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- E Perfil de los investigadores

Profesionales sanitarios

cientificos
— Suponen el 60-70% de los
investigadores | 7 course THE DEATH WAS
- .
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— Produccion cientifica >50%
— Esenciales para los Institutos

— Generan actualizacion del
conocimiento

— Base para los ensayos clinicos
— Escaso consumo de recursos

— No suelen ir a convocatorias
competitivas
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-_‘ I Perfil de los investigadores

Profesionales sanitarios con
dedicacion especifica

Suponen el 30-40% de los
investigadores

Produccion cientifica <50%
Razon de los Institutos
Generan conocimiento
Gran consumo de recursos

Acuden a convocatorias
competitivas

Suelen disponer de apoyo de
laboratorio — epidemiolégico

Algunos liberados
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Enfermedades Raras Metabodlicas

Caracteristicas

Enfermedades de base genética

Afectan a una via metabdlica de
forma primaria

Modelos biologicos de
fisiopatologia

Poca relacion genotipo - fenotipo
Fenotipos continuos

Describen patrones de
enfermedad

Objetivo sanitario con programas
especificos

Farmacos huérfanos

Alto valor anadido en las
soluciones

= 1 arn



-d

Tratamientos farmacoldgicos

Aumento de los medicamentos
huérfanos en el peso relativo
de la industria farmacéutica.

Gran coste de desarrollo.

— Mayor gue en los
convencionales.

Fusiones de laboratorios.

Absorciones de Spin-Off.
(compra directa)

Inversion directa en
iInvestigacion de los grupos
gue desarrollan farmacos.

Aumento de la investigacion al
descubrirse un tratamiento.
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e Asociacion de
empresas
biotecnologicas

e Grupos de trabajo

— Medicamentos
Innovadores
 Enfermedades raras
e Terapias avanzadas

— Medicina
personalizada y
diagnostico avanzado

AELMHU

ASOCIACION ESPANOLA DE LABORATORIOS DE
MEDICAMENTOS HUERFANOS ¥ ULTRAHUERFANOS

Asociacion de empresas
de medicamentos
huérfanos y

ultrahuérfanos
Objetivos parecidos a
Asebio pero mas centrados

en medicamentos
huérfanos
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Nuevos medicamentos huérfanos

Esclerosis multiple.

Hipertension pulmonar primaria,
nuevos usos clinicos o
presentaciones.

Cardiopatias congénitas.

Esclerosis sistémica, ulceras
cutaneas.

Hipofosfatasia, preclinico.

Déficit de cofactor Molibdeno,
preclinico.

Miastenia gravis, fase II.
Neuromielitis optica, fase II.
Cistinosis ocular, fase II.
Sanfilippo, preclinico y fase I-Il.

Leucodistrofia metacromatica, fase
I-11.

Hemofilia Ay B.

Acondroplasia, fase |I.
Pompe.

Sindrome miasténico de Lamber-
Eaton, fase IlI.

Fenilcetonuria, tratamiento oral
coadyuvante.

Morquio, fase II.
Maroteaux-Lamy.
Angioedema hereditario, fase II.

Polineuropatia desmielinizante
inflamatoria cronica.

Fibrosis pulmonar idiopatica, fase
1.

Epidermolisis bullosa.
Distrofia muscular de Duchenne.
Hunter intratecal.
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Tratamientos no farmacoldgicos

e Bioingenieria
— Biomateriales.
e Endoprotesis.
e Implantes.

« Sistemas inteligentes.
* Piel artificial.

— Nanomedicina.

« Diagndstico molecular.

e Biosensores.

e Liberacion mantenida
de farmacos.

* Bioingenieria
— Ingenieria tisular.
— Modelado funcional.

— Huesos sintéticos.
— Modelos de prediccion.

ciber- 55;1

Cantro Investigacion Blomédica en Red
Bloingenieria, Blomateriales y Nanomeadicina

CSIC blonand

CONSEJO SUPERIOR DE INVESTIGACIONES CIENTIFICAS
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Nuestra experiencia

* Origen Hosp.U.Cruces Resultados
— Enlos afos 70, se creo la «  Grupo consolidado de
linea de E.R.M. metaboldmica en
— Disponia de un laboratorio BioCruces
independiente  Mas de 40 proyectos de
investigacion
_  Retorno en los ultimos 5
e Origen Hosp. N252 de ﬂ afios de 650,000 euros
Aranzazu « Tres investigadores

contratados desde hace

B Qrupq de jovenes mas de 7 afnos
investigadores  Lideres de opinion en
» Distintas areas formativas E.R.M.
« MBE Muy buena relacion con la
« Informética — Erabaki industria

« Busqueda de

* BioDonostia .
oportunidades........



Ay ‘ Resultados basados en oportunidades

Journal of Chromatography B, E79(2011) 671-676

Contents lists available at SciencaDiract

r

Journal of Chromatography B

journal homepage: www.alsevier.com/locate/chromb

Comparison of plasma and dry blood spots as samples for the determination of
nitisinone (NTBC) by high-performance liquid chromatography-tandem mass
spectrometry. Study of the stability of the samples at different temperatures

José A. Prieto, Fernando Andrade, Sergio Lage, Luis Aldamiz-Echevarria*
Division of Metoholism, Department of Pediatrics, Cruces Hospital, 48903 Barakaldo, Spain
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http://www.sobi.com/en/

- ‘ Resultados basados en oportunidades

Awszilable online at www.sciencedirect.com ——
-
*.” ScienceDirect é iﬁ

FJWFR Clinica Chimica Acta 388 {2008) 73— 77

www.clsevier.com/locate/clinchim

Stability of urinary glycosaminoglycans in patients
with mucopolysaccharidoses

Femando Andrade, José Angel Prieto, Javier Elorz, Sergio Martin,
Pablo Sanjurjo, Luis Aldamiz-Echevarria ™

Journal of Clinical Laboratory Analysis 25:179-184 (2011)

POSITIVE UNCLEAR NEGATIVE

Reliability of a Visual Test for the Rapid Detection
of Mucopolysaccharidoses: GAG-Test™

Sergio Lage,' José A. Prieto,! Fernando Andrade,’ Amaia Sojo,? Pablo Sanjurjo,'
_and Luis J. Aldamiz-Echevarria'*
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Resultados basados en oportunidades

PRODUCTION OF NO
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Int. J Mol Ser. 2012 13, 11288-11311: do1:10.3390/yms130911288

‘OPEN ACCESS

International Journal of

Molecular Sciences
ISSN 1422-0067
www.mdpi com/journal/iyyms

Review
Asymmetric Dimethylarginine, Endothelial Dysfunction and
Renal Disease

Luis Aldamiz-Echevarria * and Fernando Andrade

Nephrol Dial Transplant (201 1) 26: 328-336
doi: 10.1093/ndt/gfqd04
Advance Access publication 6 July 2010

Methylation cycle, arginine-creatine pathway and asymmetric
dimethylarginine in paediatric renal transplant

Fernando Andrade', Juan R:31(lrigu:az-Sm'Iarm2 José Angel Prieto’, Mireia Aguirrez, Gema Ariceta’,
Sergio Lagel, Isabel Azcona”, Carmen Prado”, Pablo Sanjurju] and Luis Aldamiz-Echevarria
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Proceso de
comercializacion
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Malecular Genetics and Metabolism xo (2011 ) soo-xx

Contents lists available at Science Direct

Molecular Genetics and Metabolism

journal homepage: www.elsevier.com/locate/ymgme

Brief Communication

A large TAT deletion in a tyrosinaemia type Il patient"% ¥

Maria Legarda ', Katarzyna Wlodarczyk ™7, Sergio Lage °, Fernando Andrade °, Gwang-Jin Kim ®,
Elke Bausch ®, Gerd Scherer P, Luis Jose Aldamiz-Echevarria **

PEDIATRICS gttt
INTERNATIONAL ey T &

Pediatncs Infemational (2011) 53, 985-989 : 10.1111/).1442-200X.2011.03427 x

T

Original Article

Tyrosinemia type 1 in Spain: Mutational analysis, treatment and
long-term outcome

Maria Luz Couce', Jaime Dalmau’, Mireia del Toro®, Guillem Pintos-Morell' and Luis Alddmiz-Echevarria® Spanish Working
Group on Tyrosinemia typel

Resultados basados en oportunidades

Oportunidad perdida

e

13



Espafa: de Redemeth a Ciberer

RED DE ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS

inicio + contacto - mapa REDEMETH

e e e Ay

Instituto de Salud Carlos |l

ciberer | ' Gax S

CENTRO DE INVESTIGACION BIOMEDICA EN RED
DE ENFERMEDADES RARAS 4




- ﬂ Recientes aportaciones
Cuantificacion del complejo HCII-T: Sandwich ELISA

4. Deteccion: TMB

3. Anticuerpo de deteccion: anti-heparina Desarrollo de color
cofactor Il conjugado a peroxidasa (HRP) Medida Absorbancia
1# 450 nm
A #.':r.

(. TME Substrate

R
E2

2. Complejo HCII-T:
heparina cofactor II-trombina
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Diagnostico genético

Nuevas técnicas de
secuenciacidon masiva.

Deteccion de anomalias
fetales en sangre materna.

ABARATAMIENTO DE
COSTES.

Acortamiento de los
tiempos.

Universalizacion de los
recursos diagnasticos.

reae e



P-NGS -DNMP-129

Enfermedades de almacenamiento lisosomal

Enfermedades peroxisomales

p
Leucodistrofias y epilepsias mas comunes en €l

diagnéstico diferencial de las dos entidades anteriores
Y,

-

Metabolismo de esteroles y acidos biliares

Y

-

Defectos congeénitos de glicosilacion

%,

P-NGS —DNMP-
129

= Deterioro
neurclogico y
mental
progresivo

= Neurologia y
neurcpediatria




Futuras alianzas

AR

a synthetic metabolome
] >, A, WP metallic complex
V "7 unguenched fluorochrome
Sample linker
(unknown enzimatic activities)

synthatln metabolome

rea C tomix :EEEE?E?EE
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http://reactomix.com/

A B .
_ t Futuras alianzas

Suero Lacteo
Menor coste

(Fuente natural
‘ GMP ‘ produccion

abundante y barata)

LECHE
Cuajo o o
Mas asequibles
oy
SUERO CUAJADA _} —~
(20% Proteina) (80% Proteina) g i o 'u
'S

MINERALES

0.6% PROTEINA 1%

AGUA 93% LACTOSA 5,2% GRASA 0,2%

GMP

(106-169)

NOVAL .
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