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Actividad CIBERER

Errores Congénitos
del Metabolismo

Guia divulgativa
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El CIBERER coedita una guia divulgativa sobre las enfermedades
metabdlicas raras mas frecuentes

La Unidad de Enfermedades Metabdlicas Hereditarias del Hospital Sant Joan de Déu, a su
vez U703 CIBERER, liderada por el Dr. Rafael Artuch, ha elaborado Errores congénitos del
metabolismo. Guia divulgativa, un libro y CD de tripticos que explica con un lenguaje
asequible las enfermedades metabdlicas raras de base genética que este grupo de
investigacion se encuentra con mayor frecuencia. Esta obra, coeditada por el Hospital Sant
Joan de Déu y el CIBERER, contiene 40 ftripticos explicativos de diversas patologias
destinados a familiares y profesionales sanitarios. Podéis acceder al libro desde nuestra
pagina web.

Libro completo




Iniciado el plazo de inscripcién en la lll Reunién Anual CIBERER

La Reunién Anual CIBERER del 2009, la tercera que celebra nuestra Institucion, tendra lugar
los dias 29 y 30 de octubre dentro de la provincia de Madrid. Ya se ha iniciado el plazo de
inscripcion, que finaliza el 31 de julio. Podéis descargaros el boletin de inscripcion y el
programa provisional desde nuestra pagina web

Mas informacion

Symposium Genetic Counsellor, a Profession Needed

El CIBERER patrocina este Simposio en el que participan los doctores Luis Pérez Jurado y Miguel del Campo, de la Universitat Pompeu Fabra
y de la U735 CIBERER, y el doctor Francesc Palau, director cientifico de nuestra Institucion. Se celebra en Barcelona el 25 de junio.

Mas informacion

Investigadores de todo el mundo anuncian novedades en diagndéstico y
terapias para tratar la HHT

Santander acogi6 la 82 Conferencia Cientifica Internacional de HHT del 27 al 31 de mayo,
patrocinada por el CIBERER. Expertos de todo el mundo expusieron en este evento
importantes avances en terapias, ensayos clinicos y diagnéstico de la enfermedad rara
telangiectasia hereditaria hemorragica (HHT) o sindrome de Rendu-Osler-Weber. Esta
conferencia es el encuentro bienal mas importante sobre HHT que se celebra en el mundo.

Mas informacion

Investigadores de primer nivel exponen importantes avances en la biologia del
oido y la sordera

e L w Insights in Un encuentro internacional organizado por el CIBERER y el Hospital La Fe de Valencia

' m‘:‘mﬁ" a#m;:nd reunio a investigadores espafioles y extranjeros, que dieron a conocer los Ultimos avances en

yore las investigaciones sobre la biologia del oido y el diagnéstico y tratamiento de las pérdidas de

audicién. En estas jornadas, que se celebraron en Valencia con el titulo Avances en la

Comprensién de la Audicion, la Sordera y el Sindrome de Usher entre el 13 y el 15 de mayo,
participaron més de 20 investigadores de primer nivel.
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Mas informacion




Investigacion

Investigadores CIBERER participan en un trabajo publicado en Nature que
explica la obtencion de células sanguineas corregidas genéticamente de
células de piel en la anemia de Fanconi

Un trabajo conjunto realizado por los equipos de los doctores Jordi Surrallés, de la
Universidad Auténoma de Barcelona y U745 CIBERER, Juan Bueren, del Centro de
Investigaciones Energéticas, Medioambientales y Tecnolégicas y U710 CIBERER, y los
doctores Juan Carlos Izpista-Belmonte y Angel Raya, del Centro de Medicina Regenerativa
de Barcelona (CMRB) -este Ultimo miembro asimismo del CIBER de Bioingenieria,
Biomateriales y Nanotecnologia (CIBER-BBN)- ha permitido generar, por primera vez, células
sanguineas corregidas genéticamente, a partir de células de la piel de pacientes afectados
por una enfermedad genética: la anemia de Fanconi. El proceso se basa en técnicas de
terapia génica y reprogramacion celular, por las cuales se pueden generan células similares a
las embrionarias, denominadas células pluripotentes inducidas (iPS). La investigacion se ha
publicado en la revista Nature. La nueva estrategia terapéutica podria ser aplicable a
numerosas enfermedades genéticas.

Mas informacion
Articulo completo de Nature

Formacion

Abierta la convocatoria de Becas Lanzadera CIBERER de 2009
El plazo para enviar las solicitudes expira el 9 de julio.

Mas informacion

Convocatoria de ayudas para: Terapia celular y medicina regenerativa

Fechas previstas: 13 al 17 de julio.
Lugar de celebracién: Universidad Internacional de Andalucia. Sede Iberoamericana Santa Maria de la Rabida.

Mas informacion




Convocatoria de ayudas para: Chromatin Domains and Insulators

Fechas previstas: 9 al 11 de noviembre.
Lugar de celebracion: Universidad Internacional de Andalucia. Sede Antonio Machado, Baeza (Jaen).

Mas informacion

Eventos Enfermedades Raras

Investigadores CIBERER exponen avances en el laboratorio para el
diagnostico de enfermedades raras

La Asociacion Espafiola de Técnicos de Laboratorio (AETEL) ha celebrado su XXII

ﬁ " Congreso Nacional en Palma de Mallorca del 28 al 30 de mayo con el titulo Avances en el

- Laboratorio para el Diagnéstico de Enfermedades Raras. En este evento, han participado

tres investigadores CIBERER. En primer lugar, intervino el Dr. Francesc Palau, director

cientifico de la Institucién. La Dra. Antonia Ribes, del Hospital Clinic de Barcelona y

coordinadora del Area de Enfermedades Metabdlicas Hereditarias (U737), disert6 sobre los

Aacasisesin Expadets Thercns de Laterstors Ultimos avances en el diagnéstico en este tipo de patologias, mientras que la Dra. Paula

Rio, investigadora CIEMAT y miembro de la Unidad CIBERER 710, explic6 que el
diagndstico de la anemia de Fanconi que se realiza en Espafia es uno de los mejores del
mundo, a la altura del de paises como Estados Unidos.

Mas informacion

Agenda

Master en Diagndstico y Terapia de las Enfermedades Raras

Coordinado por la Universidad Internacional de Andalucia

Mas informacioén
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Eurordis Summer School 2009

Barcelona, 14-19 de junio.

Mas informacion
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Segunda Jornada sobre Ensayos Clinicos: Estudios Farmacogenéticos
Fundacion Jiménez Diaz de Madrid, 15 de junio.

Mas informacioén
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Tavtiane ihe Chemias de i Salud de
Talavera de la Roola (Tl

Primer Curso de Actualizacion sobre Defectos Congénitos
Instituto de Ciencias de la Salud de Talavera de la Reina (Toledo), 24 de junio.

Mas informacioén
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Curso de Verano de Enfermedades Hematoldgicas Raras de la Universidad
de Zaragoza

Jaca, 29 y 30 de junio.

Mas informacion

Premios y reconocimientos

El Dr. Angel Carracedo es galardonado con el Premio Jaime | de Investigacion
Médica

El Dr. Angel Carracedo, del Grupo de Medicina Xenémica de la Facultad de Medicina de la
Universidad de Santiago de Compostela e Investigador Jefe de Grupo del CIBERER (U711),
ha recibido el Premio Jaime | en su modalidad de Investigacion Médica, uno de los 6 que
concede un jurado del que forman parte 21 premios Nobel. La obtencién de este galardon,
instituido por la Generalitat Valenciana y la Fundacion Valenciana de Estudios Avanzados,
fue dada a conocer el pasado 2 de junio. La ceremonia de entrega tendra lugar el préximo
otofio.

Fundacidn
Salud

La Dra. Carmen Ayuso, premiada con una Ayuda Merck Serono a la
Investigacion

La Fundacién Salud 2000 hizo entrega de las ocho Ayudas Merck Serono de Investigacion
2009 destinadas a la financiacién de proyectos de investigacion inéditos el pasado 27 de
mayo. La Dra. Ayuso (Unidad CIBERER 704), ha obtenido la ayuda correspondiente al Area
de Investigacion en Bases Moleculares de las Enfermedades Raras y sus Implicaciones
Clinicas.

Mas informacion




Ayudas

Premio Severo Ochoa de Investigacion Biomédica de la Fundacidn Ferrer para

r, ferfer la Investigacion

Mas informacion

Prevision de la préxima convocatoria del VIl Programa Marco de la Comisién
Europea en Salud

Mas informacion

VI NTS FLAST
PO L

Documentacion

Colgado en nuestra web el libro de abstracts y presentaciones del Workshop

| MEARING AND DEAFNESS CIBERER de Sorderay Sindrome de Usher
© OBERIR Worsshop

Libro de abstracts y presentaciones
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