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Foto de familia de la reunion del Programa Conjunto Europeo sobre
Enfermedades Raras, celebrada en Bruselas con presencia de
representantes del ISCIII.

El Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras del Instituto
de Salud Carlos Il (ISCIIl) ha participado en la ultima reunion
del Comité Ejecutivo del Programa Conjunto Europeo sobre
Enfermedades Raras (EJP RD-European Joint Programme on
Rare Diseases), que ha tenido lugar en Bruselas en la primera
semana de este mes, y en la primera reunion conjunta con el
Comité Directivo sobre Politicas. En ambas reuniones se han
analizado los logros durante la puesta en marcha en los 6
primeros meses del proyecto, que tiene una duracion total de 5
anos, y la planificacion estratégica para el segundo ano del
programa.

El Programa Conjunto Europeo sobre Enfermedades fue
aprobado en 2018 y en su redaccion y preparacion participaron
representantes del ISCIIl, concretamente investigadores del
Instituto de Investigacién de Enfermedades Raras vy
especialistas de la Subdireccion General de Programas
Internacionales de Investigacion y Relaciones Institucionales del
Instituto. El programa esta coordinado por el INSERM (Francia)
y tendra una duracion de 5 anos (2019-2023).


http://www.ejprarediseases.org/
http://www.ejprarediseases.org/

Mejorar el impacto social

Eva Bermejo, jefa de Area en el Instituto de Investigacion de
Enfermedades Raras, y Manuel Posada, su director, explican
que el objetivo principal del programa es “crear un canal que
lleve la actividad de investigacion e innovacion a los pacientes
con enfermedades raras, facilitando una rapida conversion de
los resultados de investigacion en aplicaciones clinicas y
avances en los cuidados”. La idea es mejorar el impacto social
de la investigacion sobre estas enfermedades, compartiendo
datos y experiencias, y desarrollar un modelo eficiente de apoyo
econdmico a la investigacion para acelerar los beneficios para
los pacientes.

El programa europeo tiene 5 pilares de actividad, uno de ellos
transversal, y 20 paquetes de trabajo. Bermejo y Posada
colideran 2 de estos paquetes, y forman parte del Comité
Ejecutivo, mientras que Ignacio Baanante, de la Subdireccién
General de Programas Internacionales de Investigacion y
Relaciones Institucionales del ISCIII, ha asumido el Secretariado
de la Convocatoria Conjunta Transnacional de proyectos de
investigacion para el afo 2022. Ademas, Rafael de Andrés,
también de la citada subdireccion del ISCIIl, es miembro del
Consejo del Gobierno.

Participacion del Ciberer

Cofinanciado por la Comision Europea y los Estados Miembros
participantes, el programa espera disponer de un presupuesto
total esperado de 110 millones. El ISCIIl contribuye a la
financiacion de las JTC de los afios 2019 y 2020. En total, 135
instituciones de 35 paises (agencias financiadoras, ministerios,
institutos de investigacion, universidades, hospitales,
asociaciones de pacientes como EURORDIS, etc.) estan
implicados en el proyecto. Por parte del ISCIIl participa,
ademas, el Centro de Investigacion Biomédica en Red de
Enfermedades Raras (CIBERER), y en Espafia también estan



implicados el Centro Nacional de Analisis Gendmicos-Centro de
Regulacion Gendmica y la Universidad Politécnica de Madrid.

El Comité Ejecutivo sea reunido por segunda vez (la primera
tuvo lugar en enero en Paris, también con presencia de Bermejo
y Posada). La formacion, la sostenibilidad, la agenda comun con
las Redes Europeas de Referencia y el alineamiento con el
IRDIRC (Consorcio Internacional de Investigacion sobre
Enfermedades Raras) y otras iniciativas internacionales son
algunos de los puntos prioritarios.

El ISCIII destaca la “extraordinaria oportunidad que para todos
los implicados supone participar en este novedoso enfoque, en
el que de forma coordinada se trata de obtener el maximo
impacto a partir de unos recursos limitados, creando un
ecosistema sostenible que permita una adecuada conexion
entre investigacion, cuidados e innovacion médica en el campo
de las enfermedades raras”.

Enfermedades raras en cifras

Se calcula que hay en torno a 7.000 enfermedades
consideradas raras, las que afectan a menos de 1 de cada
2.000 personas. En torno al 6-7 por ciento de la poblacion
mundial padece alguna enfermedad rara. La tardanza en el
diagnodstico (los pacientes esperan una media de 5 anos), la
falta de terapias precisas (el 40 por ciento de los afectados no
reciben tratamiento, y uno de cada cuatro terapias es
inadecuada) y el abordaje de la calidad de vida de pacientes y
familiares son algunos de los retos en enfermedades raras. A
ello se anade el impacto econdmico: los costes, de media,
suponen el 20 por ciento de los ingresos de una familia, segun
datos de la Federacion Espanola de Enfermedades Raras
(FEDER).



