Plataformas

Para facilitar la labor de investigacion del CIBER de Enfermedades Raras y de la comunidad cientifica se
han organizado 3 plataformas de apoyo: CIBERER Biobank, BIER, y Maper. A continuacion, destacamos
sus principales hitos alcanzados en esta Ultima anualidad. Una mencion especial al trabajo realizado a
través de Orphanet, herramienta imprescindible en el campo de las ER que en 2017 cumplié 20 anos. El
equipo espanol, coordinado por CIBERER desde 2010 ha continuado con su labor de traduccion e iden-
tificacion de recursos asistenciales y de investigacion existentes en nuestro pais, dedicando un gran
esfuerzo en esta anualidad al control de calidad y actualizacién de los datos de centros expertos o de
referencia, incorporando a su base de datos las ERN, asi como a la traduccién de guias de urgencias y

fichas de discapacidad.

CIBERER Biobank

Coordinador: Francesc Palau Martinez

Resumen de las principales actividades y resultados ligados a los objetivos definidos en el Plan de
Accién 2017:

Objetivo 1: Proveer al Biobanco de muestras biologicas

El numero total de muestras en el biobanco a finales de 2017 es de 675 de mas de 70 patologias
diferentes (http://www.ciberer-biobank.es).

Objetivo 2: Fomentar un Plan de Alianzas Estratégicas y Difusion

Colaboraciones
® Miembro de la Red Valenciana de Biobancos (RVB) desde 2010.
® (Convenio de Colaboracion con el Biobanco IBSP-FISABIO.
® (Convenio marco con el Banco Nacional de ADN desde 2008.

® Plataforma Red Nacional de Biobancos (PRNB) del ISCIII desde 2010, formando parte de va-
rios grupos de trabajo.
® (olaboracion con la PRNBy la Universidad Catolica de Valencia en el Master Universitario en

Biobancos.

® Miembro de Eurobiobank, desde marzo de 2017.

Acciones de difusion de la actividad del Biobanco

® X Reunion Anual CIBERER (poster); presentacion del biobanco en FISABIO; Reunién Anual de
RD-Connect/Eurobiobank; VIII Congreso de la Red Nacional de Biobancos (poster); y lll Con-
greso en ER de la C. Valenciana.
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Objetivo 3: Generar un valor anadido para los grupos CIBERER.
Prestacion de Servicios

Cartera de servicios para investigadores CIBERER: custodia de muestras, establecimiento de cultivos
celulares y generacion de lineas linfoblastoides, técnicas para el control de calidad de las muestras
(analisis de la integridad del ADN y huella genética).

Desarrollo de nuevos servicios: cultivo de mioblastos, inmortalizacion de fibroblastos (a peticion de
varios grupos CIBERER) y generacion de células IPS.

En 2017 se contabilizan 42 servicios de procesamiento y custodia de muestras, establecimiento de cul-
tivos celulares, inmortalizacion celular y asesoria a grupos CIBERER.

Objetivo 4: Fomentar y apoyar nuevas lineas de accion
en enfermedades raras

Colaboraciones en proyectos:

® FP7 HEALTH 2012-INNOVATION: RD-Connect: An integrated platform connecting registries,
biobanks and clinical bioinformatics for RD.

Nuevos abordajes diagndsticos de los sindromes hereditarios con fallo de médula dsea para su
tratamiento con terapias innovadoras (SHIMO) IP: Julian Sevilla. IPS: J. Bueren, J. Surallés, P. Lapun-
zina, S. Webb, I. Badell y J. Sevilla





