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Introduccion

En 2006 creamos nuestra Fundacion para la investigacion con el objetivo de
contribuir al desarrollo y mejora de las condiciones de vida de las personas que
conviven con enfermedades raras, a través de la promocidén y apoyo, en
cualquiera de sus formas, de programas de investigacion y la divulgacion

de cuanta informacién exista en torno a estas enfermedades.

ara ello desde FEDER junto con la
Fundacion, desarrollamos las
siguientes acciones de:

» Divulgacion y sensibilizacion sobre la importancia de investigar en
enfermedades raras.

* Apoyo a proyectos de investigacion a través de iniciativas como
nuestra Convocatoria Anual de Ayudas a la Investigacion.

* Impulso de sinergias y alianzas, promoviendo la participacién y el
papel de los pacientes en el proceso de investigacion.
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Comiteée Asesor

Nuestro comité esta formado por:

Nuestro

Ana Rath

Da

D. Antoni Montserrat

D. Victor Volpini

D2 Doménica Taruscio
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Difusion de la investigacion

CuadERnos de

Investigacion

S e cumplen dos anos de la puesta
en marcha del proyecto de los
cuadERnos de Investigacion, unas
publicaciones cuyo objetivo es el de
explicar de manera divulgativa a nuestro
colectivo los principales conceptos

biomédicos, cientificos
relacionados con las en

raras. En el afio 2022 se han publicado
tres cuadERnos de investigacion:

Terapias
Avanzadas

B s P

feder

CuadERnos i

de investigacion
Terapias avanzadas

Técnicas genéti

PR T

feder

CuadERnos
de investigacion
Técnicas EEHE'.ICHS
diagnosticas

Aproximadamente el 80%

de las enfermedades raras

tienen un origen genético
La mayoria de estas

patologias se inician en la

edad pediatrica.

y técnicos
fermedades

Las terapias avanzadas (TA) son
estrategias terapéuticas
innovadoras de uso humano
basadas en el uso de genes (terapia
génica), células (terapia celular
somatica), tejidos (ingenieria tisular)
o combinacion de éstas, en funcién
de lo que se utilice como principio
activo, con el objetivo de prevenir o
tratar diversas enfermedades.

cas diagndsticas

El uso de técnicas genéticas
y gendmicas permite el

: diagndstico de estas
enfermedades de origen

" genético, un prondstico
preciso, posibilita el acceso a
un tratamiento, si éste existe,
y es fundamental para dar
opciones a las familias en
siguientes gestaciones

. (asesoramiento genético).

El diagndstico genético es
complementario al
diagnéstico clinico.

Asesoramiento
genético

8| omimn it

feder

CuadERnos

de investigacion
Asesoramiento genético

El asesoramiento genético
€S un proceso comunicativo
en el transcurso del cual, un
profesional especializado
proporciona informacion
médica compleja al paciente
y/o familiares de forma
sencilla respecto a la
enfermedad genética, su
herencia, el riesgo de
recurrencia y las opciones
disponibles.



Con estas publicaciones se
pretende alcanzar el objetivo de
que los pacientes mas formados e
informados incrementen su
participacion en el proceso de
investigacion y, a su vez, visibilizar
el compromiso de la Fundacion
FEDER en su apoyo por

la investigacion.

Estos CuadERNnos cuentan con la
participacion de expertos en las
distintas materias y pueden ser
consultados en la pagina web
de FEDER.

Semana de la Ciencia

y laInnovacion

-0 - - W)

n 2022 FEDER y su Fundacion participaron
en la Semana de la Ciencia y de la Innovacidn
(14-20 noviembre) disefiando una campaha dirigida a dar a conocer,
durante estos dias, la problematica y retos que enfrenta
la investigacion de en las enfermedades raras.

Un hito anual

Se trata de un hito anual que se celebra en el mes de noviembre en toda
Espafa con los objetivos de acercar la ciencia al publico de todas las
edades, estimular el gusto por el saber cientifico e incentivar la
participacion de los ciudadanos en cuestiones cientificas mediante la
realizacion de actividades de divulgacion.
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DIVULGADORA CIENTIFICA

=4 EXPERIENCIA LABORAL

c h\\% 2022 - Actualmente
CONTACTO
| feder@enferme

dades-raras.arg
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Castellang

Bacterio

Fan de los equipos de investigacion biomeédica.

Conecer, investigar, descubrir, aprender todo lo
relacionade con las enfermedades raras.

Fundacion FEDER | Divulgadora cientifica

Comunicar, explicar, ensefiar, contar cémo la ciencia y la investigacion ayudan a mejorar
la calidad de vida de las personas con enfermedades raras y sus familias.

FORMACION ACADEMICA

Area de Ciencias de Fundacién FEDER
Area de Comunicacion de FEDER

Cecilia te o cuenta 0 recnted G2 Pfizer

Una forma de
comunicar
innovadora,
original y divertida
capaz de conectar
con los publicos

; ‘o Ladiferencia que presentamos los seres humanos entre
CITOSINA ¥ GUANINA ¢
nosatros se debe a b combinacidn exfraordinaria de
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. ¢Como se lleva

a cabo un ensayo clinico?

Se ensaya la dosis y se compara
con placebu, se estudia la eficacia
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estudia la sciurihi y tolerancia

Cecilia te lo cuenta

Se presenta el medicamento a la
F’r%tnuia rtauﬂaﬂom para su
¢ comercializacidn
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Cecilia

te lo cuenta

Desde FEDER se han
elaborado materiales
divulgativos con una
imagen atractiva y un
personaje, Cecilia, una
pequena bacteria con
experiencia en
divulgacion cientifica
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Los genes son fragmentos de ADN, que ¥
determinan una cierta caracteristica, U‘
como por ejemplo el color del pelo o el —
color de la piel. Al conjunto de genes

llamamos GENOMA.
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https://www.enfermedades-raras.org/que-hacemos/por-la-investigacion/fundacion-feder/conoce-mas-sobre-fundacion-feder/cuadernos-investigacion
https://www.enfermedades-raras.org/que-hacemos/por-la-investigacion/fundacion-feder/conoce-mas-sobre-fundacion-feder/cuadernos-investigacion
https://www.enfermedades-raras.org/que-hacemos/por-la-investigacion/fundacion-feder/conoce-mas-sobre-fundacion-feder/cuadernos-investigacion
https://www.enfermedades-raras.org/que-hacemos/por-la-investigacion/fundacion-feder/conoce-mas-sobre-fundacion-feder/cuadernos-investigacion

Apoyo a la investigacion

Convocatoria de ayudas
a la investigacion

E sta convocatoria nace en 2015 para fomentar el desarrollo de la
investigacion basica y traslacional de las enfermedades raras mediante el
apoyo a proyectos de investigacion presentados por entidades del
movimiento asociativo de FEDER y ejecutados por centros investigadores
en Espana. De este modo, ademas de apoyar proyectos de investigacion en
enfermedades raras, se reconoce toda la labor que las asociaciones de
pacientes desarrollan a lo largo de todo el proceso investigador.

El abordaje de la investigacidon en patologias minoritarias exige un
planteamiento especifico sobre el que es necesario posicionarse e involucrar a
todos los agentes implicados. Para ello, Fundacion FEDER constituye en 2019
un Comité Cientifico Asesor como 6rgano de apoyo y asesoramiento, formado
por personas de especial relevancia, conocimiento y experiencia en el ambito
de la investigacidn en ER que se han distinguido por su trayectoria profesional.
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El 15 de septiembre de 2022 se
publico la VII Convocatoria de
Ayudas a la Investigacion dotada
de un fondo de 145.000 €.

VIl CONVOCATORIA
DE AYUDAS A LA
INVESTIGACION

En esta convocatoria se lanzaron (ERpey TRl russma foseens seu, [N mmotes
feder % @ Fa. oz R 5o

dos modalidades de ayudas
denominadas:

Se apoyan 5 proyectos de investigacion (basica o traslacional) con un importe
de 25.000,00€ cada uno. Las lineas de ayuda son las siguientes:

e 2 proyectos de investigacion que tengan por objeto el diagndéstico de
enfermedades poco frecuentes

e 2 proyectos de investigacion que tengan por objeto el tratamiento de
enfermedades poco frecuentes

e 1 proyecto de investigacion en enfermedades con una prevalencia
establecida en Orphanet de 1-9/1.000.000 o inferior que carezcan de
investigacion o ensayos clinicos en curso, segun el MAPER del CIBERER.
Es la primera vez que se convoca esta ayuda.

Se apoyan 2 proyectos de investigacion (basica o traslacional) con una dotacion
de 10.000,00€ cada uno para la contratacion de investigadores en formacion
pre-doctoral. De estos dos proyectos, uno tendra por objeto el diagndstico y el
otro el tratamiento de enfermedades poco frecuentes.

Difusion de los resultados
de las convocatorias

Se ha disefado un espacio en la web de Fundacion
FEDER destinado a las convocatorias de ayudas a la
investigacion. En este lugar se pueden consultar los
datos principales de los proyectos beneficiarios de
cada una de las convocatorias, como los objetivos
metodologia, resultados y publicaciones.
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En esta VIl Convocatoria el mayor porcentaje de proyectos evaluados
son traslacionales y dirigidos al tratamiento de las enfermedades

Diagnodstico Basica
10.5%

Diagndstico Traslacional
21.1%

Tratamiento Traslacional
42.1%

Tratamiento Basica
26.3%

30

Evaluacion

Han sido 38 las candidaturas evaluadas por parte
del Instituto de Salud Carlos lll (ISCIII). Se han
presentado 30 proyectos sobre enfermedades
raras, 5 proyectos sobre enfermedades con
prevalencia 1-9/1.000.000 o inferior, 2 proyectos
sobre enfermedades sin diagndstico y 1 proyecto
sobre un grupo de enfermedades.

5 En esta convocatoria la modalidad B ha quedado
desierta, por lo que las 2 ayudas dirigidas a
2 Modalidad B pre-doctoral, investigacion basica y
1 traslacional se trasladaran a la siguiente
convocatoria.

Enfermedades con prevalencia 1-9/1.000.000 o inferior
Enfermedades raras

Grupo de enfermedades raras

Sin diagnodstico
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Proyecto Origen

n Espafia mas de 3 millones de
personas conviven con alguna de
enfermedad rara, de las cuales se
estima que el 80% tienen origen
genético.

Aunque el origen de la enfermedad sea
genético, no existe una unica prueba
para acceder a un diagndstico, ya que
las enfermedades genéticas pueden
tener distintas causas: mutaciones
genéticas, mutaciones gendmicas,
alteraciones cromosdmicas o cambios
epigenéticos, y pueden éstas
localizarse en todas las células de un
individuo o solo en un porcentaje de
ellas. Por tanto, existen distintas
pruebas genéticas que se pueden
emplear para tratar de acercarnos a un
diagndstico, que dependeran de la
sospecha clinica y de las pruebas
previas.

Fundacion FEDER desarrolla desde el
2021 una accidn dirigida al colectivo
mas vulnerable dentro de las ER
constituido por aquellas personas que
no disponen de un diagndstico para
su enfermedad. Este proyecto surge a
partir del estudio piloto parala
mejora del diagnostico de personas y
familias afectadas o con sospecha
de padecer enfermedades raras de
base genética (PPAdGER).

En este proyecto se analizaron mas de
170 pacientes con enfermedades raras de
base genética, principalmente con
discapacidad intelectual, en los que los
meétodos diagnodsticos habituales no
habian permitido obtener un diagndstico
confirmatorio.

Hubo un indice de acceso al diagnostico
del 30% de los participantes mediante la
secuenciacion del exoma.

El 70% restante, ha quedado a la
espera de que se realicen pruebas
e investigaciones adicionales.
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En los casos no concluyentes ha sido necesario realizar
nuevos estudios genéticos (exoma/genoma), con el fin de
identificar posibles variantes genéticas candidatas que
expliquen la clinica del paciente.

A los casos en los que ya se han identificado variantes
genéticas candidatas es a donde se dirige el proyecto
OriGEN de Fundacion FEDER. Durante el 2022 se han
disefiado diversos estudios funcionales, con el fin de
conocer el papel que estas variantes juegan en el
desarrollo de la patologia. Estos estudios se pueden llevar
a cabo mediante un amplio abordaje: pruebas bioquimicas,
modelos celulares, modelos animales, enfoques
multidmicos, etc.

En este proyecto participan grupos clinicos de varios
hospitales del SNS que ya participaron en el proyecto
PPdGER anterior.
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Promocion de la investigacion

Ayudas a la investigacion
Fundacion Merck Salud -
Fundacion FEDER

Convocatoria Ayuda Fundacion Merck Salud-
Fundacion FEDER a la investigacion clinica en
enfermedades raras

L a Fundacién Merck Salud y la Fundacion FEDER firmaron
el 26 de julio de 2021 un convenio marco de colaboracion para
impulsar las convocatorias anuales de las Ayudas Fundacién
Merck Salud-Fundacién FEDER de Investigacion clinica en
Enfermedades Raras, en el marco del XXX Aniversario de
Fundacion Merck Salud y el XV Aniversario de la Fundacion
FEDER. El objetivo es colaborar en el impulso a la investigacion
y ala visibilidad de las enfermedades raras. Esta ayuda esta
destinada a financiar proyectos llevados a cabo en Espafia,

en un plazo minimo de 1 afio y maximo de 3 afos.

Fundacion FEDER asesora en el contenido de las bases de
la convocatoria y apoya en su difusion mediante distintas
acciones de comunicacion. Hasta la fecha se han publicado
dos convocatorias de ayudas.




| Convocatoria de Ayudas

La fase de presentacion de proyectos a esta
convocatoria se cerro el 14 de enero de 2022 y
en septiembre de 2022 se ha dado a conocer la
resolucion de las ayudas de la primera
convocatoria de colaboracion entre ayuda
Fundacién Merck Salud y Fundacién FEDER de
investigacion clinica en enfermedades raras
2022. El proyecto premiado con 30.000 € es el
denominado ‘Nuevos tratamientos para el
Sindrome Marfan’ liderado por el Dr. Jorge Oller
Pedrosa y su equipo, del Centro de Biologia
Molecular Severo Ochoa. Esta resolucion fue
difundida por las redes de divulgacion de FEDER.

' En noviembre de 2022 se hizo publica la
renovacion del convenio de colaboracién entre
Fundacion Merck Salud y Fundacién FEDER para
\\ \ colaborar en las Ayuda Fundacién Merck Salud -
\\\“ . - Fundacion FEDER de Investigacion Clinica en

\ \“ Enfermedades Raras.

Il Convocatoria de Ayudas
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Carmen Gonzalez Madrid, presidenta de la Fundacion Merck Salud
/l = junto a Juan Carridn, presidente de FEDER y su Fundacion.
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Memoria economica

Recursos econémicos [ [EES
totales empleados ngresos

Comunicacion
y difusién

de investigacion

Promocion de la |
investigacion

Otros gastos

50.000 100.000 150.000 euros

Comunicacion

. y difusion 8.024 euros
3.9%
Apoyo a proyectos 145.000 euros
de investigacion
Promocion de la 200 euros
investigacion
1.691 euros

Otros gastos

78.2%



Fuentes de financiacion

. Subvenciones 130.925 euros
privadas y convenios

1.6%

Donativos y captacion 37.378 euros
de fondos
Ingresos excepcionales 2.684 euros

76.6%

V. N

N

S S NVat\ i L,

Nos acompainan y hacen posible nuestra accion:

Qglobalvia  ru=sma

mOQ
~00
z3
Py

m

4

Q

o

AQUA v 000 2
ALEXION e Fundacion
~

AstraZeneca Rare Disease @ Telefénica

Deloitte. [l santaluci

FEDERACION ESFANOLA DE ENFERMEDADES RARAS R
COPTOCAM oo EurdacitaEal
) COLECOPROFESIONALOE. VALENCIA CF *arst FUNCACIONEQIC
DE LA COMUNIDAD DE MADRID [ i) [

AP FD
=)
>

[4
G,rlpo
i)




In memoriam

| 4 de agosto de 2022 fallecié
D. Santiago Grisolia (1923-2022),
miembro del comité de expertos del
Patronato de Fundacion FEDER y
eminente médico y bioquimico espafiol.
D. Santiago tuvo un importante trabajo
docente e investigador en varias
universidades de EE.UU. y deja un
importantisimo legado cientifico.

En el ambito investigador, sus contribuciones mas sefialadas estan relacionadas con
la enzimologia del metabolismo del nitrégeno relacionado con el ciclo de la ureay la
degradacion de las pirimidinas, la fijacion del anhidrido carbdnico, etc. Destaca
también su presidencia en 1988 del Comité Cientifico de Coordinacion del Proyecto
Genoma Humano para la Unesco. Asimismo, recibié numerosos reconocimientos
nacionales e internacionales y fue nombrado Doctor Honoris causa por varias
universidades.

Ademas, desde 2019, el doctor Grisolia también formaba parte del Comité de
Expertos cientificos de Fundacion FEDER.
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