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Estimados amigos:

Los responsables del Centro de Investigacion Biomédica
en Red de Enfermedades Raras (CIBERER) tuvimos muy
claro desde el inicio de nuestra Institucion que el
objetivo de nuestro trabajo es hacer investigacion
traslacional, dirigida a conocer los mecanismos
patolégicos y desarrollar herramientas para el diagndstico y tratamiento de las
enfermedades raras. Este proceso seria incompleto sin la interaccidén con los afectados
y las asociaciones que los agrupan mediante un didlogo para informar de los avances en
la investigacion y recoger sus propuestas y necesidades.

Con el fin de dar respuesta a este ultimo reto, el CIBERER ha organizado conferencias
terapéuticas y jornadas de divulgacién, ha explicado su actividad en su pagina web y en
guias sobre diversas enfermedades, ademas de participar en multitud de foros y utilizar
los medios de comunicacion para la difusion de su labor. Ahora, damos un paso mas
con la elaboracién de este Boletin Social. Queremos utilizar las potencialidades que nos
ofrece Internet para enviar periédicamente informacién sobre la labor investigadora
traslacional que desarrollamos a los pacientes, a sus familiares, a las asociaciones que
los agrupan y a todo aquél que esté interesado en los avances cientificos en el campo
de las enfermedades raras.

Esperamos que este Boletin Social sea de vuestro interés.
Recibid un afectuoso saludo,

Francesc Palau
Director Cientifico del CIBERER
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Colaboracion entre investigadores y afectados

El CIBERER presenta su actividad investigadora y su
colaboracion con las asociaciones de pacientes en la Il Jornada
“Investigar es Avanzar”

Investigadores del CIBERER, afectados por enfermedades raras y
representantes de la industria biotecnoldgica presentaron los
modelos de colaboracidn traslacional promovidos por nuestra
Institucion en el marco de esta Jornada celebrada en el auditorio
del Centro Nacional de Investigaciones Cardiovasculares (CNIC)
de Madrid el pasado viernes 26 de febrero. Asistieron miembros
de 40 asociaciones de enfermos. Hablaron representantes de los
afectados por sindrome de Rett, albinismo y epidermolisis
bullosa, entre otras patologias. Podéis escuchar integras todas
las intervenciones de este evento y ver una seleccién de
fotografias.

Mas informacién

Fotos del evento

Escucha las intervenciones



http://www.ciberer.es/documentos/noticias/NP%20investigaci�n%20CIBERER.pdf
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_docman&task=cat_view&gid=45&Itemid=124
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_docman&task=cat_view&gid=46&Itemid=124

Investigadores y afectados presentan sus colaboraciones en
actos enmarcados en el Dia de las Enfermedades Raras por
toda Espafia

Cientificos del CIBERER han participado en eventos organizados
en diversos puntos de Espafia, como el “VI Encuentro de
Afectados por Enfermedades Raras de la Comunidad
Valenciana” el martes 23 de febrero, la Jornada sobre
) Investigacion en Enfermedades Raras celebrada en el
. Parlamento de Canarias el 22 de febrero o el acto organizado
por FEDER en el Congreso de los Diputados el 18 de febrero.

Los representantes de los afectados, protagonistas del Dia
Mundial de las Enfermedades Raras en Zaragoza

La Jornada “Construyendo puentes entre la investigacion y los
pacientes” reunié a investigadores y a afectados por
enfermedades raras en Zaragoza el pasado 1 de marzo. En este
_ evento, organizado por la Fundacién para el Estudio de la
F;;'ﬂ";;.:."r:,‘;;;{; = Enfermedad de Gaucher (FEETEG) en el que colaboré el CIBERER,
T iy — P c1ber intervinieron diversos doctores vinculados a nuestra Institucién.
En la dltima parte del acto, hablaron los afectados y sus familias,
protagonistas de esta Jornada. Tomaron la palabra, entre otros,
representantes de la Asociacion Linfoma, Mieloma y Leucemia,
la Asociacion de Mucopolisacaridosis y Sindromes
Relacionados, la Asociacion Espafiola de Enfermos y Familiares
de Gaucher, y la Asociacién Espanola de Malformaciones
Craneocervicales.

Resumen de la Jornada



http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=412&Itemid=126

Los investigadores espaiioles entran en contacto con las
asociaciones de afectados latinoamericanas

Representantes del CIBERER presentaron la labor cientifica de
nuestra Institucion en la VI Conferencia Internacional de
Enfermedades Raras y Drogas Huérfanas (ICORD en sus siglas en
inglés) que se celebrd en Buenos Aires los pasados dias 18-20 de
marzo. Esta conferencia fue organizada con la colaboracion del
Grupo de Enlace, Investigacidn y Soporte en Enfermedades
Raras (GEISER) de Argentina. Los representantes del CIBERER
entraron en contacto con numerosas asociaciones de pacientes
de diversos paises latinoamericanos, con la intencidn de
establecer una relacién continuada.

M3s informacion



http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=426&Itemid=62

Investigacion en enfermedades raras

El acido valproico, propuesto para el tratamiento de la
adrenoleucodistrofia con ligamento al cromosoma X

El Grupo de Investigacion liderado por la doctora Aurora Pujol,
del Instituto de Investigacién Biomédica de Bellvitge (IDIBELL),
de ICREA y del CIBERER, ha realizado un ensayo clinico piloto que
ha demostrado que el acido valproico, actualmente indicado
para tratar la epilepsia, es capaz de reducir el dafio oxidativo en
pacientes con adrenoleucodistrofia con ligamento al
cromosoma X (X-ALD).

Resumen PubMed

El raloxifeno es designado medicamento huérfano para la
telangiectasia hemorragica hereditaria (HHT)

El Grupo de Investigacion que dirige el doctor Carmelo
Bernabéu, del Centro de Investigaciones Bioldgicas-CSIC y del
CIBERER, ha colaborado con el Grupo de Investigacién clinica
que lidera el doctor Roberto Zarrabeitia en el Instituto de
Formacion e Investigacion Marqués de Valdecillas de Cantabria
(también parte del CIBERER) en el proceso de investigacion
traslacional para obtener la designacion del medicamento
huérfano raloxifeno como terapia para la telangiectasia
hemorragica hereditaria (HHT). Esta enfermedad rara, que
afecta a una de cada 8.000 personas, se caracteriza por una
profusidon de hemorragias nasales que aumentan con la edad.



http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/20179078

Detectadas 32 mutaciones causantes del sindrome de Usher en
poblacion espaiiola

El Grupo de Investigacion en Enfermedades Neurosensoriales
del Instituto de Investigacidon Sanitaria del Hospital La Fe —
CIBERER ha identificado 32 mutaciones causantes del sindrome
de Usher, considerado como la causa mas frecuente de sordo-
ceguera de origen genético en humanos. Para conseguir esta
informacidn, han utilizado técnicas basadas en microarrays.
Estos microarrays son dispositivos que consisten en un soporte
solido sobre el que se unen miles de pequeiios fragmentos de
ADN dispuestos de forma ordenada. Sobre estos dispositivos se
estudia la unién especifica del ADN obtenido de individuos,
afectados o no, y los resultados permiten conocer los cambios
en el ADN de los afectados que pueden ser causantes de la
enfermedad.

Mas informacién

Agenda Social

Ciclo de Conferencias sobre Enfermedades Raras.
Fundacion BBVA de Bilbao, desde marzo hasta mayo.

Mas informacién
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