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Algunas presentaciones de la lll Reunién Anual CIBERER

preparar nuevas lineas de investigacion

preparar nuevas lineas de investigacion cooperativas.

Un foro de excepcidn que ha servido para compartir conocimientos y

Podéis encontrar informacion de interés sobre el resultado de la Ill Reuniéon Anual en la
pagina web del CIBERER y en nuestra intranet. Desde este Boletin Electrénico, queremos
agradecer a todos nuestros investigadores su esfuerzo y colaboracién, gracias a los
cuales este evento celebrado en San Lorenzo de El Escorial los pasados dias 29 y 30 de
octubre se convirtié en un éxito, y en un foro de excepcion para compartir conocimientos y



Avances en la investigacion del retraso mental, la ataxia cerebelosa y la
epidermolisis ampollosa

Personal CIBERER presentd investigaciones colaborativas entre diferentes Grupos
promovidas desde el seno de nuestra Institucion de caracter traslacional en el transcurso
de la 1l Reunion Anual. Algunos ejemplos de estas investigaciones son un proyecto
colaborativo del CIBERER que ha permitido asociar un 7-11% de los casos de retraso
mental a cambios cromosomicos (Unidades 726, 753 y 735), la aplicaciéon de terapia “a la
carta” en pacientes afectados por ataxia cerebelosa (Unidades 703, 732 y 729) y el
trasplante de piel artificial a un paciente afectado por epidermolisis ampollosa (Unidades
714y 704).

Mas informacion

HHT, un modelo de interaccion de la investigacion basica, la préctica clinica
y los pacientes

Dentro del CIBERER, se desarrolla un ejemplo de investigacién traslacional en la
enfermedad rara telangiectasia hemorragica hereditaria (HHT), con la relacion de la
investigacion basica que se realiza en el Grupo de Investigacion que lidera el doctor
Carmelo Bernabéu (U707), que a su vez forma parte del Centro de Investigaciones
Biolégicas-CSIC, y la actividad clinica que desarrolla la unidad de referencia de HHT del
Hospital Sierrallana de Torrelavega (Cantabria). Estos dos grupos CIBERER cuentan
ademas con la activa colaboracién de la Asociacion Espafiola de HHT, una entidad con
500 socios que participa y fomenta las actividades de traslacion junto con la parte médica
y la de investigacion basica. Tres patas de un modelo de interaccion que fue presentada
en la Il Reunién Anual del CIBERER.

Mas informacion
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Presentaciones y fotografias en la intranet

Nuestros investigadores pueden encontrar en la intranet del CIBERER las comunicaciones
gue se presentaron en formato poster en la lll Reunién Anual, los documentos de algunas
de las presentaciones orales y una seleccion de fotografias de este evento.

Acceso a la intranet




Actividad CIBERER

El CIBERER present6 sus areas de investigacion en la asamblea general
de ASEBIO

El CIBERER participd en la asamblea general de la Asociacién Espaiiola de
Bioempresas (ASEBIO) el pasado jueves 26 de noviembre. Los responsables de
nuestra Institucidon presentaron las areas de investigacion del CIBERER que pueden
ser de interés para las compaiiias vinculadas a esta agrupacién empresarial. Se
pusieron asi las bases para establecer futuras lineas de colaboracidn.

El doctor Lluis Montoliu presenté el proyecto de Albinochip en la
Jornada Informativa de la Asociacién de Ayuda a Personas con
Albinismo (ALBA)

El doctor Lluis Montoliu (U756 CIBERER-Centro Nacional de Biotecnologia) presento
el proyecto intramural CIBERER de Albinochip para el diagndstico genético universal
del albinismo en la Jornada Informativa que la Asociacidon de Ayuda a Personas con
Albinismo (ALBA) organizo en Valencia el pasado sabado 28 de noviembre. En este
mismo encuentro, se presentd el libro Albinismo. Una condicion genética, dos
realidades: Espafia y Senegal, que cuenta con testimonios y fotografias de afectados
de estos dos paises. Unas experiencia que también se escuchd en directo, con la
participacion en el acto de personas con albinismo de Espafia y Senegal.

Mas informacion
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Primer Curso Teérico-practico Virus Recombinantes Béasicay Clinica

Este curso, organizado por el CIEMAT-CIBERER y el CNIC, se desarrollara en la
sede de esta Ultima institucion en Madrid los proximos dias 14-18 de diciembre. Su
objetivo es ofrecer una actualizacion del state of the art de la generacion,
caracterizacion, desarrollo y empleo de los vectores virales mas utilizados en la
actualidad.

Mas informacion

El profesor William Kimberling expuso en Valencia sus avances en la
investigaciéon del sindrome de Usher

El profesor William Kimberling, el mas prestigioso investigador del sindrome de Usher
a nivel mundial, abord6 en el Hospital La Fe de Valencia, en una conferencia
coorganizada por el CIBERER el miércoles 21 de octubre, los aspectos genéticos,
clinicos y epidemioldgicos de esta enfermedad que es la principal causa hereditaria
de sordera y ceguera simultaneas, y explicé que los futuros avances vendran de la
mano de la terapia génica. Este investigador colabora con el doctor José Maria Millan,
investigador del Instituto de Investigacion Sanitaria del Hospital U. La Fe de Valencia
y del CIBERER, quien trabaja en un microchip de ADN para un mejor diagnoéstico de
esta enfermedad rara.

Mas informacion




Investigacion

Regeneran piel humana a largo plazo a partir de células madre
embrionarias en un modelo preclinico

El grupo de investigacion liderado por los doctores Marcela del Rio y Fernando
Larcher, del Centro de Investigaciones Energéticas, Medioambientales y Tecnoldgicas
(CIEMAT) y Unidad 714 del CIBERER, ha colaborado con otro equipo del INSERM/
UEVEU-861 francés en una investigacion mediante la cual han regenerado con éxito
la piel humana a largo plazo en un modelo preclinico de ratdn. Esta investigacién ha
aparecido explicada en un articulo de la revista The Lancet. Este logro podria
convertirse en una alternativa de intervencién para grandes quemados que han
perdido tejido cutaneo y para afectados por enfermedades raras hereditarias de la
piel como la epidermolisis bullosa o el sindrome de Kindler.

Mas informacioén

Actividad social de los Grupos CIBERER

Investigadores CIBERER participan en el libro ‘Enfermedades raras.

gander medides Manual de humanidad’
m La editorial LoQueNoExiste ha editado con la colaboracién de FEDER esta obra en la

que 26 afectados por diversas patologias explican cdmo viven su enfermedad junto a
29 doctores especialistas. Algunos de los investigadores que han participado en la
obra son la doctora Virginia Nunes (U730 CIBERER), las doctoras M2 Luisa Martinez-
Frias y Eva Bermejo (U724), y la doctora Mercé Pineda (U730).

Mas informacién




Convocatorias

Convocatoria de becas para doctorado (FPU) del Ministerio de Educacion.

Mas informacion

Ayudas a la Investigacion de la Asociacion Espafiola Contra el Cancer.

Mas informacion

Subvenciones para formacion del Programa de Epidemiologia Aplicada de Campo.

Mas informacion

Advanced Grants in Life Sciencies. Programa IDEAS del 7PM.

Mas informacion

Agenda
INTERNATIONAL 20th International Symposium On ALS/MND. Berlin, 8-10 de diciembre.
LY M P ES N il _.i Mas informacion
OCN ALS/MND

IV Conferencia Anual EuroEspes sobre Avances en Medicina Gendmica.

IV Chiceinion. Kt BcEssi Bergondo (La Corufia), 19 de diciembre.

Mas informacion




Premios y reconocimientos

DIARIo MEDICGGQM Premios Diario Médico para la Estrategia del SNS en Enfermedades
Raras y para el IGMM del Hospital Universitario La Paz

Este medio de comunicacién concedié sus Premios a las Mejores Ideas del 2009 el
pasado lunes 23 de noviembre. Fue galardonada la Estrategia del Sistema Nacional
de Salud (SNS) en Enfermedades Raras. Entregaron el reconocimiento a su
Coordinador Cientifico, el doctor Francesc Palau, Director Cientifico del CIBERER.
También el doctor Pablo Lapunzina, director del Instituto de Genética Médica vy
Molecular (IGMM) del Hospital La Paz, a su vez U753 CIBERER, recibid el galardén
concedido a este Grupo de Investigacién.

Premio DEBRA Espafia 2009 para el grupo de investigacion CIBERER-
CIEMAT que lidera la doctora Marcela del Rio

DEBRA Espafia, la asociacion que agrupa a los afectados por epidermolisis bullosa en
nuestro pais, ha concedido su galardén anual al grupo de investigacion U714 CIBERER
qgue lidera la doctora Marcela del Rio en el Centro de Investigaciones Energéticas,
Medioambientales y Tecnoldgicas (CIEMAT). Segiun DEBRA Espafia, este grupo “esta
llevando a cabo un trabajo impecable e imprescindible para trasladar los avances
cientificos a los pacientes, traduciéndolos en palpables mejoras en su calidad de
vida”.

Mas informacidn




Novedades en la web

BOLETIN DEL ECEMC:

Reviita de Dismoriologis y Epidamasiagia

Disponible el ‘Boletin del ECEMC: Revista de Dismorfologia y
Epidemiologia’

En este boletin, editado por la doctora Maria Luisa Martinez-Frias, Jefa de Grupo de
la U724 CIBERER-Centro de Investigacién sobre Anomalias Congénitas (CIAC), podéis
encontrar textos sobre dismorfologia y genética clinica, citogenética y genética
molecular, aspectos epidemioldgicos, teratologia clinica y actividad traslacional. Este
documento contiene los datos correspondientes al afio 2008 del Estudio
Colaborativo Espafiol de Malformaciones Congénitas (ECEMC). En su elaboracién,
han participado también investigadores del CIBERER de las Unidades 753 y 758.

Mas informacion

Nuevos servicios en la intranet
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Actualizadas las publicaciones cientificas de los Grupos CIBERER para
Su posterior revisién

Recordamos a los investigadores que las publicaciones cientificas de las Unidades
CIBERER se actualizan automaticamente en nuestra intranet desde el pasado mes de
agosto. Hemos incorporado los nuevos articulos cientificos en los que participan
Grupos CIBERER publicados en noviembre. Desde la Oficina de Gestién, pedimos a los
responsables de los Grupos de Investigacidn que revisen periddicamente esta
informacién y que afiadan las enfermedades raras vinculadas a cada una de estas
publicaciones mediante la aplicacién preparada al efecto y también cualquier otra
informacién relacionada con su actividad, como proyectos, patentes, etc. Este
servicio es accesible para los investigadores Jefes de Grupo.

Acceso a la Intranet




@n T Nueva seccion de guias clinicas sobre enfermedades raras en la base de
e datos de la intranet

En el menu desplegable superior de Documentacion de la intranet, podéis encontrar

un nuevo apartado de guias clinicas sobre enfermedades raras. Hemos incorporado
ya la primera de ellas, sobre el sindrome de Cushing, elaborada por la Unidad
CIBERER 747 que lidera la doctora Susan Webb.

Acceso a la Intranet
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