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Orphanet Espaiia estrena una nueva direccion en internet

Orphanet Espafia estrena una nueva direccion en internet, www.orphanet-
espana.es, en la que el usuario podrd encontrar informacién sobre
acontecimientos, actualidad y documentacién relevante de Orphanet a
nivel nacional, junto a noticias y actos de interés sobre enfermedades
raras. CIBERER es el socio en Espafia de Orphanet, la base de datos de
referencia sobre enfermedades raras en Europa. Desde la web nacional, se
puede acceder al portal Orphanet donde encontraran informacion en
espafiol sobre enfermedades raras, medicamentos huérfanos, recursos
sanitarios y actividad investigadora.

DE INVESTIGACION BIOMEDICA EN RED
DE ENFERMEDADES RARAS



http://www.orphanet-espana.es/
http://www.orphanet-espana.es/

Investigacion en enfermedades raras
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CIBERER, CSIC y FRIAT crean un registro de afectados con algunas
enfermedades renales raras

CIBERER, CSIC y la Fundacién Renal “ifiigo Alvarez de Toledo” (FRIAT) han
firmado un convenio de colaboracidén para la creacién y gestion de un
registro de afectados por sindrome hemolitico urémico atipico, purpura
trombdtica trombocitopénica y enfermedad por depdsito denso, que
llevara por nombre Registro TMADDD. El CIBERER sera el responsable de
este registro que estara instalado en el Laboratorio FRIAT-CSIC en el Centro
de Investigaciones Bioldgicas (CSIC) de Madrid. FRIAT y CSIC crearon en
febrero de 2008 este laboratorio mixto, liderado por el doctor Santiago
Rodriguez de Cdrdoba, para colaborar en la investigacion en patologias
renales.

Encuentros de afectados e investigadores
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Presentan avances en propuestas terapéuticas y cuidado de los afectados
por epidermdlisis bullosa

El CIBERER coorganizd el Dia de la Epidermdlisis Bullosa, que se celebrd el
lunes 13 y el martes 14 de diciembre de 2010 en la sede del CIEMAT de
Madrid. Esta conferencia terapéutica, que contd con la participacion de
investigadores de prestigio mundial y los afectados por esta patologia,
pretendié ser un foro de comunicacidn de los trabajos mas recientes
llevados a cabo en el drea de la epidermdlisis bullosa. Se revisaron los
aspectos clinicos relacionados con el manejo diario de estos pacientes, asi
como las Ultimas aproximaciones terapéuticas que se estan disefiando
basadas en la bioingenieria de tejidos. Estas Jornadas se enmarcan dentro
de las actividades del grupo de investigacién del CIEMAT-Universidad
Carlos lll de Madrid integrado en el CIBERER que lidera la doctora Marcela
del Rio.

Mas informacién
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Jornadas técnicas sobre discapacidad auditiva en Castellon

ASPAS — Castellon, asociacion de padres y madres de nifios con
discapacidad auditiva y de personas afectadas, organizé los pasados dias
26 y 27 de noviembre de 2010 las Séptimas Jornadas Técnicas sobre
Discapacidad Auditiva en esta ciudad. El doctor Miguel Angel Moreno,
investigador del Hospital Ramén y Cajal de Madrid y del CIBERER, participd
en este encuentro con una conferencia sobre la genética de la hipoacusia.

Primer aniversario de la Fundacion contra la Hipertensién Pulmonar

La Fundacidon contra la Hipertension Pulmonar celebré su primer
aniversario el pasado 11 de noviembre de 2010 en un acto que reunid a
investigadores y otras personalidades. Esta fundacién lleva a cabo una
amplia variedad de actividades con el fin de dar a conocer la hipertensidn
pulmonar y recaudar fondos para la investigacion en esta enfermedad de la
gue en Espafia hay 5.000 personas diagnosticadas.

Mas informacidn
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Divulgacion de la investigacion

Investigadores de los nueve CIBER abren el didlogo social sobre
investigacion traslacional

Representantes de los nueve Centros de Investigacién Biomédica en Red
(CIBER) expusieron casos practicos de la investigacién traslacional que
desarrollan gracias a la colaboracidon que posibilitan estas instituciones en
una mesa redonda celebrada el martes 16 de noviembre de 2010 en el
Instituto de Salud Carlos llIl. Este encuentro de divulgacion cientifica, al que
asistieron estudiantes de bachillerato y representantes de asociaciones de
afectados, se enmarcé dentro de los actos de celebracidén de la Semana de
la Ciencia de Madrid. Por parte del CIBERER, participd la doctora Marcela
del Rio, que explicd su investigacion en enfermedades hereditarias raras
de la piel.

M3s informacion

Ayudas a la investigacion

Ayudas a la investigacion de la Fundacion Lucha contra la Ceguera

La Fundacién Lucha contra la Ceguera (FUNDALUCE) ha convocado el
‘ concurso publico para financiar un proyecto de investigacion sobre

posibles estrategias terapéuticas concretas en el campo de la retinosis
Fundaluce pigmentaria.

FUNDACION LUCHA CONTRA LA CEGUERA
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Premios

La Asociacion ELA Andalucia recibe un premio por su programa de
voluntariado

ELA Andalucia, asociacion andaluza de esclerosis lateral amiotrdfica,
recibié el V Premio Andaluz a las Buenas Prdcticas en la Atencion a
Personas con Discapacidad en la modalidad de voluntariado el pasado 2 de
diciembre de 2010. La Junta de Andalucia, organizadora de estos
galardones, justifico el premio a ELA Andalucia por la labor de esta
asociacion en la contribucion al bienestar de las personas con ELA y a la
puesta en marcha de blogs individuales de personas afectadas de ELA, lo
cual les permite, desde sus casas, transmitir al mundo y a otros pacientes
con la misma patologia sus sensaciones vitales, con lo que se constituye un
sistema de apoyo emocional en la red.

M3s informacion

FUNDALUCE entrega su premio a la investigacion a la doctora Paola
Bovolenta

La Fundacién Lucha contra la Ceguera (FUNDALUCE) ha entregado su
premio a la investigacion a la doctora Paola Bovolenta, del Instituto Cajal —
CSIC y CIBERER, por su proyecto “Sfrpl: una molécula candidata para
frenar la degeneracion de la retina”. El acto de entrega de este premio se
celebrd el pasado viernes 26 de noviembre de 2010.



http://www.elaandalucia.es/

Informacion sobre enfermedades raras

Mesa Redonda sobre Genética Molecular y Medicina Personalizada en
Cervantes TV

Mas informacidn
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