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Ayudas a la investigacion

Bancaja y CIBERER conceden las Becas Lanzadera para captar vocaciones
investigadoras en Enfermedades Raras

La Fundacién Bancaja y el CIBERER han suscrito un acuerdo de colaboracion
para la concesion por segundo afo consecutivo de las Becas Bancaja-CIBERER
integradas dentro del Programa de Becas Lanzadera CIBERER, que tiene como
objetivo incorporar investigadores en formacidn a proyectos de investigacion
en enfermedades raras dentro del CIBERER. Estas Becas Lanzadera sirven
: como incentivo para captar a los mejores estudiantes, con la garantia de una
PR iiinn compensacién econdmica para su actividad desde el mismo momento de su
ik ' : = incorporacién al grupo de investigacion.
BEANCaET™

Mas informacidén

Los vecinos de Villanueva de la Jara donan 5.357 euros de su Mercado
Medieval a Orphanet Espafia

Los vecinos de Villanueva de la Jara recaudaron 5.357 euros en su Tercer
Mercado Medieval celebrado el 26 de junio de 2010 con el objetivo de
fomentar la investigacion en Enfermedades Raras. Los fondos obtenidos los
han donado a Orphanet Espaiia, participante espafiol de la base de datos
europea de referencia en Enfermedades Raras y medicamentos huérfanos
cuyo socio en Espafia es el CIBERER desde abril de 2010.



http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=217&Itemid=190

Investigacién

Identifican mutaciones germinales en el gen MAX como causa del
feocromocitoma hereditario

El feocromocitoma es un tumor neuroendocrino poco frecuente (2-
3/1.000.000). A lo largo de las dos ultimas décadas, se han descubierto un
total de nueve genes cuyas mutaciones germinales confieren susceptibilidad
hereditaria a desarrollar la enfermedad. Los doctores Mercedes Robledo y
Alberto Cascon, de la U706 CIBERER que lidera el doctor Javier Benitez en el
Centro Nacional de Investigaciones Oncoldgicas (CNIO), codirigen un trabajo
publicado en la revista Nature Genetics, en el que describen por primera vez la
presencia de mutaciones germinales en el gen MAX (MYC associated factor X)
en pacientes con feocromocitoma hereditario. El becario CIBERER Ifiaki
Comino-Méndez es el primer firmante de este articulo. El estudio se ha
realizado con la secuenciacién del exoma completo de tres pacientes no
relacionados, con antecedentes familiares de la enfermedad y sin mutaciones
en ninguno de los genes de susceptibilidad conocidos.

Mas informacidén

Identificadas dos mutaciones en el gen KRT14 en 21 familias espafiolas con
epidermolisis bullosa simple

La doctora CIBERER Marcela del Rio ha coordinado una investigacion en la que
también ha colaborado el grupo de investigacidon del CIBERER liderado por la
doctora Carmen Ayuso, con la que han identificado dos nuevas mutaciones
recesivas en el gen KRT14 en 21 familias espafiolas con epidermolisis bullosa
simple (EBS). Con este trabajo, publicado en la revista cientifica British Journal
of Dermatology, se ainaden dos mutaciones recesivas nuevas a las 12 ya
conocidas en una enfermedad considerada histéricamente como dominante.
Este tipo de mutaciones tienen como consecuencia una manifestaciéon mas
severa de la enfermedad. Este estudio resalta la necesidad de llevar a cabo un
estudio genético apropiado tanto en los pacientes como en sus padres para
poder realizar un correcto consejo genético.

Mas informacidén



http://dx.doi.org/10.1038/ng.861
http://dx.doi.org/10.1111/j.1365-2133.2011.10428.x
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Investigadores CIBERER definen la relacién entre los dos genes causantes de
la leucodistrofia MLC

El doctor CIBERER Raul Estévez, en colaboracién con la doctora CIBERER
Virginia Nunes y otros investigadores, han analizado la primera muestra de un
cerebro completo de un paciente afecto con la leucodistrofia MLC. Este
estudio ha permitido definir la relacién funcional que existe entre los dos
genes de la enfermedad. Nuevos estudios bioquimicos han permitido
identificar la causa molecular que provoca el defecto del trafico de las
proteinas MLC1 y GlialCAM cuando presentan mutaciones encontradas en
pacientes afectados por esta enfermedad. El trabajo ha sido publicado en la
revista Human Molecular Genetics.

Mas informacidn

Identifican nuevas regiones del genoma asociadas a enfermedades

El grupo de investigacion CIBERER que lidera el doctor Lluis Montoliu en el
CNB-CSIC ha colaborado en una investigacion publicada en la revista cientifica
Nature Structural & Molecular Biology que ha descrito unas zonas del
genoma que con su actuacion a modo de fronteras, ayudan a controlar
cuando y cuanto se producen una serie de proteinas. Errores en la expresion
de los genes que codifican estas proteinas suelen estar asociados a diversas
enfermedades.

Mas informacidn



http://dx.doi.org/10.1093/hmg/DDR238
http://www.nature.com/nsmb/journal/vaop/ncurrent/abs/nsmb.2059.html

Traslacion de la investigacion

Miembros del CIBERER participan en un informe europeo que pide mas
traslacion de la investigacion

UROPEAN El doctor Francesc Palau, Director Cientifico del CIBERER, y la doctora Isabel
= = Varela-Nieto han participado en un informe del European Medical Research
OUNDRTION Councils (EMRS) que reivindica una mayor aproximacion de los centros de
investigacion a la practica clinica. Este documento, que lleva por titulo
"Implementation of Medical Research in Clinical Practice", fue presentado el
pasado 11 de mayo en Berlin.

Mas informacidén

Base de datos Orphanet

Orphanet integra guias en espaiol sobre diversas enfermedades en su
portal internacional

La base de datos sobre enfermedades raras y medicamentos huérfanos
Orphanet ha empezado a integrar en su portal internacional documentos en
espanol sobre diversas enfermedades. Dentro de las fichas de cada patologia,
se pueden encontrar hojas informativas, guias educativas y guias clinicas de
interés tanto para pacientes como para profesionales. En la enciclopedia de
Orphanet-Espaiia podéis encontrar un listado de esta documentacién en
espanol, clasificada por enfermedades, que enlaza a la documentacidn
recogida en el portal Orphanet.

Enciclopedia de Orphanet Espafia



http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=672&Itemid=62
http://www.orphanet-espana.es/national/ES-ES/index/enciclopedia/

Informacion para afectados

mitabdlica

El Hospital Sant Joan de Déu acerca los errores congénitos del metabolismo
a afectados, familiares y profesionales

La Unidad de Metabdlicas del Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona (HSJD),
a su vez grupo de investigacién del CIBERER, liderada por el doctor Rafael
Artuch, desarrolla la Guia metabdlica, un portal con informacién sobre los
errores congénitos del metabolismo dirigido a los afectados, especialmente
nifios, a sus familiares, y también a profesionales médicos. El portal se ha
convertido en un punto de encuentro dénde las familias disponen de
informacidn sobre mdas de 50 enfermedades, elaborada y validada por el
equipo del hospital, de recursos pensados para facilitar su dia a dia, y de un
equipo médico y nutricionista que atiende sus dudas en consulta online de
forma personalizada. Ademas, esta informacién también puede ser util y de
referencia para profesionales médicos de habla hispana, que pueden
encontrarse ante casos de estas enfermedades en su consulta.

Guia Metabdlica

Iniciativas sociales

Los afectados por el sindrome de la deleccion 22ql1l celebraron su dia
mundial en 4 zoos de Espafia

El pasado domingo 22 de mayo se celebré el dia mundial del sindrome de la
delecion 22g11, también conocido como sindrome de DiGeorge o sindrome
velo-cardio-facial. La finalidad de esta jornada fue dar a conocer este
trastorno genético y las necesidades médicas y educativas de las personas
afectadas. Para ello se reunieron familias con hijos afectados de forma
simultanea en los zooldgicos de 62 ciudades de 10 paises. En Espaiia, este dia
mundial se celebrd en Barcelona, Madrid, Murcia y Valencia.

Mas informacidén



http://www.guiametabolica.org/
http://22q.es/

Agenda

VILLABLINO
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Curso de verano. Biomedicina para principiantes: Luces y sombras de los nuevos
desafios cientificos. Villablino, Leon. 18-22 de julio.

Ma3s informacidén

Curso de verano. La enfermedad de Huntington a estudio. Realidad y
consecuencias. Burgos, 19-21 de julio.

Mas informacidén
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