Gracias a Maria Antonia Vilaseca (Guia metabdlica, Hospital Sant Joan de Deu, Espana), por haber
traducido este documento.

Disponible AQUI

Hola a todos,

Este es un breve informe del SSIEM 2016 celebrado en Roma, al que nuestra voluntaria Maria
Monticelli tuvo el honor de asistir y representar a la voz del paciente CDG. Debe tener en cuenta
gue éste no es un informe detallado que incluya los datos cientificos, sino un resumen de lo que se
ha discutido en el ambito de los CDG.

En resumen:

Red de Referencia Europea de Enfermedades Metabdlicas Hereditarias (MetabERN)

En primer lugar, el lunes 5 de septiembre hubo una reunion que se centré en la Red de Referencia
Europea (ERN) de Enfermedades Metabdlicas Hereditarias (MetabERN). El MetabERN se supone
gue es la Red de Referencia Europea para las enfermedades metabdlicas. El MetabERN responde
a la llamada para el establecimiento de redes europeas de referencia (RER) puesta en marcha por
la Comisién Europea segun lo establecido en la Directiva sobre los derechos de los pacientes en
asistencia sanitarial transfrontera. Para obtener mas informacion sobre MetabERN AQUI (HERE).

Las redes europeas de referencia estan creciendo y extendiéndose, y seria absolutamente genial
tener una para enfermedades metabdlicas. Se llevé a cabo una consulta puablica sobre la aplicacion
de las redes europeas de referencia (ERN) en el marco del articulo 12 de la Directiva 2011/24 / UE
del Parlamento Europeo y del Consejo, el 9 de marzo de 2011, sobre la aplicacion de los derechos
de los pacientes en la asistencia sanitaria transfrontera. Para mayor informacién por favor visite:

e El marco de politica para las ERN disponible (HERE).
e ;Qué es una Red de Referencia Europea, ERN? (HERE).
¢ Informacién disponible sobre los avances en las ERN (HERE).

Es importante destacar que EURORDIS desarrollé el Grupo de Defensa del Paciente Europeo
(EPAG) para cada grupo de enfermedad ERN. Estos EPAGSs relnen a representantes electos de
los pacientes de las organizaciones miembros de EURORDIS y se asegura que la voz del paciente
se escucha en todo el proceso de desarrollo ERN. La comunidad CDG esta representado
actualmente por la Asociaciéon Portuguesa de CDG (APCDG) y la Dra. Rita Francisco, gestora del
Grupo para la Defensa de Pacientes CDG (actualmente investigadora en la APCDG).

Existen diferentes pasos para ser aprobado como ERN oficial. La solicitud de nuestra red se ha
realizado el 21 de junio de 2016. El primer paso para ser elegido terminé con un resultado positivo.
El segundo paso se llevara a cabo, a partir de un comité técnico, en octubre. Esperemos que sera
positivo también!

El MetabERN estara compuesto por un equipo multidisciplinario (MDT), con 1681 médicos (de 18
paises), al cargo de més de 40000 pacientes (1/3 adultos y 2/3 nifios) con 7 categorias de
enfermedades. Los CDG son una de estas categorias. Los pacientes con un CDG son casi el 1%
del total. El objetivo de la MetabERN se centraré en:

e prevencion y deteccion

e diagndstico/diagnostico de nuevas enfermedades
e tratamiento

e epidemiologia
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e educacion

e asesoramiento virtual

e difusion

e ensayos clinicos

¢ empoderamiento del paciente
e investigacion

Durante la reunidn, la importancia de las asociaciones de pacientes fue destacada por Lut de Bare,
el Presidente de la Asociacién Belga de Pacientes con Enfermedades Metabdlicas. En los préximos
meses, se realizara una gran cantidad de trabajo para compartir los datos y resumirlos con el fin de
establecer prioridades. Con la esperanza de que la aprobacién llegara pronto, la fecha de la 32
Conferencia sobre redes europeas de referencia sera 9-10 marzo de 2017, que tendréa lugar en
Vilnius (Lituania).

El martes 6 de septiembre la ceremonia de apertura del Simposio SSIEM se abrié magnificamente
por la Profesora Dra. Eva Morava.

SESIONES CDG durante la conferencia SSIEM

La sesién CDG se llevo a cabo el jueves 8 de septiembre.

El Profesor Jaeken, hizo una actualizacion sobre "¢ Qué hay de nuevo en los CDG", dilucidando
nuevos tipos de CDG descubiertos recientemente o nuevos fenotipos asociados a mutaciones
conocidas, tales como la XILT2-CDG, EXT2-CDG y PGM3-CDG (mas informacién HERE). También
aprovechd la oportunidad para citar la Asociacién Portuguesa de CDG y darles las gracias por su
gran labor.

N

El Dr. Lefeber, de los Paises Bajos, dio una charla sobre "Un nuevo grupo de trastornos
metabolicos debido a defectos especificos de tejido en el ensamblaje V-ATPasa", explicando la
forma en ellos habian llegado al diagndstico de un gran grupo de pacientes CDG-Il y descubierto 4
nuevos defectos genéticos. El efecto de estos defectos genéticos son una explicacion (al menos
parcial) de los sintomas de la enfermedad especifica de tejidos.



El doctor Yuste-Checa, de Espafia, hablé sobre "Hacia una terapia basada en el plegamiento para
PMM2-CDG", explicando c6mo, en su actividad de investigacién, se centrd en la combinacién entre
las chaperonas farmacoldgicas y la regulacion de la proteostasis. El plegamiento defectuoso de las
proteinas es un mecanismo importante en la enfermedad PMM2-CDG. Ayudar a PMM2 a adquirir y
mantener la estructura plegada es una linea de investigacibn muy prometedora para esta
enfermedad. Para obtener méas informacion relacionada con este trabajo leer HERE.

La conferencia del Dr. Peanne, de Bélgica, se centr6 en "Deficiencia de MAGT1: nuevas
perspectivas sobre una proteina polémica con un papel clave en la N-glicosilacién". MAGT1
(transportador de magnesio de la proteina 1) es un nuevo gen candidato para CDG porque esta
proteina es una parte importante de la maquinaria de glicosilacion. Se descubrieron dos pacientes
con mutaciones en este gen. La relacion con el transporte de magnesio sigue siendo enigmatica y
debera ser mas estudiada. Mas informacion leer HERE.

Por ultimo, el Dr. Park, de Alemania dio una charla sobre "La deficiencia de SLC39A8 es un
trastorno nuevo tratable del metabolismo de manganeso y la glicosilacion”. Explicé la forma en que
su grupo de investigacion identificé un paciente que revel6 sensibilidad a un tratamiento con
manganeso y lanzé el reto de identificar nuevos pacientes que respondieran. Para obtener mas
informacion acerca de la deficiencia de SLC39A8 busca HERE.

Stand de CDG en el simposio SSIEM

Nuestro stand ha estado accesible durante toda la semana, con una gran cantidad de posters que
explican todo el trabajo que estamos haciendo en la investigacion y en la educacién. Mucha gente
vino a felicitarnos por el trabajo y para pedir informacion.
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Por otra parte, el trabajo titulado "La afectacién hepética en trastornos congénitos de la glicosilacion
- Revision de la literatura” fue aceptado y expuesto como un poster cientifico. Maria Monticelli (yo
misma) y el Prf. Jaeken tuvimos la oportunidad de explicar el trabajo que hemos hecho a varias
personas interesadas.

El Simposio Anual SSIEM 2016 fue una gran experiencia y dio a nuestra comunidad la oportunidad
de compartir conocimientos, experiencias y deseos. La investigacion en CDG esta produciendo una
gran cantidad de resultados y, aunque todavia estamos al comienzo, la cooperacién entre los
profesionales y las familias es muy prometedora!

Deseo dar las gracias al APCDG por confiar en mi en la representacion de la comunidad de CDG
en el stand de CDG.

Soélo para concluir, les recuerdo que el proximo Simposio Internacional Cientifico CDG se llevara a
cabo en Lovaina, Bélgica, los dias 13-14 de julio de 2017, y la "32 Conferencia Mundial sobre
Defectos Congénitos de la Glicosilacion (CDG) para las familias y los profesionales: Unidos
conformemos el futuro para CDG "el 15y 16 de julio de 2017, también en Lovaina, Bélgica. Para
mas informacion, visita HERE.

iNos encontraremos en Lovaina (Bélgica)!

| go to the World Conference on
Congenital Disorders of Glycosylation (CDG)
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Visita la web dedicada a la "32 Conferencia Mundial sobre Defectos Congénitos de la Glicosilacion
(CDG) para las familias y los profesionales HERE.




