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Posicionamiento EURORDIS
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:POR QUE?

* Principio de igualdad

* Las ER precisan un abordaje especifico en investigacion

Mayor vulnerabilidad - Medidas extraordinarias
Iniciativas especificas

* Falta de atractivo econémico

Desarrollo de farmacos - Bajo retorno de la inversion
Dificultades en investigacion clinica - ensayos multinacionales
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Posicionamiento EURORDIS

Investigacion

POSITION ON...

PATIENTS’ PRIORITIES
AND NEEDS FOR RARE DISEASE RESEARCH

2014-2020

Prioridades de los pacientes y necesidades de investigacion

- Evitar la fragmentacién del conocimiento - HARMONIZACION
« Identificar la fisiopatologia de la ER - |. BASICA
* Traducir estos resultados en terapias para los pacientes - |. TRASLACIONAL

* Investigacion en mejores practicas clinicas - BEST PRACTICE OF CARE

« Investigacion en calidad de vida, necesidades socio-sanitarias - POLITICA SOCIAL
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Posicionamiento EURORDIS

{ 2
EURORDIS’ position on... a

Investigacion
¢COMO ?
» Empoderamiento de los pacientes

|ldentificacion de temas de investigacion, promocion y mantenimiento de
registros, participacion en ensayos clinicos - diseno de estudios

Participacion activa en proyectos de investigacion, financiacion

Presencia en los 6rganos de gobierno de las infraestructuras de investigacion
Formando parte de comités éticos, comités de evaluacion de proyectos
Formacion y capacitacion: definir las prioridades de investigacion

» Cooperacion

» Sostenibilidad econdmica a largo plazo

Redes Europeas de Referencia
IRDIRC, RD-Connect, E-Rare
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Prioridades de investigacion en ER

POSITION ON...

PATIENTS’ PRIORITIES
AND NEEDS FOR RARE DISEASE RESEARCH
2014-2020

Registros Buenas
y otras Investigacion Investigacion practicas Investigacion
infraestructuras basica traslacional clinicas social

IRDIRC RARE.

Rare

RD-Connect Best Barometer

Practices INNOVCare

E-Rare
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IRDIRC

. Consorcio Internacional
IRDIiRC de Investigacion en ER

INTERNATIONAL
RARE DISEASES RESEARCH
CONSORTIUM

* Promovido por la Comision Europea y el

Instituto Nacional de la Salud de los
Estados Unidos (NIH)

* Consorcio formado por organismos
nacionales financiadores de investigacion,

g Mapping of current testing capacities Identification of actions to | n d u St rl a y O rga n | Za C | O n es d e pa C | e ntes
8 Identification of gaps and priorities :ce:ltehr:::;a es LeRsCREEECY
- <+ Objetivo: Diagnostico de la mayoria de las
S B et st ornonor ER y desarrollo de 200 nuevas terapias
> repurposed therapies
\ 4
) ( 200 new market authorizations ) pa ra E R e n 2 02 O
g 6000 diagnostics available :L:er:;?:s"ew orrepurposed
& =
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IRDIRC
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Organizacion

EURORDIS

Rare Diseases Europe

Consortium Assembly Gema
T Chicano
Scientific Secretariat  [+——= Junta directiva
Operating EURORDIS* Yann Le Cam,
Committee Director ejecutivo
EURORDIS
1 ' VY’ '
Diagnostic Interdisciplinary Therapeutic
Scientific Committee Scientific Committee Scientific Committee
; . : \ Virginie Hivert
Directora
g - gipas W St~ e B i EEEIELC
t Time-Limited; Task Specific | 1 Time-Limvted; Task Specific | t Twme-Limited; Task Specific | Terapéutico

3 COMITES CIENTiIFICOS — RECOMENDACIONES — ADOPTADAS
POR LOS MIEMBROS DEL CONSORCIO
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Actividades

Grupos de trabajo

EURORDIS

z IRDIRC
SHASLICES #

Patient-centered outcome measures*
Small population clinical trials*
Matchmaker exchange

Automatable data and access

Data mining and repurposing *

El sello de calidad IRDIRC avala la
eficacia de infraestructuras que
promuevan la cooperacion y el
avance de tratamientos y
biomarcadores diagnosticos en ER,
los dos objetivos del consorcio
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RD%2Connect

Objetivos 9

* Minimizar la fragmentacion y dispersion de los datos desarrollando
mecanismos para explotarlos conjuntamente por todos los investigadores
dedicados a las ER

« Desarrollar una plataforma integrada que contiene y analiza datos genomicos y
clinicos

» Desarrollar herramientas bioinformaticas para la identificacion de nuevos
genes, vias de senalizacion molecular y dianas terapéuticas - cumplir los
objetivos fijados en IRDIRC!

» Crear infraestructuras comunes para registros de pacientes y estandares
comunes para los biobancos

» Definir mejores practicas éticas y un marco regulador para vincular los datos
médicos y personales relacionados con las ER

* Se nutre de los datos de EURenOmics y NeurOmics y otros.
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RD

Rare Diseases Euroj

Patient Advisory Council x O

Pacientes involucrados en la gobernanza y en la parte operativa del
proyecto (aspectos éticos, legales y sociales)

* Coordinado por EURORDIS

* 18 pacientes/representantes de pacientes representando la diversidad de
patologias presentes en RD-Connect y los proyectos relacionados

» EL PAC asegura que todas las actividades del proyecto estan centradas en
los pacientes

* Recoge la perspectiva de los pacientes y hacer recomendaciones a la junta
directiva y al coordinador del proyecto

« EURORDIS fomenta la comunicacion bidireccional para asegurar que las
recomendaciones del PAC son tomadas en cuenta en los diferentes ambitos

de actuacion de RD-Connect
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RD%2Connect

Patient Advisory Council 13

EURORDIS

Rare Diseases Europe

f Francoise Rouault, French Muscular
Dystrophy Association - Téléthon

h

@ Joseph Irwin, Spinal Muscular Atrophy Support UK

-

‘1"\

| @l (Cystic Fibrosis)

. . Lydie Lemmonier, Vaincre la mucoviscidose
Julian Isla, Dravet Syndrome Foundation y

i Chris Sotirelis, UK Thalassaemia Society

:

+

& Virginie Bros-Facer, EURORDIS

Dorthe Lykke, European Federation of Hereditary J :"g
Spastic Paraplegia Oliver Timmis, The Alkaptonuria Society
‘ “ Kay Parkinson
& . Director, Alstrom Syndrome Europe
) (¥ Jenny Versnel, Muscular Dystrophy Campaign
A y ystrophy haig CEO, Cambridge Rare Disease Network

k Elizabeth Vroom, Duchenne Parent
Project/United Parent Projects MD

:

A Nlcole Mills, Rare Voices Australia
‘ Muriel Arcaute-Gevrey, CMT-France association

' Hemiplegia association of Iceland

(Charcot-Marie-Tooth disease) , Sigurdur J6hannesson, Alternating
& (AHCAI)/AHCFE Europe

Marieke van Meel, NephcEurope

. . w Rainald von Gizycki, Pro Retina Germany
)" Veronica Popa, Patient Expert Allan-Herndon- S |
Dudley syndrome

#8 Daniel Renault, Federation of European Associations — -

\\ of Patients affected by Renal Genetic Diseases fe d r iiim" e -
= creer




/ .
E_: —_!ﬁ] ERA-Net de programas de investigacion en ER
e ERA-Net = European Research Area Network

Coordinar y favorecer la colaboracion europea e internacional en la financiacion
de la investigacién en ER

Las ERA-Net son redes europeas, normalmente ministerios o autoridades
regionales de financiacion, que se unen a nivel europeo para coordinar sus
programas

Como resultado de esta coordinacion publican convocatorias transnacionales
conjuntas para proyectos de investigacion colaborativos

Creacion de un Espacio Europeo de Investigacion
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GenomeCanada Swiss NATIONAL SCIENCE FOUNDATION

Austrian Science Fund FWF Austria

The Austrian Research Promotion Agency FFG Austria

Fund for Scientific Research F.R.S.-FNRS Belgium

Research Foundation Flanders FWO Belgium

Canadian Institutes for Health Research CIHR Canada

Quebec Health Research Fund FRQS Canada

Genome Canada GC Canada

National Funding Agency for Research ANR France

Programme Management Agency in the German Aerospace Centre DLR
Germany

Federal Ministry for Education and Research BMBF Germany

German Research Foundation DFG Germany

The General Secretariat for Research and Technology-Ministry of Education and
Religious Affairs GSRT Greece

Hellenic Centre for Disease Control & Prevention, Ministry of Health KEELPNO
Greece

University of Pecs UNI PECS Hungary 25
Chief Scientist Office, Ministry of Health CSO/MOH Israel

National Institute of Health ISS Italy Organismos
Ministry of Health MoH ltaly . .

Emilia Romagna Region ASSR ltaly financiadores
Latvian Academy of Sciences LAS Latvia 17 pal’ses

National Centre for Research and Development NCBR Poland

Foundation for Science and Technology FCT Portugal

Institute of Health Carlos Il ISCIII Spain

The Netherlands Organization for Health Research and Development ZonMw
The Netherlands

The Executive Agency for Higher Education, Research, Development and
Innovation Funding UEFISCDI Romania

Swiss National Fund SNSF Switzerland

The Scientific and Technoloﬁical Research Council TUBITAK Turkex
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E-Rare en cifras

E-Rare 2006-2016
e GO i
H 78 o8 449
Paises millones consorcios grupos de
participantes invertidos multinacionales investigacion

2006-2010
EP6

2010-2014
EP7

2014-2019
H2020
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Objectivos

* Financiacion de proyectos de colaboracion a través de
convocatorias transnacionales

* Fortalecer la cooperacion entre cientificos europeos y evitar la
fragmentacion en la investigacion de las ER

« E-Rare 3: Implementar los objetivos de IRDIRC
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« Convocatorias conjuntas transnacionales

 Anuales

 Temay criterios de seleccion pueden variar entre convocatorias: cumplen los
objetivos de IRDIRC

» Estudios clinicos
Historia natural de la enfermedad, registros, bases de datos, genotipo/fenotipo, diagnodstico

* Investigacion pre-clinica
Desarrollo de nuevas herramientas terapéuticas, prueba de concepto en modelos animales. Innovacion
biotecnoldgica, toxicologia/farmacologia

* Fisiopatologia
Identificacion de genes, epigenética, mecanismos moleculares, nuevos modelos animales, -6mica,
biomarcadores

E-Rare-3 2016 (JTC 2016)
Investigacion clinica sobre nuevos usos Formando lideres, inspirando acciones

terapéuticos de moléculas ya existentes
(reposicionamiento) en ER




Papel de EURORDIS )] 5

1. EURORDIS dentro del consorcio representa a las organizaciones de pacientes

2. Las organizaciones de pacientes muestran un fuerte interés y compromiso hacia la
investigacion y a la colaboracion con los investigadores, incluyendo soporte
financiero y logistico

3. EURORDIS en E-Rare-3: desarrollar un modelo para la participacion proactiva de
las organizaciones de pacientes en la financiacion de las convocatorias conjuntas
transnacionales.

4. 2016 - fase piloto: Coordinacion red de responsables cientificos de aquellas
organizaciones de pacientes financiadoras para desarrollar un programa
financiador innovador
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EURORDIS

Rare Diseases Europe

Muchas gracias por vuestra atencion
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