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INntroduccion

La memoria 2012 de la Fundacion Privada para la Investigacion Sant Joan de Déu redne la labor desarrollada por un gran
grupo de profesionales que ha trabajado con la finalidad de conseguir generar nuevo conocimiento. Los resultados que
aqui se exponen no habrian sido posibles sin las aportaciones de una gran variedad de profesionales: médicos, investi-
gadores basicos, técnicos, titulados superiores y personal de enfermeria y administrativo, entre otros.

La labor de la Fundacion se enmarca en la actividad de la Orden Hospitalaria de San Juan de Dios, que, partiendo del
concepto de hospitalidad y con un caracter universal, procura acoger, atender y ayudar a las personas, especialmente a
las mas vulnerables o a aquellas con problemas de integracion social o de salud.

La mision de la Fundacion es contribuir a la mejora de la salud y el bienestar de las personas fomentando, apoyando y
coordinando la investigacion y la innovacion en los centros de la Orden de San Juan de Dios de acuerdo con sus valores,
buscando la eficiencia y el trabajo en red, y teniendo presente en todo momento nuestro compromiso ético y nuestra
orientacion cientifica y social.

La investigacion de la Fundacion se organiza en torno a los grupos consolidados, de los que se puede encontrar mas
informacion en esta memoria, y los grupos emergentes y en formacioén, también relacionados en este documento. Nues-
tra investigacion abarca siete areas de conocimiento, fundamentalmente en los campos de la salud materno-infantil y la
salud mental, aunque también contamos con grupos que investigan otras ramas, entre las cuales querriamos destacar
el ambito de las poblaciones socialmente vulnerables.

Durante el afio 2012 se han llevado a cabo 141 proyectos de investigacion, de los que 130 han recibido financiacion
de entidades espafolas y 11 de entidades internacionales. También se han desarrollado 70 ensayos clinicos y estudios
observacionales, asi como 52 estudios postobservacionales. Los biobancos de los dos hospitales (Parque Sanitario
Sant Joan de Déu y Hospital Sant Joan de Déu) siguen formando parte de la RETICS de Biobancos Hospitalarios del
Instituto de Salud Carlos Ill (ISCIIl) y de la red de biobancos financiada por Farmaindustria. Queremos destacar de forma
especial la voluntad de los grupos de fomentar el trabajo en red, que queda patente en su pertenencia a estructuras de
investigacion cooperativa impulsadas por el Instituto de Salud Carlos lll. Durante el afio 2012 se ha formado parte de los
CIBER de Enfermedades Raras, de Diabetes y de Salud Mental; de las redes tematicas de atencion primaria (REDIAP), y
de la Red de Salud Materno-Infantil y de Desarrollo (SAMID). Ademas de fomentar las colaboraciones a escala nacional,
también se potencian las colaboraciones internacionales; por ejemplo, estamos presentes en una linea de la red europea
COST, dentro de la tematica de ciencias sociales y humanidades. En el contexto europeo, destacan varias participaci-
ones en proyectos, hasta un total de nueve en el Séptimo Programa Marco y en el programa de salud publica SANCO,
ambos impulsados por la Comision Europea. Asimismo, queremos destacar que se han iniciado dos proyectos Marie
Curie Reintegration Grant, asi como once proyectos FIS concedidos por el Instituto de Salud Carlos I, uno de los cuales
es un proyecto Intrasalud que corresponde a una categoria de proyecto de mas envergadura.

Este afio se ha seguido con la implantacion de la Unidad de Investigacion Clinica en el marco del convenio firmado entre
Farmaindustria y la Generalitat de Catalufa, que proporciona los recursos necesarios para la puesta en marcha de dicha
unidad. Si bien este convenio llegd a su fin el 31 de diciembre de 2012, a lo largo del afio se han terminado las obras que
permiten disponer de un espacio especificamente dedicado al desarrollo de ensayos clinicos y estudios observacionales
y de otro tipo. Pese a la finalizacion del convenio, la unidad va a seguir en funcionamiento con la intencion de continuar
dando respuesta a las necesidades de los investigadores y de los promotores para el desarrollo de ensayos clinicos y
estudios observacionales, asi como de otros tipos de estudios con participacién de pacientes. En otra area de interés
para la Fundacion, hemos seguido desarrollando las actividades relativas al Centro de Investigacion en Diabetes Infantil
(CIDI) gracias a la financiacion especifica de “la Caixa”.

La entidad ha seguido trabajando centrada en la transferencia de conocimiento, con la innovacion como ambito de
especial importancia e interés. Mas alla de las patentes de las que ya se dispone, a lo largo del afio se ha trabajado en
la proteccion mediante patente de cuatro nuevas invenciones pertenecientes a los distintos grupos de investigacion, y
durante el afo 2012 se han concedido dos, ademas de la creacién de una spin-off.

Todo ello ha supuesto un aumento significativo de los fondos destinados a investigacion. Este afo, el presupuesto de la
Fundacioén ha sido de unos 5,2 millones de euros y se ha logrado un factor de impacto total de 751. Més alla del destaca-
do registro del factor de impacto a lo largo de este afio, muy proximo al del afio pasado —en el que ya se experimento un
gran aumento—, querriamos destacar la evolucion de la calidad de las publicaciones con participacion de investigadores
de la entidad, ya que tanto en las del primer cuartil como en las del segundo ha aumentado significativamente.

No queremos concluir esta presentacion sin expresar nuestro agradecimiento a las personas que han hecho posible toda
esta actividad. En primer lugar, a las personas que sufren alguna enfermedad y a sus familiares, que nos ayudan a enten-
der mejor los problemas de salud y colaboran en nuestros proyectos. También nos sentimos especialmente agradecidos
por la ayuda que recibimos de los donantes y voluntarios de la Fundacién, quienes con su esfuerzo y sus donaciones nos
han proporcionado unos recursos fundamentales para seguir investigando. Su apoyo aporta un valor afiadido a nuestra
labor, ya que pone de manifiesto que nuestro trabajo tiene relevancia y repercusion en la sociedad.

Emili Bargall6 Angerri
Director de la Fundacion
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Organos directivos vy asesores

Patronato

Hno. Pascual Piles Ferrando
Hno. Joaquim Erra Mas
Sra. Natalia Pérez Neira

Dr. Manuel del Castillo Rey

lima. Sra. Pilar Diaz Romero

Dr. Josep Ganduxé Soler

Sra. Amelia Guilera Roche

Sr. Enric Mangas Monge

Excmo. y Mgfco. Sr. Didac Ramirez y Sarrid

Sra. Nuria Terribas Sala
Dra. Emilia S&nchez Chamorro

Consejo Cientifico Asesor

Superior provincial de la Orden Hospitalaria de San Juan de Dios, presidente
Hermano de la Orden Hospitalaria de San Juan de Dios, vicepresidente
Directora financiera del Hospital Sant Joan de Déu de Esplugues de
Llobregat, secretaria del Patronato

Gerente del Hospital Sant Joan de Déu de Esplugues de Llobregat
Alcaldesa de Esplugues de Llobregat

Director general de Familia Sucarrats, SL

Directora del Campus Docente Sant Joan de Déu

Director del Parque Sanitario Sant Joan de Déu

Rector de la Universidad de Barcelona con voto delegado al Excmo.

Sr. Jordi Alberch Vié, vicerrector de Investigacion de la Universidad de
Barcelona

Directora del Instituto Borja de Bioética (Universidad Ramon Liull).
Directora de Proyectos e Innovacion de Curia Provincial

Dra. Mara Dierssen Soto

Dr. Isidre Ferrer Abizanda

Dr. Guillem Lopez Casasnovas
Dr. Jaume Marrugat de la Iglesia
Dr. Roma Pallares Giner

Dr. Joan Pons Rafols

Dr. Octavi Quintana Trias

Dr. José Luis Vazquez Barquero
Dra. Montserrat Vendrell

Centro de Regulacion Gendomica de Barcelona

Director del Instituto de Neuropatologia del Hospital Universitario de Bellvitge
Decano de la Facultad de Ciencias Econdmicas y Empresariales de la
Universidad Pompeu Fabra

Director del programa Grupo de Investigacion en Epidemiologia y Genética
Cardiovascular, IMIM

Director adjunto a la Direccion General del Instituto de Investigacion
Biomédica de Bellvitge (IDIBELL).

Agencia de Informacion, Evaluacion y Calidad en Salud. Generalitat de
Cataluria

Director del Area Europea de Investigacion (European Research Area,
ERA), Comision Europea

Catedratico de Psiquiatria de la Universidad de Cantabria

Directora general de BIOCAT

Comité Directivo de la Fundacion Sant Joan de Déu

Sr. Emili Bargalld Angerri

Dr. Josep Maria Haro Abad

Dr. Jaume Pérez Payarols

Dra. Emilia Sanchez Chamorro

Sra. Clara Goula Mallofre
Sra. Roser Arnalte Olloquequi
Sra. Ana Maria Merino Marquez

Comité Etico de Investigacion Clinica (CEIC).

Hno. Jesus Pineda Sanchez, president
Dr. Pau Ferrer Salvans, secretari

Hno. Fernando Aguilé Martinez

Dr. Juan Antonio Camacho Diaz

Dra. Clara Chamorro Pérez

Sr. Ricardo Dasi Aranda

Sr. Angel del Campo Escota

Dra. Beatriz del Pino Gaya

Dra. Rosa Maria Duefnas Herrero
Dr. Sabel Gabaldon Fraile

Dra. Maria Teresa Giner Muhoz
Sra. Encarna Gémez Gamboa
Dra. Inés Gozalo Esteve

Dra. Maria Eugenia Rey Abella
Dr. Bernabé Robles del Olmo
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Comité de Buenas Practicas Cientificas

Sr. Emili Bargalld Angerri Director de la Fundacion Sant Joan de Déu

Dra. Carme Fabrega Bosacoma Jefa de servicio, asesora de recursos terapéuticos de la Direccion Médica
del Hospital Sant Joan de Déu de Esplugues

Dr. Jaume Marrugat de la Iglesia Director del Grupo de Investigacion en Epidemiologia y Genética

Cardiovascular del Instituto Municipal de Investigacion Médica de Barcelona

Servicios e infraestructuras

La Fundacién Sant Joan de Déu pone a disposicion de sus investigadores un catalogo de servicios e infraestructuras
fundamentales para la ejecucion de sus proyectos.

Con el objetivo de facilitar la practica investigadora de alto nivel, la Fundacion pone a disposicion de sus profesionales
un conjunto de servicios técnicos, cientificos y de apoyo, asi como las infraestructuras mas adecuadas para que puedan
llevar a cabo sus proyectos:

Apoyo metodoldgico y estadistico

Banco de tejidos neuroldgicos, banco de tejidos bioldgicos infantiles y banco de tumores
Biblioteca

Estabulario

Laboratorio de diagnéstico molecular

Unidad de secuenciacion

(Gestion de los recursos econdomicos

Recursos gestionados

(miles de euros)

2007 2008 2009 2010 2011 2012
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Grupos de investigacion consolidados

Cancer del desarrollo

El grupo se dedica a la investigacion clinica, traslacional y basica de los tumores del desarrollo. Sus principales objetivos
son: 1) el desarrollo de las técnicas de biologia molecular y celular necesarias para el diagnéstico, prondstico y segui-
miento de los pacientes afectos de tumores del desarrollo; y 2) la investigacion centrada en la mejora de los procesos
diagnosticos, prondésticos y de tratamiento de los pacientes afectos de tumores del desarrollo.

Equipo investigador

Coordinador Dr. Jaume Mora

Investigadores/as Ruben Berrueco, Mireia Camds, Teresa Cardesa, Albert Catala, Ofelia Cruz, Victoria
Cusi, Carmen de Torres, JesUs Estella, Cinzia Lavarino, Angel M. Carcaboso, Jaume
Mora, Andreu Parareda, Susana Rives, Joan Roussos, Anna Ruiz, Héctor Salvador,
Teresa Toll y Montserrat Torrebadell

Investigadores/as predoctorales Carla Casala, Nerea Castrejon, Soledad Gomez, Gemma Mayol y Carles Monterrubio
Investigadores/as postdoctorales Estel Gil y Carlos Rodriguez

Técnica de laboratori Eva Rodriguez

Lineas de investigacion

Investigacion traslacional en neuroblastoma y sarcoma de Ewing
Dr. Jaume Mora

Desarrollo y evaluacion de nuevos protocolos de tratamiento. Estudio del origen de los tumores sdlidos infantiles (neu-
roblastoma, sarcoma de Ewing). Estudio de la caracterizacion fenotipica y genotipica de los distintos subtipos clinicos.
Investigacion de la existencia de células madre tumorales o progenitoras. Mejora del tratamiento de los pacientes a través
del estudio de farmacologia preclinica.

Nuevas dianas terapéuticas en neuroblastoma
Dra. Carmen de Torres

Anadlisis de la expresion y la funcion del receptor sensor del calcio (CaSR) y del parathyroid hormone-related peptide
(PTHrP) en neuroblastoma. Evaluacion de los mecanismos genéticos y epigenéticos que controlan su expresion. Examen
del potencial terapéutico derivado de la regulacion de estas dianas moleculares.

Marcadores moleculares de prondéstico en tumores solidos infantiles: neuroblastoma
Dra. Cinzia Lavarino

Desarrollo de marcadores moleculares que permitan una clasificacion objetiva y precisa de los tumores neuroblasticos
con comportamiento clinico diferente. Identificacion de marcadores de respuesta al tratamiento; estudio de los mecanis-
mos de quimiorresistencia en neuroblastoma; caracterizacion de los mecanismos genéticos y epigenéticos involucrados
en la tumorigénesis del neuroblastoma y mecanismos de modulacion de la expresion génica.
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Investigacion traslacional en tumores infantiles del sistema nervioso central
Dra. Ofelia Cruz

Desarrollo y evaluacion de nuevos protocolos de tratamiento. Definicion de las caracteristicas prondsticas de los di-
ferentes gliomas pediatricos. Caracterizacion de alteraciones moleculares implicadas en tumores cerebrales infantiles
(gliomas, DIPG, meduloblastoma, ependimoma y otros).

Leucemia y hemopatias no malignas
Dra. Mireia Camos

La especialidad de hematologia pediatrica es compleja y engloba todo un conjunto de enfermedades oncoldgicas, como
las leucemias agudas, pero también una gran variedad de patologias no oncoldgicas, algunas de las cuales pueden
revestir mucha gravedad, como las insuficiencias medulares congénitas. El objetivo fundamental de esta linea es profun-
dizar en el conocimiento de la etiopatogenia y las bases moleculares de las hemopatias pediatricas, asi como conseguir
trasladar a la practica clinica nuevas herramientas diagndsticas, prondsticas y terapéuticas para estas enfermedades.
En concreto, se han iniciado estudios sobre la tolerabilidad de la administracion de amfotericina B-complejo lipidico
nebulizado para prevenir las infecciones fungicas en pacientes neutropénicos y se ha iniciado la investigacion sobre el
papel de las vias reguladoras de las células madre hematopoyéticas en lactantes menores de doce meses de edad con
leucemia aguda.

Farmacologia preclinica y liberacion de farmacos en tumores sélidos infantiles
Dr. Angel Montero Carcaboso

Busqueda de nuevos tratamientos farmacoldgicos en tumores soélidos infantiles (neuroblastoma, tumor difuso de tronco /
DIPG, sarcoma de Ewing, retinoblastoma). Estudio de la penetracion de agentes quimioterapicos en modelos preclinicos
de tumores solidos pediatricos. Desarrollo de modelos preclinicos de enfermedad (neuroblastoma, DIPG, rabdomiosar-
coma, sarcoma de Ewing, retinoblastoma) a partir de muestras del biobanco. Desarrollo de nuevos sistemas de libera-
ciéon de quimioterapia en tumores soélidos infantiles.

Tratamiento integral de los pacientes con retinoblastoma
Dr. Andreu Parareda

Tratamiento integral de los pacientes afectos de retinoblastoma, con especial énfasis en el tratamiento con quimiotera-
pia intraarterial en los casos indicados. Tratamientos con distintos protocolos de quimioterapia sistémica, de entrada o
poscirugia segun los criterios histolégicos de riesgo, y tratamiento con quimiotermoterapia. Valoracion e indicacion de
los tratamientos locales con termoterapia y crioterapia. Seguimiento a medio y largo plazo de los pacientes con antece-
dentes de RTB y especialmente de aquellos tratados con QTIA.

Proyectos

e Evaluacion del receptor sensor de calcio como nuevo gen supresor de tumores y diana terapéutica en neuroblastoma.
Fundacioén privada CELLEX. 2011-2013. IP: Carmen de Torres.

e CHD5, PAFAH1B1 y NME1: marcadores de prondéstico y prediccion de respuesta terapéutica en neuroblastoma. Me-
canismos de quimiorresistencia. PI11/02661. Instituto de Salud Carlos Ill. 2012-2014. IP: Cinzia Lavarino.

e Busqueda de nuevos tratamientos para los tumores cerebrales: modelo animal de tumor difuso de tronco cerebral y
terapia virica. 22280. Fundacién Caja Navarra. 2012. IP: Joan Roussos.

e Distribucion limitada de farmacos en el microambiente tumoral como causa de quimiorresistencia en neuroblastoma.
Convocatoria: Plan Nacional 1+D+i, Subprograma de Proyectos de In\(estigacién Fundamental 2011; Modalidad A:
Investigador Joven. Ministerio de Ciencia e Innovacion. 2012-2014. IP: Angel M. Carcaboso.

e Estudio multicéntrico de tratamiento de los tumores de la familia del sarcoma de Ewing en nifios y adultos jovenes.
Fundacion Fero. 2009. IP: Jaume Mora.

e Farmacologia preclinica y traslacional en neuroblastoma. Convocatoria: Ayuda para Investigadores en Oncologia 2010;
Modalidad B: Retorno. Investigador: Angel M. Carcaboso. Director del proyecto: Dr. Jaume Mora. AECC-2010. Funda-
cion Cientifica de la Asociacion Espanola contra el Cancer. 2010-2014. IP: Jaume Mora.
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e Grupo de investigacion en tumores del desarrollo. Agencia de Gestion de Ayudas Universitarias y de Investigacion
(2009SGR436). 2010-2014. IP: Jaume Mora.

U Investigacigin en farmacos mas activos contra tumores infantiles de mal prondstico. 20948. Fundacion Caja Navarra.
2012. IP: Angel M. Carcaboso.

¢ |nvestigacion sarcoma de Ewing. Asociacion Pablo Ugarte. 2011-. IP: Jaume Mora.

* |SA_Inter Support Action (International Network of Teleconsultation Excellence & Referral). 223610. European Commis-
sion. 2009-2012. IP: Ofelia Cruz.

¢ Limited drug distribution to tumor microenvironment as a mechanism of chemoresistance in neuroblastoma. Fundacion
BBVA. 2012-2014. IP; Angel M. Carcaboso.

e Mecanismos moleculares implicados en el desarrollo de leucemias infantiles. Investigador principal coordinador: Anna
Bigas Salvans (IMIM-PRBB). Asociacion Espanola contra el Cancer (AECC). 2012-2015. IP: Mireia Camos.

¢ Neuroblastoma. Asociacion de Familiares y Amigos de Pacientes con Neuroblastoma. 2012-. IP: Cinzia Lavarino.

¢ Organizacién de simposio satélite en el FENS 2012: Developmental tumours of the nervous system. SAF2011-14435-E.
Ministerio de Ciencia e Innovacion. 2012. IP: Jaume Mora.

e Quimioterapia del neuroblastoma. Convocatoria: Marie Curie FP7-PEOPLE-2010-RG. PIRG08-GA-2010-276998. Eu-
ropean Commission (Research Executive Agency). 2011-2015. IP: Angel M. Carcaboso.

¢ Quimioterapia dirigida con nanoparticulas recubieﬁas de anticuerpos antineuroblastoma. PRI-AIBAR-2011-0977. Mi-
nisterio de Ciencia e Innovacion. 2011-2013. IP: Angel M. Carcaboso.

e Quimioterapia intraarterial con melfalan para el tratamiento del retinoblastoma (RTB) en fase intraocular avanzada.
EC08/00254. Instituto de Salud Carlos lll. 2009-2012. IP: Andreu Parareda.

e RETICS Biobanco Pediatrico. RD09/0076/00057. Instituto de Salud Carlos Ill. 2010-2013. IP: Victoria Cusi.
¢ Red de Bancos de Tumores de Catalufia. CAT-BIO-03. Farmaindustria. 2010-2012. IP: Victoria Cusi.

Ensayos clinicos y estudios observacionales

e Ensayo clinico de fase Il no controlado multicéntrico y prospectivo de quimioterapia intensiva, cirugia y radioterapia
en tumores de la familia del sarcoma de Ewing en nifios, jovenes y adultos. TRA-130. Ministerio de Sanidad y Politica
Social. 2010-2013. IP: Jaume Mora.

e Ensayo clinico de fase Il para evaluar la seguridad vy la tolerabilidad de amfotericina B-complejo lipidico (Albecet) ne-
bulizado para la profilaxis de la aspergilosis pulmonar invasiva durante la neutropenia prolongada en los pacientes
pediatricos con leucemia aguda. EC10-173. Ministerio de Sanidad y Politica Social. 2011-2013. IP: Jesus Estella.

e Ensayo de fase Il, brazo Unico, abierto, con irinotecan en combinacion con cisplatino en pacientes pediatricos con
gliomas de mal prondstico. EC08/00211. Instituto de Salud Carlos Ill. 2009-2013. IP: Ofelia Cruz.

e Ensayo clinico de fase Il, no controlado, multicéntrico y prospectivo de quimioterapia intensiva, cirugia y radioterapia
en tumores de la familia del sarcoma de Ewing en nifios, jovenes y adultos. Ministerio de Sanidad y Politica Social.
2011-2013. IP: Jaume Mora.

e Estudio observacional, prospectivo, para evaluar la eficacia y la seguridad de KOGENATE Bayer en perfusion continua
en cirugia practicada a pacientes con hemofilia A severa. BAY-KOG-2007-01. Quimica Farmacéutica B. 2009-. IP:
Teresa Toll.

e Estudio observacional postautorizacion de seguridad de FEIBA (complejo coagulante antiinhibidor del factor VIII). Es-
tudio de cohortes. BAZ-COM-2008-02. 2010-. IP: Teresa Toll.

e Estudio postautorizacion de tipo observacional de factor IX Grifols (concentrado de factor IX humano de alta pureza,
doblemente inactivo) en profilaxis o tratamiento de pacientes con hemofilia B. INS-FAC-2004-01. Instituto Grifols.
2006-. IP: Teresa Toll.

e Primer estudio internacional intergrupo del linfoma de Hodgkin clasico en nifios y adolescentes. Euronet-PHL-C1.
2009-. IP: Ofelia Cruz.

e Registro pediatrico multicéntrico de enfermedad en trombocitemia esencial (TE). SPD422-404. 2011-. IP: Teresa Toll.



memoria

5
3
©
3 Publicaciones
&
at e Carrillo J, Martinez P, Solera J, Moratilla C, Gonzalez A, Manguan-Garcia C, Aymerich M, Canal L, Del Campo M, Da-
) pena JL, Escoda L, Garcia-Sagredo JM, Martin-Sala S, Rives S, Sevilla J, Sastre L, Perona R. High resolution melting
g analysis for the identification of novel mutations in DKC1 and TERT genes in patients with dyskeratosis congenita.
: Blood Cells Mol. Dis 2012; 49(3-4): 140-146. FI: 2,351(QQ3).

¢ Del Rio Pérez CM, Guillén Quesada A, Alamar M, Candela S, Garcia Fructuoso G, Roussos J, Costa JM. Plexopapi-
9 loma metastésico en la edad pediatrica: caso clinico y revision de la bibliografia. Rev Neurol 2012; 54 (11): 673-6. Fl:

0,652 (Q4).

e Garcia I, Mayol G, Rios J, Doménech G, Cheung NK, Oberthuer A, Fischer M, Marins JM, Brodeur GM, Hero B,
Rodriguez E, Sufiol M, Galvan P, De Torres C, Mora J, Lavarino C. A Three-gene expression signature model for risk
stratification of patients with neuroblastoma. Clin Cancer Res 2012; 18 (7): 2012-23. Fl: 7,342 (Q1).

e Lee RS, Stewart C, Carter SL, Ambrogio L, Cibulskis K, Sougnez C, Lawrence MS, Auclair D, Mora J, Golub TR, Biegel
JA, Getz G, Roberts CW. A remarkably simple genome underlies highly malignant pediatric rhabdoid cancers. J Clin
Invest 2012; 122 (8): 2983-2988. Fl: 13,069 (Q1).

e Mayol G, Martin-Subero JI, Rios J, Queiros A, Kulis M, Sufiol M, Esteller M, Gdmez S, Garcia |, De Torres C, Rodriguez
E, Galvan P, Mora J, Lavarino C. DNA hypomethylation affects cancer-related biological functions and genes relevant
in neuroblastoma pathogenesis. PLoS One 2012; 7 (11): e48401. FI: 4,092 (Q1).

e Mora J, Rodriguez E, De Torres C, Cardesa T, Rios J, Hernandez T, Cardesa A, De Alava E. Activated growth signaling
pathway expression in Ewing sarcoma and clinical outcome. Pediatr Blood Cancer 2012; 58 (4): 532-8. Fl: 1,891 (Q2).

e Morales A, Volchenboum S, Gastier JM, Pyatt R, Liu D, Pytel P, Lavarino C, Rodriguez E, Cohn SL. Locoregional
MYCN-amplified neuroblastoma. Pediatr Blood Cancer 2012; 59 (4): 736-8. Fl: 1,891 (Q2).

¢ QOlivares Mufioz M, Julia Masip MV, Oriola J, Martorell Sampol L, Parareda Sallés A, Ribd Cruz JM. La enfermedad de
Hirschsprung y el carcinoma medular de tiroides: dos enfermedades en una alteracién monogénica. Cir Pediatr 2012.
25: 87-90.

e Rives S, Camods M, Estella J, Gémez P, Lépez Duarte M, Navajas A, Badell I. Validation of the ‘French Acute Lympho-
blastic Leukaemia Study Group FRALLE prognostic index’ for paediatric Philadelphia-chromosome acute lymphoblas-
tic leukaemia. Br J Haematol 2012; 156 (2): 284-6. Fl: 4,941 (Q1).

e Rives S, Estella J, Camdés M, Garcia Miguel P, Verdeguer A, Couselo JM, Tasso M, Molina J, Gémez P, Fernandez Del-
gado R, Navajas A, Badell . Leucemia linfoblastica aguda T pediatrica: andlisis de supervivencia y factores prondésticos
en 4 protocolos consecutivos del grupo cooperativo multicéntrico. Med Clin (Barc) 2012; 139 (4): 141-9. FI: 1,385 (Q2).

e Salazar J, Altés A, Del Rio E, Estella J, Rives S, Tasso M, Navajas A, Molina J, Villa M, Vivanco JL, Torrent M, Baiget
M, Badell I. Methotrexate consolidation treatment according to pharmacogenetics of MTHFR ameliorates event-free
survival in childhood acute lymphoblastic leukaemia. Pharmacogenomics 2012; 12 (5): 379-85. Fl: 3,974 (Q1).

Patentes y spin offs

e Cinzia Lavarino. Método de prediccion de prondstico/respuesta neuroblastoma (septiembre 2012).

 Angel M. Carcaboso, José Antonio Tornero, Joan Bertran. Nonwoven membrane as a drug delivery system. Solicitud
de patente EP 12162338.3: Priority country: Europe. Priority date: 03/30/2012. Entity Hospital Sant Joan de Déu
(51%), Universidad Politécnica de Catalufa (49%). Empresas que la explotan: Cebiotex.

e CEBIOTEX. Spin-off creada en el 2012 dedicada al desarrollo de sistemas de liberacion de principios activos con
tecnologia de nanofibras.
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Enfermedades neuroldgicas minoritarias
de base geneética en el ambito pediatrico

El grupo investiga los errores congénitos del metabolismo intermediario (aminoacidopatias y acidemias organicas); los
defectos de fosforilacion oxidativa mitocondrial; la deficiencia primaria de la coenzima Q10, y las enfermedades neuro-
metabolicas, como errores congénitos del metabolismo de neurotransmisores como la dopamina o la serotonina y del
transporte de glucosa y folato al cerebro, asi como los defectos de creatina cerebral. Se investigan también los tratamien-
tos con farmacos huérfanos (ataxia de Friedreich y enfermedades mitocondriales, lisosémicas y peroxisomicas) y se lleva
a cabo el seguimiento clinico y bioguimico nutricional de pacientes pediatricos con errores congénitos del metabolismo,
asi como con distrofias musculares congénitas. Este grupo de investigacion esta integrado en el Centro de Investigacion
Biomédica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER,).

Desde el afio 2005 se han desarrollado varias lineas de investigacion relacionadas con el diagndstico, el tratamiento vy el
estudio de los mecanismos fisiopatolégicos de las enfermedades raras con base genética. Esta progresion ha permitido
que el Hospital Sant Joan de Déu se haya consolidado como centro de referencia para algunas de estas enfermedades,
como es el caso de la fenilcetonuria. Ademas, el Servicio de Neuropediatria del Hospital es un referente nacional para el
estudio y el tratamiento de enfermedades raras en la edad pediatrica. Actualmente la situacién es muy adecuada para
el desarrollo de distintas lineas de investigacion en colaboracion con centros de referencia y de investigacion basica.

Equipo investigador

Coordinadores Dr. Jaume Campistol y Dr. Rafael Artuch

Investigadores/as Judith Armstrong, Rafael Artuch, Nuria Brandi, Jaume Campistol, Mercedes Casa-
do, Jaume Colomer, Verénica Delgadillo, Carme Fons, Angels Garcia-Cazorla, Rosa
Gassio, Maria Julieta Gonzalez, Cecilia Jiménez-Mallebrera, Loreto Martorell, Raquel
Montero, Andrés Nascimiento, M? del Mar O’Callaghan, Aida Ormazabal, Carlos Or-
tez, Belén Pérez, Maria Pérez, Merce Pineda, Pilar Poo, Mercedes Serrano, Mireia
Tondo y M? Antonia Vilaseca

Técnicos/as de laboratorio Héctor Diez, Jordi Genoves, Edgar Gerotina, Juan,Moreno, Montserrat Naudo, Sonia
Paco, Rosa Maria Puig, Montserrat Quintana, M. Angeles Rodriguez y Alba Tristan.

Lineas de investigacion

PKU y otras aminoacidopatias
Dr. Jaume Campistol y Dr. Rafael Artuch

El hecho de que nuestro hospital sea centro de referencia para la fenilcetonuria en Cataluiia nos ha permitido estudiar
a fondo los mecanismos fisiopatoldgicos implicados en esta enfermedad en nuestros pacientes, asi como ensayar nu-
evos tratamientos para mejorar su control metabdlico y su prondstico neurolégico. El desarrollo de varios proyectos ha
posibilitado la investigacion de la relacion entre el estrés oxidativo y el control metabdlico de esta enfermedad. Una vez
establecidas las relaciones entre ambos factores, se ha analizado su repercusion en varias alteraciones neurolégicas
presentes en los enfermos pese al control dietético de la enfermedad. Nuestros estudios han concluido que algunas
alteraciones neuropsicoldgicas y neurolégicas se asocian, por un lado, al control metabdlico, y por otro, a deficiencias en
antioxidantes. Por ultimo, hemos iniciado nuevos tratamientos (con tetrahidrobiopterina) en nuestros pacientes con fenil-
cetonuria que han permitido llevar un mejor control metabdlico, asi como liberarlos de la dieta especial que seguian. En lo
que respecta a otras aminoacidopatias, cabe destacar nuestro trabajo en trastornos del metabolismo de la homocisteina
y otros aminoacidos (hemos diagnosticado al primer enfermo en Espafia con defecto del metabolismo de la serina). En
este aspecto, los avances han sido posibles gracias a nuestra participacion en la Red de Enfermedades Metabdlicas
(REDEMETH) y a la obtencién de proyectos de investigacion financiados por el FIS y la Fundacion Maraté de TVS.

1. Fenilcetonuria: antioxidantes en la PKU; temblores y alternaciones de la neuroimagen.
2. Homocistinuria: homocistinurias primarias en ninos; hiperhomocistinemia y riesgo cardiovascular.
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Metabolismo energético mitocondrial y ataxias
Dr. Rafael Artuch

En esta linea de investigacion se han analizado los aspectos clinicos y bioquimicos de las encefalomiopatias mitocon-
driales durante la infancia debidas a la alteracion de la fosforilacion oxidativa, asi como el efecto del tratamiento con
diferentes terapias: suplementos con antioxidantes (coenzima Q) y &cido folinico. Esta linea de investigacion ha sido
posible gracias a colaboraciones estables con centros de referencia dentro del contexto de la red Mitoespana y al desar-
rollo de proyectos de investigacion financiados y coordinados por el FIS. Por otro lado, coordinamos un ensayo clinico
multicéntrico financiado por el FIS que pretende dilucidar el efecto del acido folinico en enfermos con el sindrome de
Kearns-Sayre. La ataxia es un signo neurolégico que a menudo puede hallarse en pacientes pediatricos con encefalopa-
tias genético-metabdlicas. Se ha desarrollado una linea de investigacion para el diagnéstico de enfermedades raras que
se presentan con ataxia en la infancia (ataxias de origen mitocondrial, ataxias debidas a deficiencias de coenzima Q10
y de vitamina E, ataxia telangiectatica, enfermedad de Niemann-Pick de tipo C, etc.). Esta linea de investigacion ha sido
posible, por un lado, gracias a nuestra participacion en la Red Espafiola para el Estudio de las Ataxias y, por otro, gracias
a la consecuciéon de dos proyectos coordinados por el FIS para el estudio del efecto del tratamiento con idebenona y
riboflavina en la ataxia de Friedreich.

1. Mutaciones del ADN mitocondrial y nuclear de la coenzima Q10; defectos de folato cerebral y enfermedades mito-
condriales.
2. Ataxias de Friedreich; tratamiento con idebenona y monitorizacion.

Investigacion aplicada en enfermedades neuromusculares
Dr. Jaume Colomer y Dra. Cecilia Jiménez-Mallebrera

Los objetivos generales de esta linea son:

1. Profundizar en el conocimiento de la fisiopatologia de las enfermedades neuromusculares infantiles para identificar
posibles dianas terapéuticas.

2. Mejorar el diagndstico patoldgico y molecular. Obtener un diagndstico genético preciso en todos los pacientes e
identificar los nuevos genes candidatos.

3. Facilitar la investigacion en este campo mediante la recoleccion de tejidos y células, colaborando con otros centros y
formando a personal técnico e investigador.

En la actualidad, nuestras lineas de investigacion se centran en dos areas principales

1. Distrofias musculares, incluida la distrofia muscular de Duchenne (DMD) y las distrofias musculares congénitas (DMC),
con especial interés en el papel de la matriz extracelular y del colageno VI en las distrofias musculares.
2. Sindromes de deplecion del ADN mitocondrial con afectaciéon muscular.

En ambos casos, y mediante la aplicacion de técnicas de alto rendimiento, como los microarrays, la bioinformatica o
los modelos celulares, se ha determinado la huella de la expresion génica del musculo de los pacientes comparado con
musculo sano. Ello ha permitido identificar nuevos mecanismos fisiopatoldgicos y marcadores diagndsticos para estas
enfermedades.

En colaboracion con la Universidad de Barcelona y el CIBERDEM, se ha descrito una nueva funcién para el colageno
VI en la regulacion del metabolismo de la glucosa en células musculares y adipocitos. Este hallazgo es la base de una
patente solicitada.

Otros trastornos neuroldgicos
Dr. Jaume Campistol y Dr. Rafael Artuch

Desde hace tres décadas, nuestro grupo se dedica al diagndstico de enfermedades raras de base genética. Aunque
el grupo de enfermedades es muy amplio (y por lo tanto, nos es imposible abarcarlo en su totalidad debido a nuestras
circunstancias), su seleccion posibilita un estudio mas profund o por parte de otros centros de referencia nacionales e
internacionales que llevan a cabo procesos de investigacion traslacional y que aportan un mejor conocimiento de estas
enfermedades y la elaboraciéon de publicaciones cientificas. Dentro de este grupo de enfermedades, cabe destacar las
acidemias organicas, los defectos en el metabolismo de las purinas/pirimidinas, la mucopolisacaridosis y los defectos del
transporte de glucosa a través de la barrera hematoencefalica.

e Moléculas complejas.
¢ Defectos de glicosilacion.
¢ Otras enfermedades genéticas (sindrome de Rett).
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Enfermedades neurometabdlicas de expresion en SNC
Dra. Angels Garcia-Cazorla y Dra. Aida Ormazabal

Desde el afio 2003 desarrollamos el estudio de estas deficiencias metabdlicas, a la vez que damos servicio a varios cen-
tros en Espafa y Portugal. Estudiamos basicamente los defectos de la dopamina y la serotonina, y muy recientemente
también hemos incorporado el estudio del GABA. Clinicamente, los pacientes presentan encefalopatias graves que se
detectan por el estudio especifico de este neurotransmisor en el liquido cefalorraquideo (LRC). El principal objetivo es
el diagnostico con un enfoque terapéutico muy importante, ya que muchas de estas enfermedades tienen un tratami-
ento que puede mejorar o normalizar la clinica del paciente. Por otro lado, hay aspectos destacados en la investigacion
traslacional, con la incorporacion de estudios de protedmica en LCR y de lineas celulares de tirosina hidroxilasa, que se
analizan a través de distintas técnicas de biologia celular y electrofisiologia. Estos nuevos procedimientos se han podido
incluir en la investigacion gracias al establecimiento en los Ultimos tres anos del laboratorio para el estudio de la sinapsis
neuronal en enfermedades neuropediatricas, con el principal objetivo de estudiar el metabolismo sinaptico.

Este progreso ha sido posible gracias a nuestra pertenencia a las redes INERGEN y REDEMETH, y a la concesion de
una beca por parte de la Agencia de Gestion de Ayudas Universitarias y de Investigacion (Generalitat de Catalufia) para la
contratacion de personal dedicado a la investigacion de estas enfermedades. Actualmente disponemos de dos proyec-
tos financiados por el FIS y llevamos a cabo determinaciones de neurotransmisores para practicamente todos los centros
de Espafa, Portugal, Grecia y gran parte de ltalia.

Neurotransmisores (dopamina, serotonina y GABA) y pterinas: alteraciones primarias y secundarias.
Proteinas sinapticas y factores de crecimiento neuronal.

Modelo celular de déficit de tirosina hidroxilasa.

Defectos de folato cerebral: defectos de sintesis y de transporte.

Defectos de creatina cerebral.

Defectos del transporte de glucosa.

Proyectos

e Apoyo a la investigacion del sindrome de Rett. Fundacion Inocente Inocente. 2012-2013. IP: Judith Armstrong.

e Application of global gene expression analysis and functional genomics to the study of the physiopathology, treatment
and diagnosis of pediatric myopathies. CP09/00011. Instituto de Salud Carlos lll. 2010-2016. IP: Cecilia Jiménez-Ma-
llebrera.

e Caracterizacion fenotipica y molecular del sindrome de deficiencia de coenzima Q10. PI11/02350. Instituto de Salud
Carlos lll. 2012-2014. IP: Rafael Artuch.

e Contrato Rio Hortega. Dra. Mireia Tondo. CM10/00095. Instituto de Salud Carlos lll. 2011-2014. IP: Rafael Artuch.

e Enfermedad de Niemann-Pick de tipo C. Evaluacion clinica de pacientes con administracion del inhibidor de sustrato
N-butyldeoxynojirimycin. Actelion. 2012-. IP: M.2 del Mar O’Callaghan.

¢ Enfermedades raras de base genética que alteran el metabolismo de la dopamina en pacientes pediatricos: estan-
darizacién de un modelo experimental para el estudio de los mecanismos de neurotransmision en célula cromafin.
P109/1132. Instituto de Salud Carlos Ill. 2010-2012. IP: Angels Garcia-Cazorla.

e Estudio clinico de la historia natural de la enfermedad de Sanfilippo (MPSIII). Asociacion de las Mucopolisacaridosis y
los Sindromes Relacionados. 2009-2013. IP: Merce Pineda.

e Estudio de enfermedades graves neuroldgicas en la infancia. 16163. Caja Navarra. 2012. IP: Angels Garcia-Cazorla.

e Estudios clinicos, neurorradioldgicos, bioquimicos y moleculares de aspectos fenotipicos, fisiopatoldgicos y terapéuti-
cos en el sindrome de deficiencia cerebral de creatina. PI09/1122. Instituto de Salud Carlos Ill. 2010-2012. IP: Jaume
Campistol.

e Estudio terapéutico multicéntrico para trastornos del comportamiento en el sindrome de Rett. Fondo especial Biorett.
2009-. IP: Merce Pineda.

e Grupo de investigacion de neurociencias y metabolismo pediatrico. 2009SGR355. AGAUR. 2009-2014. IP: Jaume
Campistol.

e Hacia una cura de la enfermedad del sindrome de Rett: retraso mental en nifias. 20281. Caja Navarra. 2012. IP: Merce
Pineda.
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G§ . Marpadores de disfuncion sinaptica en el sindrome de Rett. Asociacion Catalana del Sindrome de Rett. 2011-2012.

K] IP: Angels Garcia-Cazorla.

* Modelo celular para el estudio y tratamiento del desequilibrio sinaptico excitador/inhibidor en el sindrome de Rett.

= 2012-2015. IP: Angels Garcia-Cazorla.

- ¢ Neuropsychological rehabilitation after moderate and severe childhood TBI, a randomized study with parent-supported
intervention, children with robotic intervention and control group. 111330/31. Fundaciéon La Maraté de TV3. 2012-
2015. IP: Pilar Poo.

13

¢ Nuevas perspectivas sobre las distrofias musculares: papel del colageno VI, tejido adiposo intramuscular y metabolis-
mo intermediario. Implicaciones para el diagndstico y los tratamientos futuros. PI10/00177. Instituto de Salud Carlos
lll. 2011-2013. IP: Cecilia Jiménez-Mallebrera.

* Programa de intensificacion de la actividad investigadora. Dra. Angels Garcia-Cazorla. SIVI1402/11. Generalitat de
Catalufa. Departamento de Salud. 2012. IP: Angels Garcia-Cazorla.

e Programa de intensificacion de la actividad investigadora. Dr. Rafael Artuch. INT10/202. Instituto de Salud Carlos IIl.
2009-2012. IP: Rafael Artuch.

¢ Toxina botulinica para el tratamiento de la sialorrea en pacientes pediatricos con enfermedades neuroldgicas. Allergan.
2008-2012. IP: Pilar Poo.

Ensayos clinicos y estudios observacionales

e Eficacia y seguridad del acetato de eslicarbazepina (BIA 2-093) como terapia coadyuvante para crisis parciales refrac-
tarias en nifios: estudio clinico doble ciego, aleatorizado, comparado con placebo, de grupos paralelos y multicéntrico.
SCO/BIA-2093-305. Fundacion Bial. 2009- IP: Jaume Campistol.

e Estudio clinico de fase Il, doble ciego, explorador, de grupos paralelos y controlado con placebo para evaluar dos
pautas posolégicas de GSK2402968. DMD114117. 2011-. IP: Jaume Colomer.

e Estudio DMD 114044 Fase lll. Prosenta-Glaxo. IP: Jaume Colomer.

e Estudio abierto de extensidon de un estudio doble ciego, aleatorizado, controlado con placebo y multicéntrico.
E2090-E044-313. 2009-. IP: Jaume Campistol.

¢ Registro europeo del uso de farmacos antiepilépticos en pacientes con sindrome de Lennox-Gastaut (SLG).
E2080-E044-401. Parexel International. 2008-. IP: Jaume Campistol.

e Registro europeo pediatrico materno de adultos de Kuvan® (KAMPER). EMR700773-001. Merck-Farma y Quimica.
2010-. IP: Jaume Campistol.

e Tratamiento con acido folinico en pacientes con defectos de la fosforilacién oxidativa mitocondrial. EC07/90095. Insti-
tuto de Salud Carlos Ill. 2010-2012. IP: Merce Pineda.

Publicaciones

e Armayones M, Vilaseca MA, Cutillas J, Fabrega J, Fernandez JJ, Garcia M, Egea M, Pousada M, Gémez-Zufiiga B,
Pérez-Payarols J, Artuch R, Palau F, Serrano M. Guiametabolica.org empowerment throught internet tools in inherited
metabolic diseases. Orphanet J Rare Dis 2012; 7:583. FI: 5,933 (Q1).

e Alonso A, Merchan P, Sandoval JE, Sanchez-Arrones L, Garcia-Cazorla A, Artuch R, Ferran JL, Martinez-de-la-Torre,
Puelles L. Development of the serotonergic cells in murine raphe nuclei and their relations with rhombomeric domains.
Brain Struct Funct 2012. FI: 5,628 (Q1).

e Bebbington A, Downs J, Percy A, Pineda M, Zeev BB, Bahi N, Leonard H. The phenotype associated with a large
deletion on MECP2. Eur J Hum Genet 2012; 20 (9): 921-7. Fl: 4,400 (Q1).

e Betsalel OT, Pop A, Rosenberg EH, Fernandez Ojeda M, Jakobs C, Salomons GS. Creatine Transporter Research
Group. Detection of variants in SLC6A8 and functional analysis of unclassified missense variants. Mol Genet Metab
2012; 105 (4): 596-601. FI: 3,193 (Q2).
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Campistol J, Galvez H, Garcia Cazorla A, Malaga |, Iriondo M, Cusi Sanchez V. Disfuncion neuroldgica inducida por
bilirrubina. Neurologia 2012; 27 (4): 202-11. FI: 0,790 (Q4).

Campistol J, Gonzalez MJ, Gutiérrez AP, Vilaseca MA. Tratamiento y control de los pacientes con fenilcetonuria: re-
sultados del grupo colaborativo de unidades de seguimiento en Espafia. Med Clin (Barc) 2012; 138 (5): 185-91. FI:
1,385 (Q2).

Casado M, O’Callaghan M, Montero R, Pérez Cerda C, Briones P, Quintana E, Muchart J, Aracil A, Pineda M, Artuch
R. Mild clinical and biochemical phenotype in two patients with PMM2-CDG (Congenital Disorder of Glycosylation la).
Cerebellum 2012; 11 (2): 557-63. Fl: 3,207 (Q2).

Chaouch A, Muller JS, Guergueltcheva V, Dusl M, Schara U, Rakocevic V, Lindberg C, Scola RH, Werneck LC, Colomer
J, Nascimento A, Vilchez JJ, Muelas N, Argoz Z, Abitch A, Lochmuller H. A retrospective clinical study of the treatment
of slow-channel congenital myasthenic syndrome. J Neurol 2012; 259 (3): 474-81. FI: 3,473 (Q1).

Emmanuele V, Garcia Cazorla A, Huang HB, Coku J, Dorado B, Cortes EP, Engelstad K, De Vivo DC, DiMauro S, Bonilla
E, Tanji K. Decreased hippocampal expression of calbindin D(28K) and cognitive impairment in MELAS. J Neurol Sci
2012; 317 (1-2): 29-34. FI: 2,353 (Q2).

Ferrer-Cortés X, Font A, Bujan N, Navarro-Sastre A, Matalonga L, Arranz JA, Riudor E, Del Toro M, Garcia Cazorla A,
Campistol J, Briones P, Ribes A, Tort F. Protein expression profiles in patients carrying NFU1 mutations. Contribution to
the pathophysiology of the disease. J Inherit Metab Dis 2012. FI: 3,577 (Q2).

Fons C, Rizzu P, Garcia Cazorla A, Martorell L, Ormazabal A, Artuch R, Campistol J, Fernandez Alvarez E. TITF-1 gene
mutation in a case of sporadic non-progressive chorea. Response to levodopa treatment. Brain Dev 2012; 34 (3): 255-
7. Fl: 2,119 (Q3).

Fons C, Campistol J, Panagiotakaki E, Giannotta M, Arzimanoglou A, Gobbi G, Neville B, Ebinger F, Nevsimalova S,
Laan L, Casaer P, Spiel G, Ninan M, Sange G, Artuch R, Schyns T, Vavassori R, Poncelin D. ENRAH Consortium. Al-
ternating hemiplegia of childhood: metabolic studies in the largest European series of patients. Eur J Paediatr Neurol
2012; 16 (1): 10-14. FI: 2,123 (Q2).

Garcia-Puig M, Fons-Estupina MC, Rives-Sola S, Berrueco-Moreno R, Cruz-Martinez O, Campistol J. Neurotoxicidad
por metotrexato en pacientes pediatricos. Descripcion de los sintomas clinicos y hallazgos neurorradiologicos. Rev
Neurologia 2012. 54: 712-718. FI: 0,652 (Q4).

Garcia Jiménez MC, Baldellou A, Garcia Silva MT, Dalmau Serra J, Garcia Cazorla A, Gémez Lopez L, Pedron C, Alon-
so O, Pefia L, Luz M, Martinez Pardo M, Lambruschini N. Estudio epidemioldgico de las enfermedades metabdlicas
con homocistinuria en Espafa. An Pediatr (Barc) 2012; 76 (3): 133-9. FI: 0,770 (Q4).

Grillo E, Villard L, Clarke A, Ben Zeev B, Pineda M, Bahi-Buisson N, Hryniewiecka A, Bienvenu T, Armstrong J, Martinez
AR, Mari F, Veneselli E, Russo S, Vignoli A, Pini G, Djuric M, Bisgaard AM, Mejaski V, Polgar N, Cogliati F, Ravn K, Pin-
taudi M, Melegh B, Craiu D, Djukic A, Renieri A. Rett networked database: an integrated clinical and genetic network
of Rett syndrome databases. Hum Mutat 2012; 33 (7): 1031-6. FI: 5,686 (Q1).

Gutiérrez Mata AP, Vilaseca MA, Capdevila Cirera A, Vidal Oller M, Alonso Colmenero |, Colome R, Lépez Sala A, Lam-
bruschini Ferri N, Gutierrez A, Gassio R, Artuch R, Campistol J. Evolucion neuroldgica, neuropsicolédgica y oftalmolo-
gica tras un afo de suplementacion con acido docosahexaenoico en pacientes fenilcetonuricos. Rev Neurol 2012; 55
(4): 200-6. FI: 0,652 (Q4).

Heinzen EL, Swoboda KJ, Hitomi Y, Gurrieri F, Nicole S, de Vries B, Tiziano FD, Fontaine B, Walley NM, Heavin S, Pa-
nagiotakaki E, European Alternating Hemiplegia of Childhood (AHC) Genetics Consortium, Nicole S, Gurrieri F, Neri G,
de Vries B, Koelewijn S, Kamphorst J, Geilenkirchen M, Pelzer N, Laan L, Haan J, Ferrari M, Van den Maagdenberg A,
Biobanca e Registro Clinico per I'Emiplegia Alternante (I.B.AHC) Consortium, Zucca C, Bassi MT, Franchini F, Vavassori
R, Giannotta M, Gobbi G, Granata T, Nardocci N, De Grandis E, Veneselli E, Stagnaro M, Gurrieri F, Neri G, Vigevano
F, European Network for Research on Alternating Hemiplegia (ENRAH) for Small and Medium-sized Enterpriese (SMEs)
Consortium, Panagiotakaki E, Oechsler C, Arzimanoglou A, Nicole S, Giannotta M, Gobbi G, Ninan M, Neville B, Ebin-
ger F, Fons C, Campistol J, Kemlink D, Nevsimalova S, Laan L, Peeters-Scholte C, Van den Maagdenberg A, Casaer P,
Casari G, Sange G, Spiel G, Boneschi FM, Zucca C, Bassi MT, Schyns T, Crawley F, Poncelin D, Vavassori R, Fiori S,
Abiusi E, Di Pietro L, Sweney MT, Newcomb TM, Viollet L, Huff C, Jorde LB, Reyna SP, Murphy KJ, Shianna KV, Gumbs
CE, Little L, Silver K, Ptacek LJ, Haan J, Ferrari MD, Bye AM, Herkes GK, Whitelaw CM, Webb D, Lynch BJ, Uldall P,
King MD, Scheffer IE, Neri G, Arzimanoglou A, van den Maagdenberg AM, Sisodiya SM, Mikati MA, Goldstein DB. De
novo mutations in ATP1A3 cause alternating hemiplegia of childhood. Nat Genet 2012; 44 (9): 1030-4. FI: 35,532 (Q1).
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g e Jiménez E, Ormazabal A, Serrano M, Ortez C, Artuch R, Garcia Cazorla A, Campistol J. Aminoacidos en liquido cefa-

g? lorraquideo y plasma: utilidad en el estudio de las enfermedades neuropediatricas. Rev Neurol 2012; 54 (7): 394-8. Fl:

, 0,652 (Q4).

- e Juan-Mateu J, Rodriguez MJ, Nascimento A, Jiménez-Mallebrera C, Gonzalez-Quereda L, Rivas E, Paradas C, Madru-

S ga M, Sanchez-Ayaso P, Jou C, Gonzalez-Mera L, Munell F, Roig-Quilis M, Rabasa M, Hernandez-Lain A, Diaz-Manera
J, Gallardo E, Pascual J, Verdura E, Colomer J, Baiget M, Olivé M, Gallano P. Prognostic value of X-chromosome inac-
tivation in sysmptomatic female carriers of dystrophinopaty. Orphanet J Rare Dis 2012; 4: 82. FI 5,993 (Q1).

15

e Kim J, Jiménez Mallebrera C, Foley AR, Fernandez Fuente M, Brown SC, Torelli S, Feng L, Sewry CA, Muntoni F. Flow
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Etiopatogenia y tratamiento
de los trastornos mentales graves

La esquizofrenia, el trastorno mental grave mas paradigmatico, afecta aproximadamente al 1% de la poblacién y es uno
de los trastornos mentales que provoca mas discapacidad: se ha estimado que los trastornos mentales graves afectan
al 2,8% de la poblacion. El grupo se dedica a la investigacion en torno a las personas que sufren enfermedades mentales
graves y esta formado por un equipo multidisciplinario (con miembros de los ambitos de la psiquiatria, la psicologia, la
enfermeria, la biologia, €l trabajo social, etc.). El area de estudio es amplia e integra desde factores de expresion génica
hasta intervenciones psicosociales. El grupo forma parte del CIBER de Salud Mental (CIBER-SAM), financiado por el
Instituto de Salud Carlos IIl.

Equipo investigador

Coordinadores Dra. Judith Usall y Dr. Josep Maria Haro

Investigadores/as José Angel Alda, Itziar Alonso, Susana Araya, Belén Arranz, Maria Elena Blanco,
Gildas Brebion, Anna Butjosa, Claudia Caprile, Emma Casas, Daniel Cruz, Montse
Dolz, Gemma Escartin, Gemma Escuder, Aida Farreny, Alexandrina Foix, Pablo Fuen-
tealba, Montserrat Fusté, Josep Maria Haro, Sergio Herrera, Elena Huerta, Raquel
Iniesta, Marcia Irazabal, Fernando Lacasa, Raquel Lépez, Maria Angeles Mairena,
Francisco Martinez, Josep Lluis Matali, Iria Meléndez, Alfonso Monje, Rubén Moreno,
Jordi Navarra, Christian Nufiez, Carla Obradors, Susana Ochoa, Beatriz Olaya, Trini
Pelaez, Jaume Perales, Maria Dolores Picouto, Raquel Pinacho, Belén Ramos, Mer-
cedes Roca, Ifigo Romero, Luis San, Bernardo Sanchez, Eduardo Serrano, Christian
Stephan-Otto, Judith Usall y Victoria Villalta

Estadistico Jaume Aguado
Técnicos/as de laboratorio Joel Garcia y Nuria Villalmanzo
Personal de soporte Jordan Bertsch y Maria Victoria Moneta

Estudiantes en practicas
grado Genética Gemma Riguelme

Colaboradores/as Marta Coromina, Jorge Cuevas, Maria Jose Escandell, Isidre Ferrer, Mar Garcia, Mer-
cedes Garcia, Grace Gill, Carla Jané, Guillermo Lépez, Jose Ramon Martin, Javier
Meana, Eva Miquel, Marta Pardo, Beatriz del Pino, Marta Puig, Stephanie Sammut,
Nuria Sebastian, Sarabel Solis, Salvador Soto, Charles Spence, Elsa Valdizan, Sonia
Vilamala y Judit Villén.

Lineas de investigacion

Bases clinicas, cognitivas y psicosociales de los trastornos mentales severos
Dra. Susana Ochoa

Evaluar las caracteristicas clinicas, psicosociales y neuropsicolégicas que presentan las personas con un trastorno men-
tal grave permitira identificar de forma mas adecuada las necesidades de tratamiento en cada uno de los casos.

Esta linea tiene como objetivo evaluar distintos aspectos clinicos, sociales y neuropsicolégicos, entre otros, de las per-
sonas que empiezan a mostrar los primeros episodios de trastorno mental grave. Por otro lado, para poder llevar a cabo
buenas evaluaciones en estos ambitos, es necesario disponer de instrumentos de medicion adecuados.

e Determinar las variables de funcionamiento clinico y social o neuropsicoldgicas que mas inciden en una peor evolucion
del trastorno con la intencién de poder prevenir el deterioro.

e Estudiar las diferencias clinicas, sociales y neuropsicoldgicas de los distintos trastornos mentales graves.

e Determinar los aspectos genéticos y bioldgicos implicados en los distintos subtipos clinicos.

e Disponer de instrumentos de medida adecuados para la evaluacion de las personas con un trastorno mental grave.
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Epidemiologia
Dr. Josep Maria Haro

El interés de la linea de investigacion es determinar el impacto (prevalencia y discapacidad) de las enfermedades men-
tales en la poblacion general y la atencion sanitaria que reciben las personas que las padecen. Los estudios epidemi-
oldgicos son necesarios para la planificacion y la gestion de los recursos, asi como para la evaluacion de la existencia
y el impacto de factores asociados a la posibilidad de sufrir un trastorno mental. Los diferentes proyectos de la linea se
centran tanto en poblacién adulta como en poblacién infantojuvenil, asi como en la tercera edad.

Determinar la prevalencia de las enfermedades mentales en poblacion adulta e infantojuvenil.

Estudiar las caracteristicas sociodemogréficas y los factores de riesgo asociados a las enfermedades mentales.
Analizar la forma en la que los servicios sanitarios atienden a las personas con problemas de salud mental.
Conocer el impacto de los problemas de salud mental en la calidad de vida y la discapacidad.

e Analizar la relacion entre envejecimiento y enfermedades neuropsiquiatricas.

Intervenciones en salud mental
Dra. Judith Usall

Los actuales tratamientos farmacolégicos y psicolégicos no son efectivos en todas las personas que padecen esquizo-
frenia. El grupo realiza ensayos clinicos sobre el tratamiento de la esquizofrenia resistente o con sintomas negativos pre-
dominantes, tanto farmacolégicos como psicolégicos. Se han llevado a cabo cuatro ensayos clinicos de forma indepen-
diente de la industria farmacéutica y con financiacion tanto publica como de fundaciones privadas (Stanley Foundation).
La psicofarmacologia sensible al género y al sexo también se tiene en cuenta en las investigaciones que se llevan a cabo.

Procesos basicos de percepcion, atencion y accion
Dr. Jordi Navarra

Esta linea de investigacion tiene por objeto describir determinados procesos perceptivos y de atencion normales y disfun-
cionales (por ejemplo, en la esquizofrenia). En concreto, se estudia cuales son los mecanismos cerebrales que permiten
(1) reducir la asincronia entre informacion sensorial (visual y auditiva, por ejemplo) sobre un determinado acontecimiento;
(2) codificar informacion sensorial de forma integrada o independiente; (3) seleccionar una lengua u otra segun el contex-
to, y (4) coordinar informacion sensorial y motriz durante la ejecucion de un movimiento.

e Describir las bases cognitivas y neurofisiologicas de la adaptacion a la asincronia entre sefiales de distintas modalida-
des sensoriales.

¢ Investigar los mecanismos de filtro e integracion de informacion sensorial en la esquizofrenia.

e Describir el papel de la percepcion de caras en la seleccion e inhibicion de lenguas en bilingles.

e Estudiar el rol de la integracion de informacion sensoriomotriz durante la ejecucion de movimientos en la fenilcetonuria.

Mas informacion: http://lab.jordinavarra.com/

Psiquiatria molecular
Dra. Belen Ramos

La investigacion tiene por objeto entender cémo los fallos moleculares en enfermedades mentales graves permiten el
desarrollo de alteraciones en el arbol dendritico que contribuyen a provocar defectos en la conectividad neuronal de
pacientes con esquizofrenia.

El patrén dendritico desempefia un papel importante en la transmision de la informacion al sistema nervioso, y en la pa-
tologia mental esta alterado. La hipdtesis del neurodesarrollo postula que determinadas anomalias durante el desarrollo
podrian ser responsables de fallos de conectividad y del consiguiente desencadenamiento de la enfermedad en el adulto.
No obstante, aun estamos lejos de poder entender los mecanismos patoldgicos. Se ha propuesto que cambios en la
expresion génica contribuyen al desarrollo y a la terapia de estas enfermedades. Estudios previos, incluidas nuestras pro-
pias investigaciones, sugieren que la desregulacion del factor de transcripcion Sp4, esencial en el desarrollo dendritico,
podria estar implicada, en parte, en la patogénesis y los mecanismos de accion terapéuticos de trastornos psiquiatricos
mediante el control del patron dendritico. Estamos explorando esta hipdtesis en cerebros humanos post mértem de
pacientes psiquiatricos, y lo estamos ampliando a otros reguladores transcripcionales aliin no determinados basandonos
en el andlisis a gran escala protedmica cuantitativa y de expresion génica. Ademas, esta linea de investigacion se apoya
también en el estudio del desarrollo dendritico en neuronas como modelo para entender los mecanismos patoldgicos
que llevan a arboles dendriticos aberrantes en enfermedades psiquiatricas y para comprobar si farmacos psicotrépicos
pueden modular los arboles dendriticos.
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¢ |dentificar nuevos reguladores transcripcionales y efectores celulares alterados en cerebros de enfermos con esqui-
zofrenia.

e Estudiar el factor de transcripcion Sp4 y nuevos factores en cerebros humanos post mértem de pacientes psiquiatricos
y Su asociaciéon con sintomatologia concreta.

e Estudiar el efecto de tratamientos farmacoldgicos y marcadores moleculares alterados en la enfermedad mental en el
desarrollo dendritico mediante silencio génico.

e |dentificar biomarcadores periféricos en primeros episodios psicoticos.

Trastornos mentales en la infancia y la adolescencia
Dr. Luis San

En las Ultimas décadas se ha producido un claro reconocimiento de la importancia de los trastornos mentales para los
pacientes y también para la sociedad.

Evidentemente, el objetivo final de la investigacion en psiquiatria infantojuvenil es mejorar la practica clinica. Asi pues, es
preciso incrementar la relacion entre estas dos perspectivas tanto para optimizar la practica cotidiana como para priorizar
una investigacion que responda a preguntas relevantes para la mejora de los diagnosticos y los tratamientos. Por ello hay
que promocionar la investigacion que incorpore diferentes disciplinas, tanto basicas como clinicas. De especial relevancia
son la neuropsicologia del desarrollo, la genética, la neuroimagen, la neurobiologia, la terapéutica, la epidemiologia y la
prevencion.

Proyectos

e An age-friendly city for a successful ageing. Fundacion Caixa d’Estalvis i Pensions de Barcelona. 2011-2013. IP: Josep
Maria Haro.

e Computational neuroscience (Ramon y Cajal). RYC-2010-05952. Ministerio de Ciencia e Innovacion. 2011-2016. IP:
Rubén Moreno.

e Construyendo el puzle de la esquizofrenia: nuevas dianas terapéuticas. 20946. Fundacion Caja Navarra. 2012. IP:
Belén Ramos.

e Control transcripcional de la morfologia de los érboles dendriticos en la patogenia y terapia de enfermedades neuropsi-
quiatricas. BFU2008-01103. Ministerio de Ciencia e Innovaciéon. 2008-2012. IP: Belén Ramos.

e COST - Time In Mental Activity: theoretical, behavioral, bioimaging and clinical perspectives (TIMELY). TD0904. Euro-
pean Commission. 2010-2014. IP: Jordi Navarra.

e COURAGE in Europe - COllaborative Research of AGEing in Europe. FP7-223071. European Commission. 2009-2012.
IP: Josep Maria Haro.

¢ Determinantes clinicos y neurobioldgicos de segundos episodios de esquizofrenia. Estudio longitudinal de primeros
episodios psicoticos. PI11/0134. Instituto de Salud Carlos Ill. 2012-2014. IP: Judith Usall.

¢ Diferencias clinicas, sociales y neuropsicoldgicas entre primeros episodios psicéticos y depresivos. Instituto de Salud
Carlos Il (FI08/00358). 2010-2012. IP: Josep Maria Haro.

e Drawing neuronal circuits without seeing them. PIRG08-GA-2010-276795. European Commission. 2011-2015. IP:
Rubén Moreno.

e Efectos de la intervencion en resolucion de problemas y flexibilidad cognitiva sobre la funcionalidad de enfermos con
trastorno bipolar. Beca Parque Sanitario Sant Joan de Déu. 1 afo. IP: Gemma Escartin Martin.

e Eficacia del entrenamiento metacognitivo (EMC) sobre los sintomas, la metacognicion y el funcionamiento social y
neuropsicoldgico en personas con psicosis de evolucion breve. PI11/01347. Instituto de Salud Carlos lll. 2012-2014.
IP: Susana Ochoa.

e Estado de salud, calidad de vida y bienestar de la poblacién espafiola de edad avanzada: un estudio epidemiolégico.
P109/1845. Instituto de Salud Carlos Ill. 2010-2012. IP: Josep Maria Haro.

e Estudio multicéntrico longitudinal sobre caracteristicas clinicas, cognitivas y de neuroimagen en nifios y adolescentes
con sindrome de riesgo de psicosis. PI11/02684. Instituto de Salud Carlos lll. 2012-2014. IP: Montse Dolz.
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Estudio de las alucinaciones desde un enfoque neurofuncional y cognitivo. PI10/02479. Instituto de Salud Carlos |Il.
2011-2013. IP: Gildas Brebion.

Grupo clinico asociado a la REDIAP (Red de Investigacion en Actividades Preventivas y Promocion de la Salud en
Atencion Primaria). RD06/0018/0016. Instituto de Salud Carlos Ill. 2007-2012. IP: Maria Elena Blanco.

Grupo de investigacion en trastornos mentales graves. 2009SGR1180. AGAUR. 2009-2013. IP: Josep Maria Haro.
Hacia un diagndstico objetivo del TDA/H. Fundaciéon Agrupacio Mutua. 2012-2013. IP: Jordi Navarra.

Hallucinations and source memory impairment in schizophrenia patients and non-clinical individuals. CP09/00292.
Instituto de Salud Carlos Ill. 2010-2016. IP: Gildas Brebion.

Mecanismos perceptivos de realineacion temporal (Ramoén y Cajal). RYC-2008-03672. Ministerio de Ciencia e Innova-
cién. 2008-2012. IP: Jordi Navarra.

Mecanismos perceptivos de realineacion temporal. PSI2009-12859. Ministerio de Ciencia e Innovacion (MICIIN). 2010-
2013. IP: Jordi Navarra.

Organizacion funcional de circuitos sinapticos en el sistema talamico-hipocampal. BFU2010-19146. Ministerio de
Ciencia e Innovacion. 2011-2013. IP: Pablo Fuentealba.

Patologies of the social brain: a neurofunctional approach to social disability in autism, paranoia and social anxiety.
090810. Fundacion La Maratd TV3. 2010-2013. IP: Victoria Villalta.

Prevalencia de los trastornos del suefio en nifios y adolescentes con diagndstico reciente de trastorno por déficit de
atencion con hiperactividad y su relacion con el metabolismo del hierro. PI11/02009. Instituto de Salud Carlos lll. 2012-
2014. IP: José Angel Alda.

Prondstico de uno a dos afios de los primeros episodios de trastornos mentales graves: diferencias entre mujeres y
hombres. 20280. Fundacion Caja Navarra. 2012. IP: Susana Ochoa.

Reorganizacion sinaptica del circuito amigdala-hipocampo durante estrés. PRI-PIBIN-2011-1086. Ministerio de Cien-
cia e Innovacion. 2012-2014. IP: Pablo Fuentealba.

RETICS Biobancos. Banco de Tejidos Neuroldgicos. RD09/0076/00104. Instituto de Salud Carlos lll. 2010-2013. IP:
Mercedes Roca.

School children mental health in Europe - SCMHE. 2006336. European Commission. 2008-2012. IP: Josep Maria
Haro.

Transcriptional control of dendritic arbors morphology in pathogeny and therapy of neuropsychiatric diseases. 209064.
European Commission. 2007-2012. IP: Belén Ramos.

Validacién de la escala de autopercepcion del estigma social «Link’s Perceived Devaluation and Discrimination Scale».
P108/90551. Instituto de Salud Carlos Ill. 2009-2012. IP: Francisco Martinez.

Ensayos clinicos y estudios observacionales

A 6-month double-blind, placebo-controlled study of efficacy of raloxifene as an adjuvant treatment for negative symp-
toms of schizophrenia in postmenopausal women. Stanley Foundation. 2011-2013. IP: Judith Usall.

Eficacia de quetiapina de liberacion prolongada versus placebo como terapia coadyuvante al tratamiento eutimizante
en el control de los sintomas. D1443L.00079. CIBERSAM. 2010-. IP: Belén Arranz.

Estudio de fase lllb, doble ciego, aleatorizado, controlado con farmaco activo y en grupos paralelos para comparar el
tiempo hasta la respuesta del dimesilato de lisdexanfetamina frente al clorhidrato de atomoxetina en nifios y adoles-
centes de 6 a 17 anos con trastorno por déficit de atencidn con hiperactividad (TDAH) que han presentado respuesta
inadecuada al tratamiento con metilfenidato. SPD489-317. 2011-. IP: José Angel Alda.

Estudio multicéntrico, aleatorizado, doble ciego, controlado, de dosis flexibles y grupos paralelos para evaluar la efica-
cia y la seguridad de la paliperidona. R076477-PSZ-3003. Jassen-Cilag. 2010-. IP: Bernardo Sanchez.
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Estudio observacional de cohortes prospectivo de pacientes con sintomas persistentes de esquizofrenia para describir
el curso y la carga de la enfermedad. MN28151. 2012. IP: Josep Maria Haro.

Estudio para evaluar el impacto de un programa psiooeducacionz;l para padres en adherencia al tratamiento farmaco-
l6gico en nifos con TDAH. B4Z-XM-0024. Lilly. 2009-. IP: José Angel Alda.

Estudio REINTEGRA (registro epidemioldgico para el andlisis del nivel de remision psicosocial y sintomatica e integra-
cion en la esquizofrenia). JAN-ESQ-2010-01. Janssen-Cilag. 2010-. IP: Belén Arranz.

Factores clinicos y neuropsicolégicos asociados a la respuesta a antipsicoticos de segunda generacion en nifios y
adolescentes diagnosticados de primer episodio del espectro esquizofrénico de inicio precoz. EC10-175. Ministerio
de Sanidad y Politica Social. 2011-2013. IP: Luis San.
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mental disorders in Spain: individual and societal-level estimates. Soc Psychiatry Psychiatry Epidemiol 2012; 47 (11):
1717-25. Fl: 2,696 (Q2).
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Enfermedades en la edad adulta
de origen fetal 0 en los primeros anos de vida

&u Research Foundation

Estudio de las bases bioldgicas de la repercusion de las anomalias, las enfermedades y los tratamientos de los nifos. En

24 concreto, se analizan la relacion entre el retraso del crecimiento y las alteraciones endocrino-metabdlicas, las consecuen-
cias futuras de las anomalias diagnosticadas prenatalmente y su prevencion, y el trasplante de ovario como método de
preservacion de la funcion ovarica. El grupo forma parte del CIBER de Diabetes y Enfermedades Metabdlicas Asociadas
(CIBEREDEM), financiado por el Instituto de Salud Carlos |Il.

1. Deteccion precoz de grupos de riesgo:

¢ |dentificar nuevos factores genéticos y ambientales que predispongan a una ausencia de recuperacion de peso y
talla posnatal en nifios con BPN. Cohorte de recién nacidos.

e |dentificar nuevos factores genéticos y ambientales que predispongan a una recuperacion rapida de peso y/o al
desarrollo de sobrepeso durante los primeros doce meses de vida. Genes candidatos: TNF, MCR4, entre otros.
Cohorte de recién nacidos.

e Detectar alteraciones precoces en el desarrollo psiconeurolégico en nifilos con BPN y su relacion con el tipo de ali-
mentacion recibida en los primeros meses de vida. Cohorte de recién nacidos.

e |dentificar marcadores precoces de riesgo cardiovascular y de inflamacion cronica en pacientes de edad pediatrica
y con antecedentes de BPN (adipoquinas: adiponectina total, adiponectina de alto peso molecular [HMW], visfatina,
osteocalcina, TNF, osteopontina, vaspina, grosor del diametro de cardétida) y su relacion con el desarrollo de adipo-
sidad total y visceral. Cohorte de escolares.

e Conocer la prevalencia de resistencia a la insulina y de sindrome metabdlico en pacientes con BPN en edad pedia-
trica. Cohorte de escolares.

e Conocer los efectos del tratamiento con hormona del crecimiento sobre los depdsitos de grasa subcutanea y visce-
ral en pacientes con BPN sin recuperacion de peso v talla posnatal. Cohorte de escolares.

2. Prevencion precoz de las alteraciones endocrino-metabdlicas asociadas a una recuperacion de peso posnatal rapida

y excesiva.

e |nstaurar medidas ambientales —fundamentalmente alimentarias— para evitar un aumento rapido de peso en los
primeros cuatro meses de vida. Este objetivo incluye la comparacion de los efectos de la lactancia materna y de
dos formulas isocaldricas comerciales (estandar y enriquecida con proteinas) sobre el patrén de crecimiento pos-
natal; la composicion corporal (medida con una técnica de absorciometria de doble energia [DXA] y grasa visceral
[ecografia y resonancia magnética)); la resistencia a la insulina (homeostatic model assessment), y los marcadores
de inflamacién crénica y de riesgo cardiovascular (adipoguinas).

e |nstaurar medidas terapéuticas preventivas —mediante la administracion de sensibilizantes a la insulina (metformi-
na)— encaminadas a evitar y/o modular las alteraciones endocrino-metabdlicas asociadas al crecimiento recupe-
rador posnatal, concretamente: la resistencia a la insulina, el exceso de grasa visceral de distribucion central, otras
alteraciones que conforman el sindrome metabdlico, como la hipertension, y las alteraciones del perfil lipidico y de
marcadores de inflamacién crénica, en nifios prepuberales con BPN y sin recuperacion espontanea de peso y talla
tratados con hormona del crecimiento.

Equipo investigador

Coordinadora Dra. Lourdes Ibafez

Investigadores/as Thais Agut, Ana Alarcon, Asteria Albert, Liuis Amat, Gemma Aragonés, José M? Boguna,
Cristina Boix, Miquel Borras, Laura Bosch, Sergi Cabre, Justo Callejo, Marta Camprubi,
Cristina Carrasco, Paula Casano, Montserrat Castanon, Marta Diaz, Rubén Diaz, Silvia
Ferrero, Alfredo Garcia-Alix, M? Dolores Gémez, Eduardo Gonzélez, Lourdes Ibariez,
Margarita Ibafiez, Isabel Iglesias, Martin Iriondo, Josep Jiménez-Chillaron, Lucas Krauel,
Josep M? Lailla, Maria Victoria Marcos, Isabel Mird, Lluis Morales, Julio Moreno, Marta Oli-
vares, Jordi Prat, Marta Ramon, Miriam Pérez, Pilar Poo, Ana Riverola, Juan Rodd, David
Rodriguez, Joan Sabria, Cristina Salvador, David Sanchez-Infantes, Nuria Sanz, Giorgia
Sebastiani, Xavier Tarrado, Marta Thié, Anna Torres, Marisa Torres, Antonio Vela

Investigadora predoctoral Thais Pentinat
Técnicos de laboratorio Judith Cebria y Deborah Martinez

Colaboradores Abel Lopez-Bermejo y Francis de Zegher
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Lineas de investigacion

Diabetes infantil
Dr. Rubén Diaz y Dr. Josep Jiménez-Chillaron

La hipdtesis del origen fetal de las enfermedades del adulto propone que un ambiente intrauterino adverso puede afec-
tar al crecimiento del feto a través de la introduccion de cambios permanentes de la expresion génica en células y/o
tejidos clave. Estos cambios persisten tras el nacimiento y pueden contribuir al desarrollo de enfermedades crénicas y
complejas tipicas del adulto, como la diabetes de tipo 2 o la obesidad. El objetivo de nuestro laboratorio es entender los
mecanismos moleculares que asocian la nutricion durante el desarrollo intrauterino con el riesgo de sufrir enfermedades
cronicas en el adulto, con especial interés en la diabetes y la obesidad.

Para entender los mecanismos moleculares subyacentes, en nuestro grupo se ha desarrollado un modelo experimental
de desnutricion fetal que recapitula el fenotipo metabdlico descrito en humanos: los ratones desnutridos en Utero tienen
bajo peso al nacer y desarrollan obesidad, intolerancia a la glucosa y diabetes a partir de los cuatro meses de vida.

e Estudiar el papel que tienen los mecanismos epigenéticos en el desarrollo de la diabetes de tipo 2 en un modelo ex-
perimental de retraso del crecimiento intrauterino.

e Estudiar el papel de los glucocorticoides en el mecanismo de programacion fetal de la diabetes y la obesidad del adulto.

e Estudiar el papel de la subnutricion en Utero y posnatal en pautas de memoria y aprendizaje en ratones jOvenes y ra-
tones adultos.

Estados fisioldgicos y patoldgicos en el recién nacido y consecuencias en el seguimiento evolutivo
Dr. Alfredo Garcia-Alix y Dr. Martin Iriondo

El potencial genético, el entorno fetal y las agresiones perinatales o durante el periodo neonatal pueden tener conse-
cuencias irreversibles en el desarrollo del individuo y ser el origen de dafos permanentes o enfermedades del adulto. El
estudio de los factores y las causas que influyen en las etapas intrauterina, perinatal y neonatal permitira avanzar en el
conocimiento de los condicionantes que pueden interferir en un desarrollo correcto. Asimismo, la investigacion en inter-
venciones terapéuticas en el periodo neonatal, junto con el seguimiento del nifio en riesgo de trastorno del desarrollo y
discapacidad, permitira implementar mejores tratamientos y estrategias preventivas.

La investigacion en esta linea de investigacion incluye cuatro areas principales:

¢ Prematuridad, cuidados del desarrollo y seguimiento.
e Crecimiento, nutricién y metabolismo.

¢ Neurobiologia neonatal.

e Cuidados criticos.

Estudio de las malformaciones congénitas y su tratamiento quirdrgico
Dra. Asteria Albert

Esta linea pretende mejorar la comprension, el plan terapéutico y los resultados, a corto y largo plazo, de la patologia
quirdrgica congénita.

Su vertiente clinica incluye:

¢ Malformaciones craneofaciales.

e Tratamiento minimamente invasivo.

e Anomalias uroldgicas.

e Patologia neonatal: hernia diafragmatica y enterocolitis necrotizante.

Su vertiente experimental incluye:

¢ Hernia diafragmatica: estudio experimental de las correlaciones entre el desarrollo anémalo del parénquima pulmonar y
el arbol arterial en un modelo en feto de conejo. Estudio de la respuesta pulmonar y vascular al tratamiento prenatal con
oclusion traqueal. Estudio del desarrollo del pulmoén contralateral a la hernia diafragmatica y a la hernia diafragmatica
tratada con oclusion traqueal fetal.

e Respuesta del individuo en crecimiento a la isquemia-reperfusion de intestino, rifidn y testiculo; efecto del tratamiento
con plasma rico en plaquetas (PRP).
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Medicina fetal: marcadores del bienestar fetal
Dr. Josep M. Lailla

Consideramos necesario profundizar en el estudio del estado del feto para poder valorarlo en cualquier momento de la
gestacion.

Disponemos de métodos que nos permiten conocer la situacion de bienestar, pero cuando estos nos indican que el feto
puede estar en una situacion de riesgo, no disponemos de pruebas diagndésticas precisas que cuantifiquen el estado fetal
para poder emitir un diagnéstico preciso y adecuar correctamente la conducta obstétrica.

Las principales sublineas de investigacion son:

¢ Riesgo de pérdida del bienestar fetal.
Parto pretérmino. Recién nacido prematuro.
Retraso del crecimiento fetal.

1. Estudio de marcadores en liquido amnidtico y sangre fetal para conocer el grado de afectacion fetal ante una situacion
de hipoxia.

2. Estudio de la vascularizacion y de la textura pulmonar para conocer el grado de maduracion pulmonar.

3. Estudio ecogréfico de la situacion y las dimensiones del cuello uterino para la prevencion del parto pretérmino.

4. Determinacion de los habitos nutricionales maternos y su influencia en los marcadores tumorales de tipo IGFBP y leptina
(colaboracion con la Universidad de Navarra).

5. Marcadores bioguimicos en suero materno de tipo VEGF y PLGF en la aparicién del crecimiento fetal restringido.

6. Estudios de indices Doppler en la hemodinamica materna, placentaria, umbilical y fetal, tanto en territorio arterial como
Venoso.

7. Valor diagndstico de la medicion de volimenes en ecografia tridimensional mediante el programa VOCAL.

8. Estudios de mosaicismos genéticos en placentas de fetos con crecimiento fetal restringido.

Retraso del crecimiento intrauterino y alteraciones
Dra. Lourdes Ibafiez

La restriccion del crecimiento fetal puede tener consecuencias irreversibles. El estudio de las diferentes etapas desde la
vida intrauterina hasta la adolescencia permitira avanzar en la prevencion de esta entidad y en el tratamiento y la preven-
cion de las complicaciones que de ella se deriven.

e Diagnéstico prenatal.

e Restriccion del crecimiento posnatal y prematuridad.

¢ Influencia de distintas aportaciones nutricionales en la recuperacion del crecimiento (catch-up) en los nifios con retraso
de crecimiento intrauterino, en los prematuros extremos y en modelos de experimentacion.

¢ Repercusiones endocrinolégicas y del desarrollo.

e Exploracion de nuevas estrategias terapéuticas en entidades pediatricas asociadas a resistencia a la insulina; utiliza-
ciéon de nuevos sensibilizantes de la insulina con accién sobre los mecanismos fisiopatolégicos responsables de las
alteraciones de la composicion corporal, la inflamacion crénica, la dislipemia, el hiperandrogenismo y alteraciones
gonadales asociadas.

e Exploracion de nuevos marcadores de riesgo de sindrome metabdlico, hiperinsulinismo y enfermedad cardiovascular
en ninos y adolescentes con bajo peso al nacer.

e Estudios de metabolémica en pacientes con hiperinsulinismo/sindrome metabdlico, y exploracién de modelos ani-
males y celulares para averiguar cudles son los mecanismos fisiopatoldgicos del bajo peso al nacer, el catch-up pos-
natal y el hiperinsulinismo resultante.

Trasplante de ovario
Dr. Justo Callejo

La mayoria de los linfomas y las leucemias de la infancia y la adolescencia, asi como una parte considerable de los tu-
mores solidos, tienen cura. Sin embargo, a menudo el precio que hay que pagar por lograr esa cura es la pérdida de la
funcién ovarica, sobre todo en el caso de nifias y adolescentes.

Actualmente, en el terreno experimental ya se ha conseguido una gestacion en una mujer a partir de un implante de tejido
ovarico previamente congelado. Lo mas importante es encontrar una solucion a la problematica que mas nos preocupa:
el mantenimiento de la fertilidad de la paciente oncoldgica joven.

Mantenimiento de la fertilidad de la paciente oncoldgica: mas del 70% de las mujeres jovenes afectas de un proceso
oncolégico quedaran libres de enfermedad, pero un porcentaje importante de estas veran afectada su fertilidad como
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consecuencia del tratamiento recibido (especialmente de la quimioterapia). También existen otras circunstancias, mas
excepcionales, en que la mujer joven puede ser tributaria de esta técnica.

Proyectos

e Analisis morfoldgico y funcional del implante de tejido ovarico tratado con células madre en ratas isogénicas. AFR10-
09. Hospital Sant Joan de Déu. 2011-2012. IP: Justo Callejo.

¢ Beca Bomberos 2012 Neonatos. Bomberos de la Generalitat de Cataluna. 2012-2015. IP: Isabel Iglesias.

e Contratos posdoctorales de perfeccionamiento Sara Borrell. Estudio experimental del efecto de la administracion de
dietas ricas en fibra sobre diferentes. Instituto de Salud Carlos lll (CD10/00234). 2011-2014. Beneficiario: David Sanc-
hez-Infantes. IP: Lourdes Ibafiez.

e Contrato post FSE (Rio Hortega) - Nuria Sanz. CM10/00094. Instituto de Salud Carlos Ill. 2011-2014. IP: Lourdes Ibafiez.

e Deteccion y prevencion de problemas cardiovasculares en nifios nacidos con bajo peso. 20947. Fundacion Caja Na-
varra. 2012. IP: Lourdes Ibanez.

e Determinantes genéticos del crecimiento prenatal y posnatal: asociacién con marcadores precoces de riesgo cardio-
vascular y sindrome metabodlico. PI11/02403. Instituto de Salud Carlos lll. 2012-2015. IP: Lourdes lbafiez.

e Estudio para determinar la idoneidad de la elaboracién de una guia practica clinica sobre la encefalopatia hipdxico-is-
quémica. Agencia de Informacioén, Evaluacion y Calidad en Salud (AIAQS). 2011-2012. IP: Alfredo Garcia Alix.

e Etinilestradiol + acetato de ciproterona versus pioglitazona + flutamida + metformina a dosis bajas en adolescentes
con hiperandrogenismo ovarico e hiperinsulinismo: efectos sobre parametros de inflamacion crénica, diabetes tipo 2y
riesgo cardiovascular. PI09/90444. Instituto de Salud Carlos Ill. 2010-2012. IP: Lourdes Ibafiez.

¢ Factores prondsticos de lesion cerebral en fetos con crecimiento intrauterino restringido precoz. PI11/02613. Instituto
de Salud Carlos lll. 2012-2014. IP: Antonio Vela.

e Factores prondsticos de lesiéon cerebral en fetos con crecimiento intrauterino restringido precoz. AFR11-08. Sant Joan
de Déu. 2011-2012. IP: M.2 Dolores Gémez.

¢ Herencia no gendmica de diabetes en un modelo murino de sobrenutricion neonatal: papel potencial de mecanismos
epigenéticos. CP11/00312. Instituto de Salud Carlos lll. 2012-2015. IP: José Carlos Jiménez.

e Infarto cerebral neonatal: una investigacion multidisciplinaria sobre factores patogénicos, nuevos indicadores diagnodsti-
cos y pronosticos, e impacto sobre el neurodesarrollo y la calidad de vida. PI08/1366. Instituto de Salud Carlos IIl.
2009-2012. IP: Alfredo Garcia Alix.

¢ Influencia del perfil de &cidos grasos eritrocitarios, como marcador de la ingesta de lipidos materna, sobre el crecimien-
to posnatal y el patrén de adipoquinas en recién nacidos con bajo peso y con peso adecuado para la edad gestacional.
AFR00026. 2012. Hospital Sant Joan de Déu. IP: Nuria Sanz.

e Influencia del apoyo nutricional posnatal en el metiloma del prematuro extremo. Asociacion Espafiola de Pediatria.
2011-2013. IP: Isabel Iglesias.

¢ Influencia del tipo de alimentacion en etapas precoces de la vida sobre el riesgo cardiovascular futuro y el desarrollo
psiconeuroldgico en recién nacidos con retraso del crecimiento intrauterino. PI08/0443. Instituto de Salud Carlos lI.
Fondo de Investigacion Sanitaria. 2009-2013. IP: Lourdes Ibafiez.

e Insulina y leptina, ¢cual es su papel en los trastornos del hipocampo por restriccién de crecimiento intrauterino? Fun-
dacion Agrupacié Muatua. 2011-2012. IP: Marta Camprubi.

e La nutriciéon perinatal en machos programa la expresion de genes lipogénicos en su descendencia mediante meca-
nismos epigenéticos. BFU2011-29739. Ministerio de Ciencia e Innovacion. 2012-2014. IP: Josep Jiménez-Chillarén.

e | os recién nacidos muy pequefios: estudio molecular sobre el crecimiento fetal. 20949. Fundacion Caja Navarra. 2012.
IP: Isabel Iglesias.

¢ Mouse model for the study of non-genomic inheritance of diabetes. European Foundation for the Study of Diabetes.
2010-2012. IP: Josep Jiménez-Chillarén.

e Prematuridad y metabolismo de la glucosa. Papel del gen con huella ZAC1. Merck Serono Research Funds. Fundacion
Salud 2000. 2009-2012. IP: Isabel Iglesias.
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% ¢ Red de Salud Materno-infantil y del Desarrollo (SAMID). RD08/0072/0031. 2009-2013. Instituto de Salud Carlos |Il.
8 IP: Josep M. Lailla.

: e SGR 2009. Grupo de investigacion reconocido por la Generalitat de Cataluna. Grupo: Repercusion de las alteraciones
- prenatales y perinatales en el desarrollo posnatal. 2009SGR828. AGAUR. 2009-2013. IP: Lourdes Ibafiez.

7’ e SGR 2009. Grupo de investigacion reconocido por la Generalitat de Catalufia. Grupo: Diabetes experimental.

2009SGR407. AGAUR. 2009-2013. IP: Josep Jiménez-Chillarén.

28 e Valor diagndstico y prondstico sobre el resultado perinatal del estudio del funcionalismo cardiaco y su asociacion con

marcadores de dafio celular miocardico y disfuncion cardiaca en sangre de corddn en fetos con retraso de crecimiento
intrauterino. PI09/0661. Instituto de Salud Carlos Ill. 2010-2012. IP: Josep M. Lailla.

e \aloracion de la exposicion prenatal a antidepresivos y ansioliticos mediante su determinacion en matrices bioldgicas
alternativas. P111/02590. Instituto de Salud Carlos lll. 2012-2014. IP: M.2 Dolores Gomez.

Ensayos clinicos y estudios observacionales

e Base de datos del foro europeo de Increlex (mecasermina [derivada del ADNr] inyectable) en el retraso del crecimi-
ento: registro de pacientes europeos para vigilar la eficacia y la seguridad a largo plazo de Increlex. Eu-IGFD. IPS-
MEC-2008-01. Ipsen Pharma. 2009-. IP: Rubén Diaz.

¢ Disfunciones uroginecoldgicas en mujeres con prolapso genital quirdrgico. Impacto de la cirugia vaginal en la incon-
tinencia urinaria de esfuerzo. VH-1-12. 2012. IP: Lluis Amat.

e Dosis Unica de dexametasona y/o lavado broncoalveolar con surfactante diluido en el tratamiento del sindrome de
aspiracion meconial grave. HCSAMO05. Hospital Clinico y Provincial de Barcelona. 2007-. IP: Julio Moreno.

e Efectos endocrino-metabdlicos y sobre la adiposidad visceral de la administracion de metformina en nifios prepubera-
les con bajo peso al nacer para la edad gestacional, recuperacion posnatal espontanea de peso y talla, y marcadores
de riesgo para el sindrome metabdlico. EC08/00160. Instituto de Salud Carlos lll. 2009-2013. IP: Lourdes Ibafez.

e Efectos sobre marcadores de riesgo cardiovascular de la adicion de metformina al tratamiento con hormona del creci-
miento en pacientes prepuberales con antecedentes de bajo peso al nacer para la edad gestacional y sin recuperacion
de talla posnatal. TRA-131. Ministerio de Sanidad y Politica Social. 2010-2013. IP: Paula Casano.

e Ensayo clinico de fase Il, aleatorizado, con grupos paralelos, controlado con placebo y doble ciego para evaluar la segu-
ridad y eficacia de la suplementacion dietética con triptéfano en la reduccion del peso y sus efectos neuropsicolégicos
en adolescentes con obesidad. EC10/148. Ministerio de Sanidad y Politica Social. 2011-2013. IP: Marta Ramon Krauel.

¢ Ensayo clinico prospectivo abierto, aleatorizado, con dos grupos de pacientes para evaluar la eficacia y la seguridad de
la combinacion de etinilestradiol o levonorgestrel versus la combinacion de pioglitazona, espironolactona y metformina
a dosis bajas en adolescentes con hiperandrogenismo ovarico e hiperinsulinismo: efectos sobre la funcién ovulatoria,
parametros de inflamacion cronica, marcadores de riesgo cardiovascular y de desarrollo de diabetes de tipo 2. 2012-
004100-35; 2012-2014. IP: Lourdes Ibafiez.

e Estudio piloto de los efectos de la hormona del crecimiento sobre la adiposidad corporal y la grasa visceral en ninos
con bajo peso al nacer para la edad gestacional. Pfizer. SMT-11G-19. 2009-2013. IP: Lourdes Ibafiez.

e Estudio retrospectivo sobre la influencia de la edad de inicio del tratamiento con GH en el aumento de talla en nifios
nacidos PEG. A6281310. 2012. IP: Lourdes Ibafiez.

Estudio abierto, prospectivo, de tres afios de duracion, para evaluar la eficacia, la seguridad y la tolerabilidad clinica
de la atorvastatina en niflos y adolescentes con hipercolesterolemia familiar heterocigoética. A2581173. Pfizer. 2009-.
IP: Rafael Jiménez.

e Estudio cooperativo internacional del crecimiento. IPS-SOM-2007-03. Ipsen Pharma. 2007-. IP: Rubén Diaz.

Estudio del efecto de la suplementacion con oligosacaridos en el desarrollo inmunolégico del lactante y la prevencion
de enfermedades alérgicas. EAR-007036-61. Laboratorios Ordesa. 2005-. IP: Rafael Jiménez.

Estudio en fase 1/2a, aleatorizado, doble ciego, controlado con placebo, del aumento de la dosis para evaluar la se-
guridad, la tolerabilidad, la inmunogenicidad y la diseminacion del virus de la vacuna de MEDI-534, una vacuna viva
atenuada de administracion intranasal contra el virus respiratorio sincitial (VSS) y el virus parainfluenza del tipo r (VP13),
en nifios sanos de 6 a 24 meses y en lactantes de 2 meses. Mi-CP178. 209-. IP: Ana Alarcon.
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G§ e Estudio internacional de genética y neuroendocrinologia de la talla baja. BOR-EW-GDFC. Lilly. 2007-. IP: Rubén Diaz.
[0
C,C e Estudio retrospectivo sobre la influencia de la edad de inicio del tratamiento con GH en el aumento de talla en nifios
- nacidos PEG. A6281310. 2012. IP: Lourdes lbafiez.
S e Heparina de bajo peso molecular (hbpm) para la prevencion de complicaciones derivadas de la insuficiencia placen-
: taria en las pacientes de riesgo sin trombofilia: estudio multicéntrico aleatorizado. EC10-147. Ministerio de Sanidad y
Politica Social. 2011-2013. IP: M.2 Dolores Gomez.
29 ¢ Infant manifestations of adult obesity susceptibility genotypes. 2012. European Society for Paediatric Endocrinology

Research Unit Grant. Colaboracion con la Universidad de Cambridge (Reino Unido) y el INSERM (Francia). IP: Ken Ong,
Cambridge, Reino Unido.

e Reanimacion del recién nacido de bajo peso extremo mediante un sistema de monitorizacion integral: estudio de la
influencia de la fraccion inspiratoria de oxigeno. REOX. 2010-. IP: Marta Thid.

¢ Sulfato de magnesio en pauta continua versus discontinua en la conducta expectante de la preeclampsia grave: en-
sayo clinico aleatorizado. EC11-375. Ministerio de Sanidad y Politica Social. 2012-2013. IP: Joan Sabria.

e Suplemento dietético para el tratamiento de la obesidad. Laboratorios Ordesa. 2007-. IP: Rafael Jiménez.

Publicaciones

e De Zegher F, Diaz M, Sebastiani G, Martin Ancel A, Sanchez Infantes D, Lopez Bermejo A, Ibafiez L. Abundance of
circulating preadipocyte factor-1 in early life. Diabetes Care 2012; 35 (4): 848-9. Fl: 8,087 (Q1).

e De Zegher F, Sebastiani G, Diaz M, Sanchez-Infantes D, Lopez-Bermejo A, Ibafez L. Body composition and circulating
high-molecular-weight adiponectin and IGF-I in infants born small for gestational age: breast- versus formula-feeding.
Diabetes 2012. 61: 1969-1973. FI: 8,286(Q1).

e Diaz M, Bassols J, Lépez Bermejo A, Gdmez Roig MD, De Zegher F, Ibafez L. Placental Expression of Peroxisome
Proliferator-Activated Receptor (PPAR ): Relation to Placental and Fetal Growth. J Clin Endocrinol Metabol 2012; 97
(8): E1468-72. Fl: 5,967 (Q1).

e Diaz M, Chacon MR, Lopez Bermejo A, Maymé E, Salvador C, Vendrell J, De Zegher F, Ibafez L. Ethinyl Estradi-
ol-Cyproterone Acetate Versus Low-Dose Pioglitazone-Flutamide-Metformin for Adolescent Girls with Androgen Ex-
cess: Divergent Effects on CD163, TWEAK Receptor, ANGPTL4, and LEPTIN Expression in Subcutaneous Adipose
Tissue. J Clin Endocrinol Metab 2012; 97 (10): 3630-8. Fl: 5,967 (Q1).

¢ Diez |, De Arriba A, Bosch J, Cabanas P, Gallego E, Martinez-Aedo MJ, Rial JM, Rodriguez Dehlia AC, Cariete R, Ibafnez
L. Pautas para el seguimiento clinico del nifio pequefio para la edad gestacional. An Pediatr (Barc) 2012; 76 (2): e1-€e7.
Fl: 0,770 (Q4).

e Garcia Aparicio L, Rodé J, Krauel L, Palazén P, Martin O, Rib6 JM. High pressure balloon dilation of the ureterovesical
junction-first line approach to treat primary obstructive megaureter? J Urol 2012; 187 (5): 1834-8. FI: 3,746 (Q1).

e Grynnerup A, Sanchez Fernandez |, Calzada J, Deya A, Muchart J, Garcia Alix A. A severe valproate overdose with
complete recovery in a newborn. J Child Neurol 2012; 27 (8): 1072-6. FI: 1,748 (Q2).

e Heyn H, Li N, Ferreira HJ, Moran S, Pisano DG, Gomez A, Diez J, Sanchez-Mut JV, Setien F, Carmona FJ, Puca AA,
Sayols S, Pujana MA, Serra-Musach J, Iglesias-Platas |, Formiga F, Fernandez AF, Fraga MF, Heath SC, Valencia A,
Gut IG, Wang J, Esteller M. Distinct DNA methylomes of newborns and centenarians. Proc Natl Acad Sci U S A. 2012;
109 (26):10522-7. FI: 9,681 (Q1).

e |glesias |, Del Rio R, Rodriguez X, Pedrini M, Rebollo M, Iriondo M. Two New Cases of Idiopathic Arterial Calcification in
the Newborn: Watch Out for Lineal Calcifications in Plain Radiographs. J Pediatr 2012; 161 (4): 767-767 el. Fl: 4,115
Q1).

e |glesias Platas |, Martin Truijillo A, Cirillo D, Court F, Guillaumet A, Camprubi C, Bourchis D, Hata K, Feil R, Tartaglia
G, Arnaud P, Monk D. Characterization of Novel Paternal ncRNAs at the Plagl1 Locus, Including Hymai, Predicted to
Interact with Regulators of Active Chromatin. PLoS One 2012; 7 (6): €38907. FI: 4,092 (Q1).

e Jiménez-Chillarén JC, Diaz R, Martinez D, Pentinat T, Ramoén-Krauel M, Ribé S, Plésch T. The role of nutrition on epi-
genetic modifications and their implications on health. Biochimie 2012. 94: 2242-2263. Fl: 3,022(Q2).
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Ledn M, Muchart J, Garcia Alix A. Hipoplasia adenohipofisiaria congénita aislada. An Pediatr (Barc) 2012; 76 (3): 165-6.
FI: 0,770 (Q4).

Marin S, Casano P, Villarreal N, Sebastiani G, Pinillos S, Pérez Duefias B, Hwa V, Rosenfeld RG, Ibafiez L. Triple A syn-
drome in a patient with genetic growth hormone insensitivity: phenotypic effects of two genetic disorders. Horm Res
Paediatr 2012; 77 (1): 63-8. Fl: 1,571 (Q2).

Martinez Biarge M, Madero R, Gonzélez A, Quero J, Garcia Alix A. Perinatal morbidity and risk of hypoxic-ischemic
encephalopathy associated with intrapartum sentinel events. Am J Obstet Gynecol 2012; 206 (2): 148e1-e7. Fl: 3,468
Q1).

Martinez-Franco E, Amat-Tardiu L, Rodriguez-Mias N, Cortés-Laguna L, Lailla-Vicens JM. Surgical treatment of vaginal
prolapse with Prolift® mesh in patients with risk of recurrence. Arch Esp Urol 2012. 65: 616-622.

Osiniri |, Sitjar C, Soriano P, Prats A, Casas C, Mayol L, De Zegher F, Ibahez L, Bassols J, Lopez Bermejo A. Carotid
intima-media thickness at 7 years of age: relationship to C-reactive protein rather than adiposity. J Pediatr 2012; 160
(2): 276-280. FI: 4,115 (Q1).

Palazon P, Garcia-Aparicio L, Krauel L, Tarrado X, Garcia-Nufez B, Martin O, Rodé J, Ribd JM. Pieloplastia Ander-
son-Hynes en menores de 2 afios. ¢Es la laparoscopia la técnica de eleccion?. Cir Pediatr 2012. 25: 24-27.

Pastora N, Peralta J, Canal-Fontcuberta |, Grabowska A, Pulido JS, Abelairas J, Armada F, Garcia-Alix A. Microcepha-
ly-lymphedema-chorioretinal displasia associated with pachymicrogyria and atrophy of the cerebellar vermis: an inte-
gration of brain-ocular migration disorders. Ophthalmic Genet. 2012; 33 (2): 116-8. Fl: 0,926 (Q3).

Pertierra Cortada A, Moreno Hernando J, Mayol Gomez J, Garcia-Alix MC, Agut Quijano T. Oxigenacion por membrana
extracorpdérea neonatal: 9 afos de experiencia. Cir Pediatr 2012. 25: 69-74.

Prats A, Puig T, Sitjar C, Mas M, Grau P, Soriano P, Montesinos M, Diaz M, De Zegher F, Ibafiez L, Bassols J, Lopez
Bermejo A. Soluble fatty acid synthase relates to bone biomarkers in prepubertal children. Osteoporos Int 2012; 23 (7):
2053-8. Fl: 4,580 (Q1).

Prats A, Sitjar C, Ribot R, Calvo M, Clausell N, Soler M, Soriano P, Osiniri |, Ros M, Bassols J, De Zegher F, Ibafez L,
Lopez Bermejo A. Relative hypoadiponectinemia, insulin resistance, and increased visceral fat in euthyroid prepubertal
girls with low-normal serum free thyroxine. Obesity 2012; 20 (7): 1455-61. Fl: 4,284 (Q1).

Radford EG, Isganaitis E, Jiménez Chillarén J, Schroeder J, Molla M, Andrews S, Didier N, Charalambous M, McEwen
K, Marazzi G, Sassoon D, Patti ME, Ferguson AC. An Unbiased assessment of the role of imprinted genes in an inter-
generational model of developmental programming. PLos Genet 2012; 8 (4): e1002605. FI: 8,694 (Q1).

Sabria J, Comas C, Barcelo-Vidal C, Garcia-Posada R, Echevarria M, Gémez Roig MD, Borrell A. Updated Reference
Ranges for the Ductus Venosus Pulsatility Index at 11-13 Weeks. Fetal Diagn Ther 2012; 32 (4): 271-6. FI: 1,048 (Q4).

Sanz Marcos N, Turdn Vifas A, Ibanez Toda L. Sindrome de Klinefelter de presentacion atipica. An Pediatr (Barc) 2012.
Fl: 0,770 (Q4).

Sebastiani G, Diaz M, Lopez Bermejo A, Arranz A, De Zegher F, Ibéfiez L. Circulating follistatin in the human foetus at
term birth. Pediatr Obes 2012; 7 (1): 39-43. FI: 2,986 (Q1).

Tenorio V, Alarcon A, Garcia Alix A, Arca G, Camprubi M, Agut T, Figueras J. Hipotermia cerebral moderada en la en-
cefalopatia hipdxico-isquémica: experiencia en el primer afio de su puesta en marcha. An Pediatr (Barc) 2012; 77 (2):
88-97. FI: 0,770 (Q4).

Van Mieghem T, Cruz Martinez R, Allegaert K, Dekoninck P, Castandn M, Sandaite |, Claus F, Devlieger R, Gratacos E,
Deprest J. Outcome of fetuses with congenital diaphragmatic hernia and associated intrafetal fluid effusions managed
in the era of fetal surgery. Ultrasound Obstet Gynecol 2012; 39 (1): 50-5. Fl: 3,007 (Q1).

Vanky E, De Zegher F, Diaz M, Ibafez L, Carlsen SM. On metformin’s potential to prevent preterm delivery in women with
polycystic ovary syndrome - an epi-analysis. Acta Obstet Gynecol Scand 2012; 91 (12): 1460-1464. FI: 1,771 (Q2).

Redes

Centro de Investigacion Biomédica en Red de Diabetes y Enfermedades Metabdlicas Asociadas (CIBERDEM). Minis-
terio de Economia y Competitividad. Instituto de Salud Carlos IIl.
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Enfermedades infecciosas vy respuesta
inflamatoria sistémica en pediatria

El grupo de investigacion en enfermedades infecciosas esta orientado al estudio de los aspectos clinicos, moleculares
y epidemiolégicos de las principales enfermedades infecciosas pediatricas, incluidas las enfermedades prevenibles con
vacunas (como la enfermedad neumocdcica o la infecciéon por papilomavirus) y las infecciones de transmisién vertical
(como el VIH-1 o la hepatitis C). El interés del grupo se centra asimismo en el diagnéstico precoz y la identificacion de las
enfermedades infecciosas mediante métodos moleculares. El caracter multidisciplinario de los componentes del grupo
de investigacion permite el estudio global de las infecciones en nuestros pacientes.

Equipo investigador

Coordinadores Dra. Carmen Mufoz-Almagro y Dra. Claudia Fortuny

Investigadores/as Laia Alsina, Montse Alvaro, Eva del Amo, Jordi Antén, Rosa Bou, Pedro Brotons, Olga
Dominguez, Mariona Fernandez, Claudia Fortuny, Victoria Fumadd, Juan José Gar-
cia-Garcia, Eva Gargallo, Amadeu Gené, Maite Giner, Susanna Hernandez, Melania
Inigo, Rosa Jiménez-Feijoo, lolanda Jordan, Teresa Juncosa, Cristian Launes, Jaime
Lozano, M?® Anunciacién Martin, Carmen Mufioz-Almagro, Antoni Noguera, Ana Ma-
ria Plaza, Ménica Piquer, Silvia Ricart, Palmira Santin, Laura Selva, Viceng Torrente,
Mireya Urrea y Asuncion Vicente

Técnicas de soporte Cristina Esteva y Nuria Cabrerizo

Colaboradores/as Joan Calzada, Estibaliz Iglesias, Alain-Michel Boudet, Alain Moren y Judith Sanchez

Lineas de investigacion

Vigilancia epidemiologica molecular de las enfermedades prevenibles con vacunas
Dra. Carmen Murioz-Almagro

El primer contacto de la especie humana con numerosos microorganismos se produce en la infancia, cuando el nifio no
ha sido infectado y no ha desarrollado la enfermedad. La vacunacion en edades tempranas de la vida ha demostrado
ser una herramienta eficaz en la lucha contra las enfermedades infecciosas. Para evaluar las mejores estrategias de
vacunacion en una poblacién concreta es fundamental una buena caracterizacién molecular de los microorganismos
circulantes en dicha comunidad, dado que los microorganismos se diversifican genéticamente para adaptarse lo mejor
posible a un medio concreto. Actualmente, la linea mas activa del grupo es la vigilancia epidemioldgica molecular de
la enfermedad neumocdcica. Desde finales de los afos ochenta se estudia la evolucion de los serotipos y clones de
neumococo productor de la enfermedad invasiva en nuestra poblacion y desde 2008 se ha incorporado al estudio la
vigilancia de la poblacién infantil de Sierra Leona, aplicando técnicas innovadoras de diagndstico vy tipificacion capsular
por métodos moleculares.

VIH

Dra. Claudia Fortuny

Estudio de los factores asociados a las infecciones de transmision vertical, con especial referencia a la infeccion por VIH:
seguimiento a largo plazo de pacientes sanos expuestos a VIH y a farmacos antirretrovirales para definir si la exposicion

en las épocas gestacional y neonatal a estos farmacos afecta de alguna forma al desarrollo neurolégico o pondoestatural,
si se asocian a carcinogénesis, o si son factor de riesgo para otras patologias.

Respuesta inflamatoria sistémica en la edad pediatrica
Dr. Jordi Anton

Investigacion de los mecanismos inmunoldgicos en los siguientes grupos de enfermedades: inmunodeficiencias con-
génitas, inmunodeficiencias secundarias, enfermedades autoinmunes y enfermedades alérgicas. En concreto, se han



memoria

2L Research Foundation

32

iniciado estudios de respuesta inflamatoria en enfermedad neumocécica invasiva grave, de andlisis de fenotipos y
genotipos de la inmunodeficiencia comun variable y de analisis de las vias de sefializacion de los receptores de tipo
Toll en enfermedades inflamatorias hereditarias y no hereditarias.

Proyectos

e Analisis de las vias de sefalizacion Toll/ll-1 receptor (TIR), NOD-like receptor (NLR) y NF-kB en las formas hereditarias
y no hereditarias de las enfermedades autoinflamatorias: valoracion de su utilidad clinica como pruebas predictivas de
respuesta a terapias bioldgicas. Instituto de Salud Carlos lIl. 2010-2012. IP: Jordi Antén.

e Ayudas predoctorales de formacion en investigacion en salud. Instituto de Salud Carlos Il (FI11/00720). 2011-2014.
Beneficiaria: Eva del Amo Moran. IP: Carmen Mufoz-Almagro.

e Assessing the impact of vaccination with conjugate vaccines on the epidemiology of the invasive pneumococcal dise-
ase in Europe. European Centre for Disease Control. 2012-. IP: Alain Moren. Investigadora: Carmen Mufioz-Almagro.

e Assessment of the mariPOC multianalizer for the detection of 8 respiratory viruses and Streptococcus pneumoniae.
Laboratorios Leti. 2012. IP: Carmen Mufoz-Almagro.

e Contratacion de técnicos de apoyo a la investigacion en el Sistema Nacional de Salud. Instituto de Salud Carlos |Il.
2012-2015. IP: Cristina Esteva.

e Correlacion entre el fenotipo clinico e inmunolégico de los pacientes pediatricos afectos de inmunodeficiencia variable
comun. Sociedad Espafiola de Inmunologia Clinica, Alergia y Asma Pediatrica. 2012-2014. IP: Ménica Piquer.

¢ Deteccion y serotipificacion de S. pneumoniae mediante el uso de muestras de sangre seca en papel de filtro o dri-
ed-blood spot (DBS) en los paises en vias de desarrollo. LS081288. AGAUR. 2012-2013. IP: Carmen Mufioz-Almagro.

e Efectividad de la vacuna 13-valente en la prevencion de la enfermedad neumocécica invasiva. Estudio de casos y
controles. PI11/02081. Instituto de Salud Carlos lll. 2012-2014. IP: Juan José Garcia-Garcia.

e Estudio de costes econdmicos de la neumonia neumocécica. Caixa d’Estalvis i Pensions de Barcelona, “la Caixa”.
2011-2012. IP: Pedro Brotons.

e Estudio sobre el impacto de las pruebas de diagndstico rapido en la evaluacion y el manejo del lactante de 0 a 90
dias con fiebre sin foco. Agencia de Evaluacion de Tecnologia e Investigacion Médica. 2010-2012. IP: Carlos Luaces.

e Importancia de la transmision de la tos ferina en casa entre los adolescentes y los adultos. Fondo de Investigacion
Sanitaria. 2012-2014. IP: Pere Godoy.

¢ Incidencia de mutaciones somaticas del gen NLRP3 en pacientes con diagnéstico clinico compatible con sindromes
periddicos asociados a la criopirina. Sociedad Catalana de Reumatologia. Academia de Ciencias Médicas y de la Salud
de Cataluna y de Baleares. 2012-2014. IP: Jordi Anton.

¢ Influencia de la deficiencia de MBL (mannose-binding lectin) en la enfermedad neumocdcica invasiva y asociacion con
los diferentes serotipos en poblacion adulta e infantil. P110/02058. Instituto de Salud Carlos Ill. 2011-2013. IP: Carmen
Munoz-Almagro.

e Interbio: the promotion of innovation and the setting up of long lasting cooperative networks in the technology field.
INTERREG IVB South West Europe. 2011-2012. IP: Alain-Michel Boudet. Investigadora: Carmen Mufioz-Almagro.

e International Childhood ARthritis GEnetics (INCHARGE) Consortium: A genome wide association study of childhood
arthritis. P1/06/0241. Arthritis Research Campaign. 2011-. IP: Jordi Antén.

e Intensificacion para la actividad asistencial. Fundacion Godia. 2012-2013. IP: Carmen Mufoz-Almagro.

¢ |nvestigacion sobre la enfermedad neumocdcica y otros virus respiratorios, unas de las grandes causas de mortalidad
infantil en los paises en vias de desarrollo. 22264. Fundacion Caja Navarra. 2012. IP: Carmen Mufioz-Almagro.

e Laboratorio de referencia para la vigilancia epidemiolégica molecular de la enfermedad meningocécica. Generalitat de
Catalufia. 2011-2012. IP: Carmen Mufioz-Almagro.
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Investigacion e innovacion en cirugia

Este grupo se dedica a la investigacion en enfermedades en la que el tratamiento quirlrgico esta presente en algun mo-
mento del proceso asistencial. El grupo, por su caracter multidisciplinario, esta formado por un equipo de personas de
distintos ambitos de la medicina, coordinadas en las distintas areas de interés de la investigacion del grupo (especialistas
en cirugia general y digestiva, traumatologia, ginecologia, urologia, diagnéstico por la imagen, endocrinologia y nutricion,
entre otros). El area de estudio del grupo es amplia e integra factores fisiopatoldgicos, de epidemiologia, de estudio de
factores de riesgo y de analisis critico de los diferentes aspectos de la terapéutica quirdrgica.

Equipo investigador

Coordinador Dr. David Parés

Investigadores/as Rosa Cambra, Manera Carreras, Juan Castellanos, Josep M Casulleras, Isaac Cebre-
cos, Manuel Céspedes, Jordi Comajuncosas, Raul de Diego, Enric Dominguez, Laia
Estalella, Lluis Font, Josep-Ramoén Céspedes, Laura Garcia, Andres E. Gerding, Pere
Gris, Judit Hermoso, Oscar Izquierdo, Jaime Jimeno, Carlos Jordan, José Manuel Le-
desma, José Luis Lépez-Negre, Montserrat Margarit, Eva Martinez-Franco, Gabriela
Monroy, Rolando Orbeal, David Parés, Nuria Rojo, Sergi Romero, Ana Sanchez, Joan
Urgellés y Helena Vallverdu

Lineas de investigacion

Patologia funcional del aparato digestivo y de la pared abdominal
Dr. David Parés
Los estudios realizados se centran en trastornos funcionales del habito defecatorio (incontinencia fecal), en patologia

anorrectal benigna (hemorroides, fistula anal, fisura anal) y su diagnéstico con ecografia endoanal 3D, asi como en as-
pectos clinicos y de calidad de vida en la hernia inguinal.

Estudio de las enfermedades hepatobiliares, del sistema endocrino y de la mama
Dr. Jaime Jimeno
La mayoria de los estudios de esta linea se centran en los aspectos de la calidad asistencial en la colecistectomia lapa-

roscopica, asi como en la patologia de la glandula paratiroides.

Trastornos del aparato locomotor
Dr. Juan Castellanos

Engloba todo tipo de investigacion en cirugia ortopédica y traumatologia, pero centrada en gran parte en aspectos de
control y estudio de la infecciéon en traumatologia, y de tratamiento con microcirugia de distintas patologias del aparato
locomotor.

Cirugia uroginecolégica y suelo pélvico
Dr. Manuel Céspedes

Trastornos posparto del suelo pélvico (incontinencia de orina) y trastornos quirlrgicos de la uretra.
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Proyectos

¢ Andlisis de la utilidad de un sistema de puntuacion clinico de prediccion de la dificultad quirdrgica y las complicaciones
en la colecistectomia laparoscopica. Parque Sanitario Sant Joan de Déu. 2011-2012. IP: David Parés.

e Efecto de los campos electromagnéticos en la adhesién y formacion de biofim del S. epidermidis sobre distintos me-
tales. Mutual Médica de Catalufia y Baleares. 2011-2014. IP: Lluis Font.

e Estudio aleatorizado para evaluar la utilidad de implementar la extraccion con bolsa de la vesicula biliar en la profilaxis
de la infeccion de la herida. Parque Sanitario Sant Joan de Déu. 2011-2012. IP: Jaime Jimeno.

Publicaciones

e Font-Vizcarra L, Garcia S, Bori G, Martinez-Pastor JC, Zumbado A, Morata L, Mensa J, Soriano A. Long-term results
of acute prosthetic joint infection treated with debridement and prosthesis retention: a case-control study. Int J Artif
Organs 2012; 35 (10): 908-12 FI: 1,861 (Q2).

e Jimeno J, Vallverdu H, Tubella J, Sanchez Pradell C, Comajuncosas J, Orbeal R, Hermoso J, Gris P, Lopez Negre JL,
Urgellés J, Parés D. Prospective analysis of clinician accuracy in the diagnosis of benign anorrectal pathology: the value
of clinical information. Rev Esp Enferm Dig 2012; 104 (3): 122-7. FI: 1,548 (QQ3).

e Parés D, Jimeno J, Ibaceta S, Hermoso J, Sanchez Pradell C, Vallverdd H, Comajuncosas J, Orbeal R, Gris P, Lépez
Negre JL, Urgellés J, Sancho Gallego C. Variacién en las reclamaciones dirigidas a un servicio de cirugia general y del
aparato digestivo tras un cambio estructural y funcional hospitalario. Cir Esp 2012; 90 (5): 322-7. Fl: 0,874 (Q3).

e Parés D, Vallverdu H, Monroy G, Amigo P, Romagosa C, Toral M, Hermoso J, Saenz G. Bowel habits and fecal incon-
tinence in patients with obesity undergoing evaluation for weight loss: the importance of stool consistency. Dis Colon
Rectum 2012; 55 (5): 599-604. FI: 3,132 (Q1).

e Parés D. The importance of training in anorectal pathology among medical specialities. Colorectal Dis 2012; 14 (4):
401-2. FI: 2,580 (Q2).
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Tecnologias sanitarias y resultados
en atencion primaria y salud mental (PRISMA)

El equipo integra los proyectos relacionados con el campo de la epidemiologia, el andlisis de la efectividad de los tratami-
entos y su adecuacion, los determinantes de la salud mental y las repercusiones econdmicas en la sociedad. Este andlisis
abarca tanto las enfermedades como de los tratamientos que se emplean desde contextos especificos.

1. Evaluacion de la prevalencia de las enfermedades mentales, asi como de las necesidades de las personas que las
padecen, tanto en la poblacidon general como en poblaciones especificas (atencion primaria, atencién penitenciaria).

2. Evaluacion de la efectividad de intervenciones en atenciéon primaria: tratamiento antidepresivo, psicoeducacion, inter-
vencion farmacéutica, etc.

3. Descripcion de la poblacion a la que el médico de atencion primaria receta farmacos antidepresivos y descripcion del
patrén de tratamiento.

4. Evaluacion de la forma en la que los determinantes de salud influyen en la presentacion y/o evolucion de las enferme-
dades mentales.

5. Evaluaciéon econdmica del impacto de las enfermedades mentales en la sociedad.

6. Evaluacion de la colaboracion interdisciplinaria en atencion primaria.

Equipo investigador

Coordinador Dr. Antoni Serrano Blanco

Investigadores/as Jaume Autonell, Luisa Baladon, Imma Beneitez, Alexia Camufas, Antonio Cues-
ta-Vargas, Rosa Duefias, Ana Fernandez, Rita Fernandez, Juan Vicente Luciano,
Juan Manuel Mendive, Elisa Olivari, Maria Teresa Pefiarrubia, Maria Rubio, Luis Sal-
vador, Antoni Serrano y Enric Vicens

Colaboradores/as Elena Blanco, Laura Gémez, Diego Palao, Martin Knapp y Eugenia Cardefiosa

Proyectos

e A computational distributed system to support the treatment of patients with major depression (Help4Mood). European
Commission. 2009-2011. IP: Antoni Serrano Blanco.

e Advances in mental health economics. Ministerio de Ciencia e Innovacion (PFP00044). 2010-2012. IP: Antoni Serra-
no-Blanco.

e Apoyo farmacéutico: programa de apoyo farmacéutico al tratamiento farmacolédgico antidepresivo. PI07/05486. Institu-
to de Salud Carlos Ill. 2007-2012. IP: Antoni Serrano Blanco.

e Coste-efectividad de un tratamiento no farmacoldgico vs farmacoldgico en depresion mayor en atencion primaria (Es-
tudio INFAP). PI11/01345. Instituto de Salud Carlos lll. 2012-2014. IP: Antoni Serrano Blanco.

e Coste-utilidad y mejora de la calidad de vida de una intervencion farmacéutica para pacientes de atencioén primaria con
depresion. Fundacion Universitaria Agusti Pedro i Pons. 2012. IP: Maria Rubio.

e Eficacia y coste-efectividad de un programa de psicoterapia asistida por ordenador para el tratamiento de la depresion
mayor en atencion primaria: estudio controlado, aleatorizado y cualitativo. Instituto de Salud Carlos Ill. 2011-2013. IP:
Javier Garcia Campayo.

e Elaboracion de un mapa sanitario de servicios y recursos destinados a la atencion integral de personas con enfermedad
mental en Catalufia y aplicacion de sistemas de informacién geografica para la ayuda a la decision en la planificacion
de servicios en Catalufa. Departamento de Salud (179/2009). 2010-2012. IC: Antoni Serrano Blanco, Ana Fernandez.

¢ |nvestigacion en servicios sanitarios y resultados. 2009SGR101. AGAUR. 2009-2014. IP: Antoni Serrano Blanco.

* Prevencion de la depresion. Un reto para la salud publica. 20950. Fundacién Caja Navarra. 2012. IP: Ana Fernandez
Séanchez.
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® Prevencion primaria de la depresion mayor basada en el nivel y el perfil de riesgo de la poblacion de atencion primaria:
ensayo aleatorio controlado de conglomerados. Estudio Predict-CCRT. PI09/0461. Instituto de Salud Carlos Ill. 2010-
2012. IP: Luis Salvador.

e Prevencion primaria de la depresion mayor basada en el nivel y el perfil de riesgo de la poblacion consultante de aten-
cion primaria: ensayo aleatorio controlado de conglomerados (Estudio PREDICT-CCRT). Junta de Andalucia (PI10-
0569). 2011-2012. IP: Berta Moreno Klstner.

e RedlAPP - Red de Investigacion en Actividades Preventivas y Promocion de la Salud en Atencion Primaria.
RD03/0018/0017. Instituto de Salud Carlos Ill. 2007-2013. IP: Antoni Serrano Blanco.

¢ Reduccion del uso de servicios por parte de los pacientes hiperutilizadores de la atencidn primaria mediante la interven-
cion 7H+T: ensayo aleatorio controlado de conglomerados. Junta de Andalucia. 2010-2012. IP: Juan Bellon Saamefo.

e Subtipos clinicos en fibromialgia y estrategias cognitivas de regulacion emocional: un estudio multicéntrico implemen-
tado en atencién primaria. Ayudas PSSJD2011. Parque Sanitario Sant Joan de Déu y Fundacion Sant Joan de Déu.
2011-2013. IP: Juan Vicente Luciano.

Ensayos clinicos y estudios observacionales

e Estudio exploratorio, internacional, multicéntrico, prospectivo, abierto, de seis meses de duracion sobre la transi-
cion a palmitato de paliperidona en dosis flexibles en pacientes con esquizofrenia tratados previamente sin éxito
con antipsicoéticos orales o inyectables de larga duracion. R092670-SCH-3010. Janssen-Cilag. 2010-. IP: Antoni
Serrano Blanco.

e Estudio internacional, multicéntrico, prospectivo, aleatorizado, controlado, abierto, con evaluador ciego, de 24 meses
de duracion, comparando el palmitato de paliperidona inyectable de larga duraciéon con el tratamiento habitual con
antipsicoticos orales en monoterapia en la prevencion de recaidas en adultos con esquizofrenia. R092670-SCH-3005.
Janssen-Cilag. 2010-. IP: Antoni Serrano Blanco.

Publicaciones

e Aguado J, Campbell A, Ascaso C, Navarro P, Garcia Esteve L, Luciano JV. Examining the factor structure and discri-
minant validity of the 12-Item general health questionnaire (GHQ-12) among Spanish postpartum women. Assessment
2012; 19 (4): 517-25. Fl: 2,014 (Q2).

e Bernardo M, Coma A, Ibafiez C, Zara C, Bari JM, Serrano Blanco A. Antipsychotic polypharmacy in a regional health
service: a population-based study. BMC Psychiatry 2012; 12 (1): 42. Fl: 2,552 (Q2).

¢ Bickenbach J, Bigby C, Salvador-Carulla L, Heller T, Leonardi M, Leroy B, Mendez J, Putnam M, Spindel A. The Toronto
declaration on bridging knowledge, policy and practice in aging and disability: Toronto, Canada, March 30, 2012. Int J
Integr Care 2012. 12:e205.

e Fayed N, Andres E, Rojas G, Moreno S, Serrano Blanco A, Roca M, Garcia Campayo J. Brain dysfunction in fioromyal-
gia and somatization disorder using proton magnetic resonance spectroscopy: a controlled study. Acta Psychiatr
Scand 2012; 126 (2): 115-125. Fl: 4,220 (Q1).

e Fernandez A, Mendive JM, Salvador Carulla M, Rubio M, Luciano JV, Pinto Meza A, Haro JM, Palao DJ, Bellén JA,
Serrano Blanco A. Adjustment disorders in primary care: prevalence, recognition and use of services. Br J Psychiatry
2012; 201: 137-42. FI: 6,619 (Q1).

e Fernandez A, Rubio M, Bellén JA, Pinto Meza A, Luciano JV, Mendive JM, Haro JM, Palao DJ, Serrano Blanco A.
DASMAP Investigators. Recognition of anxiety disorders by the general practitioner: results from the DASMAP Study.
Gen Hosp Psychiatry 2012; 34 (3): 227-33. Fl: 2,744 (Q2).

e Garcia Toro M, Ibarra O, Gili M, Serrano MJ, Olivan B, Vicens E, Roca M. Four hygienic-dietary recommendations
as add-on treatment in depression: a randomized-controlled trial. J Affect Disord 2012; 140 (2): 200-3. FI: 3,517
QM.

e Garcia-Toro M, Ibarra O, Gili M, Serrano MJ, Vives M, Monzén S, Bauzéa N, Olivan B, Vicens E, Roca M. Adherence
to lifestyle recommendations by patients with depression. Rev. Psiquiatr. Salud Ment. 2012. 5: 236-240. Fl: 0,308
(Q4).
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Garcia Toro M, Roca M, Monzén S, Vives M, Olivan B, Vicens E, Salva J, Gili M. Hygienic-dietary recommendations
for major depression treatment. study protocol of a randomized controlled trial. BMC Psychiatry 2012: 16; 12: 201. FI:
2,552 (Q2).

Pagliari C, Burton C, McKinstry B, Szentatotai A, David D, Serrano Blanco A, Ferrini L, Albertini S, Castro JC, Estevez
S, Wolters M. Psychosocial implications of avatar use in supporting therapy for depression.. Stud Health Technol Inform
2012. 181: 329-333.

Rodero B, Luciano JV, Montero J, Casanueva B, Palacin JC, Gili M, Lépez del Hoyo Y, Serrano Blanco A, Garcia
Campayo J. Perceived injustice in fioromyalgia: Psychometric characteristics of the Injustice Experience Questionnaire
and relationship with pain catastrophising and pain acceptance. J Psychosom Res 2012; 73 (2): 86-91. Fl: 3,296 (Q2).

Rubio Valera M, Fernandez A, Luciano JV, Hughes CM, Pinto Meza A, Moreno Kustner B, Palao DJ, Haro JM, Serra-
no Blanco A. Psychotropic prescribing in primary care in Catalonia--results from an epidemiological study. Fam Pract
2012; 29 (2): 154-62. Fl: 1,503 (Q2).

Rubio-Valera M, Jové AM, Hughes CM, Guillen-Sola M, Rovira M, Fernandez A. Factors affecting collaboration betwe-
en general practitioners and community pharmacists: a qualitative study. BMC Health Serv Res 2012; 7 (12): 188. Fl:
1,660 (Q2).

Rubio-Valera M, March Pujol M, Fernandez A, Pefarrubia-Maria MT, Travé P, Lopez del Hoyo Y, Serrano Blanco A.
Evaluation of a pharmacist intervention on patients initiating pharmacological treatment for depression: A randomized
controlled superiority trial. Eur Neuropsychopharmacol 2012. Fl: 4,046 (Q1).

Salvador-Carulla L, Putnam M, Bigby C, Heller T. Advancing a research agenda for bridging ageing and disability.. Int
J Integr Care 2012. 12: e204.

Sevilla Dedieu C, Kovess V, Angermeyer MC, Bruffaerts R, Fernandez A, Girolamo GD, De Graaf R, Haro JM, Kénig HH.
Measuring use of services for mental health problems in epidemiological surveys. Int J Methods Psychiatr Res 2012;
20 (3): 182-191. Fl: 2,462 (Q2).

Vazquez-Bourgon J, Salvador Carulla L, Vazquez Barquero JL. Community alternatives to acute inpatient care for se-
vere psychiatric patients. Actas Esp Psiquiatr 2012; 40 (6): 323-32. FI: 0,589 (Q4).

Tesis dirigidas

Pharmacist interventions in depressed patients. Directores: Antoni Serrano y Marian March (lectura 09/11/2012, UB -
Facultad de Farmacia). Doctoranda: Maria Rubio-Valera.

Xarxes

¢ Red de Investigacion en Actividades Preventivas y Promocion de la Salud (RedIAPP). Ministerio de Sanidad y Consu-

mo. Instituto de Salud Carlos Ill. Red RD12/0005/008. 2013-2017. Nodo de Salud Mental y Atencion Primaria (grupo
PRISMA-CAT).



memoria

| Research Foundation

> Dé

1 de

43

Grupos emergentes

INfluencia del entorno en el bienestar
del nino vy el adolescente

Grupo dirigido a la investigacion en los siguientes ambitos: estudio de los factores epidemioldgicos y clinicos de los acci-
dentes infantiles; diagndstico diferencial del maltrato infantil; deteccion precoz y prevencion secundaria de problematica
sociosanitaria en la adolescencia (drogas, sexualidad y violencia); impacto de los agentes externos (radiacion, contami-
nacion, etc.) en la salud infantil; mejora de la atencion del paciente pediatrico en la consulta médica (presencia de los
padres, analgesia, atencion diferenciada por edad [nifo/adolescente]), etc.

Equipo investigador

Coordinadores Dr. Carles Luaces y Dr. Jordi Pou Fernandez

Investigadores/as Gemma Claret, Ana Isabel Curcoy, Carles Luaces, Jordi Pou, Silvia Ricart, Marta Simé
y Victoria Trenchs.

Proyectos

e Desarrollos en la interaccion social humano-robot para favorecer una mejor calidad de vida de los nifios hospitalizados
de larga duracion (SOFIA - HSJD) TIN2011-28854-C03-03. Ministerio de Ciencia e Innovacion (MICIIN). 2012. IP:
Carles Luaces.

e Impacto de las pruebas diagndsticas rapidas en la evaluacion y el manejo del lactante de 0 a 90 dias con fiebre sin
foco. 285/15/2008. AIAQS. 2009-2013. IP: Carles Luaces

Publicaciones

e Curcoy A, Trenchs V, Morales M, Serra A, Pou J. Is pertussis in infants a potential cause of retinal haemorrhages? Arch
Dis Child 2012; 97 (3): 239-40. Fl: 2,881 (Q1).

e Luaces Cubells C, Mintegi S, Garcia Garcia JJ, Astobiza E, Garrido R, Velasco J, Benito J. Procalcitonin to detect inva-
sive bacterial infection in nontoxic-appearing infants with fever without apparent source in the emergency department.
Pediatr Infect Dis J 2012; 31 (6): 645-7. FI: 3,577 (Q1).

e Luaces C. Implementation of procalcitonin in the management of febrile children. Pediatr Infect Dis J 2012; 31 (7): 793.
Fl: 3,577 (Q1).

e Parra C, Asensio S, Trenchs V, Luaces C. Grupo de Trabajo de Catastrofes de la SEUP. ; Estamos preparados para una
catastrofe? Estudio multicéntrico espanol. An Pediatr (Barc) 2012; 77 (3): 158-64. FI: 0,770 (Q4).

e Sarda Sanchez M, Hernandez JC, Hernandez-Bou S, Teruel GC, Rodriguez JV, Cubells CL. Pro-adrenomedullin use-
fulness in the management of children with community-acquired pneumonia, a preliminar prospective observational
study. Bmc Res Notes 2012. 5: 363-0.

¢ Vila de Muga M, Apodaca A, Bautista C, Luaces C. Impacto de un cambio de programa informatico en los errores de
prescripcion farmacoldgica en urgencias. An Pediatr (Barc) 2012; 77 (2): 124-9. FI: 0,770 (Q4).

¢ Vila Pérez D, Muhoz Santanach D, Trenchs V, Badosa J, Luaces C, Pou J. Irradiacion en portadores de valvula de
derivacion de liquido cefalorraquideo: seguimiento a los 2 afnos. An Pediatr (Barc) 2012; 77 (2): 111-4. FI: 0,770 (Q4).
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Investigacion clinica y epidemiologica
en enfermedades de alta prevalencia

El grupo esté constituido por un grupo multidisciplinario de investigadores que trabajan con enfermedades de alta pre-
valencia. Se trata de enfermedades con una elevada morbimortalidad que suponen un porcentaje cada vez mas alto de
la actividad de cualquier hospital. El grupo esta formado por especialistas con una gran experiencia clinica que habitual-
mente trabajan con dichas enfermedades.

Ultimamente se ha incluido en este grupo una nueva linea que trabajara el enfermo critico.

El objetivo comun del grupo es la investigacion clinica para intentar ampliar los conocimientos clinicos con la finalidad
de mejorar y simplificar las técnicas diagnoésticas y/o terapéuticas. También tiene por objeto incrementar la investigacion
epidemioldgica de nuestro entorno para contribuir a mejorar los conocimientos relacionados con la incidencia, la preva-
lencia y los factores de riesgo de estas enfermedades.

Equipo investigador

Coordinador Dr. Luis Lores Obradors

Investigadores/as Maria Aiguabella, Mireia Albuixech, Elisabeth Arellano, Nuria Berrocal, Ernest Bragu-
lat, Antoni Callén, Xavier Casas, Francisco Castro, Vicens Diaz, Gemma Donaire, Ro-
sana Hernando, Lluis Font, Arantxa Garcia, Diego Gauna, Paola Gémez, Araceli Gon-
zalez, Jordi Graells, Ana Escrig, Soledad Herrera, Oscar Izquierdo, Mireia Junyent,
Francisco Lopez, Luis Lores, Pablo Marchena, Xavier Martret, Patricia Miro, Gerard
Navarrete, Joan Nicolas, Rosa M? Ojeda, Teresa Pascual, Carles Paytubi, Sandra
Pérez, Berti Rivero, Bernabé Robles, Yobanni Rodriguez, Julian Rodriguez-Larrea,
César Romero, Elisabeth Rovira, Marta Serrano, Mireia Vila y M? José Vives

Lineas de investigacion

Investigacion clinica y epidemioldgica en enfermedades neuroldgicas cronico-degenerativas
Dr. Antoni Callén

Estudio de las redes personales como estrategia ante el estrés en los cuidadores de pacientes con demencia: el estudio
analiza las redes de relacion interpersonal en cuidadores de pacientes con demencia. El objetivo es recoger la sobrecar-
ga del cuidador y el estrés generado al objeto de poder aportar las herramientas necesarias para que puedan afrontar
su labor. Aplicacion de las nuevas tecnologias a los pacientes con deterioro cognitivo: Location-Based Extensible and
Generic Platform for Ambient Assisted Living (LEGAAL) ICT 4 for Healthy Ageing. Aplicacion de las nuevas tecnologias
para promover un envejecimiento autbnomo y saludable. Monitorizacion de las funciones vitales y andlisis del riesgo de
caidas como medidas preventivas. Promocion de habitos saludables. Geolocalizacion de pacientes con demencia para
evitar el riesgo de pérdida.

Investigacion clinica y epidemioldgica en procesos emergentes de enfermedades respiratorias
Dr. Luis Lores Obradors
El trabajo de investigacion se centra en los estudios de prevalencia del sindrome obesidad-hipoventilacion en area urba-

na y prevalencia de la epoc en area de referencia; multiples ensayos clinicos en pacientes con epoc, asi como estudios
en enfermedades bronquiales crénicas.

Investigacion clinica y epidemioldgica en enfermedades cardioldgicas cronicas
Dr. César Romero

Se trabaja en cuatro lineas de investigacion: arritmias cardiacas; insuficiencia cardiaca; enfermedad aterotrombotica
coronaria y factores de riesgo cardiovascular.
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Procesos y patologias de atencion urgente
Dr. Ernest Bragulat

Se trabaja en tres lineas de investigacion: dolor toracico; prevalencia de TVP en enfermos de salud mental y triaje en el

Parque Sanitario Sant Joan de Déu.

Investigacion epidemioldgica del carcinoma de piel no melanoma
Dr. Jordi Graells

Dentro las lineas generales descritas en el grupo de investigacion, incidimos especialmente en la investigacion epidemi-
oldgica sobre el cancer de piel no melanoma, los factores de riesgo relacionados con la aparicién de nuevas neoplasias
cutaneas y en las relaciones y sinergias entre la asistencia primaria y la atenciéon especializada.

Investigacion clinica y epidemioldgica de procesos infecciosos graves
Dr. Vicen¢ Diaz de Brito
Se trabaja en cuatro lineas de investigacion: linea osteoarticular (con tres estudios en proceso); servicios sanitarios; neu-

mologia y microorganismos multirresistentes.

Procesos y patologias del paciente critico
Dr. Fernandez Trujillo

Se trabaja en tres lineas principales de investigacion: 1. Cardiovascular en el papel de la ecografia en la situacion de
parada; 2. Técnicas de mejora de traqueotomia con ecografia, y 3. Manejo del paciente cronico en unidades de criticos.

Proyectos

¢ Ensayo clinico abierto, prospectivo, aleatorizado, de fase IV, para evaluar la utilidad de la medicion del 6xido nitrico en
el aire expirado en el manejo terapéutico de los pacientes adultos con asma leve. EC11-412. Ministerio de Sanidad y
Politica Social. 2012-2013. IP: Luis Lores Obradors.

e Ensayo clinico comparativo de dos estrategias para la toma de decisiones terapéuticas en el estudio de contactos
de tuberculosis: estrategia estandar basada en la prueba de la tuberculina frente a la combinacion de PT y QuantiFE-
RON-TB Gold In Tube. OPTIMIST.

e Estudio de resultados clinicos para comparar el efecto de furoato de fluticasona/vilanterol polvo inhalado, 100/25 mcg,
con placebo sobre la supervivencia de sujetos con enfermedad pulmonar obstructiva cronica (EPOC) moderada y con
antecedentes o alto riesgo de enfermedad cardiovascular. Estudio Summit. Parexel/GSK. HZC113782. IP: Luis Lores.

e Estudio de seguridad y eficacia de una combinacion de propionato de fluticasona/salmeterol inhalado vs propionato
de fluticasona inhalado en el tratamiento de sujetos adolescentes y adultos con asma. Estudio Austri. Parexel/GSK
SAS115359. IP: Luis Lores.

e Estudio sequence (multicéntrico): oportunidades de secuenciacion intravenosa a oral y de alta precoz en infecciones
por g+ que precisan tratamiento con un glicopéptido o lipopéptido. Dos partes: un estudio prospectivo y otro retros-
pectivo. Hospital Vall d’'Hebron. IP: Dolors Rodriguez y David Campmany. Investigador: Viceng Diaz de Brito.

¢ International cross-sectional and longitudinal assessment on asthma control. Chiesi. IP: Luis Lores.

Publicaciones

e Alegret M, Vifiolas X, Romero-Menor C, Pons S, Viluendas R, Calvo N, Pérez-Rodon J, Sabater X. Trends in the use of
electrical cardioversion for atrial fibrillation: influence of major trials and guidelines on clinical practise. BMC Cardiovasc
Disord 2012; 18(12): 42. FI: 1,457 (Q3).

e Benito-Ledn J, Cubo E, Coronell C. Impact of apathy on health-related quality of life in recently diagnosed Parkinson’s
disease: the ANIMO study. Mov Disord 2012; 27(2): 211-8. Fl: 4,558 (Q1).
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Cubo E, Benito-Ledn J, Cornell C, Armesto D. Clinical correlates of apathy in patients recently diagnosed with Parkin-
son’s diease: the ANIMO study. Neuroepidemiology 2012; 38(1): 48-55. Fl: 2,370 (Q2).

Diaz-Brito V, Ledn A, Knobel H, Peraire J, Domingo P, Clotet B, Dalmau D, Cruceta A, Arnaiz JA, Gatell M, Garcia F;
DATEMPEP study group. Post-exposure prophylaxis for HIV infection: a clinical trial comparing lopinavir/ritonavir versus
atazanavir each with zidovudine/lamivudine. Antivir Ther. 2012;17(2):337-46. FI: 3,073 (Q2).

Hernando R, Drobnic ME, Cruz MJ; Ferrer A, Sufie P, Montoro JB, Orriols R. Budesonide efficacy and safety in patients
with bronchiectasis not due to cystic fibrosis. Int J Clin Pharm 2012; 34(4):644-50. FI: 1,200 (Q4).

Lores L. Aplicacion de las guias de practica clinica en la enfermedad pulmonar obstructiva crénica. Rev Calid Asist
2012; 27: 303-304.

Lucero MC, Diaz-Brito V, Murillo BT, Carretero SC, Sala M, Casadesus. Reasons for not participating in a phase 1
preventive HIV vaccine study in a resource-rich country. AIDS Patient Care STDS. 2012. 26(7):379-82. Fl: 3,090 (Q2).

Marchena PJ. Actualizacion en enfermedad tromboembdlica venosa: nuevas evidencias en la prevencion secundaria
de la enfermedad tromboembdlica. Med Clin (Barc) 2012; 138 (supl 1): 24-30. Fl: 1,385 (Q2).

Marchena PJ, Nieto JA, Guil M, Garcia-Bragado F, and the RIETE investigators. Long-term therapy with low-molecu-
lar-weight heparin in cancer patients with venous thromboembolism. Thromb Haemostasis 2012; 107 (1): 37-43. Fl:
5,044.(Q1).

Monreal M, Marchena PJ. Las incognitas del tratamiento de la enfermedad tromboembdlica venosa en los pacientes
con cancer. Med Clin (Barc) 2012. 138 (8): 336-7. Fl: 1,385 (Q2).

R Orriols, V.NUfez, R. Hernando. Hemoptisis amenazante: estudio de 154 pacientes. Med Clin 2012; 139 (6): 255-60.
Fl: 1,385 (Q2).
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con fibrilacién auricular persistente tratados con antiarritmicos. Med Clin (Bar) 2012. Fl: 1,385 (Q2).
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Grupos en formacion

Grupo de investigacion en enfermeria,
educacion y sociedad (GIEES)

El Grupo de Investigacion en Enfermeria, Educacion y Sociedad (GIIES) esta integrado por cuatro ambitos de investigacion
diferenciados: accion social, metodologia de atencion a la salud, innovacion docente y rasgos identitarios. Cada uno de estos
ambitos cuenta con un grupo de profesores que desarrollan su actividad investigadora en torno a un mismo centro de interés:
el andlisis de las desigualdades sociales y la situacion de vulnerabilidad, la evaluacion de planes de cuidados de enfermeria, el
desarrollo y el analisis de metodologias docentes innovadoras, y los rasgos identitarios de nuestra profesion.

Equipo investigador

Coordinadores Dra. Nuria Roca y Dr. Juan Roldan

Investigadores/as Judit Bolufia, Marta Callarisa, Anna Cano, Rosa Gaya, Amelia Guilera, Marina Heredia,
Barbara Hurtado, Laura Martinez, Dolors Miguel, Carlos Nebot, Nuria Roca, Olga Ro-
drigo, Juan Roldan, M. José Morera, Angels Pedrola, Anna Pérez, Anna Ramid, Nuria
Roca, Dolores Royo, Julia Roura, Laura Serradesanferm, Joan Uribe y Carme Vega

Lineas de investigacion

Accion social
Dra. Nuria Roca

Las desigualdades sociales y la situacion de vulnerabilidad en la que se encuentra una parte cada vez mayor de la
poblacién hacen necesaria la implementacion de politicas que permitan mejorar la vida de las personas. El grupo de in-
vestigacion en accion social tiene por objeto desarrollar investigaciones que aporten conocimiento sobre las condiciones
estructurales de desigualdad y que permitan plantear propuestas de mejora.

Rasgos identitarios
Dra. Anna Ramio

Este ambito pretende potenciar la investigacion en la esfera de los rasgos identitarios de las profesiones sanitarias
(especialmente la de enfermero y enfermera) y las organizaciones sociosanitarias. La identidad de las profesiones y de
las organizaciones se configura a través de los valores y las actitudes de un colectivo que, junto con su conocimiento
abstracto y sus habilidades, realiza y especifica su aportacion social. La investigacion en este ambito tiene la voluntad de
profundizar en estos aspectos esenciales y nucleares, sobre los que pivota la atencién humanizada a las personas por
parte de las profesiones y de las organizaciones sociosanitarias, y reflexionar sobre ellos.

Innovacion docente
Dra. M. José Morera

La preocupacion por la calidad de la ensefianza y la puesta en marcha de iniciativas de cambios de organizacion en la
docenciay las practicas metodoldgicas de ensefianza otorgan a la innovacion y el cambio un papel fundamental en todo
el proceso de adaptacion a las demandas sociales existentes. El Grupo de Innovacion Docente investiga las metodolo-
gias docentes que promueven el cambio, la innovacion y la mejora educativa.

Sus objetivos principales son:

1. Lainvestigacion centrada en la mejora de la formacion del profesorado, la cultura organizativa y la gestion del centro.
2. El desarrollo de estrategias docentes que potencien la formacion de los estudiantes de acuerdo con el contexto y las
necesidades actuales.
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Metodologia de atencion a la salud
Dr. Juan Roldan

Este ambito pretende potenciar el estudio en el cuidado a personas con problemas de salud, con la finalidad de promo-
ver la salud, el bienestar y la calidad de vida en todas las edades y situaciones personales.

Consideramos que la investigacion supone una actividad necesaria que debe permitir resolver los interrogantes de nu-
estra practica enfermera, y que es un instrumento basico para su desarrollo. Esta actividad no solo proporcionara una
intervencion enfermera de calidad a los ciudadanos, sino que a la vez supondra un valor aiadido para nosotros como
profesionales, para la comunidad y para el propio sistema sanitario.

Proyectos

¢ Aplicacion del modelo de atencion centrado en el paciente y la familia a los nifios ingresados con diagndstico de bron-
coespasmo agudo: una apuesta por la eficiencia hospitalaria. Hospital Sant Joan de Déu. 2011-2013. IP: Nuria Roca.

e Aportaciones de enfermeras catalanas a la integracion de la enfermeria en la universidad. Colegio Oficial de Enfermeria
de Barcelona. 2012. IP: Anna Ramio.

e Estudio de las actitudes y los comportamientos adheridos a los valores institucionales de la Orden Hospitalaria de San
Juan de Dios, Provincia de Aragén-San Rafael. Campus Docente Sant Joan de Déu. 2012-2016. IP: Anna Ramid.

e Estudio cualitativo sobre las necesidades espirituales de las personas que se encuentran en situacion de vulnerabilidad
y exclusion social. Servicios Sociales Sant Joan de Déu. 2012. IP: Ricardo Dasi. Investigadora: Anna Ramié.

¢ Hijos e hijas de familias inmigrantes en Catalufia: gestion de la interculturalidad para la cohesion social. Ayudas a la
Investigacion RecerCaixa 2011. 2011-2013. IP: Carlota Solé Puig. Investigadora: Nuria Roca.

¢ Hijos e hijas inmigrados a los paises ricos: informe 2010 sobre el caso de Catalufa en el contexto de la Unidon Europea.
Grupo EMIGRA-CER Migraciones. Barcelona: Universidad Autonoma de Barcelona. AGAUR. 2011-2012. IP: Silvia
Carrasco Pons. Investigadora: Nuria Roca.

e La accion social desde las entidades de la Iglesia: su papel en la cohesidn social en Catalufha. Generalitat de Catalufa.
2012-2013. IP: Rosa Coscolla y Marina Aguilar. Investigadora: Nuria Roca.

¢ |a hospitalidad como valor. Significados y construccion en los alumnos del Campus Docente Sant Joan de Déu. Cam-
pus Docente Sant Joan de Déu. 2012-2016. IP: Laura Martinez.

¢ | a movilidad del alumnado y su impacto en la escolarizacién en la region metropolitana de Barcelona: tipos, procesos
y tendencias. Ministerio de Economia y Competitividad. IP: Silvia Carrasco. Investigadora: Nuria Roca.

e Plan de accién tutorial en los estudios de grado de Enfermeria. Campus Docente Sant Joan de Déu. 2012-2014. IP:
Nuria Roca.

e Propuestas de actuacion para una mejor coordinacion entre los ambitos de accion social y de salud en los casos de
personas sin hogar, personas con problemas de drogodependencias y personas con problemas de salud mental. La
perspectiva de los profesionales de la salud. Departamento de Salud. 2012. IP: Nuria Roca.

e Servicio de atencion domiciliaria Sant Joan de Déu. Obra Social Caixa Catalunya. 2012. IP: Anna Pérez.

e The emotional distress of adolescents: lifestyles, mental health and lay strategies used in managing adversity. Funda-
cién Marato de TV3. 2009-2012. IP: Angel Martinez Hernandez. Investigadora: Carme Vega.

e Young adults of Latin American origin in Barcelona, London and Oxford. Identities, discrimination and social inclusion. A
comparative analysis. Entidad organizadora: EUI Sant Joan de Déu. Fundacion Sant Joan de Déu. Centre on Migration,
Policy and Society. University of Oxford. 2012. IP: Nuria Roca.

Publicaciones

e Guilera A, Ramid A. La responsabilitat social de la universitat en la transmissié de valors. Annals de Medicina 2012; 95
(2): 72-74.

e Torres C, Ramié A, Valls R. Guerra, hambre y aventura en la vida de Candida Sala, enfermera de Cruz Roja. Cultura
Cuidados 2012;0(34): 20-31.
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Factor de impacto

El impacto de la labor que llevan a cabo nuestros grupos de investigacion se ve claramente reflejado en la evolucion de
sus publicaciones en la comunidad cientifica.

Los resultados del trabajo de los grupos de investigacion de Sant Joan de Déu abarcan principalmente las éreas de
pediatria y salud mental. La produccion cientifica de nuestros investigadores mantiene una linea ascendente importante,
en especial desde el afio 2011.

Evolucion produccion

Sumatorio del factor de impacto

2007 2008 2009 2010 2011 2012
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Seminarios cientificos

17 de enero
31 de enero

14 de febrero

20 de febrero
20 de febrero
28 de febrero
6 de marzo

20 de marzo

17 de abril

5 de junio

19 de junio

6 de noviembre

13 de noviembre

27 de noviembre

11 de diciembre

Estado actual de los proyectos de investigacién del Servicio de Obstetricia y Ginecologia
Proteinas sinapticas y epileptogénesis

Post-transcriptional modulation of serotonin transporter as a new target for antidepressant
therapy

Primeros episodios psicéticos

Resting state

Entender la estadistica a través de errores metodolégicos

Fisiopatologia mitocondrial y enfermedades metabdlicas: obesidad y diabetes mellitus tipo 2

Beta2-microglobulina en liquido cefalorraquideo de los recién nacidos con infeccién congénita
sintomatica por citomegalovirus: capacidad predictiva de la lesién del sistema nervioso central

Plasma rico en factores de crecimiento: potencial terapéutico en cirugia oral, traumatologia,
oftalmologia y otras disciplinas médicas

La aplicacion de modelos animales en la investigacion biomédica: cuando, cémo y dénde

Presentacion de la Unidad de Investigacion Clinica FSJD y convocatoria de ayudas AACC
Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad

Neuroproteccié mitjancant terapia combinada (hipotérmia + al-lopurinol) en un model animal
de dany cerebral hipoxicoisquémic

Oportunidades de financiacion europea para proyectos de |+D+i

Transgnerational epigenetic inheritance of metabolic dysfunction in a mouse model of perina-
tal malnutrition

DNA hypomethylation affects cancer-related biological functions and genes relevant in neu-
roblastoma pathogenesis
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Agradecimientos

Queremos expresar, un aino mas, nuestro agradecimiento a todas las empresas, fundaciones, instituciones, familias y
personas que durante este afo han colaborado en nuestros proyectos:

AMPA Colegio Europa de Sant Cugat
AMPA Colegio Publico “La Corredoria”
Associacio Arenyenca d’Ajuda Contra el Cancer
Associacié Catalana Sindrome de Rett
Associacié Nen

Associacié Tren Solidari

Asociacion Adrian Gonzalez Lanza
Asociacion Alba Pérez Lucha Contra el Cancer Infantil
Asociacion Pablo Ugarte

Bebe Due Espana

Bombers de la Generalitat

Cistella Solidaria

Clifford Chance

Edici¢ de Venda Periodica Ara

Familias de nuestros pacientes

Fondo Alicia Pueyo

Fondo Biorett

Fundacié Godia

Fundacié Jesus Serra

Fundacié Joan Petit

Fundaci6 La Caixa

Fundacié Privada Cellex

Fundacié Privada Collserola

Fundacion Banco Bilbao Vizcaya Argentaria
Fundacion Divina Pastora

Fundacion Inocente Inocente

Fundacién Privada Leo Messi
Fundacion Real Dreams
Fundacion Reina Sofia

Grup de Mares pel Cancer Infantil
Grup Vocal Gospel Viu
Hasma Production

Industex

Infojobs

Llavaneres Contra el Cancer
Mas Roig Vi Solidari

Mi Mundo Rett

Mirad al Rett

Nice Things

Proclinic

Rettando al Sindrome de Rett
Running4Children

Ste Pharma Systems
Rett.ayuda.com

Agéncia de Gestié d’Ajuts Universitaris y de Recerca
European Commission

Generalitat de Catalunya. Departament de Salut
Instituto de Salud Carlos IlI

Ministerio de Ciencia e Innovacion

Ministerio de Sanidad y Servicios Sociales e Igualdad
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