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AREA: NEUROCIENCIAS
L. GRUPO: NEUROLOGIA OBJETIVOS

* Profundizar en el conocimiento de la fisiopatologia de enfermedades neurologicas
* Movimientos anormales RS
* Enfermedad de Parkinson
* Enfermedad de Huntington

* Demencias

* Epilepsias de base genética
* Encefalopatias epilépticas de la infancia (+ en adultos)
* Enfermedad de Lafora

* Generar herramientas diagnosticas y terapéuticas que mejoren la asistencia a los
pacientes afectados
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L. GRUPO: NEUROLOGIA | ,
LINEAS DE INVESTIGACION

PROYECTOS QUE LAS SUSTENTAN

* Estudio Generation HD (terapia genica en enfermedad de Huntington)
* Estudio Enroll (seguimiento de EH a lo largo del tiempo)

* Correlaciones clinico-genéticas en demencias hereditarias y en nonagenarios cognitivamente
preservados (P114/00099, FIS 2016-2019)

* Estudio de un nuevo gen asociado a enf de Alzheimer y de una plataforma para el estudio genético agil
de demencia hereditarias (SAF2010-18277, MINC 2010-2014)

¢ Lafora epilepsy: Basic mechanisms to therapy (IPOINS097197-01, NIH, 2016-2021)

* LAF-NHS. Prospective, Longitudinal, observational study of the natural history and functional status of
patients with Lafora disease (lonis,Valerion)

* Genética de las Epilepsias Humanas. Identificacion de nuevos genes, diagnostico precoz y su utilidad
clinica (SAF2014-59594-R, MINC 2015-2018)
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RESULTADOS OBTENIDOS

* Publicaciones 2013-2017: 126

* Tesis: 5

* Guias: SEN, SEEP

* Proyectos publicos: 4

* Ensayos clinicos nuevas terapias
* Huntington

* Lafora

* Registros: Lafora, EE KCNQ2, KCNA2, Landau-Kleffner, S. Lennox-Gastaut, status,
primera crisis
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The NEW ENGLAND JOURNAL of MEDICINE

The Amercan Journal of Human Genetics 93, 1-9, Movember 7, 2013 1

“ ORIGINAL ARTICLE ” De Novo Loss-of-Function Mutations in CHDZ2 Cause
a Fever-Sensitive Myoclonic Epileptic Encephalopathy
Sharing Features with Dravet Syndrome
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and the EuroEPINOMICS RES Consortium

genetics ARTICLE

De Novo Mutations in Synaptic Transmission Genes
Including DNM1 Cause Epileptic Encephalopathies

Mutations in GRIN2A cause idiopathic focal epilepsy with
rolandic spikes EuroEPINOMICS-RES Consortium,” Epilepsy Phenome/Genome Project, and Epi4K Consortium
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EUROPEAN MEDICINES AGENCY

SCIENCE MEDICINES HEALTH

6 January 2017
EMA/741007/2016
Committee for Orphan Medicinal Products

Public summary of opinion on orphan designation

Metformin for the treatment of progressive myoclonic epilepsy type 2 (Lafora
disease)

On 12 December 2016, orphan designation (EU/3/16/1803) was granted by the European Commission
to Centro de Investigacion Biomédica en Red (CIBER), Spain, for metformin for the treatment of
progressive myoclonic epilepsy type 2 (Lafora disease).
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Generic Name: metformin

Trade Name: N/A

Date Designated: 12/14/2017

Orphan Designation: Treatment of progressive myoclonus epilepsy type 2 (Lafora disease)
Orphan Designation Status: Designated

FDA Orphan Approval Status: Not FDA Approved for Orphan Indication

Marketing Approval Date: N/A

Approved Labeled Indication:
Exclusivity End Date: N/A

Consorcio Centro de Investigacion Biomédica en Red, M.P. (CIBER)
Monforte de Lemos

3-5 Pabellon 11

Sponsor: Madrid

Spain

The sponsor address listed is the last reported by the sponsor to OOPD.
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PERSPECTIVAS FUTURAS

* Terapias personalizadas en epilepsia
* Reposicionamiento de farmacos
* Conjugados Ac-enzima
* ASOs
* Terapias personalizadas en Parkinson y Huntington
* ASOs
* Combinaciones de farmacos a bajas dosis

* Diagnostico preciso de demencias genéticas
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