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iQuE SOM LAs ENFERMEDADES RARAS?

VLA
i

Las E_mccrmccladcs Raras son aquc”as que tienen una baja incidencia en las

Poblaciones humanas, afectando a menos de 5 de cada 10.000 habitantes. Las
Pato]ogl'as poco frecuentes afectan a un gran ndmero de personas, y segun datos de la
Organizacién Mundial de la Sa]ud (OMS), existen cerca de 7.000 enfermedades
raras que afectan al 7% de la Poblacién mundial.

( Ina reciente investigacion Pub]icada en el European Journal of Fuman (Genetics, el
articulo escrito por E_npermecla&es Karas EURORD]5~EuroPa, Yy Orphanet
[rlanda, revela que existen mas de 300 millones de personas que viven con una de las
mas de 6.000 | nfermedades Raras identificadas en todo el mundo.

E] 72 % de las [” nfermedades Raras tienen una etiologi'a genética, y el resto obedecen
a causas inmuno]égicas, infecciones y exPosiciones ambientales.

La falta de conocimiento cientifico e informacién de calidad sobre la enfermedad a
menudo resulta en un retraso en el diagnéstico. Ademas, la necesidad de una atencion
médica de calidad adecuada genera dcsigualc!ades y dificultades en el acceso al
tratamiento y la atencion. I~ sto a menudo resulta en una gran carga social y financiera
para los Pacientcs.

Debido a la rareza y diversidad de estas enfermedades, la investigacion debe ser
internacional para garantizar que los expertos, invcstigaclores y clinicos estén
conectados, que los ensayos clinicos sean multinacionales y que los Pacientes Pueclan
beneficiarse de la combinacién de recursos a través de las fronteras. [niciativas como
las Redes de referencia curopeas (redes de centros espccia]izados y Proveedores de
atencién médica que facilitan la investigacion y la atencion médica transfronterizas), el
Consorcio Internacional de lnvestigacic’m de [ nfermedades Raras y el Frograma
Marco de la (Inion Europca para la ]nvestigacién e |nnovacién [Jorizon 2020

respaldan la invcstigacic’m internacional y relacionada.




PLAZoS PEL CoNCurSe

DERECHOS DE AuTod

MODALIDAD D& PRESENTACICN
PREMIACION

EJEMPLO DE RESUMEN

ESTRUCTiRA DEL TRUBLIC A PESARROLR _._’ - |



REQuISITOS PALA LA PAITCIPACiON

Ser estudiantes de las diferentes Areas de la salud, familiar de una persona que Padezca
a]guna " nfermedad Rara, Frofesionales del Avrea de |a Salud Titu]ados y Médicos
Especia]istas de las diferentes ramas en Sa]ucl.

Fodran Participar [~ studiantes de las carreras de Medicina,
E_nf:ermerfa, Fisioterapia Yy Kincsio]ogia, Odontologia,

Fonoauc{io]ogfa, Nutricién, Bioqux’mica, Yy demas carreras

relacionadas al Area de Sa]uc{

2. Familiarcs de personas que Padczcan alguna [F nfermedad Rara:

Fodran Partici!:)ar Familiares (Madres, FPadres, [Jermanos, etc) de personas que
Padczcan alguna [" nfermedad Rara, aclarando que; si se realiza la Prescntacién de un

Caso C]l’nico al menos un Fcrsona] de Salud debera ser coautor del mismo.

3. Profesionales del Arca de la Salud T itulados:

Fodran Participar Meédicos (Generales, [ icenciadas en [~ nfermeria, Nutricion,

Fisioterapia y Kinesio]ogx’a, bioqux’mica y demas ramas de la salud.

4. Médicos csPccialistas de las diferentes Ramas en Salud:

Fodran Participar Médicos de las diferentes cspecialidadcs como Medicina |nterna,
FPediatria, Gincco]ogia, Obstctricia, neonato]ogfa, (enética Cll’nica, Radiologx’a,
Dermatologia, Oncologx’a, Cardiologia, Cirugia, Neurocirugia, Neuro]ogfa,

Reumatologia, etc.



i. [ studios DcscriPtivos
a. Caso (linico
b. Serie de Casos
c. [ studios de Prevalencia

Deberén estar referidos a “Emcermcdadcs Karas o Foco Frccucntes” los mismos deben
5eguir los Principios &ticos con los Pacientes y familiares debiendo tener el consentimiento

informado de los mismos para la Presentacién del caso.

2. [ .studios Anall'ticos o Comparativos

a. [ _studios de casos y control

b. [ studios de cohorte

Deberén estar referidos a “E_nfzcrmcdacles Raras fe) Foco Frecuentcs” con un cn{zoquc

cientifico que muestre resultados novedosos sobre el tema.

‘Que REQuISIToS PEBEN CuMPLIR Los TRABAJ0s?

1. Ser totalmente originales, sin antes haberse Presentac}o en eventos internacionales
ni nacionales.

2. E_l trabejo a presentar debe cumplir la frecuencia demostrable igual o menor de
5,/10.000 para ser considerada Emccrmcdad Rara le) Foco Frecuente, es decir que
de 10.000 personas 5 0 menos sean afectadas por la enfermedad.

3. n el caso de las Fresentaciones de Casos Cll’nicos, debera contar con resPa]do

diagnés’cico (Gold Standarcl)

4. /Ajustarse a las tematicas del concurso.

5. Seguir la estructura de un trabajo cientifico (se adjunta ejemP]o enla convoca




sresentacion de Fotogragias debe cumPlir normas |nternacionales de Protcccic’m

alaidentidad del Pacicntc.

PLAZoS PEL CoNCudSe

1. FPlazos de Admision:

o5 de mayo de 2021

E_l resumen de los trabajos, cumplicndo con el formato

establecido Yy adjunto a este clocumento, seran recibidos

28 de febrero
DA MUNDIAL DE LAS
desde la fecha hasta el 30 dcjunio del 2021 en el correo E"FER“%;DESRARAS
electronico: enfermedadesrarasbolivia@outlook.com JORNADA CIENTIFICA BOLIVIANA SOBRE

ENFERMEDADES RARAS 0 POCO FRECUENTES

|IBROIBE

2. Habilitacion de Farticipacién =

imPostergablementc

Quedarén habilitados los restmenes que cumplan con los requisitos establecidos
haciendo hincapié en la frecuencia de la [" nfermedad Rara y la estructura del texto
(resumen de 250 Pa]abras como maximo) la notificacion de la habilitacion se realizara via
telefénica o correo electrénico motivo por el cual deberan acﬁuntar ambos datos en la

Portada clel resumen.

3. FPeriodo de deliberacion

I Perioclo de deliberacion sera hasta el mes de Junio de 2021, encabezado por el Comité
(Cientifico del evento, y concluira con la calificacion de los trabajos inextenso enviados en
base a 80 Puntos, segt’m la gufa de evaluacién establecida Yy ac]jurxta a este documento. La

calificacion final de los trabe?jos conc]ugc con la Presentacién oral (con un valor de 20



mailto:enfermedadesrarasbolivia@outlook.com
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\ N >
26 al 28 de agosto del 2021, donde deben presentar el trabejo imprcso comP]eto segun la

estructura cs’cab]ecida cn €aso dC qUC la d@censa dCl mismo sea &C manera Presencial,

DERECHOS DE AuTod

A] Participar en el concurso, deberan autorizar al Ministerio de Sa!ud y DePortes) al

]nstituto de Genética de la Universidacl Mayor de San Andrés y al GruPo ANANES

a Publicar sus trabajos tanto en el libro resumen como en la revista y otras Pub]icaciones

que se consideren Pcrtincntcs, nombrando sicmpre alas Yy los autores debiendo ser como

maximo 3 personas aclarando siempre el Autor Frincipal.

NOPALIDED DS PResENTRUIGN

| amodalidad en la que se expongan los tra})ajosJ seran definidas por el “C omité Cientifico

del I vento”, durante el Periodo de deliberacion y deberan ser Presentados enlas siguientes

Formas:

i. Documento Digital ! ﬁ

; . Lo ¢, QUE ES LA HEMOFILIA?
Debera SEer envxado a] COrreco elcctromco &

La hemofilia es un trastorno hemorragico
congénito vinculado al cromesoma X,

enfermedadesrarasbolivia@outlook.com f \ prowcab ol deEbnda ol e

VIIl de coagulacion (en el caso de la
hemofilia A) o del factor IX (en el caso de
la hemofilia B). La deficiencia es el

desde el 05 de mayo al §Ojunio del 2021 : | 552839%25‘2%‘1’39.{22d'é“iii“?a'ﬁimg"de"ii
en forma de KE_SUME_N para su

calificacion siguiendo los  formatos

rcqueridos. (Se acﬁunta ejemplo)

2. Documento lmPreso

[" n caso de realizar la defensa de manera Presencial, debera ser entrcgado en 3 copia
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n{:c\r!ﬁédadcs Raras o Foco f:rccucntcs que serea izard el mes de Agosto de la Frescnte

(Gestion.

3.  [resentaciones Oralcs

| as Presentaciones orales se realizaran en la VI Jornada (Cientifica Bo]iviana sobre
[T nfermedades Raras o Foco [recuentes como calificacion final, siempre y cuando e

trabajo haga clasificado a la siguiente fase.

PREMIACION

Se emitiran 3 ga]ardones, con las clesignaciones de Frimer, SCgundo y T ercer lugar.

T odos los trabajos aProbaclos por el comité cientifico seran Publicados en el “Libro

Resumen de la VI Jornac!a Cientifica Boliviana de [ nfermedades Raras o Foco

[Mrecuentes”, la cual se edita con una frecuencia anual.

EJEMPLO DE RESUMEN

El comité cientifico del |V Concurso y VI Jomacla Cienthcica sobre "[” nfermedades Raras

o poco Frecuentes” en Bolivia, para la acePtacién del trabajo, exige el cumP]imiento de los

rcquisitos, ajustac{os a las normas de \ancouver, adaptados a este medio. ]:_] resumen

debera rcﬂcjar una sintesis estructurada del trabajo sin exceder las 250 Pa]abras, el mismo

contendra INTRODUCCION, OBJETING, METODOS,
RESULTADOS, CONCLUSIONES, PALAPRAS CLAVE.

A continuacion, se exPonc]ré un ejemplo:




LEUCEMIALINFOBLASTICA AGUDA
Autor:

Introduccion: | a leucemia linfoblastica aguda es la neoP]asia mas comin en la edad

Pediétrica. No existe Precedente de estudios clinicos y resultados del tratamiento de esta
entidad en Bolivia.

Ob_jctivo: Describir los resultados de la induccion a la remision en un grupo de nifios con
leucemia linfoblastica agucla.

Métoclos: ™ studio dcscriptivo de una serie de casos tratados en el Hospita] del Nifo
"Oviclio Alega (ria”, durante el Periodo 2013%-2015.

Rcsultados; Se inclugeron en el analisis 25 casos, con una edad Promedio de 5,8 afios, el
60 % corresponclx’a al sexo femenino. Las manifestaciones clinicas mas frecuenten al
diagno’stico fueron: Palic{ez, fiebre y la anorexia con 68 %, 64 %, y 60 %. Flioo% delos
casos corresponclx’a al gcnotipo B. Al finalizar la induccion con el Protocolo institucional
(Total Therapg XV modificado) el 92 % alcanzé remision comPleta. | a comPlicacién mas
frecuente durante la induccion fue la toxicidad hematolégica, seguida de la morbilidad
infecciosa. [T 192 % rcquirié apoyo transfusional durante el tratamiento.

Conclusioncs: | a respuesta tcrapéutica a la induccion a la remision con el Protocolo
institucional es comParaHe a estudios Previos. | a suPervivencia libre de eventos es menora
datos rcPor’cac‘os Previamcnte, siendo el abandono del tratamiento un factor clave asociado
a este ha”azgo.

Falabras Clavc: | eucemia linfoblastica aguda, tratamiento.

ESTuCTuA PEL TR0 R DESELA oL

. ELEMENTOSINTRODUCTORIOS:

> Fortacla: Muente de informacion bibliogréﬁca: Datos minimos. (Obligatorio)

e Nombre comP]cto del autor/autores, con direccién de correo electrénico, N2 De

Tclégono o Ce]u]ar.
o [ itulodel trabajo.




esefia (Jugar, y fecha, mes y afio de la presentacion).
&any Y P

° Nombre de la institucion en la que se presenta el trabejo y &cpar’camento.

> Dedicatoria: Palabras que el autor expresa en funcion de las personas, instituciones
o clementos que considera fueron elementales y determinantes para imPulsar su

trabajo cientifico. (Opcional)

> |ndice: relacion de contenidos y numeros de las paginas donde ubicar al lector.

<Opciona]>

> Rcsumcn: De manera concreta se debe estructurar una sintesis del trabajo, que no
debe exceder de 250 alabras ue queden claros, ob’ctivos, metodolo fa,

P Y que 9 ) S
rcsultadosy conclusiones. (e] envio del resumen del trabajo es obligatorio para optar

por ParticiPar en el evento).

> |ntroduccién: Explicacio’n que Preccclc al desarrollo del trabajo, es un elemento
]mPrcscindible para presentar un trabajo investigativo Yy de manera invariable deben
contar con el Planteamiento de la justhcicacic'm del trabajo, objetivos, fuentes,

materiales y metoclologfa utilizada. (Ob]igatorio)

2. CUERFODLELTRABAJO:

> Metodologfa. (Ob]igatorio)

> Analisis de los datos/Discusion. (Obligatorio)
3. LELEMENTOSFINALES:

> (Conclusiones. (Ob]igatorio)
» Recomendaciones. (Opcionab

> APéndices o Anexos. (Ob]igatorio (onsentimiento [nformado)

> Bibliogramcl'a. (Obligatorio) | aacotacion seglin normas de Vancouver.



