isabel gemio

~ Diez anos
por la investigacion de las
enfermedades minoritarias

Alrededor de tres millones de personas sufren
enfermedades incurables, cronicas, la mayoria de
origen genético y discapacitantes

www. fundacionisabelgemio.com
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. (QUE CONSEGUIMOS CON LA INVESTIGACION?
EVOLUCION DE LAS ENFERMEDADES RARAS Y SU INVESTIGACION

CARTA DE LA PRESIDENTA: ISABEL GEMIO ...

QUE SON LAS ENFERMEDADES RARAS

QUIENES SOMOS:
- PATRONATO Y SECRETARIO

- EQUIPO DE LA FUNDACION

- COMITE CIENTIFICO

- PROYECTOS DE INVESTIGACION DE LA FUNDACION

QUE HACEMOS
COLABORADORES DE LA FUNDACION
- AMIGOS DE LA FUNDACION

- PROTAGONISTAS: FAMILIAS Y AFECTADOS

- APOYO INSTITUCIONAL

- VOLUNTARIOS

- REDES y CONVENIOS DE COLABORACION

- LOS MEDIOS NOS AYUDAN A LLEGAR A LA SOCIEDAD

PREMIOS MECENAS DE ORO DE LA FUNDACION

PREMIOS A LA FUNDACION

EVENTOS

TODOS SOMOS RAROS, TODOS SOMOS UNICOS

LA FUNDACION EN CIFRAS
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Carta de la
Presigenta

Hace diez afos nos propusimos crear una fundacion que facilita-
se objetivos fundamentales para las enfermedades minoritarias:
la sensibilizacion de la sociedad y concienciacion sobre la reali-
dad de estas patologias y de las personas que las padecen. Pero,
sobre todo, decidimos dedicarnos a impulsar la investigacion en
el campo de las llamadas enfermedades raras, y con ello, conse-
guir un diagndstico en el menor plazo de tiempo posible, trata-
mientos, medicamentos, y colaborar asi con la curacion de unas
enfermedades, hoy por hoy, incurables.

El instrumento que me parecié mas eficaz y riguroso fue una fun-
dacioén por ser una entidad sin animo de lucro que por su propia
naturaleza juridica es de utilidad publica, sometida a una estricta
legislacion que garantiza la transparencia de sus actuacionesy la
defensa de sus fines exclusivamente en beneficio de la sociedad,
porqgue todos salimos ganando cuando un cientifico investiga.

Las fundaciones deben presentar sus cuentas ante los érganos
administrativos encargados de su supervision y esta informacion
es publica.

Informan a sus donantes de sus proyectos y de la aplicacion de
sus fondos con total transparencia.

Una fundacion ademas promueve soluciones innovadoras al afron-
tar las necesidades de la sociedad de modo complementario al
sector publico y privado. Pueden actuar con la mayor agilidad.

Comenzamos con humildad, pero con la determinacién de hacer
todo lo posible para incentivar la investigacion de enfermedades
poco frecuentes. Fuimos la primera Fundacion en hacerlo. Hoy,
anos después ya existen otras que también se dedican al campo
de la investigacion cientifica de las enfermedades minoritarias.
Algo que celebramos, cuantos mas somos mas avanzamos

En todos estos afios no hemos dejado de crecer en todos los as-
pectos, no sélo econémicos. Tenemos Mmas voluntarios, mas so-
cios, més empresas colaboradoras y también mas proyectos de
investigacion. Concretamente el doble.

Me siento orgullosa de contar con un Patronato formado por per-
sonas de enorme compromiso que trabaja altruistamente por el
buen gobierno de la Fundacién.

Asimismo, nuestro Comité Cientifico lo conforman profesio-
nales de reconocidisimo prestigio y talento que nos otorgan
confianza y pleno convencimiento de contar con la excelencia
investigadora en el terreno de las enfermedades minoritarias.

Tampoco quiero olvidarme de las dos personas, Beatriz Gar-
cia Leiva y Maria Romo que trabajan diariamente para hacer
las cosas con profesionalidad, pero también con la sensibili-
dad que requiere una institucién en constante contacto con los
afectados.

Nuestro propdsito es que la sociedad espanola y sus institucio-
nes reconozcan y apoyen el valor de la investigacion. Un pais
que no investiga o que no apoya a sus cientificos es un pais que
avanza mas lentamente. Espafia deberia mejorar su apuesta
por la ciencia, incrementando el presupuesto dedicado a la in-
vestigacion porque aun estamos lejos de la media europea. Con
ello, se favoreceria a los jovenes investigadores que o bien se ven
forzados a emigrar a otros paises, o se les obliga a vivir precaria-
mente. Algo funciona mal en una sociedad que no paga decen-
temente a quienes mejoran la vida de todos. La apuesta por la
ciencia no deberia depender del gobierno de turno, sino con-
sensuar un pacto de Estado que diera estabilidad y asegurara el
futuro de los proyectos que se ponen en marcha. Nada hay mas
importante que la salud o la vida de las personas.

Investigar es sindbnimo de curar enfermedades incurables, de
encontrar tratamientos paliativos, de hallazgos que cambian
la vida de las personas. Mientras las instituciones publicas no
cambian de mentalidad politica al respecto, los ciudadanos de-
bemos pasar a la accién y convertirnos en Mecenas de la in-
vestigacion. Todos podemos hacer algo, es sélo cuestion de
voluntad y de sensibilidad por los demas. No hace falta esperar
a que nos toque directamente el dolor. Apoyar la investigacion
es colaborar con un bien comun que tarde o temprano todos
necesitaremos.

Gracias a todas las personas que hacen posible nuestra labor y
que sigamos dando esperanza a los afectados con una enfer-
medad rara, poco frecuente, minoritaria.

No importan como se nombren, lo raro es no ayudar.

Isabel Gemio
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5. Quiénes
SOMOS

Isabel Gemio
Presidenta

Patronato, o
y Secretario

Empresario




Alvaro de Yturriaga
Patrono

Empresario y Director de Paises
en Universia Corporativo

Antonio San José Pérez
Patrono

Periodista

Koké Tejera
Patrono

Directora de Relaciones PuUblicas
Grupo Atresmedia

Luis Abril Pérez

Patrono

Directivo

Maria Jesus Alava Reyes
Patrono.

Psicologa. Socia-Directora de
Apertia-Consulting y del Centro de
Psicologia Alava Reyes

Francisco José
Hernandez Ramos

Secretario no patrono

Abogado




Equipo

de la

Fundacion

Maria Romo Beatriz GarciaLeiva
Directora Administracion

Especial agradecimiento al anterior equipo
de la Fundacion (hasta 2014):

Estefania Pérez Marquez
(Adjunta a direccion)

Maria Blanco Sanchez
(Marketing)

Alvaro de Yturriaga
(Director General)
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El Comité Cientifico es un érgano consulti-
VO y asesor, que tiene la mision de informar
y asesorar al Patronato de la Fundacion en
aspectos cientifico/tecnoldgicos relaciona-
dos con sus fines fundacionales.

Formar parte del Comité Cientifico de la
Fundaciéon no conlleva ningun tipo de con-
traprestacion econdmica.




CENTRO DE BIOLOGIA
MOLECULAR

SEVERO OCHOA

Firma del Convenio con la Dra. Margarita Salas y la Dra. Belén Pérez.
Centro de Biologia Molecular. Universidad Auténoma de Madrid

Envia un SMS con
palabra FUERZA al

Fre—
eyl - |

[
B L

Equipo de investigacion del Dr. Lépez de Munain,
Hospital Donostia
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- Proyectos de

cientifica

La Fundacion contribuye al avance del conocimiento apo-
yando proyectos de investigacion biomédica colaborando
con los mejores centros de investigacion y hospitales publi-

cos todos ellos dentro de la red CIBERER. 2 Bases moleculares
| | dacic . bi - g de enfermedades

Actua.me'n'te a Fun acpn mantiene a |er'tas'se|s ineas de neurometabdlicas y

investigacion que resumidamente son los siguientes: Desarrollo de terapias

especificas de mutacion

Dra. Belén Pérez, Centro de
Biologia Molecular Universidad
Autonoma de Madrid.

W . Aproximaciones terapéuticas en distrofias musculares mediante
modelos celulares y animales

Dra. Isabel llla, Jefa de la Unidad de Enfermedades Neuromusculares del Servicio
Neurologia del Hospital Santa Creu i Sant Pau de Barcelona y Catedratica de Neurolo-
gia de la Universidad Auténoma de Barcelona.

Dr. Jordi Diaz y Dr. Eduard Gallardo del Hospital Santa Creu i Sant Pau de Barcelona.




5. Proyecto neuropaisaje
(2017-2019). El paisaje entre
el fenotipo y el genotipo en
enfermedades neurologicas
del desarrollo: validacion

de un modelo de biologia
funcional clinica. Mejorar el
diagndstico de ninos con
condiciones neurologicas
afectados por una
enfermedad rara

Dr.Francesc Palau Martinez,
Jefe del Servicio de Medicina
GCenética y Molecular del Hos-
pital Sant Joan de Deu de Bar-
celona y director del Instituto
Pediatrico de Enfermedades
Raras (IPER).

5. Caracterizacion de células
con potencial miogénico.
Lineas relacionadas con
diversas enfermedades
neuromusculares

Dr. Adolfo Lépez de Munain. Fun-
dacion ILUNDAIN de Estudios Neu-

rologicos. Hospital Donostia de San
Sebastian.

4. Terapia génica de la
distrofia de Duchenne
reproduciendo una
megadelecion del gen de la
distrofina presente de forma
natural en personas sin —
sintomas

Dr.Juan J. Vilchez Padilla. Institu-
to de Investigacion Sanitaria
Hospital Universitario y Politécni-
co La Fe, Valencia.

6. Proyecto Disfuncién autofagica/ \
lisosomal en enfermedades neuromusculares

Dr. José Manuel Fuentes. Centro de Investigacion Biomédica en
Red de Enfermedades Neurodegenerativas (CIBERNED). Dpto.
Bioquimica y Biologia Molecular y Genética. Facultad de Enfer-
meria y Terapia Ocupacional. Universidad de Extremadura.

1§
{
I
f
:'I




4 Que
Naceimaos

e Acelerar:. investigacion

e Formacion. investigadores

o Acortar tiempo e diagnsstico

e Divu IgaC|On de la labor investigadora




Sensibilizar i sociedad

Concienciacion s s

realidad de estas enfermedades

Fomentar .intercambio

de informacion entre expertos

Orientar : iss personas afectadas y

sus familias

Financiacion .. proyectos de

investigacion lideres

Fomento de la apertu Fa de
NUevos proyeCtOS de

investigacion cientifica

Ayuda para incrementar la efiCiQHCia
de los tratamientos
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D colaboradores
| Amigos de la Fundacion

Han sido muchos, los acontecimientos
gue hemos vivido, y muchas las expe-
riencias en las que hemos disfrutado de
la compania de personas que se unen a
nuestra lucha y creen en nuestro GRAN
PROYECTO, acabar con las enfermedades
neuromusculares y otras enfermedades
raras mediante la investigacion cientifica.
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colaboradores Protagonistas:
familias y afectados

i1iCOLABORA!!!
Todo lo recaudado sers donado para 1

investigacion de El'lfermedade; neuromusculares
y otras enfermedades raras a tmvé&d&k’

Fundacién Isabel Gemio
El tesén de la mama de Sergio, “Adrian” y sus padres Antonio Alfaroy M? Encarnacién Lépez Alvarez
Loli Parra en Socuéllanos de Ciudad Real. Trinidad Dominguez en cheste de Valencia. en Cuero Candamo de Asturias.

WEDADE
PEDR DELP\N (AR 2015

Espafiola de Madres v By e Sliibitiin,
5 i A

“La familia de Guillén”, Red de Madres y Padres Solidarios. ramilia Isabel Roig y Jests Pineda, Voluntaria
José M? Carrasco en San Pedro del Pinatar de Murcia. Rafi Garcia, Voluntaria Pilar Martinez, Abuela Maria Rubiales, Voluntaria Araceli Bergillos, Voluntaria M*
José Garcia, Voluntarios Charo Ortiz y Paco Gémez, Familia Concha Pedraza, Familia Antonia y Santiago
1 8 Vallgjo... y muchas mas..



Las familias de las personas afectadas por enfermeda-
des minoritarias se dirigen a la Fundacion para infor-
marse y contarnos como es su dia a dia. El problema de
las personas que lo padecen es saber como poder lle-
gar a curarlas. Enfermedades que asustan por su grave-
dad y efectos terribles.

Minoritarias, infrecuentes, extranas patologias, discapa-
cidades no consideradas, dolencias sin cura, poco pre-
valentes, mortales y no mortales. La labor de los padres
es imprescindible.

Las familias y las personas afectadas por enfermeda-
des raras, hayan recibido o no su diagndstico, siguen |u-
chando porque se cumplan los plazos, compromisos
y rigor en la investigacion, sensibilizacion sociocultural,
gestion del conocimiento y visibilidad.

Pensar que eso de las enfermedades raras, no va con
cada persona es estar equivocado. Cualquiera de no-
sotros, puede sufrir una durante la vida y si no fuera asi
por suerte para nosotros, su realidad debe ocuparnos y
preocuparnos igualmente por solidaridad y por justicia.
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Colaboradores | |
ALOVO INstitucional

La importancia de las adminis-
traciones publicas y las insti-
tuciones es fundamental para
conseguir poder avanzar en la
investigacion sobre enferme-
dades menos frecuentes y, por
ello, intentamos siempre con-
vencerles para involucrarles
cadavez masendicha realidad.

La Embajada Britanicay la
investigacion

S.M. La Reina Letizia siempre apoyando las enfermedades raras

2013

ANDESPANDL
DF LAS ENFERHRRANES RARAS:

e e - - e Gt

Ministerio de Sanidad, Federaciéon ASEM, FEDER y
Fundacion Isabel Gemio

Firma Presidente de |la Junta de Extremadura,
convenio de investigacion 2018



colaboradores

voluntarios

FORMAN PARTE ACTIVA DE NUESTRA FUNDACION

CONTRIBUYEN A LA CONSTRUCCION DE UN FUTURO
MEJOR PARA LA SOCIEDAD.

FUNDAMENTALES PARA PODER DESARROLLAR
NUESTRA ACTIVIDAD

ADMIRABLES POR SU GENEROSIDAD, SOLIDARIDAD,
DISPONIBILIDAD Y BUEN HACER.

il GRACIAS !

. @D
B » exterior ;‘}ﬁ Obira Social "la Caixa” m Rﬁﬁm'ﬂﬂ-m I"u_-wf
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colaboradores

Redesy Convenios
Ml_




e
| | s FUNDACION ESPAROLA
7 DEESPARA DE CENCIAMNOVACION F E C Y I @ PaRALACIENCIA
| : ¥ UNVIRHDADES ¥ LA TECNOLODGIA

La Fundacion pertenece al Consejo de Fundaciones
por la Ciencia de FECYT que tiene como finalidad
apoyar en la difusion y promocion de buenas practi-
cas y actuaciones de fomento conjuntas o individua-
les para incrementar la inversion en ciencia.

Formamos parte del Grupo de Trabajo Sectorial
de Salud, Investigacion y Bienestar de la Asocia-
cion Espanola de Fundaciones.
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0.

Los PREMIOS MECE-
NAS DE ORO son un
reconocimiento al
compromiso con la
Fundacion y la finan-
ciacion de proyectos
de investigacion en
enfermedades menos
frecuentes.

Estos Premios tienen
como objetivo galar-
donar a una empresa
o entidad, una perso-
na destacada y reco-
nocida en el ambito
econdmico, social y/o
cultural y una persona
anonima para presen-
tarlos como referen-
tes de compromiso y
responsabilidad.

“remos
Viecenas .. Oro

de la Funaacion lsapel Gemio

Premiados: Fundacién Obra Social La Caixa, Red de Madres y Padres
Solidarios y Vicente del Bosque



fundacion
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Premiados: Fundacion ONCE,
Mario Sandoval y Loli Parra Gonzalez.




/. —“remios
a la Fundacion

ULIO / 2014 PR
ALON DE 1A MANCH!
ALCAZAR

Hemos recibido en estos anos algunos premios como reco-
nocimiento a su labor: promovery financiar lineas de inves-
tigacion cientifica, clinica y basica, fomentar el intercambio
de informacion entre expertos y difundir esta realidad.
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Premio a la labor periodistica de Isabel
Gemio en la IX Ediciéon de Starlite en
Marbella. 11 de agosto de 2018.

Premio Periodismo cientifico Concha
Garcia Campoy en Madrid. (FIN DE
SEMANA SOLIDARIO). 7 de julio de 2017.

Premio Xl Edicion de la cooperativa “El
Progreso”

de Villarrubia de los Ojos en Ciudad Real.
28 de febrero de 2016.

Premio Barricada Solidaria Rosada De La
D.O. Valdepenas en Ciudad Real.
21 de octubre de 2014

Il ediciéon Premio Humanitario Global Gift.

21 de julio de 2014.

Vigésima Edicion del Premio Corazén de
la Mancha, de Onda Cero en Alcazar de
San Juan. 11 de julio de 2014,

Il Edicion del Premio de Cienciay
Humanidades del Colegio Oficial de
Odontologos y Estomatdlogos de Madrid.
25 de mayo de 2014,

Premio Feder. O de marzo de 2013

Premio Excelentisimo Ayuntamiento De
Benalmadena 2009

1O.Reconocimiento Dr. Benapreés, por el

desarrollo de la investigacion en medicina
regenerativa. 2009
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3.

2014-2017 Fin de semana solidario

— Ve Ntos




2010 Il Aniversario Fundacion

_____ PERmpe———

IVANIVERSARIO

N~

2012 Cena Solidaria en casa de
Joaquin Torres

el [ @camisce «Grafyco [pal @ oo o5, B ’

Cabie P Rooc 8170 et

2015 Cena Solidaria San Pedro del 2016 Subasta “Artistas con Duende”
Pinatar - Murcia

 fu )

2017 Pop Up Las Chicas de la Tele



2015 Gala Teatro Campoamor. Oviedo. Amor y Humor. VII Aniversario de la Fundacion

= T B = ]

2015 Concierto de Reyes Teatro Real

- [ 1 =

2017 Gala Auditorio Ledn.
IX Aniversario de la Fundacion

T — L, e T JE =5

2016 Cena Diez Estrellas. Casino de Madrid.
VIl Aniversario de la Fundacion

2018 Estrellas por la Ciencia.
X Aniversario de la Fundacion




X Anlversario
on lsakel Gemio

de la FuNdac

PRESENTA

EST RE LLAS ' EN CONCIer i PRESENTA
 pOR LA CIENCIA ESTRELLAS

ConsERzo.Y cOTTEL SOUBAREE 5 ‘- POR LA CIENCIA

LA

Con g Calaboracion do:

20:30h.

Concierte

22:00h.

Coctel cena
CANAL
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9. TOAOS sormes rAros
Od OS sormos UNICOS

Nacio en el marco del Ano Espanol de las Enfermedades Raras 2013 llevada a cabo por la Federacion Espanola de Enfer-
medades Raras (FEDER), la Federacion Espanola de Enfermedades Neuromusculares (ASEM) y la Fundacion Isabel Gemio.

Antonio Alvarez, Presidente de

Federacion ASEM. Juan Carrion. Con el Telemaratén conseguimos financiar:
Presidente de FEDER, Isabel Gemio ° ° ® »
y Alaro de Yturriaga, Presidenta y 15 proyectos de investigacion con un total de

director de la Fundacion (]
t 1.456.948 € , 147 entidades
subvencionadas con la cantidad de 392.'“3 =




Investigacion '
es Mejora clinica

con’segmmos ) \same ‘

con la |nvst| acion?

P
s ARW 4 e - e

| ;- ’
lgm — jl‘__h--:nt T3

- mﬂl aalllih . asaldil WES. .

E |mp©rtam6|a de la
mvest\gacmm

Investigar es curar y evitar el sufrimiento.

Investigar es no discriminacion y defensa de los derechos de
las personas afectadas por enfermedades minoritarias. Es
equidad. Es mas igualdad.

Investigar es salud, ciencia, progreso, avances, innovacion,
nuevas tecnologias, futuro, esperanza, mejoria, mas calidad
de vida.
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-I-l EVOI UC|On de las enfer dad of
”’F ,

raras y su InVGStI o aClO

PRECURSORES

1630 -WILLIAM HARVEY

No hay mejor forma de conocer la
naturaleza que estudiando formas raras de
enfermedad.

1866 - LEYES DE MENDEL

Reglas basicas sobre la transmisién por
herencia genética de las caracteristicas de
los organismos de padres a sus hijos.

1902 - ARCHIBALD GARROD

Aplicacion de la genéticamendelianaauna
alteracion  que calific6 como error
congénito del metabolismo en 1908.
Anticipando el concepto de gen enzima,
acuiado en la década de los 50 por
BEADLE y TATUM.

1934 - ASBJORN FOLLING

Bioquimicoy médico noruego, descubrié la
fenilcetonuria que tuvo como
consecuencia el primer cribado neonatal
en los afos 60 llevado a cabo por el
microbiélogo americano, ROBERT
GUTHRIE.

GENOMA HUMANO

1911 - ALFRED STURTEVANT creé el
primer mapa genético.

1953 - FRANCIS CRICK/JAMES WATSON
descubren la estructura de doble hélice de
la molécula del ADN.

Anos 70- FREDERICK SANGER
desarrolla técnicas para secuenciar el
ADN.

Aios 80 - Biol6gos comienzan con la idea
de analizar el genoma completo.

1987 - Proyecto inicial del Genoma del
Departamento de Energia de Estados
Unidos.

1993 - El NCHGR establece una division
de investigacion Intrainstitucional que
utiliza tecnologia genoémica.

1996 - Creacion del Centro para la
Investigacion de Enfermedades
hereditarias para el estudio de la genética
de enfermedades complejas.

2000 - Secuenciacién del genoma humano
publicacién del 90% de los 3000 millones
de pares de base del genoma en 2001.



MEDICAMENTOS
HUERFANOS

1960 - Aparicién del concepto de “rareza”
con la enmienda KEFAUVER-HARRIS que
exigio a las farmacéuticas la ejecuciéon de
ensayos clinicos para evaluar la eficacia y
seguridad de los farmacos.

1983 - Aprobacion de la ORPHAN DRUG
ACT en Estados Unidos, la primera ley de
medicamentos huérfanos.

Anos 90 - Nuevas leyes de medicamentos
huérfanos en Singapur, Japén y Australia.

2000 - Reglamento sobre medicamentos
huérfanos de la Unién Europea y creacion
del comité para los medicamentos
huérfanos en la Agencia Europea del
Medicamento.

UNION EUROPEA

1993 - Comunicacion de la Comision
Europea - Marco de actuacién en salud
publica.

1999 - Programa de Accion comunitaria
sobre enfermedades poco comunes
(1999-2003).

2000 - Reglamento sobre medicamentos
huérfanos.

2008 - Comunicacion de la Comision: Las
enfermedades raras: un reto para Europa.

2008 - Recomentacién del Consejo
relativa a una accién en el ambito de las
enfermedades raras.

2011 - Directiva sobre los derechos de los
pacientes en la asistencia sanitaria
transfronteriza.

2014 - Informe sobre la aplicacion de la
estrategia europea en materia de
enfermedadesraras.
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PLANESY
ESTRATEGIAS

Europa

1997 - ORPHANET - Fundada en
Francia en el ano 2000 se convirtié en
un proyecto europeo.

1997 - EURORDIS - Alianza no
gubernamental que retne a
organizaciones de pacientes en
Europa.

2009- EUROPLAN - Proyecto
europeo de elaboracién de planes
nacionales de enfermedades raras.

Estados Unidos

1983 - Fundacion en EEUU de la
Organizacion Nacional para los
Desordenes Raros por ABBEY
MEYERS.

1986 - Fundacion en EEUU de Genetic
Alliance por JOAN O. WEISS.

2009 - Creacion The Global Genes
Project guiada por el equipo RARE
(Rare Disease, Advocacy Research
and Education). Asociacién de
fundaciones y grupos de apoyo para
personas con enfermedades raras y
sus familias.

INVESTIGACION

2011 - Consorcio internacional de
Investigacion en Enfermedades Raras
IRDIRC.

2014 - EUCERD - Grupo
Multidisciplinar de expertos en
enfermedades raras.

Programa de financiacion

2000-2007 - Programa Marco de
Investigacion.

2007-2013 - VIl Programa Marco de
Investigacion. Iniciativas especificas
en enfermedades raras.

2006 - ERANET / E-RARE - Fomento
de la investigaciéon traslacional en
enfermedades raras.

HORIZONTE 2020 - Programa Marco
de Investigacién. Programa
SOLVE-RD coordinacién de datos en
Europa.

2017 - EUROPEAN JOINT
PROGRAMME ON RARE DISEASES.
Coordinacién estratégica de Ia
investigacion europea.



ESPANA

2001 - Instituto de Salud Carlos I11 (ISCIII).

2001 - Creacién Centro de Investigacion
sobre el Sindrome del Aceite Téxico y
Enfermedades Raras (CISATER).

2003 - Creacion  del Instituto de
Investigacion de Enfermedades Raras
(IIER) en el seno del ISCIII.

2006 - CIBERER. Centro de Investigacion
Biomédica en Red Enfermedades Raras.

2009 - Estrategia en Enfermedades Raras
del Sistema Nacional de Salud. Actualizada
en 2014.

2013-2016 - Plan Estatal de Investigacion
Cientifica, Técnica y de Innovacion.

2013-2020- Estrategia Espafola de
Ciencia, Tecnologia e Innovacion.

2015 - Portal FIS del ISCIII. Buscador de
proyectos de investigacion.

AVANCES EN _
INVESTIGACION

CRISP - Técnica de edicién genética.

Oncologia poco prevalente.

Enfermedades de base genética y
afectacion Pediatrica-Lisosomales.

Atrofias Espinales.
Piel de Mariposa - Regeneracion de piel.

Tratamientos para enfermedades raras
que afectan a células sanguineas.

Aciduria metilmalénica cblB.
Avances en otras enfermedades:

Enfermedad de Pompe; Regeneracién de
hueso; Freno de la ceguera en retinosis
pigmentaria; Escoliosis idiopatica;
Sindrome FOXP1; Enfermedades
reumaticas infantiles; Creacion de
musculo humano; Enfermedad de Crohn;
Sindrome de Fontaine, entre otras.

Evolucién de la genémica y salto a las tres
dimensiones.

Aumento del nimero de medicamentos
huérfanos (200) y terapias nuevas de

enfermedades raras (1000) en el 2020 y
2027
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12

Fundacione.cifras

Nuestras fuentes de financia-
cion provienen fundamental-
mente de la empresa privada
(RSC, Obra social, Premios,
Acuerdos con distintas em-
presas, Eventos,...) y del apoyo
y colaboracién econdémica de
particulares mediante aporta-
ciones puntuales, mensuales,
anuales, etc..

Gracias a la participacion de la
sociedad, de todos y a la orga-
nizacion de eventos la Funda-
cion Isabel Gemio obtiene mas
de una tercera parte de sus in-
gresos, realiza una gran cam-
pana de sensibilizacion social
y financia una minima estruc-
tura atraveés de proyectosy res-
ponsabilidad social corporativa.

DONACIONES
o o e

EVENTOS Y
COLABORACIONES
EMPRESARIALES

34%

48 %



~Fundacionencifras

------ Datos de asistencia de afectados
alrededor de 2.000 consultas

de informacion

RECIBIDOS cc media
................. 30 correos oo dia
y50 correos ENVIADOS .
Redes Sociales
................................................................................. 0 mas de 6000 seguidores
..................... Visitas WEB: © <5000 scguicores
Sesiones 29.110 m cercade 200 seguidores
Usuarios 23.377 .
Vista de paginas 87.750 @ 128 suscriptores

COLABORADORES
HABITUALES: Mas de 200

Eventos:
entre 15 y 20 eventos de media por aino
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Resultados
de la
investigacion
financiada por
la Fundacion

DIEZ aiosen NUIMENOS

fig

1.723.700€ PUBLICACIONES
FINANCIADOS

6 LINEAS DE
INVESTIGACION

ABIERTAS ——

7 INVESTIGADORES PRINCIPALES
UN COMITE CIENTIFICO - 5 DOCTORES DEL CIBERER
UN COORDINADOR CIENTIFICO DEL CSIC

QOO

PROYECTOSDE  NUMERQ DE INDICE H ENSAYOS PATENTES
INVESTIGACION  |NVESTIGADORES ACTUAL CLINICOS
ASOCIADOS  CONTRATADOS

NUMERO DE CIENTIFICOS
DE LOS EQUIPOS DE
INVESTIGACION

FUENTE ELABORACION PROPIA FUNDACION ISABEL GEMIO
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Tenemos todos juntos la oportunidad de marcar un hito en la Historia,
de cambiar el rumbo de |la vida de muchas familias.

Nosotros vamos a cumplir con nuestro compromiso, porque todo lo duro
gue se hace este camino, nada en comparacion es con el sufrimiento de

aquellos a los que representamos, ejemplos de superacion y actitud.

=~y . g e @ . =

es nuestra intencién, nuestro sueno y seremos capaces de cumplirlo.

| fundaciia
isabel gemio

0 C/ Garibay, 7 - 28007 Madrid @ Fundacion-isabel-gemio
@ + (34) 911 103 158 Q FundacionlsabelGemio
6 www.fundacionisabelgemio.com 0 FundacionlsabelGemio

8 fundacion@fundacionisabelgemio.com O @fundacionisabelgemio

GOBIERNO MINISTERI

O
DE ESPANA DE SANIDAD, SERVICIOS SOCIALES
E IGUALDAD




