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1. EL CIBERER

El Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER) nace como una
accion de la Iniciativa Ingenio 2010, dentro del Programa Consolider, Accidon CIBER, para
incrementar la masa critica y la excelencia investigadora en Enfermedades Raras (ER). Se trata
de uno de los nueve consorcios con personalidad juridica propia y autonomia de gestidn
financiados en parte por el Instituto de Salud Carlos Il (ISCIll) dentro de su plan para crear
estructuras estables de investigacién cooperativa.

El CIBERER tiene su sede social y cientifica en el Instituto de Biomedicina de Valencia, CSIC, y es
un centro orientado hacia el desarrollo y la implementacién de la investigacion cooperativa en
el dmbito de las Enfermedades Raras, que favorece la investigacién biomédica basica, clinica y
epidemioldgica. Trabaja con el propdsito de trasladar la investigacidon desde el laboratorio a la
cabecera del paciente y responder cientificamente a las preguntas nacidas de la interaccion
médico-enfermo.

Las Enfermedades Raras son muchas veces complejas y la traslacién de los resultados de la
investigacion a los pacientes requiere de la complicidad de los departamentos clinicos
ubicados en centros hospitalarios con los grupos de investigacion basica. El CIBERER auna estos
dos potenciales al incluir grupos de investigacion de diferentes ambitos.

La baja prevalencia de las Enfermedades Raras y la falta de informacién, investigacion,
diagndstico, tratamiento y expertos pueden conducir a que las personas afectadas no se
beneficien de los recursos y servicios sanitarios que necesitan. Aunque con baja prevalencia, si
consideramos cada una de ellas por separado, su gran nimero hace que afecten a un conjunto
de cerca de 3 millones de personas en nuestro pais. Ademas, la naturaleza crénica e
incapacitante de muchas de ellas hace que planteen serias dificultades a quienes las padeceny
a sus familias.

1.1- Estructura
El CIBER de Enfermedades Raras (CIBERER) se constituyd oficialmente en noviembre de 2006.

El centro comenzd a funcionar en 2007 con 45 grupos de investigacidn, pertenecientes a
instituciones de naturaleza muy diversa: CSIC, Universidades, Hospitales y otros centros de
investigacion nacionales y autonémicos. Muchos de estos grupos de investigacién tenian una
trayectoria de colaboracion anterior, gracias a las antiguas redes de investigacion cooperativa
2003-2006. Otros grupos se incorporaron gracias a su actividad investigadora de excelencia en
Enfermedades Raras.

El CIBERER como consorcio publico esta regido por un Consejo Rector en el que participan las
Instituciones Consorciadas. La estructura de organizacidn que se creada comprenderia la
Direccién Cientifica a cargo del Dr. Francesc Palau que junto con el Comité de Direccion
coordina la actividad de las siete areas cientificas en las que se distribuyen los grupos del
CIBERER.
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Una de las peculiaridades del CIBERER como centro de investigacién pasaba por ser una
entidad con personalidad juridica propia. Este hecho conllevaba la necesidad de contar con
personal especializado en RRHH, riesgos laborales, administracion, finanzas y asesoramiento
legal. Algunos de estos profesionales conformaron el ndcleo inicial de la Oficina de Gestion.

Desde la Oficina de Gestidn, a peticiéon del Comité de Direccién, se pusieron en marcha una
serie de programas con la finalidad de distribuir los recursos respondiendo a las necesidades
de los grupos, siempre bajo el marco de los ejes diferenciales-estructurales del CIBERER: la
investigacion en Enfermedades Raras, la colaboracién entre los grupos y la traslacion. Entre los
programas mas importantes podemos destacar el de Recursos Humanos para la investigacion,
Proyectos Intramurales, Equipamiento cientifico, Formacién y el Programa de Apoyo a las
Areas. La puesta en marcha de la estructura basica del centro ha requerido un esfuerzo
administrativo importante y necesario que junto el inicio de los diferentes programas iniciales
ha absorbido la mayor parte de los recursos durante el periodo 2006-2009.

Durante este primer periodo el CIBERER ha ido aumentando el nimero de grupos e
incrementando la estructura de su Oficina de Gestidn para dar soporte a los mismos. Poco a
poco el centro ha ido consoliddndose y favoreciendo la creaciéon de dindmicas de colaboracion
estables. El CIBERER ha ganado visibilidad y reconocimiento por parte de otras entidades de
investigacion, instituciones, organismos relevantes, asociaciones de pacientes, la industria
farmacéutica, etc. El CIBERER ha ido cumpliendo los objetivos marcados en los estatutos del
centro y prosigue su camino de consolidacion como centro de referencia en Enfermedades
Raras.

En 2009, el CIBERER ha alcanzado una cifra de 61 grupos de investigacidn, una plantilla propia
de 210 investigadores contratados y mas de 700 investigadores adscritos al mismo. En
resumen, aunque la misién y los objetivos del CIBERER no han cambiado durante estos afios, si
que ha cambiado su estructura y su visibilidad institucional. EI CIBERER ha dotado de recursos
a sus grupos de investigacion, apoyando las actividades emprendidas por ellos y favoreciendo
la colaboracién entre los mismos, pero sobretodo, se ha ido articulando como un centro de
investigacion en red especializado en Enfermedades Raras.

En el momento actual el CIBERER necesita redefinirse como el centro que quiere llegar a ser,
implementando un programa estratégico encaminado a dar satisfaccién a los objetivos que
tiene planteados desde su creacién y a otros mas ambiciosos aun. En este sentido CIBERER
debe adaptar su estructura e instrumentos a un nuevo periodo en el cual nos encontramos
nuevos factores y actores tanto internos como externos.

1.2- Entorno Actual

Las enfermedades poco comunes despiertan un interés cada vez mayor en los paises
desarrollados. La dimensidn social y sanitaria del problema ha permitido su inclusién en las
agendas de politica europea. Tanto el planteamiento estratégico para la UE (2008-2013) como
el segundo programa de accidon comunitaria en el ambito de la salud (2008-2013) contienen
iniciativas para prevenir y tratar enfermedades especificas y prevenir las Enfermedades Raras.
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A nivel nacional, el Ministerio de Sanidad y Politica Social ha aprobado recientemente (Julio
2009) la estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud, para la cual el
CIBERER puso en marcha una oficina técnica que coordiné la elaboracién y que cuenta con el
Dr. Palau como coordinador cientifico de la misma.

En este contexto, el CIBERER debe llegar a ser un interlocutor valido para la implementacién de
la Estrategia, y en particular en todo lo relativo a la linea de accién referente a la investigacion
en ER. En este sentido, el CIBERER ya ha empezado a establecer relaciones a nivel internacional
con agentes implicados en las ER como Orphanet, base de datos a nivel europeo de
informacidn de enfermedades raras y de medicamentos huérfanos para pacientes y
profesionales. Su objetivo es contribuir en la mejora del diagnéstico, cuidado y tratamiento de
los afectados de enfermedades raras. Ademas esta involucrado en el proyecli 2 & 9 dzh
es una accién conjunta de Estrategias Nacionales y Planes para las Enfermedades Raras en
todos los estados miembros de la UE.

A nivel internacional, el tema de las Enfermedades Raras ha adquirido una gran relevancia. La
Comisidon Europea adoptd el 11 de noviembre de 2008 una estrategia comunitaria que se
articula en torno a tres grandes ejes de accidn consisten en:

(i) mejorar el reconocimiento y la visibilidad de las Enfermedades Raras

(i) apoyar planes nacionales destinados a Enfermedades Raras en los estados miembros

(iii) reforzar la cooperacién y la coordinacidn relativa a las Enfermedades Raras en la Unidn
Europea.

Coyuntura actual para la I+D

En los ultimos afios se ha evidenciado que la inversidn en I+D+i incrementa la productividad y
genera crecimiento econdmico a largo plazo. Estos cambios en los sistemas productivos
mundiales y el paso a la llamada sociedad del conocimiento en los paises industrializados,
estan favoreciendo un aumento de la financiacién de actividades de 1+D+i a nivel global. Esta
situacién exige una cada vez mas explicita puesta en valor de la inversidn en investigacién, con
un retorno social directo o a través del sistema productivo.

El actual modelo de 1+D en Europa (en el cual se encuentra inmerso Espafa) responde a una
serie de objetivos planteados en la estrategia de Lisboa, en la que la investigacidn y desarrollo
se encuentran entre las prioridades de la Unidn Europea. El principal instrumento mediante el
cual Europa financia la I+D es el Programa Marco que define, como su principal objetivo,
G Gtglecer las bases cientificas y tecnolégicas de la comunidad industrial, fomentando su
O2YLISGAGAGARIR & LkRe2 | fl1a&a LRtNIAOI A
el cual esta integrado el CIBERER, también responde a los siguientes principios basados en las
directrices europeas:

1 Poner la [+D+i al servicio de la ciudadania, del bienestar social y de un desarrollo
sostenible, con plena e igual incorporacion de la mujer.

LI |y £

¢
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1 Hacer de la I+D+i un factor de mejora de la competitividad empresarial.

1 Reconocer y promover la [+D como un elemento esencial para la generaciéon de nuevos
conocimientos.

En este sentido el CIBERER se integra en el ISCIIl, el cual ahora depende directamente del
Ministerio de Ciencia e Innovacién. Hasta el momento el ISCIII estaba dentro de la drbita del
antiguo Ministerio de Sanidad y Consumo, el cambio hacia un nuevo ministerio ha producido
también una adecuacién hacia unos objetivos comunes con otros organismos de investigacion
de financiacién publica.

La priorizacidn de politicas de impulso a la I+D ha supuesto una oportunidad para el CIBERER y
los investigadores que en él trabajan. Esta nueva conciencia sobre la importancia de la
investigacion, en concreto en salud, nos ha permitido movernos en un ambiente favorable
para la inversién en actividades de 1+D y en el desarrollo de nuevas herramientas que nos
permitan conocer, diagnosticar, paliar y en algunos casos llegar a curar las Enfermedades
Raras. Actualmente, nos hallamos en una coyuntura econdmica que ha ralentizado este
impulso inversor en 1+D, por ello, los programas y acciones del CIBERER han de adecuarse y ser
flexibles ante esta situacion.

De la misma manera, es muy importante también tener en cuenta que la traslacién, la
transferencia del conocimiento, la innovacién, el espacio Europeo de investigacién vy
especialmente la colaboracién publico-privada son los grandes ejes en los que nos movemos.
Es por ello que cada una de nuestras lineas de actuacién debe de estar orientada al desarrollo
de mecanismos que faciliten los procesos de retorno de la I+D, a la sociedad.
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2. ANALISIS DEL CIBERER

En abril de 2009, el Instituto de Salud Carlos Il (ISCIIl) puso en marcha un proceso de
evaluacidn para el seguimiento y analisis de resultados obtenidos por los CIBER desde su fecha
de inicio de actividad. Los pardmetros de evaluacion y los detalles de la financiacion quedaron
previamente establecidos en el Acuerdo Especifico de Financiacidon por Objetivos (AEFO) que
se firmaron en la constitucion del CIBERER.

La evaluacion del CIBERER tiene por finalidad determinar de forma sistematica y objetiva, la
relevancia, pertinencia, calidad y eficacia, de las actividades en funcidn de los objetivos que se
pretendieron alcanzar con su realizacidn, incluyendo el andlisis de la gestién administrativa y la
ejecucién de esa actividad.

El procedimiento de evaluacién comprendié tres partes esquematizadas a continuacion:
autoevaluacién, auditoria e informe cientifico externo, que se resumen en un informe final.

Cuestionarios - 6
- \ estion
Autoevaluacion | 222
(director cientifico, < .
responsables de grupo, | \ [ndicadores . __M
gerente) ) =.__Cuantitativos

Evaluacion L/
CIBER y
Revision documental
Auditoria S
(CTE del 1scIr)| - SMTrEVIStas

Panel externo
de expertos

Informe externo}""

2.1- Autoevaluacion CIBERER

Consistio en el andlisis, mediante cuestionario, de los resultados cientificos asi como de todas
las cuestiones relacionadas con la gestién que han sido realizados por el director cientifico y el
comité de direccidn. La gerencia se responsabilizé de la autoevaluacion de la gestidn
administrativa y econdmico-financiera, la divisidon de tareas y el sistema de seguimiento.

Para poder cumplir dicho proceso, desde el mes de marzo, el CIBERER puso en marcha una
campafia de recopilacién de datos, que finalizo el 8 de mayo, plazo en el que se remitié el
informe de autoevaluacion.

Como resultados notables del CIBERER durante el periodo analizado, cabe destacar la
excelente produccion cientifica de las unidades CIBERER, el aumento de la colaboracién entre
las distintas unidades, la estructura y buen funcionamiento de la Oficina de Gestion o el plan
de comunicacién externa.
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Entre los aspectos que necesitan un impulso se encuentran, la transferencia al sector
productivo, el desarrollo de proyectos internacionales en colaboracidn, la investigacién
traslacional, la reconversion de duplicidades en sinergias, la busqueda de complementariedad
con las instituciones consorciadas y organismos publicos de financiacién de 1+D y finalmente la
comunicacion interna.

2.2- Auditoria

El dia 21 de mayo un equipo de dos auditores realizd6 una verificacion objetiva de datos e
informacién aportada por el CIBERER en su autoevaluacion. Se traté fundamentalmente de
una auditoria sobre la organizacién y la estructura de gestién del centro.

El resultado de esta auditoria ha sido muy satisfactorio, en palabras de los auditores se refleja
jdz8 &St Sa¥F¥dzSNi2 RS tF 2FAOAYI G4SOyAOF /L.9w9w

Las recomendaciones de esta auditoria inciden en mejorar la planificacion de nuestro modus
operandi: definicion de procesos de toma de decisiones, el seguimiento/evaluaciéon de los
procesos y modificacion de éstos en base al analisis de su funcionamiento.

2.3- BEvaluacion del CIBERER pparte del Comité Cientificd=xterno

La evaluacion cientifica ha sido sobre todo una valoracién de los resultados cientificos del
CIBERER, y un andlisis de la calidad y coherencia de los programas puestos en marcha por el
CIBERER.

A la espera de un informe definitivo, el Comité Cientifico Externo apunté durante una
entrevista con el director cientifico y la gerente del CIBERER que el centro deberia enfocarse
preferentemente en la investigacion de grupos de Enfermedades Raras frente al estudio de un
amplio espectro de Enfermedades Raras.

Durante el proceso de autoevaluacion y a partir del informe de auditoria y del cumplimiento
del AEFO (Acuerdo Especifico de Financiacidon por Objetivos) se ha podido detectar una serie
de puntos clave que tendran que ser contemplados en las lineas estratégicas y objetivos
especificos para el periodo 2010-2013.

En general, muchos de los objetivos planteados necesitan un periodo de evaluacidon mas largo
del que ha gozado el CIBERER. Pero esta autoevaluacidn y auditoria han permitido comprender
la necesidad de modificar algunas estrategias e instrumentos CIBERER, y sobre todo la
estructura y relaciones entre los miembros del CIBERER. Es necesario cambiar la filosofia y
percepcion que existe del CIBERER si se quiere alcanzar la mision encomendada al centro.
Muchos de estos cambios se habran de realizar de manera progresiva y con estrategias a largo
plazo, pero otros se deberan poner en marcha lo antes posible para que puedan dar resultados
a corto y medio plazo. Entre las cuestiones mas importantes se encuentran:

w El CIBERER ha de funcionar como una Institucién, por lo que es necesario que fortalezca
su estructura, su politica corporativa, sus lineas estratégicas de investigacion y su
posicionamiento.
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w El Comité de Direccién del CIBERER habra de participar activamente en la elaboracién de
los criterios de seleccidn de grupos que integran su estructura.

W Para ésta segunda etapa los grupos pertenecientes al CIBERER tendran que cumplir con
los objetivos estratégicos mas importantes del centro: la investigacion en Enfermedades
Raras, la cooperacidn, la traslacidn y transferencia.

W Serd necesaria la puesta en marcha de procesos de autoevaluacidon de los programas
CIBERER, acompafiados de medidas correctoras.

w El valor anadido CIBERER debe basarse en los principios de colaboracion, traslacidn y
transferencia. Para esto es necesario una gestion de excelencia.

2.4- Andlisis DAFO

Partiendo de toda la informacién recopilada durante el proceso de evaluacién, se ha
desarrollado un analisis DAFO que resume las principales fortalezas y debilidades de CIBERER
en la actualidad, asi como las oportunidades y amenazas que estan surgiendo en la coyuntura
actual.

DAFO sobre la Estructura CIBERER
Debilidades:

Con el fin de dar respuesta a objetivos que no sean puramente cientificos se necesita
incrementar el personal especializado para la gestion del conocimiento.

I La dispersion de los grupos dificulta la comunicacidon y supone una fragmentacién de
recursos.

I Ausencia de financiacién adicional externa que dote al CIBERER de mayor independencia.

I  El CIBERER es percibido por algunos de sus grupos como una fuente de financiacién y no
como un centro en red cuya pertenencia implica la participacion activa en sus programas.

Fortalezas:

I El CIBERER cuenta con grupos multidisciplinares que permiten potenciar sinergias, y el
desarrollo de una investigacion traslacional.

 La estructura de programas CIBERER cuenta con instrumentos bien definidos.
Determinados programas, como el de formacién, cuentan con un alto grado de
consecucién de objetivos.

 La web del CIBERER coordina y centraliza toda la informacién del centro; contiene
informacidn sobre la actividad cientifica, bases de datos y memorias cientificas.
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I El CIBERER cuenta con consultores externos que le proporcionan asesoramiento en
relacion a la estructuracién de los procesos internos, desarrollo de protocolos de
actuacién y evaluacidon de los resultados de las actividades. Como son INGENIO vy la
consultora Deployment )

I Enel consorcio participan instituciones que son referentes en investigacion.

Amenazas:

T Incertidumbre sobre la financiacion anual procedente de la subvencidn nominativa

1 Las convocatorias abiertas de incorporacion al CIBERER han generado hipertrofia
(demasiados grupos CIBERER).

1 Se dan dificultades para la renovacion de grupos: entrada y/o salida de grupos
pertenecientes al CIBERER. El CIBERER como tal no tiene poder de decisién.

I  Falta de definicidn del papel del CIBERER en el contexto de las Instituciones Consorciadas.

Oportunidades:

9 Posible creacién de nuevas plataformas/servicios externos.

Oportunidades de financiacién para las Enfermedades Raras en Europa.

1 Existe un modelo interno de evaluacidn cualitativa de los resultados de la actividad de
investigacidn y produccidn cientifica que es claro y transparente (Ingenio).

DAFO Cientifico CIBERER

Debilidades:

 El objeto de la investigacion, las Enfermedades Raras, es demasiado amplio. Sélo puede
cubrirse con un nivel de excelencia suficiente un nimero determinado de patologias.

No hay definidas prioridades estratégicas para actividades de colaboracién con el exterior
(Ej. Plan de Alianza Estratégica).

I Seguimiento de la transferencia. El CIBERER no cuenta con un argumentario claro ni una
cartera de recursos.

EICIBERER no cuenta con proyectos europeos propios.

En general, los Jefes de Grupo del CIBERER tienen poca consciencia de difusion (hacia el

exterior) de los trabajos y actuaciones del CIBERER.

10
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Fortalezas:

I Excelencia cientifica de los grupos. La mayor parte de los grupos son muy activos y
compiten adecuadamente a nivel nacional e internacional.

I El CIBERER cuenta con una masa critica de mds de 200 personas contratadas generando
opinién acerca de asuntos relevantes en Enfermedades Raras.

I EI CIBERER ha contribuido a la difusion de la investigacién en Enfermedades Raras.
I EICIBERER cuenta con grupos multidisciplinares para potenciar sinergias.
I EICIBERER va a asumir un papel principal en Orphanet-Espafia.

 Implementacién de actividad de traslacidn cientifica que esta dando buenos resultados.
(Ej. Conferencias terapéuticas.)

Amenazas:
Coyuntura econdmica actual en entorno de crisis global.

I Las administraciones publicas piden que se visualice cual es la posicidn estratégica de los
CIBERs en materia de investigacién a la hora de priorizar sus actuaciones. Existe una
deficiencia de visualizacién del papel del CIBERER en el entorno de las instituciones
consorciadas

I  Falta de definicidn de la carrera del personal investigadora del CIBERER.
Oportunidades:
I  CIBERER como valor afiadido: Para la potenciacidn de la traslacidn y cooperacién.

I Aprovechar los recursos brindados por otras instituciones para suplir carencias propias.
Ejemplo OPE ISCIII, OTRI, servicios.

I  Posibilidad de participar en proyectos internacionales de gran nivel que favorezcan el
desarrollo de 1+D de excelencia.

I  Posibilidad de recurrir a empresas y fundaciones a partir de las cuales se podria conseguir
financiacion privada.

I  Los actores en Enfermedades Raras estan organizados. El marco de legislacién europea es
favorable (medicamentos huérfanos).

Unlento pero constante aumento del nivel de visibilidad social del CIBERER que hace que
los medios lo tengan en cuenta como interlocutor cuando abordan informaciones
relacionadas con las ER.

11
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1 Posibilidad de participar en convocatorias nacionales de ayuda a la investigacion
especificas para traslacion al SNS y cooperacidn publico-privado

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. Para ello se ha
disefado un plan estratégico que define las principales lineas de actuacion del centro durante
el periodo 2010-2013. Estas lineas estan disefiadas para alcanzar a medio plazo los objetivos
CIBERER reflejados en los estatutos y la misidn encomendada en el BOE al CIBERER.
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3. MARCO ESTRATEGICO

La mision del CIBERER, definida tanto en la convocatoria como en las bases reguladoras y
segun directrices del ISCIIl, es apoyar el estudio y la investigacién cientifica y técnica en el
campo de las ER, haciendo hincapié en los aspectos de la investigacidon genética, molecular,
bioquimica y celular, y con el objetivo de mejorar la compresién de las causas y de los
mecanismos patogénicos de estos trastornos como pieza fundamental para desarrollar e
implementar nuevas técnicas diagndsticas y estrategias terapéuticas. De este modo, el
CIBERER, como medio instrumental del ISCIll, ha desarrollado una red que da respuesta a la
mision que le fue encomendada.

El objetivo principal del CIBERER es convertirse en un centro de referencia espafiol y europeo
en la investigacién cientifica de las bases bioldgicas y patoldgicas de las ER- genéticas y
adquiridas- con un interés especifico en realizar una investigacion traslacional que permita la
transferencia de conocimiento a los centros sanitarios y a la practica clinica, en beneficio de los
pacientes y sus familiares. Como objetivos especificos encontramos:

a) Contribuir a la investigacion en el campo de las ER.
b) Favorecer la resolucion de los problemas de asistencia sanitaria relacionados con las ER.

c) Potenciar la participacién de los grupos de investigacion en actividades cientifico-técnicas
de caracter nacional y especialmente de las incluidas en los programas Marco europeos
de 14+D+i.

d) Promover la transferencia de resultados de investigacidn a la sociedad y en especial al
Sistema Nacional de Salud y al sector productivo farmacéutico y biotecnoldgico.

e) Apoyar la divulgacidon y la participacion en actividades docentes relacionadas con el
campo de actuacion del CIBERER.

13
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4. LINEAS ESTRATEGICAS

Las lineas estratégicas para el periodo 2010-2013, han sido disefiadas teniendo como
referencia el marco estratégico CIBERER, la misidon y los objetivos principales que vienen
definidos en nuestros estatutos. Ademas del obligatorio marco estratégico, se han tenido en
cuenta los antecedentes, la evaluacidon externa, los nuevos factores que aparecen en este
periodo y por supuesto nuestra propia experiencia sobre el recorrido de CIBERER durante su
primer periodo de vida. El CIBERER es sindnimo de investigacién de excelencia, cooperativa y
tiene como fin de mejorara el bienestar y la calidad de vida de personas afectadas en ER.

Linea 1Fomentarel desarrollo de una investigacién de excelencialemfermedades Raras

La investigacion biomédica de excelencia en el seno del CIBERER es el fundamento de la
competitividad cientifica y el desarrollo de programas de innovacién del mismo en el dmbito
de las ER. Actualmente hay alrededor de 6000 Enfermedades Raras conocidas segun Orphanet
y este nimero sigue en aumento. Este hecho provoca la necesidad de que el CIBERER se
especialice en aquellas ER mas investigadas por los grupos cientificos y que sirva de paraguasy
modelos para el conjunto de ER. Para ello es necesario dotar de recursos estables a los grupos
para que les permitan realizar 1+D, fomentar la colaboracién externa y potenciar la
internacionalizacion de la |+D en Enfermedades Raras. El objetivo de esta linea estd
encaminado a aumentar la calidad del conocimiento producido, y a desarrollar un plan de
formacidn especifico para la problematica de las Enfermedades Raras.

Linea 2: Fomento y consolidacién del trabajo de investigacion en red, garantizando
complementariedad con las instituciones consorciadas y con los programas autonémicos,
nacionales y europeos.

La cooperacion y articulacion de los grupos que trabajan en Enfermedades Raras es
imprescindible para el desarrollo de una investigacion capaz de aportar soluciones a unas
enfermedades con tan bajo indice de prevalencia en la poblaciéon. Aqui entra el papel
dinamizador de la Oficina de Gestidn en la blsqueda de sinergias entre los diferentes grupos
de investigacion.

Por otra parte, el hecho de actuar conjuntamente con tantas instituciones y programas de
financiacion hace que puedan existir duplicidades con estas. El 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 investigacion que participan en él.

14



O ciberer

Plan de actuacion CIBERER 2010-2013

Linea 3Investigaciontraslacional mediante interaccion con el sistema nacional de salud.

El CIBERER reune a diferentes grupos de investigacién que van desde grupos que realizan
ciencia bdsica en universidades y centros de investigacién, hasta grupos que realizan una
investigacion mads clinica y estdn ubicados en hospitales. Esto proporciona al CIBERER una
capacidad para el desarrollo de investigacion traslacional, y de trasladar la [+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 este sentido, como la
creaciéon y mejora de guias clinicas en el ambito de las Enfermedades Raras, ensayos clinicos,
investigacion terapéutica, preclinica.

Linea 4:Desarrollo del marco de interaccion y lineas de actuaciém ERcon el sector
productivo biosanitario (transferencia de investigacion)

Con el objetivo de fomentar la transferencia al sector productivo, el CIBERER potenciard la
formacidon en gestion del conocimiento, pondrd en marcha acciones para fomentar la
colaboracidn con empresas del sector, desarrollard acciones encaminadas a la potenciacién de
la innovacién.

El CIBERER ha de conseguir la infraestructura, el conocimiento y la experiencia necesaria para
que los procesos de transferencia de la Investigacién CIBERER al sector productivo sea una
actividad normalizada.

Lirea 5: Visibilidad institucional comresencia en escenarios clavdy G 9wé lgdzyi2 02y
agentessociales e institucionales

La dispersion y el bajo nimero de instituciones y centros de investigacion que trabajan en el
ambito de las Enfermedades Raras es un impedimento real para el desarrollo de acciones
conjuntas. Ademds, en muchos casos, estos actores se encuentran en otros paises. La relacidn
con el alto numero de asociaciones de pacientes, que representan a millones de afectados
Espanoles, es otro de los objetivos prioritarios para el CIBERER.

Esta linea pretende generar oportunidad de desarrollo para el CIBERER y para todos los
agentes implicados acerca de las Enfermedades Raras, para ello se desarrollard un Plan de
Alianzas Estratégicas, en la cual se pretende crear una red que pase desde los investigadores
basicos a los investigadores y personal clinico, estando en todo momento en contacto con los
pacientes.
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Linea 6:Gestion y coordinacion de las anteriores lineas estratégicas y de sus programas
instrumentos especificos a través de@Gfidna de Gestiorl a 5. Herramienta trasversal.

Esta linea es transversal a todas las anteriores y esta motivada por la necesaria adaptacidn que
requiere la estructura administrativa y organizativa del CIBERER para desarrollar las lineas
anteriores de la forma mas coherente. Las acciones englobadas en esta linea estdn
encaminadas a consolidar los programas mas exitosos del anterior periodo y reorientar el
resto. Todo ello junto con la implantacién de sistemas de calidad y de evaluacidn eficientes.

El papel dinamizador y de apoyo de la Oficina de Gestidn, es nuevamente un valor afiadido que
el CIBERER ofrece tanto a los grupos de Investigacién como a las Instituciones Consorciadas.
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5. OBJETIVOS ESTRATEGICOS

Cada una de las lineas estratégicas que el CIBERER ha especificado en su Plan de Actuacion
2010-2013 viene acompafiada de unos objetivos principales que definen el marco de trabajo
para los préximos afos.

El reto que se plantea en este momento el CIBERER es el de llegar a ser un referente nacional
e internacional en Enfermedades Raras. Para ello, ha de seguir potenciando aquellas lineas de
actuacién que ha ido fomentando desde su constitucién: el trabajo en red, una investigacion
de excelencia, colaborativa y que conlleve transferencia de resultados y visibilidad social. Para
ello, el CIBERER habra de potenciar algunos aspectos para que dejen de ser debilidades: la
internacionalizacidon de la investigacion, la relacién efectiva con el sector productivo o la
visibilidad institucional.

a) Objetivosespecificogara la Linea estratégica 1

El CIBERER ha de convertirse en referencia en investigacion sobre las Enfermedades Raras a
nivel nacional e internacional, para ello ha de cumplir los siguientes objetivos:

Fomento de la capacidad investigadora CIBERER.

Con el fin de mantener la alta capacidad investigadora del CIBERER, el centro hace un especial
énfasis mantener a los grupos de personal cualificado para apoyar la investigacién del centro
en Enfermedades Raras. El personal ha de especializarse necesariamente en Enfermedades
Raras, tanto los técnicos de laboratorio como los doctores, como el personal de apoyo (Oficina
de Gestidn). Para ello es imprescindible la formacidn de estos profesionales tanto dentro como
fuera de nuestras fronteras.

Desde las distintas plataformas de apoyo a la I+D se trabajara para conseguir instrumentos de
primer nivel para la investigacion de modo que ambas actuaciones provoquen un aumento del
numero de publicaciones en las mejores revistas cientificas.

Internacionalizacion de la investigacién

No cabe duda de que para potenciar una investigacion de excelencia es necesario trabajar con
grupos de investigacion punteros en el mundo.

El CIBERER quiere incrementar su nivel de participacién en proyectos europeos e
internacionales. Para ello empezara por mejorar la capacidad de gestién de las propuestas de
los grupos, proporcionandoles el soporte y apoyo necesario. Se difundird entre los grupos
informacidn acerca de las ventajas que conlleva presentarse a proyectos europeos bajo el
paraguas del CIBERER de forma que éste llegue a ser un actor habitual en las convocatorias de
ERs en Europa.

El CIBERER realizard busquedas activas de nuevas oportunidades de financiacion en el exterior
y potenciara la investigacién en ERs en colaboracion con instituciones no europeas.
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b) Objetivosespecific@parala Linea estratégica 2

El objetivo principal de esta linea es conseguir una red de cooperacién estable entre los grupos
CIBERER. De esta forma se quiere potenciar todas las sinergias en investigacion de los grupos
pertenecientes al CIBERER.

Potenciacion de la cooperacion entre unidades CIBERER

Uno de los puntos mas sobresalientes que ha supuesto el CIBERER como valor afiadido a la
investigacion ha sido la investigacidn cooperativa, tan importante, por la baja prevalencia de
casos potenciales, en el tema que nos ocupa, las Enfermedades Raras. Con el programa de
Proyectos Intramurales, el CIBERER, ha promovido la realizacion de proyectos de colaboracion
multidisciplinar entre sus grupos de investigacion.

El CIBERER no da por culminado este proceso y pretende seguir incrementando
progresivamente los resultados de investigacién en colaboracion de unas unidades CIBERER
con otras.

La colaboracién entre unidades permite ademas un mejor aprovechamiento de los recursos
tecnolégicos y humanos del CIBERER, favoreciendo la formacion interna del personal
contratado. Este intercambio de profesionales también posibilita el conocimiento de los
recursos propios, esencial para evitar duplicidades entre los grupos.

Desde la Oficina de Gestidn se trabajard para evitar o minimizar duplicidades, en este caso con
las instituciones consorciadas a través de procesos de trabajo en comun.

Desarrollo de plataformas/servicios compartidos o en red del CIBERER

El trabajo en red es uno de los distintivos de los CIBERs. Para este nuevo periodo el CIBERER
quiere fomentar el desarrollo de plataformas de apoyo a la I+D no existentes en la actualidad y
favorecer el uso compartido de los recursos de los grupos en conjuncidn con las instituciones
consorciadas.

c) ObjetivosespecificogparalaLinea estratégica 3

Esta linea pretende incrementar la traslacién al Sistema Nacional de Salud, y de esta manera
acelerar el proceso que lleva a la investigacidn realizada en el laboratorio hacia beneficios
concretos sobre la calidad de vida de los pacientes.

Desarrollo de acciones encaminadas a potenciar la investigacidn traslacional

La interaccion entre grupos basicos y clinicos en el escenario CIBERER ya dio buenos resultados

en afios pasados a juzgar por la gran aceptacidon que ha tenido el programa de Proyectos

Intramurales por parte de los grupos CIBERER6 ¢ 2 0 f AL o6l ¢ | 1 O2ftlF 02NJ O
grupo basico y uno clinico). Es por ello que el CIBERER va mantener y reforzar este programa

en los préximos afos.
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Se pretende por otro lado, para llegar a un nivel de retorno social satisfactorio, dar un fuerte
impulso al avance de la investigacidon en nuevas terapias y/o farmacos mediante el apoyo a la
realizacion de ensayos clinicos y el fomento de proyectos de investigacion basica en relacion
con terapias.

Fomento de la traslacidn asistencial en ER al SNS

La vertiente de traslacién de resultados viene marcada en el CIBERER por el traspaso de
conocimientos cientificos al Sistema Nacional de Salud (SNS). Es evidente que el traslado de
esta informacién ha de ser de gran calidad.

Con esta premisa desde el CIBERER se va a potenciar la actualizacion de las guias clinicas,
diagnosticas y/o epidemioldgicas que ya estén editadas y aborden temas de las Enfermedades
Raras; se va a promover la creacién 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 unificacién de protocolos de diagndstico.

Por ultimo se va a trabajar conjuntamente con Orphanet para la creacidon de una plataforma
para la resolucion de consultas donde profesionales y afectados puedan obtener respuestas de
calidad a sus dudas o necesidades.

d) ObjetivosespecificogaralaLinea estratégica 4

Esta linea pretende que la investigacion realizada en el CIBERER tenga un alto componente
innovador. Para potenciar la innovacién es imprescindible invertir en la formacién en gestion
del conocimiento, asi como colaborar con empresas del sector bio/farmacéutico/tecnolégico.

Desarrollo de las herramientas para los procesos de transferencia

Se empezara por crear una cartera de recursos CIBERER permita un mejor conocimiento de las
propias posibilidades y potencialidades. Se trabajard para concienciar y formar a los grupos
CIBERER en gestion y/o valorizacién del conocimiento y transferencia, facilitdindoles
asesoramiento sobre propiedad intelectual y otros aspectos criticos de la transferencia. El
crecimiento y consolidacidon del CIBERER pasa por su propia evolucidon al establecimiento de
relaciones y acuerdos de colaboracién con empresas. El objetivo principal de esta linea sera
conseguir dichos acuerdos.

Fomento de las actividades de transferencia del conocimiento e innovacidon en Enfermedades

Raras

Es de vital importancia para el CIBERER el estar adecuadamente representado en todos los
foros de acciones de colaboracion publico-privado relacionados con las Enfermedades Raras.
Esta labor de representacidn se asumira desde la direccidon y gerencia del CIBERER con el
apoyo vy participacion de la Oficina de Gestidn. El Plan de Alianzas Estratégicas del CIBERER
presentard propuestas de colaboracion con empresas del sector bio/farmacéutico/tecnoldgico
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y organizard jornadas de encuentro de los grupos de investigacion con empresas
potencialmente interesadas.

Para el CIBERER, el ser capaz de aprovechar las convocatorias de ayudas externas para el
fomento de actividades de transferencia sera esencial en este periodo de restricciones
econdmicas. Es por eso que desde el Area de Gestores se trabajard en inventariar y seleccionar
aquellas convocatorias del sector privado que sean interesantes para el CIBERER, y se hard
todo lo posible para conseguir esta financiacion externa.

Por otro lado el CIBERER favorecerd y apoyara la creacion spin off propuestas por los grupos de
investigacion, asi como la proteccién de la investigacidon por medio de patentes de calidad y el
asesoramiento que éstas conllevan.

e) Objetivos principales para la Linea estratégica 5

Para un centro de investigacion publico como es el CIBERER, la visibilidad institucional es
fundamental para potenciar los distintos programas que se desarrollan dentro del mismo.
Teniendo en cuenta el corto periodo de tiempo que lleva funcionando el CIBERER como
institucidn, se plantea esta linea como estratégica.

Desarrollo de un Plan de Alianzas Estratégicas para cumplir con los objetivos especificos

Como se ha indicado anteriormente, el CIBERER elaborara un plan de alianzas estratégicas que
permitira generar oportunidades de desarrollo para el CIBERER y para todos los agentes
implicados en las ER detectando posibles socios que tengan necesidades complementarias con
el CIBERER y sus objetivos, asi como planificar y ejecutar un plan de acciones conjuntas.

La materializacién de este objetivo sera la firma de acuerdos de colaboracién o convenios con
el sector privado o instituciones internacionales que den visibilidad al CIBERER y a su labor
investigadora.

Difusién de actividades CIBERER para mejorar el conocimiento social de la investigacion en

Enfermedades Raras

Mejorar el conocimiento de la sociedad acerca del CIBERER es una tarea imprescindible para
dar visibilidad a nuestra entidad y para mejorar la percepciéon de la sociedad acerca del valor
de la investigacion en Enfermedades Raras.

Para conseguir este objetivo el CIBERER debe consolidar su Area de comunicacién, fomentar la
comunicacion interna mediante su portal web, el boletin CIBERER, conferencias, etc. de modo
que se cree un gran foro de discusién en Enfermedades Raras intra-CIBERER.

Otro punto importante serd el de fomentar entre los propios investigadores CIBERER una
consciencia acerca de la importancia de las acciones de difusién de las actividades cientificas,
de modo que sus logros sirvan para mostrar la sociedad, que se realiza una labor lenta pero
constante en investigacion de las Enfermedades Raras.

20



6 éiber:ﬂm

ENTRO BE WVESTIGAGON 8L

Plan de actuacion CIBERER 2010-2013

f)  Objetivos princi@les para la Linea estratégica 6

La autoevaluacion, la auditoria y la evaluacién del Comité Cientifico Externo nos ha servido
para detectar aquellas debilidades presentes en el CIBERER, pero también las fortalezas. Desde
la Oficina de Gestion se trabajard en la necesaria adaptacién de los programas actuales asi
como en la creacién de nuevos programas para poder potenciar las fortalezas y minimizar las
debilidades.

Consolidar / Mejorar los programas estratégicos del CIBERER

Sin duda alguna, los Programa del CIBERER mas exitosos han sido el de Recursos Humanos, el
de Formacion y el de Programas Intramurales. En la coyuntura actual el esfuerzo se centrard en
la consolidacién de estos programas que son la base sobre la cual se han de buscar nuevas
formulas que permitan su mejor desarrollo.

Creacion de instrumentos CIBERER

Para mejorar los programas del CIBERER se pondra en marcha diversos instrumentos de
soporte de potenciacién como acciones de traslacidn, programas de apoyo a la transferencia
de la investigacion, creacidn y uso compartido de plataformas de apoyo a la investigacion y
programas de promocion de proyectos internacionales.

Calidad-Evaluacion programas y unidades CIBERER

Con el objetivo de obtener certificados de control de calidad de las normas 1SO, el CIBERER
trabajard en la creacidon de un proceso de autoevaluacidn automatizado para todos sus
programas.
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6.- AREAS CIENTIFICAS

6.1 Introduccion

Las areas cientificas o de investigacidon son las agrupaciones cientificas homogéneas basadas
en objetivos comunes de los grupos de investigacién que integran el CIBERER. Hasta el
momento cada d4rea estd representada en el Comité de Direccién del CIBERER por un
Coordinador y estructurada en un Claustro de Area, compuesto por todos los investigadores
adscritos al drea. En el caso del CIBERER, durante el periodo comprendido entre 2006-2009, los
distintos grupos estaban organizados en 7 areas de investigacion, definidas a partir de los
descriptores de la convocatoria original. Estas dreas y sus coordinadores eran:

Patologia Mitocondrial

COORDINADOR CIENTIFI{ CENTRO Unidad

Departamento de Bioquimica y Biologia Molecular y Celular,Facultad de

Dr. Julio Montoya o . X u727
Veterinaria, Universidad de Zaragoza, Zaragoza

JEFE DE GRUPO CENTRO Unidad

Dr. Antoni L. Andreu Unitat de Patologia Mitocondrial i Neuromuscular, Institut de Recerca Hospital U701

Universiti F NA = ff RQI SONRBYX Lyadaddzi /

3 Departamento de Biologia Molecular, Centro de Biologia Molecular
Dr. José M. Cuezva R A , . h u713
(CBM)"Severo Ochoa", Universidad Auténoma de Madrid, Madrid

Departamento de Bioquimica, Facultad de Medicina, Universidad Autonoma de

Dr. Rafael Garesse . i e . i u717
Madrid. Instituto de Investigaciones Biomédicas "Alberto Sols", UAM-CSIC,
Madrid

Dr. Francesc Cardellach IDIBAPS (Patologia Mitocondrial), Instituto de Investigaciones Biomédicas u722
August Pi i Sunyer (IDIBAPS), Hospital Clinic de Barcelona, Barcelona

Dr. Miguel A. Martin Centro de Investigacién, Hospital Universitario 12 de Octubre, Servicio U723
Madrilefio de Salud, Madrid

Dr. Julio Montoya Departamento de Bioquimica y Biologia Molecular y Celular, Facultad de u727
Veterinaria, Universidad de Zaragoza, Zaragoza

Dr. Placido Navas Centro Andaluz de Biologia del Desarrollo, Universidad Pablo de Olavide- CSIC, u729
Sevilla

Dra. Jorgina Satrdstegui Departamento de Biologia Molecular, Centro de Biologia Molecular (CBM) U743
"Severo Ochoa", Universidad Auténoma de Madrid, Madrid

Enfermedades Metabdlicas Hereditarias

COORDINADOR CIENTIFI{ CENTRO Unidad

Dra. Antonia Ribes Dept.. Enfelrmedades. m.etabélicas hereditarias, Institut de Bioquimica Clinica, u737
Hospital Clinic y Provincial de Barcelona, Barcelona

JEFE DE GRUPO CENTRO Unidad

Dr. Rafael Artuch . . . . . u703
Servicio de Bioquimica Clinica, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona

Dr. Daniel Grinberg Departamento de Genética, Genética Molecular Humana, Facultad de Biologia, u720
Universitat de Barcelona, Barcelona

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

Dra. Virginia Nunes Centro de Genética Médica y Molecular CGMM, CGMM-IDIBELL Hospital Duran U730
y Reynals, Fundacién IDIBELL, Barcelona
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Institut de Recerca Biomeédica, Fundacio Privada Institut de Recerca Biomedica,

Dr. Manuel Palacin U731
Barcelona
. Fisiopatologia de la hemostasis, Centro de Investigaciones Bioldgicas, CSIC,
Dr. Roberto Parrilla R U734
Madrid
L Dept. Enfermedades metabdlicas hereditarias, Institut de Bioquimica Clinica,
Dra. Antonia Ribes . L. . U737
Hospital Clinic y Provincial de Barcelona, Barcelona
Dr. Santiago Rodriguez de } i
Cérdoba Patologia Molecular y Genética del Complemento, Centro de Investigaciones U738
Bioldgicas, CSIC, Madrid
. . Enzimopatologia estructural, Instituto de Biomedicina de Valencia, CSIC,
Dr. Vicente Rubio R U739
Valencia
Dr. Eduardo Salido Departamento de Anatomia Patoldgica, Patologia Molecular, Hospital u740
Universitario de Canarias, Fundacion Canaria Rafael Clavijo, Tenerife
Dra.  Francisca  Sanchez
. Departamento de Biologia Molecular y Bioquimica, Facultad de Ciencias, U741
Jiménez . . . ‘
Universidad de Malaga, Malaga
Centro de Investigaciéon y Diagndstico de Enfermedades Metabdlicas
Dra. Magdalena Ugarte N L . . ~ P LA U746
& & | SNBRAGENAF &S / SYGNR RS . A2t 23Nt
Auténoma de Madrid, Madrid
. . Grupo de estudio de enfermedad de Gaucher y neoplasias hematoldgicas.
Dra. Pilar Giraldo Castellano A . < ~ p . p U752
{ SNIDA OA 2 I SYFa2f 23aNI X Il 2aLIAdl t
Aragonés de Ciencias de la Salud, Zaragoza
Dra. Margarita Lépez | Diagndstico y caracterizacion de alteraciones del sistema del complemento, U754
Trascasa I YARFR RS LyYdzy2t23aNlI & | YARIR R
tlkh1 ¢ {SNBAOAZ al RNAfS3I2 RS {I fdzR
Dra. Aurora Pujol Onofre Centro de Genética Médica y Molecular CGMM, CGMM-IDIBELL Hospital Duran U759
y Reynals, Fundacion IDIBELL, Barcelona
Enfermedades Endocrinas
COORDINADOR CIENTIFI{ CENTRO Unidad
Dr. Pascual Sanz Instituto de Biomedicina de Valencia, CSIC, Valencia u742
JEFE DE GRUPO CENTRO Unidad
Dr. Carmelo Bernabéu Patologia vascular y receptores endoteliales, Centro de Investigaciones u707
Bioldgicas, CSIC, Madrid
Dr. Juan Bernal Hormonas tiroideas y cerebro, Instituto de Investigaciones Biomédicas "Alberto U708
Sols", CSIC, Madrid
Dr. Antonio Carrascosa Servicio de Pediatria, Hospital Universitari Vall d'Hebron, Institut Catala de la u712
Salut, Barcelona
Dr. Luis Castafio Gonzélez Unidad de Investigacion, Hospital de Cruces, Fundacién Vasca de Innovacién de U725A
Investigaciones Sanitarias, Vizcaya
Dr. Pascual Sanz . . . . i u742
Instituto de Biomedicina de Valencia, CSIC, Valencia
Dra. Susan Webb Enfermedades de la hipdfisis. Servicio de Endocrinologia., Instituto de u747

Investigacion Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona
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COORDINADOR CIENTIFI{ CENTRO Unidad

Dr. José Maria Millén Unida(.j de Genetica., Hospital Uniyersitari La Fe, Fundacion para la U755
Investigacion del Hospital La Fe, Valencia

JEFE DE GRUPO CENTRO Unidad

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

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

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

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

Dr. José Serratosa ) , P , ) u744
Laboratorio de Neurologia, Fundacion Jiménez Diaz, Madrid

Dr. Javier Diaz Nido Centro de Biologia Molecular (CBM) "Severo Ochoa", Universidad Auténoma u748
de Madrid, Madrid

Dr. Raul Estévez Povedano Departamento de Ciencias Fisioldgicas I, Facultat de Medicina, Universitat de U750
Barcelona, Barcelona

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

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

Defectos Congénitos y Trastornos detgarrollo

COORDINADOR CIENTIFI{ CENTRO Unidad

Dra. Carmen Ayuso Servicio de Genética, Fundacién Jiménez Diaz, Madrid u704

JEFE DE GRUPO CENTRO Unidad

Dra. Carmen Ayuso L. . e, . . u704
Servicio de Genética, Fundacién Jiménez Diaz, Madrid

Dra. Paola Bovolenta Instituto Cajal, CSIC, Madrid U709

Dra. Cristina Fillat Genes y Enfermedad, Centro de Regulacion Gendmica (CRG), Fundacio Centre U716
de Regulacié Genomica, Barcelona

Dra. Maria Luisa Martinez ) , i

Frias Centro de Investigacion sobre Anomalias Congénitas - CIAC, Centro mixto ISCIII u724
- ASEREMAC, Madrid

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

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

Dr. Victor Luis Ruiz Pérez Genética de las Enfermedades Hereditarias: Desarrollo y Enfermedad, Instituto U760
de Investigaciones Biomédicas "Alberto Sols", CSIC, Madrid

Dra. Isabel Varela Grupo de Neurobiologia de la Audicidn, Instituto de Investigaciones Biomédicas u761

"Alberto Sols", CSIC-UAM, Madrid
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Genética Clinica y Epidemiologia Genética

COORDINADOR CIENTIFI{ CENTRO Unidad

Unidad de Gestién Clinica de Genética, Reproducciéon y Medicina Fetal.
Dr. Guillermo Antifiolo Hospital Universitario Virgen del Rocio, Fundacién Reina Mercedes para la U702
Investigacion Sanitaria, Sevilla

JEFE DE GRUPO CENTRO Unidad

Unidad de Gestién Clinica de Genética, Reproducciéon y Medicina Fetal. U702
Hospital Universitario Virgen del Rocio, Fundacién Reina Mercedes para la
Investigacion Sanitaria, Sevilla

Dr. Guillermo Antifiolo

Dr. Angel Carracedo Grupo de Medicina Xendmica, Facultad de Medicina, Universidad de Santiago U711
de Compostela, A Corufia

Dr. Eduard Gratacos Servicio dg Qbstetricia y Ginecologia, I.nstitutlo.de Investi.ga.ciones Biomédicas U719
August Pi i Sunyer (IDIBAPS), Hospital Clinic y Provincial de Barcelona,
Barcelona

Dra Monserrat Mil3 Grupo de Investigacion en Genética de Enfermedades Raras (GICER), Hospital U726

Clinic GICER (Servicio de Bioquimica y Genética Molecular), Hospital Clinic y
Provincial de Barcelona, Barcelona

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

Dr. Pablo Lapunzina INGEMM-Instituto de Genética Médica y Molecular, Hospital Universitario "La U753
Paz", Servicio Madrilefio de Salud, Madrid

Dr. Manuel Posada Instituto de Investigacién en Enfermedades Raras (IIER), Instituto de Salud U758

Carlos Ill, Madrid

Inestabilidad Genética y Predisposicion al Cancer

COORDINADOR CIENTIFI{ CENTRO Unidad

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

JEFE DE GRUPO CENTRO Unidad

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

Dr. Juan Antonio Bueren Division de Hematopoyesis y Terapia Génica, Centro de Investigaciones u710
Energéticas, Medioambientales y Tecnoldgicas (CIEMAT), Madrid

Dra. Marcela del Rio Unidad de Medicina . Re.generat.iva. Division de .Bior.‘nedicina Epi.telial. U714
Departamento de Investigacidn Bésica, Centro de Investigaciones Energéticas,
Medioambientales y Tecnoldgicas (CIEMAT), MICINN, Madrid

Dr. Joaquin Dopazo Departamento de Bioinformatica y Gendmica, Centro de investigacion Principe U715
Felipe (CIPF), Fundacion Centro de Investigacidn Principe Felipe (CIPF), Valencia

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

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

Dr. José Fernandez Piqueras | Centro de Biologia Molecular (CBM) "Severo Ochoa", Universidad Auténoma u749
de Madrid, Madrid

Dra. Rosario Perona Laboratorio de terapias de enfermedades con defectos en telomerasa., U757
Instituto de Investigaciones Biomédicas "Alberto Sols", CSIC, Madrid
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6.2 Nueva organizacion de las Areas Cientificas

En 2010, comienza una nueva etapa en el CIBERER enmarcada bajo el plan de actuaciéon 2010-
2013. Habiendo pasado de una etapa inicial durante el periodo 2006-2009 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 una
cifra de 61 grupos de investigacion. Teniendo en cuenta, que desde entonces 16 grupos de
investigacion se han incorporado, que tenemos un mayor conocimiento sobre las
potencialidades de los grupos CIBERER y que han aparecido nuevos objetivos estratégicos para
el periodo 2010-2013, una reorganizacién se hace necesaria para potenciar nuevas sinergias y
un mayor desarrollo de la cooperacidn cientifica.

La mayor novedad en esta nueva organizacién es la fusion de antiguas dreas para potenciar el
desarrollo de sinergias y cooperacién entre los grupos CIBERER. En este sentido, las areas de
Enfermedades Metabdlicas Hereditarias y Enfermedades Endocrinas, se reorganizan en el
Area Enfermedades Metabdlicas Hereditarias y Endocrinas (EMHE); al igual que las areas de
Defectos Congénitos y trastornos del desarrollo y Genética Clinica y Epidemiologia Genética en
el Area Genética Clinica y Defectos Congénitos (GCDC). Esta reorganizacidn estad motivada por
las caracteristicas de los grupos.

Los objetivos comunes para todas las areas comprenden:

I Creacién de base de datos y registros compartidos.

9  Dinamizar la actividad investigadora de las Areas estimulando la colaboracién cientifica.

1 Promover la divulgacién y la participacién en actividades docentes relacionadas con las
areas.

I Diseminar el conocimiento a otros profesionales y al publico en general, dando a conocer
la relevancia de la investigacidn y facilitando la transferencia de conocimiento al beneficio
del paciente.

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

Con estos objetivos, la direccidn propone la reorganizacién de las distintas unidades CIBERER
en las siguientes areas cientificas:

Area Patologia Mitocondrial (PM) 8 grupos
Area Enfermedades Metabdlicas Hereditarias y Endocrinas (EMHE) 20 grupos
Area Neurogenética (NG) 11 grupos
Area Genética Clinica y Defectos Congénitos (GCDC) 15 grupos
Area Inestabilidad Genética y Predisposicién al Cancer (IGPC) 7 grupos
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Area Patologia MitocondrialPM)

El drea 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.

El objetivo de esta drea es cooperar en varios campos de interés como son: la unificacidon de
las pruebas diagndsticas, el analisis de los complejos mecanismos moleculares responsables de
los variados fenotipos clinicos, la busqueda de terapias adecuadas en modelos celulares y
animales, el desarrollo de ensayos clinicos o la caracterizacidon de la funcién mitocondrial en
distintos tejidos.

COORDINADOR CIENTIFI{ CENTRO Unidad

Dr. Miguel A. Martin Centro de Investigaciéon, Hospital Universitario 12 de Octubre, Servicio U723
Madrilefio de Salud, Madrid

JEFE DE GRUPO CENTRO Unidad

Dr. Antoni L. Andreu Unitat de Patologia Mitocondrial i Neuromuscular, Institut de Recerca Hospital U701
UniversitarA = ff RQI SoONRBY S LyadGAaddzi /I

Dr. José Maria Cuezva Departamento de Biologia Molecular, Centro de Biologia Molecular (CBM) U713

"Severo Ochoa", Universidad Auténoma de Madrid, Madrid

Departamento de Bioquimica, Facultad de Medicina, Universidad Auténoma de

Dr. Rafael Garesse i i e . i u717
Madrid. Instituto de Investigaciones Biomédicas "Alberto Sols", UAM-CSIC,
Madrid

Dr. Francesc Cardellach IDIBAPS (Patologia Mitocondrial), Instituto de Investigaciones Biomédicas u722
August Pi i Sunyer (IDIBAPS), Hospital Clinic de Barcelona, Barcelona

Dr. Miguel A. Martin Centro de Investigacién, Hospital Universitario 12 de Octubre, Servicio u723
Madrilefio de Salud, Madrid

Dr. Julio Montoya Departamento de Bioquimica y Biologia Molecular y Celular, Facultad de u727
Veterinaria, Universidad de Zaragoza, Zaragoza

Dr. Plécido Navas Centro Andaluz de Biologia del Desarrollo, Universidad Pablo de Olavide- CSIC, U729
Sevilla

Dra. Jorgina Satrdstegui Departamento de Biologia Molecular, Centro de Biologia Molecular (CBM) U743

"Severo Ochoa", Universidad Auténoma de Madrid, Madrid

Area Enfermedades Metabolicas Hereditarig€ndocrinagEMHE)

Este area recoge a los grupos pertenecientes a las antiguas dreas de Enfermedades
Metabdlicas Hereditarias Hereditarias y Enfermedades Endocrinas. Este cambio de grupos
responde a la necesidad 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 y
moleculares, asi como los mecanismos fisiopatoldgicos. Este conocimiento es el punto de
partida necesario para poder desarrollar nuevas estrategias diagndsticas y terapéuticas en
beneficio de los pacientes.

COORDINADOR CIENTIFI{ CENTRO Unidad
. Dept. Enfermedades metabdlicas hereditarias, Institut de Bioquimica Clinica, U737
Dra. Antonia Ribes . L .
Hospital Clinic y Provincial de Barcelona, Barcelona
JEFE DE GRUPO CENTRO Unidad
Dr. Rafael Artuch u703

Servicio de Bioquimica Clinica, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona
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Dr. Carmelo Bernabéu Patologia vascular y receptores endoteliales, Centro de Investigaciones u707
Bioldgicas, CSIC, Madrid
Dr. Antonio Carrascosa Servicio de Pediatria, Hospital Universitari Vall d'Hebron, Institut Catala de la U712
Salut, Barcelona
Dr. Daniel Grinberg Departamento de Genética, Genética Molecular Humana, Facultad de Biologia, u720
Universitat de Barcelona, Barcelona
Dr. Erwin Knecht Laboratorio de Biologia Celular, Centro de Investigacidn Principe Felipe, u721
Fundacién Centro de Investigacion Principe Felipe (CIPF), Valencia
Dr. Luis Castafio Gonzélez Unidad de Investigacién, Hospital de Cruces, Fundacion Vasca de Innovacion de U725A
Investigaciones Sanitarias, Vizcaya
Dra. Virginia Nunes Centro de Genética Médica y Molecular CGMM, CGMM-IDIBELL Hospital Duran U730
y Reynals, Fundacion IDIBELL, Barcelona
Dr. Manuel Palacin Institut de Recerca Biomeédica, Fundacio Privada Institut de Recerca Biomedica, U731
Barcelona
Dr. Roberto Parrilla Fisiopatologia de la hemostasis, Centro de Investigaciones Bioldgicas, CSIC, U734
Madrid
Dra. Antonia Ribes Dept. Enfermedades metabdlicas hereditarias, Institut de Bioquimica Clinica, U737
Hospital Clinic y Provincial de Barcelona, Barcelona
Dr. Santiago Rodriguez de i . L
. Patologia Molecular y Genética del Complemento, Centro de Investigaciones U738
Cérdoba L .
Bioldgicas, CSIC, Madrid
Dr. Vicente Rubio Enzimopatologia estructural, Instituto de Biomedicina de Valencia, CSIC, U739
Valencia
Dr. Eduardo Salido Departamento de Anatomia Patoldgica, Patologia Molecular, Hospital U740
Universitario de Canarias, Fundacion Canaria Rafael Clavijo, Tenerife
Dra.  Francisca  Sanchez o o o
L, Departamento de Biologia Molecular y Bioquimica, Facultad de Ciencias, u741
Jiménez . R . .
Universidad de Malaga, Malaga
Dr. Pascual Sanz . . . . . u742
Instituto de Biomedicina de Valencia, CSIC, Valencia
Centro de Investigaciéon y Diagndstico de Enfermedades Metabdlicas
Dra. Magdalena Ugarte ~ = X , . ~ U746
& & Hereditarias, Centro de BiologiaMof SOdzft  NJ ¢/ . a0 4&{ SO
Auténoma de Madrid, Madrid
Dra. Susan Webb Enfermedades de la hipdfisis. Servicio de Endocrinologia., Instituto de u747
Investigacion Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona
. . Grupo de estudio de enfermedad de Gaucher y neoplasias hematoldgicas.
Dra. Pilar Giraldo Castellano A p - ~ p " p U752
{SNBAOA2 1SYFG2f2aNFs | 2aLAGL €
Aragonés de Ciencias de la Salud, Zaragoza
Dra.  Margarita  LOpez | Diagnédstico y caracterizacion de alteraciones del sistema del complemento, U754
Trascasa I YARFR RS LyYdzy2t 23aNI & | YARIR R
trT 62 {SNWAOAZ2 al RNAfS32 RS {IfdzR
Dra. Aurora Pujol Onofre Centro de Genética Médica y Molecular CGMM, CGMM-IDIBELL Hospital Duran U759
y Reynals, Fundacion IDIBELL, Barcelona

Area NeurogenéticdNG)

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 herramientas para la practica clinica: métodos
de diagndstico 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 objetivo final es mejorar la comprensién de
Sus causas y mecanismos patogénicos.
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COORDINADOR CIENTIFI{ CENTRO Unidad

Dr. José Maria Millén Unida(.j de Genética., Hospital Uniyersitari La Fe, Fundaciéon para la U755
Investigacion del Hospital La Fe, Valencia

JEFE DE GRUPO CENTRO Unidad

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

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

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

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

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

Dr. José Serratosa ) . e . i u744
Laboratorio de Neurologia, Fundacién Jiménez Diaz, Madrid

Dr. Javier Diaz Nido Centro de Biologia Molecular (CBM) "Severo Ochoa", Universidad Auténoma U748
de Madrid, Madrid

Dr. Raul Estévez Povedano Departamento de Ciencias Fisiolégicas Il, Facultat de Medicina, Universitat de U750
Barcelona, Barcelona

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

Dr. José Maria Milldn Unidad de Genética, Hospital Universitari La Fe, Fundacién para la U755
Investigacion del Hospital La Fe, Valencia

Dra. Isabel Varela Grupo de Neurobiologia de la Audicion, Instituto de Investigaciones Biomédicas U761

"Alberto Sols", CSIC-UAM, Madrid

Genética Clinica y Defectos Congénitos (GCDC)

Esta nueva drea es resultante de la fusién de las dos antiguas dreas de Genética Clinica y

Epidemiologia Genética y la de Defectos Congénitos y Trastornos del Desarrollo. La nueva area
agrupa a 15 unidades CIBERER El grupo de la Dra. Isabel Varela (U761) pasa al area de

Neurogenética.

Con este cambio se pretende potenciar la investigacion traslacional incorporando grupos de

investigacidon mas basica con grupos de investigacion clinica.

El objetivo de los grupos de esta area es unificar y poner en comun 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 necesario para poder actuar mejor

con medidas de diagndstico prenatal o de tratamiento adecuado.

COORDINADOR CIENTIFI{ CENTRO Unidad
Dr. Guillermo Antifiolo Unidzfld de .Gest.ién. Cll'r.1ica de Gene’ltica, Reprg}juccién y Medicina Fetal. U702
Hospital Universitario Virgen del Rocio, Fundacién Reina Mercedes para la
Investigacion Sanitaria, Sevilla
JEFE DE GRUPO CENTRO Unidad
Dr. Guillermo Antifiolo Unida.d de .Gest.ion. Cllr.mica de Gene‘tica, Reprf)fiucci(?n y Medicina Fetal. U702
Hospital Universitario Virgen del Rocio, Fundaciéon Reina Mercedes para la
Investigacion Sanitaria, Sevilla
Dra. Carmen Ayuso U704

Servicio de Genética, Fundacién Jiménez Diaz, Madrid

29




6 czberer Plan de actuacion CIBERER 2010-2013

Dra. Paola Bovolenta Instituto Cajal, CSIC, Madrid U709

Dr. Angel Carracedo Grupo de Medicina Xendmica, Facultad de Medicina, Universidad de Santiago U711
de Compostela, A Corufia

Dr. Joaquim Dopazo Departamento de Bioinformdtica y Gendmica, Centro de investigacion Principe U715
Felipe (CIPF), Fundacion Centro de Investigacidn Principe Felipe (CIPF), Valencia

Dra. Cristina Fillat Genes y Enfermedad, Centro de Regulaciéon Gendmica (CRG), Fundacid Centre U716
de Regulacié Genomica, Barcelona

Dr. Eduard Gratacods Servicio d.e Qbstetnua y Ginecologia, !nstltutlo.de Investl.gaf:lones Biomédicas U719
August Pi i Sunyer (IDIBAPS), Hospital Clinic y Provincial de Barcelona,
Barcelona

Dra. Maria Luisa Martinez ) i i

Frias Centro de Investigacién sobre Anomalias Congénitas - CIAC, Centro mixto ISCIII U724
- ASEREMAC, Madrid

Dra Monserrat Mila Gltu‘po de Investlgéglon en Qenc?tlga de Enfelrrﬁedades Raras (GICEB), Ho§p|ta| U726
Clinic GICER (Servicio de Bioquimica y Genética Molecular), Hospital Clinic y
Provincial de Barcelona, Barcelona

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

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

Dr. Pablo Lapunzina INGEMM-Instituto de Genética Médica y Molecular, Hospital Universitario "La U753
Paz", Servicio Madrilefio de Salud, Madrid

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

Dr. Manuel Posada Instituto de Investigacién en Enfermedades Raras (IIER), Instituto de Salud U758
Carlos Ill, Madrid

Dr. Victor Luis Ruiz Pérez Genética de las Enfermedades Hereditarias: Desarrollo y Enfermedad, Instituto U760
de Investigaciones Biomédicas "Alberto Sols", CSIC, Madrid

Area Inestabilidad Genética y Predisposicién al Cancer (IGPC)

El drea de Inestabilidad Genética y Predisposicién al Cdncer mantiene su estructura actual
pero cede un grupo al Area de Genética Clinica y Defectos congénitos (GCDC): el grupo del Dr.
Joaquin Dopazo (U715).

El objetivo de esta drea 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 determinacién de los mecanismos 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 de Genética y Microbiologia, Universitat Autonoma de U745
Barcelona, Barcelona

JEFE DE GRUPO CENTRO Unidad

Dr. Javier Benitez Departamento de Genética Humana, Fundacidon Centro Nacional de U706
Investigaciones Oncoldgicas (CNIO), Madrid

Dr. Juan Antonio Bueren Division de Hematopoyesis y Terapia Génica, Centro de Investigaciones U710
Energéticas, Medioambientales y Tecnoldgicas (CIEMAT), Madrid

Dra. Marcela del Rio Unidad de Medicina ' Re.gfener?Flva. Division de .Blor'nedlcma E'pl.tellal. U714
Departamento de Investigacidn Basica, Centro de Investigaciones Energéticas,
Medioambientales y Tecnoldgicas (CIEMAT), MICINN, Madrid

Dr. Federico Pallardd Departamento de Fisiologia, Facultat de Medicina, Universitat de Valéncia, U733
Valencia
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Dr. Jordi Surrallés Departamento de Genética y Microbiologia, Universitat Autdnoma de U745
Barcelona, Barcelona
Dr. José Fernandez Piqueras | Centro de Biologia Molecular (CBM) "Severo Ochoa", Universidad Auténoma U749
de Madrid, Madrid
Dra. Rosario Perona Laboratorio de terapias de enfermedades con defectos en telomerasa., U757
Instituto de Investigaciones Biomédicas "Alberto Sols", CSIC, Madrid
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7. SEGUIMIENTO DEL PLAN

Las nuevas lineas estratégicas definidas en el presente plan requieren una adaptacion de los
programas actuales por lo que es necesario la elaboracién de plan de acciéon anual, que
priorice las acciones y defina el despliegue temporal de las actividades anualmente, que tendra
qgue ser aprobado por el Consejo Rector. La Oficina de Gestidn tendrda como principal
responsabilidad coordinar los trabajos de implantacidn del Plan, siempre bajo la supervisién
del comité de direccion. En aquellos casos en que se considere oportuno, cuando una linea no
esté lo suficientemente desarrollada o con falta de financiacién, la Oficina de Gestidn
elaborara una modificacién de las acciones previstas para esta en la anualidad correspondiente
y de manera conjunta con la direccidon, agentes e instituciones implicados, procurara su
financiacion.

Para un correcto seguimiento de la ejecucién del Plan Estratégico, es necesario disponer de
una metodologia de seguimiento y control que permita obtener informacién fiable del estado
de avance y que facilite el control por parte de los érganos de gobierno y direccién, asi como la
readaptacién de la planificacion estratégica ante nuevos escenarios.

El sistema de seguimiento y control del Plan Estratégico que se presenta a continuacion, serd
dirigido por el comité de direccion y que contard para su desarrollo con la Oficina de Gestion y
el equipo de Gestores, y tendra como principales fuentes de informacién los compromisos de
los responsables actividades anuales previstas para cada linea estratégica, y la elaboracion de
una memoria anual de seguimiento del Plan Estratégico.

7.1- LaOficina de Gestioren el Plan Etratéqico

La Oficina de Gestidn serd la encargada del seguimiento técnico del Plan Estratégico, siendo
dirigida por la gerente.

El seguimiento del Plan se realizard a partir de los compromisos adquiridos por los diferentes
responsables de los objetivos estratégicos definidos dentro de las seis lineas estratégicas, que
seran los encargados de liderar las acciones planteadas en cada linea estratégica para cada
plan de accion anual.

Del cumplimiento y desarrollo de los objetivos estratégicos del Plan depende el grado de
avance en las distintas lineas estratégicas, dado que todas aquellas acciones son
interdependientes y complementarias a nivel de linea. Es por ello que las areas responsables
son un pilar fundamental en el seguimiento del plan.

7.2- Documentacion para el sequimiento

El seguimiento se llevara a cabo a través de los informes anuales, que la Oficina de Gestidn
realizard junto con los responsables de cada objetivo. El resultado del proceso de seguimiento
y control se materializara en la Memoria anual de seguimiento.
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Memoria anual de seguimiento del plan estratégico

Cada ano se presentara al Comité de Direccion la memoria anual de seguimiento del Plan
Estratégico. Esta memoria recogera la informacion necesaria para evaluar el grado de avance
global de ejecucidn del Plan Estratégico, asi como informacidn detallada de las acciones mas
relevantes.

7.3- Asignacion del grado de cumplimiento

La Oficina de Gestidn, junto a los coordinadores de linea, seran los responsables de asignar, a
partir de la informacidn recabada de los dos informes semestrales, grados de cumplimiento
anuales y grado de avance del objetivo de cada accion.

7.4- Reuniones de seguimiento del PlastEatéqgico

Con la finalidad de mantener la participacién y transparencia del Plan Estratégico, se proponen
reuniones periddicas (semestralmente) de debate de los implicados en la ejecucidon del plan,
gue alimentardn las memorias anuales de seguimiento. Estas reuniones de seguimiento seran
abiertas, invitdindose ademas de manera especifica a los investigadores y personal del centro
que tenga interés.

7.5- Indicadores

Linea 1Fomentarel desarrollo de una investigacion de excelenciafermedades Raras

Indicadores

Fomento de la capacidad investigadora CIBERER

- N2 de publicaciones de primer cuartil en el periodo 2010-
2013, y 2006-2009 en Enfermedades Raras

- N2 contratados que asisten a cursos CIBERER y adscritos que
participan en cursos CIBERER

- N2 Solicitudes presentadas/aceptadas en convocatorias
privadas por CIBERER

- Cuantia de la financiacién obtenida en convocatorias
publico/privadas por CIBERER

Internacionalizacion de la investigacion

- N2 de contratados de la Oficina de Gestion que asisten
cursos sobre Programas Internacionales

- N2 de asistencias a Jornadas y eventos de
presentacion/informacion de convocatorias internacionales
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Indicadores

- N2 de eventos organizados por CIBERER

- N2 de propuestas presentadas y propuestas aceptadas ( a
través del CIBERER o como grupo individual)

- N2 acciones especificas organizadas para fomento de
participacion

- N2 de Unidades de Investigacion que participan en las
propuestas

-N2 de participaciones en foros internacionales para
actividades de 1+D

- N2 Encuentros formales con agentes de |+D exteriores

- N2 convenios y acuerdos formales conseguidos

Linea 2: Fomento y consolidacion del trabajo de investigacibn en red, garantizando
complementariedad con las instituciones consorciadason los programas autonémicos,
nacionales y europeos.

Indicadores

Potenciacion de la cooperacion entre unidades CIBERER

- N2 publicaciones conjuntas
- N2 guias conjuntas
- N2 proyectos de investigacion externos conjuntos

- N2 de estancias de contratados/adscritos CIBERER en otras
unidades CIBERER

Desarrollo de plataformas/servicios compartidos o en red del CIBERER

- N2 de servicios de apoyo a la I+D creados

- N2 de Unidades de Investigacién que utilizan los servicios al
afio

- N2 de servicios que ofrece la web

- N2 de Unidades de Investigacién que dan uso a esta
plataforma

- N2 de participaciones en foros internacionales para
actividades de 1+D
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Indicadores

- N2 de encuentros formales con agentes de 1+D exteriores.

- N2 de convenios y acuerdos formales conseguidos

Linea 31nvestigacion traslacional mediante interaccion con el sistema nacional de salud.

Indicadores

Desarrollo de acciones encaminadas a potenciar la investigacion traslacional

- N2 de proyectos activos cooperativos por grupos CIBERER

- N2 de proyectos como participante y/o coordinador al afio
por grupo

- N2 de nuevos Ensayos Clinicos puestos en marcha/afio

Fomento de la traslacién asistencial en ER al SNS

- N2 de guias clinicas y/o epidemioldgicas publicadas cada afio

- N2 de consultas a la plataforma de recursos compartidos

- N2 de convenios y acuerdos formales conseguidos

Linea 4:Desarrollo del marco de interaccion y lineas de actuacion en ER con el sector
productivo biosanitario (transferencia de investigacion).

Indicadores

Desarrollode las herramientas para los procesos de transferencia

- N2 de cursos de formacidon/eventos en la tematica sefialada
realizados por personal CIBERER

- N2 de consultas realizadas a la empresa Clark & Modet

- N2 de consultas realizadas a la cartera de recursos y al
argumentario

Fomento de las actividades de transferencia del Conocimiento e Innovacion en ER
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Indicadores

- N2 de eventos/n2 de empresas participantes

- N2 de contrato/proyectos de 1+D+i firmados

- N2 de foros/eventos empresariales a los que ha asistido
personal CIBERER

Linea 5+ A3A0AT ARIFIR AY&AGAGdOAZ2ZYLIE O2y LINBASYOAL

agentes sociales e institucionales

Indicadores

Desarrollo de un plan de alianzas estratégicas para cumplir con jpstivos especificos

- N2 de entradas en la base de datos con posibles socios
detallando sus necesidades o sus aportaciones al CIBERER

- N2 de convenios y acuerdos formales conseguidos

Difusion de actividades CIBERER para mejorar el conocimientolsteia investigacion en
Enfermedades Raras
- N2 de actualizaciones en la web del CIBERER

- N2 de visitas en la web del CIBERER

- N2 de envios por parte de los investigadores a la Oficina de
Gestion de novedades relacionados a ER

Linea 6: Gesti6én goordinacién de las anteriores lineas estratégicas y de sus programas y
instrumentos especificos a través deQdicina de Gestiéil a 5. Herramienta transversal.

Indicadores

Consolidar / Mejorar los programas CIBERIEREXItO

N2 programas actualizados

N2 de actividades por programa

Creacion de instrumentos CIBERER
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Indicadores

N2 de nuevos programas/acciones desarrollados

CalidadEvaluacion programas y unidades CIBERER

N2 de procesos con control de calidad

N2 de protocolos de evaluacién desarrollados

Ne de acciones de las unidades evaluadas
N2 de personal CIBERER evaluado

N2 de programas evaluados
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ANEXOS

A.- Organigrama del CIBEREBD9Q

[

AREAS CIENTIFICAS

Coordinadores de Areas

| /

\

|

Secretaria Direcciéon =

A

CONSEJO RECTOR J
: L
= - Areas Gestion
COMITE DE DIRECCION J
v
DIRECTOR CIENTIFICO \ = H{ e J
\

T

Area

|7 Area Formacién
e
I

/\rea

Administracién
——
I —

f\rea

RRHH/Legal

CIBERER Biobank

Comunicacion

~
Fo N
Area

| S—
| A

rea Gestores

Informatica

—_——

38




O ciberer

Plan de actuacion CIBERER 2010-2013

B.- Metodologia seguida para el desarrollo dela®l

Para conocer la situacién actual del CIBERER y las lineas a seguir para el periodo que
comprende los afios 2010 a 2013, se utilizd la técnica DAFO y CAME identificando las
Fortalezas, Debilidades; Oportunidades y Dificultades para cada una de las lineas estratégicas.
Para poder elaborar este documento se tuvieron en cuenta todos los antecedentes reflejados
en este plan de actuacion 2010-2013 y que son:

Plan Estratégico 2006-2009.

I Laestrategia de Enfermedades Raras en el SNS.
Entorno actual para la I+D+i.

{  Analisis del CIBERER.

9 Autoevaluacién CIBERER, teniendo en cuenta los criterios e indicadores
consensuados con el ISCIII
9 Evaluacién por el Comité Cientifico externo

=

Evaluaciéon de programas CIBERER
9 Informe de la consultora Ingenio (especializada en 1+D)
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C- Participantes en la redacciodel borrador del Plan Estratégico

Para la redaccidon del presente borrador han participado tanto miembros del comité de

direccién como de las distintas dreas del CIBERER. Asi mismo han participado miembros

externos a CIBERER, los cuales han orientado y asesorado durante el proceso del mismo.

Francesc Palau
Verodnica Garcia

Comité de Direccion

Julio Montoya
Antonia Ribes
Pascual Sanz

José Maria Millan
Carmen Ayuso
Guillermo Antifiolo
Jordi Surrallés

Luis Pérez Jurado

Area de Gestores y Formacion

Ingrid Mendes
Ménica Bescds
Alejandro Moreno
Juan Luque
Andrés Medrano

Virginia Corrochano

Director Cientifico
Gerente

Coordinador de area (PM)
Coordinador de area (EMH)
Coordinador de area (EE)
Coordinador de area (N)
Coordinador de area (DCTD)
Coordinador de area (GCEG)
Coordinador de area (IGPC)
Coordinador de Formacién

Gestora de Proyectos
Gestora de Area
Gestor de Area
Gestor de Area
Gestor de Formacion

Responsable CIBERER Biobank
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