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1 Vorwort

Liebe Leserin, lieber Leser

Nach einem Jahr reich an Arbeit freuen wir uns,
Ihnen den 8. Jahresbericht unserer Stiftung fiir
Menschen mit seltenen Krankheiten prasentieren und
Einblicke in unsere Tatigkeiten geben zu kdnnen.

Dank der Unterstitzung unserer Spenderinnen und
Spender konnte unsere Stiftung auch 2019 durch
das Betreiben eines schweizweit einzigartigen
Genetikzentrums, welches auf die Gendiagnostik,
Erforschung und Therapie genetisch bedingter
seltener (Aorten-)Krankheiten spezialisiert ist, nicht
nur Menschen mit seltenen Krankheiten und deren
Familien helfen, sondern auch die Aus- und Weiter-
bildung junger Fachleute unterstitzen sowie das bessere Verstandnis flr seltene Krankheiten férdern.

Dr. Joachim Henggeler Prof. Dr. Franziska Sprecher

Auch im 2019 waren viele Hindernisse zu Uberwinden — von der fehlenden Kostenibernahme bzw.
Kostendeckung durch die Krankenkassen und daher von der steten Spendenaquirierung bis zum
fehlenden Verstandnis fur seltene Krankheiten sowohl bei unserem Gesundheitssystem als auch bei
einem Teil unserer Behérden und Amtsstellen. Und dies, obwohl das Nationale Konzept Seltene
Krankheiten vom Bundesrat bereits 2014 verabschiedet wurde und die Umsetzung des Konzeptes
vom BAG begleitet wird. Umso mehr freut es uns, dass wir seit Marz 2019 auf den Einsatz von
Zivildienstleistenden zahlen durfen.

Ein ganz grosses und herzliches Dankeschon mochten wir an dieser Stelle all unseren Génnern und
Spendern ausdricken, ohne deren grosszugige finanzielle Unterstitzung wir nicht helfen kdnnten und
nicht da waren, wo wir heute sind. Gerne hoffen wir, dass wir gerade in der aktuellen Coronavirus-
Krise, die eindeutig gezeigt hat, dass nichts so wichtig ist wie unsere Gesundheit, weiterhin mit Ihrer
Unterstiitzung und Sympathie rechnen dirfen. Herzlichen Dank fiir das Vertrauen in uns und unsere
Tatigkeiten zugunsten von Menschen mit seltenen Krankheiten!

/
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Dr. med..Joachim Henggeler Prof. Dr. iurv);"ranziska Sprecher
SR-Prasident SR-Vizeprasidentin
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2 Uberblick der Stiftungsaktivititen 2019

2.1 Das Genetikzentrum unserer Stiftung

Unsere gemeinnlitzige Stiftung fiir Menschen
mit seltenen Krankheiten betreibt Forschung
und Lehre auf dem Gebiet der Genetik und
schafft durch genetische Abklarungen die

Stiftung fiir Menschen mit seltenen Krankheiten
www.stiftung-seltene-krankheiten.ch

Grundlage fur die Diagnose und Behandlung Zentrum fiir Kardiovaskuldre Genetik und Gendiagnostik
Leiter: PD Dr. Gabor Matyas, FAMH Medizinische Genetik
Seltener Krankheiten (<5 1 05000) SOWie fUr Stellvertreterin: Caroline Henggeler, FAMH Medizinische Genetik

www.genetikzentrum.ch
die Beratung von Ratsuchenden. Da etwa 80

Prozent der seltenen Krankheiten genetisch
bedingt sind, kommt bei deren Diagnose der

Beratung

genetischen Untersuchung eine besondere

Bedeutung zu.
&

Die Stiftung ist operativ tatig im eigenen

Genetikzentrum, welches auf die Diagnostik, Abbildung 1. Die Stiftung ist die (Rechts-)Tragerin des
Erforschung und Therapie genetisch be- Zentrums flir Kardiovaskulédre Genetik und Gendiagnostik

. . . kurz Genetikzentrum).
dingter seltener Krankheiten, insbesondere ( )

Aortenkrankheiten, spezialisiert ist (s. Abbildungen 1 und 2). Die Stiftung setzt sich mit ihrem
Engagement dort ein, woflr in der Schweiz noch keine Losung existiert. Dadurch schliesst die Stiftung
eine Lucke im schweizerischen Gesundheitswesen und unterscheidet sich von staatlichen bzw.
privaten Einrichtungen. Vergleichbare Institutionen gibt es nur im Ausland.

Als Vorreiterin ermdglicht unsere
maﬁm Stftung aufwendige genetische
Abklarungen (nicht zu verwechseln

Ausserhalb des Innerhalb des .

Ay . s . mit Internet- oder Apothekengen-
medizinischen Bereichs medizinischen Bereichs ] ) P 9 ]
(Molekulargenetik / SNP-Arrays) (Zytogenetik, Molekulargenetik) tests). Diese kdnnen Monate bis
- direct-to-consumer testing - vom Arzt veranlasst

| | | Jahre dauern und werden von den
Apotheke (z.B. Progenom) Wissen Wissen nicht Krankenkassen leider nicht oder
\ Internet (z.B. 23andme) : vorhanden 1 vorhanden ‘ nur teilweise vergthet. Die Stiftung
Y Y Y .
Testen bekannter ist daher stets auf Spenden ange-
Testen ausgewahlter Sequenzabweichungen Gene (alle Sequenz-  Studien/Forschung . .
abweichungen) wiesen. Jede Unterstitzung der
Kosten (CHF) = von 100 bis 1'000 von 400 bis 6'600 mehrere Stiftung hat mehrfache Wirkung:
nach Marktwirtschaft nach Analysenliste (zehn-)tausend

Es werden nicht nur Betroffenen
Abbildung 2. Genetische Untersuchungen (Gentests) am Genetikzentrum
unserer Stiftung unterscheiden sich von Gentests ausserhalb des medi-
zinischen Bereichs (Lifestyle-Gentests, sog. «direct-to-consumer genetic
testing») nicht nur anhand der verwendeten Technologien und des Unter-  schungsprojekte langfristig erfolg-
suchungsspektrums, sondern vor allem in der Aussagekraft der Resultate  rgich weitergefiihrt, sondern jede
fur die untersuchte Person.

und deren Familien genetische
Abklarungen ermdglicht und For-

Unterstitzung kommt auch der

Aus- und Weiterbildung junger
Fachleute auf dem Gebiet der Genetik zugute. Das Leitbild des Genetikzentrums ist online abrufbar
(stiftung-seltene-krankheiten.ch — Unsere Aktivitaten — Tragerschaft).
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2.1.1 Genetische Beratungen

Vor und nach jeder genetischen Untersuchung bieten wir Patienten und Ratsuchenden eine angemes-
sene und gesetzlich vorgeschriebene genetische Beratung an. Dabei erlautern wir die zu erwartenden
bzw. vorliegenden Ergebnisse der Gendiagnostik und vermitteln aktuellste Informationen beziglich

- Art und Ursache der Krankheit,

- Therapiemdoglichkeiten,

- Gefahren, welche die Krankheit mit sich bringt sowie Verhaltensregeln zu deren Minimierung,

- Vererbbarkeit der Krankheit sowie mdglichen Abklarungen bei Familienplanung (pra- und postnatal),
- zusatzlichen klinischen Abklarungen,

- Selbsthilfegruppen (falls vorhanden).

Die Beratung darf nur der individuellen und familidren Situation der betroffenen Person und nicht
allgemeinen gesellschaftlichen Interessen Rechnung tragen. Sie muss die méglichen psychischen und
sozialen Auswirkungen des Untersuchungsergebnisses auf die betroffene Person und ihre Familie
berucksichtigen.

Gerade Menschen mit seltenen Krankheiten erleben
haufig, dass den Spezialisten bei Konsultationen
im Ublichen medizinischen Betrieb die Zeit fehlt, um
alle offenen Fragen und Aspekte zu besprechen.
Die Spezialisten unserer Stiftung kdnnen sich dank
Spenden die noétige Zeit nehmen, die Betroffenen
und Ratsuchenden in personlichen Gesprachen
eingehend, geduldig und zufriedenstellend zu be-
raten (mehrere Stunden pro Beratung). Dank Spen-
den ist es uns zudem maoglich, uns schon zuvor in

diese meist sehr komplexen Falle umfassend
einzuarbeiten, wie es fir eine angemessene Beurteilung und Abklarung nétig und notwendig ist.

An dieser Stelle mdchten wir eine kleine Auswahl an Rickmeldungen von Patientinnen, Patienten und

Ratsuchenden wiedergeben:
«Liebe Frau Henggeler, lieber Herr PD Dr. Matyas
Fiir das tolle Beratungsgesprédch danke ich Ilhnen
«Meine Frau und ich wiirden uns nochmals gerne  nochmals ganz, ganz herzlich. Ich bin so dankbar, wie
herzlichst bei Ihnen, Herrn PD Dr. Matyas und der  ganzheitlich sie das Ganze betrachten und soviel
Stiftung fiir Menschen mit seltenen Krankheiten  \Wissen zum Thema Bindegewebskrankheiten mit-
bedanken. Wir haben uns sehr wohl und gut  pringen. Das habe ich nirgends vorher so erlebt, aber

aufgehoben bei lhnen gefiihlt und sind natiirlich immer danach gesucht...
sehr, sehr gliicklich mit den Resultaten.» Auch meine Eltern und mein Mann sehen das so :-)»
D. B., Patient B. I., Patientin

«Liebe Frau Henggeler, lieber Herr PD Dr. Matyas

Ganz herzlichen Dank fiir Ihre Nachricht. Ich schdtze Ihren Einsatz sehr.

Es ist bewundernswert was Sie alles leisten auch fiir die Forschung. Ich méchte
lhnen ganz herzlich danken. Ich habe grosse Hoffnungen, dass der Gentest viele
meiner Symptome beantworten kann. Vielen Dank, dass Sie meinen Fall
angenommen haben. Soviel Kompetenz und Menschlichkeit habe ich noch
nirgends erlebt.»

A. P., Patientin
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«Liebe Frau Henggeler

Ganz herzlichen Danck fiir Ihre lieben Zeilen und die «Liebe Frau Henggeler
Zusendung des Bildes fiir die Karte welches ich sehr Geschdtzter Herr PD Dr. Matyas
gerne verwenden werde!

Ich wiinsche Ihnen bei Ihrer wichtigen Aufgabe Ein grosses Dankeslob fiir diesen neuen

beim sich Einsetzen fiir andere Menschen, und das Hoffnungsschimmer den ich mit Eurem Mail

ist in der heutigen Zeit leider nicht selbst- erhalten habe. Das nicht Aufgeben und Forschen ist
verstdndlich, wére aber dringend, von Herzen viel ein unschdtzbarer Dienst an die Menschen. Ich
Kraft, gute Erlebnisse und lhnen und Ihrem Team habe den Bericht an meinen Hausarzt geschickt und
von Herzen ein reich gesegnetes neues Jahr!» erwarte nun seine Stellungnahme.»

K. K. B. Z., Patient

«Sehr geehrte Frau Henggeler, sehr geehrter Herr PD Dr. Matyas

Herzlichen Dank fiir lhre top Beratung und die Zeit, die Sie sich fiir mich genommen
haben. Ich rechne das Ihnen und Ihrer Organisation sehr hoch an! In Bezug auf die bei
mir vorliegende Problematik habe ich bei lhnen das erste Mal den Eindruck, mit
Personen zu sprechen, die wirklich verstehen, worum es geht und die auf dem
aktuellsten Wissensstand sind.»

Ch. B., Ratsuchender

«An dieser Stelle méchte ich mich, und auch im
Namen unserer Familie, ganz herzlich bei lhnen fiir
lhre unermiidliche Unterstiitzung bedanken. Es ist
grossartig, was Sie bis anhin alles fiir uns geleistet Ich méchte Ihnen nochmals danke sagen fiir
und getan haben. Vielen, vielen Dank!» Ihr enormes Engagement, lhre Geduld, Zeit
S. A, Patient und Energie, welche Sie in meine genetische
Untersuchung investiert haben. Ich schéitze es
sehr, dass Sie solange die Nadel im Heuhaufen
gesucht und gefunden haben.»

«Liebe Frau Henggeler
Lieber Herr PD Dr. Matyas

«Liebe Frau Henggeler, lieber Herr PD Dr. Matyas

Nochmals vielen Dank fiir all Ihre Arbeit und Hilfe,
um mich zum Experte meines Kérpers zu machen.
Schon die Beratung mit Ihnen gab mir die Ziigel iiber
meinen Kérper wieder ein bisschen zuriick in die
Hand, was unglaublich gut tut.

D. V., Patientin

«Liebe Frau Henggeler

Lieber Herr PD Dr. Matyas
Sehr gerne mdéchte ich die genetische Untersuchung

durchfiihren lassen. Einerseits um rauszufinden wie
ich meinen Kérper unterstiitzen kann und anderseits
(das Wichtigste (iberhaupt), um meine Tochter (wie
auch evtl. meine Verwandten) zu schiitzen.»

Vielen herzlichen Dank fiir Ihr grosses
Engagement fiir mich und meine ganze
Familie und die ganze Verwandtschaft. Es ist
nicht selbstverstdndlich, jemanden wie Sie an

der Seite zu haben. Ich schdtze das sehr.»

C. B.-S., Patientin o
J. S., Patientin

So war es uns 2019 dank grossziigigen Spenderinnen und Spendern mdglich, rund 50 fachkundige
Beratungen in personlichen Gesprachen am Genetikzentrum unserer Stiftung durchzuflhren sowie
unzahlige Anfragen per Email und Telefon zu beantworten. Herzlichen Dank, dass Sie uns helfen,
unsere Beratungstatigkeiten auch in diesem Jahr erbringen zu kénnen.
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2.1.2 Gendiagnostik

Unser Ziel ist es, die bestmdgliche genetische Abklarung anzubieten und bei jedem uns zuge-
wiesenen Patienten den krankheitsverursachenden Gendefekt (sog. Mutation) zu finden, sofern ein
solcher vorliegt (d.h. Abklarung bis zum diagnostischen Endpunkt#).

Seltene Krankheiten erfordern oft eine aufwendige diagnostische Abklarung. Denn aufgrund ihrer
Seltenheit und Vielfalt werden sie oft klinisch verkannt und im Vergleich zu bekannten Krankheiten
dauert es meistens viel langer, bis sie diagnostiziert werden. Zudem reicht das bestehende Wissen
oftmals nicht aus, um die richtige Diagnose zu stellen. Sie ist aber die Grundlage fir Therapie,
Prognose und Pravention. Hier setzt unsere Stiftung fiir Menschen mit seltenen Krankheiten an, die
die bendtigte aufwendige genetische Abklarung im eigenen Genetikzentrum ermdglicht. Mittels
modernster Methoden der Humangenetik werden schwierige medizinische Falle bis zur erfolgreichen
Diagnosestellung abgeklart. Die Patienten und Ratsuchenden erhalten dadurch den Grund und den
Namen ihrer Krankheit. Nun kann der Weg zum richtigen Krankheitsmanagement sowie zur Abklarung
und Beratung in der Familie eingeschlagen werden.

- Ein Problem in der Gen-
Patient Ratsuchende . .
(betroffen) (nicht betroffen)*** dlagnostlk von seltenen
Krankheiten ist, dass die
Genetische Beratung 5t d fwendi

(vor und nach der genetischen Stiftung Stiftung nougen und aurwendigen
Untersuchung) Untersuchungen je nach
n Krankenkasse und Ver-

Krankenkasse . .
(nach Analysenliste, trauensarzt leider nicht

. . ausser Selbstbehalt) i i (]
Pflichtleistung* Stiftung (familiare Mutation bekannt) oder oder nur teilweise vergtitet
(bestehende/etablierte CHF~400 (familiare ) ] werden (S. Abb”dung 3)’

Erkenntnisse fiir die Abklarung) Mutation bekannt) Ratsuchende (keine Mutation bekannt) . .
obwohl es sich um Pflicht-
bis CHF ~5'500 (Mutation leistungen handelt, die in

noch nicht bekannt) 9 ) ?

der Analysenliste der
LT B LT _ _ o Krankenpflege-Leistungs-

(Erkenntnisse fir die Abklarung Stiftung Nicht zutreffend (wird nicht angeboten) .
muissen erforscht werden) Verordnung angerhrt

sind. Zudem muss fur
Abbildung 3. Ubersicht der Kostentrager von genetischen Untersuchungen und jede genetische Unter-
Abklarungen am Genetikzentrum unserer Stiftung.

. L ) , suchung im Voraus ein
*  Leistungen, die in der Analysenliste (AL) der Krankenpflege-Leistungsverordnung
(KLV) aufgefiihrt sind. Kostengutsprachegesuch

** Je nach Krankenkasse bzw. Vertrauensarzt werden die Pflichtleistungen gestellt werden, was mit
Ubernommen oder aber leider abgelehnt. . .
*** Bei nicht betroffenen Ratsuchenden werden keine Pflichtleistungen verglitet, da die einem erheblichen (unver-
ratsuchende Person (noch) nicht krank ist. glteten) administrativen

Aufwand unsererseits ver-
bunden ist und bei einigen Krankenkassen sogar der Beschreitung des Rechtsweges bedarf.

Unsere Stiftung ist daher fiir die gendiagnostischen Tatigkeiten stets auf Spenden angewiesen,
welche wir fir die Patienten einholen, um ihnen die genetische Untersuchung zu ermdglichen. Nur
dank der grosszigigen Unterstitzung der Renzo und Silvana Rezzonico-Stiftung, Ebnet-Stiftung, MBF
Foundation, Hand in Hand Anstalt, Gebauer Stiftung, Benecare Foundation, Maiores Stiftung, Stadt
linau-Effretikon, Padella Stiftung, Hans und Gertrud Oetiker-Stiftung, Lindenhofstiftung und weiteren
Spenderinnen und Spendern konnten wir 2019 die nicht vergiteten genetischen Untersuchungen und
Abklarungen vornehmen. Herzlichen Dank!

# Diagnostischer Endpunkt: Wenn keine krankheitsverursachende Mutation in jenen Genen, die bisher als diagnostisch relevant
bekannt sind, gefunden wird, suchen wir solange weiter, bis der Fall abgeklart ist, d.h. eine Diagnose gestellt werden kann.
Dies ist sehr aufwendig und kann in manchen Fallen mehrere Jahre in Anspruch nehmen.
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2.1.3 Forschung

Unsere Forschung fokussiert auf das Verstandnis der molekularen Grundlage und Pathogenese von
Aortenaneurysmen und verwandten Krankheiten. Unser Ziel ist es, nicht nur die genetischen Ursachen
zu finden, sondern nach dem Motto «from knowledge will come a cure» auch neue Therapieansatze zu
erforschen. Zudem entwickeln und etablieren wir neue molekulargenetische Methoden und sind stets auf
dem neuesten Stand der Technik und Wissenschaft. Die Erkenntnisse unserer Forschung werden in
internationalen Fachzeitschriften publiziert, in Fachvortrdgen und in der Lehre vermittelt sowie in der
Gendiagnostik angewendet (s. 2.1.4, 2.1.5 und www.genetikzentrum.ch/Forschung-Research.htm).

Projekt — Therapieansatz

Entsprechend ist das Hauptziel eines unserer Forschungsprojekte, fir das vaskuldre Ehlers-Danlos
Syndrom (VEDS) eine medikamentdse Therapie zu finden, die die Stabilitdt der Hauptschlagader
(Aorta) erhoht und somit das Risiko flir Risse senkt (s. Abbildung 4). Unsere Ergebnisse, die 2019 in der
renommierten Fachzeitschrift Cardiovascular Research publiziert wurden (https:/doi.org/10.1093/cvr/cvz095),
zeigen einen klaren positiven therapeutischen Effekt des Beta-Blockers Celiprolol (Selectol) auf die
mechanische Stabilitdt der Aorta in unserem experimentellen Maus-vEDS-Modell und weisen somit
darauf hin, dass bei VEDS Celiprolol die medikamentdse Therapie der Wahl ist.

@ ESC Cardiovascular Research a apotheke adhoc
European Society doi10.1093/cvricvz095

of Cardiology

NACHRICHTEN

Marke  Poliuk  In

Apothekenpraxis P

Starzeite » Nachrichtan » Pharmais » Besablocker stirkt Aorsa

Celiprolol but not losartan improves the
biomechanical integrity of the aorta in a mouse

Betablocker stiarkt Aorta
model of vascular Ehlers-Danlos syndrome R
Nicolo Dubacher”, Justyna Mi.'lnger”, Maria C. Gorosabel 1, Jessica Crabbz,
Agnieszka A. Ksiazel®*, Sylvan M. Caspar 1 Erik N.T.P. Bakker®, Ed van Bavel ©°,
Urs Ziegler ", Thierry Carrel’, Beat Steinmanna, Steffen Zeisberger"q,

Janine Meienberg!, and Gabor Matyas ®"7"1%

" Cen|

Fede European Heart Journal Cardiovascular Pharmacotherapy
25?0 o | Alerts | Subscribe | Author Instructions | Submit PRESSEPORTAL
e
Eur Heart J Cardiovasc Pharmacother. 2020 Jul; 6(3): 199-200. PMCID: PMC7225867 e mi
Published online 2019 Nov 6. doi: 10.1093/shjcvp/pvz067 PMID: 31693161 Wenn die Hauptschlagader plétzlich reisst: Ein
kostengiinstiges Medikament stirkt die Aorta
Vascular Ehlers—Danlos syndrome: can the beneficial effect of celiprolol be aoEans
extrapolated to bisoprolol? vEDS 4%
Maria C Gorasabel," Nicolo Dubacher, Janine Meienberg," and Gabor Matyas'? ( E Celiprolol
Abbildung 4. In unserem aktuellen Therapieansatz-Projekt konnten wir zeigen, - g Selectol
dass der Beta-Blocker Celiprolol nicht nur den Blutdruck senkt, sondern bei ¢|Losartan. _
VvEDS auch das Aortengewebe starkt. Allerdings kann der positive Effekt von § [Losartan axiplfom
Celiprolol nicht einfach auf andere Beta-Blocker Ubertragen werden. Die von £
uns erarbeiteten neuen Erkenntnisse, wonach Celiprolol aber nicht Losartan \ B R
fur die medikamentése Behandlung von VEDS-Patienten empfohlen werden Displacement (um)
kann, sollte so viele VEDS-Patienten und behandelnde Arzte wie méglich
erreichen. Dazu wurde am 26. Mai 2019 ein entsprechender Artikel in der | sz

"SonntagsZeitung" verdéffentlicht. Darlber hinaus sind entsprechende Pressemitteilungen erschienen. Das
lebensrettende Medikament Celiprolol kostet weder Millionen noch Hunderttausende von Franken, sondern
weniger als 100 Franken pro Monat. Trotz der grossen und klaren klinischen Relevanz unseres vEDS-Therapie-
Projektes und obwohl noch viele fiir die Betroffenen hoch relevante klinische Fragestellungen offen sind, wurden
wir in der Berichtsperiode vom Veterinaramt des Kantons Zirich in eine schwierige Lage gebracht (vgl. Punkt 4
auf Seite 20).

2019 wurde unser innovatives und klinisch besonders wichtiges Therapieansatzprojekt von der Isaac
Dreyfus-Bernheim Stiftung sowie weiteren Stiftungen grosszugig unterstitzt. Herzlichen Dank!
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Projekt — Molekulare Grundlagen von seltenen (Aorten-)Krankheiten

Stets entwickeln und etablieren wir neue molekulargenetische Methoden und sind auf dem neuesten
Stand der Technik und Wissenschaft. So verwenden wir in einem unserer laufenden Forschungs-
projekte die modernsten Hochdurchsatz-Sequenzierungstechnologien (Next Generation Sequencing,
NGS). Diese innovativen Technologien, die eine viel schnellere und umfassendere genetische
Abklarung ermdglichen, evaluieren und etablieren wir fir die Qualitatsanforderungen der Gen-
diagnostik. Da hierzu auch weltweit noch keine abschliessende Ldsung existiert, tbernahm und
Ubernimmt das Genetikzentrum unserer Stiftung fiir Menschen mit seltenen Krankheiten weiterhin
auch in diesem wichtigen Projekt nicht nur schweizweit sondern auch international eine Pionierrolle.

Eine der Herausforderungen dieses Projektes war und ist es weiterhin, geeignete Ldsungen fir die
anspruchsvolle qualitative und quantitative Auswertung der riesigen Datenmengen der Ganzgenom-
sequenzierung zu erarbeiten. Dazu evaluieren wir die weltweit besten Auswertungs- und Inter-
pretationssysteme fiir Ganzgenomdaten, welche in der Lage sind, diese riesigen Datenmengen
innerhalb kirzester Zeit mit bester Qualitat zu verarbeiten (s. Abbildung 5).

FEBRUARY 2020 | Volume 97 | Number 2
Molecular and

HIGHLIGHTS IN THIS ISSUE Personalized Medicine

Variant filtering, digenic variants, and other
challenges in clinical sequencing i
Congratulations @ your work was one off the top

Evaluating empowerment in genetic counseling

A genetic risk score predicts coronary artery downloaded in recent publication history!

disease in familial hypercholesterolaemia

ICLINICAL e N I

Pathogenic variants in centrosomal protein 112 and
human acephalic spermatozoa

. . Who should access germline genome sequencing? Dear Gabor,
An International Journal of Genetics, ’

Molecular and Personalized Medicine

We are excited to share that your research, published in Clinical Genetics, is
among the top 10% most downloaded papers!

.
Whole-genome sequencing S o
C o . o Variant filtering, digenic variants, and other challenges in clinical
3 mio Val'lantS sequencing: a lesson from fibrillinopathies
What this means for you:
+ Among work published between January 2018 and December 2019,

yours received some of the most downloads in the 12 months following
online publication.

Filtering

Challenges:
< f & H 3 « Your research generated immediate impact and helped to raise the
*Variant filtering and interpretation visibility of Clinical Genetics.

*Digenic variants/inheritance e o 7 | v v 7 | A e
.Genetic mo.di.ﬁer.s DOI: 10.1111/cge 13190 WILEY ICLINICAL
*ACMG classification _— INVITED REVIEW
> Clinical sequencing: From raw data to diagnosis with lifetime
/! value

S.M. Caspar® | N.Dubacher' | AM. Kopps® | J. Meienberg! | C.Henggeler' | G. Matyas'?

Candidate variants
Prioritized according to phenotype

TOP CITED ARTICLE 2018-2019

CONGRATULATIONSTO

www.clinicalgenetics.net

ration sequencing,
| DRarmacogeneiics, short-Tead seqUENCIng, targeted gene panels, WES, WGS

Abbildung 5. Sowohl unser Invited-Review-Artikel «Clinical sequencing: From raw data to diagnosis with lifetime
value» (www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/29206278) als auch unsere Publikation «Variant filtering, digenic variants, and
other challenges in clinical sequencing: A lesson from fibrillinopathies» (www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/31506931)
gehdéren zu den meist zitierten bzw. gelesenen Artikeln der renommierten Fachzeitschrift Clinical Genetics.
Letzterer schaffte es sogar als Editor’'s Choice Article auf die Titelseite.

Dieses fur die Zukunft besonders wichtige Projekt konnte 2019 dank der grosszligigen Unterstlitzung
der Gebauer Stiftung und weiterer Spender erfolgreich weitergefiihrt werden. Herzlichen Dank!
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2.1.4 Wissenschaftliche Publikationen und Prasentationen

ARTICLES WITH PEER REVIEW

Gorosabel MC, Dubacher N, Meienberg J, Matyas G (2020) Vascular Ehlers-Danlos syndrome: Can
the beneficial effect of celiprolol be extrapolated to bisoprolol? Eur Heart J Cardiovasc
Pharmacother (Epub November 6, 2019); https://doi.org/10.1093/ehjcvp/pvz067.

Najafi A, Caspar SM, Meienberg J, Rohrbach M, Steinmann B, Matyas G (2020) Variant filtering, digenic
variants, and other challenges in clinical sequencing: A lesson from fibrillinopathies. Clin Genet 97:235-
245 (Epub 2019) [Front Cover and Editor's Choice article]; www.ncbi.nim.nih.gov/pubmed/31506931.

Dubacher N, Miinger J, Gorosabel MC, Crabb J, Ksiazek AA, Caspar SM, Bakker E NTP, van Bavel
E, Ziegler U, Carrel T, Steinmann B, Zeisberger S, Meienberg J, Matyas G (2020) Celiprolol but
not losartan improves the biomechanical integrity of the aorta in a mouse model of vascular Ehlers-
Danlos syndrome. Cardiovasc Res 116:457-465 (Epub 2019); https://doi.org/10.1093/cvr/cvz095.

Caspar SM, Dubacher N, Matyas G (2019) More genes for thoracic aortic aneurysms and dissections.
J Am Coll Cardiol 73:528-529; www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/30704586.

EDITED ARTICLES WITHOUT PEER REVIEW

Henggeler C, Matyas G (2019) Genetik - Medizin flir Generationen. VSAO/ASMAC Journal 6:31-33.

Dubacher N, Caspar SM, Henggeler C, Matyas G (2019) Update Kardiogenetik — Aktuelle Fortschritte
und Grenzen der kardiovaskularen Genetik. CARDIOVASC 18(3):12-16.

Henggeler C, Matyas G (2019) Aktuelle Mdglichkeiten und Grenzen von genetischen
Untersuchungen. Thema im Fokus 139:4-7.

BOOK CHAPTERS

Steinmann B, Rohrbach M, Matyas G (2019) Hereditare Bindegewebskrankheiten bei Kindern und
Jugendlichen. In: Hoffmann G, Lentze M, Spranger J, Zepp F, Berner R (Hrsg.): Padiatrie.
Springer, Berlin, Heidelberg; https://doi.org/10.1007/978-3-642-54671-6_296-2.

MEETING ABSTRACTS AND CONFERENCE PROCEEDINGS

Dubacher N, Miinger J, Gorosabel MC, Crabb J, Ksiazek AA, Caspar SM, Bakker E NTP, van Bavel
E, Ziegler U, Carrel T, Steinmann B, Zeisberger S, Meienberg J, Matyas G (2019) Novel
approach reveals celiprolol but not losartan as medical therapy for vascular Ehlers-Danlos
syndrome - Lessons from a mouse model. ISACB + ISVTE 2019, Zurich, June 19-21, 2019.

Dubacher N, Miinger J, Gorosabel MC, Crabb J, Ksiazek AA, Caspar SM, Bakker E NTP, van Bavel
E, Ziegler U, Carrel T, Steinmann B, Zeisberger S, Meienberg J, Matyas G (2019) Novel
approach reveals celiprolol but not losartan as medical therapy for vascular Ehlers-Danlos
syndrome. ESHG 2019, Gothenburg, June 15-18, 2019.

ORAL PRESENTATIONS

Meienberg J*, Caspar SM, Matyas G (2019) Chances and challenges of clinical high-throughput
sequencing. International Conference on Biotechnology and Genetic Engineering, Paris, October
28-30, 2019. *oral presentation.

Caspar SM*, Niederberger D, Matyas G (2019) Pharmacogenetics from Whole Genomes: At the
Leading Edge of Precision Medicine Using the Medication Safety Card. Swiss Genomics Forum
Geneve, September 27, 2019. *oral presentation.

Caspar SM*, Niederberger D, Matyas G (2019) Whole-Genome-Sequencing-Based Pharmacogenetic
Profiling — Leading Edge of Precision Medicine. 15th Symposium of the ZIHP, Zurich, August 23,
2019. *oral presentation.

Caspar SM*, Meienberg J, Pliss M, Dubacher N, Matyas G (2019) New Insights into the molecular
diagnostics of rare (aortic) disorders in the current genomics era. SGMG General Assembly,
Lausanne, April 4-5, 2019. *oral presentation.

Dubacher N*, Miinger J, Gorosabel MC, Crabb J, Ksiazek AA, Caspar SM, Bakker E NTP, van Bavel
E, Ziegler U, Carrel T, Steinmann B, Zeisberger S, Meienberg J, Matyas G (2019) From diagnosis
to therapy: novel approach reveals celiprolol but not losartan as medical therapy for vascular
Ehlers-Danlos syndrome. SGMG General Assembly, Lausanne, April 4-5, 2019. *oral presentation.

Matyas G (2019) Personalisierte Medizin und Gendiagnostik. Health Business School 2019,

St. Gallen, Marz 6, 2019.
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2.1.5 Lehre sowie Aus- und Weiterbildung

Wir sind auf dem Gebiet der medizinischen Molekulargenetik in der universitaren Lehre und in der
labormedizinischen Aus- und Weiterbildung tétig, wobei wir Fach- und Methodenwissen sowohl
theoretisch als auch praktisch vermitteln. Darlber
hinaus vergeben und betreuen wir attraktive
Master- und Doktorarbeiten, die in unsere Forschung
integriert sind.

2019 wurden unsere Weiter- und Ausbildungs-
platze vom Lotteriefonds ZH, der Stiftung Suyana,
der IMGS und der Stiftung "Perspektiven" von
.‘ Swiss Life unterstitzt. Herzlichen Dank!

Laufende und abgeschlossene Master- und Doktorarbeiten in der Berichtsperiode 2019
(Leitung/Betreuung PD Dr. Gabor Matyas)

- Caspar Sylvan (ongoing) Molecular basis of hereditary thoracic aortic diseases (PhD thesis, ETHZ).

- Dubacher Nicolo (ongoing) Molecular aetiology and medical therapeutic approaches of rare aortic
diseases in mouse models (PhD thesis, ETHZ).

- Najafi Arash (2019) Characterization of two fibrillinopathies (MD thesis, MedF UZH).

- Manuel Rytz (2019) Auswirkungen einer Hyperhomocysteinamie auf die mechanische Belastbarkeit
der Aorta in einem Mausmodell (Masterarbeit, MedF UZH).

Aus- und Weiterbildung

Zusatzlich zu Masterstudenten und Doktoranden bietet das Genetikzentrum unserer Stiftung Aus- und
Weiterbildungsplatze auch fur Praktikanten und in begriindeten Fallen auch fir Maturanden an:

- Zwei Praktikanten haben im August 2019 ihr einjahriges bzw. mehrmonatiges Praktikum als
Vorbereitung flr ihr Studium an der ZHAW Wadenswil (Biotechnologie) bzw. FHNW Winterthur
(Informatik) erfolgreich abgeschlossen.

- Zwei Praktikanten haben im August 2019 ihr einjdhriges Praktikum als Vorbereitung fur ihr
Fachhochschulstudium (ZHAW Wadenswil) begonnen. Zwei weitere Praktikantinnen haben sich im
Rahmen eines je zweimonatigen Praktikums auf ihre Masterarbeit bzw. ihr Studium vorbereitet.

- Zwei Maturanden haben im 2019 bei uns ihre Maturaarbeiten jeweils mit Bestnote (6) abgeschlossen:
«Journey from a clinically suspected syndrome to a genetically confirmed hereditary disease» von
Rebecca Geilenkirchen (Gymnasium MNG Ramibuhl ZH) und «Scalp-Ear-Nipple-Syndrom: Auspragung
und Entstehung» von Max Merker (Gymnasium Neue Schule Zirich).

- Studenten der UZH haben im Rahmen der UZH-Lehrveranstaltung BIO323 am 15. November 2019
ein Tagesprogramm und zwei der Studenten einen mehrwdchigen Blockkurs (05.11.-20.12.2019) bei
uns absolviert.

Projekte und Zusammenarbeiten mit der Fachhochschule Nordwestschweiz (FHNW)

Das Genetikzentrum unserer Stiftung bietet auch fachibergreifende Semesterprojekte und Praxis-

arbeiten in Zusammenarbeit mit der Fachhochschule Nordwestschweiz (FHNW Brugg) an:

- Sascha Tribelhorn, Joel Fischer (2018-2019) DeepVariant: Variant Calling with Deep Learning. Projekt-
arbeit (Fachdozent FHNW: Prof. Dr. Manfred Vogel).
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Eindriicke unserer 2019 in Ausbildung befindenden Personen

Wie jedes Jahr mochten wir an dieser Stelle unserer ,Next Generation“ das Wort geben, welche sich
bei uns auf ihr Studium und ihre berufliche Zukunft vorbereitet haben:

«Fiir mein Informatikstudium an der ZHAW muss ich ein Praktikum absolvieren. Am
Genetikzentrum der Stiftung fiir Menschen mit seltenen Krankheiten habe ich diese
grosse Chance bekommen. In der Genetik nehmen die Anspriiche an die (bio-)infor-
matischen Analysen stetig zu. Fiir mich war es eine grosse Herausforderung, da ich viel
neues Wissen erarbeiten musste. Einer der wichtigsten Punkte fiir mich war es, meine
Arbeit verantwortungsvoll anzugehen, was mir spéter im Studium und im Leben viel
helfen wird. Wdhrend meines Praktikums habe ich nicht nur neue Sachen gelernt,
sondern auch die Chance gehabt, meine Kenntnisse anzuwenden und LGsungen fiir
Probleme zu finden. Dabei konnte ich mich entfalten und sogar eigene Programme
schreiben, welche vom Genetikzentrum tdglich benutzt werden, um Menschen zu helfen.»

Erman Zankov, angehender Informatikstudent an der ZHAW Winterthur

«Ich durfte wihrend zwei Monaten im Genetikzentrum Schlieren mithelfen. Es war sehr
spannend, die Berichte zu lesen und immer die Mdglichkeit zu haben, bei Spezialisten
Antworten auf meine Fragen zu bekommen. Jedes Mitglied des ZKG-Teams war
jederzeit offen, meine Fragen zu beantworten und zu diskutieren. So hatten wir oft
wdhrend den gemeinsamen Mittagessen lange Gesprdche (iber die ethischen Dilemmas
und die verschiedenen Sichtweisen. Das Genetikzentrum hat es mir ermdglicht, einen
Einblick in eine sehr interessante und komplexe Krankheit zu bekommen sowie mich mit
einigen hochaktuellen ethischen Themen auseinanderzusetzen. Ich wurde mit offenen

_ Armen empfangen und ermutigt, so viele Fragen wie méglich zu stellen.»

Sophie Bollag, Praktikantin zum Thema Ethik in der humangenetischen Forschung

«Dank der Stiftung fiir Menschen mit seltenen Krankheiten, wo ich ein einjdhriges
Laborpraktikum im Genetikzentrum absolvieren durfte, kam ich meinem Traum,
Biotechnologie zu studieren, einen entscheidenden Schritt néher. Nicht nur von der internen
Expertise des gesamten Teams, welches seine wertvolle Zeit fiir die Betreuung aufbrachte,
sondern auch von den Mdglichkeiten externe Weiterbildungen zu besuchen, konnte ich
immens profitieren. Ich erhielt sogar die Mdglichkeit, bei einer wissenschaftlichen
Publikation in einer internationalen Fachzeitschrift als Co-Autor mitzuwirken, wo ich sowohl
bei der Erarbeitung der Daten wie auch bei dem Verfassen der Publikation beteiligt war. Ich
fiihle mich dank meines Laborpraktikums fiir das Biotechnologiestudium bestens vorbereitet
und bin der Stiftung fiir diese Méglichkeit zutiefst dankbar.»

Timo Schneider, angehender Student der Fachhochschule Wadenswil, Biotechnologie

«Fiir meine Fachmaturitét mit der Fachrichtung Gesundheit und Naturwissenschaften
erhielt ich die Gelegenheit, mein Praktikum im Genetikzentrum zu absolvieren. Nach
intensiven wie auch sehr gut betreuten ersten Einfiihrungswochen, konnte ich
selbstdndig im Labor arbeiten. Ich durfte nicht nur bei vielen spannenden Aufgaben im
Genetikzentrum mitwirken, sondern auch externe Seminare und Symposien besuchen.
Das ganze Team des Genetikzentrums hat mich immer bei Problemen oder Fragen
unterstiitzt. Ich bin sehr dankbar, dass ich diese Opportunitidt bekommen habe, mein
Praktikum in einem solch spannenden und wichtigen Gebiet der Humangenetik
absolvieren zu kénnen. Ich wurde stets gefordert und konnte mir so einen Wissensstand
aneignen, welcher fiir ein Biotechnologie-Studium sehr hilfreich ist.»

Chiara Morabito, Praktikantin und Fachmaturandin

Eine Ubersicht unserer Lehrveranstaltungen befindet sich unter genetikzentrum.ch/Lehrveranstaltungen.htm.
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2.1.6 Zivi-Einsatze

Im Herbst 2018 haben wir Stiftung fur Menschen mit seltenen Krankheiten (40053)

be'm ZIVI|dIenSt Reg|0na|' Die gemeinnutzige und auf Spenden angewiesene Stiftung fir Menschen mit seltenen
e ZIVI LDI E NST Krankheiten betreibt Forschung und Lehre auf dem Gebiet der Genetik und schafft durch
Zentrum RUt' unser GeSUCh SE Hvl cE cml_ genetische Abklidrungen die Grundlage fiir die Diagnose oder Behandlung seltener
. Krankheiten sowie fiir die Beratung von Patienten und Ratsuchenden. Die Stiftung férdert
um Anerkennung aIS E|n— SE Hvlzln CIVI LE die Erweiterung und Vertiefung des Wissensstandes bei seltenen Krankheiten und strebt

SE HuETscH clvl L medizinisch-genetische Spitzenleistungen an.
Informatiker / Bioinformatiker (82085)

Arbeitsort: Zurich Schlieren

satzbetrieb eingereicht und
seit Januar 2019 sind wir
nun offiziell anerkannter Anerkannter
Einsatzbetrieb! Die Nach- [IEEECELLEIEY
frage nach einem Zivi-

Einsatz im Genetikzentrum unserer Stiftung ist so
gross, dass wir bereits bis Herbst 2021 ausgebucht
sind!

Aufgabenbeschreibung

= 15% Projektentwicklung
Vorstudien und Konzepterarbeitung (beispielsweise Literaturrecherche, Vergleich von
Softwarelésungen).

= 15% Unterhalt und Pflege IT-Infrastruktur
Mithilfe bei IT-Aufgaben wie beispielsweise der Installation neuer Soft- und Hardware,
Servers, NAS sowie biotechnologischen Geraten

m 70% Projektrealisierung
(Bio-)Informatische Auswertung von menschlichen Ganzgenom-Daten der
Hochdurchsatz-Sequenzierung. Unterstlitzung bei laufenden Forschungsprojekten im
Rahmen der Installation, Implementierung und des Benchmarkings von (beispielsweise
LINUX, Java oder Python basierten) Informatiktools fur die Detektion und Interpretation
von Sequenzabweichungen (Mutationen).

Eindriicke unserer drei Informatik-Zivis im 2019:

«Wdhrend meines halben Jahres als Zivi haben mich eine Vielzahl von
unterschiedlichen Aufgaben erwartet, wie etwa ein Update des Systems oder die
Erstellung einer Pipeline zur automatischen Erkennung und Filterung von genetischen
Mutationen. Dabei konnte ich nicht nur erste Berufserfahrung als Informatiker
sammeln, sondern auch viel liber Genetik lernen und meine Biologiekenntnisse aus der
Schule wieder auffrischen. Die Zeit beim Genetikzentrum war eine Gussert interessante
und lehrreiche Erfahrung, welche abgerundet wurde durch ein vielféltiges Team aus
aufgestellten Leuten, mit denen ich immer wieder schéne und lustige Momente
erleben durfte.»

David Niederberger, BSc ETH Informatik, Zivi-Einsatz von 04.03.2019 bis 23.08.2019

«Als  Zivildienstleistender kam ich direkt nach meinem ETH Informatik
Masterabschluss zum Genetikzentrum. Wihrend zweieinhalb Monaten konnte ich
beim Genetikzentrum mein informatisches Wissen einbringen. So habe ich z.B.
verschiedene Routineprozesse automatisiert oder eine neue Server Architektur
vorgeschlagen, welche optimal auf die Bediirfnisse des Genetikzentrums
zugeschnitten ist. Fiir mich war es ein dusserst interessanter Zivildiensteinsatz,
welcher mir auch tiefe Einblicke in die Gendiagnostik gewdbhrte. Ich habe das Team
als sehr eingespielt und stets hilfsbereit erlebt und es hat mich besonders erfreut,
dass ich aktiv miteinbezogen wurde in die tdglichen Mittagsbesprechungen. Ich
mdchte Herrn PD Dr. Gabor Matyas und dem ganzen Team herzlich danken fiir

diesen dusserst angenehmen und lehrreichen Zivildiensteinsatz.»

Johannes Gallmann, MSc ETH Informatik, Zivi-Einsatz von 09.09.2019 bis 22.11.2019

«Mein Zivildiensteinsatz beim Genetikzentrum war fiir mich eine lehrreiche und
interessante Erfahrung. Das kollegiale und informelle Umfeld in Kombination mit
der produktiven und sehr kommunikativen wissenschaftlichen Arbeitsweise haben
mir als Aussenstehenden einen sehr guten und positiven Einblick gegeben in die

biologisch-medizinische Forschungspraxis.»

Philipp Hardegger, BSc ETH Informatik, Zivi-Einsatz von 25.11.2019 bis 20.12.2019
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2.2 Information und Aufklirung Q—’

2.2.1 Unsere Stiftung in den Medien

Unserem Stiftungszweck entsprechend sensibilisieren wir die Offentlichkeit fir die Thematik und
Problematik seltener Krankheiten (s. Punkt 2.2.2). Dazu verfassen wir verschiedene Artikel, erteilen zahl-
reiche telefonische Auskinfte Uber seltene Krankheiten, beantworten schriftliche Anfragen und nehmen
Einladungen zu Interviews und Vortrdgen an. Alle Artikel sind im Pressespiegel der Stiftungswebseite
abrufbar (stiftung-seltene-krankheiten.ch — Unsere Aktivitdten — Pressespiegel; vgl. Abbildung 6).

* VSAO Joumnal (Dezember 2019) X Genetik — Medizin fiir Generationen (pdf)

+ LIEWO Sonntagszeitung (08. September 2019) = Selten, aber doch zu haufig (pdf)

+ Apotheke Adhoc (08. Juni 2019) » Betablocker starkt Aorta

* Medienmitteilung vom 28. Mai 2019 = Celiprolol starkt die Aorta (pdf) » Presseportal

+ Sonntagszeitung (26. Mai 2019) ™ Auf der Suche nach dem einzigen Tippfehler (pdf) » weiter

+ Schlieremer (05/2019) » Wo sich Wissenschaft, Forschung und Menschlichkeit die Hand geben
+ Medienmitteilung des Regierungsrats des Kantons Zirich (26.04.2019) ® Mitteilung (pdf) » weiter
+ Beobachter (29. Mérz 2019) T saras Chance (pdf)

+ Thema im Fokus (Marz 2019) | Moglichkeiten und Grenzen von genetischen Untersuchungen
+ Tages-Anzeiger (13.3.2019) » Max Merker und das Syndrom, das sonst keiner hat

+ SRF Virus (12.03.2019 ) » Myhre Syndrom: Ratlos und verzweifelt

+ Neue Zurcher Zeitung, NZZ (04.03.2019) » online » mehr

+ Medienmitteilung vom 27. Februar 2019 T de (pdf) » Presseportal » mehr

*+ AZ Medien (09.01.2019) ™ lolanis Odyssee - Myhre Syndrom » az » bz

Abbildung 6. Stiftung fiir Menschen mit seltenen Krankheiten 2019 in den Medien (Pressespiegel).

Unsere Stiftung verfasste zum internationalen Tag der seltenen Krankheiten (Ende Februar 2019) wie
jedes Jahr eine Medienmitteilung (vgl. Punkt 4), nahm zudem an diversen Veranstaltungen mit
Informationsmaterialien und/oder Vortréagen aktiv teil und informierte die Offentlichkeit liber seltene
Krankheiten und die Tatigkeiten der Stiftung.

11 ZURICH UND REGION Seue Jircer Jeitung o, . e 2010 V S A O F—
Die Ritselloser 30 ; (N Journ al

von Schlieren

Die frithere Marathonléuferin Deborah Balz wurde
Jjahrelang als psychisch krank ab, pelt, bis ein
Genetiker die wahre Ursache fiir ihre Krankheit fand.
Von Jan Hudec (Text) und Karin Hofer (Bilder)

Generationen

Alles, was wir weitergeben
szt

Dermatologte
Vitiligo besser behandeln
seite3s
Fettstoftwechselstorungen
Ernihrung und Lebensstil

Politik
Parlamentswahlen 2019 -
die Folgen fiir den VSAO
seee

«Ich hatte immer
dieses Bild vor Augen,
dass ich an einer
Mauer hiinge.

1l

Genetik -
Medizin fiir
Generatione

und wenn ich loslasse,
hort das Leben auf.»
Deborah Btz

Patentin

ks

Die gemeinniitzige Stftung fiir Menschen mit selienen Krankheiten beweibtin Schli etizentrum. ‘Bei Deborah Balz war lange unklar, woran sie leiclet
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YHRE-SYNDROM

[olanis Odyssee: 14 Jahre bis zur Diagnose der -
seltenen Erbkrankheit

Wenn die Hauptschlagader plotzlich reisst: Ein
kostengiinstiges Medikament stérkt die Aorta

aop@EEs

PRESSEPORTAL

on Markus Kocher - az Aargauer Zeitung + Zuletzt aktualisiert am 91.2019 um 11:16 Uhr

>

A

vEDS

Celiprolol

Selectol

Losartan

Losartan a)(apharm

Aortic rupture force (mN)

Displacement (um)

Schwerpunkt Themay v
CME-FORTBILDUNG Aktuelle Moglichkeiten und
Grenzen von genetischen
Update Kardiogenetik UDTGFSUChUﬂgeﬂ
Aktuelle Fortschritte und Grenzen R
der kardiovaskularen Genetik

Die stetigen Fortschritte in der Genetik filhren zur Identifizierung der Ursache von immer mehr
Nicolo Dubacher*, Sylvan M. Caspar*, Caroline Henggeler. Gabor Matyas, Schlieren-Zirich
Mehr als Geld bewegen

GlobalanceBank

Marfan Syndrom | hereditire Krankheit | Gendiaghostik

sonmisgszerungan | 26 Mai 2019

Auf der Suche
nach dem einzigen :-:
Tippfehler in ;
25000 Biichern ‘

1357011

i } Patient 538

Wissen Arzte nicht mehr weiter, iibernimmt das

Genetikzentrum in Schlieren die scheinbar V1 probes BUCOLSAT e

unlésbaren Falle. Dank den Forschern kénnen 1,5,6,7,9, 11,13, 17, 18, ar Persdnliche Einladung
Menschen, die an der seltenen Erbkrankheit VEDS = R X
leiden, von einer billigen Therapie profitieren " - 1 D R H O U S E D E R Sc Hw E I Z

DEM FEHLENDEN GENETISCHEN PUZZLETEIL AUF DER SPUR

Gastreferentin: Caroline Henggeler
bnnerstag, 23.5.2019

Max Merker und das Sydroin, das sonst

. Veranstaltunl
keiner hat o hl m
Der Ziircher Max Merker ist der einzige Mensch der Schweiz mit dem Scalp-Ear-Nipple-Syndrom. S c 1ere e r
Seine Leidensgeschichte im Video. Das Magazin von Schlieren fiir Schlieremer

A vereine Wirtschaft Standpunkt Politik Schtieren Limmattal Sport Geschichte Kultur Tipps

Wo sich Wissenschaft, Forschung und Menschlichkeit
die Hand geben

TngesAueige

Erstellt: 13.03.2019, 12:13 Uhr

Unsere wissenschaftlichen Veroffentlichungen und Vortrage sind unter Punkt 2.1.4 (Wissenschaftliche
Publikationen und Prasentationen) aufgefihrt.
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2.2.2 Unser Schreiben an Privatpersonen

Um die Offentlichkeit tiber unsere Stiftung und
deren gemeinnutzigen Einsatz zugunsten
von Menschen mit seltenen Krankheiten zu
informieren, haben wir uns bereits 2014 dazu
entschlossen, Schweizer Haushalte anzu-
schreiben. Naturlich erhoffen wir uns von
diesen Informationsbriefen die eine oder
andere Spende. Fir uns ist es aber vor allem
wichtig, dass unser soziales Engagement
noch bekannter wird — auch wenn uns nicht
jeder unterstutzen kann. Wenn allerdings alle
Personen, die wir anschreiben, CHF 35 spen-
den wirden, kénnten wir ein Jahr lang helfen.

Es ist uns dabei bewusst und wir bedauern
es auch sehr, dass einige der angeschrie-
benen Personen moglicherweise mehrere
solche Spendenanfragen wie unsere erhalten
und sich deshalb vielleicht bedrangt fihlen.
Wir kénnen das aber leider nicht voraus-
sehen. So hoffen wir, dass unser Schreiben
an Privatpersonen mehrheitlich gut ankommt
und seinen Zweck erfillt.

Folgende Bilder illustrieren das kleine Danke-
schon, das unserem Schreiben jeweils beilag.

Jahresbericht 2019

Stiftung fiir Menschen mit seltenen Krankheiten Wagistrasse 25 |
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P.P. MSK 8952 Schlieren _ Post CHAG

Herr

Max Muster
Musterstrasse 1
1000 Musterort

Schiieren, 11. Februar 2019

Gesundheit ist ein Geschenk - doch was, wenn es anders kommt?
Sehr geehrter Herr Muster

Ein Wunsch steht bei allen werdenden Eltern ganz oben auf der Liste: Das Kind soll gesund zur Welt
kommen. Gross ist die i wenn die ersten L sind und das Kind

scheinbar ohne £ ist. Doch ist dieses erste Gliick leider triigerisch. Seltene,
auch bei Ki a nicht immer i konnen sich erst spater bemerkbar
machen.

So wie bei mit infantiler Meist ist es die Mutter, die spurt, dass etwas

nicht stimmt. Eine belastende Odyssee durch Arztpraxen und Kliniken beginnt. Doch oft Iasst die richtige
Diagnose und eine - zumindest lindernde - Behandlung jahrelang auf sich warten. Ohne richtige
Diagnose und Behandlung kann ein an einer seltenen Krankheit leidendes Kind in den ersten
Lebensjahren bzw. Lebensdekaden sterben. Dass die Krankheitsursache oft zu spat erkannt wird,
um noch helfen zu kénnen, ist typisch fiir seltene Krankheiten.

'Wir méchten dies andern und haben deshalb 2011 die Stiftung fiir Menschen mit seltenen Krankheiten
gegriindet. In Europa geht man von mehr als 5000 seltenen Krankheiten aus, insgesamt 30 Millionen
Menschen diirften betroffen sein, in der Schweiz etwa eine halbe Million. Rund 75 Prozent der von einer
seltenen Krankheit Betroffenen sind Kinder oder Jugendliche. Die meisten dieser Krankheiten sind
genetisch bedingt.

Mit Ihrer Spende erméglichen Sie uns, die genetische Diagnose zu stellen sowie national und
international anerkannte Forschung und Lehre auf dem Gebiet der Genetik zu betreiben. Nur wenn wir
mehr Uber diese Krankheiten wissen, kénnen sie rechtzeitig erkannt und richtig behandelt werden. lhre
Spende tragt dazu bei, dass wir helfen konnen!

'Wir danken Ihnen dafir, dass Sie ein Herz zeigen fiir Menschen mit seltenen Krankheiten.

Herzliche Grusse

( é&%a& é?ﬁr

Caroling/Henggeler Prof. Dr. iur. Franfiska Sprecher
Stv. Geschaflsleiterin und Stiftungsratin Milglied des Stiflungsrats

Hinweis: Es ist uns bewusst, dass Sie moglicherweise oft Spendenanfragen wie diese erhalten. Dies ist unser erstes Schrei-
ben an Sie. Wir erlauben uns, Sie und weitere Schweizer Haushalte uber unseren gemeinnutzigen Einsatz zugunsten von
Menschen mit seltenen Krankheiten zu informieren. Naturlich erhoffen wir uns dabel die eine oder andere Spende. Fur uns
ist es aber auch sehr wichlig, dass unser soziales Engagement an Bekanntheit zulegt — auch wenn uns nicht jeder dabei un-
terstatzen kann. Wenn alle Personen, die wir anschreiben, CHF 35 spenden wiirden, kinnten wir ein Jahr lang helfen.
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3 Finanzen 2019

3.1 Spenderinnen und Spender

Folgende Organisationen, Unternehmen und Privatpersonen, die wir hier auffihren durfen, haben
2019 unsere Stiftung fiir Menschen mit seltenen Krankheiten auf grosszigige Weise unterstitzt:

- August Weidmann Firsorge-Stiftung - Max und Else Noldin Stiftung

- BENECARE Foundation Vaduz - MBF Foundation

- Christian Bachschuster Stiftung Jona - Meier, Helene

- Clariant Foundation - Mutter Bernarda Stiftung

- Dr. Kurt L. Meyer - Stiftung - Otto Gamma-Stiftung

- Ebnet-Stiftung - Padella Stiftung

- Evangelisch-Reformierte Kirchgemeinde Binningen-Bottmingen - Post Tenebras Lux, loge magonnique

- Evangelisch-Reformierte Kirchgemeinde Schlieren francophone & Zurich

- Familie Achermann - Reformierte Kirche Kanton Zug

- Familie Halter - Reformierte Kirchgemeinde Rein

- Fondation pour la Recherche et le Traitement Médical (FRTM) - Renzo und Silvana Rezzonico-Stiftung

- Gebauer Stiftung - Stefanie und Wolfgang Baumann Stiftung
- Gemeinde Eglisau - Stiftung des Arztevereins Klinik Stephanshorn
- Gemeinde Urdorf - Stiftung Dr. Valentin Malamoud

- Georg und Bertha Schwyzer-Winiker Stiftung - Stiftung fur die Wohlfahrtspflege der Freimaurerloge
- Georges und Jenny Bloch-Stiftung Modestia cum Libertate

- Gervasoni, Nina - Stiftung "Perspektiven" von Swiss Life

- Hand in Hand Anstalt - Stiftung Suyana

- Hans und Gertrud Oetiker-Stiftung - Styner-Stiftung

- Hans und Marianne Schwyn-Stiftung - Wietlisbach Foundation

- HerzGefassStiftung - Basler Leben AG

- IMGS - InSphero AG

- Isaac Dreyfus-Bernheim Stiftung - Jaisli-Xamax AG

- Jordi, Mirko - Marinitri AG

- Katholische Kirche Willisau - Medica MEDIZINISCHE LABORATORIEN
- Katholische Kirchgemeinde Rapperswil-Jona Dr. F. KAEPPELI AG

- Katholisches Pfarramt St. Paul, Rothrist - PEWU AG Immobilientreuhand Aarau

- Lindenhofstiftung - Roger Schuler Treuhand & Verwaltung AG
- Lotteriefonds des Kantons Zirich - Stadt llinau-Effretikon

- Maiores Stiftung, Vaduz - UAP Unabhangige Allfinanz Partner AG

- Martina-Oesch-Stiftung - Wascherei Mariano AG

Weitere Personen und Organisationen haben unsere Stiftung mit einer anonymen Spende bzw. mit
ihrem Engagement unterstiitzt. Der Stiftungsrat hat mit seiner Zeitspende die ehrenamtliche Fiihrung
der Stiftung (inkl. Geschéftsleitung) ermdglicht.

Unsere Stiftung moéchte auch hiermit allen Spenderinnen und Spendern ganz herzlich danken!
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3.2 Jahresrechnung der Stiftung

3.2.1 Bilanz

Aktiven
2019 2018
Umlaufvermdgen in CHF in CHF
Flissige Mittel 1'046'812.68 336'469.66
Forderungen aus Leistungen 52'348.90 27'559.50
Delkredere -19'500.00 -18'000.00
Andere Forderungen 49.00 24.50
Vorrate Labormaterial 37'600.00 36'530.00
Aktive Rechnungsabgrenzungen 89'717.25 77'369.00
Total Umlaufvermégen 1'207'027.83 459'952.66
Anlagevermdgen
Finanzanlagen
Anteilschein Arztekasse 1'000.00 1'000.00
Mietzinskautionskonto 17'838.85 17'835.50
Sachanlagen
Installationen und Einrichtungen 7'000.00 9'000.00
Informatik 52'000.00 22'500.00
Laborgerate 27'225.00 57'850.00
Total Anlagevermégen 105'063.85 108'185.50
Total Aktiven 1'312°091.68 568'138.16
Passiven
Fremdkapital
Kurzfristiges Fremdkapital
In Zahlung befindliche Rechnungen (Lieferungen/Leistungen) 42'110.25 43'830.01
Andere ausstehende Zahlungen -11'285.70 457.60
Passive Rechnungsabgrenzungen 6'000.00 18'898.00
Total kurzfristiges Fremdkapital 36'824.55 63'185.61
Langfristiges Fremdkapital
Kontokorrent Arztekasse 133'846.25 106'155.80
Darlehen 45'735.00 194'795.00
Total langfristiges Fremdkapital 179'681.25 300'950.80
Total Fremdkapital 216'405.80 364'136.41
Zweckgebundenes Fondskapital
Rickstellung fiir Fondsabschreibung / Fonds fiir Laborgerate 10'000.00 46'300.00
Ruckstellung Lotteriefonds des Kantons ZH 225'000.00 -—
Total zweckgebundenes Fondskapital 235'000.00 46'300.00
Organisationskapital
Stiftungskapital / Anfangskapital 50'000.00 50'000.00
Bilanzgewinn-/verlust 810'685.88 107'701.75
Total Organisationskapital 860'685.88 1567'701.75
Total Passiven 1'312°091.68 568'138.16
Der Anhang zur Bilanz wird auf Verlangen gerne zugestellt.
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3.2.2 Erfolgsrechnung
Betriebsrechnung fiir die Periode 01.01.2019 — 31.12.2019

Erbrachte Gendiagnostikleistungen nach KLV
Nicht vergiitete Gendiagnostikleistungen
Inkassokosten und Debitorenverluste
Bildung/Veranderung Delkredere

Nettoerlése aus Gendiagnostikleistungen

Hilfs- und Betriebsmaterial
Laboraufwand
Fremdleistungen (Forschungsaufwand Dritte)

Bruttoergebnis

Referentenhonorare

Total (briger Betriebsertrag

Personalaufwand

Raumaufwand

Unterhalt, Reparaturen und Ersatz von Sachanlagen
Versicherungspramien und Abgaben

Buchfiihrungs- und Beratungsaufwand
Informatikaufwand (Hard- und Software)

Ubriger Biro-, Verwaltungs- und Betriebsaufwand
Marketingaufwand und Offentlichkeitsarbeit
Abschreibungen

Total Betriebsaufwand

Finanzertrag
Finanzaufwand

Finanzerfolg

Ergebnis aus Betriebstétigkeit
Freie, allgemeine Spenden
Zweckgebundene Spenden
Fundraisingaufwand

Nettoertrag aus Mittelbeschaffung

Ausserordentlicher Ertrag
Ausserordentlicher Aufwand

Jahresergebnis vor Fonds- und Kapitalverdnderungen

Zweckgebundenes Fondskapital

Einlagen in Fonds flir Forschungsprojekte und Spezia\I-Software1

Einlagen in Fonds fir Lehr- und Ausbildungstétigkeit2

Einlagen in Fonds flir Reagenzien und nicht gedeckte Patientenleistungen3

Aufldsung von Riickstellung fiir Fondsabschreibungen®

Entnahmen aus Fonds fiir Forschungsprojekte und Spezial-Software

Entnahmen aus Fonds fiir Lehr-/Ausbildungstatigkeit

Entnahmen aus Fonds fur Reagenzien und nichtgedeckte Patientenleistungen

" Donationen der Isaac Dreyfus-Bernheim Stiftung, A. Weidmann Fursorge-Stiftung,

Wagistrasse 25, CH-8952 Schlieren
Tel: 043 433 86 90, Fax: 043 433 86 85
info@stiftung-seltene-krankheiten.ch
www_stiftung-seltene-krankheiten.ch

2019
in CHF

288'682.00
-146'885.00
-5.35
-1'500.00

140'291.65

-3'043.70
-24'297.58
-255'746.41

-142'796.04

1'000.00
1000.00

-5655'392.12
-94'307.55
-10'160.20
-10'286.45
-26'779.70
-92'764.80

-8'332.35

-148'121.63

-86'875.57

-1'033'020.37

73.35
-3'197.55

-3'124.20

-1'177'940.61

759'837.39
1'156'249.35
- 71'462.00

1'844'624.74

666'684.13

- 380'000.00
- 278'000.00
- 489'249.35
36'300.00
380'000.00
278'000.00
489'249.35

Gebauer Stiftung, Schwyzer-Winiker-Stiftung, Otto Gamma-Stiftung und weiterer Organisationen
2 Donationen der Stiftung Suyana, IMGS, Stiftung "Perspektiven" von Swiss Life und weiterer Organisationen

3 Donationen der Renzo und Silvana Rezzonico-Stiftung, Ebnet-Stiftung, MBF Foundation, Hand in Hand Anstalt,

Gebauer Stiftung, Benecare Foundation, Maiores Stiftung, Stadt llinau-Effretikon, Padella Stiftung,

Hans und Gertrud Oetiker-Stiftung, Lindenhofstiftung und weiterer Organisationen

2018
in CHF

234'500.00
-36'487.00
-7.95
3'000.00

201'005.05

-2'299.00
-46'979.92
-304'790.03

-1563'063.90

150.00
150.00

-704'497.65
-94'816.85
-16'610.22
-14'467.15
-21'427.45
-78'652.96
-13'108.58

-154'234.09

-112'892.20

-1210'707.15

74.45
-3'607.86

-3'633.41
-1'367'154.46

550'034.80
892'629.05
- 33'995.00

1'408'668.85

-99.00

41'415.39

-290'000.00
- 85'000.00
- 517'629.05
87'300.00
290'000.00
85'000.00
517'629.05

* Diese Position beinhaltet nur Fondsabschreibungen und nicht die effektive Entnahme aus Fonds flir Laborgerate

Jahresergebnis nach Fonds- und Kapitalverdnderungen

702'984.13

Der Anhang zur Erfolgsrechnung wird auf Verlangen gerne zugestellt.
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3.2.3 Revisionsbericht

W WPnet
Wirtschaftspriifung AG

Bericht der Revisionsstelle zur eingeschrankten Revision
an den Stiftungsrat der
Stiftung fiir Menschen mit seltenen Krankheiten, Schlieren

Als Revisionsstelle haben wir die Jahresrechnung (Bilanz, Erfolgsrechnung und Anhang) der
Stiftung fiir Menschen mit seltenen Krankheiten fir das am 31. Dezember 2019
abgeschlossene Geschaftsjahr gepriift.

Fur die Jahresrechnung ist der Stiftungsrat verantwortlich, wahrend unsere Aufgabe darin besteht,
die Jahresrechnung zu prifen. Wir bestéatigen, dass wir die gesetzlichen Anforderungen
hinsichtlich Zulassung und Unabhangigkeit erfillen.

Unsere Revision erfolgte nach dem Schweizer Standard zur eingeschrankten Revision der
Berufsverbande EXPERTsuisse und TREUHAND | SUISSE.

Danach ist diese Revision so zu planen und durchzufiihren, dass wesentliche Fehlaussagen in
der Jahresrechnung erkannt werden. Eine eingeschrankte Revision umfasst hauptsachlich
Befragungen und analytische Priifungshandlungen sowie den Umstanden angemessene
Detailpriifungen der beim gepriiften Unternehmen vorhandenen Unterlagen. Dagegen sind
Prifungen der betrieblichen Ablaufe und des internen Kontrollsystems sowie Befragungen und
weitere Prifungshandlungen zur Aufdeckung deliktischer Handlungen oder anderer
Gesetzesverstosse nicht Bestandteil dieser Revision.

Bei unserer Revision sind wir nicht auf Sachverhalte gestossen, aus denen wir schliessen
missten, dass die Jahresrechnung nicht Gesetz und Stiftungsurkunde entspricht.
Interlaken/Gumligen, 3. April 2020/hef

WPnet Wirtschaftspriifu

Heinz Fuchs
Zugelassener Revisionsexperte
(Leitender Revisor)

Beilagen:
- Jahresrechnung (Bilanz, Erfolgsrechnung und Anhang)

WPnet Wirtschaftspriifung AG, Mattenstrasse 9, 3073 Gumligen
Biro: Bahnhofstrasse 37, 3800 Interlaken
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4 Unsere Medienmitteilung zum internationalen Tag der seltenen
Krankheiten: Forschung benoétigt auch Nagetierversuche

Der letzte Tag im Februar ist der internationale Tag der seltenen Krankheiten. Hierzu finden
weltweit Kampagnen und Veranstaltungen statt. Dadurch wird auf dieses wichtige, aber wenig
bekannte Thema aufmerksam gemacht.

In der Schweiz leiden rund 500'000 Menschen an einer seltenen Krankheit, ebenso viele wie an Diabetes.
Rund 75 % der Betroffenen sind Kinder und Jugendliche. Betroffene seltener Krankheiten sind haufig
damit konfrontiert, dass es keine oder, wenn doch, nur eine sehr teure medikamentése Therapie gibt.

Das «Nationale Konzept fir Seltene Krankheiten» des Bundes halt fest, dass durch die Vielfalt der
Krankheiten und deren begrenzten Erkenntnisse die Forschung eine grosse Hoffnung fiir viele Patienten
darstellt und im Vordergrund vieler Betroffenen steht. So sollen dem Zugang zur Diagnose, zu Therapien
— aber auch der Forderung der Forschung — Rechnung getragen werden. Aufgrund fehlender Alternativen
sind Nagetierversuche bei der Forschung fiir seltene Krankheiten — auch in naher Zukunft — nicht zu
vermeiden. Auch die Konvention des Europarates erlaubt ausdricklich Tierversuche zur Verhutung von
Krankheit und zur Diagnose und Behandlung von Krankheiten — auch von seltenen Krankheiten.

Darauf hoffen Betroffene und deren Familienmitglieder, die beispielsweise an der vaskularen Form des
Ehlers-Danlos-Syndroms (kurz VEDS genannt) leiden. Patienten mit dieser seltenen Krankheit missen
mit dem Risiko leben, dass bei ihnen, ihren Kindern oder weiteren Blutsverwandten plétzlich die Aorta
(Hauptschlagader) reissen kénnte. «Unsere Nagetierversuche erfolgen ausschliesslich im Interesse von
vEDS Patienten, wobei wir die Tiere mit hdchstem Respekt behandeln und gewahrleisten kénnen, dass
es den Tieren gut geht», sagen Wissenschaftler der Stiftung fiir Menschen mit seltenen Krankheiten.
Mause kénnen Zuhause oder in der Landwirtschaft als Plage bzw. Schadlinge betrachtet werden, jedoch
bei der Erforschung von neuen Therapien fir Menschen mit seltenen Krankheiten unerlasslich sein.
«Gut Regulieren statt Verbieten» sollte daher die Devise fur lebensrettende Mausexperimente sein.

Dank einer neuen, eigens entwickelten und innovativen Messmethode, mit welcher die Reissfestigkeit der
Aorta erstmals objektiv gemessen werden kann, haben die Wissenschaftler der Stiftung die Zusatznutzen
von verschiedenen, bereits zugelassenen und giinstigen Medikamenten in einem experimentellen vEDS-
Mausmodell gepriift (Cardiovasc Res 2020, 116:457-465). Nach aktuellem Stand der Forschung ist
eindeutig der Betablocker Celiprolol die medikamentdse Therapie der Wahl bei vEDS. Optimal regulierte
Nagetierversuche koénnen unverzichtbar fir eine optimale, schnell zugangliche und bezahlbare
medikamentdse Therapie sein und dadurch Kosten im Gesundheitswesen reduzieren.

Die Stiftung flir Menschen mit seltenen Krankheiten setzt sich auf dem Gebiet der medizinischen Genetik
dort ein, wo Handlungsbedarf besteht. Menschen mit seltenen Krankheiten brauchen die Unterstitzung
unserer Gesellschaft auf allen Ebenen. Und dies nicht nur am internationalen Tag der seltenen Krankheiten.

W e % ; ,;\;{
Eh (& Y 'H rs s .
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5 Kontakt und weitere Informationen

Stiftung fiir Menschen mit
seltenen Krankheiten

Wagistrasse 25

8952 Schlieren-Zirich

Tel. 043 433 86 90
Fax 043 433 86 85

info@stiftung-seltene-krankheiten.ch A
www.stiftung-seltene-krankheiten.ch

~
Caroline Henggeler

PD Dr. Gabor Matyas

Fir Rickfragen und Auskiinfte stehen Frau Henggeler und Herr PD Dr. Matyas gerne zur Verfliigung:

Caroline Henggeler

SR-Mitglied und stv. Geschaftsleiterin
henggeler@genetikzentrum.ch

Tel. 043 433 86 86

Ehrenamtliche
Stiftungsrate (SR)

Ehrenamtliche

PD Dr. Gabor Matyas

SR-Mitglied und Geschéaftsleiter
matyas@stiftung-seltene-krankheiten.ch
Tel. 043 433 86 90

Dr. med. Joachim Henggeler (seit 10/2013, Prasident seit 05/2017), Prof. Dr. iur. Fran-
ziska Sprecher (seit 05/2017, Vizeprasidentin seit 09/2017), Peter Allemann (seit
09/2011), Caroline Henggeler (seit 09/2011), PD Dr. sc. nat. Gabor Matyas (seit 09/2011)
und Prof. emer. Dr. med. B. Steinmann (seit 05/2017, BR von 09/2011 bis 05/2017)
Stiftungsratssitzungen 2019: 29. April, 24. Juni und 21. Oktober

Barbara Angelsberger (seit 10/2017), Dr. iur. Roman Baumann (seit 05/2017, SR von

Stiftungsbeirite (BR) 09/2011 bis 05/2017), Christian Bretscher (seit 07/2012), Prof. Dr. med. Thierry Carrel

Teammitglieder

Webseiten

Stiftungsstatut und
Zentrumsleitbild

Pressespiegel und
Publikationen

Spenderinnen
Awards
Wirkungsort

Vernetzung /
Kooperation

Steuerbefreiung

Bankverbindung

(seit 07/2017, SR von 10/2011 bis 07/2017), Joachim Eder (seit 05/2017), Prof. emer. Dr.
med. Hansjakob Muller (seit 09/2011), Dr. med. Roland Spiegel (seit 11/2013, SR von
09/2011 bis 11/2013)

www.stiftung-seltene-krankheiten.ch — Stiftung — Geschaftsstelle
www.genetikzentrum.ch — Organisation — Team

www.stiftung-seltene-krankheiten.ch und www.genetikzentrum.ch

www.stiftung-seltene-krankheiten.ch — Stiftung — Stiftungszweck
www.stiftung-seltene-krankheiten.ch — Unsere Aktivitdten — Tragerschaft

www.stiftung-seltene-krankheiten.ch — Unsere Aktivitdten — Pressespiegel
www.genetikzentrum.ch — Forschung / Research — Publications

www.stiftung-seltene-krankheiten.ch — Génner & Spender
www.genetikzentrum.ch — Forschung / Research — Awards — Grants
Ganze Schweiz mit Sitz in Schlieren-Zirich

www.stiftung-seltene-krankheiten.ch — Unsere Aktivititen — Mitgliedschaft &
Kooperation und www.genetikzentrum.ch — Forschung / Research — Collaborators

Die Stiftung wurde mit Verfligung des Steueramts des Kantons Ziirich vom
28.11.2011 wegen Gemeinnltzigkeit von den kantonalen Steuern und der direkten
Bundessteuer befreit. Zuwendungen / Spenden an die Stiftung kbnnen im Rahmen
der steuerlichen Bestimmungen von den Steuern abgezogen werden.

Stiftung fir Menschen mit seltenen Krankheiten
Zurcher Kantonalbank, Hauptsitz, CH-8010 Ziirich, Swift-Code: ZKBKCHZZ80A
Konto: 1100-3577.750 (BC 700), IBAN: CH50 0070 0110 0035 7775 0
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Stiftung fiir Menschen mit seltenen Krankheiten Wagistrasse 25, CH-8952 Schlieren
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Foundation for people with rare diseases info@stiftung-seltene-krankheiten.ch

www_stiftung-seltene-krankheiten.ch

Information uber Controlling

Das von unserer Stiftung betriebene Genetikzentrum verflgt Gber die Bewilligung des Bundesamts fir
Gesundheit (BAG) und untersteht sehr strengen Kontrollen dieses Bundesamtes, ohne welche wir
unsere Tatigkeit (genetische Untersuchungen beim Menschen) gar nicht ausfihren diurften. Daneben
untersteht unser Genetikzentrum weiteren regelmassigen internen und externen Qualitatskontrollen.
Unser breit abgestitzter und fachkundiger Stiftungsrat und unser Stiftungsbeirat fallen die wichtigen
strategischen Entscheide und kontrollieren die Stiftungstatigkeit. Zusatzlich wird unsere Jahres-
rechnung von einer unabhangigen Revisionsstelle kontrolliert und wir missen als schweizweit tatige
Stiftung der Stiftungsaufsicht der Eidgendssischen Direktion des Innern (EDI) jahrlich Rechenschaft
ablegen. Wir sind zudem Mitglied von proFonds — dem Dachverband gemeinnutziger Stiftungen der
Schweiz — in welchem unser Stiftungsbeirat und ehemaliger Stiftungsratsprasident (Dr. iur. Roman
Baumann Lorant) sogar stellvertretender Geschaftsfuhrer war. Diese zahlreichen Kontrolimechanis-
men stellen volle Transparenz Uber die Tatigkeit unserer Stiftung sicher. Aufgrund der hohen Kosten
verzichten wir deshalb auf eine ZEWO-Zertifizierung und setzen unsere knappen Ressourcen lieber
direkt fir Menschen mit seltenen Krankheiten ein.

Stiftung fiir Menschen mit seltenen Krankheiten
www.stiftung-seltene-krankheiten.ch

Zentrum fiir Kardiovaskuldre Genetik und Gendiagnostik

Leiter: PD Dr. Gabor Matyas, FAMH Medizinische Genetik
Stellvertreterin: Caroline Henggeler, FAMH Medizinische Genetik

www.genetikzentrum.ch

.o....

s v

Beratung

Hier arbeiten Idealisten!
Eine ganze Gruppe von jungen, motivierten Naturwissenschaftlern

Jahresbericht 2019 www.stiftung-seltene-krankheiten.ch/Stiftung.htm Seite 22
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