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Actividad CIBERER

La IV Reunion Anual del CIBERER se celebrara el 28 y 29 de octubre en
el Hotel Auditorium de Madrid

La IV Reunién Anual del CIBERER ya tiene ubicacion y fechas de
celebracion: el Hotel Auditorium de Madrid los préximos dias 28 y 29 de
octubre. El 27 de octubre, vispera de este evento, se celebrarda una
reunidn previa de los Jefes de Grupo. La fecha limite para inscribirse es
el 31 de julio. Los investigadores CIBERER pueden encontrar el boletin
de inscripcidon y el programa preliminar en la intranet.

Intranet

JORNADA SOBRE ENFERMEDADES
METABOLICAS HEREDITARIAS
EN ADULTOS

8 de Junio de 2010
Sala Farreras Valenti, escalera 9, 3er piso
Hospital Clinic, Barcelona

Organza
Seccién Errores Congniton del NMetatcliame (1DC)
Servico de Dioquimca y Gendtes Molocular
Hospital Clnic 0¢ Barcerona | Unisad 737 CIDERER

Presentan un grupo de trabajo pionero para el diagndstico y
seguimiento de adultos afectados por ER

Grupos del Hospital Clinic de Barcelona y del Hospital Sant Joan de Déu
integrados en el CIBERER participaron en la Jornada sobre
Enfermedades Metabdlicas Hereditarias en Adultos celebrada en el
Hospital Clinic de Barcelona el pasado martes 8 de junio ante unos 85
asistentes. Los investigadores y responsables asistenciales vinculados al
CIBERER presentaron la puesta a punto de una unidad de adultos con
pocos precedentes internacionales que se encargara del diagndstico y
seguimiento de los afectados por enfermedades metabdlicas
hereditarias en el transito de la edad pediatrica a la adulta. En este
grupo, participan la Unidad CIBERER 703, liderada por el doctor Rafael
Artuch, la U722, liderada por el doctor Francesc Cardellach, y la U737,
liderada por la doctora Antonia Ribes.

Mas informacidén



http://www.ciberer.es/intranet
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=463&Itemid=62

Cientificos de ambito internacional expusieron en Valencia los avances
en la investigacidon epigenética

El objetivo del Simposio Internacional de Epigenética, coorganizado por
el CIBERER, la Universitat de Valéencia y la Fundacién Investigacién
Hospital Clinico-Incliva los dias 1 y 2 de julio en Valencia, fue presentar
la relacién de las modificaciones epigenéticas con diversas
enfermedades y propuestas terapéuticas. Cientificos de d&mbito
internacional expusieron los avances en la investigacion sobre cambios
en la expresién genética vinculados a enfermedades raras, cancer y
envejecimiento.

Mas informacion
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Update in the Management of Gaucher Disease and Other Lysosomal
Disorders. 6-9 septiembre. Zaragoza.

El CIBERER coorganiza este curso que tendra lugar en el Hospital
Universitario Miguel Servet de Zaragoza. Estd dirigido por los doctores

Pilar Giraldo y Miguel Pocovi, de la Unidad 752

Mas informacion

Investigacion

Investigadores CIBERER demuestran que el mosaicismo es mas
frecuente de lo que se suponia

Segln un estudio liderado por los doctores Benjamin Rodriguez-
Santiago y Luis A. Pérez-Jurado, de la U735 CIBERER- Universitat
Pompeu Fabra, el mosaicismo (la coexistencia de al menos 2 tipos de
células con diferente composicion genética en un mismo individuo) es
una fuente de variacion genética mucho mdas comun de lo que se
suponia. El mosaicismo puede influir en la diversidad humana, en la
presentacion de enfermedades hereditarias y en la susceptibilidad a
otros trastornos multifactoriales. Este trabajo, publicado en el nimero
de julio de la revista American Journal of Human Genetics, ha sido
declarado articulo destacado por parte de esta publicaciéon de alto
factor de impacto.

Mas informacion



http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=478&Itemid=62
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_jcalpro&Itemid=73&extmode=view&extid=142
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=483&Itemid=62

Identifican un nuevo gen responsable de la osteogénesis imperfecta

Investigadores espafioles y egipcios han identificado una mutacion en el
factor de transcripcidn Osterix como una nueva causa genética de la
enfermedad rara osteogénesis imperfecta en un paciente egipcio de
ocho anos con herencia autosémica recesiva. Este trabajo, que
aparecerda publicado en el nimero de julio de la revista cientifica
American Journal of Human Genetics, naci® como un proyecto
colaborativo interno del CIBERER de la U760, del Instituto de
Investigaciones Biomédicas-CSIC-UAM, liderada por el doctor Victor Luis
Ruiz, y la U753, del INGEMM del IdiPaz, liderada por el doctor Pablo
Lapunzina. En este trabajo, han colaborado investigadores del National
Research Centre de Egipto y del CIBER-BBN.

Mas informacidn

A W silg a0 La doctora Consuelo Gonzalez-Manchén (U734) lidera un estudio sobre
la tromboastenia de Glanzmann

Esta investigacion, publicada en la revista Haematologica, desvela que,
en contra de lo establecido, mutaciones heterocigotas del receptor
plaquetario de fibrinégeno (integrina alphallbbeta3) pueden causar
perturbaciones hemostaticas severas. Con este hallazgo, se permite la
actuacion preventiva fécil sobre los miembros de la familia al tratarse de
° una enfermedad monogénica. La investigadora principal de este
articulo, la doctora Consuelo Gonzalez-Manchén, pertenece a la U734
CIBERER- Centro de Investigaciones Bioldgicas (CSIC), liderada por el
doctor Roberto Parrilla.
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Mas informacion

Investigadores CIBERER resumen los avances en diagndstico y terapia
en retinosis pigmentaria

La doctora Carmen Ayuso, de la Fundacidn Jiménez Diaz — U704
CIBERER, y el doctor José Maria Millan, de la Unidad de Genética del
Hospital Universitario La Fe — U755 CIBERER, han publicado el articulo
“Retinitis pigmentosa and allied conditions today: a paradigm of
translational research” en la revista Genome Medicine. En este trabajo,
los autores revisan el conocimiento actual sobre los genes que han sido
identificados como responsables de la retinitis pigmentosa, la utilidad
del genotipado y los esfuerzos para desarrollar nuevas terapias.

Mas informacion



http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=475&Itemid=62
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=482&Itemid=62
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=470&Itemid=62

Describen polimorfismos genéticos en cepas de ratones
aparentemente idénticas

Investigadores del Grupo de Investigacion CNB/CSIC — U756 CIBERER
liderado por el doctor Lluis Montoliu y del CNIO — U706 CIBERER
liderado por el doctor Javier Benitez han colaborado en un estudio
publicado en la revista Transgenic Research en el que describen una
serie de polimorfismos geneticos (SNPs) que pueden ser muy utiles para
discriminar entre cepas de ratones aparentemente idénticas (por su
fenotipo) pero genéticamente distinguibles.

Mas informacion

Informe europeo sobre aspectos éticos, legales y cientificos en el uso
de células madre

El uso de las células madre y la medicina regenerativa, uno de los
campos emergentes en la medicina del siglo XXI, plantea una serie de
dudas de cardcter ético y legal. La doctora Isabel Varela-Nieto (Instituto
de Investigaciones Biomédicas “Alberto Sols” — CSIC y U761 CIBERER) es
coautora del editorial de la revista Stem cells que se acaba de publicar
con el titulo “European Scientific, Ethical and Legal Issues on Human
Stem Cell Research and Regenerative Medicine”, que se hace eco del
Science Policy Briefing que con el mismo titulo ha publicado
recientemente el European Medical Research Council. En este
documento, se establecen las bases para la resolucién de las disyuntivas
gue se presentan en la practica investigadora y clinica.

Mas informacion



http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=469&Itemid=62
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=465&Itemid=62

Ayudas a la investigacion
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PIONEROS EN BANCA CIVICA

El CIBERER presenta un proyecto de ayuda para su Programa de
Recursos Humanos a la Banca Civica de Caja Navarra

Los propios clientes de Caja Navarra son quienes deciden a qué proyectos
se adscriben como destinatarios de los recursos de la obra social de esta
entidad de crédito. El CIBERER ha presentado un proyecto de ayuda para
el Programa de Recursos Humanos, que nuestra Institucion tiene en
funcionamiento desde su creacion. El objetivo de este programa es
reforzar a los grupos de investigadores que se dedican al estudio de las
enfermedades raras. Con este refuerzo, se podran consolidar mas los
avances en la investigacién, diagndstico y terapia de estas patologias
minoritarias.

Mas informacion

Iniciativas sociales

El Mercado Medieval de Villanueva de la Jara destina su recaudacion a
CIBERER

La plaza mayor de Villanueva de la Jara (Cuenca) fue el pasado sabado
19 de junio el escenario de un concurrido Mercado Medieval, el tercero
que celebra esta poblacion, cuya recaudacion serd donada al CIBERER.
Nuestra Institucion asignara estos fondos a Orphanet, la base de datos y
portal de referencia sobre enfermedades raras en Europa. CIBERER,
socio en Espafia de Orphanet, se encarga de actualizar todos los
servicios sociosanitarios relacionados con las enfermedades de baja
prevalencia en Espafia al servicio de los profesionales sanitarios, los
afectados y la sociedad en general. El CIBERER, presente en este evento
con un estand, explico a los asistentes todas las lineas de investigacion
traslacional que desarrolla.

Mas informacion



http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=491&Itemid=62
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=472&Itemid=62

Convocatorias

Nuevas convocatorias del 7PM para el periodo 2011

Mas informacidn

Becas de Investigacion “Pablo Motos” 2010 de la Federacidn Espainola de Fibrosis Quistica

Mas informacidn

Ayudas Merck Serono para la Investigacion en Enfermedades Raras.

Mas informacidn

Convocatoria INNOCASH 2010.

M3as informacion

Agenda

Orphan Drug Workshops. 3-4 de agosto. Minneapolis, Minnesota.

Mas informacidn

VII Congreso Espaiol sobre Metaheuristicas, Algoritmos Evolutivos y Bioinspirados. 7-10 de septiembre. Valencia.

M3s informacion

| Forum Nacional Hemoglobinuria Paroxistica Nocturna. 17-18 de septiembre. Sevilla.

M3s informacion

Curso Tedrico-practico Bioenergética y Estrés Oxidativo. 20-24 de septiembre. Madrid.

M3s informacion



http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=489&Itemid=192
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=485&Itemid=192
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=484&Itemid=192
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=474&Itemid=192
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http://www.ciberer.es/index.php?option=com_jcalpro&Itemid=73&extmode=view&extid=115
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_jcalpro&Itemid=73&extmode=view&extid=152
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_jcalpro&Itemid=73&extmode=view&extid=146

Premios

La doctora Montserrat Baiget (U705 CIBERER), galardonada con
el Premio Nacional de Genética

La Sociedad Espafola de Genética y la Fundacidon Pryconsa han
concedido el Premio Nacional de Genética en la modalidad de
genética humana a la doctora Montserrat Baiget, del Hospital de
la Santa Creu i Sant Pau — U705 CIBERER. En la segunda edicion
de estos galardones, han sido reconocidos también la doctora
Montserrat Aguadé en la modalidad de genética basica y Miguel
Angel Toro en la de genética animal, vegetal y de
microorganismos.

El doctor José Luis Garcia, contratado CIBERER, es galardonado
con el Premio-Medalla Garcia Blanco

El doctor José Luis Garcia, investigador de la U733 CIBERER
liderada por el doctor Federico Pallardd, ha sido galardonado con
el Premio-Medalla Garcia Blanco que otorgan la Facultad de
Medicina y Odontologia de Valencia y el Centro de Investigacion
Principe Felipe en reconocimiento de la labor cientifica de
jovenes investigadores en las areas de Ciencias y Biomedicina. El
acto de entrega tuvo lugar el pasado miércoles 30 de junio.

El CIBERER en los medios

Anadlisis del tratamiento del Dia de las Enfermedades Raras en
los medios de comunicacion

El doctor Sebastidn Sanchez, de la Universitat de Valencia y del
Grupo de Investigacién en Discapacidad y Comunicacion (GIDYC),
ha realizado un estudio sobre el tratamiento del Dia de las
Enfermedades Raras en los medios de comunicacién los dias 27 y
28 de febrero, y 1 de marzo de 2010. Entre las conclusiones de
esta investigacion, cabe destacar la gran presencia de menores y
escasa de investigadores, médicos y genetistas en |la
representacion visual de las noticias, y el empleo de la
espectacularidad del cuadro clinico como valor noticia.

Mas informacidn



http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=481&Itemid=62

Novedades en la web
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Completa guia de informaciéon sobre errores congénitos del
metabolismo

Mas informacidén

Guia clinica de deficiencia del transportador MCT8

DEFICIENCIA DEL

(Sindrome de Allan.Herndon.Dudiey) Mas informacion

Nuevo ‘Propositus’ sobre el sindrome de CLOVE(S)

Mas informacidén

GUIA EBUCATIVA Guia educativa para pacientes con sindrome de Cushing

PARA PACTENTES
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SINDROMEE
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CUSHING

Mas informacidén
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