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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.
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ENFERMEDADES QUE MANEJAMOS

: (I:Jli()srtll):g;?élnura 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

Grafica 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.

APOYO DE PRUEBAS DIAGNOSTICAS

OTROS
6%

AMONIO

30%

CISTINA |
i ACIDOS
ACIDO ORUTICO ¢ ORGANICOS

4% 4%

AMINOACIDOS
32%
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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.

e Procedimientos para acceder al diagnéstico.

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

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

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

o Folletos para ayuda médica para pacientes y familia.

o Asesoria, acompafamiento y recursos que permitan acceso a los servicios de salud que
requieran los pacientes.

o Prevencion a los pacientes sobre su enfermedad

» Promover adherencia a tratamiento tanto farmacol6gico como nutricional.

o Seguimiento individual de pacientes, gestores de acompafiamiento a nivel nacional.
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APOYO DE CITAS

Los apoyos de citas que se realizaron fueron para las especialidades de nutricion, pediatria,
oftalmologia, neurologia entre otras

ENERO
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MARZO
ABRIL
MAYO
JUNIO
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AGOSTO
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OCTUBRE
NOVIEMBRE
DICIEMBRE

CITAS MEDICAS 2021

DICIENBRE FEBRERO

NOVIEMBRE
15%
OCTUBRE
10%

SEPTIEMBRE
7%

AGOSTO
10%

JuLio
8%
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ENERO B FEBRERO ® MARZO M ABRIL MAYO JUNIO

JULIO AGOSTO SEPTIEMBRE ™ OCTUBRE NOVIEMBRE = DICIEMBRE

APOYOS LEGALES

APOYOS LEGALES

Tutelas 25

Desacatos 24 -
Derechos de i
Peticion 15 plt;’ pesscate
Quejas entidades

de Salud 29

TOTAL 93

Tutelas M Desacatos Derechos de Peticion M Quejas entidades de Salud
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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.

ACTIVIDADES 2021

10% 7%
19%

m Charlas Profesionales de Salud  Apoyo Citas
m Apoyo Economico Reuniones a Pacientes

1 Examenes Talleres de Nutricion
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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 aparicién 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

Capacitaciones Profesionales de Salud

nmn

ERRORES INNATOS DEL 2223 FECHL 24 DE FEBRERD
E HORA: 6:00 P.M
METABOLISMO “E.L.M" S

INTRODUCCION A LOS E.IM

DR. DAVID SERRANO

Tutor académico de GENOSIG
Maestria en Genética Humana

R, &
SRR

ENFERMEDADES NEUROMETABOLICAS:
CLAVES DIAGNOSTICAS

Especialista en genética médica
pontificia universidad Javeriana
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Directrices
Internacionales

Atlas
Genetics .. Cytogenetics 1 simposio Virtul de Genética Clinics 242526 de Agosto 2021
Oncology .. Haematology 10 OACHN g4 1 G NOMEGUSTA A COMPARTIR

Sresentzcion de PowerPoint - [2021.01 Ures Cycle Disease] - PowesPoint

Efecto del trasplante en Enfermedad con orina

cn olor a jarabe de arce W, : gt
— - Diagndstico prenatal &

Tamizacién neonatal

OriettaBeltra. W

[Key questian: How can UCD patieats be ideatified reliably and carty”
Recommendation #7: As paticnns with UCDs may benefit from carly diagnosis, relisble
newhom screcring is desirable We recommeend consadering newbom screening for ASSD
and ASLD. At present, there are msufficient data for & recommendation on newbom
screcmung programs for NAGSD, CPSID, OTCD, ARGID and HHH syndrome:

Quality of evidence: moderate (612 moderate, 4/12 low, 2/12 high)

NEUROIMAGENES.

Evalvarel
sustrato

scumulado

= RNM: Operculos abiertos,
Ventroculomegalia,
alferacion de sefial en los
ganglios basales

= Anormalidades de la
sustancia blanca

i

= Hemomagia subdural
= Hipoplasia frontotemporal
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Capacitaciones Pacientes

HORNEANDO PARA
L PACIENTES CON _
/ S ACIDEMIAS ORGANICAS
9 i Y CICLOS DE LA UREA

TALLER DE
COCINA

Acidemias Organicas N.D Amand

Rocio Caro

y Desordenes del
ciclo de la Urea

sopHIA PUERTA [N S

“CLELADE COCIANAL S5,
Rt

8 MAYO
<y = 4:00 PM
> A0

) 25 JuLI0

= &
o 80 gr de bm

Batido 75 gr de Patilla 3!
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MUFFIN DE
MANZANA Y CANELA
CHEF SOPHIA PUERTA

Py 0

PREPARACION

ol it
1. e ot INGREDIE
R s i (0 oo

incorporar el pure de manzana,
agregar Ia harina de arroz con el poivo
de homear, luego agregar la ralladura MISEETIERITY
de imdn, el agua, la esencia de 80 puce de manzana
vainilay canela - 80 mi de agua
110 g Harina do arroz
2 o Mezcle un poco los ingredientes, ~100 g de azicar 05 g de Stevia
ponga en moldes pequefios la 1 cucharadta e osencia do vania
preparacion y lleve al homo a 180°C [
de 15 a 20 minutos.

=
Chef Sophia Puerta
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Pardlisis Cevebral =

Pardlisis Cerebral (PC)
tiene su principal origen

en una lesion no progresiva del INTERDICIPLINARID  Educacidn Familia
cerebro en desarrollo durante
el embarazo o los primeros e
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Tratando problemas paciente
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Empoderamiento a pacientes

Charla g - .
PENSION DE -
INVALIDEZ EN COLOMBIA

O

Karen cristina Lma Marcela
Narvaez Ossa

Orvversams de Ca

SEPTIEMBRE 2
00 PM

£ ey
FECOER

PRINCIPALES CAMBIOS
DEL SIS

1 DE JULIO Q

5:00 PM

ESTRUCTURA Y FUNCIONAMIENTO DEL
SISTEMA DE SALUD COLOMBIANO

El sistema de seguridad social en salud tiene
Varios objetivos, entre ellos:

) Mejorar el estado de salud de los
individuos y poblaciones.

Crear condiciones de acceso para la
camunidad.

Servicio plblico esencial.

<

del Metabolismo”

Charla Al

PENSION ESPECIAL

PARA PADRES CON HIJOS CON
DISCAPACIDAD Y

PENSION DE SOBREVIVIENTE

—

© zo0om BIED

27 MAYO
®5:00 PM

e M

Ferecor

Charla B Puon
SISTEMA DE SALUD
COLOMBIANO

©zo00m NIED

Karen cristina
Narvaez Ossa

AGOSTO 5
®5:00 PM

PR S P &

s+ sva

INGRESO BASE DE LIQUIDACION PARA LA PENSION

DE INVALIDEZ
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] SIMPOSIO VIRTUAL
J i «|DE GENETICA CLiNICA

ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO o,

NEUROGENETICA Y CANCER y Agosto 24

I SIMPOSIO VIRTUAL

JUAN FRANCISCO 53 = —— D
LopEs CUBILLCS DE GENETICA CLINICA
de1a fundacion HOMI Por parte del grupo de interés de genética 7 |
¥ gendmica de la Universidad Militar Nueva Granada CUANDO PENSAR EN THOSINEMIA
ﬁ HOY. Los dias paesenTAciON FEcoEs — 4
17 DE AGOSTO " s o
o 24,25,Y 26 e
RS Agosto N2 DIACNGSTICO Y ACTUALIOAD
WEBINAR oot SiRPmnoageeu e
VACUNACION CONTRA SARS COV-2 INSCRIBETE EN EL LINK DE LA PUBLICACION R
EN PACIENTES PEDIATRICOS paesentacicn

CON ERROR INNATO DEL METABOLISMO "‘"““'“““'"‘f"’ SICNOS ¥ SINTOMAS DE MPS 1V
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SIMPOSIO VIRTUAL 1 SIMPOSIO VIRTUAL @
o |DE GENETICA CLINICA

10 .‘IzE 'GENETICA CLINICA INVITADOS @
Agosto 25 Agosto 26 HE VLD Geneticn st de Genstis

Molecular (INGEMM)
rsitario La Paz en ¥
iniversidad Auténoma d Maurid.

ABSROIE cLNICO DE LA ShasACicH PakdmcaL:
DRSS B iGN

PAPEL DEL GENETSTA EN EL CANCER

CENERAUDADES OF LA

— HURBRAY Chnces oF couoneReDTARD 5
[ — — oo
: b o omceec CONFERENCIA ACADEMICA:
- PRESENTACION FUNDEM MG as pauEars. SINDROMES DE
AT IR R = i SOBRECRECIMIENTO
o - e Jueves
ENFoQUE OE LAS ETIZS P conrmuanio 9 de spetiembre
— oo . i o 10am
e AT . R —
pr ey i
B daseniyny S : S
STRCHA RELACION frona el Aiasthoseasy

PRESENTACKON DRAVET COLOMBIA

5 v naed) O=— §H

MANIFESTACIONES

o) 1:52:417331:30

SINDROMES DE CANCER HEREDITARIO
CONCEPTOS BASICOS

* Herencia

* La mayoria son autosémicos dominantes
* Penetrancia

* Alta/ moderada / baja
* Expresividad variable

Genotipo Fenotipo

* Heterogeneidad genética

+ Fenocopia

* Riesgos de céncer especificos por sexo —

* Estructura familiar Configuracion
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