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La Fundacié MSD — Deficit Multiple de Sulfactasa, va néixer el 5 d’octubre
de 2018, impulsada pels pares de la Ivet, el Fortunat i I'Elisabet. La Ivet va
néixer aparentment sana i va ser als 22 mesos que va ser diagnosticada
amb MSD.

MSD és una malaltia degenerativa ultra rara.

Ultra rara vol dir que afecta a menys de 100 habitants en tot el mon.
Segons registres internacionals, hi ha diagnosticats uns 70 nens en tot el
mon. A Espanya només tenim el cas de la Ivet.

MSD afecta principalment el sistema nervids central, causant el retard en
el desenvolupament, habilitats motrius i pérdua de la comunicacié. La
majoria de nens no viuen més enlla dels 10 anys d’edat.

La Terapia Genica és la técnica capac¢ d’implantar una copia sana del gen
SUMF1, gen que no els funciona correctament i és el causant de la
malaltia.

Amb la Terapia Genica, la malaltia es podria curar i els nens es podrien
salvar.
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La Fundaci6 MSD — Deficit Multiple de Sulfactasa, volem impulsar les
investigacions cientifiques per avancar cap una cura per MSD i poder
millorar aixi la vida dels nens i nenes que la pateixen.

Per aconseguir-ho hem de:
- difondre i sensibilitzar a la poblacié
-> aconseguir els suports necessaris i,

—>promoure la investigacio cientifica de la malaltia MSD.

La difusié és basica i 'acompanya de la sensibilitzacié cap a les persones
del nostre entorn mes proper. La injusticia que pateixen els #nensMSD, no
deixa de ser un motiu mes per intentar lluitar per un mon mes solidari.

Les activitats que s’han pogut realitzar aguest any han estat:

Febrer 2022 — Gracies a la Nuria Graell,
vem participar en el concurs fotografic “LA
MIRADA DEL PACIENTE”  de la
farmaceutica CINFA, i vem ser dels 28
primers classificats. El concurs es va fer a
nivell estatal.

“Amor” Fotografia de Nuria Graell a favor
de la Fundacié MSD

“La_mirada del paciente”: Certamen fotografico

“Amor". Fotografia de Niuria Graell solidario CINFA
Bullich, a favor de 1a F an!

« lamiradadeipaciente cinfa.com
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e 20/03/2022 - 92 CURSA DE MUNTANYA D’ULLASTRELL - 22
CAMINADA SERRALAVELLA
Molta feina per sensibilitzar i aconseguir que vinguin a participar en
aquesta edicid 650 participants entre caminants i corredors. Gracies
als patrocinadors, als col-laboradors i sobretot als voluntaris, els
numeros obtinguts varen ser aquests:

CURSA MUNTANYA 2
ULLASTRELL
CAMINADA @&

SERRALAVELLA-2022

Caminada solidariaV¥y

MOon

TOTAL INGRESSOS 13.773,65

PATROCINADORS 3.500,00
INSCRIPCIONS CURSA /
CAMINADA 7.129,00
VENDA BUFFS /

INSCRIPCIO 1.428,00
DONATIUS /

INSCRIPCIO 309,00
BAR / PISTA 141,60

PARADA FUNDACIO 1.266,05

TOTAL -
PAGAMENTS 4.009,02 €
MATERIAL

ORGANITZACIO 66,59
SAMARRETES

VOLUNTARIS 381,15

QUEVIURES | BEGUDES 1.775,11

ASSEGURANCES 438,00

PUBLICITAT-CARTELLS 159,96 Organitzar una cursa no ¢€s senzill, hi
RUNEDIA -CRONO - ha molts fils que has d’anar Iligant
INSCRIPCIONS 1.188,21 per obtindre que sigui tot un exit. Cal

) tenir en compte la feina de
GBIl N I’organitzador principal, Joan Ballbe,
que des de la primera edicidé que vam
BENEFICIS 8.736,47 € organitzar des de la Fundaci6 MSD,

ha estat el puntal principal de I’acte.
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e 02/04/2022 —2° TORNEIG DE PADEL a TOT PADEL, Terrassa
Fer esport per visualitzar malalties minoritaries és genial, veure la
participacio, I’esforg, la competicid, la recompensa... €s una petita
lluita per guanyar, el mateix que una lluita per guanyar a una
malaltia. MSD ¢és una malaltia que ens esta prenent una part de
nosaltres, la Ivet, pero per altra banda, estem guanyant en valors,
amistats, experiencies... 1 seguim competint perque volem guanyar la
partida, volem aconseguir un tractament per MSD 1 curar els petits
campions, ens #NensMSD
Amb el gran cor del David Rodriguez i els seus col-laboradors s’ha
pogut dur a terme aquest torneig. Gracies!!

@totpadelplay

Super

......

@dawdtecmc '

l _s

e 28 al 30/04/2022 la fundacid6 americana UNITED MSD
FOUNDATION, va organitzar: International MSD Scientific and
Family Conference, on vam poder escoltar cientifics, connectar amb
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families de pacients i1 fer una bona pinya on tots hi teniem el mateix
interes, saber mes de MSD per poder avancar en la investigacid i
millora dels pacients. Aquesta €s la foto dels ponents:

Diseavering
Salutions Tawards |

2022y Cure for M5O, |

Dins de les tasques de les fundacions, també és molt important els
agraiments, per aquest motiu, aprofitant els 3 dies de Conferencies, i
conjuntament amb les fundacions estrangeres, es van entregar dos

) —— . reconeixements de
fomspeistand (D000 “THOMAS __ DIERKS

Staen Grag, Phd AWARD 2022” per la

4 '”“"“‘ff“"""""‘“‘ seva  contribucid6  en
| I’estudi de la malaltia

MSD

o e 30/07/2022 - 2°
/' MSD WOLRD DAY,
X Thomas Dierks.

: ‘4‘ Dr. Rebecca Ahrens-Nicklas o SESSIO DE
;3‘ Or. Steven Gray I0GA, ) DANZA  DEL
Y ‘ v CORAZON

o PARADA SENSIBILITZACIO ATRI AJUNTAMENT

TERRASSA

o IL-LUMINACIONS AJUNTAMENTS
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o IL-LUMINACIO HOTEL VELA — Barcelona

Aquest és el 2on any que ho hem celebrat i hem aconseguit la
il-luminacié de mes Ajuntaments i I'Hotel Vela de Barcelona.
Espectacular!!!

Poc a poc impulsarem la data en reconeixement a la tasca feta per
el Dr. Thomas Dierks, que va ser l'investigador que va descobrir el
gen MSD i gracies a ell, es va avangar molt en la linia de les
investigacions. Va ser el mentor dels investigadors actuals en MSD i
pel que ens han dit, es mereix en escreix aquest reconeixement.

July 30th, 2022
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e 01/08/2022 — SESSIO FISIOS AMB JACKIE CASTRO DE
COPPER, compartir una sessi6 amb especialistes d’alt nivell, és un
luxe, no només per l’experiéncia, sind perque ens queden els

contactes 1 els seus consells. Gracies a Jackie per la Myofascial Release
class.

e 04/09/2022 — VEREMA SOLIDARIA A CAN MORRAL, dia
espectacular gracies als voluntaris, col-laboradors, participants, pero
sobretot gracies a la familia de CAN MORRAL!! Brutal!!!

Graciesssss!!!

curamsd Ahir va ser un dia espectacular!!...
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e 10/09/2022 — Gracies a Xavi Madrid 1 la familia Latorre Planell, es
va visualitzar MSD en la “Pujada del Suru” que organitza cada any
DOGA.

e Durant el 2022 hem estat presents a unes quantes fires, muntant
parada, difonent, sensibilitzant, recaptant fons per la investigacio....,
concretament hem estat a :

o Marg — Fira Serralavella — Ullastrell
o Juliol — Atri Ajuntament — Terrassa
o Octubre — Fira d’Entitats de Salut — P1.Vella — Terrassa
= Taller pintar papallones
o Novembre — Fira Cooperativisme — Pl. Triomf — Terrassa
= Taller pintar papallones
Hem tingut gran éxit en els Tallers de pintar papallones, els nens son els
primers a col-laborar i a regalar-nos la seva papallona per ajudar a la Ivet.
Molt emocionant P P @P
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Activitats permanents:

» 100 CIMS, activitat oberta a tots els amants de la muntanya.
www.curamsd.org/100-cims  @100cimsIVET . Aquesta activitat ens
dona molta visibilitat tant en xarxes, com en els cims, ja que moltes
son les persones que ens coneixen gracies als #100Cims Ivet.
Algunes de les fotos dels cims fets:

» BOTIGA SOLIDARIA DE SALUT DE TERRASSA - en formem part
activa, donem informacio, i aprofitem els esforcos de I’Ajuntament
de Terrassa, en especial de la regidora de Salut, Monica Polo, per
poder ser mes visibles. La botiga esta situada al carrer de les Parres,
nUmero 6 de Terrassa i es comparteix amb mes de 20 entitats de
salut de Terrassa
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Ajornat el projecte de sensibilitzacio:

Valorant ajornar aquest projecte fins a tenir menys stocks del conte
en catala / castella. La segona edicidé de La Papallona Lila, i primera
en llengua anglesa.

» 16/02/2023 - Junta Fundacid MSD, aprovacio comptes 2022
22/02/2023 - Concurs “LA VOZ DEL PACIENTE” farmacéeutica CINFA,
donant visibilitat la projecte “STOP MSD”
27/02/2023 - Visita Escola Serralavella Ullastrell. Nou projecte de
llarga durada amb els nens de 5&
15/03/2023 - FIRA SERRALAVELLA a Ullastrell
26/03/2023 - 10 CURSA DE MUNTANYA | 3*CAMINADA/Ullastrell
16/04/2023 - Espectacle “La Papallona Lila” a Matadepera
23/04/2023 - Parada Sant Jordi a Ullastrell
Abril - Fira d’entitats de Salut de Terrassa
30/07/2023 - Dia mundial MSD

» Activitat per visualitzar, encara sense concretar

» ll-luminacions Ajuntaments

» Il-luminacio Hotel Vela

» Il-luminacio algln edifici emblematic

v

v

vVvVvvyvVvvVyy

» Novembre - Fira Cooperativa de Terrassa
» Desembre - Fira Santa LlUcia d’ Ullastrell
» Desembre - Loteria La Grossa
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La pagina web és el centre informatiu i publicacié de donatius amb
I’historic de donacions, que aquest 2022 ha sumat un acumulat de
368.004,24€ (acumulat des de la constitucid, octubre 2018)

S’intenta compaginar les publicacions d’activitats, amb visualitzacié de
#100cimsIVET, noticies rellevants de MSD i les dades dels principals
projectes d’investigacio.

Els nostres seguidors son fidels, que es poden convertir en donants o
participants de les activitats organitzades.

El resum dels ingressos i despeses de |'exercici 2022 son:

INGRESSOS 2022 85.299,65 €
Donatius 65.397,23 €
Activitats 17.023,17 €
Subvencié 2.879,25 €
DESPESES 2022 - 45.089,13 €

Despeses entitat - 1.562,06 €
Despeses activitats - 8.438,07 €
Projectes d'investigacio - 35.089,00 €

La captacido de fons es realitza principalment per les xarxes socials. La
Fundacié MSD, treballa activament amb:

La web: www.curamsd.org

Instagram: @curamsd

Facebook: @curamsd

Twiter: (@curamsd

Llistes de difusio als donants que ho han autoritzat.
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Dos grans projectes apunten a avancgos importants en la malaltia MSD i
com no, en la millora dels nens i les nenes que la pateixen. La FUNDACIO
MSD els esta co-financant.

STOP MSD - RECERCA D’UN FARMAC QUE ATURI ELS EFECTES

DEGENERATIUS DE LA MALALTIA MSD

Centre d’Investigacié: UNIVERSITY OF SOUTHAMPTON (REGNE
UNIT)

Investigador principal: Dr. MATTIAS BAUD
Pressupost total: 113.776,51€

Cofinancat entre:

o 56.888,25€ - MSD Action Foundation (Irlanda) i,
o 56.888,25€ - Fundaci6 MSD (Espanya).

Primer pagament fet: 25.468,44€, febrer 2021, import enviat des de
FUNDACIO MSD.

Segon pagament previst per inicis del 2023, de 18.000€
Tercer pagament previst per inicis del 2024, de 13.420€
DATA INICI: Octubre 2020

DURADA PREVISTA DEL PROJECTE: 4 anys

En la pagina seglient, es pot veure el poster que va publicar la Universitat
de Southampton, amb objectius i resultats del projecte.
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Lead Optimisation of Small Molecule Soutﬁglwr%sigtof)n

Sulfatase Reactivators for MSD

Niama Ezzaidi,*2 Lars Schlotawa,P Julia Kowal,c Hartmut Niemann,© Matthias Baudt2

2 School of Chemistry, University of Southampton, Southampton, UK. P University Medical Center Goettingen Department of Paediatrics and Adolescent Medicine, Goettingen, Germany.
<Bielefeld University, Department of Chemistry, Bielefeld, Germany.

1. Introduction
Multiple sulfatase deficiency (MSD) is a rare lysosomal
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autosomal recessive disease. MSD results from mutations = = o & = = udus |
of the SUMF1 gene, which encodes for the formylglycine “‘““’l‘ - sutatase - “ 0 A\ ( \
generating enzyme (FGE) responsible for post- % N &)

translationally activating 17 cellular sulfatases. ( A —

Lack of FGE activity leads to reduced sulfate ester S ol

hydrolysis and build-up of cytotoxic by-products.

We aim to develop treatments that operate by two o

approaches: (1) activation of nuclear receptors RAR/RXR —

and stabilisation; (2) pharmacological chaperones S i o

targeting FGE directly. PO /Wo(;;o S -

2. Drug repurposing 3. Fragment-based lead discovery

High throughput screen of circa 800 FDA approved drugs Identification of novel stabilizers of FGE using in vitro/in
(LifeArc) identified a family of structurally and functionally silico screening. .

related molecules that are able to upregulate sulfatases activity o ®

in MSD patient derived cell lines by up to 30 %.! Co-crystallisation of the hits with FGE &P b

= Third generation retinoids - Fragments hits typically benefit cwee — ropeiiose e

from high ligand efficiency, solubility &

h and tractability.
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Boxarotene Tazarotene

Evaware 'CHEMICAL PROBE/
DRG cNDIDATE

Upregulation of sulfatase activities by Taz/Bex through
activation of members of the Retinoic acid receptor (RAR) and
Retinoid X receptor (RXR) families.

4. Objectives

= Rational SAR based design and chemical synthesis of retinoid derivatives targeting RAR/RXR receptors; development of suitable
synthetic routes to access them.

= Design, synthesis and biological evaluation of novel small-molecule stabilizers of FGE using Fragment-based drug discovery (FBDD)

5. Results
Synthesis and testing of circa 20 Tazarotene analogues + testing of 77 Bexarotene analogues. *

Biologic evaluation in patient-derived MSD cells: ARSA sulfatase activity assay, cell viability/proliferation.

ARSAActivity
i abedED et

Co-crystallisation of validated hits from primary fragment screen with FGE and
identification of the fragment binding sites.

Computational docking (Glide) against specific receptor.

Synthesis and lead optimization of linked/merged fragments and their biological
evaluation.

6. Future Work

Evaluation of TZ and BX analogues for SGSH/steroidsulfatase as well as glycosmainoglycan storage and lysosomal size/positioning in
cell reactivation.

Synthesis and biological evaluation of linked and merged fragments towards the first small molecule FGE stabilizers.
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HISTORIA NATURAL —RETROSPECTIVA MSD

En el mes de desembre 2022, s’ha signat el contracte de col-laboracié i
financament pel projecte de la Historia Natural per MSD que es fara entre
els centres d’investigacio:

o The Children's Hospital of Philadelphia, Philadelphia, PA, USA
o University Medical Centre Gottingen, Germany

Investigadors principals: Dra. Laura A. Adang i Dr. Lars Schlotawa
Pressupost total: 139.651€
Cofinancat entre:

o 19.651€ - United MSD Foundation (Irlanda)

o 40.000€ - Foundation Cure MSD (USA)

o 20.000€ - MSD Action Foundation (Argentina)
o 60.000€ - FUNDACIO MSD

El primer pagament s’ha fet a finals de 2022, per import de 35.089€
Segon pagament de la resta, abans desembre 2023.

DATA INICI: Gener 2023

DURADA PREVISTA DEL PROJECTE: 2 anys

Inici de les proves cliniques dels infants, principis 2023.
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No podem parar... el temps passa rapid, la malaltia no té fre.
Com ens pots ajudar? = FES UN DONATIU, DONA | RECUPERA!!

Ser fundacidé ens avantatge perque estem reconeguts com Entitat
d’Utilitat Publica, tenim avantatges fiscals pels nostres donants, ja siguin
empreses o particulars. Aprofitem-les i repercutim el cost de les
investigacions al Govern, ja que directament és complicat que destini fons
per les malalties minoritaries, i menys per MSD.

» Fes un donatiu a: www.curamsd.org/dona-i-recupera

Sols no som res, amb I’ajut de tots vosaltres, el cami se’ns aplanai
pujarem al cim més alt.

Col-labora, ajuda’ns i fes possible I’avanc cientific per una @curamsd

VISITEU LA NOSTRA WEB: https://curamsd.org

Moltes gracies
per ajudar a
la nostra causa.

el millor corredor

de muntanya

de tots els temps,
esta amb @CuraMSD.




