrankungen sind genetischen Ursprungs.
Fehler oder Defekte eines Gens fiihren zu fehlerhaften oder fehlenden
Proteinen im Kérper. Je nach Funktion und Rolle dieser Eiweisse sind
bestimmte biologische Prozesse beeintrachtigt, was oft zu einer Reihe weite-
rer Probleme fiihrt, die das Krankheitsbild einer Muskelkrankheit letztlich
bestimmen. Ahnlich wie das Fehlen eines einzelnen «Zahnes» an einem
Zahnrad, kann dies zu betrachtlichen Fehlern in einer grossen Produktions-
maschine fiihren. Daher ist es entscheidend, die verantwortlichen Gende-
fekte zu finden und die falsch laufenden Prozesse zu identifizieren. Nur so
kann man erkennen, auf welchen Ebenen es moglich ist, den Schaden zu
begrenzen und moégliche Ursachen zu beheben. Die Grundlagenforschung
liefert dazu das Wissen. Auf der Grundlage dieser wissenschaftlichen Er-
kenntnisse konnen therapeutische Losungsansatze entwickelt werden.

ZIEL 2 DIE ENTWICKLUNG NEUER THERAPIEANSATZE

Sind einmal die verantwortlichen Gene und die beeintrachtigten Prozesse
identifiziert und gekléart, beginnt die Suche nach méglichen Therapiean-
satzen. Dies konnen entweder Wirkstoffe sein, die den falsch laufenden
Prozess wieder in die richtige Richtung riicken, oder Therapien, die den
Gendefekt an seinem Ursprung korrigieren. Der erste Ansatz ist einfacher,
bringt zwar keine Heilung, lindert aber die Symptome und verbessert so
die Lebensqualitat und -erwartung betroffener Menschen. Der zweite An-
satz ist weitaus komplexer, verspricht aber eine meist vollstdndige Heilung
der Krankheit. Aktuell wird in zwei Richtungen geforscht:

1. Die Gentherapie, mit welcher der Gendefekt durch spezifische Molekiile
Uberbriickt oder gesunde Gene mittels Vektoren eingeschleust werden.
Gentherapien werden spezifisch fiir jede Mutation entwickelt und sind
jeweils nur flr eine bestimmte Patientengruppe geeignet.

2. Die Zelltherapie, mit welcher die vorhandenen Stammzellen im Korper
mit gesunden Spenderzellen angereichert werden oder die kdrpereigenen
Stammzellen entnommen, im Labor repariert und wieder eingefiihrt werden.
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DIE ZIELE UNSERER FORSCHUNGSFORDERUNG

DER AUSBAU DER MEDIZINISCHEN INFRASTRUKTUR

Bei seltenen Krankheiten verfiigen Haus- und Spitalérzte nur selten tber
hinreichende Erfahrung. Fir die Behandlung betroffener Menschen ist es
deshalb wichtig, spezialisierte Zentren in erreichbarer Distanz zu haben.
Diese Zentren sollten in der Lage sein, Patientinnen und Patienten inter-
disziplinar zu betreuen und so alle Aspekte der chronischen und degene-
rativen Krankheit zu berlcksichtigen. Fir klinische Studien (s. Ziel b) ist
es zudem entscheidend, dass alle Betroffenen mit ihren Mutationen und
Behandlungen einheitlich erfasst und fiir nationale und internationale
klinische Studien zuganglich sind.

DIE ENTWICKLUNG VON BESSEREN
DIAGNOSTISCHEN WERKZEUGEN

Das genaue Erfassen und Dokumentieren von physiologischen und ana-
tomischen Verdnderungen im Verlauf der Krankheit ist extrem wichtig.
Diagnostische Messinstrumente helfen, individuell angepasste Behandlun-
gen anzubieten, die Wirksamkeit von Therapien zu tberpriifen und diese
allenfalls anzupassen.

DIE UNTERSTUTZUNG VON
PILOT- UND KLINISCHEN STUDIEN

Fir die Entwicklung eines neuen Medikamentes sind nach der prakli-
nischen Forschungsphase im Labor klinische Studien an gesunden
(Phase ) respektive betroffenen Menschen (Phase Il und Il1) erforder-
lich. Ohne zuverlassige Daten zur Sicherheit und Wirkung kann kein
Medikament zugelassen werden.

Die Phase | dient dazu, die Aufnahme eines Wirkstoffes im menschlichen
Korper zu messen, seine Verfligharkeit im Kreislauf zu bestimmen und er-
ste Vertraglichkeitsdaten zu sammeln. Studien in der Phase | erfolgen in

der Regel an gesunden Probanden und beinhalten keine Kontrollgruppe.
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In der Phase Il werden erste Daten zur Wirksamkeit und zur Vertraglichkeit
bzw. Medikamentensicherheit gesammelt sowie der Zusammenhang zwi-
schen Dosis und Wirkung gepriift. An diesen Studien nehmen in der Regel
nur von der jeweiligen Krankheit betroffene Menschen teil. Phase-II-Studien
haben manchmal eine Kontrollgruppe.

Die Phase Ill soll schliesslich den Unterschied der Wirkung und Sicherheit
eines Medikamentes gegeniiber Placebos statistisch belegen. Dazu wer-
den mehr Teilnehmende benétigt, die mittels Ein- und Ausschlusskriterien
rekrutiert werden, um ein bestmdégliches Resultat zu garantieren. Phase-
[11-Studien sind doppelt verblindet, d.h. weder der behandelnde Arzt noch
die Teilnehmenden wissen, ob sie den Wirkstoff oder ein Placebo erhalten.

Nur mit positiven Resultaten aus der Phase Ill, in seltenen Fallen bereits
aus der Phase I, kann bei den Arzneimittelbehérden die Zulassung eines
Medikamentes beantragt werden. Die Kosten fir klinische Studien sind
meist sehr hoch und benétigen eine sorgfaltige Koordination der invol-
vierten Prifarzte und Spitaler. Aufgrund der geringen Anzahl maéglicher
Teilnehmer sind Studien mit seltenen Krankheiten besonders schwierig
zu rekrutieren. Aus diesem Grund dauern sie meist deutlich langer als
Studien mit haufigen Erkrankungen.

Pilotstudien sind Studien mit wenigen Patienten, um eine mogliche Wir-
kung im Voraus zu evaluieren, Messmethoden und -gréssen auszupro-
bieren und Darreichungsformen zu testen. Meistens werden Pilotstudien
mit Wirkstoffen durchgefihrt, die schon fir andere Krankheiten zugelas-
sen und deren Sicherheit und Vertraglichkeit bereits bekannt sind.

ZIEL 6 DIE FORDERUNG DES AUSTAUSCHES
UND DER ZUSAMMENARBEIT

In der Forschung und ganz besonders bei den seltenen Krankheiten ist die
internationale Zusammenarbeit sehr wichtig. Nur so kénnen neue Erkennt-
nisse schnell verbreitet und diskutiert werden. Der Austausch von Wissen
und Kompetenzen gewahrleistet, dass Therapieansatze laufend validiert
und weiterentwickelt werden kdnnen.
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dem erschwert sie ¢
elschaden verlangsame
Ubersehen. Kapillaren, die Muskelfa
bei Fibrose ihre Funktion. In diesem Projekt méch-
uchen, die zu Gefassschadigungen und dem Verlust

flr nutze ich ein mikroskaliertes Modell eines vasku-
uskels, das die fibrotische Umgebung der Duchenne-
det. Dieses Modell ermdglicht es, essenzielle Aspekte der
alysieren, wie z.B. die gestérte Durchlassigkeit von Blutge-
mlung von Entziindungszellen. Ziel ist es, Behandlungsan-
, die das Gefasssystem schiitzen und dadurch das Fortschreiten

ONE BERSINI GESAMTKOSTEN 2025 - 2027: CHF 185‘000.--
PROJEKTKOSTEN 2025: 61'666.--
DI LUGANO
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PROJEKT «HANDSCHIN»

Neue Faktoren fiir die Stabilisierung
neuromuskularer Synapsen

Die neuromuskuléare Synapse ist zusténdig fir Muskelkontraktion und dem-
nach entscheidend fiir die Gesundheit der Skelettmuskulatur. In zahlreichen
neuromuskularen Erkrankungen ist diese Verbindung gestort, wovon vor allem
schnell kontrahierende Muskeln betroffen sind. Unsere Forschung hat ge-
zeigt, dass neuromuskulare Synapsen in langsam- und schnellkontrahieren-
den Muskeln unterschiedliche Faktoren produzieren. Bemerkenswerterweise
werden diese Faktoren bei geschadigter Muskelinnervation schnellkontrahie-
render Muskeln — ein Kennzeichen vieler neuromuskularer Erkrankungen —
herunterreguliert. In Mausmodellen konnten wir zeigen, dass eine Reduktion
dieser Faktoren in Muskeln ausreicht, um Veranderungen an der neuromus-
kuldren Synapse und an schnellkontrahierenden Muskelfasern zu verursa-
chen. Dies fuhrt zu Einbussen in Griffkraft, Gang und Gleichgewicht, wie
sie bei vielen neuromuskularen Erkrankungen auftreten. Wir wollen nun das
therapeutische Potential dieser Faktoren erforschen, indem wir sie in Muskeln
mit beeintrachtigter Synapse wiederherstellen und ihre Auswirkungen auf die
neuromuskulare Regeneration untersuchen. Zudem zielen wir darauf ab, die
zugrundeliegenden Mechanismen zu entschliisseln, um neue Therapieansatze
fir neuromuskulare Erkrankungen zu entwickeln.

PROJEKTLEITUNG: GESAMTKOSTEN 2025 - 2026: CHF 196'944.--
PROF. CHRISTOPH HANDSCHIN PROJEKTKOSTEN 2025: CHF 96'541.--
STANDORT: UNIVERSITAT BASEL
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PROJEKT «<SANDERSON>»

Molekulare Mechanismen der Stérung der

Signaliibertragung bei Myasthenia gravis
durch Kombinationen von Autoantikérpern
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Myasthenia Gravis ist eine Autoimmunerkrankung, die auf einer gestérten Sig-
nallbertragung zwischen Nerv und Muskel beruht und deren Hauptsympto-
matik schwache und schnell ermiidende Muskeln sind. In einem gesunden
Organismus dienen Antikérper dem Schutz vor Krankheiten und werden von
speziellen weissen Blutkdrperchen, namens B Zellen, hergestellt. Charakteris-
tisch fir Autoimmunerkrankungen sind sogenannte Autoantikdrper, das heisst
Antikorper, die falschlicherweise auf korpereigene Strukturen abzielen; bei
Patienten mit Myasthenia Gravis binden sie an die Schnittstelle zwischen Mus-
keln und Nerven und behindern so die Reizweiterleitung. Dies I6st die zuvor
beschriebenen Symptome aus, jedoch ist bis heute nicht bekannt, wie die
Autoantikorper die Signallbertragungs-Strukturen funktionsunféhig machen.
Zur Beantwortung dieser Frage haben wir eine Methode entwickelt, um aus
Blutproben von Patienten einzelne B Zellen zu isolieren, welche individuel-
le Autoantikérper produzieren. Auf gezlichteten menschlichen Muskel- und
Nervenzellen werden wir nun die Bindung und Wirkung von einzelnen Auto-
antikérpern und von Kombinationen von Antikérpern mit der Muskel-
Nerv-Verbindung untersuchen. Ein tieferes Verstédndnis dieser schadlichen
Mechanismen bildet die Grundlage, um neue, wirksame Medikamente und
Therapien entwickeln zu kénnen.

PROJEKTLEITUNG: DR. NICHOLAS SANDERSON ~ GESAMTKOSTEN 2023 - 2025: CHF 160'674.--
STANDORT: UNIVERSITATSSPITAL BASEL PROJEKTKOSTEN 2025: CHF 53'558.--



PROJEKT «CASTETS»

Pathologische Mechanismen bei VMA21-Mangel

Mutationen im VMA21-Gen sind fiir mehrere Krankheiten verantwortlich, da-
runter die autophagische Myopathie und eine angeborene Lebererkrankung.
Die Mechanismen, die zur selektiven Schadigung der Muskeln oder der Leber
bei diesen Patienten fiihren, sind nicht bekannt. Ziel des Projekts ist es, die
Rolle von VMA21 in muskularem und nicht-muskularem Gewebe zu klaren.
Dazu werden zwei Mausmodelle entwickelt: beim einen wird das Gen VMA21
nur in den Muskeln ausgeschaltet, um zu verstehen, welche Rolle VMA21 in
der autophagischen Myopathie spielt und wie falsch laufende Mechanismen
korrigiert werden kdnnen. Beim zweiten Modell wird VMA21 in allen Gewe-
ben ausgeschaltet und untersucht, mit welchen Prozessen nicht betroffene
Gewebe den Verlust ausgleichen. Das Projekt setzt die Basiskenntnisse,
um langfristig therapeutische Strategien fiir VMA21-verbundene Pathologien
zu entwickeln.

PROJEKTLEITUNG: PROF. PERRINE CASTETS GESAMTKOSTEN 2023 - 2025: CHF 182'293.--
STANDORT: UNIVERSITAT GENF PROJEKTKOSTEN 2025: 63720.--
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ZIEL 2

FORSCHUNGSPROJEKTE 2025 . ZIEL 2 . THERAPIEANSATZE

DIE ENTWICKLUNG NEUER THERAPIEANSATZE

PROJEKT «ALLAIN-SINNREICH»

Wie MBNL1 an wiederholte RNA-Sequenzen
bindet, um bessere Behandlungen fiir
Myotone Dystrophie Typ | zu entwickeln

40

JAHRE
ANS

Die myotone Dystrophie Typ 1 (DM1) ist eine haufige Form der Muskeldystro-
phie. Die Krankheit entsteht durch anormale Interaktionen zwischen dem Pro-
tein MBNL1 und wiederholten Abschnitten eines bestimmten RNAs. Dadurch
bildet sich ein anormales Aggregat im Zellkern, welches verhindern, dass das
Protein MBNL1 seine Hauptaufgabe — die Verarbeitung der RNA-Molekiile —
nicht mehr richtig erfiillen kann. Dies fuhrt zu Fehlern in der Zellfunktion.
Das Sinnreich-Labor hat eine vielversprechende Substanz entdeckt, die diese
Bindung teilweise aufhebt. Sie kann einige dieser Fehler korrigieren und
verbessert Muskelprobleme in einem Tiermodell. Um besser zu verstehen, wie
diese Substanz wirkt, arbeiten zwei Forschungsteams zusammen. Sie werden
untersuchen, wie das Protein MBNL1 und die RNA miteinander interagieren;
verstehen, wie sich diese pathologischen Aggregate bilden und klaren, wie
die Substanz diese Bildung auflést. Dieses Wissen kdnnte dabei helfen, ge-
zielte Medikamente fiir DM1 zu entwickeln und auch andere dhnliche Krank-
heiten zu behandeln.

PROJEKTLEITUNG: PROFS FREDERIC ALLAIN GESAMTKOSTEN 2025 - 2026: CHF 123'430.--
UND MICHAEL SINNREICH PROJEKTKOSTEN 2025: CHF 61'715.--
STANDORT: ETH ZURICH UND

UNIVERSITATSSPITAL BASEL



Stuhl und Bank fallen wiirde

~ MICHAEL HENGARTNER, ETH-RAT PRASIDE
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PROJEKT «LAUMONIER»

Funktionelle Eigenschaften und epigenetische
Signatur von menschlichen Muskelstammzellen
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Muskelstammzellen (MuSC) sind ein vielversprechendes therapeutisches Ziel
zur Behandlung bestimmter Krankheiten der Skelettmuskulatur. IThre Vermeh-
rung in vitro, ein notwendiger Schritt fir eine mégliche klinische Anwendung,
reduziert jedoch ihr Regenerationspotenzial erheblich. Wir haben gezeigt, dass
menschliche MuSCs, die in vitro erzeugt wurden, nach der Transplantation
ein hohes Regenerationspotenzial behalten. Dariiber hinaus haben wir kiirz-
lich zwei Zusténde in dieser Population menschlicher MuSC identifiziert, die
durch die Expression des Transkriptionsfaktors Pax7 unterschieden werden.
MuSC mit einer hohen Expression von Pax7 befinden sich in einem tieferen
Ruhezustand und haben ein groBeres regeneratives Potenzial. Beide Zustande
werden durch spezifische epigenetische Modifikationen (DNA-Methylierungs-
grad und Chromatinveranderungen) bestimmt, die verschiedene Regionen
um die betroffenen Gene herum betreffen. In diesem Projekt schlagen wir
vor, mit spezifischen Techniken die genetischen Regionen zu analysieren, die
am ehesten zur Aktivierung und Genexpression neigen. Wir hoffen, dadurch
wichtige Prozesse aufzudecken, die wahrend des Ubergangs von ruhenden
zu aktivierten MuSC ablaufen und welche die MuSC-Unterpopulationen mit
unterschiedlichem Pax7-Expressionsgrad unterscheiden. Diese Ergebnisse
werden wichtige Perspektiven eréffnen, um gezielt in die Regulierung der
menschlichen MuSC einzugreifen und deren potenziellen Einsatz bei der
Behandlung von Muskelerkrankungen zu erméglichen.

PROJEKTLEITUNG: DR. THOMAS LAUMONIER GESAMTKOSTEN 2024 - 2026: CHF 183’900.--
STANDORT: UNIVERSITAT GENF PROJEKTKOSTEN 2025: CHF 61'260.--



FORSCHUNGSPROJEKTE 2025 . ZIEL 2 . THERAPIEANSATZE 15

DAS HABEN WIR ERREICHT:

Wir haben einen spezifischen therapeutischen
Ansatzpunkt im Muskel identifiziert, dessen Behand-
lung den Ubermassigen Kalziumeinstrom, wie er bei der
Tubulus-Aggregat-Myopathie auftritt, reduzieren kann.

FSRMM STIPENDIUM 2022 - 2023: AMADO CARRERAS SUREDA

PROJEKT «<EMMANOUILIDIS» . STIPENDIUM PAUL PETTAVINO

Unstrukturierte Proteine als therapeutische Ziele
fiir die amyotrophen Lateralsklerose

Dieses Projekt befasst sich mit der Studie des komplizierten Zusammenspiels
zwischen genetischen Mutationen und zellulédrer Dysfunktion, und entwickelt
innovative Strategien, um die Bildung von schédlichen Proteinaggregaten bei
der amyotrophen Lateralsklerose (ALS) zu stéren. ALS-assoziierte Mutationen
induzieren die Bildung von intrazelluldren Eiweiss-Klumpen durch einen Pro-
zess, der als ,Flussig-Flissig-Phasentrennung” bezeichnet wird. Die Studie
wird versuchen, spezielle Peptide und kleine Molekiile zu entwickeln, welche
die an der Phasentrennung beteiligten spezifischen Protein-Interaktionen
beeintrachtigen und die Bildung der toxischen Klumpen verhindern. Die Er-
gebnisse dieser Studie werden dazu beitragen, unser Verstandnis von ALS zu
verbessern und moglicherweise den Weg fiir neue therapeutische Ansatze zur
Minimierung der Auswirkung zu 6ffnen.

PROJEKTLEITUNG: GESAMTKOSTEN 2024 - 2025: CHF 140°000.--
DR. LEONIDAS EMMANOUILIDIS PROJEKTKOSTEN 2025: CHF 70'000.--
STANDORT: ETH ZURICH
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DER AUSBAU DER MEDIZINISCHEN INFRASTRUKTUR

Die zwei folgenden Projekte werden gemeinsam mit den Patientenorganisationen
Schweizerische Muskelgesellschaft, Association Suisse Romande Intervenant contre
les Maladies neuro-Musculaires und Associazione Malattie Genetiche Rare unterstiitzt.

ZIEL 3

PROJEKT «CARE-NMD-CH»
Die Patientenversorgung in den Myosuisse-Zentren

Das Projekt Care-NMD-CH entwickelte ein Konzept fiir die optimale ambu-
lante Betreuung von neuromuskuldren Patient:innen und deren Angehdérigen
durch Care-Managerinnen. Acht Care-Managerinnen wurden geschult und
versorgen Betroffene und Angehdérige als Teil des interprofessionellen Teams
in den neuromuskuldren Zentren. Ihre Tatigkeiten werden derzeit evaluiert,
um die Umsetzung und den Mehrwert des erweiterten Betreuungsangebots
zu untersuchen.

PROJEKTLEITUNG: PROF. VERONIKA WALDBOTH PROJEKTDAUER: 2020 - 2025
STANDORT: ZURCHER HOCHSCHULE BEITRAG FSRMM: CHF 15'660.--
ANGEWANDTE WISSENSCHAFTEN

e




PROJEKT «PATIENTENREGISTER»

Erfassung von nationalen Patientendaten

Das Schweizer Register fiir neuromuskulére Erkrankungen (Swiss-Reg-NMD)
erfasst Patientendaten fiir die Forschung und Entwicklung méglicher Thera-
pieansatze und ist Teil eines internationalen Registers. Dadurch kénnen Pa-
tientinnen und Patienten gezielt tber klinische Studien informiert und wenn
die Kriterien erfillt sind, in eine Studie eingeschlossen werden. Die Daten
des Patientenregisters ermdglichen zudem die Erfassung der Therapieerfolge,
der genetischen Mutationen, der Pflegestandards und das Studium des
natdrlichen Krankheitsverlaufes (siehe zum Beispiel Projekt , Klein” auf
Seite 18). Die Finanzierung des Registers, anders als beim Schweizer Re-
gister seltener Krankheiten, wird nicht vom Bund getragen und ist weiterhin
auf Spenden und Sponsorenbeitrage angewiesen.

PROJEKTLEITUNG: SWISS-REG-NMD PROJEKTDAUER: LAUFEND, JAHRLICH
STANDORT: INSELSPITAL BERN BEITRAG FSRMM 2025: CHF 23'000.--
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PROJEKT «KLEIN» . STIPENDIUM PAUL PETTAVINO

Charakterisierung des Krankheitsverlaufs und
der Einhaltung von Behandlungsstandards

in der Schweizer Duchenne-Muskeldystrophie-
und Dystrophinopathie-Kohorte

Dieses Projekt widmet sich der Analyse der Dystrophinopathie-Kohorte aus
dem Schweizer Register fiir neuromuskulare Erkrankungen, um ein besseres
Verstandnis dafiir zu gewinnen, wie neue Behandlungen flr Erkrankungen
wie Duchenne- und Becker-Muskeldystrophie (DMD und BMD) Patienten
helfen kénnen. Die Studie untersucht den Schweregrad der Erkrankung (Du-
chenne-, Intermediate-, Becker-Typ), den Verlauf der Krankheit (motorische,
kardiale, respiratorische, gastrointestinale und knochenbezogene Aspekte)
sowie die Einhaltung der aktuellen Versorgungsstandards, wie den Einsatz
von Steroiden oder die Einfiihrung einer Beatmungsunterstiitzung. Zudem
werden regionale Unterschiede in der Versorgung betrachtet. Im Hinblick auf
die Einfiihrung neuer krankheitsmodifizierender Therapien (DMTs), die viel-
versprechende Verbesserungen bei korperlichen Funktionen gezeigt haben,
werden die Ergebnisse dieser Studie genutzt, um aktuelle Behandlungsan-
satze mit realen Daten von Patienten, die DMTs erhalten, zu vergleichen.
Dadurch sollen wichtige Erkenntnisse gewonnen werden, um die zukiinftige
Versorgung und Behandlungsmethoden weiter zu optimieren.

PROJEKTLEITUNG: GESAMTKOSTEN 2025 - 2027: CHF 202'722.--
PROF. DR. MED. ANDREA KLEIN PROJEKTKOSTEN 2025: CHF 67'574.--
STANDORT: INSELSPITAL BERN
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Unsere Ergebnisse zeigen, dass bei der
kindlichen ALS ein Uberschuss an Sphingolipiden
gebildet wird, weil der Mechanismus, der ihre
Produktion normalerweise reguliert und
verlangsamt, nicht ordnungsgemass funktioniert.

FSRMM STIPENDIUM 2021 - 2023: MUSEER A. LONE




DAS HABEN WIR ERREICHT:

Diese Studie hat neue Wege zur Steuerung

der Muskelregeneration durch TGF-beta Proteine
aufgedeckt, die als Therapie bei verschiedenen
Muskelerkrankungen zum Einsatz kommen kénnten.

FSRMM STIPENDIUM 2021 - 2024: MICHAEL BACHMANN
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DIE ENTWICKLUNG VON BESSEREN
DIAGNOSTISCHEN WERKZEUGEN

PROJEKT «BRIEL»

Analyse immunologischer Liquor-Biomarker
bei Amyotropher Lateralsklerose

Das Ziel dieses Projekts ist es, spezifische Biomarker fiir die amyotrophe
Lateralsklerose (ALS) zu identifizieren, die bei der Fritherkennung, Diagnose
und Behandlung der Krankheit helfen kdnnen. Mit solchen Biomarkern kénn-
ten Diagnosen schneller gestellt, Therapien gezielter eingesetzt und Krank-
heitsverlaufe besser Uiberwacht sowie vorhergesagt werden. Dazu vergleichen
wir Biomarkerprofile von ALS-Patienten mit denen von Patienten mit anderen
neurodegenerativen Erkrankungen wie Alzheimer, priméren Tauopathien oder
Lewy-Korper-Krankheiten sowie mit gesunden &lteren Personen. Zusatzlich
untersuchen wir Unterschiede in den Biomarkerprofilen von ALS-Patienten in
verschiedenen Krankheitsstadien. Ein weiteres Ziel ist es, mithilfe des ALS-
Registers zu priifen, ob es Zusammenhange zwischen Lebensstilfaktoren, Bio-
markern und der Krankheit gibt. Insgesamt nehmen 110 Personen an der
Studie teil, darunter 35 mit diagnostizierter ALS. Fir die Analysen verwenden
wir Blutproben und zerebrospinale Flissigkeit. Die Untersuchung erfolgt mit
einer hochempfindlichen Immunodosierung, der tiber 120 Biomarker im Zu-
sammenhang mit Neurodegeneration und Entziindungen messen kann. Die-
ses Projekt konnte wichtige Erkenntnisse fiir eine verbesserte Diagnostik und
Behandlung von ALS liefern.

PROJEKTLEITUNG: DR. MED. NILS BRIEL GESAMTKOSTEN 2025: CHF 33’000.--
STANDORT: UNIVERSITATSSPITAL ZURICH PROJEKTKOSTEN 2025: CHF 33'000.--
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ZIEL 6

FORSCHUNGSPROJEKTE 2025 . ZIEL 6 . AUSTAUSCH

DIE FORDERUNG DES AUSTAUSCHES
UND DER ZUSAMMENARBEIT

PROJEKT «<ENMC WORKSHOPS»

Forschung férdern durch
themenspezifische Workshops
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Das in Holland ansassige European Neuromuscular Center (ENMC) wurde
von Patientenorganisationen mit dem Ziel gegriindet, die Erforschung von
Muskelkrankheiten zu foérdern. Dabei reichen Fachleute Gesuche fiir einen
Workshop tber relevante, aktuelle Themen im Bereich neuromuskularer
Krankheiten ein, welche von einem wissenschaftlichen Komitee begutachtet
werden. Im Durchschnitt werden 8 =10 Workshops pro Jahr bewilligt, die
Organisation und Finanzierung tibernimmt ENMC. Das ENMC legt viel Wert
auf die Beteiligung von Betroffenen bei jedem Workshop, damit ihre Be-
dirfnisse in der Forschung und der Entwicklung beriicksichtigt werden, und
damit die Ergebnisse und Neuigkeiten auch auf lokalen Ebenen verbreitet
werden. Zusatzlich hat das ENMC zwei Programme lanciert, um die neue
Generation zu unterstiitzen: das Early Career Programme ermdglicht jungen
Forscher*innen und Kliniker*innen, an Workshops bei Interesse teilzuneh-
men und das eigene Netzwerk zu erweitern. Das Mentoring Programme bie-
tet kiinftigen Leaders eine massgeschneiderte Starkung der eigenen Fahig-
keiten durch freiwillige, etablierte Fachpersonen. Das ENMC finanziert die
Workshops und die Programme mit Mitgliederbeitragen und Sponsoring.
Die FSRMM ist seit 1993 Mitglied und ist im Vorstand vertreten.

PROJEKTLEITUNG: ENMC PROJEKTDAUER: LAUFEND, JAHRLICH
STANDORT: BAAR, HOLLAND BEITRAG FSRMM 2025: 33 000 EUR
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PROJEKT «SWISS MEETING ON MUSCLE RESEARCH»

Zweijahrliche Konferenz der Muskelforscher
in der Schweiz

Der wissenschaftliche Austausch férdert die Forschung und tragt wesentlich
zum Fortschritt bei. Fir die FSRMM hat eine geeignete Plattform in der
Schweiz eine hohe Prioritat, damit die Qualitat der unterstiitzten Projekte
gestarkt und die gute Zusammenarbeit der involvierten Forscher in der
Schweiz gewahrleistet werden kann. Seit 1994 organisiert die FSRMM alle
zwei Jahre eine Konferenz der Muskelforscher in der Schweiz und tragt die
gesamten Kosten fiir Unterkunft und Verpflegung. Heute dauert das Treffen
drei Tage und versammelt rund 90 Forscherinnen und Forscher. Das nachste
Meeting findet im November 2025 statt.

PROJEKTLEITUNG: FSRMM PROJEKTKOSTEN 2025: CHF 30'000.--
STANDORT: MAGGLINGEN
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FORSCHUNGSPROJEKTE 2025 . POLYMYALGIA RHEUMATICA

e FSRMM auch fur die Férderung der Schweizer
heumatica, eine rheumatische Krankheit, wel-
nd Beckenbereich und Grippedhnliche Symp-
eistens Erwachsene, die alter als 65 Jahre

it mit Kortison behandelt, kann aber in man-
e Riesenzellarteriitis tibergehen. Dank dem
2n, fordert die FSRMM Forschungsprojekte in
esseren Verstandnis der Krankheit fihren und
ische Mittel verbessern. Die fachliche Beurtei-
d neu von der Vasculitis Association Switzerland
ei der wir uns herzlich bedanken.
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PROJEKT «CHRIST»

Analyse der Proteinzusammensetzung im Serum
bei Polymyalgia rheumatica und Riesenzellarteriitis

Die Identifizierung einer arteriellen Entziindung bei Patienten mit Polymyal-
gia rheumatica (PMR) kann herausfordernd sein, da lokalisierte Symptome
einer Gefassentziindung (Riesenzellarteriitis, GCA) haufig fehlen. Ziel unserer
Studie ist es, die Unterschiede und Gemeinsamkeiten der Entziindungsmerk-
male zwischen PMR und GCA anhand von Serumproteinprofilen zu untersu-
chen. Die Ergebnisse dieses Forschungsprojekts haben das Potenzial, die
immunologischen Mechanismen dieser Pathologien aufzudecken. Krankheits-
spezifische Mechanismen der Krankheiten kdnnten genutzt werden, um diagno-
stische Marker zu identifizieren, wahrend die Erforschung gemeinsamer immu-
nologischer Signalwege als Ansatzpunkte fiir neue Therapien dienen kdnnten.

PROJEKTLEITUNG: DR. MED. LISA CHRIST GESAMTKOSTEN 2025 - 2026: CHF 124'634.--
STANDORT: INSELSPITAL BERN PROJEKTKOSTEN 2025: CHF 92°456.--

PROJEKT «PIETERS»

Ein neues Target fiir die Behandlung
von Polymyalgia rheumatica

Unser Labor hat einen bislang unbekannten Signalweg entdeckt, der ent-
scheidend fir die Ausldsung autoentziindlicher Immunaktivitat ist. In un-
seren Untersuchungen haben wir kleine Molekiile identifiziert, die diesen
Signalweg hemmen und sich in mehreren Modellen von Autoimmunerkran-
kungen als hochwirksame Immunsuppressoren erwiesen haben. Gleichzeitig
bleibt die allgemeine Funktionalitdt des Immunsystems erhalten, wodurch
die Kontrolle Gber mikrobielle Krankheitserreger und Tumore gewahrleistet
bleibt. In der vorgeschlagenen Forschung wollen wir testen, ob diese Mole-
kiile die derzeit Standardbehandlung mit Steroiden, mit Nebenwirkungen
verbunden, ersetzen kdénnten.

PROJEKTLEITUNG: PROF. JEAN PIETERS GESAMTKOSTEN 2025: CHF 107°164.--
STANDORT: UNIVERSITAT BASEL PROJEKTKOSTEN 2025: CHF 107'164.--
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PARTNER +
GONNER

LAY

' Association ISaac
TELETHONE  \ 3/ vonegasque dre/fus
S A I Bk bernheim

Paul Pettavino Fellowship
Philippe Ferreyrolles Fellowship

DR. H.C. EMILE (
DREYFUS-STIFTUNG ) santhera DUCKERT [@BCN

David Bruderer Stiftung, Uitikon
SWF Stiftung fiir wissenschaftliche Forschung, Ziirich

Wir danken unseren Partnern und Génnern sowie den Stiftungen und Privaten,
die namentlich nicht genannt werden wollen.

SPENDEN
Sie kdnnen direkt auf folgenden Konten spenden:
Bankkonto mit IBAN Nr. CH58 0076 9016 4217 0089 6

— QR-Einzahlungsscheine kdnnen beim Sekretariat bestellt werden
(Adresse s. Riickseite)
— Spenden bis 500 CHF sind online méglich unter www.fsrmm.ch

Zuwendungen/Spenden an die Stiftung kébnnen im Rahmen
der steuerlichen Bestimmungen von den Steuern abgezogen werden.
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