PROPUESTA

DESARROLLO DE UNA RED MERCOSUR
PARA EL ESTUDIO, DIAGNOSTICO Y
TRATAMIENTO DE ERRORES
CONGENITOS DEL METABOLISMO Y
OTRAS ENFERMEDADES RARAS

RED MERCOSUR ECOMER
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ENFERMEDADES RARAS

Son aguellas que presentan una frecuencia

menor o igual a 5 por 10.000 habitantes — OMS

- EUROPA: 1/2000 ----- Espana: 3 millones
- JAPON: 1/2500
- USA: 1/1500

Se presentan entre 2 - 5% de la poblacion
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ENFERMEDADES RARAS

> 3 de cada cuatro se presentan en la infancia y
causan discapacidades graves.

» Causan 35% de las muertes en ninos <1 afno
~ 80% son de origen genetico

~ Afectan al sistema nervioso 44,93%

> Errores Congénitos del Metabolismo: 41,01%

FEDER/ESTUDIO ENSErio 2009
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SITUACION DEL DIAGNOSTICO

potencialmente mortales o
deblilitantes a largo plazo
baja prevalencia
alto nivel de complejidad
desconocimiento y desinformacion
requieren estudios especializados

.

hace dificil su diagndstico
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SITUACION DEL TRATAMIENTO

Escasa disponibilidad de medicamentos/alto
costo — medicamentos huérfanos

Algunas solo tienen tratamiento sintomatico
Atencion y seguimiento multidisciplinario
Investigacion en nano y biotecnologia ha
permitido desarrollar terapias que mejoran la

esperanza y calidad de vida de los pacientes

+4*

Gobierno Bolivariano | waisteno d : Fundacion Instituto de '“W“' IDEA L‘_ /’tﬂ
ﬂ de Venezuela Ciencia, Tecnologia e Innovacion Estudios Avanzados (IDEA) 1913 CAL IS
S ADKIRABLE MERCOSUR



http://www.google.co.ve/url?sa=i&source=images&cd=&cad=rja&docid=MBp3opL2YD-0cM&tbnid=gfY5-v6HQBgHkM:&ved=&url=http://www.rnw.nl/english/article/mercosur-summit-gets-underway&ei=WQd7UserM4jesATAx4GgCg&psig=AFQjCNEJZJWdHfT72M1do0GUpXmoib7-bg&ust=1383880921890358

ERRORES CONGENITOS DEL
METABOLISMO

» Son individualmente raras

» Afectan 1:500 — 2000 nacidos vivos

» Causa importante de morbi-mortalidad

» Manifestaciones clinicas varian

» Se presentan en etapas precoces de la vida
» Afectan cualquier érgano o tejido

» Los sintomas neurologicos son frecuentes

Sanseverino M, et al JPediatr(RioJ)2000; 76(5):375-82
Campistol J, et al; Rev Neurol 2005; 40(6):321-326
Champion 2010;
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¢ Por qué se justifica su creacion? Red ECOMER

PROGRAMA MARCO DE CTI DEL MERCOSUR
2013-2016

MISION: Consolidar la construccion de un espacio
Mercosur de CTl que promueva la integracion de las
capacidades existentes en el bloque en funcion de
problemas y prioridades comunes y que favorezca el
desarrollo cientifico y tecnologico sustentable e
interactivo que permita la disminucion de
desigualdades sociales de cada Estado Parte
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¢ Por qué se justifica su creacion? Red ECOMER

PROGRAMA MARCO DE CTI DEL MERCOSUR

2013-2016

Objetivos estratégicos: a, e y f

a)Promover la creacion de redes de conocimiento em temas
estratégicos........

e) Poner en practica los mecanismos que conducen a los
paises del Mercosur em direccion a la socializacion del
conocimiento.......

f) Generar y ampliar las capacidades de los Estados Partes em
CTl referidas a formacion de recursos humanos calificados y |a
creacion, fortalecimiento y equipamiento de la infraestructura
cientifica.....

humanos
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¢ Por qué se justifica su creacion? Red ECOMER

PROGRAMA MARCO DE CTI DEL MERCOSUR
2013-2016

Principios

1.4.5: Capacitacion de recursos humanos

1.4.6: Cooperacion intra y extraregional

1.4.9: Reconocimiento de asimetrias y complementareidad
1.4.10: Transferencia e intercambio de experiencias em areas

+
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¢ Por qué se justifica su creacion? Red ECOMER
Las alianzas estratégicas entre los grupos de trabajo

gue prestan un servicio similar en la region, permitira:

1. Fortalecer los programas y proyectos ya existentes
2. Intercambiar y transferir tecnologias estandarizadas

3. Favorecer la discusion de casos clinicos (foros)

4. Conocer la incidencia de estas enfermedades en |la
region, mediante el desarrollo de un registro
biomédico (tomando en consideracion todos los
aspectos éticos)

i 1252
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¢ Por qué se justifica su creacion? Red ECOMER

5. Implementar tecnologias para el desarrollo
de tratamientos en este campo, donde los
medicamentos llamados huérfanos y,
los alimentos y productos para regimenes
especiales ocupan un espacio importante.

6. Integrar a un estado asociado a las acciones
vy programas del Mercosur, particularmente
en este caso a Perd.

7. Formacion de talento humano.

8. Apoyar el desarrollo productivo, competitivo e
integrado del Mercosur y por ende de la region.
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¢ Por qué se justifica su creacion? Red ECOMER

Se encamina a cumplir con el 42 objetivo de
Desarrollo del Milenio — Cumbre del Milenio 2000 -
REDUCIR LA MORTALIDAD DE LOS NINOS MENORES

DE CINCO ANOS

META:
Entre 1990 y 2015, reducir en dos terceras partes la
mortalidad de los nifos y las ninas menores de cinco

anos.
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FORTALEZAS

v

AN

Desde 1985 Programa de Pesquisa Neonatal y
Selectiva para Errores Congénitos del
Metabolismo + consulta especializada

Centro de Referencia Nacional

Educacion sobre Errores Innatos del Metabolismo
en Postgrados Médicos y de Enfermeria

Alianzas estratégicas con centros hospitalarios
para el tratamiento de los pacientes y formacion
de profesionales en este campo

Educacion a la comunidad
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FORTALEZAS

v Desarrollo de tecnologias para la elaboracion de
alimentos y productos especiales para el
tratamiento de pacientes con diagnéstico de EIM
(IDEA-ICTA)

v" Ampliacion del panel de pruebas para Diagnostico
de errores congénitos del metabolismo Proyecto
en Red: Mérida - Zulia — IDEA

v Desarrollo de estuches de diagndéstico para EIM

Financiamiento — Fonacit /Mision Ciencia
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FORTALEZAS

Interaccion con centros y especialistas de la region,
lo que facilitard la identificacion de entidades

para la formacion de la red:

BRASIL:

Prof. Dr. Roberto Giugliani

Chefe do Servigo de Genética Médica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre
Dr. Moacir Wajner

Rua Ramiro Barcelos 2350 - 90035-903 - Porto Alegre - RS - Brasil
www.hcpa.ufrgs.br |-genetica@hcpa.ufrgs.br vy rgiugliani@hcpa.ufrgs.br
ARGENTINA

Dra. Luisa Bay / Jefa del Servicio de Errores Congénitos del Metabolismo
Hospital Nacional de Pediatria J.P.Garrahan - Buenos Aires Argentina
www.garrahan.gov.ar TE: 54-11-47730730 o 54-9-11-35933767
Lbay@garrahan.gov.ar y bay.luisa@gmail.com

Laboratorio de Neuroquimica Dr. N. A. Chamoles

Uriarte 2383 CP 1425 Ciudad Auténoma de Buenos Aires
Argentina

Dra. Andrea Schenone - Directora Cientifica

Dra.. Marina Szlago - Directora Médica
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FORTALEZAS

URUGUAY:

Dra. Q.F. Graciela Queiruga, Gerente de Laboratorios del Banco de Prevision Social Ex docente de la
Facultad de Quimica de la Universidad de la Republica
Cl 1272772/9 Teléfonos 598 24091547 int 256 598 99693184

eggbmu@adinet.com.uy

PERU:
Ana Cecilia Liliana Bonilla Sudrez
Endocrindloga Pediatra y Genetista
Coordinadora de la Unidad de
Endocrinologia Pediatrica del Hospital
Edgardo Rebagliati Martins
EsSalud (Seguridad Social )
51-1-2754901 anexo 3604 y 3447
Celular 51-999927586
51-994678440
cecibonillas@gmail.com chonilla@bbdetecta.com
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OBJETIVOS GENERALES

1.

b gD 5

Crear una red Interinstitucional para la
Investigacion, diagnodstico y tratamiento de
errores congeénitos del metabolismo y otras
enfermedades raras.

Formar recursos humanos de alto nivel

Divulgar el conocimiento

Crear una pagina web

Generar proyectos biotecnoldgicos

+4 +
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Integracion de la red




Se utilizara tanto la
capacidad tecnoldgica
instalada en cada
institucion, asi como la
experticia desarrollada
por cada uno de los
investigadores y
profesionales de los
centros participantes.

*
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ORGANIZACION

DIRECCION GENERAL COMITE COMITE DE
DE LA RED ETICO- CIENTIFICO DELEGADOS

* DEFINE POLITICAS * EVALUA PROYECTOS * REPRESENTA A LA RED
* NORMAS PERTINENTES

* TOMA DECISIONES

ORGANIZA EVENTQOS,

CONVOCATORIAS

¢ GESTION INVESTIGACION

* FORMACION DE TALENTO

e HUMANO

* ASPECTOS ETICOS R
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RECURSOS

v" FUENTE DE FINACIAMIENTO DE CADA PAIS

v FOCEM - Fondo para la Convergencia Estructural
del Mercosur

Bancos de Desarrollo Regionales

Vias de cooperacion internacional

Empresas privadas

NN X
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Ninguna enfermedad es tan rara
COMO para no merecer

nuestra atencion

www.orpha.net
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GRACIAS

Obrigado
Antonieta Mahfoud H
Neuropediatra
www.idea.gob.ve
amahfoud@gmail.com




