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¢QUE SON LAS ENFERMEDADES RARAS?

Las enfermedades raras son aquellas que tienen una baja incidencia en las
poblaciones humanas, afectando a menos de 5 de cada 10.000 habitantes.
Las patologias poco frecuentes afectan a un gran niamero de personas, y
segun datos de la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), existen cerca de
7.000 enfermedades raras que afectan al 7% de la poblacion mundial.

Una reciente investigacion publicada en el European Journal of Human
Genetics, el articulo escrito por Enfermedades Raras EURORDIS-Europa, y
Orphanet Irlanda, revela que existen mas de 300 millones de personas que
viven con una de las mas de 6.000 Enfermedades Raras identificadas en todo
el mundo.

El 72 % de las Enfermedades Raras tienen una etiologia genética, y el resto
obedecen a causas inmunoldgicas, infecciones y exposiciones ambientales.

La falta de conocimiento cientifico e informacion de calidad sobre la
enfermedad a menudo resulta en un retraso en el diagndstico. Ademas, la
necesidad de una atencibn meédica de calidad adecuada genera
desigualdades y dificultades en el acceso al tratamiento y la atencion. Esto a
menudo resulta en una gran carga social y financiera para los pacientes.

Debido a lararezay diversidad de éstas enfermedades, la investigacion debe
ser internacional para garantizar que los expertos, investigadores y clinicos
estén conectados, que los ensayos clinicos sean multinacionales y que los
pacientes puedan beneficiarse de la combinacién de recursos a través de las
fronteras. Iniciativas como las Redes de referencia europeas (redes de
centros especializados y proveedores de atencion médica que facilitan la
investigacion y la atencibn médica transfronterizas), el Consorcio
Internacional de Investigacion de Enfermedades Raras y el Programa Marco
de la Union Europea para la Investigacion e Innovacion Horizon 2020
respaldan la investigacion internacional y relacionada.
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0 REQUISITOS PARA LA PARTICIPACION

Ser estudiantes de Areas de la salud, profesionales en salud de las
diferentes ramas ,personal que trabaje en el Area de Salud y/o ser
familiar de una persona que padezca alguna Enfermedad Rara.

¢QUIENES PUEDEN PARTICIPAR?

1. ESTUDIANTES DEL AREA DE LA
SALUD:

Podran participar Estudiantes de )es \
las carreras de Medicina,

Enfermeria, Fisioterapia y
Kinesiologia, Odontologia,
Fonoaudiologia, Nutricion,

Bioquimica, y demas carreras
relacionadas al Area de Salud

2. PROFESIONALES DEL AREA DE LA SALUD TITULADOS:

Podran participar Médicos Generales, Licenciadas en Enfermeria,
Nutricion, Fisioterapia y Kinesiologia, bioquimica y demas ramas de la
salud.

3. MEDICOS ESPECIALISTAS DE LAS DIFERENTES RAMAS EN SALUD:

Podran participar Médicos de las diferentes especialidades como
Medicina Interna, Pediatria, Ginecologia, Obstetricia, neonatologia,
Genética Clinica, Radiologia, Dermatologia, Oncologia, Cardiologia,
Cirugia, Neurocirugia, Neurologia, Reumatologia, etc.

4. FAMILIARES DE PERSONAS QUE PADEZCAN ALGUNA ENFERMEDAD RARA

Podran participar Familiares (Madres, Padres, Hermanos, etc.) de
personas que padezcan alguna Enfermedad Rara, aclarando que en
el caso de realizar la ser Coautor del mismo.



1. REVISIONES BIBLIOGRAFICAS

Deben ser actualizadas acotando bibliografia de los ultimos 3 afios, con
resultados novedosos, enmarcarse en las normas de Vancouver.

2. PRESENTACION DE CASOS CLINICOS

Deberan estar referidos a “Enfermedades Raras o Poco Frecuentes”
los mismos deben seguir los principios éticos con los pacientes y
familiares debiendo tener el consentimiento informado de los mismos
para la presentacion del caso.

3. ESTUDIOS DE INVESTIGACION

Deberan estar referidos a “Enfermedades Raras o Poco Frecuentes”
con un enfoque cientifico que muestre resultados novedosos sobre el
tema.

G PLAZOS DEL CONCURSO

1. PLAZOS DE ADMISION:
29 DE FEBRERQ DE 2020

El resumen de los trabajos, cumpliendo
con el formato establecido y adjunto a
este documento, seran recibidos desde
la fecha hasta el 31 de mayo del 2020 en
el correo electronico ;
enfermedadesrarasbolivia@outlook.com
impostergablemente.
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2. PERIODO DE DELIBERACION

El periodo de deliberacion sera hasta el mes de Julio de 2020,
encabezado por el Comité Cientifico del evento, y concluira con la
calificacion de los trabajos impresos enviados en base a 80 puntos,
segun la guia de evaluacion establecida y adjunta a este documento.
La calificacion final de los trabajos concluye con la presentacion oral
(con un valor de 20 puntos), que sesionara de manera presencial
durante el desarrollo de la VI Jornada Cientifica Boliviana de
Enfermedades Raras o Poco Frecuentes, la cual se realizara del 26 al
28 de agosto del 2020, donde deben presentar el trabajo impreso
completo segun la estructura establecida.

¢QUE REQUISITOS DEBEN CUMPLIR LOS TRABAJOS?

1.  Ser totalmente originales, sin antes haberse presentado en
eventos internacionales ni nacionales.

2.  El trabajo a presentar debe cumplir la frecuencia demostrable
igual o menor de 1/2000 para ser considerada Enfermedad Rara
o Poco Frecuente

3.  En el caso de las Presentaciones de Casos Clinicos, debera
contar con respaldo diagnéstico como minimo el Gold Standard

4.  Ajustarse a las tematicas del concurso.

5.  Seguir la estructura de un trabajo cientifico (se adjunta en la
convocatoria).

6. La presentacion de fotografias debe cumplir normas
Internacionales de proteccion a la identidad del paciente.

Q DERECHOS DE AUTOR

Al participar en el concurso, deberan autorizar al Ministerio de Salud y
al Instituto de Genética de la Universidad Mayor de San Andrés a
publicar sus trabajos tanto en el libro resumen como en la revista y
otras publicaciones que se consideren pertinentes, nombrando



siempre a las y los autores debiendo ser como maximo 3 personas
arando siempre el Autor Principal.

0 MODALIDAD DE PRESENTACION

La modalidad en la que se expongan los trabajos, seran definidas por
el “Comité Cientifico del Evento”, durante el periodo de deliberacion y
deberan ser presentados en las siguientes formas:

e DOCUMENTO DIGITAL. Deberd ser enviado al correo electrénico
enfermedadesrarasbolivia@outlook.com desde el 28 de febrero
al 31 de mayo del 2020 en forma de resumen para su
calificacion siguiendo los
formatos requeridos. (se
adjunta ejemplo)

e DOCUMENTO IMPRESO. Debera RANZ
ser entregado en 3 copias [ A .
al Comité Cientifico el Dia e
del Evento de la VI
Jornada Cientifica
Boliviana sobre
Enfermedades Raras o
Poco Frecuentes que se
realizara el mes de Agosto de la Presente Gestidn, resaltando
gue forma parte importante para la calificacion final del trabajo.

o PRESENTACIONES ORALES. Las presentaciones orales se realizaran en la
VI Jornada Cientifica Boliviana sobre Enfermedades Raras o
Poco Frecuentes como calificacion final, siempre y cuando el
trabajo haya clasificado a la siguiente fase.

G PREMIACION

Se emitiran 3 galardones, con las designaciones de Primer, Segundo y
Tercer lugar. Ademas, una Mencion Honorifica por categoria. Todos los
trabajos aprobados por el comité cientifico seran publicados en el “Libro
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Resumen de la VI Jornada Cientifica Boliviana de Enfermedades Raras
o Poco Frecuentes”, la cual se edita con una frecuencia anual.

Q EJEMPLO DE RESUMEN

El comité cientifico del Ill Concurso y VI Jornada Cientifica sobre
"Enfermedades Raras 0 poco Frecuentes” en Bolivia, para la
aceptacion del trabajo, exige el cumplimiento de los requisitos,
ajustados a las normas de Vancouver, adaptados a este medio. Los
resumenes deben ser estructurados de acuerdo a sus categorias,
siendo las siguientes las propuestas: Articulos Originales: Trabajos de
investigacion inéditos. Casos Clinicos: Descripcion de casos raros o
excepcionales. Articulos de Revision: Trabajos en los que se realiza
una puesta al dia de algun tema o entidad clinica o de un problema de
salud publica vigente o emergente.

El resumen debera reflejar una sintesis estructurada del trabajo sin
exceder las 250 palabras, el mismo contendra INTRODUCCION,
OBJETIVO, METODOS, RESULTADOS, CONCLUSIONES,
PALABRAS CLAVE.

A continuacion, se expondra un ejemplo:

INTRODUCCION: La leucemia linfoblastica aguda es la neoplasia mas

comun en la edad pediatrica. No existe precedente de estudios clinicos
y resultados del tratamiento de esta entidad en Bolivia.

OBJETIVOD: Describir los resultados de la induccion a la remisién en un
grupo de nifios con leucemia linfoblastica aguda.

METODOS: Estudio descriptivo de una serie de casos tratados en el
Hospital del Nifio "Ovidio Alega Uria", durante el periodo 2013-2015.

RESULTADOS: Se incluyeron en el andlisis 25 casos, con una edad
promedio de 5,8 afos, el 60 % correspondia al sexo femenino. Las
manifestaciones clinicas mas frecuenten al diagnostico fueron: palidez,
fiebre y la anorexia con 68 %, 64 %, y 60 %. El 100 % de los casos



correspondia al fenotipo B. Al finalizar la induccién con el protocolo
institucional (Total Therapy XV modificado) el 92 % alcanzé remision
completa. La complicacion mas frecuente durante la induccién fue la
toxicidad hematoldgica, seguida de la morbilidad infecciosa. El 92 %
requirié apoyo transfusional durante el tratamiento.

CONCLUSIONES: La respuesta terapéutica a la induccion a la remision con

el protocolo institucional es comparable a estudios previos. La
supervivencia libre de eventos es menor a datos reportados
previamente, siendo el abandono del tratamiento un factor clave
asociado a este hallazgo.

PALABRAS CLAVE: Leucemia linfoblastica aguda, tratamiento.

@ ESTRUCTURA DEL TRABAJO A DESARROLLAR

1. ELEMENTOS INTRODUCTORIOS:

» Portada: Fuente de informacion bibliografica: Datos minimos.
(Obligatorio)

e Nombre completo del autor/autores, con direccién de correo
electrénico, N° DE Teléfono o Celular.

e Titulo del trabajo.

¢ Resefia (lugar, y fecha -mes y afo-de la presentacion).

e Nombre de la institucion en la que se presenta el trabajo y
departamento.

» Dedicatoria: palabras que el autor expresa en funcion de las
personas, instituciones o elementos que considera fueron
elementales y determinantes para impulsar su trabajo cientifico.
(Opcional)

> Indice: relacién de contenidos y nimeros de las paginas donde
ubicar al lector. (Opcional)

» Resumen: De manera concreta se debe estructurar una sintesis
del trabajo, que no debe exceder de 250 palabras y que queden



claros, objetivos, metodologia, resultados y conclusiones.
(el envio del resumen del trabajo es obligatorio para optar por
participar en el evento).

> Introduccion: Explicacion que precede al desarrollo del trabajo,
es un elemento Imprescindible para presentar un trabajo
investigativo y de manera invariable deben contar con el
planteamiento de la justificacién del trabajo, objetivos, fuentes,
materiales y metodologia utilizada. (Obligatorio)

2. GUERPO DEL TRABAJO:

» Metodologia. (Obligatorio)
» Analisis de los datos/Discusion. (Obligatorio)

3.  ELEMENTOS FINALES:

» Conclusiones. (Obligatorio)

» Recomendaciones. (Opcional)

» Apéndices o0 Anexos. (Obligatorio Consentimiento Informado)

> Bibliografia. (Obligatorio) La acotacion segun normas de
Vancouver.
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