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1.1. MISION

Nuestra misidn es ser un centro donde se prime y se favorezca la colaboraciénopémacion entre
grupos de investigacion biomédica y clinica, en el spidaceespecial hincapié en los aspectos de la
investigacién genética, molecular, bioquimicasfular de lasEnfermedades RaradER) genéticas o
adquiridas. Aumentandonuestro conocimiento sobre la epidemiologia, las causas, méasinismos de
producdén de las EREsta investigacion es la bapara proveer de nuevas herramientas para el
diagndstico y la terapia de l&nfermedades Raragavoreciendo la investigacién traslacional entre el
mediocientifico del laboratorio y el medio clinico de los ¢eatsanitarios.

1.2. OBJETIVOS

Cada una de las lineas estratégicas que el CIBERER ha especifmadiam de estratégico 202013
viene acompafada de unos objetivos principales gefnen el marco de trabajo para este afio 2010

El reto que se plantea en este momento el CIBERER es el de llegar a ser un referente nacional e
internacional enER Para ellpha de seguir potenciando lineas de actuacién sobre las que ha estado
mejorando estos afios de vida: trabajo en red, investijade excelencia, investigacion colaborativa,
transferencia de resultados y visibilidad socdlemas derabajar muy duramente algunos aspectos

para alcanzar este retola internacionalizacion de la investigacion, la relacion efectiva con el sector
productivo o la visibilidad institucional.

Las lineas principales de actuatidel plan estratégico 2012013 y que definen los objetivos y
actuaciones concretas para 2010 son:

1. POTENCIBIONDEL DESARROLLO DE UNXESTIGACION DE EXENCIA EN
ENFERMEDADERARAS

Esta linea estad motivada por la necesidad de mantener un nivel de excelencia muy competitivo en el
ambito de las ER. Actualmente hay alrededor de 7000 Enfermedades Raras conocidas segun,Orphanet
este nimero sigue en aumento. Este hecho provoceaelzesidad de que el CIBERER se especialice en
aquellas ER mas investigadas por los grupos cientificos y que sirva de paraguas para todas las otras. Para
ello es necesario dotar de recursos estables a los grupos para que les permitan realizar 1+D, famentar |
colaboracién externa y potenciar la internacionalizacion de la I+D en Enfermedades Raras. El objetivo de
esta linea esta encaminado a aumentar la calidad del conocimiento producido, y a desarrollar un plan de
formacién especifico para la problematica lds Enfermedades Rardsos objetivos especificos para

esta linea son:

1.1.Fomento de la capacidad investigadodkel CIBERER
1.2.Internacionalizacién de la investigacion
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‘2. FOMENTO Y CONSOLIDAE DEL TRABAJO DEVESTIGACION EN RED,
GARANTIZANDOLA COMPLEMENTARIED CON LAS INSTITOGIES

| CONSORCIADAS Y COSSLPROGRAMAS AUTON@®S, NACIONALES Y

|  EUROPEOS.

La cooperacion y articulacion de los grupos que trabajan en Enfermedades Raras es imprescindible para
el desarrollo de una investigacién capaz de aportar solesi@enunas enfermedades con tan bajo indice

de prevalencia en la poblacion. Aqui entra el papel dinamizador de la Oficina de Gestién en la blsqueda
de sinergias entre los diferentes grupos de investigacion.

Por otra parte, el hecho de actuar conjuntamentindantas instituciones y programas de financiacion

hace que puedan existir duplicidades con estas. EI CIBERER tiene como objetivo el desarrollo de
programas que supongan un valor afiadido a las instituciones consorciadas y aporten valor afiadido a los
grupos de investigacién que participan enlébs objetivos especificos para esta linea son:

2.1.Potenciacion de @operaciores entre unidades CIBERER
2.2.Desarrollo de plataformas/servicios compartidos o en red del CIBERER

3. INVESTIGACION TRASI®BNAL MEDIANTE INRACOON CON EL SISTEMA
NACIONAL DE SALUD.

El CIBERER reune a diferentes grupos de investigacién que van desde grupos que realizan ciencia basica
en universidades y centros de investigacion, hasta grupos que realizan una investigacién mas clinica y
estan ubicads en hospitales. Esto proporciona al CIBERER una capacidad para el desarrollo de
investigacion traslacional, y de trasladar la 1+D de Enfermedades Raras al SNS. Esta labor del CIBERER es
uno de los objetivos principales para el cual se cred el consorcio.

Otro del los objetivos del CIBERER es mejorar las directrices para asistir a los clinicos y a los pacientes en
la toma de decisiones sobre la atencion sanitaria adecuada para problemas clinicos especificos. Para
ello, el CIBERER, promovera acciones en ®3itido, como la creacién y mejora de guias clinicas en el
ambito de las Enfermedades Raras, ensayokoblninvestigacion terapéuticapyeclinica

Los objetivos especificos para esta linea son:

3.1.Desarrollo de acciones encaminadas a potenciar la inigestion traslacional
3.2.Fomento de la traslacion asistencial en ER al SNS

|4, DESARROLLO DEL MARD® INTERACCION Y EMS DE ACTUACION ER
CON EL SECTOR PRODWO BIOSANITARIO RANSFERENCIA DE
INVESTIGACION).

Con el objetivo de fomentar la transferenciasakttor productivo, el CIBERER potenciara la formacién en
gestion del conocimiento, pondra en marcha acciones para fomentar la colaboracion con empresas del
sector, desarrollara acciones encaminadas a la potenciacion de la innovacion.
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El CIBERER ha de seguir la infraestructura, el conocimiento y la experiencia necesaria para que los
procesos de transferencia de la Investigacion CIBERER al sector productivo sea una actividad
normalizadal.os objetivos especificos para esta linea son:

4.1.Desarrollo de las lerramientas para los procesos de transferencia
4.2.Fomento de las actividades de transferencia del Conocimiento e Innovacid@nérmedades
Raras

‘5. VISIBILIDAD INSTITIWINAL CON PRESENEN ESCENARIOS CLAKE"ER"
| JUNTO CON LOS AGERTIOCIALES E INSTCTOMLES.

La dispersién y el bajo numero de instituciones y centros de investigacion que trabajan en el &mbito de
las Enfermedades Raras es un impedimento real para el desarrollo de acciones conjuntas. Ademas, en
muchos casos, estos actores se encuentrano@ios paises. La relacibn con el alto nimero de
asociaciones de pacientes, que representan a millones de afectados Espafioles, es otro de los objetivos
prioritarios para el CIBERER.

Esta linea pretende generar oportunidad de desarrollo para el CIBERER yogas los agentes
implicados acerca de las Enfermedades Raras, para ello se desarrollara un Plan de Alianzas Estratégicas,
en la cual se pretende crear una red que pase desde los investigadores bésicos a los investigadores y
personal clinico, estando éndo momento en contacto con los pacientéss objetivos especificos para

esta linea son:

5.1.Desarrollo de un plan de alianzas estratégicas para cumplir con los objetivos especificos
5.2.Difusién de actividades CIBERER para mejorar el conocimiento social meektigacion en ER

6. GESTION Y COORDIN@ARIDE LAS ANTERIORHESEAS ETRATEGICAS Y DE
SUS PROGRAMASNESTRUMENTOS ESPECTS A TRAVES DEQRICINA DE
GESTIONHERRAMIENTA TRSVERSAL.

Esta linea es transversal a todas las anteriores y esta motivada pecesaria adaptacién que requiere

la estructura administrativa y organizativa del CIBERER para desarrollar las lineas anteriores de la forma
maés coherente. Las acciones englobadas en esta linea estan encaminadas a consolidar los programas
mas exitososlel anterior periodo y reorientar el resto. Todo ello junto con la implantacién de sistemas

de calidad y de evaluacion eficientes.

El papel dinamizador y de apoyo de la Oficina de Gestidn, es nuevamente un valor afiadido que el
CIBERER ofrece tanto a lospps de Investigacion como a las Instituciones Consorciadasobjetivos
especificos para esta linea son:

6.1.Consolid&ion/ Mejora los programas CIBERHER éxito
6.2.Creacién de nuevos programasinstrumentos CIBERER
6.3. CalidadEvaluaciérnprogramas y unidade€IBERER
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Los programas del CIBERER son las herramiem@amentalespara abordar los objetivosstratégicos
detallados en el capitulo anterior: fortalecer los grupos de investigacion, dotarlos de mas recursos y
fomentar la colaboracién cientifica, técnica y clinica. Ademas, se potencia la formacién y el flujo de
conocimiento en el campo de l&snfermedades Rara#ctualmente nos hallamos en un periodo de
restricciones econdémicas debido al presupueg@ra 2010 desthado al Ministerio de Ciencia e
Innovaciény en concreto a las instituciones dependientes del ISEslIpor ello que los programas y
actuaciones para esta anualidad tienen una importancia vital a la hora de alcanzar los objetivos
estratégicos. Esta anudéid sera necesario, mas que nungaabusqueda activa de financiacién para el
desarrollo de actividades, una mayiorplicacionde los grupos yn apoyo de l@ficina de Gestiopara

la puesta en marcha de actividades con alto valor afiadido.

A continuaci@ se detallan las actuaciones programas activodel centropara la anualidad de 2010.

3. Desarrollo de nuevos instrument

11 RRHH

1. Consolid@ion y mejora de los »

P 12 Formacion

programasesratégicosdel CIBERER
13 Proyectodntramuraks
2.1 Plataformas de poyo a la 1B

2. Otros programas 2.2 Actividad InstitucionalPlan de Alianzas Estratégicas
2.3 Comunicacion
3.1 Acciones Traslacion

para complementar los programg

3.2

Apoyo a la Transferencia

CIBERER

3.3

Promocion de proyectositernacionales

Después de los diferentes andlisis realizados y de la evaluacién por parte del Comité Cientifico Externo,

desde el CIBERER se van a priorizar los programas de Recursos Humanos, Formacion y Proyectos

Intramurales, por ser aquellos progras que respondemejor a los estatutos del CIBERERer los
programasde mayor importancia e interés.

Estos programas son la base fundamental sobre cual se articula la actividad cientifica del. CIBERER



CENTRO DE INVESTIGACION BIOMEDICA EN RED
DE ENFERMEDADES RARAS

6 C“iberer Plan de Acci6r2010

Instrumentos para el plan de accién 2010

Instrumentos 2006-2009 Instrumentos en 2010

v

» Programade RRHH Programade RRHH

» Programade Intramurales Programade Intramurales

» Programzdz 2quipamisnto Programade Plataformasde apoyoz la D

[Bicbanco, Plataforma de recursas compartidos,
otros...}
> Programzade accionss espadiales

Programa de acciones de traslacion
de zito coste
o Programa de formacion [fomentande cursosy
» Programade formacion moviidad)
Programade apoyo alz transferendade
» Programadsz apoyo zlasireas investigacion

Promocionde proyectos intamacionales

> Programade asesoramiento de Plan de comunicacion

proteccion delainvestigacion Plan dea alianzas estratégico CIBERER**

> Plan de comunicacion

Rojo: Programas que desgparecen
Azul: Nuevos programas
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2.1. CONSOLIDAIONY MEJORMELOS PROGRAMASSTRATEGIC DS
DEL CIBERER

Tras el analisis de las actuaciones llevadas a cabo durante el periode2@dalel CIBERBRIa
evaluacion niterna de los programas CIBERER por parte del Comité Cientifico Exterima ido
priorizando aquellos programas que tenian mas éxito, modificando algunos aspectos para mejorarlos
adaptarlos a necesidades

1. PROGRAMA DE RR.HH

Durante el ultimo periodo 2068009del CIBERER, el programa deHRRa puesto en marchana serie

de acciones destinadas capacitar y dotarse de una masa criticap#gsonal cientifico y técnic&stas
acciones de contratacién han integrado al nupersonal de investigacion en los grupos de las distintas
instituciones que constituyen el CIBERBRacias aeste refuerzo de la masa critica, se han podido
incrementarlos avances en la investigacide las ERSi bien, el programa necesita una reoriesitm
para consolidar estos avances en la investigacion especifica en ER.

Para el CIBERER, dlave del éxito se basa en la investigacion, la profesionatdagersonal y el
compromisoacerca de lagEnfermedades Rara®or este motivppara el segundo pévdo 20102013

los objetivos @l programa de RR.HH esténcaminadosa reforzarla excelencia investigadorde la
plantilla CIBERERIa alta especializacidie los contratadogn ER

Para llevar a cabo dickobjetivos, es necesaripara el afio 2010

- Haler finalizado el andlisis de las actividades giaisonal CIBERERsta se finalizara en enero de
2010(véase anexe5.4 y 55)

- Dar un vadr afiadido al personal CIBERER
- Configuraun modelo de seguimiento de la actividad cientifiehpkrsonalen ER
- Estabkecerpoliticas de emprespara el personal cientifico y técnico del CIBERER

0 desarrollar una cultura corporativa

0 potenciar, desarrollar y aumentdas habilidades en el ambito de ElR los contratados
Durante esta anualidad daiciardademas,un proceso dereajustede la plantilla del CIBERER nuevo
escenario econémico

Loscriterios para seguimientde este programa para el afio 20f&togen

- Publicacién en E.Re contratadcs CIBEREfRalvo el personal técnico de apoyo)

- Publicaciones en reviagsde impacto

- Publicacioneen E.R. en las que participeantratados erpublicacionesooperativas entregrupos
CIBERER

Este programa esté destinado a favorecer la consecucion de los obje@spscificos
1.1 Fomento de lacapacidad investigadora CEHHRER

1.2 hternacionalizacién de la investigacion

2.1 Potenciacion de colaboraciones entre unidades CIBERER

Indicadores:

- N° de contratados por grupo

- N°deDoctors becari, técnices (Categoria profesional de los contratajles el CIBERER
- Ne tesis leics por contratados

- Publicaciones de los contratados en colaboracion con otros grupos CIBERER

- Publicaciones de losontratadosen E.R
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|2. PROGRAMA DE FORMAGIO

En 2010 el Programa de Formacion CIBERER entra en una nuysvaletale todos sus procesos se
realizaran mediante protocolos normalizados de operacién y con evaluacion de todas sus acciones.

Por otro lado,se pondr4 en marcha una serie de acciones encaminadas a conseguir el mayor nivel
posible de financiacion propia través de: concurrencia a convocatorias publicas nacionales e
internacionales, busqueda de mecenazgos y patrocinios.

2.1. SUBPROGRAMA BECAS LANZADERA

El objetivo de este programa es servir de herramienta para captar vocaciones investigadoras con
excelenciadc RSYAOF @ LYy (GS3INY yR2aS Sy Rdjoraglds@buisas@idnamds 201 f RS
RAalLRyAotSa LIRNIf2a 3INHzI2a RS Ay@SadaAalrOAsyéd

Se mantendra el formato de becas de un afio improrrogable, manteniendo los minimos de excelencia
académica establecidos @009 expedientes con media de 2,2 o supe)ior

Para este subprograma, se establecera una estrategia de interlocucion con posibles entidades
patrocinadoras o0 de mecenazgo con el objeti® que, desde 2010 pueda externalizarse total o
parcialmente el cogt de este programaor la naturaleza de este programa, se trabajara pareseguir

el patrocinio porparte defundaciones dependientes de entidades bancarias como contrapartida dentro
del proceso de negociacion de proveedores.

Los objetivos somantener tn namero de concesiones entre 8 y 12 cada afio.

- EI75% de los becarios que se benefician de las becas lanzaderas han de conse@oanai@cion
alternativa para poder continuar su formacion, por ello la nota deseada para conceder becas lanzaderas
ha de ser superior a 2.0, ya que esto aumenta altamente las posibilidades de conseguir una beca
alternativa o financiacion externa.

- El 30% de los becarios que se benefician de las becas lanzddbest haber renunciada estas por

haber conseguido becaidternativas o financiacion externa.

Indicadores

- % de permanencia en los grupos de los becarios-2009.

- % de permanencia en los grupos de los becarios-2009 con beca alternativa de mayor duracion.

- % de renuncias antes de finalizar el afio defrdte por conseguir financiacién alternativa
permaneciendo en el grupo

- N° de concesiones convocatoria 2010

- Nota media de los expedientes de laxags concedidas etbnvocatoria 2010

2.2. SLIBPROGRAMA MOVILIDAD

El objetivo de este programa es facilitas lastancias de formacion de los investigadores CIBERER. Su
interés estratégico se desprende de su integracion preferente en tres de los objetivos globales del
/ L. 9 w YaworeRes la c¢olaboracion entre los grupos y la integracion entre la igaeiin bomédica
basicaytrasl OA 2yl £ & I AJNI OF X D [deskdbli lgaipd$ettos @e investigacion
cooperativaé @staldecer proyectos y colaboraciones con otros centros de investigacion y con
O2YLI 3NF&A FIFENXYIOSdziAOlIa @ 0A20S0y2ts53A0a¢ o

Durante el afio 2010 las ayudas a la movilidad se limitaran a las correspondientes a las estancias en
otros grupos CIBERER. Excepcionalmente, si resultan criticas para el progreso de acciones de traslacion o
transferencia, se contemplara el apoyo a estancragm®ipos de investigacion externos al CIBERER.

Obijetivo:

10
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- Concesidn de una30ayudas a la movilidad ietna, de una semana dkiracion aproxnadamente.

- Aumentar el nimero de solicitudes de ayuda a la movilidad interna un 20% en relacion al afig pasado
para poder estudiar el interés de cada solicitud y elegir 3@scon mayor caracter formativo,
especialmente vinculada al aprendizaje de nuevas técnicas.

- El 50% de las acciones han de estar relacionadas con proyectos de investigacién conjuntos entre el
grupo origerdestino o al uso de equipamiento CIBERER o plataformas de investigaciéon CIBERER.

Desde este subprograma se ofrecera informacién y apoyo para la concurrencia a convocatorias de
ayudas externas para la realizacidn de estancias en el extraiggoersonal de los grupos CIBERER.

Indicadores:

- N de solicitudes de ayuda de movilidad interna

- N° de solicitudes de movilidad correspondientes a pares de grupos (ediggimo) que no han
solicitado estas ayudas en ejercicios anteriores

-N° de sdkitudes vinculadas a proyectos de investiga@onjuntos

- N° de solicitudes vinculadas al aprendizaje de nuevas técnicas

- N° de solicitudes vinculadas al uso de equipamiento CIBERER o plataformas de investigacion CIBERER

2.3. SUBPROGRAMA CURSOS

B objetivo de este subprograma es fomentar la celebracién de cursos internos CIBERER. Las ayudas para
la asistencia, componente importante de este subprograma en el periodo-2009, se limitaran a
convocatorias puntuales para facilitar la asistencia de miembe$os grupos CIBERER a cursos de
interés especifico para el desarrollo de alguna de las lineas estratégicas del centro.

El CIBERER organizatdmenosun curso anual, coordinado o no con la celebraciéon de la Reunion
Cientifica. Este curso debera contar ratariamente con profesorado, stando reservado méas de un

80% de las plazas para investigadores de los grupos CIBERER. La posibilidad de asistentes externos debe
contemplarse como una posibilidad de autofinanciacion parEiste curso se planificara, @mincipio,

para que tenga lugar durante el Gltimo trimestre del afio.

Ademas del curso anual, se podran organizar curso de menor envergadura que impliquen formacién
especifica para personal CIBERER en areas de especial importancia estratégica: gestion del
conocimiento, propiedad intelectual y puesta en valor mediante transferencia al sector productivo.

Para la organizacion de actividades formativas: cursos y movilidad, resultara basico el aprovechamiento
de la cartera de recursos internos, recopilada emedmtario 2009.

Por otro lado se establecerd interlocucién con las entidades consorciadas de modo que podamos por un
lado aprovechar sus programas de formacion en beneficio de nuestros empleados y, por otro, organizar
algln curso monografico dentro de spsogramas. Como ejemplo podriamos tomar los cursos que
organiza la Escuela Nacional de Sani(ledS). EI CIBERER, contactara con lap&fdJroponerla
inclusiéd de un curso especifico sobEafermedades Raras

Los objetivos de este subprograma para €l®8on los siguientes:

- Un curso anual organizado por CIBERER
-Un 20% de los cursos menores organizados por el CIBERER han de ser financiados o subvencionados.

Indicadores

- N° de solicitudes para asistencia al curso anual CIBERER
- NO°de cursos menores

- N°de solicitudes para la asistencia a los cursos menores
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- Encuestas de valoracion del curso por parte de asistentes CIBERER
- Convocatorias de ayudas parditzanciaciénde cursos a las que se ha optado

Este programa esta destinado a favorecer la consecuciérios objetivosespecificos
1.1 Fomento de la capacidad investigadora CIBERER.

1.2 Internacionalizacién de la investigacion

2.1 Potenciacion de colaboraciones entre unidades CIBERER

4.1 Desarrollode las herramientas para los procesos de transferencia

3. PRGGRAMA DE PROYECTAS$RAMURALES

Los Poyectosintramurales del CIBERER estan orientados a reforzar las relaciones entre los grupos de
investigacién y fomentar lgooperacion,tanto dentro de una misma areeientificacomo entre las
distintas areasSon proyectos orientados a teaslacién del conocimiento al SNHa transferencia al

sector productivoEn estos progctoshan departicipar los Jefes dergpos y el personal contratado por

el CIBERERasta lafecha ro seha limitado el nimero de proyectos en los que puede ipgrar cada

grupo; no obstantedado queen el marco actuallos recursos si son limitados, dutara anualidad

2010, no contara con financiacion propia del CIBERER.

LosProyectosIntramurales objeto deeste programason aquellos cuyo objetivo es la obtencién de
nuevos conocimientos cientificos o técnicos en una situacion altamente competitiva en el campo de las
Enfermedades Raras

Para 2010,se dara gran prioridad al caracter de trasferencia y/o traslaciéon de los Proyectos
Intramurales de modo que los resultados/conocimientos surgiiogstos se materialicen en avances
en diagnostico, prondstico o la mejora de la calidad de gidtorno social de los afectados por ER.

La proximaconvocatoria deProyectos Intramuralesmplicara que las propuestas de proyectos se
engloben enalguna de lasiguientesareas de interéen el estudio de una ER o un grupo de f&e
tengan unafinalidad claramentetraslaiva al Sistema Nacional de Saledde transferencia al sector
productivg sin olvidar el componente cooperativo que predominaba hasta ahora.

1. Cartografia y tonacién de genes de enfermedades monogénicas

2. Fisiopatologia y mecanismos de produccion Befermedades Raras

3. Andlisis de rutas tolégicas y de dianas terapéuticas

4. Drug discovery: desarrollo de medicamentos (farmacos, terapia génica, celular, ingenieria
tisular)

5. Genomica de enfermedadeasiras ycomplejas

6. Desarrollo de herramientas diagnésticas

7. Investigacionclinica y erapéutica(historia natural, ensayos clinicos, guias clinicas)

8. Epidemiologia génica

9. Epidemiologia de B
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Requisitos Proyectos Intramurales

AREAS DI ENFERMEDALIL GRUPG DE AReleon

INTERES ES RARAS INVESTIGACIO| TRASLACION TRANSFERENC Cg;}f:;"”aﬁva das
PARTICIPANSE e o P

Investigacion

biolégica Trasplante de célula:

integrada de ER{ Epidermolisis U704 C. Ayuso madre epidérmicas piel cultivada

y procesos| bullosa U714 M del Rio alogénicas

fisiopatol6gicos histocompatibles

relacionados
Mecanismo  de
inestabilidad
genémica y
predisposicion al
cancer

U706 J. Benitez Células  pluripotentes
Anemia de| U710 J.A. Bueren | corregidasgeneradas a
Fanconi U733 F. Pallardé partir de especimenes
U745 J. Surrallés de pacientes

Avance en el
conocimiento de| Genoma Espafia
esta enfermedad

Serealizard una seleccion das propuestasialorando més positivamente lagie tengan un mayor
componente traslacionallas que participen con empresaslas que fomenten el uso compartido de
plataformas CIBERER.

Los Proyectos Intramurales iniciados en afios anteriores que sigan vigentes a fecha de la proxima
convocatoria podran presentarse como propuestas de proyecto si cumplen los requisitos arriba
mencionados y seran sometidasunproceso de valoracién y seleccion que talievas propuestas.

Se hara una busqueda dénanciacidon publica o privada para poder poner en marcha las mejores
propuestas deProyectos IntramuralesDe hechg esta areaya ha empezado a identificgyosibles
entidades/organismos, con especial interéslanconvocatoria de la Maraté TV3 de febrero de 2010,
para lo cual se fomentar4 la presentacion de proyectos conjuntos con los grupos CIBERERIfa.
Ademaésla busqueda de financiacion activasmtinuarddurante todo el afio, ya que dependiendo del
tipo de proyecto se presentara la propuesta a una convocatoria u otra.

La duraciénde losproyectosdependeradel alcance que se quiera dar al proyegtde la financiacion
obtenida(Convocatoria externa)

- Se fomentaranlos Proyectos Intramurales mediante solicitudes deexpresiones de interés,
bus@ndoprogramas y convocatorigmra su desarrollo

- El Programa de Proyectdstramurales notendra financiacionCIBEREPRara esta anualidad
2010

Cronograma del Programa &eoyectodntramurales

DICIEMBRE ENERO
2009 2010
Im M [3 |v |[s |D L Im[m]3 [v]s |D
1 2 3 4 5 6 1 2 3
7 8 |9 10 11 12 13 4 5 6 7 8 9 10
14 15 16 17 18 19 20 11 12 13 14 il 16 17
21 22 23 24 25 26 27 18 19 20 21 22 23 24
28 29 30 31 25 26 27 28 1290 30 31

Lanzamiento de la convocatoria de Proyectos Intramurales 2010

Seleccibn y valoracion de las propuestas
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Las actividdespara llevar a cabeste programa se centran efostipos:

2.3.1. Identificaciony apoyo a propuestasle proyectocooperativos de grupo€IBERER

Convocatoria de expresién de interés para desarrollo de proyectos intramurales

Comunicacién con lodefes de @po de las posibles propuestasglsccién de proyectqsy
busqueda de financiaciéactiva por elArea de Gestoreson especial interés en la convocatoria de
febrero de la Marat6 TV3.

1 Apoyo en la gestién para la presentacion de propuestaperativas dgrupos CIBERER

f
f

2.3.2. Soporte administrativo durante la ejecuin del proyecto.

El objetivo a alcanzar durante esta anualigesilapreparacién de al menadl) propuestas para solicitud
de financiaciony la concesion definanciacién paraun minimo de3 proyecbs en loscudes estén
implicadasun minimo de6 unidades CIBEREAR.menosuno de los proyectos tendrd que tener un claro
componente de transferencia.

Este programa esta destinado a favorecer la consecucion de los objeéispscificos
1.1 Fomento de l@zapacidad investigadora CIBERER.

2.1 Potenciacién de colaboraciones entre unidades CIBERER

3.1 Desarrollo de acciones encaminadas a potenciar la investigacién traslacional

Indicadores

- N°de grupos participantes

- No°de propuestas de proyectos

- N° de proyetos con financiacién (externa)

- Ne°de proyectos dedicados a la transferencia
- N°de proyectos dedicados a la traslacion
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2.2. OTRO$PROGRAMAS

‘l. PLATAFORMAS DE APOAXQA 1+D

Uno de losobjetivos estratégicos par&IBERE&urante los proximos afios es implantar plataformas de
apoyo a la investigacién que aprovechen los recursos y sinergias existentes entre CIBEBiEtas
Instituciones @nsorciadas. Ademas del CIBERER Biobaguise potenciar la puesta en marcha de
plataformas que den apoyo especifico a la actividad investigadora.

Las actividades concretas de este programa durante 2010 se
centraran en:
.
cibererbiobank
1. OBERER BIOBANK

CIBERER BIOBAMBKE2 y (i A ydzt N3 O2y f+ | OGAGARIR AyRallkar Rl Sy wun
la investigacion en el campo de las ER mediante la provisién de muestras y servicios y el fomento de
nuevas lineas de acciOnd

El Plan estratégico para el Biobanco egtagsado en los siguientedbietivos:
A) Proveer abiobancode muestras bioldgicas y fomentar un plan de alianzas y difusién

Para ello continuard proveyendo al Biobanco de material biolégico que le permita atender
adecuadamente la demanda de muestrasERpor parte de investigadores. Las iniciativas dirigidas a
conseguir tal fin seran:

1 Canpafiade muestraprospectivasde calidad de uso en investigacion. Conlgétivo de captar
un minimo des0 muestras.

1 Canpafiade muestrasretrospectivasde calidad de uso en vestigacion. Corel objetivo de
alcanzar un lat00muestras.

Esta primera fase de captacion se nutrirda fundamentalmente de muestras aportadas por los grupos
CIBERER.

Previameneé, se elaborara un catdlogo denfermedades Rarasara las cuales se quiere teber
material bioldgico. El contenido del catdlogo atendera a diversos criterios de seleccién pemdréeen

cuenta las enfermedades con las cuales trabajan, bien investigando, bien diagnosticando, los grupos
CIBERER.

Lacaptacién de muestras se artlana de dos formas:
1 En el caso de los grupos pertenecientes al CIBERER, mediardampafia anuale captacion

1 En el caso de grupos externos, mediante el contacto a nivel individual y la realizacion de jornadas
informativas en centros de investigacién, dpitales, etc.. Se comenzard por el Hospital
Universitario La Fe, debido a la relacién que se mantiene con el mismo, y que quedé formalizada
mediante convenio, asi como por los integrantes de la Red Valenciana de Biobancos a la cual se
adscribe el CIBERBRbank El objetivo es organizar al menos una jornada en 2010.

El proceso deaptacion en el caso de muestras prospectivas se realizara a nivel clinico directamente por
losprofesionales sanitarios que atienden al paciente.

1 Una vez el biobanco se hayapisto de muestras, sealizaradla adhesion a redes de biobancos
nacionales e internacionales (RVB, BBMRI, Eurobiobank) y se fomentaddalasaciones con
biobancos nacionales e internacionales
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1 Fomento de la colaboracion con empresas biofarmacéuticediante la firma de acuerdos con
el fin de obtener financiacidon para el desarrollo de proyectos y contribuir a la sostenibilidad
econdmica del BiobancdEl objetivo para 2010 es alcanzar un acuerdo con una empresa
biofarmacéutica.

1 Las actuaciones contengalas en el primer objetivo iran acompafadas por acciones de difusion
de la actividad del biobanco. De esta tarea se hara cardoeadde ComunicaciorEl objetivo es
realizar dos presentaciones en hospitales y difundir al menos 2 notas de prensa er28l8h

B) Generar un valor afiadido para los grupos CIBERER.

Este objetivo se instrumentara través de la puesta en funcionamiento de servicio técnico para
grupos CIBERERonsistente en la creacidte un servicio de mantenimanto de lineas linfoblastois
establecidas.

C) Fomentar y apoyar nuevas lineas de accioneEnfermedades Raras

Desde el Biobanco se abriran nuevas lineas de investigacion y desarrollo tecnolégico dirigidas
fundamentalmente a:

1 Laimplementacion de nuevas técnicas con fines terapéstatgjeto a la obtencion de fondos
para realizar proyectos cooperativos.

1 Eliniciode un proyecto de epidemiologia genética.

Este objetivacontempla también el acercamiento a grupos clinicos y basicosodgltal La Fe con el fin
de desarrollar proyectosonjuntos de investigacion en ER.

En cuanto a l&structuray mediospara llevar a cabo este Plan estratégico se cuenta con los recursos
humanos y técnicos tanto del propio Biobanco como del personal @fidaa de Gestidg los Gestores

de Proyectos delCIBERER. Se explotara el potencial de convocatorias de captacion de muestras,
convocatorias de proyectos, firma de acuerdos de colaboracion y planes de comunicacion y difusién del
CIBERER, entre otros.

Este programa esté destinado a favorecer la conséénale los objetivoespecificos
2.2 Desarrollo de plataformas/servicios compartidos o en red del CIBERER

1.1 Fomento de la capacidad investigadora CIBERER.

2.1 Potenciacion de colaboraciones entre unidades CIBERER

Indicadores:

- Ne°de pacientes que haredido muestras al CBK
- N°de muestras procesadas

- N°de muestras solicitadas al CBK

- N°de muestras enviadas por el CBK

- Ne° de servicios realizados por el CBK

- No°de consultas realizadas

- Ne°de visitas a la plataforma y web del CBK

- N°de jornadas de difusidtevadas a cabo

- Ne° de visitas informativas a facultativos
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2. SEFAL

Los modelos animales constituyen un
herramienta  fundamenta en la
investigacion de las BRen la busqueda
de nuevas aproximaciones terapéutica:
La caracteriza6n de estos modelos y el
desarrollo de otros nuevos requierer
equipos  especializados,  protocolo
estandarizados y personal experimer
tado.

Gen identificado mediante andlisis genético en humanos
Generacion de un modelo animal

El objetivo deSEFAder es ofrecer a los
investigadores del CIBERER una pla
forma de fenotipado de animales de
laboratorio que apoye su actividad
cientifica en colaboracion con el
Instituto de Investigaciones Biomédica
"Alberto  Sols", CSIGAM. Estara
formado por diferentes unidades de evaluacion que cubren aspectos funcionales (neurosensorial,
conductual, respiratod), de imagen biomédica (fMRI, PET) y de procesamiento y analisis morfoldgico
de tejidos, entre otros.SEFAder apuesta por los procedimientos no invasivos que proporcionan
informacion detallada salvaguardando la vida del animal y permitiendo la reafizdeiGestudios
longitudinales y preclinicos.

Analisis de la estructura y funcion del 6rgano diana

Generaciéon de un modelo animal

Gen identificado en el laboratorio

La unidad de evaluaciéesta especializada en el fenotipado de la funcion auditiva mediante técnicas
como los potenciales evocados auditivos de tronco cerebral yemaisiones otoacusticas. Se ha

caracterizado k fenotipo auditivo de numerosos ratones genéticamente modificados, entre ellos
mutantes para genes de la familia de la insulina
(ORPHA7327§)/ SEIER T SE RN To][[oTe [ STl SERVICIO DE EVALUACION FUNCIONAL

pigmentacion (ORPHA79431)También se ha , ANIMALES DE LABORATORIO (SEFAL
contribuido a refinar modelos clasicos d ==
hipoacusia inducida: i) por ruidagise induced
hearing loss NIHL), utilizando una camar
reverberante y sonidos especificos disefiadds
hoc adaptados a la audicion del rat%')y i) por
ototdxicos (ORPHA168609), optimizado
protocolo de ototoxicidadcon kanamicina y
furosemida via sistémica y local (median
bullostomia) en ratén y rata, con una mend
incidencia de efectos secundarios y tasa
mortalidad".

Este servicio se ofrecerd a los grupos CIBERER
con cargo, pero se espera poder encontrar finaoidn externa para poder ofrecerlo de forma gratuita.
Los grupos externos también podran utilizar este servicambién esté previsto crear un apartado en la
web del CIBERER para la gestion de la plataforma.

Plan de implementaciéde SEFAL para 2010

- Estdlecer un sistema de asesoridoymacién a los grupos CIBERER
- Identificar las necesidades del CIBERER

! Trabajo financiado por CIBERER (INTRA/08/761,1), FMM (20070504), CAM (IV PRICIT 1C0530), MICINX433)F2@MI&NA Biotech. Con la
colaboracion de los grupos de |. Varblieto (CIBERER U761) y L. Montoliu (CIBERER URB&ral (HUPAJAH) y P. Cobo (@SIC).

'Cediel et al., Eur J NeuroSci 2G8furillo-Cuesta et al., Pigment Cell Melanoma Res 2009 (en revi&ato et al., Appl Acoust 200®urillo-

Cuesta et al., Lab Anim 2009 (en pren¥d)irillo-Cuesta et al., Otaringol Head Neck Surg 2009 (en prensa).
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- Ofertar el fenotipado especializadequerido
- Generar protocolos estandarizados tiiabajo y bases de datos
- Establecer un sistema de trsito yevaluacdbn secuencial de los modelasimales

Los objetivos para este programa para 2010 son los siguientes:

- 3grupos del CIBERER han de haber solicitado informacién sobre esta plataforma
- Al menos2 grupos del CIBERER han de recibir formacion desde-8EFAL

- Se ha de crear un minimo deprotocolos de trabajo estandarizados

- Se ha de construir una base de datos FenomaEkR.

Indicadores:

- Ne°de grupos que han solicitado informacion

- Ne°de grupos que han recibido formacion desde SEFAL
- N°de protocolos de trabajestandarizados

- Ne°de bases de datos/registros FenciBR

Este programa esta destinado a favorecer la consecucion de los objetispscificos
2.2 Desarrollo de plataformas/servicios compartidos o en red del CIBERER

1.1 Fomento de la capacidad investidara CIBERER.

2.1 Potenciacion de colaboraciones entre unidades CIBERER

3. DESARROLLO DE LA PLATAFORMA DE REVIURBHOIXCIMIENTO DEL CIBERER

Durante esta anualidad seonsolidarala Plataforma de Recursos y Conocimiento del CIBHRERal
pretende ser un sistema compartido para los grupos de investigacion del centro, para dar visibilidad a
las unidades de investigacion y sogestigadores y parastimular la investigaén cooperativa acerca

de lasER En concreto, la plataformairge para presentar todos los recursos disponibles que son
indispensablesa la investigacién biomédica permita agilizar la investigacion ofreciendo técnicas y
equipos, expertisey profesionalescualificados. Es una plataforma qes accesible desde ladgina
intranet del CIBERER y serd dotada de un sistema de busqueda inteligerpéataforma esta en
funcionamiento desde finales de 200para 2010es necesario mejorar las prestaciones de lama y
validar los datos incluidos en la mismesi mismo se pretende que en 2010 parte de las bases de datos
tengan difusion al exterioa través de la welDurante las siguientes anualidades ira ofreciendo nuevas
bases de datos y servicios

Los objetios de esta plataformpara 2010son los siguientes:

- Desarrollo de un protocolo para actualizar e implementar la base de datos.

- Validar y actualizala base de datos del intranet periédicamen{Bos periodos al afio, enero y junio
de 2010)

- 400 consuhs web de la plataforma de recursos y conocimientos

Indicadores:
- N°de consultas a la plataforma de recursos y conocimientos del CIBERER.

4. OFERTAS DE SERVICIOS/PLATAFORMAS EXISTENTES EN LOS GRUPOS CIBERER

Los investigadores del CIBERER o el personal@féciaa de Gestidpueden sugerita colaboracion y
puesta en comun de servicios/plataformas existeres puedan ser de interés para el CIBERER tanto
interna comoexternamente.
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La puesta en marcha de estas plataformas y si fuera necessgibarala busqueda de cofinanciacion
para la adquisicion de eqpamiento tecnoldgicoPara ello se lanzara una convocatoria de interés.

Este programa esta destinado a favoreda consecucion de los objetivasspecificos
2.2 Desarrollo de plataformas/servicios compartidos o en red del CIBERER

1.1 Fomento de la capacidad investigadora CIBERER.

2.1 Potenciacion de colaboraciones entre unidades CIBERER

Los objetivos de este sacio son los siguientes:

- Conseguir un minimo d2 propuestas de servicios o plataformas por parte de los grupos, en cada
propuesta han de haber un minimo de 2 grupos involucrados.
- Se ha de conseguip-financiacion para una plataforma.

Indicadores:
- N° de servicios de apoyo a la leDlos cuales participan el CIBERERO10.
- N° de unidades implicadas enparticipacionde cada plataforma/servicio

2. ACTIVIDAD INSTITUGNAL. PLAN DE ALIANZASTRATEGICAS

La actividad institucional durante el periodo 262®09 ha permitido la firma de varios acuerdos cuyas
actividades han sido muy relevantes para el CIBERER. Podemos destacar por ejemplo la firma del
convenio con la Fundacién Telatd~EDER para la Investigacion Eldermedades Rarad-undacion
FEDER). El objeto de este acuerdo es el establecimiento de un marco de actuacién que promueva la
colaboracion entre esta Fundacién de la Federacion Espafidinf@emedades Raras CIBERER eh e
ambito de la investigacién biomédica en ER Con este convenio, el CIBERER responde a uno de sus
objetivos fundacionales, el acercamiento de la investigacion a los pacientes, sus familiares y las
asociaciones que los agrupaRor otro lado esta la caboracion con Orphanet que responde a la
necesidad de trabajar conjuntamente con otras instituciones europemas el fin denormalizar y
potenciar sinergias en el ambito de las ER.

Con el objetivo de optimizada actividad institucional, sealizaran unaerie de actividades durante esta
anualidad:

1. Elaboracién deun documento en el que seuestre la actividaddel CIBERERIo que puede

ofrecera otras instituciones.
Este documento nos permitird difundir la actividad del CIBERER en las distintas dreas2depara el
CIBERER como son, difusién de la actividad investigadora CIBERER, promocionarse para colaboracion
internacional, y servir como informacion institucional hacia el exterior. Este documento sera redactado
en inglés y castellano.

a) Creaciorde una base de datos con las instituciones de interés para CIBERER, que sea Util para
elaborar futuras estrategias de colaboracion.
Esta base de datosstard organizada segun tipos de organismo, empresa (PYME o gran empresa),
fundaciones (publicas o privaslanacionales e internacionales. Cualquier tipo de institucioraddbito
biofarmacéuticoy potencialmente interesante desde el punto de vista deHafermedades Raraera
de interés para completar esta base de dafsta tarea la realizard Area deGestores

b) Desarrollo deun Plan de Alianzasdfatégicas:
Este instrumentopermitird identificar e interactuar de manera estable con otras instituciones
destacadaganto a nivel nacional como internacion&ste plantiene caracterhorizontal y pretede
potenciar todas las lineastratégicas definidas por ekfitro para el periodo 2012014. (Asociaciones
centros y parques tecnologicogriros de investigacion y empresas relacionadas coifaEste plan
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estad dirigidoy orientado desde laiBeccion del centresiendoresponsabilidad defrea de Gestorels
implementacién y ejecucién del mismo.

- Linea 1 Conveniogle colaboracioh Acuerdos de colaboraciopara proyectosde |+D con otros
centros de investigacion de referencia &M El objetivo esestablecercolaboraciomes con dos
institucionesnacionales yuna internacional (Entre los que se encuentra Mlational Institutes of
Health (NIH) Chemical Genomics Center (NC@@¢mas se potenciara el nuevo rol de CIBERER
como interlocutor directo con fPhanet, teniendo un papel principakl socio espafiolae la
plataforma OrphaneSpain

- Linea 2 Conveniosle colaboraciéfcuerdos de colaboraciéoon instituciones consorciadas para
el desarrollo de servicios comunes/plataformas de apoyo a la |+dbjéEilvo minimo esstablecer
una colaboracion.

- Linea 3 Convenios de colaboracion/Acuerdos de colaboracion/establecimiento de relaciones
estratégicas con instituciones sanitarias asistenciales, y asociaciones de pacientes. El objetivo es
formalizar 1 colaboracién durante 2010.Una de las acciones prioritarias es establecer una
colaboracién estable con la Fundacion Dr. Robert

- Linea 4 Convenios de colaboracion/Acuerdos de colaboracién/establecimiento de relaciones
estratégicas con empresas, parques tedgitos y centros tecnoldgicos. El objetivo es alcanzar al
menosdosacuerdosde colaboraciémurante 2010.

- Linea 5 Desarrollo de una base de datos con instituciones detallando sus necesidades y posibles
aportaciones bBCIBERER.

Este plan esta destinada favorecer la consecucién de los objetivespecificos

4.2 Fomento de las actividades de transferencia del Conocimiento e Innovacion en ER
1.2 Internacionalizacién de la investigacion

5.1. Desarrollo de un plan de alianzas estratégicas

Indicadores

- N° de visitagreunionesconempresas, instituciones excde interés para el CIBERER

- Ne°de acuerdos firmados

- Financiaciémecibida gracias a convenios

- N° proyectos puesta en marcha gracias a acuerdos/ convenios

- Documentos especificos sobre el CIBERER para smsptespitales, instituciones etc. en castellano
y en ingles

3. PLAN DE COMUNICACION

El Plan de Comunicacion del CIBERER se organiza en dos lineas de,adt®&idamdo de Comunicacion
Externa y el Servicio de Conicacion Interna:

1. Servicio de Comunicacién Externa

Durante el periodo anterior, el CIBER&R0 en marchain Servicio de Comunicacion Externa para dar
apoyo a los investigadores con la finalidad de que se entienda mejor su actividad tanto por pase de |
afectados porEnfermedades Rarasomo por parte de la sociedad en general. Con su Plan de
Comunicacién, el CIBERER transmite la actividad cientifica deupos deinvestigacion, la actividad
social e institucional propide la Instituciény los evenbs que organizgpara acercarse a la realidad de
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los pacientes y familiare&l CIBERER utiliza diversos medios para tal fime&tle Comunicacion actia

como gabinete de prensa, que realiza campafas de difusiéon destinadas a los medios y atiende a los
profesionales de la informacién. Ademas, el CIBERER organiza eventos de difusion y actualiza
diariamente su pagina web para convertirla en una plataforma efectiva de comunicacién tanto a nivel
externo como interno.

Actividades concretas para 2010:

A Organiz&A sy RS dzy S@Syié2 LI NI RAFTdzAAsy RS fF | OGABA
Enfermedades Rardsx St Hy RS FSONBNROD

A Actualizacion de la web del CIBERER.

A Difusion de los eventos, de la investigacion y actividades del centro al exterior.

A Actualzacion de documentos de difusion de la actividad al exterior, incluyendo las nuevas
actuaciones, programas e hitos del CIBERER en 2010.

A Representacion CIBERER en las jornadas de las asociaciones de pacientes.

Los objetivopara esta anualidad

- Consegir un minimo de 20 instituciones consorciadas que afiadan un link al CIBERER en sus webs.
- Tener link de CIBERER en las pagimdisde asociaciones de pacientds Eurordis \YFEDERMA&s otras

10 asociaciones de pacientes.

- Las visitas a la web del CIBRRHrante el 2010 ha de aumentar un minimo de 30% en referencia al
afio anterior,

- El CIBERER ha de aparecer un 20% mas en los medios de comunicacién en referencia al 2009.

- Se han de crear un minimo de 3 folletos o documentos explicativos de la actiddatBERER. Cada
uno de ellos dirigido a los diferentes sectores: afectados, profesionales y publico general.

- Al menoslOgrupos del CIBERER han de participar &iae las Enfermedades Raras.

- El nimero de campafias de prensa realizadas y de hacdementarse unl0% en relacién al afio
anterior.

Indicadores:

i N° de instituciones consomilas q tienen link con CIBERER

N° de p&inasde asociaciones de pacientes que tienen link con web CIBERER

N° de visitas wehhes

N° de apariciones en medios de comeagion

N° de folletos y documentos explicativos de la actividad del CIBERER en investigacién, traslacion
y transferencia

N° y representatividad de los asistentes al Dia d&lfsrmedades Raras

N° de campafas de prensa realizadas

—] =l =il =2

— -2

2. Servicio de Comunic#n Interna

Con este servicio, el CIBERER tiene como objetivo consolidar entre los investigaoafesignales
vinculados a lanstitucion su actividad y su imagen corporativa, ademas de cohesionar la estructura en
red. El CIBERER ha trabajado intereste para convertir su pagina welbvwgw.ciberer.e$ en un
instrumento eficaz. Ademas, se han incorporado todas las convocatorias (empleo, formacién, programas
de ayudas, etc), todos los eventos organizados por el CIBERER o relacionadosEépndasiasde
actualidad relacionadas con la Institucion y diipping de prensa. Esta pagina web se actualiza
diariamente.

Las actuaciones concretas para 2010 son:
A Consolidar y perfeccionaal boletin electrénico, con el que se trasla@lperiddicamente toda

la actividad del CIBERER a los investigadores vinculados y también a responsables externos interesados
en nuestra actuacion.
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A Servicios a través de la red, de comunicacién de eventos y oportunidades de financiacién para
investigar sobre E.R, asi como la ingf La Oficina de Gestion se encargdeiactualizar al dia todas

las noticias y eventos de interés para los grupos de investigacién fomentando el uso de la web como una
herramienta fundamental en el CIBERER.

A Reunién Anual del CIBERER

A Reunion de Jefes dgupo del CIBERER

Los objetivos para esta actuacién son los siguientes:
- El nimero de visitas al intranet ha de incrementarse en un 25% en relacion al afio anterior
- Se han de producir un minimo de 12 boletines CIBERER

Indicadores:
- Novisitas a la intnaet
- N°de boletines realizados

Este plan esta destinado a favorecer la consecucion de los objetspgcificos
2.2 Desarrollo de plataformas/servicios compartidos o en red del CIBERER
2.1 Potenciacién de colaboraciones entre unidades CIBERER

5.2 Difuson de actividades CIBERER para mejorar el conocimiento social de la investigacion en ER
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2.3.DESARROLLO DE INSMENMTOS PARA LA EJECDN DEPROGRAMA 3
CIBERER

1. ACCIONES DE TRILACION

EL CIBER denfermedades Raras un centro orientado a la investigacion cooperativa en el ambito de
las ER que favorece la investigacion biomédica basica, la investigacion clinica y la investigacion
epidemiold@ica, y pone un énfasis especial #asladar la investigacién desde el laboratorio a la
cabecera del pacienttratando deresponder cientificamente a las preguntas nacidas de la interaccion
médicaenfermo.

Para poder llevar a cabo este objetivo, el &BRE pretenddar mayor empuje traslativo a tareas que ya

viene realizando cogéxito como son por ejemplo los Proyecto Intramuralélgnyzar nuevas acciones

que potencien la traslacién de los conocimientos que los grupos de investigBe@ste modo la beor

de las Areas Cientificas del CIBERER se materializa, con la ayuda de las Areas de Gestion, en beneficios
al paciente.

Asi, las actuaciones prevista para 2010 enfocadas a la traslacién son:

1. Acciones concretade colaboraciénentre grupos basicos y glicosencaminadas a traslacion
al SNS.

Estasaccionesestanorientadasa reforzar las relaciones entre los grupos de investigacion y fomentar la
cooperacion, tanto dentro de una misma area cientifoano entre las distintas areas, asi como la
traslacion lacia el sector clinico hasta llegar al paciefdetraslado de esta informacién ha de ser de
gran calidad.

La interaccion entre grupos bésicos y clinicos en el escenario CIBERB&buenos resultados en

afios pasados a juzgar por la gran aceptacionlguienido el programa de Proyectos Intramurales por

LI} NS RS f2a& 3INMzZLIR2E /L.9wOw 06620t A3IFole + 1 O2tlo2
por ello que el CIBERER va mantener y reforzar este programa en los proximos afos.

2. Lanzamiento & una convocatoria para apoyacciones especificas encaminadasagoyar la
publicacién de nuevas guias clinicas, diagndsticas etc.

El objetivode esta accion efomentar la elaboracion y captacion de guias de los grupERER,
promoviendo su publicacidy difusion.

Se incluye en esta actividad desdedaopilacionde guiaso folletos anteriormente publicads para su
actualizaciony validacion;como y sobre todo, la organizacion y divulgacién de los conocimientos
adquiridos, por los especialistas ER en su labor diaria

Desde el CIBERER wa a promover la creacion de nuevas guias que sean de gran utilidad para
profesionales cualquiera de los sectores profesionales implicados en Enfermedades Raras y se va a
proponer la unificacion de protocolos déagndstico.

Con esta accion las Gai€linicas CIBERER se incorporeggularmente a l&Plataforma de Recursos y
Conocimiento del CIBERE&voreciendo su difusion al resto de grupos del CIBERERariado abanico

de interesados externos al CIBERERdd cualquier escalafon de las profesiones de la salud hasta los
pacientes y sus familiares

Para llevar a cablas accbnesse han previsto una serie de pasos, a continuacion se enumeran algunos
de los mas relevantes:
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- Hacer campafia deelaboraciéntaptagbn de al menos 10 Guias (nicas (grupos de
investigacién CIBERER}tas guias deben haber sido solicitadas y/o publicadas en revistas de
interés

- Elaboracion de una base de datos con las Guias Clinicas con buscador por ER

- Publicacién de la serie de Guésla pagina web del CIBERER

- Busqueda de financiacion para la edicion y la impresion de un libro recopilando las Guias
Clinicas CIBERR#&ta profesionales y/o pacientes

- Difusién y distribucién de las Guias Clinicas

3. Acciones concretas para la traslaciore dliagndsticos de investigacién y establecimiento de
un protocolo de diagnéstico integral.

Desde el CIBERER se pondrd en marcha una serie de acciones para trasladar los avances en el
diagnéstico de investigacion de los grupos CIBERER a aquellos labsmt@ripotencialmente tengan
un interés de colaboracion.

De esta forma se promoveran estas nuevas pruebas diagnésticas y se facilitara la creacién de un
protocolo de calidad de diagnostico inte¢r mediante la creacién de un consejengtico para poder
ofrecer tanto a los pacientes como a los centros de investigacion y laboratorios de andlisis, un
diagndstico de calidag completamente valido.

Los objetivos para estas acciones son los siguientes:

- Elaboracién de un catalogo de recursos diagnostedss riveles, clinico y de investigacion.
- Se aprovecha la plataforma de €phanet para la visualizacion de estos recursos.

Este plan esta destinado a favorecer la consecucion de los objetgpgcificos
3.1 Desarrollo de acciones encaminadas a patian la investigacion traslacional
2.1 Potenciacién de colaboraciones entre unidades CIBERER

3.2 Fomento de la traslacién asistencial Emfermedades Rarasl SNS

Indicadores
- N°de catalogos desarrollados
- N°de guias recopiladas

2. PROGRAMA DE APOYO ATRANSFERENCIA DEINXESTIGACION

El CIBERER ha inclutdoto la transferencia comta proteccion de los resultados de la investigacién en

uno desus objetivos estratégicos, y se pome potenciar elprograma en complementariedad a los
programas ya existentes en las instituciones consorciadas, para impulsar su transferencia, debido a las
ventajas que supone, tanto para sus grupos de investigacion como para la investigacion del , GIBERER
para la sociedad a la que debe Ultimamente prestar servicio.

Para ello, ademas dear continuidadal Servicio de Asesoramiento deofeccion de la investigacion
Asesoria y @hsultoria continua en propiedad industrial e intelectuaprestado a travéslel acuerdo
firmado entre el CIBERER y la empresa Clarke, Modet, & @BERER pretende desarrolaom la
implicaciéndel Area de Gestoresin programa con actividades que dinamicen y faciliten la transferencia
de conocimientos y resultados desde elt@no dentifico al entorno productivo. Las actividades
concretas se centraran en:

1. Asesorar_a_los investigadores CIBERER en el tema de la propiedad intelectual y otros
relacionados con l@ransferencia(ej. Spinoff, etc.).

Estatarea estara coordinada p@l Area de Gestoreg la ejecucion correra a cargo de la empresa Clarke,
Modet & CoEl objetivo es que al men@gyrupos hagan uso de este servicio durante 2010.
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Los investigadores podran canalizar todas aquellas consultas que se generen a lo laugdqdier
proyecto, y se encuentren relacionadas con la proteccién de las actividades de ReBibiran
orientacién y apoyo sobre la aplicacion de buenas practicas en la gestién de las medidas de proteccion
de los proyectos.

Adicionalmente se ejecutarand siguientes puntos relativos al desarrollo de los proyectos de |+D+i:

1 Grado de novedad de la linea de investigacion

1 Riesgos y oportunidades de las actividades de difusion y publicacion

1 Garantias de la confidencialidad en los proyectos

1  Proteccion de la mpiedad industrial e intelectual en los contratgee se suscriban a lo largo del
LINPeSOi2 602t 02N OAsy (SOy2fts53A0FY LINPOBSSR2NBax

1 Definicién de una estrategia de proteccion de los resultados

1 Patentabilidad de los resultados

1  Redaccion golicitud e de patente Espafiola

1  Asesoramiento en la negociacion y redaccion de contratos de transferencia de tecnologia

Indicadores

- N°de servicios prestados a los investigadgresCIBERER

- Ne°de consultas llegadas a Clarke, Modet & Co.

- N°de patentes wtras acciones de propiedad intelectual desarrolladas

2. Asistir yparticipar activamenteen forosy eventos de colaboracion publigarivado.

La primera tarea def\rea de Gestoresn este punto sera la de detectar los eventos mas importantes
que se desarréén en Espafia y también mas alla de nuestras fronteras durante 2010 o con mayor
prevision de futuro.

Los gestores asistirdn a aquellos foros o eventos que tengan un especial interés y sean susceptibles de
crear algun tipo de colaboracion con el sectovpdo para intentar establecer estas colaboraciones.

La propuesta inicial es la asistencidlade estos eventosn representaciémlel CIBERER.
Indicadores

- No°de foros/encuentros a los que ha asistido CIBERER

3. Organizaion de un evento para fomenar acciores de transferencia _sempresas y otros
centros relacionados con |d&snfermedades Raras

Uno de los principales problemas con los que se encuentra la investigacionEig#danedades Raras
es la falta de colaboracion y apoyo por parte de las empreséarinacéuticas.

Para implicar a estas empresas en la investigacion de las ERs, y potenciar la traslacion y la transferencia
de su I+D a la industria y al Sistema Nacional de Salud, el CIBERER organizara durante el segundo
aSYySaiNB RSt rentifica de dzp+i y st SpHchdion dr lel difghdstico y tratamiento de las
Enfermedades Raras®

El objetivo principal es fomentar y desarrollar colaboraciones de excelencia entre los grupos del CIBERER
y estas empresas para aunar esfuerzos y encontrarzageficaces para el avance en el diagndéstico,
prondstico y terapia de laEnfermedades RaraSe pretende que asistan como minimo cinco empresas
relacionadas con el sector, y que al menos se formalicen dos colaboraciones para desarrollo de acciones
conjurntas.
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La jornada acogera aquellos especialistas en las técnicas de investigacion mas innovadoras y de mas
interés, tanto de los grupos de investigacion del CIBERER, y otros grupos de investigacion interesados
como del sector industrial, exponiendo a mode dorkshop, sus avances y experiencias con estas
nuevas técnicas para dar a conocer nuevas posibilidades. Se invitardn a aquellas empresas que
potencialmente tengan un interés para establecer colaboraciones y, las Asociaciones de Pacientes
estaran presente para aportar su experiencia y poder asi, hacer una transferencia compstta. E
jornada facilitara también encuentros pre organizados entre investigadores y empresas, por lo que se
elaborara un catalogo que recogera las ofertas y demandas para sugaleidifi.

El coste para el personal de investigacion de los grupos CIBERER sera gratuito, mientras que los demas
investigadores deberan abonar el importe de una matricula. El Area de Gestores buscara financiacion
externa para la realizacién de este eventteyara el peso de la organizacion del mismo.

Indicadores:

- N°de asistentes al evento

- N°de empresagarticipantes

- Ne° de colaboraciones establecidpara transferencia de investigacion
- N°de contratos establecidos después del evento

Este programa est destinado a favorecer la consecucion de los objetiespecificos

4.1 Desarrollode las herramientas para los procesos de transferencia

4.2 Fomento de las actividades de transferencia del Conocimiento e InnovacioiErdgarmedades
Raras

3. PROGRAMADE PRMOCION DE PROYECTRBERNACIONALES

Este nuevo programa surge para fomentar la internacionalizacion de la |4#ERda las unidades
CIBEREREste programa quiere dar apoyespecializado,para la presentacibn de proyectos
colaborativos de |1+D en convocatorias internacionales. Especialmente del Séptimo programa Marco
(7PM) pero tambiéndel National Institute of Health (NIH) Norteamericano, la DG SANGO¢como

otras oportunidades de caboracién internacional de interés para el CIBERER.

Las aciones concretague se pondran en marchesta anualidad son:

a) Creacibn de una base de datos/calendario de convocatorias y ayudas para proyectos
colaborativos internacionalesn el campo de laER asi como otros temas relacionaddssta
base de datos sera accesible desde la web del CIBERER y se hard un recordatorio mensual a
través del boletin CIBERERArea de Gestoresera responsable de esta tarea.

b) Puesta en marcha de un servicio integralgppresentacion de propuestas desde el CIBERER
convocatorias dl 7PM ElArea de Gestoreen conjuncion con los servicios de una consultora
especializada en el 7P8éranlos encargados de dar este servicio a los grupos a partir de 2010

c) Actividades depromociéon de CIBERER en idlys, eventos internacionalebusquedas de
socios y foros relacionadgsfinanciacion de reuniones para formacién de consortios
respmsables de esta tarea seran Atea de Gestore®n colaboracion corGerenciadel
CIBEREFEI objetivo es acudir al menos a 3 eventos durante esta anuajidabmocionar
/I'L.9w9w Sy f2a LR2NIItSa Yta AYLR2NIFyGSa RS AydaSN
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d) Apoyoindividualizadoa los grupos CIBERER para lanzamiento de propuestas de colaboracion
en poyectos [+D+i internacionaleResponsable de esta tarea/slea de Gestorey el Areade
Administracion.

Este apoyo esta pensado para aquellas unidades del CIBERER interesadas en presentar propuestas
relacionadas con la investigacion @&mfermedades Rasy que pertenecen a instituciones que no
disponen de un servicio de asesoramiento integral con este fin.

La actividad dapoyoindividualizada los grupos CIBER&#Rdivide en varios pasos

1) Informacion de oportunidades de colaboracion internaciesaén el campo de laEnfermedades
Raras asi como otros tema®lacionados. Tarea a cargo deka de Gestorede manera individualizada
0 a través de lpagina weldel CIBERER

2) Identificaciéon de oportunidades de participacion AEea de Gestorese pondra en contacto con los
diferentes grupos para conocer los intereses y posibles consorcios en marcha de los investigadores
CIBERER. El objetivo es tener informacién de primera mano de al menos 50 unidades CIBERER.

3) Elaboracion de un inventario dondse reflejen las necesidades e intereses de caddad Este
inventario se estructuna en tres categorias:

3.1) Investigador con interés egparticipar en convocatorias internacionales o con intereses en
consorcios internacionales, sin especificar.

3.2) Investigador con intereses concretos en un tipo de convocatorian@ctos ya avanzados
con socios internacionales para formacion de consorcios.

3.3) Investigador con propuesta de proyecto madura para preseataruna convocatoria
internacional.

4) Asesoramiento especifico a investigadores para promocionar la actividades de 1+D en colaboracién
con el extranjero.

4.1) A los investigadores de esta categoria, se les informara y publicitard sobre oportunidades
de colaboracién de acuerdo a las caraigticas e intereses del grupo. Esta tarea sera responsabilidad de
los gestores deproyectos. El objetivo es conseguir asesorar a 20 investigadores dentro de esta
categoria.

4.2) A los investigadores de esta categoria se les dara apoyo administrativgegtii;n para la
presentacion de propuestas en las que CIBERER vaya como socio. En el caso de quetaoufdade
su Institucion @nsorciada se prestara apoyoasesoramiento por parte déirea de Gestorepara la
presentacion de propuestas. Estaea sera responsabilidad dAfea de Gestoreg delArea de RRHH
Legal cuando la propuesta sea lanzada con CIBERER comdckobijetivo es presentad propuestas
este afio con CIBERER como socio

4.3) A los investigadores de esta categoria que preseptepuestas a través del CIBERER se les
dara un apoyo integral en el caso de las propuestas al 7PM, a ttawéi® consultora especializada en
este tipo de proyectos. En el caso de otro tipo deypctos sera elrea de Gestoregsesoramiento) y
el Areade RRHH Legalquienes den apoyo para presentar las diferentes propuestas. El objetivo es
presentar al menog propuestas con CIBERER como socio. Con un éxito del 50% en la financiacién de
propuestas.

Este programa esta destinado a favorecer la conseégnale objetivo especifico
1.2 Internacionalizacién de la investigacion
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Indicadores:

- N° de entradas en la base de datos de Convocatorias y Ayudas

- N° de consultas del servicio especializado en 7PM

- N° de eventos internacionales a los que sedsitido para promocionar allBERER

- N° de propuestas apoyadas desde el CIBERER en las que este ha actuado como socio
- N° de proyectos internacionales presentados y concedidos

- Cuantia de las concesiones a proyectos internacionales
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3.1. ESTRUCTURA INTERNA

El CIBERER esta formado po&ipos denvestigacion durante 2010 no se incorporara ningln grupo
nuevo. Dichos grupos pertereen a instituciones de naturaleza diversa: Hospitales/ersitarios,
universidades, organismos publicos deastigacion, como el propimstituto de Salud Carlos Il (ISCIII),
el Consejo Superior de Investigaciones Cientif{G&IC) y el Centro de Intigaciones Energéticas,
Medioambientales y Tecnologicé@BIEMAT), y centros de investigacion de las comunidadés@mas.
Cada uno destos grupos constituye unanidad CIBERER.

El CIBERER, como consorcio publico que es, esta regido por un ConsejoyRactoComisidn
Permanente (Organos Rectores) en el que participan las 30 Instituciongmdisgpan en el mismo. La
estructura de orgaizacion esta compuesta por laeccioncientifica a cargo del Dr. Francesc Palau que
junto a unComité de Direccidmoordinala actividad de lasess areas en las que sdistribuyen los
grupos CIBERER.

El CIBEREPRosee actualmente una Oficina de Gestidirigida por laGerente'y con personal
administrativg de gestidre informatico a su cargo y que es su princiimgno de funcioneniento. Su
Gerentees Veronica Garcia.

Comité Direccién

Director Cientifico Dr. Francesc Palau

Dr. Julio Montoya

Representantesinstitucionakesde la Direccion
Dra. Carmen Ayuso

Dr. Miguel A. Marti

Dra. Antonia Ribes

Coordinadores de Areas Cientificas Dr. José Maria Millan

Dr. Guillermo Antifiolo

Dr. Jordi Surrallés

Coordinador de Formacioén Dr. Luis Pérez Jurado

Gerente y Secretaria del Comité de Direcciéon | D. Verénica Garcia

La Oficina de GestiOIBERE&rece el sopote administrativo necesario para el funcionamiente la
institucion.Por otra parte, tabaja paraseguirproporcionando un valor afiadido larabajo cientifico del
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CIBERER, a través de una gestion profesiarialsquedade financiacion y oportunidadgsfomento de
la visibilidad institucional.

2 gruposl 18 gupos

Figura:Distribucionde los 61 grupos del CIBERER en 8 comunidades en 2009

Para esta anualidad spiieretrabajar conjuntamente con el Comitée@tifico externoaprobado el afio
pasado por el Caejo Rector CIBERER cual consta con tres investigadores de gran prestigio
internacionalcon experiencia en Enfermedades Raras

3.2. AREAS CIENHICAS

1. INTRODUCCION

Las areas cientificas o devastigacion son las agrupaciones cientificas homogéneas basadas en
objetivos comunes de los grupos de investigacién que integran el CIBERER. Hasta el momento cada area
esta representada en e&fomité de Direcciémlel CIBERER por un Coordinador y estructurad un

Claustro de Area, compuesto por todos los investigadores adscritos al area. En el caso del CIBERER,
durante el periodo comprendido entre 20®09, los distintos grupos estaban organizados en 7 areas

de investigacion, definidas a partir de los dgsores de la convocatoria originadEstas areas y sus
coordinadores eran:

Patologia MitocondrialPM)

COORDINADOR CIENTIFI{ CENTRO Unidad

Centro de Investigacion, Hospital Universitario 12 de Octubre, Se

Madrilefio de Saludyladrid U723

Dr. Miguel A. Martin
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JEFE DE GRUPO CENTRO Unidad
. Unitat de Patologia Mitocondrial i Neuromuscular, Institut de Recerca Hos
Dr. Antoni L. Andreu ' YAGSNEAGENR *Ftf RQISoNRYs Lyada| /0
. Departamento de Bioldg Molecular, Centro de Biologia Molecul
Dr. José M. Cuezva (CBM)"Severo Ochoa", Universidad Auténoma de Madrid, Madrid uris
Departamento de Bioquimica, Facultad de Medicina, Universidad Autonon
Dr. Rafael Garesse Madrid. Instituto de Investigaciones Biomédicas "AtbeBols", UAMCSIC, U717
Madrid
IDIBAPS (Patologia Mitocondrial), Instituto de Investigaciones Biomé
Dr. Francesc Cardellach August Pi i Sunyer (IDIBAPS), Hospital Clinic de Barcelona, Barcelona urz22
. . Centro de Investigacién, Hagal Universitario 12 de Octubre, Servig
Dr. Miguel A. Martin Madrilefio de Salud, Madrid urz3
Dr. Julio Montoya Depa_rtamento _de I_3|qu|m|ca y Biologia Molecular y Celular, Facultal U727
Veterinaria, Universidad de Zaragoza, Zaragoza
Dr. Placido Navas Cen.tro Andaluz dei@ogia del Desarrollo, Universidad Pablo de Olav@Zf&IC, U729
Sevilla
. . . Departamento de Biologia Molecular, Centro de Biologia Molecular ((
Dra. Jorgina Satrustegui "Severo Ochoa", Universidad Auténoma de Madrid, Madrid ur4s
Enfermedades Metabdlicaslereditarias(EMH)

COORDINADOR CIENTIFI{ CENTRO Unidad
Dra. Antonia Ribes Dept._ Enfefnjedades_m(_etabollcas hereditarias, Institut de Bioquimica Cl U737
Hospital Clinic y Provincial de Barcelona, Barcelona

JEFE DE GRUPO CENTRO Unidad
Dr. Rafael Adch Servicio de Bioquimica Clinica, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona U703
Dr. Daniel Grinberg Departa_mento de Genética, Genética Molecular Humana, Facultad de Big U720
Universitat de Barcelona, Barcelona
. Laboratorio de BiologieCelular, Centro de Investigacion Principe Fel
Dr. Erwin Knecht Fundacién Centro de Investigacion Principe Felipe (CIPF), Valencia ur21
s Centro de Genética Médica y Molecular CGMM, CGMMELL Hospital Durg
Dra. Virginia Nunes y Reynals, Fundacién IDIBELL, Barcelona U730
Dr. Manuel Palacin Institut de Recerca Biomédica, Fundacio Privada Institut de Recerca Biom| U731
Barcelona
Dr. Roberto Parrilla F|S|opatolog|a de la hemostasis, Centro de Investigaciones Bioldgicas, U734
Madrid
Dra. Antonia Ribes Dept.'Enfer'm'edades .me.tabollcas hereditarias, Institut de Biogquimica Cli U737
Hospital Clinic y Provincial de Barcelona, Barcelona
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Dr. Santiago Rodriguez

Patologia Molecular y Genética del Complemento, Centro de Investigac|

Cérdoba Biol6gicas, CSIMadrid urss
Dr. Vicente Rubio En2|mqpatolog|a estructural, Instituto de Biomedicina de Valencia, U739
Valencia
. Departamento de Anatomia Patolégica, Patologia Molecular, Hog
Dr. Bduardo Salido Universitario de Canarias, Fundacion Canaria R&faeljo, Tenerife U740
Dra. Francisca Séanch¢ Departamento de Biologia Molecular y Bioquimica, Facultad de Cie
L : ) . . U741
Jiménez Universidad de Méalaga, Malaga
Centro de Investigacion y Diagnéstico de Enfermedades Metabd
Dra. Magdalena Ugarte Hered G F NA I a5 / Sy dNB RS . A2t 23Nl a2 U746
Auténoma de Madrid, Madrid
Grupo de estudio de enfermedad de Gaucher y neoplasias hematolé
Dra. Pilar Giraldo Castelland { SNJJA OA 2 I SYFid2t2aNFT 1f2a{IB 8BS (¢ U752
Aragonés de Ciencias de la Salud, Zaragoza
Dra Marqarita Lopes Diagnoéstico y caracterizacion de alteraciones del sistema del complem
T sasa g PRIV VARIR RS LyvYdy2t23Nl & ! yARFR R{| U754
t | 1Séndcio Madrilefio de Salud, Madrid
- - . .
Dra. Aurora Pujol Onofre Centro de Genetlc:_:llMedlca y Molecular CGMM, CGMMELL Hospital Durg U759
y Reynals, Fundacién IDIBELL, Barcelona
Enfermedades Endocrind&E)
COORDINADOR CIENTIFI{ CENTRO Unidad
Dr. Pascual Sanz Instituto de Biomedicina de Valencia, CSIC, Valencia U742
JEFE DE GRUPO CENTRO Unidad
Dr. Carmelo Bernabéu P_atqlogla vascular y _ receptores endoteliales, Centro de Investigac U707
Biolégicas, CSIC, Madrid
Hormonas tiradeas y cerebro, Instituto de Investigaciones Biomédicas "Alb
Dr. Juan Bernal Sols”, CSIC, Madrid u708
Dr. Antonio Carrascosa Servicio de Pediatria, Hospital Universitari Vall d'Hebron, Institut Catala U712
Salut, Barcelona
Dr. Luis Castafio Gonzalez Unldaq dd'nvestlgaqon,. Hospltal de Cruces, Fundacion Vasca de Innovaci U725A
Investigaciones Sanitarias, Vizcaya
Dr. Pascual Sanz Instituto de Biomedicina de Valencia, CSIC, Valencia U742
Dra. Susan Webb Enfermedades de la hipdfisis. Servicio de Endocwialp Instituto de U747

Investigacion Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona
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Neurogenética(NG)

COORDINADOR CIENTIFI{ CENTRO Unidad

Dr. José Maria Millan Unldaq d_e' Genetlga, Hospital Un_lverS|tar| La Fe, Fundacion pal U755
Investigacion del Hspital La Fe, Valencia

JEFE DE GRUPO CENTRO Unidad

Dra. Montserrat Baiget Servicio de Genética, Instituto de Investigacion Hospital de la Santa Creu U705
Pau, Barcelona

Dra. Roser Gonzalez Genetica Molecular Humana, Universitat de Barcel@zacelona u718

Dr. Felipe Moreno Unidad de Qenetlca Molecular, Hospital Ramén y Cajal, Servicio Madrile U728
Salud, Madrid

Dr. Francesc Palau Umdad_ de Genética y Medicina Molecular, Instituto de Biomedicina U732
Valencia, CSIC, Valencia

Dr. Jeé Serratosa Laboratorio de Neurologia, Fundacién Jiménez Diaz, Madrid U744

Dr. Javier Diaz Nido Centro Qe Blologla Molecular (CBM) "Severo Ochoa", Universidad Auté U748
de Madrid, Madrid

Dr. Radl Estévez Povedano Departamento de Ciencias Fisiol6gidg Facultat de Medicina, Universitat ¢ U750
Barcelona, Barcelona

Dr. Cecilio Giménez Centro Qe Blologla Molecular (CBM) "Severo Ochoa", Universidad Auté U751
de Madrid, Madrid

Dr. José Maria Millan Unldaq d_e' Genetlca_, Hospital Unlvgrsnarl La Feindacion para Ig U755
Investigacion del Hospital La Fe, Valencia

Defectos Congénitos y Trastornos dedgarrollo(DCTD)

COORDINADOR CIENTIFI{ CENTRO Unidad

Dra. Carmen Ayuso Servicio de Genética, Fundacién Jiménez Diaz, Madrid U704

JEFE DE GRUPO CENRO Unidad

Dra. Carmen Ayuso Servicio de Genética, Fundacion Jiménez Diaz, Madrid U704

Dra. Pala Bovolenta Instituto Cajal, CSIC, Madrid U709

Dra. Cristina Fillat Genes y Enfermedgd, Centro de Regulacion Gendmica (CRG), Fundacio U716
de Regulacié Gémica, Barcelona

Dra. Maria Luisa Martine| Centro de Investigacion sobre Anomalias Congéni@aC, Centro mixto ISC U724

Frias

- ASEREMAC, Madrid
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Unidad de Neurobiologia (Dpto. Anatomia Humana y Psicobiologia), Fa

Dr. Luis Puelles Medicina, Universidad Murcia, Murcia U736
. . Modelos animales por manipulacién genética, Centro Nacional
Dr. Liufs Montoliu Biotecnologia (CNB), CSIC, Madrid U756
. . o Genética de las Enfermedades Hereditarias: Desarrollo y Enfermedtiitén
Dr. Victor Luis Ruiz Pérez de Investigaciones Biomédicas "Alberto Sols", CSIC, Madrid U760
Grupo de Neurobiologia de la Audicion, Instituto de Investigaciones Biomé
Dra. Isabel Varela "Alberto Sols", CSIGAM, Madrid U761
Genética Clinica y Epidemiologia GenéiGHEG)
COORDINADOR CIENTIFI{ CENTRO Unidad
Unidad de Gestién Clinica de Genética, Reproduccién y Medicina
Dr. Guillermo Antifiolo Hospital Universitario Virgen del Rocio, Fundacién Reina Mercedes p§ U702
Investigacion Sanitaria, Sevilla
JEFE DERUPO CENTRO Unidad
. . Unidad de Gestion Clinica de Genética, Reproduccion y Medicina
Dr. Guillermo Antifiolo Hospital Universitario Virgen del Rocio, Fundacién Reina Mercedes p u702
Investigacion Sanitaria, Sevilla
Dr. Angel Carracedo Grupo deMedicina Xenémica, Facultad de Medicina, Universidad de San| U711
de Compostela, A Corufia
N Servicio de Obstetricia y Ginecologia, Instituto de Investigaciones Biomé
Dr. Eduard Gratacos August Pi i Sunyer (IDIBAPS), Hospital Clinic y Provinci8lardelona, U719
Barcelona
. Grupo de Investigacion en Genética de Enfermedades Raras (GICER), |
Dra Monserrat Mila Clinic GICER (Servicio de Bioquimica y Genética Molecular), Hospital U726
Provincial de Barcelona, Barcelona
Dr. Luis Péreuitado Unidad de Genética, Facultad de Ciencias Experimentales y de la | U735
Universitat Pompeu Fabra, Barcelona
Dr. Pablo Lapunzina INGEMMInstituto de Genética Médica y Molecular, Hospital Universitario| U753
Paz", Servicio Madrilefio de Salud, Madrid
Dr. Manuel Posada Instituto de Investigacién en Enfermedades Raras (lIER), Instituto de | U758
Carlos Ill, Madrid
Inestabilidad Genéca y Predisposicion al CAncdGPC)
COORDINADOR CIENTIFI{ CENTRO Unidad
Dr. Jordi Surrallés Departamento de Genética y Microbiologia, Universitat Autdonoma U745

Barcelona, Barcelona
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JEFE DE GRUPO CENTRO Unidad

Departamento de Genética Humana, Fundacion Centro Nacional

Investigaciones Oncoldgicas (CNIO), Madrid U706

Dr. Javier Benitez

Division de Hematopoyesis y Terapia Génica, Centro de Investigaq

Energéticas, Medioambientales y Tecnolégicas (CIEMAT), Madrid U710

Dr. Juan Antoni®ueren

Unidad de Medicina Regenerativa. Division de Biomedicina Epit
Dra. Marcela del Bi Departamento de Invegjacion Béasica, Centro de Investigaciones Energétici U714
Medioambientales y Tecnologicas (CIEMAT), MICINN, Madrid

Departamento de Bioinformatica y Genomica, Centro de investigacion Prin

Dr. Joaquin Dopazo Felipe (CIPF), Fundacion Centro de Invasidm Principe Felipe (CIPF), Valen ur1s

Dr. Federico Pallardé Departgmento de Fisiologia, Facultat de Medicina, Universitat de Valéncia U733
Valencia

Dr. Jordi Surrallés Departamento de Genética y Microbiologia, Universitat Autonoma U745
Barcelona, Baelona

Dr. José Fernandez Piquerd Centro Qe Blologla Molecular (CBM) "Severo Ochoa", Universidad Aut6 U749
de Madrid, Madrid

Dra. Rosario Perona Laboratorio de terapias de enfermedades con defectos en telomer U757

Instituto de InvestigacioneBiomédicas "Alberto Sols", CSIC, Madrid

2. NUEVA ORGANIZACION DE LAS AREAS CIENTIFICAS

En 2010, comienza una nueva etapa en el CIBERER enmarcada bajo el plan de actua@0h32010
Habiendo jsado de una etapa inicial durante el periodo 22089 el CIBERER debe adaptar su
estructura e instrumentos a un nuevo periodo en el cual nos encontramos nuevos factores y actores
tanto internos como externos. Actualmente el CIBERER ha alcanzado unaeci6ha grupos de
investigacién. Teniendo en cuenta, que desde entonces 16 grupos de investigacién se han incorporado,
gue tenemos un mayor conocimiento sobre las potencialidades de los grupos CIBERER y que han
aparecido nuevos objetivos estratégicos paraperiodo 20162013, una reorganizacién se hace
necesaria para potenciar nuevas sinergias y un mayor desarrollo de la cooperacién cientifica.

La mayor novedad en esta nueva organizacion es la fusién de antiguas areas para potenciar el desarrollo
de sinegias y cooperacion entre los grupos CIBERER. En este semdidireds deEnfermedades
Metabolicas Hereditarias y Enfermedades Endocrinas, se reorganizan Areal Enfermedades
Metabdlicas Hereditarias y Endocrinas (EMHE); al igual que las &reas dgo®eimngénitos y
trastornos del desarrollo y Genética Clinica y Epidemiologia Genética en el Area Genética Clinica y
Defectos Congénitos (GCDESta reorganizacién esta motivada por las caracteristicas de los grupos.

Los objetivos comunes para todas &sas comprenden:

Creacién de base de datos y registros compartidos.

Dinamizar la actividad investigadora de las Areas estimulando la colaboracion cientifica.

Promover la divulgacion y la participacion en actividades docentes relacionadas con las areas.
Diseminar el conocimiento a otros profesionales y al publico en general, dando a conocer la
relevancia de la investigacion y facilitando la transferencia de conocimiento al beneficio del
paciente.

1  Promover la transferencia de los resultados de investigagide tecnologia hacia la sociedad y en
especial al Sistema Nacional de Salud, al sector productivo farmacéutico y biotecnoldgico.

=a =& —a -8

Con estos objetivos, la direccion propone la reorganizaciéon de las distintas unidades CIBERER en las
siguientes areas cieffigas:
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Area Patologia Mitocondrial (PM) 8 grupos
Area Enfermedades Metabdlicas Hereditarias y Endocrinas (EMHE) 20 grupos
Area Neurogenética (N) 11 grupos
Area Genética Clinica y Defectos Congénitos (GCDC) 15 grupos
Area Inestabilidad Genética y Praabisicion al Cancer (IGPC) 7 grupos

Area Patologia MitocondrialPM)

El area de Patologia Mitocondrial mantiene su composicién con respecto al afio anterior, con un cambio
de Coordinador Cientifico, quién a partir de ahora sera el Dr. Miguel A. Martin.

B objetivo de esta area es cooperar en varios campos de interés como son: la unificacion de las pruebas
diagnésticas, el andlisis de los complejos mecanismos moleculares responsables de los variados
fenotipos clinicos, la busqueda de terapias adecuadas@itelos celulares y animales, el desarrollo de
ensayos clinicos o la caracterizacion de la funcién mitocondrial en distintos tejidos.

COORDINADOR CIENTIFI{ CENTRO Unidad

Dr. Miguel A. Marti Centro de Investigacién, Hospital Universitario 12 de Octul8ervicio| U723
Madrilefio de Salud, Madrid

JEFE DE GRUPO CENTRO Unidad

Dr. Antoni L. Andreu Unitat de Patologia Mitocondrial i Neuromuscular, Institut de Recerca Ho§ U701
' YAGSNBAGENR =l tf RQISONRBYZ Lyaida

Dr. José Mda Cuezva Departamento de Biologia Molecular, Centro de Biologia Molecular (¢ U713
"Severo Ochoa", Universidad Autdnoma de Madrid, Madrid

Departamento de Bioquimica, Facultad de Medicina, Universidad Auténon

Dr. Rafael Garesse Madrid. Instituto de Investigaciones Biomédicas "Alberto Sols", UBSIC, uri7
Madrid

Dr. Francesc Cardellach IDIBAPS (Patologia Mitocondrial), Instituto de Investigaciones Biomég U722
August Pi i Sunyer (IDIBAPS), Hospital Clinic de Barcelona, Barcelona

Dr. Miguel A. Mgin Centro de Investigacion, Hospital Universitario 12 de Octubre, Sern U723
Madrilefio de Salud, Madrid

Dr. Julio Montoya Departamento de Bioquimica y Biologia Molecular y Celular, Faculta] U727
Veterinaria, Universidad de Zaragoza, Zaragoza

Dr.Placido Navas Centro Andaluz de Biologia del Desarrollo, Universidad Pablo de Glagte| U729
Sevilla

Dra. Jorgina Satrastegui Departamento de Biologia Molecular, Centro de Biologia Molecular (¢ U743

"Severo Ochoa", Universidad Auténoma de Madrid, Mhdri
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Area Enfermedades Metabolicas Hereditarias y Endocrinas (EMHE)

Esh area recoge a los grupos pertenecientes a las antiguas areas de Enfermedades Metabdlicas
Hereditarias Hereditarias y Enfermedades Endocrinas. Este cambio de grupos respomeéeesildad

de agrupar la masa critica de investigadores en este tipo de patologias. Con este cambio se pretende
focalizar el objetivo principal de esta area el cual consiste en definir nuevos fenotipos, cuadros clinicos e
identificar las bases bioquimicas moleculares, asi como los mecanismos fisiopatolégicos. Este
conocimiento es el punto de partida necesario para poder desarrollar nuevas estrategias diagnésticas y
terapéuticas en beneficio de los pacientes.

COORDINADOR CIENTIFI{ CENTRO Unidad

Dept. Enfermedades metabdlicas hereditarias, Institut de Bioguimica Cl| U737

Dra. Attonia Ribes Hospital Clinic y Provincial de Barcelona, Barcelona

JEFE DE GRUPO CENTRO Unidad

Dr. Rafael Artuch Servicio de Bioquimica Clinica, Hospital Sant Joan de DéaldBa U703

Dr. Carmelo Bernabéu Patologia vascular y receptores endoteliales, Centro de Investigac| U707
Biol6gicas, CSIC, Madrid

Dr. Antonio Carrascosa Servicio de Pediatria, Hospital Universitari Vall d'Hebron, Institut Catala | U712
Salut, Barceina

Dr. Daniel Grinberg Departamento de Genética, Genética Molecular Humana, Facultad de Big U720
Universitat de Barcelona, Barcelona

Dr. Erwin Knecht Laboratorio de Biologia Celular, Centro de Investigacion Principe F U721
Fundacién Centroallnvestigacion Principe Felipe (CIPF), Valencia

Unidad de Investigacién, Hospital de Cruces, Fundacion Vasca de Innovag

Dr. Luis Castafio Gonzalez U725A
Investigaciones Sanitarias, Vizcaya

Dra. Virginia Nunes Centro de Genética Médica y MoléauCGMM, CGMNDIBELL Hospital Durg U730
y Reynals, Fundacién IDIBELL, Barcelona

Dr. Manuel Palacin Institut de Recerca Biomédica, Fundacio Privada Institut de Recerca Biom| U731
Barcelona

Dr. Roberto Parrilla Fisiopatologia de la hemostasis, Gentle Investigaciones Bioldgicas, CY§ U734
Madrid

Dra. Antonia Ribes Dept. Enfermedades metabdlicas hereditarias, Institut de Bioquimica CI| U737

Hospital Clinic y Provincial de Barcelona, Barcelona

Dr. Santiago Rodriguez @ Patologia Moleular y Genética del Complemento, Centro de Investigaciq U738

Cordoba Biolégicas, CSIC, Madrid

Dr. Vicente Rubio Enzimopatologia estructural, Instituto de Biomedicina de Valencia, ¢ U739
Valencia

Dr. Eduardo Salido Departamento de Anatomia Patologica, ®agia Molecular, Hospita] U740

Universitario de Canarias, Fundacion Canaria Rafael Clavijo, Tenerife

Dra. Francisca Sanchg

L Departamento de Biologia Molecular y Bioguimica, Facultad de Cierl U741
Jiménez

Universidad de Malaga, Malaga
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Dr. Pascual San Instituto de Biomedicina de Valencia, CSIC, Valencia U742
Centro de Investigacion y Diagnéstico de Enfermedades Metabd

Dra. MagdalenaUgarte | \"a'\ s gy it NAF a3 / SyaNE RS .Aztz2ank |9
Auténoma de Madrid, Madrid

Dra. Susan Webb Enfermedades de la hipdfisis. Servicio de Endocrinologia., Institutq U747
Investigacion Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona

. . Grupo de estudio de enfermedad de Gaucher y neoplasias hematad

Dra. Pilar Giraldo Castellan { SNIA OA 2 | SYFG2f2aNt s L 2 & LA G I f U752
Aragonés de Ciencias de la Salud, Zaragoza

Dra. Margarita Loépe7 Diagnostico y caracterizacion de alteraciones del sistema del complem| U754

Trascasa Unidad de Inmunologia y Ufid de Investigacion. 2 & LJA G | £ Yy
tFT 65 {SNBAOAZ2 al RNAfS32 RS {IfdR

Dra. Aurora Pujol Onofre Centro de Genética Médica y Molecular CGMM, CGMMELL Hospital Durg U759
y Reynals, Fundacién IDIBELL, Barcelona

Area Neurogenéta (NG)

El area de Neurogenética incorpora los grupos de la Dra. Isabel Varela (U761) y del Dr. Juan Bernal
(U708). Como en el resto de areas del CIBERER, nunca se pierde de vista que todo se hace con la idea de
traducir el conocimiento en herramientgsara la practica clinica: métodos de diagndéstico y desarrollo

de nuevas terapias aplicadas a estas patologias.

El objetivo del area de Neurogenética se centra en la investigacion de las patologias neurolégicas con un
claro componente genético. El objetifimal es mejorar la comprensién de sus causas y mecanismos
patogénicos

COORDINADOR CIENTIFI{ CENTRO Unidad

Dr. José Maria Millan Unldaq d_e' Genetlca‘, Hospital Unlvgrsnarl La Fe, Fundacion par U755
Investigacion del Hospital La Fe, Valencia

JEFE DERUPO CENTRO Unidad

Dra. Montserrat Baiget Servicio de Genética, Instituto de Investigacion Hospital de la Santa Creu| U705
Pau, Barcelona

Dr. Juan Bernal Hormonas tiroideas y cerebro, Instituto de Investigaciones Biomédicas "All U708
Sols", CSIC, adrid

Dra. Roser Gonzalez Geneética Molecular Humana, Universitat de Barcelona, Barcelona U718

Dr. Felipe Moreno Unidad de Genética Molecular, Hospital Ramén y Cajal, Servicio Madrile| U728
Salud, Madrid

Dr. Francesc Palau Unidad de Genética y édlicina Molecular, Instituto de Biomedicina ¢ U732
Valencia, CSIC, Valencia

Dr. José Seratosa Laboratorio de Neurologia, Fundacién Jiménez Diaz, Madrid Uraa

Dr. Javier Diaz Nido Centro de Biologia Molecular (CBM) "Severo Ochoa", Universidad Aut6] U748
de Madrid, Madrid
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Dr. Raul Estévez Povedano| Departamento de Ciencias Fisioldgicas Il, Facultat de Medicina, Universi| U750
Barcelona, Barcelona

Dr. Cecilio Giménez Centro de Biologia Molecular (CBM) "Severo Ochoa", Universidad Autd| U751
de Madid, Madrid

Dr. José Maria Millan Unidad de Genética, Hospital Universitari La Fe, Fundacién par U755
Investigacion del Hospital La Fe, Valencia

Dra. Isabel Varela Grupo de Neurobiologia de la Audicién, Instituto de Investigaciones Biomé U761
"Alberto Sols", CSIGAM, Madrid

Genética Clinica y Defectos Congénitos (GCDC)

Esta nueva area es resultante de la fusion de las dos antiguas areas de Genética Clinica y Epidemiologia
Genética y la de Defectos Congénitos y Trastornos del Desatralltueva &rea agrupa a 15 unidades
CIBERER grupo de la Dra. Isabel Varela (U761) pasa al &rea de Neurogenética.

Con este cambio se pretende potenciar la investigacién traslacional incorporando grupos de
investigacién mas basica con grupos de invesidgaclinica.

El objetivo de los grupos de esta area es unificar y poner en comudn los procedimientos en genética
clinica y ampliar los conocimientos sobre los trastornos congénitos. Conocer sus causas, ya sean
genéticas o de otro tipo, es el primer paso esario para poder actuar mejor con medidas de
diagndstico prenatal o de tratamiento adecuado

COORDINADOR CIENTIFI{ CENTRO Unidad
. - Unidad de Gestidon Clinica de Genética, Reproduccién y Medicina
Dr. Guillermo Antifiolo Hospital Universitario Virgenetl Rocio, Fundacion Reina Mercedes parg u702
Investigacion Sanitaria, Sevilla
JEFE DE GRUPO CENTRO Unidad
. - Unidad de Gestidon Clinica de Genética, Reproduccién y Medicina
Dr. Guillermo Antifiolo Hospital Universitario Virgen del Rocio, Fundaci@na Mercedes para |4 U702
Investigacion Sanitaria, Sevilla
Dra. Carmen Ayuso Servicio de Genética, Fundacion Jiménez Diaz, Madrid U704
Dra. Pala Bovolenta Instituto Cajal, CSIC, Madrid U709
Dr. Angel Carracedo Grupo de Medicina Xenémica, Facultad dedidina, Universidad de Santiag U711
de Compostela, A Corufia
Dr.Joaqun Dopazo Departamento de Bioinforméatica y Gendmica, Centro de investigacion Prif U715
Felipe (CIPF), Fundacion Centro de Investigacion Principe Felipe (CIPF),
Dra. Crigha Fillat Genes y Enfermedad, Centro de Regulacion Genémica (CRG), Fundacio| U716
de Regulacié6 Genomica, Barcelona
N Servicio de Obstetricia y Ginecologia, Instituto de Investigaciones Biomé
Dr. Eduard Gratacos August Pi i Sunyer (IDIBAPS), ltabpClinic y Provincial de Barcelon U719
Barcelona
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E;I,Z'S Maria Luisa Martine Centro de Investigacion sobre Anomalias Congéni@AC, Centro mixto ISC| U724

- ASEREMAC, Madrid
. Grupo de Investigacion en Genética de Enferates Raras (GICER), Hosp

Dra Monserrat Mila Clinic GICER (Servicio de Bioquimica y Genética Molecular), Hospital U726
Provincial de Barcelona, Barcelona

Dr. Luis Pérez Jurado Unidad de Genética, Facultad de Ciencias Experimentales y de la | U735
Universitat Pompeu Fabra, Barcelona

Dr. Luis Puelles Unidad de Neurobiologia (Dpto. Anatomia Humana y Psicobiologia), Fa{ U736
Medicina, Universidad Murcia, Murcia

Dr. Pablo Lapunzina INGEMMInstituto de Genética Médica y Molecular, Hospital Universitario| U753
Paz", Servicio Madrilefio de Salud, Madrid

Dr. Lluis Montoliu Modelos animales por manipulacién genética, Centro Nacional | U756
Biotecnologia (CNB), CSIC, Madrid

Dr. ManuelPosada Instituto de Investigacién en Enfermedades Raras (lIER), Instituto de | U758
Carlos Ill, Madrid

Dr. Victor Luis Ruiz Pérez | Genética de las Enfermedades Hereditarias: Desarrollo y Enfermedad, Ing U760
de Investigaciones Biomédicas "AlbertosSoCSIC, Madrid

Area Inestabilidad Genética y Predisposicién al Cancer (IGPC)

El area de Inestabilidad Genética y Predisposicion al Cancer mantiene su estructura actual pero cede un
grupo alArea de Genética Clinica y Defectos congénitos (GCR@)pe del Dr. Joaquin Dopazo (U715).

El objetivo de esta area es aumentar nuestro conocimiento sobre los cambios genéticos que contribuyen
a la inestabilidad del genoma y sus consecuencias clinicas. Este conocimiento debe llevar a la
determinacion de losnecanismos que nos protegen de procesos tan comunes como el cancer y el
envejecimiento y a desarrollar nuevas aproximaciones terapéuticas como la terapia génica y la terapia
celular.

COORDINADOR CIENTIFI{ CENTRO Unidad

Dr. Jordi Surrallés Departamento @ Genética y Microbiologia, Universitat Autonoma U745
Barcelona, Barcelona

JEFE DE GRUPO CENTRO Unidad

Dr. Javier Benitez Departamento de Genética Humana, Fundacion Centro Nacionall U706
Investigaciones Oncologicas (CNIO), Madrid

Dr. Juan Antoniolgeren Divisibn de Hematopoyesis y Terapia Génica, Centro de Investigaq U710
Energéticas, Medioambientales y Tecnolédgicas (CIEMAT), Madrid
Unidad de Medicina Regenerativa. Division de Biomedicina Epit

Dra. Marcela del Rio Departamento de Invegjacion Bésica, Centro de Investigaciones Energétici U714
Medioambientales y Tecnolégicas (CIEMAT), MICINN, Madrid

Dr. Federico Pallardé Departamento de Fisiologia, Facultat de Medicina, Universitat de Valéncia U733
Valencia
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Dr. Jordi Surrallés Departanento de Genética y Microbiologia, Universitat Autonoma | U745
Barcelona, Barcelona

Dr. José Fernandez Piquerg Centro de Biologia Molecular (CBM) "Severo Ochoa", Universidad Auté| U749
de Madrid, Madrid

Dra. Rosario Perona Laboratorio de terapias deenfermedades con defectos en telomerasj U757
Instituto de Investigaciones Biomédicas "Alberto Sols", CSIC, Madrid

3. ACTIVIDAD CIENTIFIEBPECIFICA DE LAEAR PARA 2010

Algunas de las actividades descritas a continuaciédesarrollaran no solo a nivel de un area en
concretasinotambién entre varios grupos de distintas areas. Por otndepal existir nuevas areas, es
posible que muchos de los responsables y de las acciones previstas para estas areas se concreten a
principio de 2010 tras realizarse las diferentes reuniones de area.

AREA PATOLOGIA MITONDRIAL (PM)

| DIAGNOSTICO BIOQUIMD Y MOLECULAR DE FERMEDADES MITOCONMIEES.
| CONEXION CON CLINEC® PACIENTES

wGrupo 1: Bases de datos

Coordinacién: Dra. Belén BornstéDr. Garesse)
Participan: Dr. Alberto Garcia Redondo y Dra. Cristina Dominguez (Dr. Martin), Dra. Mercé Pineda (Dr.
Artuch), Dr. Eduardo Ruiz Pesini (Dr. Montoya)

1 Presentacion de la base con los datos del Hospital 12 de Octubre: posibilidades deelisoeano
reestructuracion

—_—

Obtencion de los permisos necesarios de confidencialidad para la base de datos

Implementar la base de datos ctainformacion clinica, bioquimica, histolégica y molecular de las

Historias Clinicas de los pacientes evaluadod étospital 12 de Octubre desde el afio 2000 hasta la
actualidad.

T Adaptacion de la base de datos a otros grupos CIBERER mas basicos

—_—

wGrupo 2: Protocolos y algoritmos diagnoésticos. Circuitos diagnosticos (bioquimicos y genéticos) para
optimizar recursos

Grupo 2A Protocolos y algoritmos diagnésticos:

CoordinacionDr. Josep Maria Grau y Dr. Jordi Casademont (Dr. Cardellach)
Participan Dra. Mayte Garci&ilva (Dr. Martin), DraMercé Pineda (Dr. Artuch), Dr Cardellach y Dra
Antonia Ribes

T Actualizacion deoks protocolos y algoritmos realizados en la Red MitoEspRi@ocolo clinico
pediatricoy Protocolo clinico de adultos

T Programas o guias de ayuda de formacion a clinicos: objetivo, mejorar la historia clinica de
pacientes con sospecha de patologia mitodal.

i Crear un grupo de atencion asistencial a pacientes pediatricos con ER que se han hecho adultos

Grupo 2B Circuitos diagnésticos
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Coordinacion: J Montoya

Participan Dra.Paz Briones (Dra Ribes); Dra Gloria Garrabou (Dr Cardellach), JC RobridRlézi¢o
Navas); Dr Rafa Artuch; Dr. Alberto Blazquez (Dr Martin); Elena Garcia Arumi (Dr. Andreu)

T Definir circuitos de diagndstico bioquimico y molecular.

T Catalogo de pruebas y Centros

T Definir circuitos de diagnéstico bioquimico y molecular.

wGrupo 3 Mejoras metodoldgicas: control de calidad, estandarizacion de métodos, automatizaciéon y
mejora de eficacia.

Coordinacion: Dra. Elena Garcia Arumi (Dr. Andreu)

Participan: Dra. Gloria Garrabou (Dr Cardellach), Bsther Gallardo y Belén Bornstein (Dré3ae),

Dra. Paz Briones y Dr. Aleix Navarro Sastre (Dra Ribes), Dr. Miguel Angel Martin, Dr. Juan Carlos
Rodriguez (Dr. Navas), DEster Lépetzallardoy Dr Julio Montoy#Dr. Montoya)

- Estandarizaciéon de los métodos de medida de las actividades de la cadena respiratoria.
- Homogenizacion del método de determinacion de copias de mtDNA en diversos tejidos.
- Semiaubmatizacion de métodos de diagndstide alteraciones genétiemoleculares frecuentes

- Disefar yeditar los Protocolos de andlisis mutacional de genes mitocondriales y genes nucleares
en Patologias Mitocondriales

‘ MODELOS EXPERIMENESAL

CoordinacionDra. Jorgina Satristegui

Participan:Dr. Miguel Angel Fernandez Moreno (Dr. Garesse); Ramon Marti (Dr.Andreu); Eduardo Ruiz
Pesini (Dr. Montoya)

i Catadlogade modelos experimentales para enfermedades mitocondriales.

1 Elaborar un documento donde se recopile informacién detallada de modelos expediesmara
enfermedades mitocondriales: lineas celulares, cibridos transmitocondriales; levadura;
Caenorhabditis elegan®rosophila melanogasteraton etc. Resaltando los modelos con los que
cuentan los grupos CIBERER

DESARROLLO DE NUEWRROXIMACIONESAGNOSTICAS Y PRONGEAS

Coordinacion: Dr. José M2 Cuezva

Part|C|pan Dr. Placido Navas, Dra. Cristina Ugalde (Dr. Martin), Dr. Ramén Marti (Dr. Andreu)

T Validaciénde una nueva metodologia para la determinacién de la cadena respiratoria en muestras
de pguefio tamafo

Uso de de métodos especificos y sensibles de deteccién de proteinas relacionadas con la CRM en
pacientes con patologia mitocondrial: Identificacion de marcadores diagndsticos y prondésticos
adecuados.

CAPTACION DE RECURSOONEXION CON EUmROOTROS ASPECTOS.

Coordinacioén: Dr. Placido Navas y Dr. A.L. Andreu

Participan: Dr. Rafael Garesse,Dr. Julio Montoya; Dr. Francesc Cardellach, Dr. JM Cuezva; Dra. J.

Satrustegui, Dra. Cristina Ugalde (Dr Martin)

i Proyecto cojunto de Patologias Mitocondried para presentacion a la Maratdo TV3 2009 (Toni
Andreu, F. Cardellach coordinadores)

i Estudiar la posibilidad de organizar Curso internacional para 2011 o posterior:
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1 Organizar workshop con los grupos que trabajan en enfermedades
neuromusculares altamenteelacionadas con patologia mitocondrial

1 Curso GENETICA MOLECULAR DE LAS ENFERMEDADES MITOCONDRIALES
que empezaron a disefiar este afio Rafa Garesse y Julio Montoya

SEGUIMIENTO DE LATACIDAD DE LOS GRU®EN EL CIBERER YSLEONTRATADOS
CIBERER

Coordinaghn: Mdnica Bescos
Participan: una persona de cada grupo del area a designar
i Pugar, actualizar y validar la intranet del CIBERER

AREA ENFERMEDADESTMBOLICAS HEREDITARY ENDOCRINAS (EB)JH

BASES DE DATOS DEEFEANTES:

Magdalena Ugarte/ Belén Perez (cdimadora), Rafal Artuch, Margarita Lépez, Antonia Ribes, Pilar
Giraldo, Antonio Carrascosa y Susan Webb.

Se plantea la necesidad de recuperar la base de pacientes de REDEMETH. Esta base incluye 1675
pacientes con diagnostico definitivo (correspondientdoa 3 afios REDEMETH) ademas incluye el
material bioldgico del que se dispone, datos enziméticos, mutaciones encontradas, datos clinicos y otros
aspectos.

1- Se han de solucionar diferentes aspectos legales para poder proceder a la recuperacién de la
base dedatos:

a) Se necesita disponer de un espacio de seguridad en internet

b) Ha de estar sujeta a la ley de Proteccién de datos con lo que ello representa en cuanto a
auditorias, consentimiento informado, etc.

c) Consultar la viabilidad con el Instituto de Salud CdHos

2- Se propone un redisefio de esta base ya que deberia constar de dos partes: a) pacientes con
diagnéstico definitivo, b) pacientes con fuerte sospecha de EMH sin diagnéstico. Estos
pacientes serian la base para encontrar nuevas enfermedades raras.

Se prpone afiadir a la base nuevas opciones que sean de interés para los clinicos, y estimular
asi su participacion, por ejemplo: el clinico deberia poder acceder al apartado de su paciente en
la base para conocer en qué punto se halla la investigacion, quiéstjoestudiando, que se
Saidt SaddzRAFYyR2 SG0OX
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Actuaciones previstas:

1- Contratacion de un espacio en internet de seguridad. (Gestor de Area + Area de Informatica)

2- Solucion de los aspectos legales para la recuperacion de la base delelaties proteccion de datos.
(Gestor de fea + Area Legal + Belen Pérez)

3- Redaccién de un documento para invitar a los antiguos grupos REDEMETH, facilitdndoles el trabajo a
través del Gestor de Area.

4- Recopilar lanformacién de todos los grupos.

5- Difusion del trabajo epidemioldgico.
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Informacién adcional de la base de datdREDEMETR0032006)

Se recogieroratos de las unidades CIBERER U703, U720, U737, U746 yddéb2as de otros grupos
gue actualmente no forman parte del CIBERER.

La base de datos contiene:

w Registro de pacientes: Se recdgérmacion de la fecha de nacimiento, etnési como datos

de los clinicos, facultativosesponsables de los pacientes, datos bioquimicosfaciones y el gen
afectado de cada paciente diagnosticado con EMH. Hasta el momento contamos con un registro de
1675 pacientes.

w Registrode muestras humanas de plasma, orina, fibroblastos, DNA ; RNA etc de los pacientes
con EMH registrados y localizacion en los diferentes nodos de la red. Ademas incluye datos de las
muestras disponibles de los familiares.

DIAGNOSICO BIOQUIMICO Y MBCULAR:

Algoritmos diagnésticos
Teresa Pampols (coordinadora), M2 José Coll, Begofia Merinero.
Recuperacién y revision de los algoritmos realizados por INERGEN.

Cribado neonatal

Antonia Ribes (coordinadora), Lourdes Desviat, Refech.

Se ha de realizar una publicacién destacando la opinién del CIBERER en cuanto al cribado neonatal,
ampliacion y enfermedades a incluir.

Calidad externa y transferencia al SNS

Begoiia Merinero (coordinadora), Teresa Pampols, Lluisa Vilageliu.

Elgrupo ha empezado a recoger informacion sobre los programas externos de control de calidad a los
que estan adscritos los laboratorios de diagndstico de Enfermedades Metabdlicas Hereditarias:
laboratorios de genética bioquimica, laboratorios de genéticaemaér, asi como de los laboratorios de
cribado neonatal.

Se habl6 de la necesidad de solucionar el papel de los laboratorios de investigacidn que realizan
diagndstico y no estan sometidos a ningun tipo de calidad externa.

Los laboratorios de investigebn desempefian un importante papel en el desarrollo y la validacién de
nuevos estudios especialmente en la realizacion de estudios genéticos para enfermedades raras. La
caracterizacién de mutaciones en enfermedades de baja prevalencia no siempre estéilbdéspn un
laboratorio de estudios genéticos moleculares acreditado o con un reconocimiento equivalente por una
serie de razones, incluyendo el hecho de que la poca frecuencia de dichas enfermedades hace que esta
actividad requiera unos recursos prohilsds para dichos laboratorios. Consecuentemente, la
caracterizacion de mutaciones en enfermedades raras a menudo se realiza por un pequefio niimero de
laboratorios de investigacion que estan estudiando los genes causantes y reclutando familias afectadas
paraprofundizar la investigaciéon en esta area. Las Buenas Practicas recomiendan que los resultados de
importancia clinica que se vayan a utilizar para la asistencia sanitaria sean verificados y comunicados en
un marco de garantia de calidad aceptable.

Se hale encontrar la formula para que estos laboratorios se legalicen y puedan dar diagndsticos, ya que

todos los laboratorios que comunican resultados de estudios genéticos moleculares con fines clinicos
deben estar acreditadgsara hacerlm poseer un reconcmiento equivalente.
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Actuaciones previstas:

1- Algoritmos diagndsticos: recuperar algoritmos de INERGEN y amplieolgarios en la web del
CIBERER.

2- Cribado neonatal: publicacién sicando la opinion del CIBERER, respecto a la ampliacioisded.m
3- Calidad externa y transferencia al SNS: elaborar un documento o guia.

4- Difusion ernplementacion del trabajo directamente accesible a través de la web del CIBERER.

| ELABORACION DE PR@DROS DE DIAGNOSTICGRATAMIENTO EN GMGORACION
| CON AECOM CON LOS CLINICASNCEXPERIENCIA:

Rafal Artuch (coordinador), Marisa Gir@s, Pilar Giraldo, Antonio Carrascosa, Luis Castafio y Susan Webb.

El objetivo de esta accion es la edicién de una Serie de Guias Clinicas CIBERER sobre ER. Se incluye en
esta actiWdad desde nuevas guias clinicas hasta la recopilacién de guias o folletos anteriormente
publicados para su actualizacién y validacion.

Esta accion se incorporard a Rlataforma de Recursos y Conocimiento del CIBERESteciendo su

difusion al resto dgjrupos del CIBERER vy al variado abanico de interesados externos al CIBERER, desde
cualquier escalafon de las profesiones de la salud Hastpacientes y sus familiares, aunque se ti@an
diferenciar las guias dirigidas a los profesionales de lasajédirigidas dosafectados.

1- Existe la necesidad de que los clinicos estén implicados de alguna forma con CIBERER con el fin
de elaborar unos protocolos adecuados.

2- Se necesita disponer de una informacién adecuada para pacientes y colaboraciones con
asociaaines de padres y enfermos.

Actuaciones previstas:

1- Colaboracion con AECOM: recopilacién informaeraccesamixto a través de la web CIBERER
AECOMFirmar convenio /acuerdo colaboracién/ patrocinar.

2- Elaboracion de tripticos con informacién diyativa de las EM en colaboracion con las asociaciones
de pacientes

3-Web del CIBERER: portal para consultas dertdesionales ypacientes

4- Conferencias dirigidaa la demanda de informacién publica en colaboracién con asociaciones de
pacientes.

5- Incorporar guias clinicas elaboradas por asociaciones de pacientes (gj. Glucogenosis)

APROXIMACIONES TERAFICAS:
Francisca Sanchez (coordinadora), Vicente Rubio, Roberto Parrilla, Lourdes Desviat, Laura Gort

Terapia enzimética sustitutiva. Terapia iematica sustitutiva + liberacion controlada + direccionamiento
al érgano diana. Terapia basada en el tipo de mutacion. Terapia desde la estructura y la fisiologia
molecular

Actuaciones previstas:

1- Se precisa identificar los grupos o empresas con interéscaaborar en el desarrollo de
medicamentos huérfanos y que pudieran proporcionar quimiotecas, librerias peptidicas para hacer
cribados.

2- Se propone un cribado virtual para luego pasar al himedo.

3- Difusion del trabajo a través la web del CIBERER.
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| FORMAION Y MOVILIDAD:
Daniel Grinberg (coordinador), Pilar Rodrigiemmbo, Vicente Rubio

1- A partir del la base de datos del intranet del CIBERER se podra mantener una relacion entre
los diferentes grupos para intercambio de conocimiento. Este catdlogo séapmagar en
la web de CIBERER.

2- En funcién de dichas tecnologias y del nimero de personas interesadas, se propondran
cursos, si interesa a mucha gente, o bien movilidad hacia un laboratorio determinado en
caso de ser un grupo reducido de gente interesdtlapapel de CIBERER seria gestionar
estos cursos o la movilidad del personal de investigacion.

Actuaciones previstas:

1- Deteccion de las posibles tecnologias de interés.
2- Movilidad/ intercambio laboratorios segun necesidades catalogo tecnologias

ACTUALIZACION PERIODIDE LA BASE DE DATDBL CIBERER:
Alejandro Moreno (coordinador), todos los grupos del area

CIBERER ha creado una Plataforma de Recursos y Conocimiento para presentar todos los recursos
disponibles que son indispensables pata invesigacién biomédica y que permiten agilizar la
investigacién ofreciendo técnicas y equipos, expeyt profesionales cualificados. Ademas la plataforma

da la posibilidad de buscar estos recursos asociados a enfermedades raras concretas.

La plataforma se alienta de los datos de participacion de los grupos en los programas CIBGHERER
intramurales, equipamiento, etcilel listado de Enfermedades Racp® se estudiaen el CIBERER y de los
datos que cada grupo tuvo que cumplimentar en la intranet del CIBEREBlicaciones, proyectos,
patentes, capacidad docente, protocolos de trabajo, técnicas que congdce etc

Todos estos datos se iran actualizando bien automaticamente, en el caso de las publicaciones, bien
desde la Oficina de Gestion o bien por partdatepropios grupos.

La veracidad de los mismos debera smitidadaperiédicamente por los grupos.

La plataforma permitira una blsqueda inteligente de modo que todos estos datos sean accesibles a
cualquier grupo CIBERER con la amplitud o la concregiérse desee.

Actuaciones previstas:

1- Contacto con los grupos del area para informarles.
2- Actualizacién y revision de la base de datos.
3- Revision y elaboracion de la Memoria Cientifica 2009 del CIBERER por el Gestor de Area.

CAPTACION DE RECUBRSTONEXION CON EURORANEXION CON EMPRBS®TROS
ASPECTOS

Todos los grupos del arean colaboracion con el Gestor de Proyectos y el Gestor del Area.
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Marat6 de TV3

Después de cada edicion de la Maraté de TV3 se abre una convocatoria publica pardapré@s de
proyectos de investigacion que optan a ser financiados por la Fundacio.

Esta convocatoria esta destinada a losestigadores catalanes, y los proyectos pueden ser tanto
unitarios como coordinados. El trabajo en red es uno de los objetivassis proyectos, por lo que
pueden participar investigadores de otras instituciones del ambito nacional o internacional en
colaboracién colinvestigadoes catalanes

Presentacion propuestas proyectos de investigacion

Es esencial que se presenten propaastle proyectos de investigacion en ERs en el Séptimo Programa
Marco (7PM), pero también del National Institute of Health (NIH) Norteamericano, la DG SANCO, asi
como otras oportunidades de colaboracién internacional de interés para el area.

Presentacion popuestas ITN

Estos proyectos han de tener como objetivo establecer puagrama de formacion dirigido a
investigadores en los primeros cinco afios de su carré¢liaenciados o recién doctorados). Esta
formacion ha de estar integrada dentro de area de inerés cientifico definiday se llevara a cabo
basicamente a través de la realizacion de estancias (de 3 meses a 3 afios).

Puede justificarse la participacion de investigadores senior si aporta valor afiadido a la colaboracién y
transferencia de conocimiento.

Partners:
1 Los Partners ofreceran formacién en base a sus complementariedades.
1 Debera haber partners de al menos 3 paises miembros o asociados (el tamafio medio de los

proyectos exitosos es de unos/gartners).

I Hay dos tipos de Partners: full network paipiant (FNT) y associated partner. EI CIBERER
pretende acudir como FNT coordinador. Las entidades consorciadas alas que pertenezcan los
grupos implicados actuaran como third parties.

1 Al menos uno de los FNT deber& ser del sector privado.

La duracién medidel proyecto es de unos 4 afios.
La financiacién suele estar alrededor de los 3M euros.

Se financia:

A: Sueldo y gastos de los investigadores sujetos a movilidad.

B: Una cantidad para ayudar a cubrir gastos de investigacion, atencion a conferenciasgsadeio
F2NXIFOAsy> 3JlFadtz2a RS Lzt AOFOA2ySa Sy NBGgAall a
LINP&2SOG2a O2y GNrol 22 RS f
/'Y hiNRBA& wmMunne LI2N Ay@Sai
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de staff distinto del movilizado.

D. Gastos de gestion (7% del total)

E: Overheads: 10% del coste directo

e}
A3l R2 Nddod a ¥ SrganidadioNde f |
YoASY | tF O

Actuaciones previstas:

1- Deteccion de los grupos de interés en el area y posibles colaboraciones con otras areas
2- Blusqueda de posibles partners.

3- Puesta en marcha de la propuesta para la ITN.

4- Presentacion de la propuesta (principios 2011).
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