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Encuentros entre investigadores y afectados

ALBA organiza una exposicion sobre albinismo y la V Jornada sobre
la Condicidn Albina.

La Asociacidon de Ayuda a Personas con Albinismo (ALBA) inaugura
una exposicién sobre albinismo en A Corufia el préximo 1 de octubre
y organiza la V Jornada sobre la Condicién Albina en Madrid el 16 de
octubre. ALBA cuenta con la colaboracién de los doctores CIBERER
Lluis Montoliu y Angel Carracedo para la realizacién de ambos
eventos. La exposicion, que se prolongard hasta mediados de
diciembre de este afo, recoge 21 de las fotografias realizadas por
Ana Yturralde para el Libro Albinismo. Una condicion genética, dos
realidades: Espafia y Senegal. En la Jornada, se explicardn los avances
en el desarrollo del albino-chip que lideran los doctores Lluis
Montoliu, investigador del Centro Nacional de Biotecnologia — CSIC, y
Angel Carracedo, profesor de la Universidad de Santiago de
Compostela, ambos miembros del CIBERER.

Mas informacidén

Jornada terapéutica

J  EPIDERMOLYSIS BULLOSA: 2* Annual international
7 & conference and workshops
e Madrid, 13-14 Diciembre/December 2010

La 22 Conferencia Internacional sobre la epidermdlisis bullosa
trasladara las necesidades de los afectados a los investigadores

Representantes de los afectados, investigadores y responsables
asistenciales se daran cita los préximos dias 13 y 14 de diciembre en
este evento que organizan la asociacidon de afectados DEBRA Espaia
junto al CIBERER, al Centro de Investigaciones Energéticas, Medio
Ambientales y Tecnoldgicas (CIEMAT), y al Instituto de Investigacidn
Sanitaria de la Fundacién Jiménez Diaz (IISFID) en Madrid. En este
evento, coordinado por las doctoras CIBERER Marcela del Rio vy
Carmen Ayuso, se trasladaran las necesidades de los afectados por
epidermdlisis bullosa o enfermedad de la piel de mariposa a los
investigadores y a los responsables clinicos. Ademads, se abordaran
los retos de la investigacidn y de la practica asistencial.

Mas informacién



http://www.albinismo.es/
http://www.ciberer.es/diaeb

Investigacion en enfermedades raras
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Una mutacion del gen de la proteina C3 causa la enfermedad de
depdsitos densos al desregular el complemento.

Una investigacion en la que ha participado el grupo de investigacion
liderado por el profesor Santiago Rodriguez de Cérdoba, del Centro
de Investigaciones Biolégicas-CSIC y del CIBERER, ha evidenciado que
una mutacion del gen de la proteina C3 causa la enfermedad por
depdsitos densos (EDD) al desregular el complemento. En este
estudio, publicado en el Journal of Clinical Investigation, se han
descubierto aspectos novedosos sobre la regulacién del
complemento que pueden ser de gran interés en la terapia de
muchas otras enfermedades.

Mas informacidén

Describen un nuevo mecanismo implicado en la regulacién de las
células madre del cerebro adulto

Una colaboracidn entre un grupo de investigacion de la Universidad
de Valencia y un Grupo de Investigacion del CIBERER perteneciente
al Centro de Regulacion Genémica (CRG) de Barcelona ha conducido
a la identificacidon de un nuevo mecanismo bioldgico implicado en el
mantenimiento de las células madre que se encuentran en el
cerebro adulto y que son responsables de la generacién continuada
de nuevas neuronas. El estudio aparece publicado en la prestigiosa
revista Cell Stem Cell y en él se describe cdmo la cantidad celular de
una proteina quinasa, denominada DyrklA, determina la correcta
replicacion de las células madre neurales.

Mas informacidén



http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=514&Itemid=62
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=502&Itemid=62
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Las alteraciones en la expresion de una pequeiia molécula de RNA
causan malformaciones en el ojo

Un estudio con participacién del Grupo de Investigaciéon del CIBERER
- Instituto Cajal (CSIC), liderado por la doctora Paola Bovolenta, ha
determinado que las alteraciones en la expresiéon de una pequeiia
molécula de RNA afectan al desarrollo del ojo y desencadenan
malformaciones oculares. Los cientificos han constatado en el pez
medaka una sola de estas moléculas, denominada miRNA-204, es
capaz de producir microftalmia y coloboma, enfermedades raras
cuya causa aun es desconocida. El trabajo ha sido publicado en la
revista Proceedings of the National Academy of Sciences (PNAS).

Mas informacidén
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Investigadores CIBERER demuestran que el mosaicismo es mads
frecuente de lo que se suponia

Segun un estudio liderado por los doctores Benjamin Rodriguez-
Santiago y Luis A. Pérez-Jurado, del CIBERER- Universitat Pompeu
Fabra, el mosaicismo (la coexistencia de al menos 2 tipos de células
con diferente composicién genética en un mismo individuo) es una
fuente de variacion genética mucho mas comun de lo que se
suponia. El mosaicismo puede influir en la diversidad humana, en la
presentacion de enfermedades hereditarias y en la susceptibilidad a
otros trastornos multifactoriales. Este trabajo ha sido publicado en el
numero de julio de la revista American Journal of Human Genetics.

Mas informacidén



http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=501&Itemid=62
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=483&Itemid=62

Ayudas a la investigacion

can X+

PIONEROS EN BANCA CIVICA

El CIBERER presenta un proyecto de solicitud de ayuda a la Banca
Civica de Caja Navarra para consolidar los avances en diagndstico y
terapia

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 Institucidn 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 podran consolidar mds los avances en la
investigacion, diagndstico y terapia de estas patologias minoritarias.

Mas informacidn
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FIPSE financia una investigacion del CIBERER sobre toxicidad
mitocondrial en gestantes VIH-positivas

La Fundacién para la Investigacion y la Prevencién del SIDA en
Espafia (FIPSE) y el CIBERER han firmado un convenio de
colaboracién que regula la donacién de fondos de la primera de
estas instituciones para un proyecto desarrollado por la doctora
CIBERER Gloria Garrabou. Con esta investigacion, se estudiara la
toxicidad mitocondrial en gestantes VIH-positivas que reciben
tratamiento antiretroviral y sus recién nacidos.

Mas informacidén



http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=491&Itemid=62
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=492&Itemid=62

Iniciativas sociales

FEDER y DEBRA Espaia abren una tienda solidaria en Madrid
: 2‘ La Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER) y la
Asociacion Piel de Mariposa e ra Asociacién Piel de Mariposa Espafia (DEBRA Espafia) han abierto una

Espafa tienda solidaria en el Centro Comercial Alcald Norte de Madrid (C/
Alcald) con el objetivo de recaudar fondos para los proyectos y
servicios de ambas entidades. La tienda, que vende productos de
segunda mano, estd gestionada integramente por voluntarios y
ofrece informacion sobre la problemdtica de los afectados por
enfermedades raras y en concreto por epidermdlisis bullosa,
también conocida como la enfermedad de la piel de mariposa.

Agenda

V1 CONGRESO NACIONAL VI Congreso Nacional MPS-Fabry. Marbella, 2 y 3 de octubre.

MARBELLA - 2y 3 de Octubre

Mas informacidn
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Il Encuentro Nacional de Enfermedades Raras. Totana (Murcia), 22-
24 de octubre.

Mas informacidén

UENTRO NACIOMAL
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