DE INVESTIGACION BIOMEDICA EN RED
DE ENFERMEDADES RARAS

C/ Alvaro de Bazan 10
~ 46010 Valencia - Spain
Tel. +34 96 339 47 89
info@ciberer.es

BOLETIN SOCIAL NUM. 8
22/03/11

En caso de visualizacion defectuosa, podéis consultar el boletin en formato pdf adjunto.




Dia de las Enfermedades Raras

El CIBERER presenta investigaciones colaborativas fructiferas en la
Jornada Investigar es Avanzar

Mas de 150 personas asistieron el pasado miércoles 23 de febrero a la lll
Jornada Investigar es Avanzar organizada por el CIBERER en Madrid en el
marco del Dia Mundial de las Enfermedades Raras. En este encuentro, se
presentaron investigaciones colaborativas fructiferas en tratamiento de
adultos con enfermedades metabdlicas, esderosis lateral amiotrofica
(ELA) y sindrome X fragil. También se presentd la base de datos de
enfermedades raras europea Orphanet, que cuenta con una amplia
informaciéon sobre tratamientos, medicamentos huérfanos, recursos
asistendales y asodiaciones de afectados de todo el continente.

Mas informadon

Fotografias del evento

Nuevo libro sobre el tratamiento informativo de las enfermedades raras

DESAFIOS Y ESTRATEGIAS al servicio de los responsables de comunicacién de las asociaciones
COMUNICATIVAS DE LAS
ENFERMEDADES RARAS: En el marco de la Il Jornada Investigar es Avanzar, se presentd la

LA INVESTIGACION MEDICA

REFERENTE investigacion social Desafios y estrategias comunicativas de las

enfermedades raras: la investigacion médica como referente. Cientificos
sociales de la Universidad de Almeria, la Universitat de Valéencia y la
Universidad CEU Cardenal Herrera han analizado el tratamiento de las
enfermedades raras en los medios de comunicacién y han propuesto
medidas para mejorar su visibilidad que pueden ser de utilidad para los
responsables de comunicacién de las asodaciones de afectados. Podéis
encontrar este libro, que ha sido editado por el CIBERER, en nuestra
pagina web en espaiol y en inglés.

Libro en espanol

Libro en inglés



http://www.ciberer.es/documentos/noticias/NP%20jornada%20CIBERER%20enfermedades%20raras%2023-02-2011.pdf
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_docman&task=cat_view&gid=45&Itemid=124
http://www.ciberer.es/documentos/Libro_Castellano.pdf
http://www.ciberer.es/documentos/Libro_Ingles.pdf

Investigacion en enfermedades raras

Una unidad CIBERER hara un ensayo clinico con tres antioxidantes para
tratar la adrenoleucodistrofia ligada a X

Un grupo de investigacion del CIBERER liderado por la doctora jefa de
grupo Aurora Pujol en el IDIBELL de Barcelona iniciard un ensayo clinico
qgue utilizard un céctel de tres antioxidantes con 20 pacientes para
determinar si es eficaz en el tratamiento de la adrenoleucodistrofia
ligada a X. Este céctel ya ha sido aplicado con éxito en el modelo murino
de la enfermedad. Esta investigacddn ha sido publicada en la versidn
electronica de la revista Annals of Neurology.

Mas informadon

Avances en diagnodstico, analisis genético, relacion genotipo-fenotipo y
factores prondstico de la anemia de Fanconi

Las Unidades del CIBERER lideradas por los doctores jefes de grupo Javier
Benitez, Juan Bueren y Jordi Surrallés han participado en dos
invesgaciones publicadas en las revistas dentificas Blood y Journal of
Medical Genetics para las que han trabajado con la practica totalidad de
los espafioles afectos de anemia de Fanconi. En estos articulos, proponen
nuevos métodos de analisis genético y diagndstico, y estudian el papel del
principal gen de la anemia de Fanconi, FANCA, en las manifestaciones
clinicas de la enfermedad. En estas investigaciones, desarrolladas en el
marco del proyecto FANCOGENE cofinanciado por el CIBERER, han
participado 11 hospitales de Espafiay Portugal.

Mas informadon



http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=615&Itemid=62
http://www.ciberer.es/documentos/noticias/Nuevos%20avances%20en%20el%20diagnstico%20Fanconi.pdf

Colaboracién de afectados e investigadores

Los investigadores presentan sus avances en el estudio genético del
angioedema hereditario ante los afectados

La Asociadon Espafiola de Angioedema Familiar por Deficiencia del
Inhibidor de C1 reunid a afectados por AEH (Angioedema Hereditario) y
AEA (forma adquirida, no heredada, de esta enfermedad de baja
prevalencia) en su asamblea anual celebrada en el Hospital Universitario
La Paz de Madrid el pasado sabado 5 de marzo. El doctor Alberto Lopez
Lera y la doctora jefa de grupo Margarita Lépez Trascasa, investigadores

del CIBERER y del citado hospital, presentaron su labor de investigacion
en esta patologia. Han estudiado el gen del inhibidor de C1 en las familias
espafiolas afectadas, identificando hasta la fecha mdas de 100 mutaciones
distintas. Ademads, han iniciado redentemente un nuevo proyecto que
pretende analizar las variaciones de expresion génica en el genoma
completo de pacientes con angioedema hereditario, en busca de otros
genes, distintos del inhibidor de C1, que pudieran influir en los diferentes
grados de sintomatologia de estaenfermedad.

Mas informadon

CIBERER y FIPSE colaboraran en la investigacion de la lesidn
mitocondrial en pacientes VIH-positivos

e
I Se La Fundacidn para la Investigacién y la Prevenddn del SIDA en Espaiia
(FIPSE) y CIBERER han firmado un acuerdo de colaboracion para la

“Caracterizacion de la lesidn mitocondrial y apoptética en pacientes VIH-
positivos en relacion con la progresién de la infeccion”. La doctora Gloria
Garrabou, de la unidad CIBERER que lidera el doctor Francesc Cardellach
en el Hospital Clinic de Barcelona, es la responsable del desarrollo de esta

investigacion.



http://www.angioedema-aedaf.org/

El CIBERER colabora en el Congreso Benéfico sobre Sindromes
Hipoténicos - Sindrome de Rett

El investigador jefe de grupo del CIBERER Eduardo Tizzano y la doctora
adscrita Judith Armstrong participaron en este congreso benéfico
celebrado el pasado 11 de marzo. Este encuentro, que estuvo dirigido a
cualquier tipo de personal sanitario relacionado con los sindromes
hipoténicos, donara todos los recursos recaudados al Fondo Biorett. Este
fondo fue creado por familiares de afectadas con el objetivo de fomentar
la investigacidn en el sindrome de Rett, que es un trastorno neuroldgico
de base genética que afecta a 1 de cada 10.000 nifias que nacen, con lo
gue constituye el sindrome de mayor incidencia después del sindrome de
Down. La doctora Armstrong coordina esta investigacion desde el Hospital
Sant Joan de Déu de Barcelona.

Mas informadon

Los doctores CIBERER José Maria Millan y Manuel Posada son
galardonados con el Premio FEDER 2011

Los doctores José Maria Millan, Subdirector Cientifico del CIBERER, y
Manuel Posada, investigador jefe de grupo del CIBERER y del Instituto de
Investigacion en Enfermedades Raras, han sido galardonados con el
Premio FEDER 2011. Los investigadores recogieron el galardén en el acto
del Dia de las Enfermedades Raras celebrado en el Senado el pasado
jueves 3 de marzo.



http://www.fondobiorett.es/

Agenda

ERENC SN EE N e e o
Acto de Pesertacrin del Morw

Planteamientos basicos
del cdncer hereditario.
Principales Sindromes

Conferencaa Magatral 3 cargo de D Albert Joyell

Presentacion del libro “Planteamientos basicos del cancer hereditario.
Principales sindromes”

El Colegio Oficial de Médicos de Madrid acoge la presentacion de
Planteamientos bdsicos del cdncer hereditario. Principales sindromes el
proximo 6 de abril a las 19 horas. Este libro, editado por la Fundacion
Tejerina y por el Instituto Roche, ha sido coordinado por el doctor Miguel
Urioste, investigador del CIBERER y del Centro Nacional de Investigaciones
Oncoldgicas.
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Info

rmacion para afectados

Fmearann

Overview of therapeutic approaches for
spinal muscular atrophy

Guia internacional para informar de los posibles tratamientos futuros a
los afectados por atrofia muscular espinal

El doctor Eduardo Tizzano, investigador jefe de grupo del CIBERER vy
adjunto del Hospital de la Santa Creu i Sant Pau de Barcelona, ha
elaborado a través de Treat-NMD una guia en inglés para informar a los
pacientes y a sus familias de las distintas lineas de investigacion que se
desarrollan en estos momentos para conseguir futuros tratamientos para
la atrofia muscular espinal. Estas propuestas terapéuticas estan todavia
en el laboratorio o en fase de ensayo dinico. Esta guia estd en proceso de
ser editada en espaniol, italiano y aleman.
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