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IV Annual Meeting
CIBER on Rare Diseases

IV Reunion Anual CIBERER y Foro de Empresas Spin-off

La IV Reunién Anual del CIBERER se celebra en el Hotel
Auditérium de Madrid los préximos dias 27-29 de octubre. El
mismo dia 27, se presentard el Foro de Empresas Spin-off
puestas en marcha por los Grupos de Investigacion de nuestra
Institucion. Con este Foro, se quiere crear un punto de
encuentro entre las diferentes spin-off, ofrecerles la
cooperacion del CIBERER, y brindarles apoyo en el
asesoramiento legal y la busqueda de financiaciéon vy
colaboracién con empresas. Podéis encontrar informacion
sobre este foro en la pagina web del CIBERER.

Foro de empresas Spin-off

Programa de la IV Reunién Anual

1 DA DE LA EPIDERMOLISIS BULLOSA

EPIDERMOLY LOSA
Ind Asnual International Chim forenc o & Workrhops

Madnid 1314 Diclembre/December 2090

INSCHpCion gratulta | Free Registration

Il Dia de la Epidermolisis Bullosa

Representantes de los afectados, investigadores y responsables
asistenciales se daran cita los proximos dias 13 y 14 de
diciembre en este evento que organizan la asociacion de
afectados DEBRA Espaia junto al CIBERER, al Centro de
Investigaciones Energéticas, Medio Ambientales y Tecnoldgicas
(CIEMAT), y al Instituto de Investigacién Sanitaria de la
Fundacién Jiménez Diaz (lISFJD). El principal objetivo del Il Dia
de la Epidermolisis Bullosa, coordinado por las doctoras
CIBERER Marcela del Rio (U714) y Carmen Ayuso (U704), es
alertar a cientificos, clinicos y profesionales, de distintas
disciplinas relacionadas con la EB, sobre las necesidades de los
pacientes.

Mas informacion
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El CIBERER afianza su relacion con el sector empresarial en
Biospain 2010

Nuestra Institucion ha tenido una presencia activa en Biospain
2010, feria de la industria biotecnoldgica, celebrada en la ciudad
de Pamplona entre los dias 29 de septiembre y 1 de octubre. El
CIBERER contd con un estand que fue visitado por la ministra de
Ciencia e Innovacién, Cristina Garmendia (en la imagen). Esta
participacidn sirvid para el acercamiento a empresas del sector
biotecnolégico con las que se estudia la posibilidad de
establecer lineas de colaboracion. El doctor Francesc Palau,
director cientifico del CIBERER, expuso la labor de nuestra
Institucidon en la sesion paralela sobre enfermedades raras y
medicamentos huérfanos, y se presentéd la base de datos
Orphanet con la charla “Orphanet: collaboration opportunities”
en el espacio speaker corner.

Mas informacion
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Se presenta el ‘albinochip’, proyecto de diagndstico universal
genético del albinismo

Los doctores Lluis Montoliu, investigador del CNB-CSIC y U756
CIBERER, y Angel Carracedo, de la Universidad de Santiago de
Compostela y U711, presentaron el sdbado 16 de octubre en la
V Jornada Informativa sobre Albinismo el “albinochip”, un
proyecto conjunto de investigacion desarrollado como proyecto
colaborativo interno del CIBERER. Con el “albinochip”, se
pretende desarrollar un nuevo sistema de diagndstico genético
universal que pueda determinar la presencia de alguna de las
mas de 500 mutaciones ya conocidas en alguno de los 14 genes
asociados al albinismo. En esta Jornada, que organizaron la
Asociacion para la Ayuda a Personas con Albinismo (ALBA) vy el
CIBERER en la sede del CNB en Madrid, se reunieron
investigadores, responsables clinicos y afectados.

Mas informacion
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Nueva pagina web de Orphanet Espafia

El equipo de Orphanet Espafa, que forma parte del CIBERER, ha
puesto en marcha una pagina web con la actualidad, los eventos
y la documentacion de Orphanet relevantes a nivel nacional. No
obstante, para acceder a toda la informacién sobre
enfermedades raras, medicamentos huérfanos y servicios
expertos, incluidos los espafioles, se debe consultar la pagina
web general de Orphanet, www.orphanet.es.

Enlace a la web de Orphanet Espaiia

Investigacion

Caracterizan dos familias en las que FXTAS se transmite de
madres a hijas con nuevos rasgos clinicos

La U726 CIBERER, liderada por la doctora Montserrat Mila, ha
coordinado una investigacion que ha identificado y
caracterizado dos familias en las que el sindrome de
ataxia/temblor asociado al X-fragil (FXTAS) se transmite de
madres a hijas y que describe también la demencia como un
nuevo rasgo clinico que afectaria a estas pacientes. En este
trabajo, publicado en la revista Neurology, han colaborado dos
grupos del Hospital de la Santa Creu y Sant Pau de Barcelona
integrados en el Centro de Investigacion Biomédica en Red de
Enfermedades Neurodegenerativas (CIBERNED). EI FXTAS es una
enfermedad neuropsiquidtrica rara de aparicién tardia que en
un principio fue identificada Unicamente entre varones que
actualmente se ha descrito entre mujeres aunque con mejor
frecuencia.

Mas informacion

W M e s B W

-

e S e e e

Una mutacion en C1 Inhibidor contribuye a la comprension de
la patologia del angioedema hereditario

Investigadores espafoles y franceses, liderados por la doctora
Margarita Lépez Trascasa (IdiPAZ. Inmunologia. Hospital La Paz -
U754 CIBERER), han identificado una nueva mutacion en
homocigosis en el gen de Cl-Inhibidor en un paciente con
angioedema hereditario. El trabajo, publicado en el Journal of
Allergy and Clinical Inmunology, es relevante por dos razones:
contribuye a la comprensidn de los mecanismos fisiopatoldgicos
del Angioedema Hereditario y en él se describe el segundo
paciente homocigoto para mutaciones en el Cl-Inhibidor
identificado hasta ahora, una condicion que, hasta fechas
recientes, se consideraba letal durante el desarrollo
embrionario.

Mas informacidn
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Describen cinco variantes modificadoras del riesgo de

S desarrollar cancer de mama hereditario

Coyotim . Una investigacion aparecida en Nature Genetics en la que
o #7- 3 colabora la Unidad CIBERER 706 — CNIO, liderada por el doctor
v Javier Benitez, describe cinco variantes modificadoras del riesgo
de desarrollar cancer de mama en las familias portadoras de
e, X mutacion en BRCA1 y en aquellos cadnceres de mama
&3 esporadicos que tienen un fenotipo muy similar a los tumores

‘ G BRCAL.
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sl T RO falta de nitrégeno. El trabajo, en el que también colaboran dos

grupos de las Universidades de Alicante y de Tibingen
(Alemania), se ha publicado en la revista Proceedings of the
National Academy of Sciences (PNAS) en su nimero de agosto.

Mas informacion

Formacion

La SECAL otorga créditos de formaciéon continuada al Curso
Modelos Animales para Enfermedades Humanas

La Sociedad Espafiola de Ciencias de Animales del Laboratorio
(SECAL) ha decidido otorgar 8 créditos de formacién continuada
a los asistentes al Curso de Formacién CIBERER Modelos
Animales para Enfermedades Humanas que se celebra los dias
26 y 27 de octubre y esta organizado por los doctores José
Fernandez Piqueras (U749) y Lluis Montoliu (U756). Segun
SECAL, “la formacién continuada en experimentacidon animal
sera cada vez mas importante”.

Mas informacion
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Medicamentos huérfanos

0 EUROPEAN MEDICINES /\GENCY‘
SCIENCE MEDICINES HEALTH

Opinién positiva para la designacion de un medicamento
huérfano CIBERER para la anemia de Fanconi

El Committee for Orphan Medicinal Products (COMP) de la
European Medicines Agency (EMEA) ha adoptado una opinién
positiva de recomendacion para la designacion como
medicamento huérfano del vector lentiviral para el gen de la
anemia de Fanconi tipo A (FANCA) solicitado por el CIBERER y el
CIEMAT.

Mas informacidn

Memoria cientifica / Scientific report

La Memoria cientifica / Scientific report CIBERER 2009,
disponible en nuestra pagina web

Podéis encontrar en nuestra pagina web la Memoria cientifica /
Scientific report CIBERER 2009, completamente bilingle
espanol-inglés. En esta memoria, se compila toda la actividad
cientifica de los grupos de investigacidn durante este afio junto
con la actividad institucional del CIBERER.

Mas informacidn

Ayudas a la investigacion
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PIONEROS EN BANCA CIVICA

El CIBERER presenta un proyecto de solicitud 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. EI CIBERER ha
presentado un proyecto de solicitud 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 podrdn consolidar mas los avances en la
investigacion, diagndstico y terapia de estas patologias
minoritarias.

Mas informacidén
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Curso de Formacion en Diagndstico y Aproximaciones
Terapéuticas en las Leucodistrofias. Burgos, 9-11 de
noviembre.
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XXVII Congreso de Enfermedades Neuromusculares. 3rd European Symposium on Rare Anemias. Madrid, 19y
Madrid, 12 y 13 de noviembre. 20 de noviembre.
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Documentacion

Investigadores, clinicos y familiares de afectados debaten
sobre traslacién en anemia de Fanconi

Mas informacidn

Resumen del Curso Introduccién a la Investigacion en
Animales Modificados Genéticamente
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