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Nota de prensa

Madrid, 26 de febrero de 2025

La Red de Enfermedades Raras del CSIC
organiza la | Jornada para asociaciones de
personas afectadas por enfermedades raras

® |a actividad, organizada en colaboracion con el Centro de
Biologia Molecular Severo Ochoa (CBM-CSIC-UAM) vy el
Centro Nacional de Biotecnologia (CNB-CSIC) ha contado
con la participacion de diversas asociaciones de
enfermedades raras estudiadas en estos centros

m Esta primera edicion marca el inicio de futuras jornadas
para fortalecer la comunicacion entre ciencia y sociedad, y
contribuir al avance del conocimiento y el tratamiento de
las enfermedades raras en Espana

Fotografia de grupo de los asistentes de las diversas asociaciones de personas afectadas por
enfermedades raras junto al equipo investigador participante en la jornada. CBM.
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La Red de Enfermedades Raras del Consejo Superior de Investigaciones Cientificas (RER-CSIC) ha
organizado hoy, en colaboracién con el Centro de Biologia Molecular Severo Ochoa (CBM-CSIC-
UAM) y el Centro Nacional de Biotecnologia (CNB-CSIC), la | Jornada de puertas abiertas para
asociaciones de personas afectadas por enfermedades raras, con motivo del Dia Mundial de
las Enfermedades Raras que se conmemora el préoximo 28 de febrero.

El encuentro, dirigido a pacientes y familiares, ha contado con la participacion de diversas
asociaciones de pacientes de enfermedades raras estudiadas en estos centros del CSIC
situados en el Campus de la Universidad Auténoma de Madrid. En total la jornada ha reunido a
mas de 60 asistentes.

Esta actividad marca el comienzo del firme propdsito de RER-CSIC de fortalecer la comunicacién
entre el personal investigador y los pacientes, y contribuir al avance en el diagndstico,
conocimiento y tratamiento de las enfermedades raras en Espafia.

La jornada, cuya primera parte ha tenido lugar de forma simultanea en cada uno de los
institutos de investigacidn, ha contado con la bienvenida a cargo de las direcciones de cada
centro; Paola Bovolenta, directora del CBM y de Mario Mellado, director del CNB,
respectivamente. Por una parte, Bovolenta, ha subrayado que “desde su fundacién, el CBM ha
mantenido un firme compromiso con la prevencién y el abordaje de estas enfermedades,
conscientes de que detras de cada diagndstico hay personas, historias y necesidades

urgentes. Esperamos que esta jornada sea un espacio de didlogo, esperanza y colaboracion
para continuar avanzando juntos, explorando nuevos caminos hacia el diagndstico y
tratamiento.” Por otra parte, Mellado, ha destacado la importancia de “recibir en el Centro
Nacional de Biotecnologia a las asociaciones de pacientes con enfermedades raras, ya que esto
nos permite acercar la investigacion que realizamos en los laboratorios a la realidad social y
conecta a nuestros investigadores con los auténticos protagonistas de estas patologias, que
son ademas los destinatarios de nuestra actividad”.

Las personas asistentes han podido visitar laboratorios y servicios que desarrollan proyectos
de investigacion centrados en sus enfermedades. Las asociaciones Familias GA, Asociacién
Niemann Pick Fuenlabrada, Asociacidn Espafiola de Enfermedad de Huntington, Asociacién de

pacientes ASMD, Fundacidon Niemann Pick Espafia, Asociacién Espafiola del Sindrome CDG y la

Federacidn espaiola de enfermedades metabdlicas hereditarias, han visitado los laboratorios
de Belén Pérez, Dolores Ledesma y José J. Lucas en el CBM que estudian enfermedades
metabdlicas hereditarias y del sistema nervioso. El CNB por su parte ha recibido a un grupo de
pacientes y familiares de la asociacion ALBA, centrada en la ayuda a personas con albinismo,

cuyas causas genéticas estudia el equipo del investigador Lluis Montoliu. En este recorrido,
han podido conocer cdmo se investiga esta condicion genética y ver de cerca los modelos
animales utilizados para estudiar sus caracteristicas y posibles terapias.

La segunda parte de la jornada, celebrada en el CBM, ha permitido a los participantes
conversar y compartir ideas, preguntas y experiencias desde la investigacién y la vida diaria de
las personas afectadas por estas enfermedades. Belén Pérez y Lluis Montoliu, ambos parte del
Comité de Direccién de la RER-CSIC y del Comité Directivo del Centro de Investigacion
Biomédica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER), han puesto en valor el desarrollo de
estas jornadas como forma de conocer las inquietudes de las personas afectadas por
enfermedades raras, y buscar un acercamiento a su problematica. Montoliu ha apuntado:


https://www.familiasga.com/
https://anpf.es/
https://anpf.es/
https://www.e-huntington.es/
https://www.asmd.es/
https://www.asmd.es/
https://www.fnp.es/
https://aescdg.com/
https://metabolicos.es/
https://albinismo.es/
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“Esta jornada de puertas abiertas permite acercar nuestro trabajo cientifico diario a las
personas a quienes van destinadas los objetivos y futuros resultados de nuestras
investigaciones. Representa una apuesta por la transparencia y por la divulgacién, para que los
familiares y afectados de enfermedades raras conozcan, de primera mano, como se esta
investigando la patologia o condicidn genética con la que conviven, lo que ya conocemos y lo
gue todavia no sabemos de ellas”. Pérez por su parte ha afiadido “que el acercamiento y
apertura de nuestros laboratorios de investigacidn es un deber con los pacientes y las familias
y sin duda impulsa y refuerza nuestro compromiso por mejorar su calidad de vida”.

Angel Garcia-Bravo, vocal de la Junta Directiva de la Federacién Espafiola de Enfermedades
Raras (FEDER) ha agradecido la implicacidn de los equipos de investigacion para avanzar en las
terapias y ha subrayado que “la presencia en la fase investigadora de los pacientes, ayuda a
entender qué se hace y los tiempos necesarios. Este evento es muestra de que se puede hacer,
es una ventana a esa comunicacion entre ciencia y pacientes”. Ademas, ha destacado que,
aunque el avance de la ciencia es grande, “alin queda un recorrido enorme y la investigaciéon
temprana es vital para garantizar una mejor calidad de vida de las personas”.

Acerca de la Red de Enfermedades Raras del CSIC (RER-CSIC)

La Red de Enfermedades Raras del CSIC (RER-CSIC) es una iniciativa impulsada por el Consejo
Superior de Investigaciones Cientificas (CSIC), dentro de su Plan de Biomedicina, coordinada por
Pilar Lépez Larrubia del Instituto de Investigaciones Biomédicas Sols-Morreale (IIBM) de Madrid
y Pascual Sanz Bigorra del Instituto de Biomedicina de Valencia (IBV). Su objetivo principal es
identificar y conectar a los grupos de investigacion consolidados que trabajan en el ambito de
las enfermedades raras (ER) y a aquellos que desarrollan tecnologias aplicables a este campo.
Ademas, la red integra expertos en inteligencia artificial y analisis de datos, asi como en el
estudio del impacto social de estas enfermedades, para generar un enfoque multidisciplinar y
colaborativo. Actualmente, la RER-CSIC cuenta con la participacién de 127 grupos de
investigacion distribuidos en 31 institutos del CSIC presentes en todo el territorio nacional.

Centro de Biologia Molecular Severo Ochoa (CBM-CSIC-UAM)

El Centro de Biologia Molecular Severo Ochoa (CBM) es un centro de investigacion mixto que
acoge a investigadores pertenecientes al Consejo Superior de Investigaciones Cientificas (CSIC)
y a la Universidad Auténoma de Madrid (UAM). Fundado en 1975 por el premio Nobel Severo
Ochoa, el CBM es uno de los mayores centros espafioles de investigacién multidisciplinar en
biomedicina, con experiencia en biologia molecular, bioquimica, genética y gendmica en varias

areas de investigacion: inmunologia, virologia y microbiologia, neurociencia y biologia celular y
del desarrollo.

Mas de 90 grupos de investigacién abordan retos en una amplia gama de disciplinas, y destacan
por su importante produccién cientifica y la transferencia de tecnologia a la industria y la clinica.
Esta amplia experiencia confiere al centro la versatilidad necesaria para acometer nuevos retos
de investigacidén en temas emergentes y problemas biomédicos sin resolver. La mision del CBM
es explorar las bases moleculares de la vida en beneficio de la sociedad.

El Centro Nacional de Biotecnologia (CNB-CSIC)


https://rer-biomed.csic.es/
https://www.cbm.uam.es/?lang=es
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El Centro Nacional de Biotecnologia (CNB) es un centro de investigaciéon perteneciente al
Consejo Superior de Investigaciones Cientificas (CSIC), organismo dependiente del Ministerio de
Ciencia, Innovacién y Universidades. EIl CNB-CSIC fue inaugurado en 1992 con la misién de liderar
el desarrollo de la biotecnologia moderna en nuestro pais.

El objetivo cientifico del CNB-CSIC se enmarca en el concepto «Una sola salud» (One Health en
inglés), clave en un momento en el que los retos globales trascienden la investigacién local y
compartimentada, exigiendo intensos esfuerzos de colaboracidn que exploten las tecnologias
de vanguardia. Este enfoque global abarca cuatro grandes retos cientificos y sociales: las
enfermedades infecciosas, la inflamacién y el cancer, la sostenibilidad de la produccién de
alimentos seguros y la biorremediacién de emisiones relevantes para el medio ambiente.

Datos de contacto
Comunicacién y Divulgacion CNB Oficina de Comunicacién y Cultura Cientifica CBM

comunicacion@cnb.csic.es comunicacion@cbm.csic.es



https://www.cnb.csic.es/
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