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Dia de las Enfermedades Raras

El CIBERER organiza la Jornada Investigar es Avanzar el 23 de
febrero en el marco del Dia de las Enfermedades Raras

Con el objetivo de establecer un foro de comunicacién entre
afectados, familiares e investigadores, el CIBERER organiza la
Il Jornada Investigar es Avanzar durante la mafiana del
proximo miércoles 23 de febrero en Madrid. Cientificos de
nuestra Institucion junto con las asociaciones de afectados
explicaran modelos de colaboraciéon en diferentes tipos de
patologias. También se abordard la divulgacion de
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Dia Mundial de las Enfermedades Raras

||| Jornada: enfermedades raras, con la presentacion de la base de datos
< Orphanet y un estudio sobre el tratamiento de este tipo de
lnvestlgar es Avanzar patologias en los medios de comunicacion. El acto se
celebrard en el céntrico salén de actos de la CECA, muy cerca
de la Gran Via, para facilitar el desplazamiento de los

W é aberer asistentes.

Mas informacidn

Medicamentos huérfanos

La Comision Europea designa un medicamento huérfano
para el tratamiento de la anemia de Fanconi

La Comisién Europea ha declarado el “Vector lentiviral
conteniendo el gen de la anemia de Fanconi A (FANCA)” como
un nuevo medicamento huérfano para el tratamiento de
pacientes con anemia de fanconi del tipo A. En la designacion
de este medicamento huérfano, obtenida por el CIBERER vy el
Centro de Investigaciones Energéticas, Medioambientales y
Tecnoldgicas (CIEMAT), han colaborado Genoma Espafia y la
Fundacion Botin, entre otras instituciones. El doctor Juan
Bueren (U710) ha coordinado la investigacion.

Nota de prensa
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Crecimiento normal y
trastornos del crecimiento.
De la patologia molecular a
las manifestaciones clinicas
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Curso sobre patologia molecular y manifestaciones clinicas
de trastornos del crecimiento

La U712, liderada por el doctor Antonio Carrascosa en el
Hospital Vall d’Hebrén de Barcelona, coordina el curso
Crecimiento Normal y Trastornos del Crecimiento. De la
Patologia Molecular a las Manifestaciones Clinicas. Este
evento, que se celebra los proximos dias 17 y 18 de febrero en
este hospital, estd coorganizado por el CIBERER.

Mas informacion

FEDER

o de Entermedades Rare

El CIBERER y la Fundacién FEDER firman un convenio de
colaboracion en la investigacidon en enfermedades raras

La Fundacion Teletén FEDER para la Investigacion en
Enfermedades Raras (Fundacion FEDER) y el CIBERER han
firmado un convenio de colaboracién en el ambito de la
investigacion en enfermedades raras. Este acuerdo contempla
la organizacién conjunta de conferencias terapéuticas,
elaboracion de informacién de interés para los afectados o
promocién social de la investigacion, entre otros campos de
actuacion.

Mas informacion

MEINA

El CIBERER y la Fundacion Medina colaboraran en programas
de investigacion en enfermedades raras

La Fundacidn Centro de Excelencia en Investigacion de
Medicamentos Innovadores de Andalucia (Fundaciéon Medina)
y el CIBERER han firmado un convenio marco de colaboracidn
para el desarrollo de programas conjuntos de investigacién en
enfermedades raras. La Fundacidon Medina tiene como misién
avanzar en nuevos medicamentos y en terapias innovadoras.

Mas informacion



http://www.ciberer.es/index.php?option=com_jcalpro&Itemid=73&extmode=view&extid=192
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Orphanet

Orphanet Espaiia estrena una nueva direccién en internet

Orphanet Espafia estrena una nueva direccidon en internet,
www.orphanet-espana.es, en la que el usuario podra
encontrar informacién sobre acontecimientos, actualidad y
documentacion relevante de Orphanet a nivel nacional, junto
a noticias y actos de interés sobre enfermedades raras.
CIBERER es el socio en Espaiia de Orphanet, la base de datos
de referencia sobre patologias de baja prevalencia a nivel
europeo. Desde la web nacional, se puede acceder al portal
Orphanet donde encontraran informaciéon en espafol sobre
enfermedades raras, medicamentos huérfanos, recursos
sanitarios y actividad investigadora.

Orphanet Espaiia incorpora una enciclopedia con guias para
pacientes y hojas informativas

Orphanet-Espaiia ha incorporado en su pagina web nacional
una enciclopedia en la que se recogen guias para pacientes,
hojas informativas y documentacién sobre diferentes
enfermedades raras, como la enfermedad de Gaucher Tipo 1,
el leprechaunismo, la monosomia 5p, la monosomia 22q11, el
sindrome CLOVE, el sindrome de Allan-Herndon-Dudley, el
sindrome de Alstrom, el sindrome de Cushing o el sindrome
de Wolf-Hirschhorn.

Mas informacion
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Investigacion
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La interaccién de SHOX con SOX5 y SOX6 induce la expresion
de Aggrecan

Investigadores del grupo de la doctora Karen Heath, de la
Unidad 753 del CIBERER liderada por el doctor Pablo
Lapunzina, han identificado por primera vez dos proteinas que
interaccionan con SHOX, los factores de transcripcion
implicados en condrogénesis SOX5 y SOX6. Ademas, se ha
demostrado que SHOX colabora con el SOX trio, formado por
SOX5, SOX6 y SOX9, en la activacién del enhancer de
Aggrecan, que codifica una proteina esencial de la matriz
extracelular del cartilago. Mutaciones de SHOX identificadas
en pacientes con discondrosteosis de Léri-Weill reducen tanto
su interaccidon con SOX6 como su induccion de Aggrecan. Esta
investigacion ha sido publicada, en colaboracion con un grupo
del Centro de Investigacién Biomédica en Red Fisiopatologia
de la Obesidad y Nutricion (CIBEROBN) y un grupo britdnico,
en Human Molecular Genetics.

Mas informacion

La U724 CIBERER participa en la Joint Action para la
Vigilancia Europea de las Anomalias Congénitas

El Grupo de investigacion liderado por la profesora Maria
Luisa Martinez-Frias (Unidad 724 CIBERER), del centro mixto
de investigacidn ISCIII-ASEREMAC, que desarrolla su actividad
en el Centro de Investigacién sobre Anomalias Congénitas del
Instituto de Salud Carlos lll, participa en la Joint Action-
EUROCAT 2011-2013. En este proyecto, estan involucradas
otras 34 instituciones de 19 paises europeos, y tiene una
duraciéon de 3 afios. Esta Joint Action viene a afianzar la
actividad del EUROCAT, en el que el Grupo U724 participa
aportando datos desde 1980, contribuyendo asi a la vigilancia
europea e investigacion sobre las anomalias congénitas.

Mas informacion
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La U730 CIBERER participa en un proyecto europeo de
registro de sindromes diabéticos raros

El grupo de investigacion liderado por la doctora Virginia
Nunes en el IDIBELL de Barcelona (Unidad 730 CIBERER), que
investiga en el Sindrome de Wolfram, participa en el Euro
Rare Diabetes Project, que nace con el objetivo de crear un
registro de sindromes diabéticos raros para incrementar el
conocimiento sobre estas patologias y fomentar Ia
investigacion traslacional. Este proyecto, en el que participan
facultativos, investigadores y asociaciones de pacientes de
toda Europa, esta financiado por la DG-SANCO de la Unidn
Europea y cuenta con el CIBERER como institucién asociada.
Miguel Lépez de Heredia, contratado de nuestro Centro,
participa como colaborador en el Euro Rare Diabetes Project.
Los sindromes diabéticos raros, entre los que se encuentran
los de Wolfram, Bardt-Biedl y Alstrdm, entre otros,
constituyen un grupo de patologias hereditarias de baja
prevalencia asociadas a la intolerancia del cuerpo a la glucosa.

Mas informacion

Mutaciones en el gen TMEM127 se asocian al desarrollo de
tumores de localizacion adrenal

Mercedes Robledo, Alberto Cascén vy Lucia Inglada,
investigadores de la Unidad 706 del CIBERER liderada por el
doctor Javier Benitez, han participado activamente en un
estudio colaborativo publicado en el Journal of American
Medical Association que ha analizado cerca de 1.000
pacientes con los tumores muy poco frecuentes
feocromocitoma y paraganglioma. En el estudio, se ha
evaluado la prevalencia de mutaciones en TMEM127, un gen
recientemente descrito, en pacientes sin mutaciones
germinales en ninguno de los restantes genes implicados en la
enfermedad (hasta 10 actualmente). Las conclusiones del
trabajo fueron que mutaciones en TMEM127 se asocian al
desarrollo de tumores de localizacidn adrenal, y que la edad
de presentacion de los portadores de mutacion en TMEM127
era similar a los casos esporadicos, y que por tanto
normalmente serian excluidos de los algoritmos de screening
genético utilizados en esta enfermedad.

Mas informacion
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Las duplicaciones de SHOX podrian resultar en
discondrosteosis de Léri-Weill y talla baja idiopatica

La investigadora Karen Heath, de la Unidad 753 del CIBERER,
ha coordinado un estudio evaluativo sobre la relacion clinico-
molecular de la presencia de duplicaciones del gen SHOX en
pacientes diagnosticados con la displasia esquelética
discondrosteosis de Léri-Weill (DLW) y talla baja idiopatica
(TBI). El trabajo, publicado en la revista Journal of Clinical
Endocrinology & Metabolism, sugiere que el aumento en el
numero de copias de SHOX puede causar la displasia
esquelética DLW y/o una talla menor a la esperada. Los
autores proponen que la expresién de SHOX esta reducida o
ausente en el alelo que presenta el nimero extra de copias,
resultando en una haploinsuficiencia de SHOX. En este
trabajo, han colaborado multiples grupos clinicos, entre los
que se incluye un grupo integrado en el CIBEROBN.

Mas informacion
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V Congreso de Medicamentos Huérfanos y

Enfermedades Raras.
Sevilla, 17-19 de febrero.

Mas informacidén
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Carrera Solidaria por la Esperanza de FEDER.
Madrid, 27 de febrero.

Ma3s informacion
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20-24 May 2011

Kemer, Antatya - Turkey

HHT Scientific Conference 2011.

Kemer, Antalya (Turquia), 20-24 de mayo.

Mas informacidén
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10th Transgenic Technology Meeting — ISTT.
St Pete Beach, Florida (Estados Unidos), 24-26 de octubre.

Mas informacidn
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Convocatorias

FUNDACION ) Convocatoria de ayudas a proyectos de investigacion médica
MUTUAMADRILENA de la Fundacién Mutua Madrileiia.
Muestva fovma de sev

Mas informacion

\ nt Ayudas a proyectos de investigacion en enfermedades
}"‘6 ent ' neurodegenerativas de la Fundacié Gent per Gent
k- Recuerda a las famiias
que ayudan a no olvidar

Mas informacion

ﬁ. No  tansTENO .Convo.catc?rzla 201.1 para la reallzaa?n de proyectos de
3 DEESPANA  © AN investigacidn y acciones complementarias

Mas informacion

Premios y reconocimientos

Elena Aller (U755 CIBERER) gana el Premio Joven
Investigador en Genética Humana de la AEGH

La contratada CIBERER Elena Aller, del grupo de investigacion
en enfermedades neurosensoriales ubicado en la Fundacion
para la Investigacién del Hospital La Fe de Valencia que lidera
el doctor José Maria Millan, ha sido galardonada con el
Premio Joven Investigador en Genética Humana en la
convocatoria del 2011 de la Asociacién Espafiola de Genética
Humana (AEGH). Este premio, patrocinado por IZASA, tiene
como objetivo premiar la labor investigadora, relevante
dentro del dmbito de la genética humana, de un cientifico
joven.

Mas informacion

Fatima Crispi (U719) obtiene el Premio Ramdn Margalef al
mejor articulo fruto de una tesis doctoral

La doctora Fatima Crispi, adscrita a la U719 CIBERER- Hospital
Clinic de Barcelona que lidera el doctor Eduard Gratacés, ha
obtenido el Premio Ramdén Margalef al mejor articulo
publicado en una revista cientifica derivado de una tesis
doctoral leida en la Universitat de Barcelona. Publicado en
Circulation, el articulo “lLa restriccibn de crecimiento
intrauterino remodela y hace menos eficiente el sistema
cardiovascular de los nifios” ha demostrado por primera vez
que nifios con antecedentes de restriccion de crecimiento
intrauterino tienen cambios importantes en el sistema
cardiovascular que constituyen factores de riesgo
demostrados para sufrir enfermedades cardiovasculares en la
vida adulta. Este hallazgo representa un cambio radical en las
ideas de la comunidad cientifica sobre el problema.

Mas informacion
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Documentacion

BOLETIN DEL ECEMC:

Disponible el nimero 9 del ‘Boletin del ECEMC: Revista de
Dismorfologia y Epidemiologia’ en nuestra web

—Reviita de Dismorfologla y Epidemiologla—,
El Estudio Colaborativo Espafiol de Malformaciones
//'\A LN Congénitas (ECEMC) ha publicado el nimero 9 del Boletin del
/. 7 \ \ '7.\\/‘\ ECEMLC: Revista de Dismorfologia y Epidemiologia, que podéis
f\-' VN - descargaros desde nuestra pdgina web. La profesora Maria

Luisa Martinez-Frias (Unidad 724 CIBERER), del centro mixto
de investigacién ISCII-ASEREMAC, que desarrolla su actividad
en el Centro de Investigacién sobre Anomalias Congénitas del
Instituto de Salud Carlos lll, es la coordinadora de este Boletin
gue publica investigaciones sobre dismorfologia y genética
clinica, citogenética y genética molecular, aspectos
epidemioldgicos, teratologia clinica, y actividad traslacional.

Mas informacidn

Audiovisual: Intervencion de la doctora Marcela del Rio
(U714) en la mesa redonda sobre investigacion traslacional
organizada por los nueve CIBER

Ver video

Resumen de la Jornada sobre Enfermedades Raras celebrada
en Zaragoza el 22 de enero

Mas informacidén
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