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“El tiempo pasa, ellos crecen y van tomando conciencia
de sus limites fisicos. El tiempo es nuestro mayor
enemigo y cada segundo invertido en investigacién es
para ellos, vida y esperanza.”

Silvia Avila Ramirez. Presidenta Duchenne
Parent Project Espaiia.

“Desde el principio hemos trabajado en la bisqueda,
identificaciéon y financiacion de terapias efectivas para la
DMD y DMB. El modelo de DPPE ha generado puentes
entre pacientes, investigadores, universidades, clinicos y la
industria farmacéutica y tecnoldégica, porque el desarrollo
de un farmaco va mas alla de financiar proyectos.”

Dra. Marisol Montolio. Directora del Departamento de
Investigacion y departamento de Innovacion Tecnolégica
de Duchenne Parent Project Espaia.

“La Distrofia Muscular de Duchenne
(DMD) es la disfrofia muscular

mAas comun diagnosticada durante
la infancia. Limita significativamente
los anos de vida de los afectados.
Afecta a T de cada 5.000 ninos

en el mundo.”

La investigacion desde una organizacion de pacientes

Duchenne Parent Project Espafia (DPPE)
se ha comprometido desde sus inicios a
promover y financiar la investigacién en
las Distrofias Musculares de Duchenne
(DMD) y Becker (DMB). Desde 2014,
tomamos la iniciativa de acelerary
promover la investigacién ademas de

la busqueda de tratamientos para estas
dos enfermedades. Todo esto con el
objetivo principal de encontrar una cura
o tratamiento y mejorar la calidad de
vida de los afectados y sus familias.

Queremos apovyar la
investigaciéon innovadora

que algin dia conducirad a una
cura para todas las personas
que viven con DMD y DMB.

Desde el Departamento de
Investigacion hemos querido aglutinar
las necesidades de investigacién con
el objetivo de transformar los resul-
tados cientificos en mejoras directas
para los pacientes con DMD/BMD,
independientemente de su edad o
afectacién.

REGISTRO DE PACIENTES
DUCHENNE Y BECKER ESPANA

www.desafioduchenne.org

Nuestra estrategia de investigacion

ha identificado avances innovadores

en posibles tratamientos, ya sea
investigacion traslacional o ensayos
clinicos. El desarrollo del Registro de
Pacientes Duchenne y Becker de Espana,
parte de la base de datos global
TREAT-NMD, es un ejemplo de algunos
de los proyectos dirigidos por Duchenne
Parent Project Espana.

Este registro recopila la mayoria de

los datos genéticos y una variedad de
informacion centrada en el paciente,

se utiliza para mejorar la informacion de
los ensayos clinicos y la participacion
de los pacientes. Adscrito al registro,
creamos el programa SARA (Servicios
Adscritos al Registro de pacientes
Asociados), ganador de diferentes
premios, que quiere garantizar que
todos los pacientes con DMD o DMB
en Espaiia, independientemente de la
ciudad de residencia, tengan asegurado
el acceso a ensayos clinicos. Ademas,
contamos con el programa de Consejo
Genético, donde atendemos mas

de 200 consultas anuales.

Acceder al
registro de
pacientes


https://www.duchenne-spain.org/registro-pacientes/
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La transferencia de conocimiento
alrededor de las Distrofias Musculares
de Duchenne y Becker es uno de los
pilares de nuestro trabajo, ya que

nos permite avanzar a una mayor
velocidad generando sinergias

con profesionales, investigadores,
farmacéuticas, etc., que dedican su
tiempo y esfuerzo a luchar contra
estas enfermedades. En este ambito,
hemos generado un entorno para
apoyar a los investigadores, mediante
la creacién de herramientas de
investigacion y Workshops de
transferencia del conocimiento
cientifico, con el fin de promover

la investigacién y fomentar la
colaboracién entre ellos.

Durante este periodo se han
organizado 8 workshops donde han
participado mas de 70 investigadores
que han contribuido a realizar una
red de profesionales dirigidos a la
mejora real en la ciencia traslacional
en estas Distrofias.

No nos olvidamos de la comunicacion
cientifica, por esto generamos

el proyecto “Duchenne al Dia”
donde, desde el departamento de
investigacion, se dan a conocer los
avances cientificos y los ensayos

clinicos a pacientes, familiares,
clinicos e investigadores a través de
webinars internacionales en directo.
Ademas, hemos creado el programa
de entrevistas “Hoy preguntamos a...”
donde, gracias a la colaboracion de
diferentes profesionales de la salud
referentes en DMD/DMB, abordamos
las preguntas frecuentes que se dan
en el dia a dia de los pacientes y sus
familias.

Hemos tutorizado diferentes trabajos
de fin de grado de estudiantes de
Universidades de prestigio como

la Universidad de Barcelona, la
Universidad Miguel Hernéndez o la
Universidad Politécnica de Cataluiia,
entre otras.

Desde el departamento de
investigacion, y con el objetivo
de seguir mejorando, construi-
mos el Plan Estratégico 2020-
2025, basado en: Registro de
pacientes, Herramientas de
investigacion, diagnostico y
proyectos dirigidos a mejorar
el estado del musculo y atacar
la causa de la enfermedad.

Registro de
pacientes

Herramientas
investigacion

Diagndstico

Mejorar el estado
del misculo

Prevencion fibrosis
e inflamacién

Atacar la causa
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Estudios Ensayos

Preclinicos clinicos

SARA, Servicios
Adscritos al Regis-
tro de Pacientes
Asociados

25 proyectos
de investigacién

Biobanco (mediante colaboraciones),
Modelos Animales (Raton & Zebrafish),
Lineas Celulares, Plataformas de Cribao

y Registro de Pacientes

4 Proyectos

. SO0 Registro de
investigacioén / .
L . Pacientes
tecnoldgico
SARA, en 12

30 proyectos
de Investigacion

Ensayos Clinicos.
Apoyo econémico
2 Ensayos Clinicos.

5 Proyectos Registro
investigacion de Pacientes

www.desafioduchenne.org

Autorizacion
de comercia-
lizacion

Cuestionarios

Cuestionarios

6MWT +
Historia
Natural

Cuestionarios

Cuestionarios
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Hemos renovado parcialmente el
Consejo Asesor Cientifico externo
formado por prestigiosos cientificos
europeos punteros en las DMD y BMD,
encargados de evaluar los proyectos

que se presentan a nuestra convocatoria

competitiva bianual (investigacion
extramural).

ESTRATEGIA DE INVESTIGACION

Investigacion Extramural

Proyectos seleccionados
a través de convocatorias
competitivas

=] > &%

Solicitud Evaluacion

sumision Comité cientifico

Er > =]
Renovacién Solicitud
propuestas

Por otro lado, con el propdsito de
identificar dénde esta la necesidad y
solucionarla, tenemos la investigacién
intramural, constituida por proyectos
donde DPPE es el investigador principal.

» 29 proyectos seleccionados
desde 2014 por un importe de
~ 2 millones de euros.

» Cada 2 afos: Convocatoria de
proyectos de investigacion traslacional
en el campo DMD/DMB.

» Proceso de revisién por un comité
cientifico independiente (no pue-
den acceder a esta financion).

Seleccion
de proyectos

&3 > =

Evaluacion
cientifica

Seleccién
de proyectos
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Investigacion Intramural

Proyectos creados

» 20 proyectos por un total de

~ 1 millén de euros.

> DPPE: Investigador Principal,

por DPPE parte/propietario del desarrollo.
> Proceso de revision
no competitivo.
Registro de Apoyo en ensayos clinicos: 2?:;: (Igﬁ :)V:jc;o:aﬁ?:ﬁ;g: s
Pacientes Salvar compuestos del Asoci?: dos) para apoyar los
(2015) Valle de la Muerte (2016) para apoy

El

Seleccion de
laboratorios

v

@

Proyecto

Contamos con un aumento de la
visibilidad internacional debido a la
participacion dentro de la red COST,
donde el objetivo es poder utilizar las
redes y formacion de investigadores en
el campo de la distribucién de terapias
de acidos nucleicos para permitir que
los farmacos dirigidos al ARN alcancen
su maximo potencial y se conviertan en
una opcion terapéutica convencional.

www.desafioduchenne.org

ensayos clinicos (2016)

> &P > |

Evaluacion Seleccion

cientifica

También, llevamos la presidencia del
Scientific Directors Committee (SDC),
dentro de World Duchenne Organization,
constituido por los directores cientificos
de EUA, Francia, Israel, Reino Unido,
Paises Bajos, Bélgica y Espafa.

Todos los miembros del SDC trabajan
para organizaciones de pacientes de
DMD/DMB construyendo, asi, una
investigacién centrada en el paciente.
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La pandemia de SARS-CoV-2 tuvo un
impacto negativo en la investigacion

en DMD y BMD, pero ya estamos
retomando nuestra actividad en la
mejor de las condiciones, ya que todavia
tenemos un largo camino por recorrer y
muchos objetivos por cumplir.

Hoy en dia, tenemos un panorama de
tratamientos potenciales para DMD
muy prometedor.

Hasl
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Acceder a las
posibilidades
de tratamiento
para DMD/DMB

A partir de los ensayos realizados hasta
la fecha, podemos ver la necesidad de
ampliar el acceso a estos y continuar
brindando datos de registro de alta
calidad. DPPE tiene la intencién de
continuar la inversién en el Registro

de Pacientes Duchenne y Becker de
Espana ya que, con casi 400 pacientes
incluidos, constituye un valioso
recurso. Asi, apostamos por un nuevo
y actualizado registro que ayudara con

el reclutamiento de ensayos clinicos,
pero también recopilara mas datos de
medidas de resultado informados por
los pacientes.

Un enfoque clave de DPPE es facilitar
el acceso a la investigacion traslacional
y las oportunidades de ensayos clinicos
para toda la poblaciéon con Duchenne y
Becker, mas alla del entorno pediatrico.
En este sentido, DPPE defendio la
puesta en marcha de 2 ensayos clinicos
en Espafa (Rimeporide y Tamoxifeno)
mediante su financiacion y la inclusion
de pacientes en estos ensayos clinicos a
través del Registro de Pacientes Duchenne
y Becker de Espana y el proyecto SARA.

Hemos visto un progreso significativo
en el desarrollo de nuevas opciones

de tratamiento destinadas a retrasar

la progresion de la enfermedad, pero
existen todavia areas de necesidad
insatisfecha para la comunidad
Duchenne donde DPPE se compromete
a financiar investigacion que conducira
a cambios graduales clinicamente
significativos y, en un futuro cercano, la
esperanza de una cura.

La investigacion desde una organizacion de pacientes

“Duchenne Parent Project Espana
identifica y promueve areas de
investigacion prometedoras,
contribuyendo a avances tanto en
investigacion traslacional como en
ensayos clinicos”.

2 = &

3M € 2

Invertido en Registro de Ensayos Clinicos
InvesTigocién Pacientes Subvencionados
2 2l -]
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Proyectos de Patentes Articulos
Investigacion Cientfficos

www.desafioduchenne.org
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Workshops Transferencia
del conocimiento
DMD/BMD
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35

Presentaciones
Orales Congresos
Infernacionales

64

Familias insertadas en
programa SARA

10

s
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Trabajos
de Fin de Grado

14

Presentaciones
Posters Congresos
Infernacionales
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41

Webinnars
Duchenne al Dia

£

33

Colaboraciones
Internacionales
/ Nacionales
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Todo esto es gracias al maravilloso
compromiso y generosidad de
toda la comunidad Duchenne

y Becker: pacientes, familiares,
investigadores, clinicos, voluntarios
y patrocinadores.

Sin vosotros nada de esto
seria posible.

Dra. Marisol Montolio. Directora del Departamento
de Investigacion y departamento de Innovacion Tecnoldgica
de Duchenne Parent Project Espana.
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Unete al
#DecafioDuchenne
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