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Actividad CIBERER

Programay lugar de celebracion de 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 en Euroforum, ubicado en El Escorial (Madrid). Desde la pagina web del CIBERER,
podéis acceder al programa actualizado de este evento.

Mas informacion

Jornada sobre Etica de la Investigacion en Enfermedades Raras

La Fundacion Jiménez Diaz de Madrid acoge la Jornada sobre Etica de la Investigacion en
Enfermedades Raras, que coorganiza el CIBERER junto a la Fundacion de Ciencias de la Salud, Capio
Sanidad y GlaxoSmithKline. Este acto tendra lugar el 28 de octubre. Diversos investigadores de nuestra
Institucion intervienen en este evento.

Mas informacion




Jornadas Cientificas Internacionales de Euroataxia en Valladolid

La Federacion Europea de Ataxias Hereditarias (Euroataxia), entidad que representa a los afectados por
estas enfermedades a nivel europeo, organiza conjuntamente con la Federacién de Ataxias de Espafia
(FEDAES) sus Jornadas Cientificas los proximos dias 25 y 26 de septiembre en Valladolid, que
patrocina en parte el CIBERER. En estas jornadas, participan los Jefes de Grupo CIBERER Javier Diaz
Nido (U748) y Rafael Artuch (U703), y el doctor Francesc Palau, Director Cientifico de CIBERER
y Vicepresidente de Euroataxia.

Mas informacion

Therapy in the Treatment of
Genetic Instability Disorders
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Applications of Cell and Gene Therapy in the Treatment of Genetic Instability Disorder

El CIBERER organiza con la colaboracién de Genoma Espafia y CIEMAT este workshop que tendra
lugar el 12 y el 13 de noviembre en la sede del CIEMAT de Madrid. El objetivo es relacionar a
investigadores que abordan este tipo de enfermedades desde diferentes campos. En este evento,
participaran los Jefes de Grupo CIBERER Rosario Perona (U757), Marcela del Rio (U714), Juan A.
Bueren (U710) y Jordi Surrallés (U745).

Mas informacion

Investigacion

Molecular

Psychiatry

Investigadores CIBERER descubren variaciones genéticas que podrian relacionarse con
la esquizofrenia

Investigadores de la Universidad Pompeu Fabra (U735 CIBERER) han liderado un trabajo en el que han
participado también investigadores de la Universidad de Santiago de Compostela (U711 CIBERER) que
podria ofrecer nuevas claves para entender la esquizofrenia. Este estudio, publicado en Molecular
Psychiatry, aporta por un lado nuevos genes candidatos a participar en la aparicién de la esquizofrenia
en forma de variantes raras y, por otro lado, dos genes (GSTT2, GSTM1) cuya variacién en nimero de
copias es muy frecuente en la poblacién que pueden constituir factores de riesgo para la enfermedad.

Doi: 10.1038/mp.2009.53

Mas informacion
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Mutaciones en la proteina SH3TC2 causantes de la enfermedad de Charcot-Marie-Tooth
Tipo 4C afectan a su localizacién en la membrana plasmatica y en la via endocitica

Investigadores del Instituto de Biomedicina de Valencia (Unidad CIBERER 732) han estudiado el papel
gue juegan las mutaciones del gen SH3TC2 en la fisiopatologia de la enfermedad de Charcot-Marie-
Tooth tipo 4C (CMT4C). Su trabajo ha sido publicado en Human Molecular Genetics.

Doi: 10.1093/hmag/ddp427

Mas informacion

Convocatorias Europeas

SEVENTH FRAMEWORK
PROGRAMME

Topics del 7PM de interés en enfermedades raras y propuestas para la convocatoria de
2011

Desde la pagina web del CIBERER, podéis acceder a los resimenes de todos los topics del 7°
Programa Marco de la Unién Europea (7PM) especificos para investigacion en enfermedades raras.
También podéis encontrar informacion sobre otros topics de interés para investigadores CIBERER y
descargaros un documento en el que podéis proponer topics para la convocatoria que saldra en 2011.

Mas informacion

Ayudas y becas

Convocatoria COST orientada a reunir a investigadores y expertos de diferentes paises.

Mas informacion

Convocatoria del Programa INNOCASH de fomento de la transferencia de tecnologia.

Mas informacion




Becas de investigacion sobre medicamentos huérfanos y enfermedades raras.

Mas informacion

Agenda

International Workshop on Wolfram Syndrome. Accelerating Research & Improving
Clinical Management.

Paris, 3y 4 de octubre.

ASS0C1atian Mas informacion
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10th EPPOSI Workshop on Partnering for Rare Disease Therapy Development.

E PP@SI 10 Years after the Adoption of the EU Orphan Medicines Regulation: Where do we Go
To?

Bruselas, 26 y 27 de octubre.

Mas informacion

Rare Diseases II: Hearing and Sight Loss.
Sant Feliu de Guixols (Girona), 22-27 de noviembre.

Mas informacion




Actualidad del CIBERER

Prestigiosos lideres de investigacion de distrofias de retina presentaron sus avances en
Barcelona (Nota de prensa)

La doctora Roser Gonzalez, catedrdtica de Genética de la Universidad de Barcelona y Jefa de Grupo de
la U718 CIBERER, organizé el jueves 10 de septiembre el workshop Avances en el Diagndstico
Molecular y la Terapia de las Distrofias de Retina, que se celebré en Barcelona. En este encuentro,
presentaron sus avances nueve de los mas prestigiosos lideres de investigacién de las distrofias de
retina a nivel mundial.

Mas informacidn

Documentacion
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Publicado en nuestra pagina web un triptico explicativo del CIBERER BIOBANK

Mas informacién

Nuevos servicios en la intranet / web
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Busqueda de recursos clasificados por enfermedad

En el menu superior de base de datos de la intranet, hay un nuevo apartado de busqueda de recursos
(publicaciones, diagndstico, proyectos...) por enfermedades raras desde el que podéis buscar todos los
recursos de las Unidades CIBERER sobre una patologia concreta. Este servicio esta activado para los

investigadores Jefes de Grupo. Si tenéis alguna duda, podéis dirigiros a cualquiera de los gestores de
area del CIBERER.

Acceso a la Intranet




Actualizacion de las publicaciones cientificas de los Grupos CIBERER

[asasm ) o == Las publicaciones cientificas de las Unidades CIBERER se actualizan automaticamente en nuestra
Gewsen ] intranet desde el pasado mes de agosto. Desde la Oficina de Gestion, pedimos a los responsables de
TaEimzEre los Grupos de Investigacién que revisen periédicamente esta informacion y que afiadan las
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enfermedades raras vinculadas a cada una de estas publicaciones mediante la aplicacion preparada al
e memepnpes B ofecto. Este servicio es accesible para los investigadores Jefes de Grupo. Si tenéis alguna duda, podéis
dirigiros a cualquiera de los gestores de area del CIBERER.
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- [n nuestra pagina web, podéis encontrar una nueva clasificacion de las convocatorias, que ahora estdn
subdivididas en dos apartados: el primero con el listado y el resumen de todas las convocatorias del

a CIBERER vy el segundo con todas las externas, de instituciones publicas u organizaciones privadas
o e e wpss 5 e s meeseens e menasiee. NACIONAles e internacionales.
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