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sl Rare Commons incorpora la osteogénesis imperfecta como nuevo proyecto

pecno: TRl Tereoroe pecno TRl Tereoroe pecno TRl Tereoroe pecno TRl Tereoroe PeCno. AST— 4

Rare Commons es un proyecto de investigacion del Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona, centrado en el
d estudio biomédico de las enfermedades raras que afectan a nifios.

La iniciativa se basa es una plataforma online que permite la interaccién de los usuarios, gracias a una dinamica
1 de informacién, formacion y participacion simulando el entorno de las redes sociales virtuales. Los usuarios se
agrupan mediante comunidades privadas, de familias y de médicos, que colaboran para conseguir mejorar el

44 conocimiento cientifico de la enfermedad y poder describir la historia natural de la misma. Las comunidades son
cral ademas un lugar de apoyo entre familias y entre los médicos.

Enfoque internacional gracias al uso de las tecnologias 2.0

NS W& g3

El proyecto Rare Commons, gracias a su enfoque internacional, contempla la posibilidad de estudiar el maximo
namero de nifios a nivel mundial de cada una de las enfermedades con las que se trabaje. La plataforma permitira
1 la participacion de usuarios que hablen espafiol, inglés y francés, con el animo de ampliar a otras las lenguas en
un futuro préximo. Este aspecto es esencial para poder estudiar el mayor nimero de pacientes y alcanzar

idd resultados estadisticamente fiables, que nos aseguren el maximo nivel de conocimiento de la enfermedad.

Un método de investigacion con la implicacion de familias, médicos y el Hospital Sant Joan de Déu

N N&de)

La metodologia de trabajo, permite la obtencion de informacién fiable, rigurosa y actualizada mediante la
participacién de familias y médicos que completan exhaustivos cuestionarios para la recogida de datos de la
enfermedad. \

El método de trabajo genera beneficios tanto para las familias como para los médicos. Las familias reciben

1 informacion sobre la enfermedad y sobre los hallazgos médicos alcanzados gracias a su colaboracion. Los

cerel Médicos y otros profesionales clinicos, participan en un entorno interactivo para el estudio de casos clinicos, la
toma de decisiones asistenciales y, a su vez, son coautores de las publicaciones cientificas que se deriven de la
) participacion en Rare Commons.

N5

Médicos del Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona, especialistas en cada una de las areas de conocimiento de
| las enfermedades a estudiar en Rare Commons, seran los responsables de coordinar la participacion y la 3
produccion cientifica de los médicos de los nifios implicados.
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crety La osteogénesis imperfecta (Ol) es un trastorno hereditario del tejido conectivo que afecta la produccion de
msfl coldgeno y que se caracteriza por una elevada fragilidad 6sea. Por su prevalencia se considera una enfermedad
mef| POCO frecuente, se estima que puede presentarse en 0.5-1 casos por cada 10.000 recién nacidos, aunque no se

conoce de forma precisa y diferenciada segun la tipologia de la enfermedad. En nuestro pais el nimero de casos
es desconocido, y se calcula podrian existir alrededor de 2.000 personas afectadas (incluyendo pacientes
pediatricos y adultos).

L L@ Dra. Rosa Bou, pediatra reumatologa, seré la investigadora principal del proyecto. La Dra. Bou, se ha
«razd €SPEcializado en la investigacion y en la asistencia clinica de pacientes con osteogénesis imperfecta y coordina
;zrnzs en el Hospital Sant Joan de Déu la consulta multidisciplinar que de forma mensual se lleva a cabo en nuestro
aarill NOSPItal.

Mafi
El proyecto de investigacion, asi como la consulta interdisciplinar. La participacion y la implicacion de los
pacientes y familias, es imprescindible para avanzar en el conocimiento de enfermedades poco frecuentes. Sin su

participacion la ciencia biomédica en enfermedades poco frecuentes no puede avanzar.

Lid El reducido nimero de pacientes, unido a la variabilidad que se conoce de la patologia, hace imprescindible |-

wrezf CONOCET CON mas detalle la historia natural de la enfermedad, asi como la posible correlacion existente entre
;fn; genotipo y fenotipo. Esta informacién es clave para el diagnéstico, el pronéstico, el consejo genético, asi como
anerlf también para valorar la efectividad de posibles opciones terapéuticas innovadoras.

Mafi
El proyecto de investigacién, asi como la consulta interdisciplinar. La participacién y la implicacion de los

pacientes y familias, es imprescindible para avanzar en el conocimiento de enfermedades poco frecuentes.

Rare Commons es una plataforma online del Hospital Sant Joan de Déu, a disposicion tanto de las familias y

Loidd pacientes, como de la comunidad de médicos e investigadores, que permite la obtencion de informacion clinica |

coraz

o) H1ADIE, rigurosa y actualizada sobre una determinada enfermedad. El objetivo principal de este proyecto es poner
pensal €N Marcha la comunidad on-line en Rare Commons para la investigacion de la Ol. Se contempla llevar a cabo el
merif proyecto de investigacion tanto en castellano como en inglés, con el &nimo de poder agrupar una serie amplia y
Mafl significativa de pacientes.

¢, Qué beneficios aporta la participacion en Rare Commons?El acceso a materiales educativos sobre el
1 manejo de la enfermedad, escritos con lenguaje de facil comprensién por parte del equipo médico del Hospital
Sant Joan de Déu.
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coraz,

cereb] Contribuir al mejor conocimiento de la enfermedad, en sus diferentes manifestaciones, aportando datos clinicos

mﬂl rigurosos que faciliten la degcripci()_n de_la histor_ia natural dg la enfermedad.

Maf Formar parte _de un_exh_austlvo registro |nt_erna0|onal de pacientes, que puede ser recurso de consulta para futuros
proyectos de investigacion o ensayos clinicos.

Los médicos de cada paciente seran invitados también en una segunda fase a participar en el proyecto y a

contribuir en la comunidad médica virtual de especialistas sobre Ol.

Poder aportar preguntas o nuevas hipétesis de investigacion a los médicos participantes en el proyecto.

Lidd ; Qué se requiere para participar en Rare Commons? Interés por contribuir al avance del conocimiento |

coraz

cereb] Diomédico sobre la Ol. Acceso a Internet, para participar en la comunidad privada de investigacion que ofrece
mj informaci@n_ médica de la enfe[medad. Sensibil[da_ld para donar conocimiento y datos c_Il'nicqs del paciente, de
e forma an6nima, para que_los médicos y bloestadlstlco$ puedan estgdlar de form_a_ exhaustlva cOmo se comporta la

Ol. Actualmente esta abierto el proceso de reclutamiento de pacientes o familias interesadas en sumarse a la
iniciativa. Para poder participar en la comunidad sobre Ol de Rare Commons hay que cumplimentar el siguiente
formulario y remitir por correo postal el documento de consentimiento informado que requiere la participacion con
cualquier proyecto de investigacion clinica validado por un comité ético. Para ampliar informacién, el equipo
cientifico de Rare Commons esta disponible a través del siguiente correo electrénico:
rarecommons@sjdhospitalbarcelona.org

Tanto la Dra. Begonya Nafria y la Dra. Rosa Bou han contactado con esta asociacioén para que colaboréis con
este nuevo proyecto.

Mas informacién
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Mufu’d
g Desde AMOI queremos agradecer a la empresa Ronal Ibérica SAU la donacioén que recientemente ha hecho

x \

a esta entidad.

Esta empresa, situada en Teruel y dedicada al metal, ha querido tefiir de solidaridad sus regalos navidefios
de empresas, haciendo de estos un granito de colaboracion para nuestra entidad y nuestros afectados.

il Gracias, de nuevo a Mapy, Diego y Carlita por hacer una vez de Teruel un pueblo solidario con la O.I., pero
crazinen| SODre todo, nuestro mas sincero agradecimiento a Ronal Ibérica SAU han dejado su huella en el camino que
;;’;m“ intentamos construir dia a dia todos juntos.

amariamos
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Cuotas socios AMOI 2017 |
Lo ideal ser Ny
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f
cerebroenf Estimadas familias, }
pensaria . . . , . =
aariames | OS queremos informar de que a partir de los primeros dias de Febrero procederemos a realizar el cobro de
Mafaldal laS cuotas anuales de la entidad. Como se acordo en Asamblea General de socios, del 17 de Junio de 2016,

4 a partir de este afio 2017 se pasara el cobro de la cuota de socios en el primer timestre de cada afio. Para
ol mayor comodidad de todos, hemos elegido el mes de febrero para hacerlo efectivo.
Os rogamos, por favor, que en el caso de que alguna familia no tenga la intencién de seguir siendo socio de
la entidad, informe de este hecho cursando baja de la misma por escrito. En el mismo sentido, si alguna
familia, por cuestiones determinadas no pudiera hacer frente a este pago en la fecha prevista de pago,
crazinen] iNforme de esta cuestion a la sede.
cerebroenf |nformamos, no obstante, de gue en caso de devolucion de la cuota de la entidad, los gastos de comision de
anariamos | d€VOlucion correran a cargo de la familia asociada, enviando la entidad documentacion acreditativa de tal
Mafaldel COMISION cargada.
#| Para cualquier duda, poneros en contacto con la sede.
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o Concurso de relatos cortos. Mirame a los o0jos.
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Hasta el 28 de febrero puedes patrticipar de esta iniciativa: LO QUE MUEVE MI VIDA - Debilidades y

fortalezas, suefios y realidades, motivaciones y valores que llenan y dan sentido a tu vida

Se trata de un premio de relatos cortos que se enmarca dentro del Plan de Accion Social (PAS) de la

Associacio del Personal de "la Caixa", que quiere recoger la participacién de todas las voces de la

- sociedad (nifios, jévenes, adultos y mayores) en una sola y reunir bajo un mismo tema diferentes puntos

suse] de vista.

cerebroend LOS beneficios que genere el libro se destinaran a una causa solidaria. Puedes elegir la entidad que

ﬁ‘l‘::‘w"fc quieres que sea la beneficiaria aqui, y proponer una entidad aqui.
Para mas informaciéon: www.miramealosojos.com
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Dia Mundial de las E.R.
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Loideal serd EStimados socios:
z::g‘;';z: Tal y como os comentamos hace unos dias el Dia Mundial de las Enfermedades Raras esta a punto de
pensariamod| COMeENZzar y este afo centraremos nuestros esfuerzos en la investigacion bajo el lema “La investigacion
anorianes § @ nuestra esperanza’.

Mafalda | Nuestro principal objetivo es trasladar a la sociedad que el acceso a un diagnostico precoz y a un

J] adecuado tratamiento solo es posible gracias a la investigacion de manera coordinada. Una investigacion
gue debe ser inherente a todos los ambitos del proceso sociosanitario y a todas las fases de atencion.
Porque s6lo abordandolo en red en el presente, podremos conseguir un futuro esperanzador.

Un afio mas, queremos que todas nuestras entidades miembro podais ser parte de esta Campafia y
Loidealser§ UNiros al llamamiento mundial por la esperanza en enfermedades poco frecuentes. Para ello, os iremos
crebro o4 TECHltANdo toda la informacion a traves de este Boletin Informativo. Estar estad muy atentos jVuestro
pensarianos| 2POYO €S MUy importante!

amariamos g
Mafalda} 1 “Informacién General de la Camparfia: a través de este boletin os remitimos el Pack de Informacién

f'l General de la Campafia para que tengais toda la informacion. Este documento estara colgado en
nuestra web www.enfermedades-raras.org y se ira actualizando en los proximos dias con mas informacion

relativa a actividades y eventos.

|

Loideal serf 2, s Quieres participar como Testimonio en la Campana?: Os recordamos que hoy, 20 de Enero, es el

ﬁz:ﬁﬁ';i:] Gltimo dia para que podais presentar testimonios e historias concretas de familias y personas con
pensariomost enfermedades poco frecuentes que trasladen a través de su experiencia particular la realidad que
amariamos g

vivimos en nuestro dia a dia. En anteriores boletines os dejamos informacion sobre este punto para quién
desee participar.

] wneechonicemmqmoiz; | | o
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Mafalda | 3. Material Corporativo de la Campafa: Asimismo, os recordamos que este afo, de forma excepcional, |

o# FEDER contara con 1 envio gratuito (gracias a la empresa Nacex) para remitir Carteleria del Dia Mundial a | /|
nuestras entidades miembro. De esta forma, os facilitaremos Carteleria de la Campafia para que podais | ‘.
acompanfar vuestras actividades y acciones de sensibilizaciéon con la imagen del Dia Mundial de este afo.
En concreto, recibiréis el siguiente material:

t:r':ze:ri:rl Carteles Dia Mundial de las ER

;ZI.EE?.‘Z;"J a. Entidades Nacionales: 20 carteles / entidad
anaramos o , Entidades autondmicas: 15 carteles / entidad
Mafalda | ¢ Entidades provinciales: 10 carteles / entidad

d. Entidades locales: 5 carteles / entidad \

Pegatinas “la investigacion es nuestra esperanza”
a. Entidades Nacionales: 60 pegatinas / entidad
t:;::::z:’l b. Entidades autonémicas: 50 pegatinas / entidad
cerebroenJ c. Entidades provinciales: 40 pegatinas / entidad

P ne 4 . Entidades locales: 30 pegatinas / entidad

Mafalda

El material llegara a la sede de la asociacion durante los primeros 10 dias del mes de febrero, asi que quién | /
necesite material sélo debera ponerse en contacto con AMOI para qué veamos la posibilidad de hacerlo | \\
llegar.

— 4. Organiza un acto en el marco del Dia Mundial: Unete a nuestro Dia Mundial organizando un actoenel|
0 Ideal ser

wrazinen |l Marco de la campana.

cerebro en
pensariamo:
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