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CENTRO DE INVESTIGACION BIOMEDICA EN RED
DE ENFERMEDADES RARAS

Resolucion convocatoria ACCI

La Convocatoria de las Acciones Cooperativas y Complementarias Intramurales 2014 (ACCl)
ha supuesto la recepciéon de un total de 23 solicitudes, con la participacién de 47 grupos
CIBERER y 4 grupos clinicos vinculados. Proyectos que solicitaban un importe de 1.831.496 €. El
CIBERER tenia presupuestado para este fin 600.000€, por lo que, aparte de la necesaria
valoracion del valor de las propuestas, ha resultado imprescindible una priorizacién para poder
asignar los recursos disponibles a las mejores propuestas.

La evaluacion de las ACCl se ha llevado a cabo por parte de la Agencia Nacional de
Evaluacidn y Prospectiva (ANEP):
> Esta evaluacién se ha basado en los siguientes criterios:
CALIDAD CIENTIFICA (50% de la valoracién total del ANEP)
- Novedad, originalidad e innovacion de la propuesta.

- Relevancia, interés y aplicabilidad de la propuesta (Aplicabilidad = desarrollo de una
tecnologia o servicio con aplicabilidad para la atencidn sanitaria, via traslacién al SNS o
transferencia al sector productivo).

- Adecuacidn en la formulacion de los objetivos.
- Planteamiento conceptual.
- Planteamiento metodolédgico.

VIABILIDAD (50% de la valoracion total del ANEP)

- Adecuacion de la metodologia, disefio de la investigacion y plan de trabajo en
relacidn con los objetivos del proyecto.

- Adecuacion de la distribucidn de las tareas.

- Capacidad para la realizacién de las actividades programadas en el momento de la
solicitud, siempre en el contexto de la marcha de la linea de investigacion (se pretende
financiar necesidades reales y no posibles necesidades futuras).

- Relevancia internacional de las contribuciones cientifico-técnicas previas en relacién
con la ACCL.

- Adecuacion del presupuesto a las actividades propuestas y justificacién del mismo de
acuerdo a las necesidades del proyecto.

Tras esta evaluacion, se ha procedido a una revision de la adecuacién estratégica de los
proyectos presentados en funcidn de los siguientes criterios:

- El nodo central de la investigacidon propuesta es la enfermedad rara o el modo de
enfermar.

- Coherencia con las lineas de investigacion ya en marcha de los grupos implicados.

- Tema del proyecto verse sobre algunas de las lineas prioritarias (AvanTher —
ModerRare — CommonRare)

Resolucién ACCI 2014
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- Alineacién de los objetivos dentro de las lineas de investigacién marcadas como
prioritarias en H2020 e IRDIRC.

- Desarrollo de tecnologias o servicios susceptibles de traslacion y /o transferencia
como parte de los objetivos del proyecto.

- Uso de las plataformas CIBERER y participacion de contratados CIBERER en el equipo
de investigacién y como IPs.

- Necesidad de colaboraciéon para alcanzar los objetivos planteados vy
complementariedad de los grupos participantes.

Al estar alineados todos los proyectos en buena medida con los criterios indicados, se ha
considerado oportuno que sea la calificacion dada por la ANEP la base numérica de la
priorizacion y resoluciéon de esta convocatoria.

En atencion a la alta calidad de los proyectos presentados y con el objetivo de dar apoyo a las
diferentes lineas estratégicas primadas en la presente convocatoria; se han concedido todos
los proyectos con valoraciéon ANEP de 83 o superior. El presupuesto concedido final de los
proyectos seleccionados ha sido ponderado en funcién de la puntuacién obtenida.

En Valencia 13 de noviembre de 2014

g2 %M

Francesc Palau
Direccién Cientifica CIBERER

Resolucion ACCI 2014
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RESOLUCION SOLICITUDES ACCI

Unidad Unidades Presupuesto
Titul IP Pdi f
ftufo Coordinadora | Participantes concedido (€)
Biomedicina de sistemas para desentrafiar la (G653 FG Shelic
. edicina
base molecular y el modelado de leucodistrofias | Pujol, Aurora U759 ( I I . 80500
" vy o PRESUP), U711 Metabdlica
y paraplegias espasticas hereditarias
Complemento y enfermedad. Blisqueda de Rodriguez de .
s . : , Medicina 64.500
mecanismos patogénicos compartidos por Cérdoba, U738 U754, U709 Genéti
enética
enfermedades raras y comunes Santiago
Desarrollo de una nueva estrategia terapéutica Cancer
en linfomas linfoblasticos T basada en el dafio Fernandez Hereditario y 48.500
. . : , U749 U713, U717 )
colateral ocasionado por las deleciones 9p21 Piqueras, José Sindromes
Relacionados
Desarrollo de un modelo celular para determinar Céncer
la patogenicidad de variantes de significado Surrallés Hereditario
. p B i . 'g . U745 U706, U710 , E 76.500
incierto en anemia de Fanconi y cancer de mama | Calonge, Jordi Sindromes
familiar Relacionados
Search for undiscovered telomeropathies in
severe combined and variable Perona Cancer
innmunodeficiency patients. Identification of Hereditario
i _ Abellon, U757 U706, U749 : ¢ 28200
new genes by exome sequencing and study of Rosari Sindromes
ario
mechanisms involved in telomere shortening in Relacionados
cellular and animal model
Desarrollo de una estrategia de terapia génica Medicina
para la aciduria glutérica tipo | basada en la Fillat , Cristina U716 U737 Pediétrica y del 27.500
cirugia genética Desarrollo
Recombinacién homdloga asistida por Sncer
CRISPR/Cas9 combinado con reprogramacién . o
i 3 . Segovia Sanz, Hereditario y 38.000
directa como método para generar hepatocitos U710 U740 ,
. . Jose Carlos Sindromes
libres de enfermedad en fibroblastos de .
. . P Relacionados
pacientes con hiperoxaluria primaria tipo 1
Hiperexcrecion de alfa-cetoglutarato en L .
. L i ; Palacin Prieto, Medicina 40.000
aminoacidurias, potencial respuesta de estrés U731 U730, U737 L
Manuel Metabdlica
celular.
Obtencidn de células iPS para el estudio de la . o
. N . . Sanz Bigorra, U733, U721, Medicina 37.500
epilepsia miocldnica progresiva de tipo Laforay u742 .
N Pascual U732 Genética
la enfermedad de Charcot-Marie-Tooth
Papel del estrés oxidativo en el desarrollo Medicina
e
deMelanoma Familiar y otras ER comunes con Puig Sarda, . 36.700
. .. . U726 U714, Pediatrica y del
predisposicion al desarrollo de neoplasias Susana
, Desarrollo
cutaneas
Estudio de la implicacién del poro de transicién
de permeabilidad (PTP) en modelos de Satrustegui Gil- .
) Medicina 26.000
enfermedades que afectan secundariamente a la Delgado, U743 U723, U729 ——
mitocondria: posible uso diagnéstico y Jorgina
terapéutico.
Desarrollo y validacion de posibles , . .
) . L. Diaz Nido, Medicina 33.400
biomarcadores y dianas terapéuticas para la . U748 U732, U733 .
. A A Javier Genética
ataxia de Friedreich
Caracterizacion molecular y funcional (modelos
celulares) de distrofias retinianas esporadicas o Ayuso Garcia, U7oa U702, U755, Patologia 33.400
autosémicas dominantes. Estrategia molecular Carmen U715 Neurosensorial
combinada de mapeo y secuenciacién exémica
Resolucion ACCI 2014
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Resolucion convocatoria ACCI 2015

La Convocatoria de las Acciones Cooperativas y Complementarias Intramurales 2015 (ACCI)
ha supuesto la recepcion de un total de 25 solicitudes, con la participaciéon de 48 grupos
CIBERER y 13 grupos clinicos vinculados. Proyectos que solicitaban un importe de 1.761.734 €.

El CIBERER tenia presupuestado para este fin 500.000€, que finalmente ha ampliado a
533.000€ para poder atender de forma suficiente un ndmero minimo de los proyectos
priorizados.

Por tanto, aparte de la necesaria valoracidon del valor de las propuestas, ha resultado
imprescindible una priorizacién para poder asignar los recursos disponibles a las mejores
propuestas.

A continuacion, se detalla el proceso de evaluacidn y priorizacién y en anexo, las solicitudes
ACCI concedidas.

La evaluacion de las ACCI se ha llevado a cabo por parte de la Agencia Nacional de Evaluacion y
Prospectiva (ANEP) de acuerdo a los siguientes criterios:

> CALIDAD CIENTIFICA (50% de la valoracién total del ANEP)
- Novedad, originalidad e innovacién de la propuesta.

- Relevancia, interés y aplicabilidad de la propuesta (Aplicabilidad = desarrollo de
una tecnologia o servicio con aplicabilidad para la atencién sanitaria, via traslacién
al SNS o transferencia al sector productivo).

- Adecuacidn en la formulacién de los objetivos.
- Planteamiento conceptual.

- Planteamiento metodolégico.

» VIABILIDAD (50% de la valoracion total del ANEP)

- Adecuacidn de la metodologia, disefio de la investigaciéon y plan de trabajo en
relacién con los objetivos del proyecto.

- Adecuacion de la distribucién de las tareas.

- Capacidad para la realizacion de las actividades programadas en el momento de la
solicitud, siempre en el contexto de la marcha de la linea de investigacion (se
pretende financiar necesidades reales y no posibles necesidades futuras).

- Relevancia internacional de las contribuciones cientifico-técnicas previas en
relacién con la ACCI.

- Adecuacidn del presupuesto a las actividades propuestas y justificacion del mismo
de acuerdo a las necesidades del proyecto.
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Tras esta evaluacidn, se ha procedido a una revision de la adecuacién estratégica de los
proyectos presentados en funcién de los siguientes criterios:

- El nodo central de la investigacidn propuesta es la enfermedad rara o el modo de
enfermar.

- Coherencia con las lineas de investigacion ya en marcha de los grupos implicados.

- Tema del proyecto verse sobre algunas de las lineas prioritarias (AvanTher — ModerRare —
CommonRare)

- Alineacién de los objetivos dentro de las lineas de investigacion marcadas como
prioritarias en H2020 e IRDiRC.

- Desarrollo de tecnologias o servicios susceptibles de traslacion y /o transferencia como
parte de los objetivos del proyecto.

- Uso de las plataformas CIBERER y participacidon de contratados CIBERER en el equipo de
investigacion y como IPs.

- Necesidad de colaboracién para alcanzar los objetivos planteados y complementariedad
de los grupos participantes.

Al estar alineados todos los proyectos en buena medida con los criterios indicados, se ha
considerado oportuno que sea la calificacion dada por la ANEP la base numérica de la
priorizacidn y resolucién de esta convocatoria.

En atencidn a la alta calidad de los proyectos presentados y con el objetivo de dar apoyo a las
diferentes lineas estratégicas primadas en la presente convocatoria; se han concedido todos
los proyectos con valoracién ANEP de 88,5 o superior. Ello ha conducido a que el Comité de
Direcciéon haya decidido, con criterios estratégicos, ampliar el nimero financiado a 11
proyectos.

El presupuesto concedido final de los proyectos seleccionados ha sido ponderado en funcion
de la puntuacion obtenida.

La resolucién de concesion de ayudas serd enviada directamente a cada investigador
Coordinador de la ACCl solicitada.

En Barcelona, 18 de noviembre de 2015

Francesc Palau

Director Cientifico del CIBERER

Resolucion ACCI 2015
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ANEXO: RESOLUCION CONVOCATIORIA ACCI 2015

. Unidad i Presupuesto
Titulo P — Pat:t"i'c‘i’::::es PdI Conce:i P
Nuevos modelos animales de enfermedades | Montoliu 756 704, 709, 718, Patologia 75.000
raras neurosensoriales generados mediante la | Josep, Lluis 728,755, 761 Neurosensorial
tecnologia CRISPR-Cas9
Diagndstico genético y posible tratamiento Carracedo 711 704, 756 Medicina 70.000
del albinismo Alvarez, Angel Genética
Biomarcadores Diagndsticos de Martin 723 701, 713 Medicina 60.000
Enfermedades Mitocondriales que afectan al | Casanueva, Mitocondrial y
Sistema OXPHOS Miguel Angel Neuromuscular
Mecanismos patogénicos en enfermedades Rodriguez de 738 709, 754 Medicina 50.000
raras y comunes asociadas con desregulacion | Cérdoba, Genética
del complemento Santiago
Desarrollo de una plataforma para el Dopazo 715 702,704, 728, Medicina 53.000
diagnostico por secuenciacion de nueva Blazquez, 735, 746, 753, Genética
generacion Joaquin 755
El paisaje entre el Fenotipo y el Genotipo en | Palau Francesc, 732 703, Medicina 50.000
Enfermedades Neuroldgicas del Desarrollo: Martinez G19CIBERSAM Mitocondrial y
Validacion de un Modelo de Biologia Neuromuscular
Funcional Clinica [NeuroPaisaje]
Anilisis de una nueva funcion de endoglina Bernabéu 707 734, +externo Medicina 20.000
en adhesion celular y su relevancia en la Quirante, Genética
fisiopatologia de la Telangiectasia Carmelo
Hemorragica Hereditaria
Treatment of mitochondrial diseases with Navas Llobet, 729 717,727, Medicina 38.000
NAD+ precursors Placido +externo Mitocondrial y
Neuromuscular
Drug repurposing in Fanconi anemia Surrallés 745 710, +externo Cancer 42.000
Calonge, Jordi Hereditario,
Enfermedades
Hematoldgicas y
Dermatoldgicas
Desarrollo y caracterizacion inicial de Estévez 750 730 Medicina 42.000
modelos animales del sindrome de Bartter Povedano, Raul Metabdlica
Hereditaria
Implementacion de la secuenciacion masiva Gallano Petit, 705 711, 732, Medicina 33.000

en el estudio de Miopatias Congénitas y
Sindromes Miasténicos congénitos: un
modelo de investigacion traslacional en
enfermedades raras.

Pia

GCVO03, GCV04

GCVO01, GCVO02,

Mitocondrial y
Neuromuscular

Resolucion ACCI 2015
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Resolucion convocatoria ACCI 2016

La Convocatoria de las Acciones Cooperativas y Complementarias Intramurales 2016 (ACCI) ha supuesto la
recepcion de un total de 26 solicitudes.

La evaluacion de las ACCI se ha realizado en 2 fases sucesivas:

» Una evaluacion cientifica realizada por parte de la ANEP. Los criterios aplicados en dicha evaluacion han
sido los siguientes:

- Calidad cientifica (novedad, adecuacion en la formulacion de los objetivos, planteamiento conceptual y
metodoldgico)

- Viabilidad (adecuacion de la metodologia, disefio de la investigacion y plan de trabajo, de la distribucion
de las tareas, capacidad, relevancia internacional y adecuacion del presupuesto)

» Una evaluacion estratégica realizada por la Direccién Cientifica de CIBERER, avalada por el Comité de
Direccidn.

Resolucion:

Al estar alineados todos los proyectos con los criterios indicados, se ha considerado oportuno la calificacién
dada por la ANEP sea exclusivamente la que determina la base numérica de la priorizacién y resolucion de
esta convocatoria. Por tanto, la priorizacién y ordenacion resultante es consecuente a la evaluacidén cientifica
realizada por la ANEP.

El punto de corte para la concesidon se establece en 90 puntos o superior, es decir, el mismo punto de corte
que para convocatoria 2015. Esto tiene como resultado la concesién de 10 proyectos (Ver Anexo).

La partida presupuestaria asignada inicialmente a la convocatoria era de 400.000%€. El total del presupuesto
solicitado por los proyectos concedidos es de 574.400€. A partir de esta limitacion se establece una
ponderacion de la reduccién presupuestaria porcentual en funcidn de la puntuacion obtenida por parte de la
ANEP. De forma que laa dotacidn final para la convocatoria ACCI 2016 es de 437.500 €.

En Madrid, 24 de noviembre de 2015

Direccion Cientifica CIBERER

Puntos a tener en cuenta para los proyectos concedidos:

> El periodo de ejecucion de las ACCI se iniciard a partir de enero de 2017, ejecucion total preferible dentro del
ejercicio 2017 y con final mdximo a 31 de marzo de 2018.

> El Equipo de Gestion Cientifica se pondrd en contacto con los Investigadores Responsables de aquellos proyectos
financiados para informar de todos los tramites a sequir en cuanto a la revision de los planes de trabajo, reparto de
presupuesto entre grupos, plazos de ejecucion y gestion cientifico-administrativa de los proyectos, incluyendo

informes de seguimiento y evaluacion de resultados.



ANEXO: RESOLUCION CONVOCATORIA ACCI 2016

Titulo

IP y Unidad
Coordinadora

Unidades
Participantes

PdI

Presupuesto
concedido (€)

Desarrollo de una plataforma para la

U702, U704, U711,

Joaquin
priorizacion de variantes de enfermedad q U715, U728, U746, Médica Genética 51.500
L Lo Dopazo (U715)
usando datos de secuenciacion exdmica U753, U755
Impacto de la pérdida de funcion de un
transportador SLC7 de aminoacidos en M | Palacin | U730 U761 U731
anuel Palacin , , , - .
sordera y fragilidad muscular. Estudios en Medicina N_Ie'c?bo"ca 43.500
. . (U731) externo Hereditaria
pacientes y en un modelo experimental de
raton
Avances en la enfermedad de McArdle: nueva
aproximacion diagndstica y terapéutica Tomas Pinés ici i i
Y mack 8 . Yy Y y U723, U762, U701 Medicina Mitocondrial y 44.000
actualizacion del registro europeo de (U701) Neuromuscular
pacientes "EUROMAC"
Fenotipacidn y analisis de los nuevos modelos
animales y celulares de enfermedades Lluis Montoliu | U709, U718, U728, patologia N ” 48.000
atologia Neurosensoria .
neurosensoriales generados mediante la (U756) U755, U761, U756 &
tecnologia de CRISPR-Cas9
Reprogramacién Celular y Edicién Génica en José Carlos U710, U740, Céncer Hereditario,
Hi luria Pri ia tino 1 s ia (U710) externo Enfermedades Hematoldgicas 47.000
iperoxaluria Primaria tipo egovia y Dermatolégicas
Estudios de dindmica mitocondrial,
composicion de fosfolipidos y de otros Antonia Rib U703, GCV14
ntonia Ribes , , ici 5li
parametros relacionados con el metabolismo Medicina Me@bc’l'ca 44.500
L . . . (U737) externo Hereditaria
energético mitocondrial en pacientes con
aciduria 3-metilglutacénica
Estudios preclinicos de nuevos activadores de
. Pascual Sanz U742, U755,
AMPK en modelos animales de enfermedades Médica Genética 43.000
. (U742) Externo
neurodegenerativas
Deteccion de mosaicismo clonal como . ) U735, U745,
; . Luis A. Pérez
marcador precoz de cancer en pacientes con GCV16, GCV17, Medicina Pediatrica 34.500
. . Jurado (U735)
Anemia de Fanconi GCV18y GCV19
Caracterizacion de variantes en nuevos genes
R . . AnnaVega | U706, U711, U728,
diagndstico en el sindrome de cancer de Médica Genética 40.000
. N (U711) Externo
mama/ovario hereditarios
Desarrollo de una estrategia de terapia génica
para el tratamiento de la aciduria glutarica Cristina Fillat
. .. S s, U737, U716 Medicina Pediatrica 41.500
tipo | y valoracion de la eficacia de edicién (U716)

gendmica in vivo
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Resolucidon convocatoria ACCI 2017

La Convocatoria de las Acciones Cooperativas y Complementarias Intramurales 2017 (ACCI) ha supuesto la
recepcion de un total de 30 solicitudes.

La evaluacion de las ACCI se ha realizado en 2 fases sucesivas:

» Una evaluacion cientifica realizada por parte de la ANEP. Los criterios aplicados en dicha evaluacion han
sido los siguientes:

- Calidad cientifica (novedad, adecuacion en la formulacion de los objetivos, planteamiento conceptual y
metodoldgico)

- Viabilidad (adecuacion de la metodologia, disefio de la investigacion y plan de trabajo, de la distribucion
de las tareas, capacidad, relevancia internacional y adecuacion del presupuesto)

» Una evaluacion estratégica realizada por la Direccién Cientifica de CIBERER, avalada por el Comité de
Direccidn.

Resolucion:

Al estar alineados todos los proyectos con los criterios indicados, se ha considerado oportuno la calificacién
dada por la ANEP sea exclusivamente la que determina la base numérica de la priorizacion y resolucién de
esta convocatoria. Por tanto, la priorizacién y ordenacion resultante es consecuente a la evaluacién cientifica
realizada por la ANEP.

El punto de corte para la concesién se establece en 89,50 puntos o superior, es decir, muy similar al de las
convocatorias 2015 y 2016, que fue de 90. Esto tiene como resultado la concesién de 10 proyectos (Ver
Anexo).

La partida presupuestaria asignada inicialmente a la convocatoria era de 500.000€. El total del presupuesto
solicitado por los proyectos concedidos es de 587.048€. A partir de esta limitacidn se establece una
ponderacion de la reduccién presupuestaria porcentual en funcidn de la puntuacion obtenida por parte de la
ANEP. De forma que la dotacién final para la convocatoria ACCI 2017 es de 504.300 €.

En Madrid, 15 de noviembre de 2017

Direccion Cientifica CIBERER

Puntos a tener en cuenta para los proyectos concedidos:

> El periodo de ejecucion de las ACCI se iniciara a partir de enero de 2018, ejecucion total preferible dentro del
ejercicio 2018 y con final mdximo a 31 de marzo de 2019.
El Equipo de Gestion Cientifica se pondrd en contacto con los Investigadores Responsables de aquellos proyectos
financiados para informar de todos los trdmites a sequir en cuanto a la revision de los planes de trabajo, reparto de
presupuesto entre grupos, plazos de ejecucion y gestion cientifico-administrativa de los proyectos, incluyendo
informes de seguimiento y evaluacion de resultados.
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ANEXO: RESOLUCION CONVOCATORIA ACCI 2017

Titulo

IP y Unidad
Coordinadora

Unidades
Participantes

Pdl

Presupuesto
concedido (€)

Diagndstico genético universal de albinismo y
generacion de ratones avatar por edicion

Lluis Montoliu

Patologia

genética mediante herramientas CRISPR para el 704,711 . 54.300
. . . . (756) Neurosensorial
estudio funcional de mutaciones especificas de
albinismo detectadas en Espaia
Bases moleculares del sindrome de deficiencia Belén Pérez 203 GCVS. 6. 7.9 Medicina Metabdlica 52.000
GLUT1 (glutlds) e investigacién en terapias (746) ’ Y Hereditaria '
Desarrollo de una estrategia de letalidad Cancer Hereditario,
sintética para el tratamiento de las neoplasias José Fernandez
nteticap ! plast : 706, 713 Enfermedades 52.000
linfoblasticas t y de otros canceres con la misma | Piqueras (749) Hematoldgicas y
vulnerabilidad Dermatoldgicas
Caracterizacion fenotipica del modelo de ratén | Raul Estévez 203. 730 Medicina Metabdlica 53.000
knockin para barttin (750) ’ Hereditaria '
Generacién de modelos para el estudio y
tratamiento de las encefalopatias epilépticas de | Rosa Guerrero i
trat P p. p 709 Patologia . 27.000
inicio temprano causadas por alteraciones en (744) Neurosensorial
canales de potasio activados por voltaje
Hearing loss due to mutations in an amino acid M | Palaci
anuel Palacin ici 5l
and thyroid hormone slc7 transporter: genetics, 730,728, 761 Medlc!na .Metabollca 58.000
. . ) (731) Hereditaria
functional studies and cochlear thyroid status
Osteogénesis imperfecta: aproximacion clinica, | Victor L Ruiz- | 753,720, 714 + o o
P— . Medicina Pediatrica 67.000
molecular y terapéutica Pérez (760) dos externos
Analisis integrado de metabolomica y
transcriptdmica (rna seq) para identificar los M2 José Cancer Hereditario,
mecanismos que median el efecto terapéutico i 726,715 + Enfermedades
i . Escamez . 43.000
de las células madre mesenquimales (mscs) en externos Hematoldgicas y
. . o o Toledano (714) L.
pacientes con epidermolisis bullosa distréfica Dermatoldgicas
recesiva
Investigacién terapéutica en tumores escamosos | Jordi Cancer Hereditario,
de cabeza y cuello en pacientes con anemia de Minguillon 710 Enfermec?af:les 49.000
. Hematoldgicas y
Fanconi (745) .
Dermatoldgicas
Reparacion de la mutacién en el gen tnpo3, ] 1. Vilch
uan J. Vilchez ici i i
causante de la distrofia muscular Igmd1f 701, 755 Medicina Mitocondrial y 49.000

mediante CRSPR/cas9

(763)

Neuromuscular
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Resolucion convocatoria ACCI 2018

La Convocatoria de las Acciones Cooperativas y Complementarias Intramurales 2018 (ACCI) ha supuesto la
recepcion de un total de 39 solicitudes. 9 por encima de la media habitual de unas 30 propuestas.

La evaluacion de las ACCI se ha realizado en 2 fases sucesivas:

» Una evaluacion cientifica realizada por parte de la ANEP. Los criterios aplicados en dicha evaluacion han
sido los siguientes:

- Calidad cientifica (novedad, adecuacion en la formulacion de los objetivos, planteamiento conceptual y
metodoldgico)

- Viabilidad (adecuacion de la metodologia, disefio de la investigacion y plan de trabajo, de la distribucion
de las tareas, capacidad, relevancia internacional y adecuacion del presupuesto)

» Una evaluacion estratégica realizada por la Direccion Cientifica de CIBERER, avalada por el Comité de
Direccidn.

Resolucion:

Al estar alineados todos los proyectos con los criterios indicados, se ha considerado oportuno la calificacién
dada por la ANEP sea exclusivamente la que determina la base numérica de la priorizacion y resolucién de
esta convocatoria. Por tanto, la priorizacién y ordenacion resultante es consecuente a la evaluacién cientifica
realizada por la ANEP.

El punto de corte para la concesiéon se establece en 90,50 puntos o superior, es decir, muy similar al de la
pasada convocatoria que fue de 89,5 o de las 2015 y 2016, que fue de 90. Esto tiene como resultado la
concesion de 10 proyectos (Ver Anexo).

La partida presupuestaria asignada inicialmente a la convocatoria era de 500.000€. El total del presupuesto
solicitado por los proyectos concedidos es de 614.967 €. A partir de esta limitacidn se establece una
ponderacion de la reduccién presupuestaria porcentual en funcidn de la puntuacion obtenida por parte de la
ANEP. De forma que la dotacién final para la convocatoria ACCI 2018 es de 524.000 €.

En Madrid, 20 de noviembre de 2018

Direccion Cientifica CIBERER

Puntos a tener en cuenta para los proyectos concedidos:

> El periodo de ejecucion de las ACCI se iniciard a partir de enero de 2019, ejecucion total preferible dentro del
ejercicio 2019 y con final mdximo a 31 de marzo de 2020.

> El Equipo de Gestion Cientifica se pondrd en contacto con los Investigadores Responsables de aquellos proyectos
financiados para informar de todos los tramites a sequir en cuanto a la revision de los planes de trabajo, reparto de
presupuesto entre grupos, plazos de ejecucion y gestion cientifico-administrativa de los proyectos, incluyendo

informes de seguimiento y evaluacion de resultados.
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ANEXO: RESOLUCION CONVOCATORIA ACCI 2018

Titulo Coordinador Un.idad Otras.L{nidades Presupuesto
Coordinadora Participantes concedido (€)

Andlisis de mosaicismo genético mediante | Morin Rodriguez, | U728 U710, U745, U756, 70.500
NGS. Aplicaciéon en patologias raras y en|Matias U761
modelos celulares y animales por edicién
genética
Sefializacion lipidica inflamatoria en | Pujol Onofre, U759 U741 52.000
adrenoleucodistrofia: Integracién de | Aurora
multidmicas para la identificacién de
marcadores y nuevas dianas terapéuticas
Nuevo ensayo basado en letalidad sintética | Surrallés U745 U705 52.000
para el analisis funcional de variantes de |Calonge, Jordi
significado incierto en genes implicados en
cancer de mama/ovario familiar
Terapia correctora de splicing mediante | Grinberg, Daniel | U720 U716 51.000
oligonucleétidos anitsentido para la
enfermedad de Niemann-Pick tipo C: estudio
pre-clinico en un modelo murino
Estudios funcionales y de identificacion de | Urreizti U720 U703, U718 46.000
estrategias terapéuticas en discapacidad | Frexedas, Roser
intelectual: TRIM28, TRAF7 y MAGEL2
Edicion Génica del Gen FXN mediante el|Gonzalez cabo, U733 U763, Biobanco 51.000
Sistema CRISPR/Cas9 en Linfocitos de pacientes | Pilar
con Ataxia de Friedreich
Modelos matemdaticos de mecanismos de |Pefia Chilet, U715 U702, U704, U714, 68.500
enfermedad para la reformulacién de farmacos | Maria del U718, U735, U745,
en enfermedades raras Carmen U755, U756, U760
Angioedema hereditario sin deficiencia de |Lépez Lera, U754 U765 34.000
Clinhibidor: nuevas aproximaciones | Alberto
diagndsticas y prondsticas. Modelo para el
estudio de FXII, una molécula pleiotrdpica
Validacion de biomarcadores para el |Garcialiménez, |U733 U713, U754 49.500
diagnéstico y el prondstico de la sepsis|José Luis
neonatal
Nueva aproximacidon terapéutica para las|Jiménez U703 U720, U732 49.500
miopatias de Ullrich y Bethlem basada en la | Mallebrera,
edicion de mutaciones dominantes del | Cecilia

colageno VI.
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Resolucion convocatoria ACCI 2019

La Convocatoria de las Acciones Cooperativas y Complementarias Intramurales 2019 (ACCI) ha supuesto la
recepcion de un total de 30 solicitudes.

La evaluacion de las ACCl se ha realizado en 2 fases sucesivas:

» Una evaluacion cientifica realizada por parte de la AEl (Agencia Estatal de Investigacidn). Los criterios
aplicados en dicha evaluacién han sido los siguientes:
- La calidad cientifica (novedad, adecuacién en la formulacidn de los objetivos, planteamiento
conceptualy metodoldgico).
- La viabilidad (adecuaciéon de la metodologia, diseno de la investigacion y plan de trabajo, de la
distribucidn de las tareas, capacidad, relevanciainternacional y adecuacion del presupuesto).

» Una evaluacion estratégica realizada por la Direccion Cientifica de CIBERER, avalada por el Comité de

Direccién del CIBERER (CD):

- El nodo central de la investigacién propuesta es la enfermedad rara o el modo de enfermar, en
coherenciacon las lineas de investigacién ya en marcha de los grupos implicados.

- El tema del proyecto verse sobre algunas de las lineas prioritarias del CIBERER: alineacién de los
objetivos dentro de las lineas de investigacion marcadas como prioritarias en H2020 e IRDIRC,
entorno cooperativo (intramural, asi como con otras areas CIBER y GCV).

- El uso de las plataformas CIBERER y programas Estratégicos del CIBERER, asi como la participacion de
contratados CIBERER e investigadores jévenes como coordinadores.

- Los resultados e impacto obtenidos por el grupo en anteriores convocatorias del programa ACCI, el
uso de tecnologias de titularidad CIBERER o medicamentos huérfanos.

Resolucion:

La priorizacion y ordenacion resultante es consecuente tanto de la evaluacién cientifica realizada por la AEI
(90%) como de la evaluacién estratégica realizada por parte del CD (10%).

El punto de corte para la concesidn se establece en 93 puntos o superior, es decir. Esto tiene como resultado
la concesionde 11 proyectos (Ver Anexo).

La partida presupuestaria asignada inicialmente a la convocatoria era de 500.000€. El total del presupuesto
solicitado por los proyectos concedidos es de 646.588€. A partir de esta limitacidn se establece una
ponderacién de la reduccién presupuestaria porcentualen funcién de la puntuacidon obtenida por parte de la
ANEP. De forma que la dotacidn final para la convocatoria ACCI 2019 es de 535.450€.

En Madrid, 28 de enero de 2019
Direccion Cientifica CIBERER




Ciberer

Puntos a tener en cuenta para los proyectos concedidos:

El periodo de ejecucion de las ACCI se iniciard a partir de febrero de 2020, ejecucion total preferible dentro del

ejercicio 2020y con final mdximo a 30 de abril de 202

1.

El Equipo de Gestion Cientifica se pondrd en contacto con los Investigadores Responsables de aquellos proyectos

financiados para informar de todos los tramites a seguir en cuanto a la revision de los planes de trabajo, reparto de

presupuesto entre grupos, plazos de ejecucion y gestion cientifico-administrativa de los proyectos, incluyendo informes

de seguimiento y evaluacion de resultados.

ANEXO: RESOLUCION CONVOCATORIA ACCI 2019

Titulo Coordinador Un_idad Otras_L{nidades Presupuesto
Coordinadora Participantes concedido (€)

Nueva aproximacion farmacoldgica para el tratamiento la | Tomas Pinds U701 U762 39.800,00 €
enfermedad de McArdle y otras glucogenosis minoritarias
y actualizacion® del registro europeo de pacientes
EUROMALC.
Dindmica mitocondrial y metabdlica en un modelo de [SerenaMirra U718 U703 y grupo 39.300,00€
retinosis pigmentosa. ¢Una nueva via terapéutica? externo CIBER
Deteccién de neurofilamentos en pacientes con |Luis Querol U762 U764 39.900,00 €
enfermedades neuroinmunoldgicas raras. Gutiérrez
Transaltional diagnostics program for undiagnosed and | Francesc Palau U732 U703, U739, 64.700,00 €
rare diseases: bringing together clinical phenotype, U763y grupo
genoma, and biological function and structure. externo
Bases metodoldgicas y organizativas para Mejorar la | Beatriz Morte ENoD U704, U711, 66.500,00 €
Eficiencia en el Diagndstico de pacientes con U715, U733,
Enfermedades raras No Diagnosticadas mediante medicina U735,U741y
gendmica (MEDENoD). grupo externo
Degradacion de la huntingtina mediante ubiquibodies de | Rafael Vazquez U755 U733, U739 49.700,00€
camélidos. Manrique
Identificacion de nuevos genes causantes de enfermedad | Federic Tort u737 U716, GCV9, 49.250,00€
en pacientes con trastornos del metabolismo energético GCV10
mitocondrial y desarrollo de una plataforma de gendmica
funcional para demostrar la patogenicidad de las variantes
genéticas encontradas.
Genotipado y fenotipado protedmico, metaboldémico vy | Gloria Garrabou | U722 U703, U713, 44.500,00€
funcional en el sindrome de Kearns-Sayre para la U723
identificacion de nuevos biomarcadores y opciones
terapéuticas.
Improving diagnostic yield and discovering novel genes | AuroraPujol U759 U703, U762, 48.100,00€
causing hereditary spastic paraplegias and motor GCV6 GCVI
neuropathies using.
Caracterizacion del papel de los precursores |JordiDiaz U762 U703, U723, 47.200,00€
fibroadipogénicos en el proceso degenerativo de las | Manera U763y grupo
distrofias musculares. externo
Estudios iniciales para determinar la estructura 3D de [Raul Estevez U750 U731 46.500,00 €

MLC1.
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Resolucion convocatoria ACCI 2020

La Convocatoria de las Acciones Cooperativas y Complementarias Intramurales 2020 (ACCI) ha supuesto la
recepcién de un total de 36 solicitudes.

La evaluacion de las ACCI se ha realizado en 2 fases sucesivas:

» Una evaluacién cientifica (85%) realizada por parte de la AEl (Agencia Estatal de Investigacidn). Los
criterios aplicados en dicha evaluacion han sido los siguientes:

- La calidad cientifica (novedad, adecuaciéon en la formulacién de los objetivos, planteamiento
conceptual y metodolégico).

- La viabilidad (adecuacidon de la metodologia, disefio de la investigacion y plan de trabajo, de la
distribucidon de las tareas, capacidad, relevancia internacional y adecuacidon del presupuesto).

» Una evaluacion estratégica (15%) realizada por la Direccién Cientifica de CIBERER, avalada por el Comité
de Direccidn del CIBERER (CD):
- Oportunidad para el desarrollo de nuevas lineas cooperativas: proyectos semillas, exploratorio,
alineado con IRDIRC, proyectos nunca financiados, etc

- Propuesta que promueva la valorizacién de activos estratégicos para el CIBERER
- Uso de las plataformas y programa estratégicos CIBERER

- Fomento de participacion de investigadores jovenes - IP joven

- Fomentar la cooperacion con otras areas CIBER, GCV

- Resultados e impacto obtenido por el grupo en anteriores convocatorias del programa ACCI, asi
como la implementacién de las memorias correspondientes

- Valoracidon de oportunidad de la propuesta por parte del Comité Asesor de Pacientes

Resolucion:

Todas las propuestas han recibido una evaluacién cientifica. La priorizacidn y ordenacién resultante es
consecuente de la evaluacion estratégica de aquellas propuestas que superaron el 85% de puntos totales.
Esto tiene como resultado la concesidn de los siguientes 9 proyectos.

La partida presupuestaria asignada inicialmente a la convocatoria era de 500.000€. El total del presupuesto
solicitado por los proyectos concedidos es de 543.970€. A partir de esta limitacidn se establece una
ponderacion de la reduccién presupuestaria porcentual en funcién de la puntuacidn total obtenida. De forma
que la dotacidn final para la convocatoria ACCI 2019 es de 500.060€.

Puntos a tener en cuenta para los proyectos concedidos:

El periodo de ejecucion de las ACCI se iniciara a partir de junio de 2021, y con final mdximo a 30 de noviembre de
2022.

El Equipo de Gestion Cientifica se pondrd en contacto con los Investigadores Responsables de aquellos proyectos
financiados para informar de todos los tramites a seguir en cuanto a la revision de los planes de trabajo, reparto de
presupuesto entre grupos, plazos de ejecucion y gestion cientifico-administrativa de los proyectos, incluyendo informes
de seqguimiento y evaluacion de resultados.
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Centro de Investigacion Biomédica en Red
Enfermedades Raras

RESOLUCION CONVOCATORIA ACCI 2020

Titulo

IDENTIFICACION DE BIOMARCADORES

Unidades
colaboradores

Presupuesto
Concedido

Mario EPIGENETICOS FUNCIONALES DE PRONOSTICO U747, U725A,
Fernandez U766 POSTQUIRURGICO EN PACIENTES CON GCV12, GCV13, 57.170 €
Fraga MACROADENOMAS HIPOFISIARIOS NO GCV15
FUNCIONANTES
Lidia ) e U733, U762,
Gonzéalez U705 ?i's';gr::;Téd?chr::Cﬁ;Se'iigzsnC° precozy modelo |\ \7e0 py 75.020 €
Quereda patolog ' CIBERES
Marina BUSQUEDA DE BIOMARCADORES Y NUEVAS
Sanchez U744 TERAPIAS PARA LA ENFERMEDAD DE LAFORA U733, U742 >5:460¢€
Judith Garcia U737 Nue\,/a's es.trateglas terapéuticas para la aciduria U716 54.760 €
glutarica tipo |
Terapia de lesiones cancerosas de la mucosa oral
Fernando U714 de pau.entes'con anen’ya de , U710, U745 55.190 €
Larcher Fanconi mediante sustitutos autdlogos
bioingenierizados corregidos genéticamente
Juan Antonio Preclinical evaluation of the efficacy and safety of a
Bueren U710 new lentiviral vector for the U765 55.100 €
gene therapy of Glazmann Thrombasthenia
REGULACION DE LA PROTEOSTASIS EN LA
Gemma FORMACION DEL CILIO: UNA DIANA TERAPEUTICA
1 P .
Marfany U718 EN CILIOPATIAS (CILIOPAT) (PROTEOSTASIS U760 40.880 €
REGULATION IN CILIOGENESIS AS
Eduardo Sindrome inflamatorio multisistémico asociado a
Lépez U767 COVID-9 (MIS-C) en nifios: bases genéticas e U753, U759 54.020 €
Granados inmunopatogénicas
Radl Estéves U750 Characterization of a zebrafish model of myotonia U768 52460 €

congenita

En Madrid, 23 de junio de 2021

Direccion Cientifica CIBERER
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Resolucidon convocatoria ACCl 2021

La Convocatoria de las Acciones Cooperativas y Complementarias Intramurales 2021 (ACCI) ha supuesto la
recepcién de un total de 30 solicitudes.

La evaluacion de las ACCI se ha realizado en 2 fases sucesivas:

» Una evaluacion cientifica (85%) realizada por parte de la Subdireccion General de Evaluaciéon y Fomento
de la Investigacion Instituto de Salud Carlos Il (ISCIII). Los criterios aplicados en dicha evaluacion han sido
los siguientes:

- La calidad cientifica (novedad, adecuacidon en la formulacion de los objetivos, planteamiento
conceptual y metodoldgico).
- La viabilidad (adecuacidon de la metodologia, disefio de la investigacion y plan de trabajo, de la

distribucidn de las tareas, capacidad, relevancia internacional y adecuacion del presupuesto).

» Una evaluacion estratégica (15%) realizada por Investigadores del CIBERER, avalada por el Comité de
Direccién del CIBERER (CD):
- Oportunidad para el desarrollo de nuevas lineas cooperativas: proyectos semillas, exploratorio,
alineado con IRDIRC, proyectos nunca financiados, etc.

- Propuesta que promueva la valorizacién de activos estratégicos para el CIBERER
- Uso de las plataformas y programa estratégicos CIBERER

- Fomento de participacion de investigadores jévenes - IP joven

- Fomentar la cooperacidon con otras areas CIBER, GCV

- Resultados e impacto obtenidos por el grupo en anteriores convocatorias del programa ACCI, asi
como la implementacidn de las memorias correspondientes

- Valoracidon de oportunidad de la propuesta por parte del Comité Asesor de Pacientes

Resolucion:

Todas las propuestas han recibido una evaluacién cientifica. La priorizacidn y ordenacién resultante es
consecuencia de la evaluacion estratégica de aquellas propuestas que superaron el 85% de puntos totales.
Esto tiene como resultado la concesidn de los siguientes 13 proyectos.

El total del presupuesto solicitado por los proyectos concedidos es de 761.744€. Debido a limitaciones
presupuestarias, se establece una ponderacion de la reduccion presupuestaria porcentual en funcion de la
puntuacion total obtenida. De forma que la dotacién final para la convocatoria ACCI 2021 es de 698.000€.

Puntos a tener en cuenta para los proyectos concedidos:

El periodo de ejecucion de las ACCI se iniciard a partir de octubre de 2022, y con final maximo a 30 de noviembre de 2023.
El Equipo de Gestion Cientifica se pondrd en contacto con los Investigadores Responsables de aquellos proyectos financiados para
informar de todos los tramites a seguir en cuanto a la revision de los planes de trabajo, reparto de presupuesto entre grupos, plazos

de ejecucion y gestion cientifico-administrativa de los proyectos, incluyendo informes de sequimiento y evaluacion de resultados.
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RESOLUCION CONVOCATORIA ACCI 2021

P
Coordinador Unidades participantes Titulo del Proyecto resupu.esto
concedido
U768- Francisca U710, U757, GCV14/18, Escrutinio de Medicamentos para el Tratamiento de Pacientes 58.000 €
Alcaraz GCV14/19, GCV21/01 con Disqueratosis Congénita por Reposicionamiento. '
Nueva propuesta de diagndstico y terapia para los errores
756 - Al
v 56, mudena U753, U767 congénitos de la inmunidad (ECI): Optimizacion y utilizacion de 48.500€
Fernandez . g -
herramientas de edicion genética.
, BUSQUEDA E IDENTIFICACION DE NUEVOS GENES CUYAS
'l\J/I705n6t(;|Ii_LIJU|s 223‘;4 %111' U755y MUTACIONES PUEDAN SER CAUSANTES DE NUEVOS TIPOS DE 76.300€
ALBINISMO.
U703 - Roser Urreizti | U720, CBK TeraTBAF: Aproximacién a la terapia en patologias debidas a 51.000 €
mutaciones en TRAF7.
Terapia génica para la Retinitis Pigmentosa causada por
U718 - Serena Mirra | U703, U713 mutaciones en CERKL: prueba preclinica mediante virus 55.600€
adenoasociados (AAVs) en el modelo de raton CerklKD/K.
U732 - Francesc 3;2? 3;;3' 3;‘21?' 3;22' FEDERATED NETWORK FOR FUNCTIONAL GENOMICS OF 73.500€
Palau U753, U759, U760, U765 UNDIAGNOSED AND RARE DISEASES — RAREFUNCTION.
. , U702, U704, U728, U755, | Desarrollo de herramientas bioinformaticas para el manejo
U715- Javier Pérez - .
Florido U746, U732, ENoD-U735, |automatico de hallazgos secundarios y su uso en el 39.400€
U706 asesoramiento genético y farmacogenético.
U733, U715, U766, U746, . N S g
ENoDU735 - Beatriz | U711, U759, U704, U726, Primer rgposﬂopo de dat.os de metHacpn dg pol?lrf\aon de
referencia espafiola y mejora del estudio epigenético en 60.200€
Morte U753, CB16/12/00312 acientes con enfermedades raras no diagnosticados (Epi-ENoD)
(CIBERONC) P & P
U745- Jordi Surralles | U710 CeIIulér models fo.r high-content drug screening in Fanconi 52 600€
anemia therapeutics.
U762 - Luis A. U764 Nuevos blomarcadorgs serolo,glt.:os en pacientes con 53.000€
Querol enfermedades neuroinmunolégicas raras.
. Aproximaciones OMICAs en la miositis por cuerpos de inclusion
U722 - Gloria . e . L. . . .
Garrabou U703, U713, U731 para identificar etiologia, biomarcadores no-invasivos y posibles 55.000€
dianas terapéuticas.
PRIMARY CoQ DEFICIENCY ZEBRAFISH MODELS FOR THE STUDY
U729- Gloria Brea U768 OF THE ESTABLISHMENT OF THE DISEASE DURING 52.500€
DEVELOPMENT AND DRUG SCREENING.
U712 - Ndria Camats | U718 Diagndstico familiar de Discinesia Ciliar Primaria y Retinosis 22.400€

Pigmentaria por variantes en el gen RPGR.

En Madrid, 19 de septiembre de 2022

Direccion Cientifica CIBERER
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Resolucidon convocatoria ACCIl 2022

La Convocatoria de las Acciones Cooperativas y Complementarias Intramurales 2022 (ACCI) ha supuesto la
recepcién de un total de 30 solicitudes.

La evaluacion de las ACCI se ha realizado en 2 fases sucesivas:
» Una evaluacién cientifica (85%) realizada por parte de la la AEIl (Agencia Estatal de Investigacion). Los
criterios aplicados en dicha evaluacidn han sido los siguientes:

- La calidad cientifica (novedad, adecuacidon en la formulacion de los objetivos, planteamiento
conceptual y metodolégico).

- La viabilidad (adecuacidon de la metodologia, disefio de la investigacion y plan de trabajo, de la

distribucidn de las tareas, capacidad, relevancia internacional y adecuacion del presupuesto).

» Una evaluacion estratégica (15%) realizada por Investigadores del CIBERER, avalada por el Comité de
Direccién del CIBERER (CD):
- Oportunidad para el desarrollo de nuevas lineas cooperativas: proyectos semillas, exploratorio,
alineado con IRDIRC, proyectos nunca financiados, etc.

- Propuesta que promueva la valorizacién de activos estratégicos para el CIBERER
- Uso de las plataformas y programa estratégicos CIBERER

- Fomento de participacion de investigadores jovenes - IP joven

- Fomentar la cooperacidon con otras areas CIBER, GCV

- Resultados e impacto obtenidos por el grupo en anteriores convocatorias del programa ACCI, asi
como la implementacidn de las memorias correspondientes

- Valoracidon de oportunidad de la propuesta por parte del Comité Asesor de Pacientes

Resolucion:

Todas las propuestas han recibido una evaluacién cientifica. La priorizacidn y ordenacién resultante es
consecuencia de la evaluacion estratégica de aquellas propuestas que superaron el 85% de puntos totales.
Esto tiene como resultado la concesidn de los siguientes 10 proyectos.

El total del presupuesto solicitado por los proyectos concedidos es de 1.863.139€. Debido a limitaciones
presupuestarias, se establece una ponderacion de la reduccion presupuestaria porcentual en funcion de la
puntuacion total obtenida. De forma que la dotacién final para la convocatoria ACCI 2022 es de 570.596,12€.

Puntos a tener en cuenta para los proyectos concedidos:

El periodo de ejecucion de las ACCI se iniciard a partir de julio de 2023, y con final mdximo a 30 de marzo de 2025. La ejecucion
economica comenzard a partir de enero de 2024, en casos excepcionales se podrd solicitar por adelantado.

El Equipo de Gestion Cientifica se pondrd en contacto con los Investigadores Responsables de aquellos proyectos financiados para
informar de todos los tramites a seguir en cuanto a la revision de los planes de trabajo, reparto de presupuesto entre grupos, plazos

de ejecucion y gestion cientifico-administrativa de los proyectos, incluyendo informes de seguimiento y evaluacion de resultados.



RESOLUCION CONVOCATORIA ACCI 2022

. . . , P t
Coordinador Unidades participantes Titulo del Proyecto resupu?s ©
concedido
| u704, U728, U763, .EStud-IQ de.I ,|mpacto .del mapeo genomico optico t?n Ial .
U755 - Gema Garcia identificacion de variantes estructurales para el diagndstico de 73.440,00 €
CIBERONC
enfermedades raras.
U765 - Belén de la U768, U746, U705, U702, | Posicionamiento y posibilidades de la secuenciacidn de cuarta
. . S 51.821,10 €
Morena Barrio GCVO01 generacion en el diagndstico de enfermedades raras
Caracterizacion multi-dmica y funcional del envejecimiento en la
U722-Francesc J. . . . e g ;
Garcia U703, U737, U766 fenilcetonuria para la identificacidon de nuevos biomarcadoresy | 72.020,02 €
opciones terapéuticas
U769 - Angela Nieto | U753, GCVOL, externos New therapel,-mc approaches and personalized medicine for 54.450,00 €
achondroplasia
U732 - Lara U703, U763, Empresa PRECLINICAL ASSAY OF TWO NEW HDAC6 SELECTIVE
Cantarero INHIBITORS IN MURINE AND HUMAN MODELS OF GDAP1- 54.180,00 €
RELATED CHARCOT-MARIE-TOOTH NEUROPATHY
U710, U746, Complejo Unravelling the role of GALE and glycosylation in
U765 - José Rivera hospitalario de thrombopoiesis. Characterization of new patients with GALE- 53.040.00 €
Pozo Salamanca, Miguel Servet | related thrombocytopenia and assessment of CD34 knock-out o
and knock-in models of GALE deficiency
U768 Reclutado enddgeno de desaminasas mediante el sistema
U755-Chema Millan LEAPER2.0 para editar variantes patogénicas G>A en el RNA in 52.920,00 €
vitro e in vivo
U715 - Maria del U735, U704, U732, CIMA- | Desarrollo de un repositorio de flujos de trabajo de analisis 37.145 00 €
Carmen Pefia Chilet | UNAV, BSC gendmicos T
U737 - Erederic Tort | U703 Integracion multidémicay fu.nuonal en ?I.dlagn.ostlco d.e las 52.380,00 €
enfermedades del metabolismo energético mitocondrial
Nanomedicina para la administracion de farmacos en errores
7 711, U7 741
U746 - Belen Perez U703, U711, U739, U741, congénitos del metabolismo: prueba de concepto en PMM2- 69.200,00 €

ext, empresa, ONC

CDG

En Madrid, 16 de junio de 2023

Direccion Cientifica CIBERER
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Resolucién convocatoria ACCl 2023

La Convocatoria de las Acciones Cooperativas y Complementarias Intramurales 2023 (ACCI) ha supuesto la recepcion de
un total de 19 solicitudes.

La evaluacién de las ACCI se ha realizado en 2 fases sucesivas:
» Una evaluacion cientifica (85%) realizada por parte de la la AEl (Agencia Estatal de Investigacidn). Los criterios
aplicados en dicha evaluacién han sido los siguientes:

- La calidad cientifica (novedad, adecuacion en la formulacion de los objetivos, planteamiento conceptual y
metodoldgico).

- Laviabilidad (adecuacidn de la metodologia, disefio de la investigacidon y plan de trabajo, de la distribucién de las

tareas, capacidad, relevancia internacional y adecuacién del presupuesto).

» Una evaluacién estratégica (15%) realizada por Investigadores del CIBERER, avalada por el Comité de Direccién del
CIBERER (CD):
- Oportunidad para el desarrollo de nuevas lineas cooperativas: proyectos semillas, exploratorio, alineado con
IRDIRC, proyectos nunca financiados, etc.

- Propuesta que promueva la valorizacién de activos estratégicos para el CIBERER
- Uso de las plataformas y programa estratégicos CIBERER

- Fomento de participacién de investigadores jovenes - IP joven

- Fomentar la cooperacién con otras areas CIBER, GCV

- Resultados e impacto obtenidos por el grupo en anteriores convocatorias del programa ACCI, asi como la
implementacion de las memorias correspondientes

- Valoracion de oportunidad de la propuesta por parte del Comité Asesor de Pacientes

Resolucién:

La priorizacion y ordenacién resultante es consecuencia de la evaluacion cientifica y estratégica de aquellas propuestas
que superaron el 81% de puntos totales. Esto tiene como resultado la concesidn de los siguientes 10 proyectos.

El total del presupuesto solicitado por los proyectos concedidos es de 659.314,00€. Debido a limitaciones
presupuestarias, se establece una ponderacion de la reduccidn presupuestaria porcentual en funcion de la puntuacion
total obtenida. De forma que la dotacién final para la convocatoria ACCI 2023 es de 524.050,00€.

Puntos a tener en cuenta para los proyectos concedidos:

El periodo de ejecucion de las ACCI se iniciard a partir de abril de 2024 siempre y cuando los coordinadores hayan entregado toda la
documentacion ético legal requerida, y con final mdximo a 30 de marzo de 2026.

El Equipo de Gestion Cientifica se pondrd en contacto con los Investigadores Responsables de aquellos proyectos financiados para
informar de todos los tramites a seguir en cuanto a la revision de la documentacion ético-legal, los planes de trabajo, reparto de
presupuesto entre grupos, plazos de ejecucion y gestion cientifico-administrativa de los proyectos, incluyendo informes de seguimiento y

evaluacion de resultados.
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RESOLUCION CONVOCATORIA ACCI 2023

Coordinador

Unidades participantes

Titulo del Proyecto

Presupuesto
concedido en €

U733 - Carlos Roma

BIOMARCADORES PARA EL DIAGNOSTICO Y EL

U742 - Mireia U744 - Marina Sanchez SEGUIMIENTO DE POSIBLES TRATAMIENTOS EN LA 51.850
Moreno GCV21/ER/3 - Manuel Toledo, ENFERMEDAD DE LAFORA
CIBERER Biobank
U768 - Maria Luisa U739 - Jose Lluis Llacer Guerri Sindrome de Discapacidad intelectual DDX3X:
GCV14/1 - Maria Carmen Martinez Estudio funcional de variantes y busqueda de 48.900
Cayuela Fuentes . - . .
Romero tratamiento por reposicionamiento de farmacos
U704 - Marta Corton
U715 - Rosario Maria Carmona
U766 - Juan Ramén U728 - Yolanda Martin Mejora de la eficacia diagndstica en el contexto de
. U737 - Frederic Tort enfermedades raras mediante el uso de datos 61.350
Tejedor . . PR .
U741 - Juan Antonio Garcia Ranea transcriptémicos y genoémicos.
U746 - Belén Pérez
ENoD - Beatriz Morte
U761 - Silvia U755 - Regina Rodrigo Nuevas estrategias terapéuticas para el tratamiento
Murillo Grupo CIBERBBN de enfermedades raras neurosensoriales 48.850
Grupo CIBERESP (SensoRare)
U729 - Carlos U756 - Aimudena Ferndndez porrep o plap
. la encefalopatia por defectos en la fisidn 57.100
Santos GCV14/7 - Eduardo Lopez . . ) )
- . mitocondrial y peroxisomal asociada al gen DNM1L
GCV14/6 - Verdnica Cantarin
(EMPF1)
U720 - Raquel U703 - Rosgr Urrglztl SYMBAD Modelos Neuronales y Biomarcadores para
: U729 - Daniel José Moreno , 61.250
Rabionet . el sindrome de Schaaf-Yang
U735- Roser Corominas
U737 - Judith Cambio de paradigma diagnéstico en enfermedades
Garcia U703 - Mercedes Casado Rio metabdlicas hereditarias con la utilizacion de la 45.950
metaboldmica no dirigida.
U703 - Maria del Mar O’Callaghan
U722 - Mariona U723 - Miguel A. Martin Casanueva | Firma genética y terapia mitocondrial de rescate en 59350
Guitart U727 - Sonia Emperador Ortiz el Sindrome de Kearns-Sayre ’
U766 - Virginia Lopez Martinez
U706 - Alberto U755 - Ana Pilar Gdmez Escribano Terap|.a avanzada cop ub|qu|b9,d|es: degradacion
, ) . ) selectiva de la proteina de fusion UBTF::MAML3 en 45.000
Diaz Talavera U739 - Santiago Ramon Maiques : s
el feocromocitoma metastasico
U710 - Susana Navarro
- GCV14/19 - Julian Sevilla Navarro N )
U768 - Alicia GCV14/17 - Cristina Beléndez Inhibicién del inflamasoma NLRP1 para el 44.450

Martinez Lopez

GCV21/1 - Cristina Diaz de Heredia
HCUVA externo

tratamiento de anemias congénitas

En Madrid, 21 de marzo de 2024
Direccion Cientifica CIBERER

2




i . & MINISTERIO 7 »/ CENTF
gﬁ-—q DE CIENCIA, INNOVACION Instituto @ D @ } Q) [g’@ ‘ E R
il o Y UNIVERSIDADES do Salud Enf

Carloslll

Resolucién convocatoria ACCl 2024

La Convocatoria de las Acciones Cooperativas y Complementarias Intramurales 2024 (ACCI) ha supuesto la recepcion de
un total de 20 solicitudes.

La evaluacién de las ACCI se ha realizado en 2 fases sucesivas:
» Una evaluacion cientifica (85%) realizada por parte de la AEI (Agencia Estatal de Investigacién). Los criterios aplicados
en dicha evaluacién han sido los siguientes:

- La calidad cientifica (novedad, adecuacion en la formulacion de los objetivos, planteamiento conceptual y
metodoldgico).

- Laviabilidad (adecuacidn de la metodologia, disefio de la investigacidon y plan de trabajo, de la distribucién de las

tareas, capacidad, relevancia internacional y adecuacién del presupuesto).

» Una evaluacién estratégica (15%) realizada por Investigadores del CIBERER, avalada por el Comité de Direccién del
CIBERER (CD):
- Oportunidad para el desarrollo de nuevas lineas cooperativas: proyectos semillas, exploratorio, alineado con
IRDIRC, proyectos nunca financiados, etc.

- Propuesta que promueva la valorizacidn de activos estratégicos para el CIBERER
- Uso de las plataformas y programa estratégicos CIBERER

- Fomento de participacién de investigadores jovenes - IP joven

- Fomentar la cooperacién con otras areas CIBER, GCV

- Resultados e impacto obtenidos por el grupo en anteriores convocatorias del programa ACCI, asi como la
implementacion de las memorias correspondientes

- Valoracion de oportunidad de la propuesta por parte del Comité Asesor de Pacientes

Resolucién:

La priorizacion y ordenacién resultante es consecuencia de la evaluacion cientifica y estratégica de aquellas propuestas
que superaron el 85% de puntos totales. Esto tiene como resultado la concesion de los siguientes 8 proyectos.

El total del presupuesto solicitado por los proyectos concedidos es de 579.068,00€. Debido a limitaciones
presupuestarias, se establece una ponderacion de la reduccidn presupuestaria porcentual en funcion de la puntuacion
total obtenida. De forma que la dotacién final para la convocatoria ACCI 2024 es de 460.00,00€.

Puntos a tener en cuenta para los proyectos concedidos:

El periodo de ejecucion de las ACCI se iniciard a partir de mayo de 2025 siempre y cuando los coordinadores hayan entregado toda la
documentacion ético legal requerida, y con final mdximo a 30 de marzo de 2027.

El Equipo de Gestion Cientifica se pondrd en contacto con los Investigadores Responsables de aquellos proyectos financiados para
informar de todos los tramites a seguir en cuanto a la revision de la documentacion ético-legal, los planes de trabajo, reparto de
presupuesto entre grupos, plazos de ejecucion y gestion cientifico-administrativa de los proyectos, incluyendo informes de seguimiento y

evaluacion de resultados.
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RESOLUCION CONVOCATORIA ACCI 2024

Coordinador Unidades participantes Titulo del Proyecto Referencia Presupt'Jesto
concedido en €
U722 Mariona Guitart,
U768,—FranC|sco Juan | CBK Carmen Aguado , Cribado de Earmacos y,Compuestos Naturales ACCI-07-768 | 50.100 €
Martinez Navarro CIBERDEM CB07/08/0004 Jesus para tratamiento del Sindrome TANGO 2
Balsinde Rodriguez
U704 Carmen Ayuso
U722 Judit Garcia Villoria
U732 Francesc Palau . o . s
U715-Javier Perez U746 Belén Pérez Gonzales Hacia la estandarizacién de un flujo de andlisis
Florido U755 José Marfa Millan Sflnr?rgiglc?lgfga el cribado neonatal gendmico: | ACCI-11-715 | 66.100 €
GCV14/ER/1 Encarna Guillén proyecto p
GCV14/ER/5 Maria de la Luz Couce
Externos
U770-Ariadna U741 Elena Rojano El silenciamiento de MSI2 como diana terapéutica
) CIBER-BBN CB06/01/0055 Javier en distrofia miotdnica y otras enfermedades raras: | ACCI-02-770 | 49.300 €
Bargiela . .
Ramon su impacto sobre la ruta TGF-
U711 Catarina Allegue Explorando terapias farmacoldgicas para la
o .| U720 Ferran Casals Retinosis Pigmentaria en células precursoras de
U718-Vasileios Toulis U741 James R Perkins fotorreceptores (PPCs) a partir de células iPSCs de ACCI12-718 | 62,900 €
pacientes con mutaciones en el gen CERKL
U703 Roser Urreizti
.. | U720 Raquel Rabionet (TRITON: TRAF7 iPSC and Therapy: ON) Modelos
U703_Roser Urreizti ) ) ) , .
U729 M2 Victoria Cascajo Celulares para el Sindrome TRAF7, del Paciente a ACCI-05-703 | 62.600 €
Frexedas ) .
U735 Roser Corominas la Terapia
U741 Pedro Seoane
U701 Elena Garcia Arumi .
U727-Eduardo Ruiz . ) FARMACOGENETICA MITOCONDRIAL DE LOS
Pesini U703 Juan Dario Ortlgciza Escorbar ANESTESICOS GENERALES ACCI-19-727 | 61.900 €
U712 Belen Perez Duefias
U739 Patricia Casino Ferrando
CIBEREHD CB06/04/1069 Carme Anadlisis de las relaciones estructura-funcién de
U770-Rubén Artero | Cucarella TNPO3 mutante a nivel molecular, celular y del ACCI-04-770 | 46.200 €
CIBERINFEC CB21/13/00015 José organismo: desarrollo de terapias contra LGMDD2
Alcami
U733-Pilar Gonzalez 8;Z§/TLJe7ri§aASneav:Tlll\ar Gomez Sindrome CANVAS: Estudio del Impacto Clinico,
Molecular y Epigenético de las Expansiones ACCI-08-733 | 60.900 €

Cabo

U765 Javier Corral
U770 Arturo Lopez

Bialélicas del gen RFC1

En Valencia, 31 de marzo de 2025
Direccidn Cientifica CIBERER




