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Childhood rare diseases and the UN
convention on the rights of the child
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Abstract

This letter discusses an initiative that considered the rights of a child living with a rare disease in the context of the
United Nations Convention on the Rights of the Child (UNCRC). The aim was to inform laypeople on the intersection
between the UNCRC and rare and undiagnosed diseases. The Project was initiated in Western Australia for a national
audience, with a view that it might also provide a framework that is translatable to other jurisdictions internationally.
This letter discusses some of the key themes raised by the Project and the potential for further work.
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MALALTIES
MINORITARIES

Afectan 6-10%poblacion con incidencia de
1/800-1/12.500 RN vivos

En la clasificacidn Internacional
“TInherited Metabolics Diseases”
reconocidas actualmente son 1.450

De presentacién en cualquier edad.

Su reconocimiento Yy diagnostico precoz
,modificara la morbi- mortalidad de 1la
historia natural de la enfermedad



Asoclaciones EIM - AECOM /

SSIEM- Protocolos de actuaciodn

Organizacion
Diagnostico
Tratamiento
Equipos
multidisciplinares

Clinicos

Obstetricia -(estudios con metodologia
no invasiva DNA fragmentado fetal)

Pediatria :

 Prenatal / _ ) _
Neonatal/Neuropediatria/Endocrino
/Digestivo Nutricion /
Nefrologia/dermatologia
/Neumologia..

Adults

 Medicina Interna / Endocrino/
Cardiologia/ NRL -/Nefrologia/
Dermatologia—Radiodiagnostico... .

Laboratorio
Biogquimica

Genética

Farmacia

Dietista-nutricion

Psicd6logos clinicos



Ccomisiodn de

Enfermedades
Metabdlicas Hospital
El inicio de la Son Espﬁf\gi)% ( PED_

consulta enfermedades .
metabdlicas pediatria |

2005 ’
Traspaso de paclentes

PKU .
Conselleria Sanidad :

Unidad de
seguimiento Screening
Neonatal ampliado (
consulta de screening

diaria )



MALALTIES MINORITARIES

- Destacar la importancia de determinar la causa
etiopatogénica bioquimica y genética molecular de estas
enfermedades ( lo que conlleva en muchas ocasiones,
estudios de i1nvestigacion) para determinar la extensiodn
fenotipica/ genotipo ( registros de casos clinicos ) e
lniclar opciones terapéuticas individualizadas

- Andar el camino y en ocasiones trazarlo , para después
caminar por él.”

 Puertas ABIERTAS a la investigacion multidisciplinar
sanitaria que engloba a bidlogos genetistas bioquimicos
farmacologos médicos con un propdésito comiun : la
busqueda de un tratamiento etioldgico y/o preventivo ..
ESPERANZA



MECHANISMS OF RNA EDITING

One of the most well-studied forms of RNA editing is adenosine-to-inosine (A-to-1)

editing, performed by adenosine deaminases (ADAR) acting on RNA. ADARs convert

adenosine (A) bases into inosine(l), which is interpreted as guanosine (G) during
translation of mMRNA to make protein. This type of editing has the ability to alter

mutations in the RNA strand as copied from the DNA, back to the correct base, as if

there was no mutation in the DNA to begin with.

Idebenone 1is reduced by the
cytosolic NAD(P)H oxidoreductase I
(NQO1) and directly shuttles
electrons to res piratory complex
III, bypassing complex I affected in
LHON

Avances importantes diagnostico y
bioquimico genético y farmacogenetica

Diagnosticos etioldgicos e incluso

investigacion en enfermedades no
incluidas en OMIM previamente ( Gen
ESAM)




.........

Pero se
necesitan..

Directrices: ( pies en la tierra)

Reconocimiento de unidades implicadas
(pediatricas y adultos) con continuidad
de la comisidn multidisciplinar
hospitalaria

Sistema organizativo que garantize una
adecuada transicion de los pacientes
pediatrica con enfermedades metabdlicas,
al llegar a la edad adolescente - adulto

Apoyos logisticos adecuados al crecimiento
del numero de casos diagnosticados (
feed back) que permitan mantener un
tratamiento INDIVIDUALIZADO ej :
NUTRICIONAL y asi poder cumplir los

objetivos de calidad asistencial

Apoyos logisticos también para realizar
los REGISTROS EUROPEOS

Entusiasmo




