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Orphanet en Espafa

El CIBERER esta potenciando Orphanet como la plataforma
de informacion de referencia sobre enfermedades raras en
Espaiia

El CIBERER es el socio de Orphanet en Espaia desde el pasado
o r h G ﬁ et mes de abril. Orphanet, que es la base de datos y portal de

w informacidon sobre enfermedades raras y medicamentos
huérfanos de referencia en Europa, recoge el listado mds

completo de los recursos sociosanitarios de 38 paises.

Mas informacion



http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=72&Itemid=86

Tratamiento asistencial

Presentan un grupo de trabajo pionero para el diagnéstico y
seguimiento de adultos afectados por enfermedades raras

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 y otros trastornos minoritarios en el
transito de la edad pediatrica a la adulta.
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http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=463&Itemid=57

Investigacion en enfermedades raras

Descubren en la poblacidn espafiola una mutacion
recurrente en el gen COL7A1, responsable de la
epidermolisis bullosa distrdfica.

Investigadores del grupo CIEMAT - CIBERER liderado por la
doctora Marcela Del Rio han coordinado un articulo publicado
en British Journal of Dermatology en el que también han
participado investigadores de la unidad de la Fundacidn
Jiménez Diaz — CIBERER liderada por la doctora Carmen
Ayuso. En este estudio, han analizado las mutaciones en el
gen COL7A1, causantes de la epidermolisis bullosa distréfica
(EBD), en 49 pacientes espafoles. Han identificado 35
mutaciones de las cuales 20 son nuevas. Una de estas
mutaciones, ¢.6527insC, es responsable del 46,3 % de los
casos de EBD recesiva, una recurrencia nunca antes descrita
en este gen, para el que la gran mayoria de las mutaciones
eran catalogadas como intrafamiliares. Este hallazgo tiene
importancia de cara a diseiar una plataforma prioritaria de
busqueda de mutaciones en la poblacion espafola e
iberoamericana. Ademas, han logrado establecer una relacion
consistente entre el genotipo y el fenotipo.

Mas informacion



http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=442&Itemid=57

Una colaboracion europea intenta encontrar tratamientos
para el sindrome del cromosoma X-fragil

La doctora Mara Dierssen, investigadora del Centro de
Regulacion Gendmica de Barcelona adscrita al CIBERER,
coordina el proyecto europeo Cure FXS con el que cinco
laboratorios explorardn nuevos tratamientos para los
afectados del sindrome del cromosoma X Fragil. Este
proyecto, iniciado el pasado mes de abril, ha sido incluido
dentro del Programa ERANet de enfermedades raras de la
Comisidn Europea dentro del VII Programa Marco. El Cure FXS
estd financiado por entidades de cinco paises: Espafia,
Francia, Italia, Alemania y los Paises Bajos.

Colaboracion entre investigadores y afectados
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asoclacion espanola
enfermos gIuUCogenosis

El CIBERER y los enfermos de glucogenosis colaboran en la
edicion de una guia clinica

El CIBERER ha firmado un convenio con la Asociacidn
Espafiola de Enfermos de Glucogenosis (AEEG) para colaborar
en la actualizacién, edicién y maquetacion de la guia clinica
“Las glucogenosis en Espafia, situacion actual y guias
informativas”. Con este acuerdo de marcado caracter
traslacional, el CIBERER también se compromete a difundir la
labor que desarrolla la AEEG tanto en la pagina web como en
los boletines electrénicos. Diversos investigadores del
CIBERER han participado también en el libro Las glucogenosis
en el contexto de las enfermedades raras, editado por la
AEEG, y han intervenido en el Congreso Internacional sobre
Glucogenosis celebrado en Madrid los pasados dias 4-6 de
junio.
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http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=452&Itemid=57

Acto benéfico en Barcelona para recaudar fondos destinados
a la investigacion en esclerosis lateral amiotréfica del
CIBERER

Con el lema “No llores, no te rindas”, la Sala Luz de Gas de
Barcelona acogid el pasado lunes 31 de mayo un acto
benéfico para recaudar fondos destinados a las
investigaciones en esclerosis lateral amiotréfica (ELA) que
dirige el doctor Alberto Garcia Redondo desde la unidad
CIBERER — Hospital Universitario 12 de Octubre de Madrid
liderada por el doctor Miguel Angel Martin. Este evento
estuvo organizado por la Asociacién Ocre & Oro.

Ma3s informacion

Informacion sobre enfermedades raras

ECEMC

Hojas informativas sobre sindromes poco frecuentes en
nuestra web

Podéis consultar los Propositus: hoja informativa del Estudio
Colaborativo Espafol de Malformaciones Congénitas
(ECEMC), a su vez Unidad CIBERER, liderada por la doctora
Maria Luisa Martinez Frias, sobre las caracteristicas y guias
diagnodsticas de diferentes tipos de sindromes y defectos
congénitos que constituyen enfermedades raras. No tienen
periodicidad determinada, ya que se realizan porque ha
surgido alguna informacién nueva, o porque lo han solicitado
distintos profesionales sanitarios, personas con hijos que
tienen alguno de estos sindromes, o por las propias
asociaciones. Estos Propositus estdn disponibles en el
apartado de nuestra web sobre guias clinicas y diagnésticas.
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http://actobeneficoela.blogspot.com/
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=443&Itemid=57
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Guia de informacion sobre errores congénitos del
metabolismo

La Unidad de Metabdlicas del Hospital Sant Joan de Déu de
Barcelona — CIBERER ha elaborado una completa pagina web
con informacién sobre los errores congénitos del
metabolismo. Contiene un glosario de términos de interés, un
listado de enfermedades, guias para su diagndstico vy
tratamiento, e informacién de utilidad para los afectados y
sus familias sobre gastronomia y nutricién, y diversos juegos
para un aprendizaje ludico de diversos aspectos de estas
patologias.

M3s informacion
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Nueva pagina web de la Asociacion Espaiiola del Sindrome
de Sotos

La asociacién ofrece en esta pdgina informacién sobre el
sindrome de Sotos y la ayuda que pueden ofrecer a los
afectados por esta patologia. Esta asociacién colabora con la
Unidad de Genética del Hospital Universitario La Paz —
CIBERER que lidera el doctor Pablo Lapunzina.

Mas informacion



http://www.guiametabolica.org/
http://www.asociacionsotos.org/

Conferencia Europea

El CIBERER participé en la V Conferencia Europea sobre
Enfermedades Raras que se celebré en Cracovia

Pacientes, investigadores, profesionales sanitarios, miembros

Mo o “- de la industria y representantes publicos se reunieron los dias
- . 13-15 de mayo en Cracovia (Polonia) en la V Conferencia

Europea sobre Enfermedades Raras. El doctor Francesc Palau,

2010 Krakﬂ‘w Director Cientifico del CIBERER, habld sobre la investigacion
en este tipo de patologias. Esta conferencia, que se celebra
Europman Corderwncn on Rire Dontasees cada dos afios, es una plataforma para la interaccion de todos

los grupos de interés en enfermedades raras.
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