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ACPEIM

La Asociacion Colombiana de Errores Innatos del Metabolismo representa en Colombia legitimamente
dentro del Ministerio de Salud y Proteccidn Social, los pacientes con Errores Innatos del Metabolismo,
especialmente de molécula pequena.

MINSALUD
NUEVOPAIS

PAZ EQUIDAD EDUCACICY

ASOCIACIONES DE PACIENTES

ASOCIACION SITIO WEB

Asociacion Colombiana de Miastenia X N
http://asocolmiastenia.com,

Gravis ASOCOLMG
Asociacién Colombiana de Ataxia http:/fwww.fecoer.org/asociacion-colombiana-
Hereditaria ACAT de-ataxia-hereditaria-acat,

Asociacidn Colombiana de Enfermedades

hitp://acopel.org/web
de Depésito Lisosoral ACOPEL sl =

Asociacion Colombiana de Esclerodermia

ASCLER http://www.ascler.ory

Asociacién Colombiana de Esclerosis

Lateral Amiotréfica ACELA hitp:/fww.acelawebo

Asociacidn Colombiana de Pacientes con | https://www.facebook.com/pages/ASO-
Acromegalia y Gigantismo ACPA ACPAG/244337959053832

Asociacion Colombiana de pacientes con | https://www.facebook.com/asociacion.acpeim?fr
Errores Innatos del Metabolismo ACPEIM | ef=ts

Asociacion Colombiana para la Distrofia | https://www.facebook.com/groups/7096542171
Mueriilar ACDINA M

OBJETO PRINCIPAL

Es “ayudar a todos los pacientes con las enfermedades definidas como Errores Innatos del
Metabolismo (EIM) y otras clasificaciones, en la bisqueda de soluciones para su tratamiento integral,
brindando la asistencia requerida a estos; a sus familias; al grupo de profesionales que intervienen en
el diagnéstico y tratamiento, a las instituciones de salud e interesados en el logro de este, el
conocimiento y el tratamiento de estas patologias”.
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OBJETIVOS

e Ayudar a los padres de los pacientes a lograr diagndsticos oportunos de los EIM

e Acompaiiar al paciente en el proceso de solicitud formal de los tratamientos indicados por
los médicos tratantes incluso de ser necesario mediante asesoramiento legal.

¢ Integrar a las familias de los pacientes con EIM

MISION

e Apoyar a las familias desde la sospecha y el diagnostico confirmatorio de un Errores Innatos
del Metabolismo (EIM) y su rehabilitacién, que no tengan apoyo de otra asociacion, en la
busqueda de tratamientos integrales adecuados, mejorando la calidad de sus vidas.

VALORES
e Sensibilidad: Es tener la capacidad de comprender las necesidades del paciente y su
familia en su afan de tener la atencion adecuada.

e Honestidad: Es actuar siempre con base en la verdad y la lealtad.

e Respeto: Es valorar y considerar a los pacientes, sus familias y su entorno.

e Responsabilidad: Es asumir las consecuencias de todos nuestros actos.

e Trabajo de Equipo: Es apoyar e integrar las familias de los pacientes con EIM.
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LOS DERECHOS DE LOS PACIENTES.

e Una atencidn segura, oportuna y de calidad

¢ Recibir informacién clara y oportuna sobre el proceso que adelante en su tratamiento y su
enfermedad.

o Acelegirlibremente la decision de aceptar o rechazar el apoyo de la asociacion recibir asesoria;
en caso de no poder tomar la decision, la familia o su representante podran hacerlo.

e A mantener la confidencialidad sobre su enfermedad y el contenido de la historia clinica que
él nos ha aportado, la cual s6lo podra ser revelada en caso que el paciente lo solicite, 0 en los
casos que establezca la ley.

e Expresar sus sentimientos y recibir apoyo emocional si lo necesita

e Aque se le respete su opinion

DEBERES DE LOS PACIENTES.

e Suministrar informacion veraz, clara y completa acerca de su estado de salud cuando sea
solicitado.
o Tratar con respeto a la persona que lo atiende

;QUE SON LOS EIM?

Los errores innatos del metabolismo (EIM) son desérdenes bioquimicos causados por el defecto de una proteina
involucrada en alguna via metabdlica y cuya falla ocasionara problemas a nivel sistémico en el paciente.

En general, los EIM presentan un amplio espectro de sintomas que pueden ir desde vomitos y calambres, hasta
severas crisis convulsivas y retardo mental. El cuadro clinico y la severidad de los sintomas estan de acuerdo
al grado de alteracion y a laimportancia de la proteina involucrada en el metabolismo. ; Cuéndo se debe ordenar
un estudio para errores innatos del metabolismo? El fenotipo clinico, la historia familiar y los examenes
paraclinicos deben proveer las primeras claves para el diagnéstico.

£ www.acpeim.com
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ENFERMEDADES QUE MANEJAMOS

: I(-I;iosrt?::):ggnura o Déficit de cregtina cerebral
o Defecto del ciclo de la urea

. PK.U . v s * Hiperglicemia no cetésica

» Ackiomia gluldrica (i) * Trans Beta Oxidacion

¢ Acidemia Isovalérica o Posftia

o Acidemia Propi6nica « Epilepsia

¢ Acidemia Metilmalonica « Hiperamonemia

o Tirosinemia e HHH

o Orina con Olor a Jarabe de & Afieriia Ealeitoime

Arce .

Pacientes sin diagnosticar

Gréfica 1. Numero de pacientes ACPEIM por enfermedad
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APOYO DE EXAMENES Y CITAS

Los Errores Innatos del Metabolismo (EIM) se manifiestan en la edad pediatrica, desde las primeras
horas de vida y hasta la adolescencia o edad adulta con sintomas y signos similares a otras patologias.
No reconocerlos conduce a secuelas como desnutricion, convulsiones, retardo mental e incluso la
muerte. La prevencion de estas secuelas con un diagnéstico y tratamiento oportuno es el desafio al
que se enfrenta el personal de salud.

La discapacidad intelectual producida por EIM altera el funcionamiento cognitivo y se asocia a menudo
con problemas de adaptabilidad y comportamiento (autismo, hiperactividad, agresividad y conducta
auto lesiva). El tratar el paciente de forma eficaz y oportuna mejora sustancialmente pronostico

La relevancia de este grupo de condiciones en el contexto de las enfermedades raras, se ha marcado
en el transcurso de las ultimas décadas con el desarrollo de terapias especificas, con efectividad y
seguridad probadas por estudios clinicos, que han posicionado a estas patologias como
‘enfermedades raras tratables”.

Gracias al apoyo de examenes para diagnostico se lograron diagnosticar 18 pacientes, de esta forma
logramos evitar dafios neurologicos.

Se apoyaron citas a los pacientes que mas lo necesitaban como control para su enfermedad, hicimos
seguimiento de Nutricion para los pacientes de Acidemias organicas y aminoacidopatias.

Distribucién apoyo en pruebas diagnésticas 2020
- por laboratorio
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ENERO 12 1 2 0 3 11 1 30
FEBRERO 7 4 2 0 0 5 0 18
MARZO 14 4 5 0 1 16 0 40
ABRIL 8 3 1 1 7 4 0 24
MAYO 7 3 2 1 7 3 0 23
JUNIO 10 3 4 0 1 6 0 24
JULIO 7 2 2 0 1 12 0 24
AGOSTO 6 2 3 0 2 10 0 23
SEPTIEMBRE 14 4 5 0 3 15 1 42
OCTUBRE 6 1 2 0 6 14 0 29
NOVIEMBRE 8 2 2 0 6 9 0 27
DICIEMBRE 10 2 3 0 2 10 0 27

Apoyo a pacientes

« Se ha enviado informacién a los cuidadores y padres sobre la enfermedad se sus pacientes

« Campanias, redes sociales, pagina web, folletos, charlas, reuniones de pacientes.

« Procedimientos para acceder al diagnostico.

« Hemos manejado rutas de acceso a los servicios de salud.

« Siamis derechos donde le hablamos a los pacientes, cuidadores y familiares a que tienen
derecho para acceder a una salud integra.

» Como acceder a apoyo psicosocial y a financiacion de servicios complementarios.

o Folletos para ayuda médica para pacientes y familia.

« Asesoria, acompafiamiento y recursos que permitan acceso a los servicios de salud que
requieran los pacientes.

e Prevencion a los pacientes sobre su enfermedad

o Promover adherencia a tratamiento tanto farmacolégico como nutricional.

« Seguimiento individual de pacientes, gestores de acompafiamiento a nivel nacional.

£ www.acpeim.com
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APOYO DE CITAS

Los apoyos de citas que se realizaron fueron para las especialidades de nutricién, pediatria,

oftalmologia, neurologia entre otras

EMERD
FEBRERO
MAFZO
ABRIL

MAYD
JUNIO

JULIO
AGDSTO
SEPTIEMBRE
OCTUBRE
NOWVIEMBRE

RSNl o u Ty (TR [ R NTER U R (sl [0

DICIEMBRE

APOYOS LEGALES

Tutelas 30
Desacatos 42
Derechos de

peticion 20
Quejas

entidades de

salud 35
TOTAL 127

) 3223082547 - 3508094878

CITAS MEDICAS

NUTRICION

OFTALMOLOGIA
23%

HOFTALMOLOGIA B NEURO MINUTRICION M OTRAS

Quejas Tutelas
entidades 23,63%
de salud

27,56%

Derechos
de
peticién \_Desacatos
15,74% 33,07%
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RESUMEN DE APOYOS

A las familias de los pacientes con E.I.LM les brindamos un importante apoyo econémico
para el apoyo de citas, transporte, medicamentos, apoyo econdémico, charla para
sensibilizar a profesionales de salud entre otros.

Charlas Reuniones a
Médicos pacientes
5%

Gestores
8%

Apoyo a
Examenes
30%
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EDUCACION Y SENSIBILIZACION

Los Errores Innatos del Metabolismo (EIM) son trastor-nos genéticos caracterizados por disfuncién de una
proteina involucrada en el metabolismo celular, lo que provoca una alteracion en el funcionamiento fisiologico
de la célula .Dependiendo de la funcién de la proteina y de cuél sea la via metabdlica afectada, puede producirse
una toxicidad por acumulo del sustrato no metabolizado, o por la aparicion desustancias producidas por el
metabolismo de dicho sustrato a través de vias alternativas, o bien fenémenos derivados del déficit del producto
final de la via metabdlica. Las EIM son un grupo de enfermedades genéticas muy numeroso y complejo, con un
elevado grado de heterogeneidad genética y, en consecuencia, clinica y bioquimica.

Viendo la necesidad de los pacientes, nos unimos con la Universidad Javeriana y realizamos charlas educativas
para el profesional de salud, pacientes y sus familias debido a la pandemia nos vimos en la necesidad de utilizar
la plataforma Zoom y publicar en Facebook live beneficiando a muchos pacientes y profesionales de salud
de Colombia y otros paises. Apoyandonos de grandes profesionales nacionales e internacionales

" -

CHARLEMOS DE ERRORES INNATOS DEL
METABOLISMO
t B Dra. Olga Yaneth Echeverri

Docente Investigador Instituto de Errores Innatos
Pontificia Universidad Javeriana
Doctorado de Ciencias Biolégicas

Dra Adriana Fajardo

Neuréloga Pediatra-
Fundacién Santafé de Bogota.
{ | Docente Universidad de Los Andes
1 Dra. Sandra Milena Ramirez
@) Esp. Neurologia Pedistrica
l_(_l" J Docente de dicina L dad Von
g Dra. Lissete Cabarcas Castro
| Neuréloga Pediatra
TE ESPERAMOS A | a Instituto de Ortopedia Infantil Roosevelt
NUESTROS ‘L J
PROXIMOS Dr. Carlos Emesto Bolafios
f —m— Neurslogo Pediatra
Lt s Homi- Fundacion unidad

WEBINARS

J de neuropediatria y suefio

Dra. Derly Liseth Castro
Especialista en Genética
Centro de Inmunologia y Genética, Cige

Esp. Genética Medica

Dra. Lina Maria Mora ]
Docente Genética Humana

| Pontificia Universidad Javeriana 2
[ N.D Amanda Rocié Caro ]
Entrenamiento en el manejo de errores Innatos
en el Instituto de Nutricién y Tecnologia de
Alimentos (INTA) de la Universidad de Chile "
[ Dr. Antonio Jose Bermudez
Coordinador Grupo de Genética y Crénicas. INS E
Maestria en ciencias- quimica

e ©

: | L Universidad Nacional de Colombia

e (Capacitacion a profesionales de Salud

£ www.acpeim.com
@ pacientesfliacpeim.com / acpeimi@hotmail com
@ J2Z308254T - 350H034970
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Acidemias organicas -
clinica y tratamiento’

Dra. Lissete
Cabarcas Castro

+ Neurilega Pediatra
Universidad Miltar Nueva

+ Neuralogia pediitrica
Clinica de Errores Innatos del
Metabalismo, Hospital
Universitario San lgnacis

T
wois [ @
oo o

Desordenes del ciclo
de la area - clinicay
tratamiento

Dra. Sandra Milena
Ramirez

+ Esp Newrologia Pecidtrca
T oversidad Nacona de Colombia
+ Entrenamients enfermedades

‘nesromusculares Kespital la paz
Madrid Espaia

+ Diplomada en rrres imnates del
‘metabolsme INTA Chrle

* Docente de medicina Universidad
Yon Fumbolet

* Acreditada en Medicina de Sveiie

e
e

oo
e
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GRAMA

WEBINAR DE ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO
HORA FECHA TEMA PONENTE
Dra. Olga Yaneth Echeverri
Enrores Innatogdel metaholsrio de oléouia Docente Investigador Instituto de Errores Innatos
6p.m 14 de Agosto en Colombia. sobre el
diagnestico Pontificia Universidad Javeriana
D do de Ciencias Bi
Errores Innatos del metabolismo de molécula Dre A SR ERIREC
6 p.m 20 de Agosto en Colombia. desdela OL I L
Uit e Fundacién Santafé de Bogota.
Docente Universidad de Los Andes
Desordenes del ciclo de la trea- clinicay Dra: SandraMisna Ramirez
6p.m | 26deAgosto 4 Esp. Neurologia Pediatrica
ratamiento
Docente de Von't
Dra. Lissete Cabarcas Castro
6p.m | 28deAgosto | A g -clinicay Neuréloga Pediatra
Instituto de Ortopedia Infantil Roosevelt
Dr. Carlos Ernesto Bolafios
6pm 2de - clinicay Neurélogo Pediatra
. Septiembre e Homi- Fundacion unidad
de neuropediatriay sueiio
5de Dra. Derly Liseth Castro
6 p.m Septiembre H: -Clinicay Especialista en Genética
Centro de Inmunologia y Genética, Cige
Dra. Lina Maria Mora
Em 9de Feni -Clinicay Esp. Genética Medica
g Septiembre Docente Genética Humana
Pontificia Universidad Javeriana
N.D Amanda Rocié Caro
6pm - ;;. dn:bn Manejo nutricional ::I Ia‘rrr:;os innatos del Nutricionista Dietista
Pontificia Universidad Javeriana
15de Dr. Antonio José Bermudez
4pm Se Implementacion ley de Tamizaje N | C d y Crénicas. INS
ptiembre
Maest ciencias- quimica

HABLEMOS DE

CISTINOSIS

de México
* Especialistaen pediatria

Wit

D Dra. Oiga Yaneth %
Echeverri

sobre el diagnostico

« Docente Investigadr Insttuto de
rrores lanatos

Lesanrasp omprind Pontfca Universidad Javeiana
Granada

|+ Wiembrodels Avociacién + Doctorada de Ciencas Binligicas

L= Colombianade Nefropediatra & Pontfca Universidad Javeriana

NS acowere &

+ Miembro de b Asociacion o Dechwidogs
Iatinosmericana de e R
Nefropediatria ALANEPE RIS o o

+ Miembrodela socedsd
colombiana de peditria T

o ol ©
A0 MPEN
[rous kst

TE ESPERAMOS

Fenilcetonuria=
Clinicay

Dra. Lina Maria Mora

tratamiento

Universidad Javeriana

Dr. Carlos Ernesto
Bolafios

+Neurilogo Pediatra

Universidad Nacional
Esp. Genética Medica Ducente Mt et
¢ metab hereditarias.
Genética Humana Pontifcia i BTN

-Masstria medicia del satia
Universidad Pablo Olavide-Espaia

 Homi- Fundacién unidad
deneuropediatia y sveio

g o 20 e
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Manejo nutricional de
errores innatos del N Amanda Rocia
Metabolismo Caro

Entrenamients e ¢l manejo de
‘errores Innatos en el lastituto de.
Watricién y Tecnslogia de
Alimentos DNTA) de L Universidad
de Chile
* Estadiante e maestriaen
Cieacias Binligicas en dafasis en
‘erreres innatos del metabolisme
+ Pantificia bnversidod Javeriana
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e
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Dra. Derly Liseth
Castro

Especialista en Genética
Medica del Institut de
Genética Humana Pontificia
Universidad Javeriana

Errores Innatos del
metabolismo de molecula

pequefa en Colombia.
Reflexiones desde la
clinica

Dra. Adriana Fajardo

Esp. Neurologia Pediétrica
Universidad Militar Nueva
Granda

+ Neurdloga Pediatra- Fundacién
Santafé de Bogoti.

« Docente Universidad de los
Andes

FEOA 200 M
55

Implementacion ley de

DR. ANTONIO JOSE
Tamizaje Neonatal BERMUDEZ
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Ciclo de la Urea
Desordenes del Ciclo de la Urea

la sefiora Gina acpeim y a todos
sus colaboradores por estas

Sandra Castelblanco . 0:00
Muchisimas gracias por estas
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HABLEMOS DE CISTINOSIS
Q0%
> Megusta (D Comentar 2> Compartir

Comentarios

Me gusta Responder .
. Leidy Viviana Achito - 0:00

.R‘

Mas relevantes »

Juana Navarro Coronado - 025
Excelente Doctor O

¢
W0
Y ‘0 .
=
INSTITUTO A\ Asociacion Acpeim transmitié en
La ley 1980 : SACIONALDE @ = T
et Charla “Implementacion ley de Tamizaje
. . . Neonatal
i B Tamizaje ampliado: Incluye las Ver mas
Tamizaje neonatal basico: ©O 26 3 comentarios 327 reprod

Incluye pruebas de
hipotiroidismo congénito,
fenilcetonuria, galactosemia,
fibrosis quistica, hiperplasia
suprarrenal congénita, déficit
de biotinidasa o defectos de
la hemoglobina.

11 1010/ 10853

i, .
&5 www.acpeim.com
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anteriores pruebas mas las pruebas
diagndstico de enfermedades de
los arninoacidos, enfermedades de
los acidos organicos y desordenes
de la betaoxidacion de los acidos
grasos (en total son 33
enfermedades que se detectan con
esta prueba)

WWW.iNS.goV.co

&0

x
R

Y Megusta (D Comentar 2 Compartir

Comentarios Ocultar

@

Mas relevantes »

Andrea Varon . 35:50

Hola buenas tardes, como
siempre muchas gracias por las
charlas, y muchos aplausos para
todas las personas que
participaron para hacer posible
esta ley que seguramente
beneficiara a muchos otros
chiquis y que ayudara a hacer

diagnosticos mas rapido..
D Viar e
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' ‘ @ Asociacion Acpeim transmitio en ..
Microcefalia . oo
No realiza seguimiento ELM
. | . d . Charla " Errores Innatos del Metabolismo de
visual ni auditivo Molécula pequenia en Colombia. Reflexiones
Atrofia 6ptica bilateral i
Hipertonia apendicular ©OO® 13 comentarios 1,3 mil reproducciones

RMT +++/++++
Babinski (+) bilateral
Reflejo ténico cervical
asimétrico izquierdo.

o) Megusta (D Comentar 2> Compartir

Comentarios Ocultar

Mais relevantes w»

.z . Andi Vi 1:01:53
Prensién palmar bilateral LY Hola fileries tadeE ruichas
Sosté EaTico e gracias por la charla ..algunas

OS en ce a ICO Incons a n e pregumas...cuando se refiere a

un olor caracteristico es en todo
el cuerpo o puede ser solo algun
miembro, si solo se a
diagnosticado hiperamonemia,

AT e s e

‘. Escribe un comentario

L ]
v
¢ Detener ingesta proteica
® Glucosa IV +/- insulina ;
Charla Hiperamonemia-Clinica Tratamiento ...
iy N - Ver mas
* Iniciar Benzoato y fenilacetato de sodio (AMMONUL) ©O 39 14 comentarios 334 reproducciones
Tto Sin e Iniciar L-Arginina )
0D o Iniciar CARBAGLU [!:7 Me gusta (J Comentar £> Compartir
DX * Iniciar LIpIdOS Comentarios Ocultar
etiolo' S Mas relevantes v
* Preparar para didlisis acidos organicos, aminoacidos s
: . * Si no disminuye en 6 horas iniciar didlisis Cuantitativos, acido orotico,
glco relacion lactato piruvato;carotipo
algunos otros que no recuerdo
todos en... Ver mas
¢ Dialisis Me gusta - Responder - 12 sem
* Considerar recarga de eliminadores de amonio a S

Muchas gracias.
Me gusta - Responder - 1
Ver 10 comentarios mas

w Escribe un comentario
.

£ www.acpeim.com
@ pacientesfliacpeim.com / acpeimi@hotmail com
@ J2Z308254T - 350H034970
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e Sensibilizacion Nutricionista

CHARLEMOS DE NUTRICION EN
ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO

)
£

L N
i v
" TE ESPERAMOS A
NUESTROS

PROXIMOS
WEBINARS ( )
w
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Manejo Nutricional
Defectos de
Oxidacién de grasas.

VE,&"i;\ Manejo Nutricional en
Comejo
Q

] Acidemias Organicas

N.D Amanda
Rocid Caro

“Asociacion Colombiana de Pacientes con Emores Innatos

N.D. Yeny Cuellar
Fernandez

+ Nutricionista-Distista,
INTA de Chile

« Magistor on Nutricion dola
Universidad do Chile

+ Espacialista on enfermedades
metabicas del Chidren's
Hospitalof Los Angsies,

+ Entronamionto en of manejo
do errores Innatos en ol
Instituto do Nutricien y

(INTA) doa Univarsidad do
Chie

" Cara bt o e vk
#énfasis en errores innatos Bt hosa 48 Y|
rfermodades etabolcas
ot mataholéme INTA - U. de Chile
+ Pontiica Universidad
Javerisna

- Nuticionista-Distista,

-+ Esp. Bioguimica Cinica,

Universidd Nacions de
Colombia

st Javerians

FECHA: 13 DENOVIEMBRE
TRASMISION: g ¥ @

po ASOUACION MPEIN
S5 HORA: §:00 Am

| ) Sesiy

Manejo nutricional en
Aminoacidopatias

FECHA: 6 DENOVIEMBRE
TRASMISION: g ¥ ©

ASOUACION ACPERY
HORA: 6:00 p.

Manejo nutricional en
N.D Joan Galactosemia

Dayanna Pardo

|+ Nutricionista-Diststa. Joan

+ Nutricionists Dietista.
Nutricionista Clinco Dayanna Pardo
Pediatrico-inmunologo  Entrenamiento on ol manejo
Digestivo de errores Innatos en ¢
- cPhD. Nutrigenética y Instituto de Nutricion y
Nutrigensmica Tecnologia do Almentos.

(INTA) dela Universidad do
Chiley Universidad del
Bosque

| E—

FECHA: 4 DE DICIEMBRE
TRASMISION: Y ¥ ©

- Profesor Asistonto
Dopartamento do Pediatria
Univorsidad del Vab.

FECHA: 27 DE NOVIEMBRE
TRASMISION: g v ©

ASOUACION ACPEIN ASOCIACION ACPEN
. [Hora: &00RM L HORA: 6:00 .
Xz,
N R

Dra. Veronica Comejo
del Instituto de Nutricion y
Tecnologia de los Alimentos de la
Universidad de Chile (INTA), por su
apoyo en el desarrollo de las bases
del tratamiento de recién nacidos
con errores innatos de metabolismo,
en un esfuerzo por acercar la
alimentacion a grupos vulnerables

N7 N i,
La FAO considera héroes y heroinas de la alimentacion a todos
quienes trabajan por el Objetivo de Desarrollo Sostenible (ODS)
“Hambre Cero’ de la Agenda 2030 de Naciones Unidas, que busca
poner fin al hambre, lograr seguridad alimentaria y nutricional, reducir
todas las formas de malnutricion y se relaciona con la promocion de la
agricultura sostenible {®

£ www.acpeim.com
@ pacientesfliacpeim.com / acpeimi@hotmail com
@ J2Z308254T - 350H034970

FECrA: 20 DENOVIENBHE
TRASMISONEE ¥ ©

ASOACON ACPEN
HORA: 6:00 B

£ ND. Dolores
\ Garcia Arenas J

Nutricioniats Diststa
Servicio do Gastroenterologia,
Hopatologia y Nutricién
Pediatrica

Unidad de Errores Congénites
dol Metabolismo.

Hospital Sant Joan do

Déu-Barceiona

FECHA: 11 DE DICTEMBRE
TRASMISION: ] v @

ASOCIACHON ACPEN
. nora: 1000 am 1

B ecom

by~

i QG’CD'

/5% Asociacion Acpeim transmitio en
o vivo.
13 de noviembre a las 08:09 e

t&Manejo Nutricional en Defectos de beta
Oxidacion de grasas ...

Ver mas

OO 30 6 comentarios 288 reproducciones
o) Megusta () Comentar 2> Compartir

Comentarios Ocultar

Mas relevantes w

Sandra Milena Ramirez Rodriguez
Es excelente

Me gusta - Responder - 3 s

Dary Bernal - 0:37

P/O'w

Me qusta - Responder - 3 sem

Escribe un comentario...
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del Metabolismo”

Manifestaciones clinicas

Enzima
deficiente

Organos
afectados

Tipo de
glucogenosis

Tipo It

Enfermedad
de Cori

Desramdicante
2 16 glucosidasa

Higado y
i
Hipoglucemias menos severas (<30 mg/dl)
Convulsiones
Retraso en talla
Aumento del tejido adiposo
Atrofia muscular
Hepatomegalia
Hipercalcuria
Acidos metabdlica
Dislipidemias
Sangrado

NO HAY AFECTACION
RENAL

Perspectivas en Nutricién Humana. 2001; 5:55-72

Manejo de la nutricion: Durante la
enfermedad aguda o la primera presentacion

T

Complementar la ingesta oral y administrar medicamentos

Reducir el nimero de horas de ayuno mediante la alimentacion durante
la noche o la alimentacion diurna mas frecuente

Brindar apoyo nutricional en caso de anorexia debido a un mal control
Use alimentos médicos sin aminoacidos propiogénicos cuando la
proteina DRI no se pueda tolerar de una fuente de proteina completa

Soporte de nutricion enteral

Management Guidelines Portal DNDF Model First Edition March 2017, v.1.2 Updated: September 2017

27:38/1:30:30

£ www.acpeim.com
:ﬁl pacientesfliacpeim.com / acpeimi@hotmail com
@ J2Z308254T - 350H034970
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X {0

£ Asociacion Acpeim transmitio en
e Vivo.
27 de noviembre a las 18:08 - @

Charla Manejo Nutricional en Glucogenosis...
Ver mas

00

2 comentarios 424 reproducciones

o Me encanta (J Comentar 2> Compartir

Comentarios Ocultar

Mas relevantes v

@ Luis Becerra
Que honor !!! Muchas gracias por la
invitacion
@
Responder - 1sem -

Laura Ximena M. Perez - 48:15
El almidon se debe dar de por vida?

Me gusta - Responder - 1 sem

)
&: Escribe un comentario...

© o e

XA L

=% Asociacion Acpeim transmitio en
: vivo — con Yeny Marjorie Cuellar
Fernandez y Carlos Javier
Almeciga Diaz.
20 de noviembre a las 18:07 - @

Charla Manejo Nutricional en Acidemias

Organicas...

Ver mas

Q0 30 349 reproducciones
o) Megusta (D Comentar /2> Compartir

Comentarios Ocultar

Sé la primera persona en comentar.

Q: Escribe un comentario... © o ®
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Manejo agudo

Disminuir el nivel de amonio
Estabilizar metabolicamente

Amanda Caro

Amonio

Depuradores de amonio - Manejo
extracorporeo, suplementos

spender proteina

=

24 -48 horas

Il 6:46/1:0633

Dayanna Pard...
Low protein, but use

in moderation

Foods used to provide daily
phenylalanine requirement

Low protein staple foods

Fruit and vegetables

containing phenylalanine
up to 75mg/100g,
5 servings/day

Protein substitutes,
3 1o 4 servings/day

12/ 55:16

£ www.acpeim.com
@ pacientesfliacpeim.com / acpeimi@hotmail com
@ J2Z308254T - 350H034970
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+ Oe'@'

£ Asociacion Acpeim transmitio en
: vivo.
6 de noviembre a las 18:11 - @

5 Manejo Nutricional en Desérdenes del Ciclo

de la Ureagg...

Ver mas

@O 34 10 comentarios 344 reproducciones
[{j Megusta (J Comentar 2> Compartir

Comentarios Ocultar

Mas relevantes w

g Andrea Varon - 51:25
Buenas noches muchas gracias a
la doctora por su charla y la
respuesta a mi pregunta
igualmente a la Asociacion
Acpeim y a todos los que hacen
posible el espacio y permitir la
charla ..muy educativo.muchas

gracias.
Me encanta - Responder - 4 sem 00: v
Escribe un comentario.. © © ©&

0

o 0

i s

£S5 Asociacion Acpeim transmitio en
: vivo — con Carlos Javier Almeciga
Diaz.
4 de diciembre a las 18:29 - Q

Manejo Nutricional en Aminoacidopatias ...
Ver mas

©0 »

[ﬂ) Me gusta

4 comentarios 329 reproducciones
(D Comentar &> Compartir

Comentarios Ocultar

&

Mas relevantes »

Carlos Javier Almeciga Diaz - 51:25
En nuestra pagina también
pueden encontrar listas de
aportes de proteinas, fenilalanina
y metionina en diferentes
alimentos colombianos
https://ciencias.javeriana.edu.co/..
JJoferta-academica

CIENCIASJAVERIAN $

T
- A.EDU.CO

A
"y

(ONCN®,

.
{: Escribe un comentario...
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CELEBRACION DEL DIA DE LAS ENFERMEDADES RARAS

Estas son las actividades y los enfoques que tiene ACPEIM actualmente para el cumplimiento de cada uno de
los objetivos plasmados en el documento. Para seguir adelante y lograr la visién que tenemos proyectada
esperamos conseguir cada vez mas apoyo por parte de la comunidad, incidir en politica publica con el apoyo
de FECOER, fortalecer y generar nuevas alianzas para llegar a los departamentos en los que aun no tenemos
cobertura y asi poderles brindar a todos nuestros pacientes tranquilidad y apoyo en un camino que se debe
recorrer acompafiado.

Trabajamos todos los dias para mejorar, poco al paso hemos crecido y esperamos crecer mas para seguir
apoyando a nuestras familias de E.I.M y las que necesiten de nuestra ayuda

“UNIDOS PODEMOS HACER MAS POR NUESTROS HIJOS”

Se celebra el dia de las enfermedades raras en Bogota el dia 14 de Marzo, se invitd a los pacientes,
cuidadores y familia a pasar un dia agradable de unién en Arkadia

FELIZ DIA DE LAS
i  ENFERMEDADES RARAS
TE INVITAMOS &

ARKADIA

FECHA : 14 DE MARZO
LUGAR: CENTRO COMERCIAL
ELEDEN
Av. Boyacé #72 #112b-18

HORA:10:30AM -

£ www.acpeim.com
:ﬁl pacientesfliacpeim.com / acpeimi@hotmail com
@ J2Z308254T - 350H034970
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FOLLETOS DE ENFERMEDADES

Realizamos folletos educativos de las enfermedades para concientizar a la sociedad y poder entrar a
las instituciones para que sepan que pueden contar con la Asociacion Acpeim para diagndstico,
seguimiento y apoyo a los pacientes y a sus familias, para que logren los pacientes un tratamiento
integral tanto farmacolégico como nutricional.

Hicimos folletos para mas enfermedades estos son los siguientes:

e Homocistinuria

£ un trostorno hereditorio que afecta el Al Lo mayeri Metobolismo: Conjunto de procesos por ol
organismo debido  un defecto del metabolismo Los Babii teckin' noiddai parecen :sanot. Lok Vibanbu e (iaslln oo oo el herachtarios, pero también aparecen o cual transformamos los alimentos en
de la metionina, aminoddido precurior de la primarce;dtomos. # 0coN0 38 presnton 10 fon i) recuiraido dite fikérinoatib e ol Eonbol se expresan gratias  la complicidad del energia.
homocisteina. obuios. sedtamivants medio ambiente. Estos enfermedades ) i )
son producidos par ¢l blogueo de alguna Enzima: Una enzima es una proteina
via metabslica en el organismo. natural  que  cataliza  reacciones
bioquimices expacificen, reaccionss que sin
lla enzima se producirian lentamente o no

se producirian.

£Qué son las enfermedades

“Asociacién Colombiana de
Pacientes con Errores Innatos
del Metabalisme”

metabélicas? Rcsbhiic

NIT:900278337-5

L ke aian ore et v e ks Los sintomas pueden darse como un desarrolio

levemente  retarda
zu:lzwdomhm.unmmew s Sy
visuales puede llevor ol diegnéstico de esta
afecdén.

Los o respondedores requieren:

Las hay desde leves hasta graves, los
leves con tratamientos médicos pueden

Restricdén de lo acumulodén de metioning:
Restriccién de proteinas en la dieta, en algunos

Pk dependiendo hacer que las perionas pusdan llevar
3 Otros sintomay incluyen Soplerentocion de o unavida o Aminoécido: Los aminotcidos son los
components: fundomentales  de o
[ @ Deformidades en el térax (térox en Qnm-mmnm e Su conodimik de vital roteings, Uina proteina extd formada por
embudo, térax en quilla) mediante el uso de Betaina, la cuol transforma ya que muches de ellas se pueden s b i ik lirich, it ol
@ Enrojecimiento de las mejillas la homocisteina en metioning. prevenir o retardar sus efectos si son dlimentames  descomponemes  las
4 ® Arcos elevados de los pies descublertas a tempo. proteinas en sus aminodcidos.

.. ©

en cudlquier etopa de la vida, sin Osteopenic: Pérdida de densidad dsea y

Duronte los procesos metobdlicos la metionina s~ @ encuentren en défict. embargo la presentacibn mes severa y oguda se suele ser un precursor de una pérdida de
convierte en homocisteina. Sin embargo, cuando @ Trastomos mentales daen lainfancia. densidad més  severa  como
existe algln defecto en las enzimas encargadaos @ Miopia ‘osteoporosis.
jacud: g0 W Orientacién para diagnéstico ” . o -
en dltas dosis es téxica para dertos Grganos del @ Dedos como de arafia (aracnodactilic) Luxacién del cristaline: Sucede cuando ef Homocistinuria
cuerpo. de Homocistinuria cristalino esté totalmente desplazado de .
su posicion normal y se sittia en la cmora Cie-10: E72.1
Los enzimes que partidpon en este proceso son Dieta anterior del cic o en la cavidad vitrea.
Citationina B - sintcsa (CBS) Cobertura a
Metiltetrahidrofolatoreductasa (MTHFR) Trae consigo efectos indeseables +Cuantificaci inodcic HPLC Distonic: La distenia es un trastomo del P E ¥/
(e targon metioning) movimieto qua. oo controcciones %, Nivel Nocional
P S E involuntarias de los misculos. Estas ‘
i Niveles de metionina contracciones resultan en torsiones r-
: Lok il rsto o i At v’ ‘ mouimientos repetitivos. Alguns veess A e Contéctanos
s son dolorosas. ) 3223082547
La homocisteina \ 3508094979
s un aminoddido e
s javeriana.echscofieim/los_erro- -
TéMIC0 ]@ £ ’ res_innatoshtm
@ mediano 2 com @acpeim
Ymrn dew-metabolicas acpeim@hotmailcom (G) €

e Tisosinemia

Tirosinemia Sintormas Tratamiento {Qué WAt 5
_ _ _ il e{"_e"“ﬁiddei Voodtaario ek

metabélicas? Pacientes con Errores Innatos
Lot alimentos coma las proteinas estan formadas En los primeros meses de won o los bebés s Hey que diagnosticar lo mds rdpide del Metabolismo”

forun s gt i s, Al etrer
Nusstro organismo los enzimas 18 encargon de

degrodar  estes  proteincs  iberonds  los  Hacas con sangre ‘evitar ko acumulocn de los productos bidcos, se expresan gracias a la complicidad del climentos en energio. NIT:900278337-5
ominoteidos - Vemion £
Enzi
+ Escoso aumento de pess o
« Demasiade suefie via metabéiica en el organismo. > oows, Dloaufmicas Soachicas

@5

pueden presentor los sigulentes  sintomas:

* Imitabiidad
# Olor o col an b piel o s arine

Poruem xtace sl da by dekoc
evitondo

Lo moyeria de estas enfermedodes son
hereditarios, pero también aparecen o

Metobolsmo: Conjunto de procesos por el cual
tensformamos los

Los hay desde leves hasta groves, los
leves con trotamientos médicos pueden

reacciones que sin
lentamente o no se

la enzima e produckian

Aminoécdo:  Los  ominobeides  son los

Se pueden presentar problemmas rencles contienen los amiadedos precursores. una vida: Uno proteina eté formoda por una cadena de
— S conocimiento ¢ de kol Importonda = L
zh ﬂmlThﬂ;m un !ﬂldm la enzima +Raquitismo Ne s ami san Wﬂl:lld‘ﬂo &‘“ZAIW!W T en sus ar idos.
engocia componsr ©_aminoseido + Retroso para caminar clatante, odada: preveni o retordr s efectos Sepohamor oot oot
tosne, troyendo como consecuencia u e indispencibies pare I formocién de proteinas 5

acumulocisn en el cerpo.

%o ®

Raquitismo

AT

que constituirén el cuerpo del recién naddo,
por lo que s oporton mediante uno
FORMULA ESPECIAL que no contiene tirosing:
ni fenlolening.

Ademds, se pusde evitar la formacién de

Se presentan en cuclquier etopa de la vida, sin
embargo la presentocitn mos severa y oguda s
da enla infoncio.

Orientaci6n para diagnéstico
de tirosinemia

Amonio: Es un residuo metabélico,resultado del
metabolismo de  proteinas, altomente  téxico.

Roquitimo: Bl roquitismo es un trastomo cousado
por una falta de vitamina D, caldio o fésforo.

productestsdecs mediante un fémnocs, talborcelona.orglec Tirosinemia
el NTBC. que inhibe Ia ruta metabbiica mitirosinemia-tipo-1 £
en un pao previe a la for de fos Cie-10:
missos. st preservard el higoda'y e - EBpp
del nifo de o occlén txico de estes Cobertura a
compuestes, pemitiendo s fundisn 60dos erganicos en orinc.
Los érgancs afectodos principalmente son el comecto. b Nivel nacional
higado  los rifones, ounque también se puede & En el perfl de aminacaidos en plasma destocan
uerden presentar problemas hepgtices
ver afectado e shtema nervicio. los elevaclones de tiasinay metionina y en orina
S del - Lo Trosinemia tipo 1 s una enfermadod 10 elevada axcredin dal deldo Contéctanos
Existen 3 tioos de irosinemic: * Aumento del tomano del higada hereditaria que, ne tratada, puede canflevar &-amino-levulinico. 3223082547
o Do meniierto delapiel araves consecuencies. Sin emborg, s se 3508094979
*Tirosinemia tipo1 Fandanda o songror diognastica y se trata répida y En el perfil de 6idos orgénicos destacala
“Tirosinemia tipo # Hinchazsin en piemas y abdomen ‘adecuadomente lograremos aue nuestros succinllocetona, compuesto dave para el
*Tirssinarmia tipo 3 it o dir o una buena diognéstico de esta enfermedod. PRI Geisalen

WWWLACREIM. COm
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e Fenilcetonuria

&Qué son las enfermedades

metabdlicas?

Lo moyoria de estas enfenmedades 1on
hereditarios, pero tombién cparecen o se
expresan gracios o la compliidod del
medio ombiente. Estos enfermedades
son producidas por el blogueo de dlguna
viemetcbalica en el orgamimo.

Los hay desde leves hostar groves, los
lawes con trotamisntos midicos pusden
hacer que los personas puedon levar
wna vida nommol,

S conocimiento es de uital importancia
va qus muchas de ellos se pusden
prevenir o retardor sus efectos s son
dascublertas o tempo.

Se prasanten an cuckier stapa da lo vida, sin

Vocabulario

Metciboliamo: Conjunte da protasos por al cucl
tronformamos los alimentos en energic.

Aminosido: Los  aminodeidos son los
companentes fundomentoles de los proteins.
Uno protein sté formoda por Una cadena
da aminoseidos. Cuondo nos alimentamos
descomponemos los  proteincs en s
aminodicidos.
Enzimo: Una enzima es na proteina neturcl
cotolizn  reaccionss  bioquimicen

espaciicos, reccciones que sin o enzima se
producirian lentomertte o no se producirion.

Neurotrommiicras: son biomoldculen que
parmitan la transmidén de informoisin desde

en lainfoncio.

‘Orientacién para di

de fenilceton

El diognéstico se puede hacer o través de una
acta de sanare tomoda en papel fitre  por
medio de lo ténica Auorometric e pusden
cuantificar los riveles de fanilolanin en sanore,
método que se utiza pora e tamizoje neonctal

El estudio de los mutacionss
dal gen PAH confirmo
ol diognéstico.

Eccemas: Son un arupo de enfermedades en
lon qus seiste Unes inflamcisn de la piel. A
vaeas s bilize b pelobro "dermatits’ cémo

“Asociacion Colombiana de
Pacientes con Errores Innatos

del Metabelismo”

NIT:900278337-5

Fenilcetonuria

Cie-10: E70.0

La fenildlarning e un aminoétido (abreviado
fracuentemente coma Phe o F). Se encusntra

siando uno de los 10 aminodcidos esencioles
pora el ser humano.

on o prtainn <om L-feiclerines (LFR), GPE Ely,

Coberturaa
Nivel nacional

Contdctanos
3223082547
3508094979
hitpsImetabolicos.jdhospitalbarcalonaiars -
ecmifenitcatonuric-phu
Hetolalinagos s poaridancylrtide ww.ocpelm.oom Gacpeim

acpeim@hotmail.com v (G) €3

Fenilcetonuria

Algunos alimentos que consumimos tienen niveles.
altos de protaing como o came, sstas protaings.
astén formodas por una codena muy lorga de
aminodididos que el cuerpo dearoda o trovés de.
anzimos. Sin embargs, en la Fanilcatonuria (PRU)
la enzima Fenilalonina hidrexilase se encuentra

Proteina

X

Fenilcloning —— Tirosina

Eto cousa una ccumulacién de la fenildianing an
sonre, orino, tefidos y en el cerebro Ademds de o
fonlolening se  acumulan  también
compuestos que se forman a partir de ella, los
feniicetonas, que se aliminan per la orina y son las
e &l nombre & ks enfermedad ferdlcatonuia

que.
0 PKU (del inglés Pheny-Haton-Uric).

Otra consecusnda de este defacto, e que la
Tirosing, cminodcido muy im o se
formerd en contidad sufidente para poder
utilizerse en la sintesis e proteinas que necesita el
uerpo del bebé pora crecer y en la sintesis de.
neurotransmisorss.

Enlos primeras meses de vida parece estar sano,
aunque te ha dascrito la prasencia de usmites
an estos nifos.

Los sintomas se hocen prasentas por primera
vez algunos semancs despuds del nocimiento.

Retroso pricomotor
Cuadros pricéticos de tipo outista
modione:

eEccema faciol muy rebelde d dificl control o
resbtente a tratamientos
eTamaiso d o cabeza notablemente infarior
alo norma para a edad

pricomotor
ot ——
ePostura inusual de los manos

| S

Entre los tres y los seis meses los bebés pierden
el inkerés por el entome, y a parti de los seis
mesas @ euidente el retroso del desamollo
mental. Al fto se comprueba que existe un
rebraso importonte en su desarrollo. Lo
‘mayoric deos potientas son deficientes groves
o profundos, y en ocasiones se alcanza lo
deficiencia mecia.

E WINWLACREIM. COm
& pacientes{@acpeim.com | acpeim@hotmail.com

) 3223082547 - 3508094878

Acpeim

¢Qué hacemos?

Brindamos apoyo

* Brindamos apoyo legal y psicolégico.

# Nos encargamos de contactar a los entidades
que garantizan el acceso a los servicios

© Realizamos reuniones grupales.

oA la del di

mvummdumpmwmdemmje

Realizamos seguimiento

» Brindamos acompariamiento para ef acceso a
os servicios de salud que requieran los
pacientes.

» Hacemos seguimiento individual de pacientes
con gestores a nivel nacional.

» Buscamos el empoderamiento de los pacientes
como responsables primarios de &xito en su
tratamiento.

Educacién

* Realizamos talleres de nutricién.
Ohmmwdesaﬁlwzoﬂﬁnvm

mediante talleres y charias de expertos.

Ojo a los sintomas

El cuadro clinico y la severidad de los sintomas
estan de acuerdo al grado de alteracién y a la
importancia de la proteina involucrada en el
metabolismo. En general el estudio de
genéticas de tipo ico estt
indicado en los siguientes casos:

#Cuando hay historia familiar de enfermedades
metabélicas o consanguinidad.

+Cuando hay retardo o detencitn del desarrollo
psicomotor y/o pondo estatural.

#Cuando la sintomatologia estd relacionada con
el consumo de cierto tipo de alimentos o de
drogas especificas.

En pacientes con problemas neurolégicos,
retardo mental o del desarrollo a los cuales no se
les hoyo determinado un sindrome genético
especifico.

oEn pacientes con dismorfias o fenotipos
sugestivos de desorden metabsico.

Bl pilor del manejo de la PKU e la areseria
permanente de genética y newropediatria,
con I estricks coloboroeién por poste del
profesional en nutricion, quien la indicart qua.
climentos son prohibidos y permitidos para
oseguror ol cracimisnto y desorollo del
podente sin la generocién de  secuslos
‘generadas por la enferemidod.

Hobré que intawar  rdpidoments el
trotomiento. Este se bora smplemente en
evitor que se acumule en grandes cantidades
la fenlolaning, _restringiéndola  en  la
alimentacidn del rifie. La dista d los nifios con
PKU 52 boscess an b resticén de proteines
e Qach, crme, pscode,hvr o

entos que contienen fenilolarning),
sustituydndolos con una formulo especial qua
contiene todos los demds crminodicidos (excepta
la fenilalaning), v que se wplementa con
Hrosina pora evitor su deficiencia. D esta
forma se vuelve o conseguir el equilibrio que se
habi rote ol interumpie una vie metobdlica y
todo o metobolimo wuelve o funcionar
correctamente.

Tanto la fenildanina como o tirosina son
‘aminodcidos indispensables para |a formacién
de protaines que constituirgn el cuerpo del
racién nocido, por o que la restrican de
fenildlaning debe ser la odsauada para cada
rifio da forma que olcance Una concentracidn
en sanare y tefidos correcta.




