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Estudio publicado en American
Journal of Human Genetics.

El descubrimiento es fruto de una colaboracidn
hispano-egipcia  coordinada  por grupos de
investigacion del Centro de Investigacion Biomédica
en Red de Enfermedades Raras (CIBERER)
pertenecientes al IdiPAZ, Instituto de Investigaciones
Sanitarias del Hospital Universitario La Paz, y al
Instituto de Investigaciones Biomédicas - CSIC-UAM.

Los pacientes con la enfermedad rara osteogénesis
imperfecta, también llamada enfermedad de los
huesos de cristal, tienen huesos fragiles caracterizados
por un alto riesgo de fractura.

Madrid, julio de 2010.
Investigadores espafioles y egipcios han identificado
una mutacion en el factor de transcripcidn Osterix
como una nueva causa genética de la enfermedad
rara osteogénesis imperfecta en un paciente egipcio
de ocho afios con herencia autosdmica recesiva. Este
trabajo, que aparecerd publicado en el nimero de
julio de la revista cientifica American Journal of
Human Genetics, naci6 como un proyecto
colaborativo interno de grupos de investigacion del
CIBERER y ha sido coordinado por estos mismos
grupos, pertenecientes a su vez al Instituto de
Genética Médica y Molecular (INGEMM) del-IdiPAZ
(Instituto de Investigacion Sanitaria del Hospital
Universitario La Paz) y al Instituto de Investigaciones
Biomédicas — CSIC-UAM, con la colaboracién de
investigadores del National Research Centre de Egipto
y del Centro de Investigacion Biomédica en Red de
Bioingenieria, Biomateriales y Nanomedicina (CIBER-
BBN).
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La principal causa de osteogénesis imperfecta son
mutaciones en los genes del colageno tipo | COL1Al y
COL1A2 y en estos casos la transmision de la
enfermedad es autosdmica dominante.
Recientemente, también se han descrito en una
minoria de casos graves de esta patologia con
herencia autosémica recesiva mutaciones en genes
adicionales también relacionados con el proceso de
sintesis de colageno tipo .

Los autores de este estudio descartaron en el nifio
egipcio la presencia de mutaciones en los genes
conocidos hasta el momento como causa de
osteogénesis imperfecta y posteriormente, al tratarse
de un paciente cuyos padres estdan emparentados,
llevaron a cabo un mapeo de homocigosidad. Los
investigadores descubrieron una mutacion en el gen
Osterix (OSX), esencial en la diferenciacién de las
células formadoras de hueso, como la causa genética
de la osteogénesis imperfecta. El andlisis de
mutaciones en otros pacientes afectados por esta
enfermedad rara permitird conocer el porcentaje de
casos de osteogénesis imperfecta que son debidos a
mutaciones en OSX.

Fuente:
http://www.noticiasmedicas.es/medicina/noticias/

3831/1/Identifican-un-nuevo-gen-responsable-de-

osteogenesis-imperfecta-/Pagel.html

LA FEDERACION ESPANOLA DE

ENFERMEDADES RARAS RESPONDE A LA

POLEMICA SOBRE_EL ALTO COSTE DE LOS

MEDICAMENTOS HUERFANOS

Medicosypacientes.com publica el posicionamiento de
FEDER que tiene como objetivo promover el
conocimiento y desarrollo sostenible del valor de los
medicamentos huérfanos para contribuir de esta
manera a mejorar el acceso sostenible a estos
medicamentos para todos los afectados en Espafia

Madrid, 15 de julio 2010 (medicosypacientes.com)

Con espiritu solidario, ante catdstrofes, accidentes y
pérdidas humanas, la sociedad en general responde
con una sensibilidad especial para ayudar vy
compensar a las victimas. Es fécil recordar como en el
intento de ayudar a un montafista perdido en una
excursion y cuya vida esta en peligro, la sociedad en
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general apoya realizar un ‘rescate’ sin importar los
costes que estas acciones conlleven.

Desde la Federacién, entonces se plantea una duda
similar: ¢Se deberia aplicar esta regla de ‘rescate’
también para ‘rescatar’ la vida de las personas que
padecen una enfermedad rara y con frecuencia
mortal?

Es importante tener en cuenta que los medicamentos
huérfanos pueden ahorrar a los sistemas sanitarios el
coste de hospitalizar de por vida a enfermos crénicos.
A lo que resulta imprescindible sumar los dias de
asistencia hospitalaria, coste de discapacidades,
menos dias de trabajo perdidos por el paciente,
declaraciones fiscales por los beneficios del sector,
entre otros.

En este sentido, hay evidencias contrastadas sobre
como el Reglamento sobre medicamentos huérfanos,
adoptado desde 1999, no solo ha creado mas empleo
en la UE, sino que también ha favorecido un aumento
de la investigacidon y el Desarrollo en enfermedades
comunes.

De esta manera y como valor fundamental, resulta
importante subrayar que las investigaciones realizadas
en ER han sido fundamentales para la identificacion
de la mayoria de genes humanos y para un cuarto de
los farmacos innovadores que han recibido Ila
aprobacion de la UE.

De hecho, también se han dado incluso casos de
medicamentos huérfanos que han resultado
beneficiosos para combatir dolencias comunes (como
por ejemplo el caso de la Epoetina).

En 2005, la Agencia Europea de Medicamentos
(EMEA) a través del COMP (Comité de Productos
Medicinales) emitié un informe de balance de los
cinco primeros afios de legislacién de medicamentos
huérfanos en la Uniéon Europea arrojando los
siguientes datos: entre abril de 2000 y abril de 2005 se
recibieron 458 solicitudes de designacién de
medicamentos huérfanos, de los cuales mas de 260
obtuvieron designacidon y 22 recibieron autorizacion
para ser comercializados.

Dicho informe concluyd que la designacién de
medicamentos huérfanos habia estimulado Ia
investigacion de enfermedades raras en la Unién
Europea, incrementando el nivel de concienciacién
publica y cientifica e impulsando la creacion de redes
expertas para unas 350 enfermedades raras. La
aplicacion del Reglamento también fomentd el didlogo
y la colaboracién con las asociaciones de pacientes y
supuso el desarrollo de colaboraciones con Agencias
de Medicamentos de otros paises no comunitarios
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como EE.UU. y Japdn, con la Organizacion Mundial de
la Salud y con ONGs dedicadas a las enfermedades
raras.

En nuestro pais, segun informacién publicada en el
documento de la Estrategia Nacional de las ER en los
ultimos cinco anos, se han comercializado 36
medicamentos huérfanos, lo que supone el 87% de los
autorizados por la Comision Europea. En lo que al
resto se refiere, los laboratorios no han solicitado su
comercializacién en nuestro pais.

De los medicamentos huérfanos comercializados
hasta la fecha en Espaia, destacan los destinados a
oncologia y endocrinologia/metabolismo. En este
segundo apartado se incluye el tratamiento de las
metabolopatias congénitas, enfermedades raras de
origen genético sin tratamiento hasta ahora, por lo
gue estos farmacos constituyen una innovacion
terapéutica de primer orden.

MADRID APRUEBA LOS DECRETOS DE LIBRE
ELECCION Y AREA UNICA (JuLio 2010)

El Consejo de Gobierno de la Comunidad de Madrid ha
aprobado dos decretos -después de tener el informe
favorable del Consejo Consultivo-, que desarrollan la
ley de libertad de eleccion de médico y centro en la
comunidad, y otro que desarrolla la nueva estructura
de administracion del drea Unica.

Fuente:
http://www.diariomedico.com/2010/07/30/area-
profesional/sanidad/madrid-aprueba-decretos-
libre-eleccion-y-area-unica

PrROTOCOLO ONLINE DICE-APER

El pasado 18 de julio se presentd el Protocolo ONLINE
DICE-APER para la atencidn de pacientes con ER en la
consulta de primaria durante el congreso nacional
SEMFyC en Valencia. El protocolo se ha disefiado
entre el grupo de trabajo SEMFyC “Genética Clinica y
ER”, el IIER, FEDER vy el Centro de Referencia para la
Atencién a Pacientes con ER y sus familias (CREER) de
Burgos, y se encuentra en la siguiente direccidn
http://dice-aper.semfyc.es si bien se pueda acceder a
el a través de la Web de SEMFyC.

Los médicos de familia han elaborado un protocolo
‘on line’ para mejorar la atencion en las consultas de
Atencidn Primaria de los pacientes con una
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enfermedad rara. Sus objetivos son mejorar el
diagndstico y la informacidn que existe en torno a
estas patologias, la coordinacidn entre los diferentes
especialistas y facilitar la investigacion.

Como sefiala el coordinador del Grupo de Genética
Clinica y Enfermedades Raras de SEMFyC vy
presentante de la SEMFyC en la Estrategia en
Enfermedades raras del SNS, el doctor Miguel Garcia
Ribes, “los objetivos del protocolo son mejorar el
diagndstico y la informacidn que existe en torno a
estas patologias, asi como la coordinacion entre los
diferentes especialistas Y facilitar datos
epidemioldgicos que justifiquen la puesta en marcha
de acciones en el dmbito de la planificacién sanitaria y
fomenten la investigacion de las ER”.

Fuente:
http://blog.plandecalidadsns.es/4835/estrategias-en-
salud/presentacion-del-comite-de-expertos-en-
enfermedades-raras-de-la-ue/

FEDER Y EL IMSERSO FIRMAN UN
CONVENIO DE COLABORACION PARA LAS ER

A través del acuerdo se fortalece la colaboracion
conjunta para beneficiar a las familias con patologias
poco frecuentes. La firma del convenio se llevé a cabo
en el marco de la Escuela de Formacién FEDER

La Federacidon Espaiola de Enfermedades Raras
(FEDER) y el IMSERSO firman un convenio de
colaboracién con el objetivo de establecer actuaciones
dirigidas a mejorar la vida de 3 millones de personas
con enfermedades raras (ER) en todas las fases de la
enfermedad.

Con este acuerdo, se consolida la colaboracion entre
FEDER y el Centro de Referencia Estatal de Atencién a
Personas con Enfermedades Raras y sus familias
(CREER), dependiente del IMSERSO, con el que la
organizacién lleva trabajando estrechamente desde
sus inicios.

La firma de este convenio se ha realizado el pasado 21
de mayo en el marco de la Escuela de Formacién
FEDER que la Federacidn desarrolld6 en las
instalaciones de CREER. La finalidad es establecer un
cauce estable de colaboracién que dé coherencia y
continuidad a las iniciativas, programas, proyectos y
acciones desarrolladas conjuntamente en beneficio de
las familias con ER. La firma del convenio se llevara a
cabo de la mano de Purificacién Causapié, directora
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general del IMSERSO y Rosa Sanchez de Vega,
presidenta de FEDER.

Para la Federacién Espanola de Enfermedades Raras
(FEDER) este convenio supone un paso adelante en la
mejora de la calidad de vida de las familias con ER, ya
que regula las actuaciones que se van a realizar a
favor del colectivo.

Entre las principales areas de colaboracién se
encuentra el desarrollo de programas y proyectos, con
especial incidencia en la realizacidn de actuaciones de
formacidén e innovacion. Concretamente hablamos de
acciones innovadoras e investigadoras, elaboracién y
difusion de estudios e informes sobre las ER,
promocién de la formaciéon especializada y de
postgrado o desarrollo de iniciativas que mejoren la
imagen de las familias con ER ante los medios de
comunicacion.

Concretamente, algunas de las areas de colaboracion
seran:

1. Desarrollo de programas y proyectos de atencion a
las personas con ER, con especial incidencia en la
realizacion  de  actuaciones  innovadoras e
investigadoras en la linea basica, clinica, sociosanitaria
y socioecondmica.

2. Elaboracién y difusion de estadisticas, estudios,
investigaciones e informes sobre personas con ER y
sus familias. Elaboracién de censos de recursos para
los usuarios con ER.

3. Promocidn y desarrollo de actividades de formacién
continua, formacién especializada y formacién de
postgrado en materias relacionadas con las ER.

4. lmpulso y apoyo a iniciativas o experiencias
innovadoras. Elaboracion de protocolos, normas
técnicas y de sistemas de acreditacion y evaluacién de
programas, centros y servicios.

5. Edicion y difusion de documentos, publicaciones y
recursos de Internet.

6. Impulso a la participacién social y apoyo a la
consolidacion del movimiento asociativo de personas
con ER y sus familias.

7. lmpulso y apoyo a iniciativas para mejora de la
imagen de personas con ER y sus familias en los
medios de comunicacién social y en las sociedades
espafiola y europea.

8. Participacion en programas conjuntos de [+D+l

9. Impulso en el sistema de informacién de base
epidemioldgica.

10. Promover acciones piloto de innovacién en
relacion con la atencién clinica y sociosanitaria en
enfermedades raras, creando grupos de expertos que
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establezcan criterios de actuacion, contribuyendo a
elaborar protocolos clinico-terapéuticos de consenso.
11. Dar visibilidad a servicios de prestaciones sociales
a personas con ER y discapacidad

12. Fomentar el campo de la rehabilitacién en el
campo de las ER, y del apoyo psicoldgico a su familia

Fuente:
http://www.feder.org.es/ver noticia.php?id=745

EL _COSTE DE_LOS MEDICAMENTOS DE
ENFERMEDADES RARAS SUPONDRA EN LOS
PROXIMOS ANOS EL 10% DEL PRESUPUESTO
HOSPITALARIO

La falta de garantias econdmicas es la principal causa
de que las empresas farmacéuticas no acometan la
investigacion y desarrollo de medicamentos para
enfermedades que afectan a pocos clientes
potenciales. Se estima que el desarrollo de un nuevo
farmaco cuesta entre 250 y 500 millones de ddlares, y
entre 10 y 14 afios. Asi, las autoridades sanitarias se
ven "obligadas" a incentivar a las empresas a
investigar en este tipo de enfermedades

El coste de los medicamentos huérfano, es decir
aquellos que se destinan a establecer un diagndstico,
prevenir o tratar una enfermedad rara, podria
suponer el 10 por ciento del presupuesto hospitalario
en los proximos anos.

Los 23.000 pacientes de enfermedades raras que hay
en Espafia "sufren cada dia por encontrar una soluciéon
0 un tratamiento que les ayude". Sin embargo, los
tratamientos a base de farmacos son "poco eficaces",
ya que son pocos los pacientes que se pueden
estudiar en ensayos clinicos y las grandes empresas
farmacéuticas no ven rentable  desarrollar
medicamentos adecuados para su enfermedad. A
estos pocos pacientes les queda la opcidon de los
medicamentos huérfanos.

Este tema se aborda en una mesa redonda moderada
por Carlos Campillo, del Servei de Salut de les llles
Balears, en las XXX Jornadas de la Asociacion de
Economia de la Salud, que se celebraron en Valencia.
Campillo explicd que como las enfermedades raras
son "tan heterogéneas apenas se conocen,
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individualmente afectan a muy pocas personas, se
distribuyen por todo el planeta y no hay buenos
registros de pacientes, las autoridades sanitarias se
ven en la necesidad de incentivar a la industria para
estimular la investigacion y el desarrollo de farmacos".
En la Unién Europea se consideran medicamentos
huérfanos a aquellos destinados a enfermedades que
ponen en peligro la vida o debilitan de forma crénicay
afectan a menos de cinco personas por cada 10.000
habitantes, cuando no existe un tratamiento
alternativo para la patologia rara a la que estd
destinada o cuando se espera un bajo retorno de
inversion.

Precisamente, la falta de garantias econémicas es la
principal causa de que las empresas farmacéuticas no
acometan la investigacion y desarrollo de
medicamentos para enfermedades que afectan a
pocos clientes potenciales. No en vano, se estima que
el desarrollo de un nuevo farmaco cuesta entre 250 y
500 millones de ddlares, y entre 10 y 14 afios.

Asi, las autoridades sanitarias se ven "obligadas" a
incentivar a las empresas para evitar que los recursos
de esa investigacién se destinen a otros productos
mas rentables. El principal incentivo que manejan es
el de ofrecer a las farmacéuticas la exclusividad de
mercado durante diez afios del tratamiento de la
enfermedad desde la comercializacidon del farmaco y
la condicién de que sdélo se aprobard otro
medicamento huérfano para la misma indicacién si
aporta un beneficio considerable a los pacientes.

Esto coloca a los medicamentos huérfanos como
objeto de una "gran controversia", sobre todo, debido
al alto precio que adquieren luego estos farmacos en
el mercado. "¢éCodmo debe costearlos la sociedad,
teniendo en cuenta que ello puede obligar a dejar de
financiar otros tratamientos mas eficaces que
benefician a mas personas, dado que el presupuesto
no es infinito?, ¢por qué es tan alto su precio?, éilo
justifica su escasa eficacia?, éexisten otras alternativas
a los modelos de investigacion y desarrollo actuales?",
subrayé Campillo.

Fuente:
http://www.medicosypacientes.com/pacientes/201
0/06/10 06 28 medicamentos huerfanos

INIESTA SIEMPRE ESTA

La humildad hace cada vez mas grande a Andrés
Iniesta. Primero fue Javier, el nifio de Caravaca con
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paradlisis cerebral al que Iniesta regalé las botas con las
gue marco el gol al Chelsea en la 'Champions', y ahora
se trata de José Manuel, el niflo murciano que pedece
osteogénesis imperfecta, enfermedad conocida como
'huesos de cristal', al que el barcelonista ha regalado
una camiseta de Espafia para recaudar fondos para la
investigacion de esta extrana dolencia.

Mariluz Marin y su hijo de seis afios, José Manuel,
escribieron el pasado mes de agosto un nuevo
capitulo en la particular batalla que mantienen desde
hace seis afios para conseguir que personas como el
pequefio José Manuel, que viven condicionados por la
debilidad cristalina que sufren sus huesos (a causa de
la osteogénesis imperfecta) puedan disfrutar de una
mejor calidad de vida.

El pasado 7 de agosto, la familia Marin, antes de
marcharse de vacaciones, se plantd en Fuentealbilla,
la localidad natal de Andrés Iniesta, para que el 'crack’
del FC Barcelona les dedicase una camiseta de Espafia.
El objetivo «es utilizar la camiseta para organizar un
sorteo benéfico y recaudar fondos para la labor de la
Asociacidon Nacional de Huesos de Cristal (Ahuce)»,
sefiala Mariluz.

El gancho que utilizaron los padres de José Manuel
para localizar a Iniesta fue una vecina de Beniel, 'Ruli’,
una pefista del Barcelona que contactd con la abuela
del jugador. A partir de aqui, Mariluz, pudo explicar
los motivos de su viaje a Fuentealbilla a Andrés, el
abuelo del jugador azulgrana, y a los padres del
futbolista, Maria y Antonio. «Su familia conocia la
historia de mi hijo y querian ayudarnos».

El 7 de agosto, el pequefio José Manuel y sus padres
viajaron desde Alquerias a Fuentealbilla. Una vez en el
pueblo albacetefio, creyeron que iba a ser imposible
conocer a Iniesta, asediado como estaba, dia y noche,
por los aficionados. Pero el milagro se produjo.
«Estuvimos en la puerta de su casa, habia mucha
gente, de pronto salid un coche, mi hijo levantd la
mano y le dijo adids a Iniesta. El futbolista, al ver a mi
hijo pard el coche y se bajé», relata Mariluz, quien
afiade que «nos dijo que fuésemos a la pefia de su
abuelo». En la Peifia Barcelonista Lujan, José Manuel
pudo conocer de forma distendida al azulgrana, que
se interesod por el trabajo de Ahuce y por las secuelas
que deja la osteogénesis imperfecta en los enfermos
que la padecen.

Mariluz Marin recuerda que Iniesta «mostré mucha
dulzura con mi hijo». El internacional no sélo le regald
a José Manuel una camiseta de Espafia dedicada,
también le dejo la réplica del trofeo de campedn del
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mundo que recibié en Johannesburgo de manos del
presidente de la FIFA, Blatter. La madre del menor
concluye diciendo que Iniesta «es grande como
futbolista, pero mucho mds como persona, sus botas
valen millones, pero su corazén no tiene precio».
Sorteo el Dia del Padre

La camiseta dedicada por Andrés Iniesta se sorteara el
proximo 19 de marzo, coincidiendo con las cuatro
ultimas cifras del cupon de la ONCE del Dia del Padre.
Las papeletas del sorteo a beneficio de la Asociacién
Nacional Huesos de Cristal Ol Espafia -AHUCE- se
pondran a la venta -2 euros- el 27 de septiembre en
comercios de Murcia, Alicante, Caja Rural de Beniel y
Caja Murcia y Peiias Barcelonistas de todo el pais,
entre ellas la de Beniel -nimero de contacto 678 570
487.

«Se van a hacer 5.000 papeletas con dos numeros
cada una, vamos a correr cielo y tierra para poder
venderlas todas, estamos buscando patrocinadores
gue nos ayudeny, relata ilusionada Mariluz Marin ante
el nuevo partido que su hijo, José Manuel, le pretende
ganar a la osteogénesis imperfecta.

Iniesta con José Manuel, el nifo murciano que padece
la enfermedad de los 'huesos de cristal’, el 7 de agosto
en Fuentealbilla. :: LA VERDAD

JORGE G. BADIA | SANTOMERA.

Fuente:
http://www.laverdad.es/murcia/v/20100907/deport
es murcia/mas-futbol/iniesta-siempre-esta-
20100907.html

EL CONGRESO QUIERE QUE EL CERTIFICADO
DE_DISCAPACIDAD TENGA TAMANO CARNE
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EN TODAS LAS COMUNIDADES
AUTONOMAS

- Argumenta que en algunas CCAA el documento se
expide en hojas de papel y esto lo hace menos
manejable

El Congreso de los Diputados insté este martes al
Gobierno a consensuar con las comunidades
auténomas un formato mas cdbmodo y manejable para
el llamado "certificado de minusvalia", el documento
que acredita el grado de discapacidad que tiene
reconocido una persona y que ahora se expide en
papel tamafio DIN A4 en algunas regiones.

La propuesta, impulsada por el Grupo Parlamentario
Popular y aprobada en la Comisién de Discapacidad
del Congreso, aboga, concretamente, por que e
documento que acredita el grado de discapacidad de
los ciudadanos tenga tamafio carné y sea similar a
DNI electrdnico.

Y es que, segun explicé en la defensa de esta
proposicién la diputada popular Carmen Quintanilla,
en la actualidad Madrid, Comunidad Valenciana,
Aragén, las dos Castillas, Pais Vasco y Catalufia si
disponen de una tarjeta de discapacidad manejable,
pero el resto de las autonomias siguen expidiendo el
certificado en hojas de papel, lo que provoca
"discriminacion por regiones" a los ciudadanos con
problemas fisicos, psiquicos o sensoriales.

Fuente:
http://ecodiario.eleconomista.es/sociedad/noticias/
2444487/09/10/El-congreso-quiere-que-el-
certificado-de-discapacidad-tenga-tamano-carne-
en-todas-las-ccaa.html
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