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Actividad CIBERER

3 a - El CIBERER participé en la V Conferencia Europea sobre Enfermedades Raras
que se celebré en Cracovia
2010 Krakow

I ————p———— Pacientes, investigadores, profesionales sanitarios, miembros de la industria y
representantes publicos se reunieron los dias 13-15 de mayo en Cracovia
(Polonia) en la V Conferencia Europea sobre Enfermedades Raras. El doctor
Francesc Palau, Director Cientifico del CIBERER, hablé sobre la investigacién en
este tipo de patologias. Esta conferencia, que se celebra cada dos afios, es una
plataforma para la interaccién de todos los grupos de interés en enfermedades
raras.

Mas informacidn

- lfvr D | o Simposio Internacional en Sindrome de Usher y Enfermedades Relacionadas
F o Ly s e e e | AR
§ . El CIBERER patrocina este simposio que relne a los mas importantes
e L O aberer iy ; especialistas en investigacidn, diagndstico y tratamiento de esta enfermedad a
nivel internacional. Este evento se celebra en el Museo de las Ciencias Principe
-,— f_\,\ Felipe de Valencia del 27 al 29 de mayo.

M3s informacion
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JORNADA SOBRE ENFERMEDADES
METABOLICAS HEREDITARIAS
EN ADULTOS

8 de Junio de 2010
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Jornada sobre el tratamiento de las enfermedades metabdlicas en adultos

El Hospital Clinic de Barcelona acoge el préximo 8 de junio la Jornada sobre
Enfermedades Metabdlicas Hereditarias en Adultos, en la que se abordaran los
desafios que plantea el tratamiento asistencial de los afectados en el momento
del transito a la edad adulta. Diversos investigadores del CIBERER que
participan en esta jornada colaboran en esta investigacién de traslacion, cada
vez mas importante como consecuencia del aumento de adultos afectados por
enfermedades metabdlicas hereditarias. En esta linea de investigacion, estan
implicadas la U703 CIBERER — Hospital Sant Joan de Déu, liderada por el doctor
Rafael Artuch, la U722 — Hospital Clinic, liderada por el doctor Francesc
Cardellach, y la U737 — Hospital Clinic, liderada por la doctora Antonia Ribes.

Ma3s informacion
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asociacion espanola
enfermos

El CIBERER y los enfermos de glucogenosis colaboran en la edicion de una
guia clinica

Nuestra Instituciéon ha firmado un convenio con la Asociacidn Espafnola de
Enfermos de Glucogenosis (AEEG) para colaborar en la actualizacién, edicién y
magquetacion de la guia clinica “Las glucogenosis en Espaia, situacién actual y
guias informativas”. Con este acuerdo de marcado cardcter traslacional, el
CIBERER también se compromete a difundir la labor que desarrolla la AEEG
tanto en la pagina web como en los boletines electrénicos.

Mas informacion

g1 0B Punchacks Doclor Bobert
LAB

El CIBERER y la Fundaciéon Doctor Robert-UAB colaboraran en formacion y
medicamentos huérfanos

Estas dos instituciones han firmado un convenio marco de colaboracion con el
objetivo de facilitar el desarrollo de actividades de formacién en el ambito de
las enfermedades raras, el asesoramiento de la Fundacién a los Grupos de
Investigacion del CIBERER en el proceso de designacion de medicamentos
huérfanos y la posibilidad de participacion en proyectos conjuntos.

Mas informacion

Formacioén
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Convocatoria de Becas Lanzadera Bancaja — CIBERER 2010

Nuestra Institucion convoca 10 becas de hasta un afio de duracion para
titulados superiores universitarios que deseen participar en proyectos de
investigacion en enfermedades raras en grupos del CIBERER. El objeto de esta
cuarta edicidn de las Becas Lanzadera es cubrir el periodo que media entre la
incorporaciéon del investigador a este programa y la obtenciéon de cualquier
otra beca o fuente de financiacién de mads larga duracion. La dotacién del
programa esta cubierta a partes iguales, 5 becas cada entidad, por Bancaja vy el
CIBERER.

Ma3s informacion
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Orphanet

Orphanet publica guias de actuacion de emergencia para 8 enfermedades
raras en espaiol

Las guias de emergencia son articulos escritos por profesionales y sometidos a
revisidn por pares que pretenden guiar a los profesionales en situaciones de
emergencia. Orphanet (cuyo socio en nuestro pais es el CIBERER) acaba de
publicar las primeras 8 guias en espaiiol, uno de los seis idiomas oficiales de
esta base de datos de referencia europea sobre enfermedades raras. Podemos
i consultar las guias de esclerosis lateral amiotrdfica, porfirias cutdneas y
i sindrome de Marfan, entre otras patologias.

Ma3s informacion

Investigaciéon

Descubren en la poblacion espafola una mutacion recurrente en el gen
COL7A1, responsable de la epidermolisis bullosa distréfica

Investigadores CIEMAT - U714 CIBERER, liderada por la doctora Marcela Del
Rio, han coordinado un articulo publicado en British Journal of Dermatology en
el que también han participado investigadores de la Fundacidn Jiménez Diaz —
U704, liderada por la doctora Carmen Ayuso. En este estudio, han analizado las
mutaciones en el gen COL7A1, causantes de la epidermolisis bullosa distréfica
(EBD), en 49 pacientes espafioles. Han identificado 35 mutaciones de las cuales
20 son nuevas. Una de estas mutaciones, c.6527insC, es responsable del 46,3 %
de los casos de EBD recesiva, una recurrencia nunca antes descrita en este gen,
para el que la gran mayoria de las mutaciones eran catalogadas como
intrafamiliares. Este hallazgo tiene importancia de cara a disefiar una
plataforma prioritaria de bisqueda de mutaciones en la poblacién espafiola e
iberoamericana. Ademads, han logrado establecer una relacidon consistente
entre el genotipo y el fenotipo.

Mas informacidn

Actividad de los Grupos de Investigacion

Una colaboracion europea intenta encontrar tratamientos para el sindrome
del cromosoma X-fragil

La doctora Mara Dierssen, investigadora del Centro de Regulacion Gendmica
de Barcelona adscrita a la U716 CIBERER, liderada por la doctora Cristina Fillat,
coordina el proyecto europeo Cure FXS con el que cinco laboratorios
exploraran nuevos tratamientos para los afectados del sindrome del
cromosoma X Fragil. Este proyecto, iniciado el pasado mes de abril, ha sido
incluido dentro del Programa ERANet de enfermedades raras de la Comision
Europea dentro del VII Programa Marco. El Cure FXS estd financiado por
entidades de cinco paises: Espafia, Francia, Italia, Alemania y los Paises Bajos.
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Investigadores CIBERER participaron en el Dia de ADN organizado por el
Hospital Universitario La Paz de Madrid

Investigadores de las Unidades CIBERER 711 — Universidad de Santiago de
Compostela, liderada por el doctor Angel Carracedo, y la U753 — Hospital
Universitario La Paz de Madrid, liderada por el doctor Pablo Lapunzina,
participaron el pasado 26 de abril en la jornada de celebracién del Dia del ADN
organizada por el Hospital Universitario La Paz de Madrid. El evento se centrd
en las aplicaciones clinicas de los arrays de ADN.

Iniciativas sociales

fcto Benefico ELA "Moo llones no be findas™

Acto benéfico en Barcelona para recaudar fondos destinados a la
investigacion en ELA del CIBERER

Con el lema “No llores, no te rindas”, la Sala Luz de Gas de Barcelona acogera
el préoximo lunes 31 de mayo un acto benéfico para recaudar fondos
destinados a las investigaciones en esclerosis lateral amiotréfica (ELA) que
dirige el doctor Alberto Garcia Redondo desde la U723 CIBERER — Hospital
Universitario 12 de Octubre de Madrid, liderada por el doctor Miguel Angel
Martin. Este evento, que comenzard a las 20:30 horas, estd organizado por la
Asociacion Ocre & Oro.

Mas informacién

Novedades en la web
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Hojas informativas sobre sindromes poco frecuentes en nuestra web

Podéis consultar los Propositus: hoja informativa del Estudio Colaborativo
Espafiol de Malformaciones Congénitas (ECEMC), a su vez U724 CIBERER,
liderada por la doctora Maria Luisa Martinez Frias, sobre las caracteristicas y
guias diagndsticas de diferentes tipos de sindromes y defectos congénitos que
constituyen enfermedades raras. No tienen periodicidad determinada, ya que
se realizan porque ha surgido alguna informaciéon nueva, o porque lo han
solicitado distintos profesionales sanitarios, personas con hijos que tienen
alguno de estos sindromes, o por las propias asociaciones. Estos Propositus
estdn disponibles en el apartado de nuestra web sobre guias clinicas y
diagnésticas.

Mas informacion
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Convocatorias

Convocatoria INNPACTO 2010.

Mas informacion

Ayudas del Subprograma de Proyectos Internacionales. Modalidad de acciones integradas.

Mas informacidén

Convocatoria de los Proyectos CENIT 2010.

Mas informacidén

Subprograma de Especializacion en Infraestructuras Cientificas y Organismos internacionales del EMBL.

Mas informacidén

Convocatoria del Programa Bilateral de Cooperacidn Cientifica y Tecnoldgica Espaiia y Argentina.

Mas informacién

Ayudas de la Iniciativa EuroNanoMed para el fomento de la competitividad en nanomedicina.

Mas informacién



http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=453&Itemid=192
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=447&Itemid=192
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=441&Itemid=192
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=438&Itemid=192
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=436&Itemid=192
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=433&Itemid=192

Agenda

2" Annual Ocular Diseases and Drug Discovery. Boston, 27-28 de mayo.

Mas informacidén

ESF — UB Conference on Pharmacogenetics and Pharmacogenomics. Sant Feliu de Guixols (Girona), 6-11 de junio.

Mas informacidén

4™ Familiar Cancer Conference. Madrid, 7-8 de junio.

Mas informacion

Estrategias de Manejo para las Enfermedades Raras. La Experiencia de la Unidad de HHT del Hospital Sierrallana.

Santander, 14-15 de junio.

Mas informacion

Laboratorio de Ideas CIBERSAM para Jovenes Investigadores. Madrid, 17-18 de junio.

Mas informacion

Premios y reconocimientos

La doctora Irene Madrigal, contratada CIBERER, es galardonada con el
Premio al Joven Investigador de la AEGH

La Asociacion Espafiola de Genética Humana (AEGH) entregd este
premio a la doctora Irene Madrigal, contratada CIBERER de la U726 —
Hospital Clinic de Barcelona, liderada por la doctora Montserrat Mila, el
pasado jueves 20 de mayo. La doctora Madrigal realizé una presentacion
de su trayectoria cientifica dedicada al estudio del retraso mental de
origen genético.

Errores Congénitos
del Metabolismo

Guia divulgativa

Uwigad de Enfermedades Metaboboas Hereditaria
Hospiisd Sant koun de Déw Barcelona

‘Errores congénitos del metabolismo, guia divulgativa’, Premio Jaume
Sufiol i Blanchart

Este libro y CD, elaborado por la Unidad de Enfermedades Metabdlicas
Hereditarias del Hospital Sant Joan de Déu - U703 CIBERER, liderada por
el doctor Rafael Artuch, contiene tripticos sobre 40 de los errores
congénitos del metabolismo mas frecuentes escritos con un lenguaje
asequible. El Premio Jaume Sufiol i Blanchart es concedido por la
Fundacié Academia de Ciencies Médiques i de la Salut de Catalunya i de
Balears. Este libro y CD ha sido coeditado por el CIBERER.

Mas informacién
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Organizaciéon y gestion

AENOR :IE(IillgiRER obtiene la certificacion de calidad UNE-EN ISO 9001:2008 de

Nuestra Institucién ha superado con éxito el proceso para la obtencion
de esta certificacion, que garantiza una correcta aplicacion de los

Empresa procesos y principios de la gestién de calidad. La UNE-EN ISO 9001:2008
Registrada es expedida por la Asociacion Espanola de Normalizacidn y Certificacién
UIME-EN 150 90 (AENOR).

Recursos humanos

a Protocolo de peticion de proyectos de investigacion para contratados
— - - CIBERER en la intranet

Intranet
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