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ACPEIM

“Asociacion Colombiana de Pacientes con Ermmores Innatos
del Metabolismo”

ACPEIM

La Asociacion Colombiana de Errores Innatos del Metabolismo representa en Colombia legitimamente
dentro del Ministerio de Salud y Proteccion 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.

o 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 atencién 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

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

o Aclegirlibremente 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. ;, Cuando 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

: gi(;rtl‘j: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
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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.

APOYO DE PRUEBAS DIAGNOSTICAS

OTROS
13%

ACIDO OROTICO

2% \

AMONIO

AMINOACIDOS 52%

25%

ACIDOS
ORGANICOS
8%
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ENERO 3 1 1 1 1 7
FEBRERO 3 0 2 0 2 7
MARZO 4 2 3 0 1 10
ABRIL 2 0 2 0 1 5
MAYO 3 0 1 0 0 4
JUNIO 4 2 2 1 0 9
JuLIo 5 2 1 0 0 8
AGOSTO 5 0 2 0 0 7
SEPTIEMBRE 5 0 3 0 1 9
OCTUBRE 4 0 1 0 0 5
NOVIEMBRE 5 0 2 0 5 12
DICIEMBRE 1 0 1 0 0 2

Apoyo a pacientes

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

o Campafias, redes sociales, pagina web, folletos, charlas, reuniones de pacientes.

o Procedimientos para acceder al diagnéstico.

o 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, 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.
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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 2 CITAS MEDICAS 2022
FEBRERO 4

MARZO 5

ABRIL 4 wmcon
MAYO 5

JUNIO 5

JuLIo 5 v
AGOSTO 12

SEPTIEMBRE| 9

OCTUBRE 13

NOVIEMBRE | 16 -
DICIEMBRE 8

APOYOS LEGALES

APOYOS LEGALES

Tutelas 30

Desacatos 24

Derechos de

.., Derechosde

Peticidon 15 e
Quejas %
entidades de

Salud 29

TOTAL 98

m Desacatos Derechos de Peticon  m Quejas entidades de Salud
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RESUMEN DE APOYOS

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

ACTIVIDADES 2022

- Charlas Profesionales de Salud
+ Charlas centros de
rehabilitacion
Simposios

- Apoyo Citas

+ Charlas a Pacientes

- Talleres de Nutricidn
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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

EDUCACION Y SENSIBILIZACION

Los Errores Innatos del Metabolismo (EIM) son trastornos genéticos caracterizados por disfuncién de una
proteina involucrada en el metabolismo celular, lo que provoca una alteracion en el funcionamiento fisioldgico
de la célula .Dependiendo de la funcién de la proteina y de cual 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

£ www.acpeim.com
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DiA DE LAS ENFERMEDADES RARAS

Se realizo el 24 de Febrero en el Hospital Militar de forma presencial y virtual

DiA DE LAS 7:00AM - 1:00PM 24
TEATHUM

ENFERMEDADES RARAS ESOUERRA LOPEZ FEB
7:00AN REGISTRD MILITAR
SEREMLIAIES O o - oz

& ENFERMEDADES HUEREANAS ‘ APROXIMANDOSE A LUS ERRORES
e INNATOS DEL METABOLISMO
ESTUDIANTE DE 7 SEMESTRE, DRA. OLGA YANETH ECHEVERRI
MIEMBRO DEL GRUPD DE INTERES DE GENETICA Y PHD DE LA PONTIFICIA UNIVERSIDAD JAVERMARA
GENOMICA DE LA UNWERSIDAD MRLITAR PROFESORA ASOCUADA DE INSTITUTO (IEIN)

NUEVA GRANADA B TUTORA: DRA DRIETTA BELTRAN

B:00AM - 8:40AM
MARCO NORMATIVO DE LAS
ENFERMEDADES RARAS

DE LA JAVERIANA

10:20AM - 11:00AM
AVANCES EN LOS TRATAMIENTOS
DE LAS ENFERMEDADES RARAS

DELAS

ENFERMEDADES
AS EN COLOIBI

KAREN CAISTINA RARVAEZ ABOGADA DR, TGNACIO ZARANTEML.D
UNWERSIDAD UNISABARETA. REPRESENTACION Y PHD MEDICD GENETISTA OE LA PONTIFICIA
DEFENSA BF PACIENTES CON ENFERMEDADES UNVERSIDAD JAVERIANA. PRESIDENTE 0€ LA
HUERFANAS ASOCIACION COLOMBLANA DE MEDICDS
B40M - S:200M GENETISTAS (ACMG)
RETOS EN COLOMBIA PARA EL 11:00AM - 12:30PM
a DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTD TERAPIA GENICA EN ENFERMEDADES
EN LAS ENFERMEDADES & RARAS. UN ENFOQUE EN HEMOFILIA B
HUERFANAS MARID A CABRERA-SALAZAR, WD.
DRA YAQUELINE LADING CORTES MUA DIRECTOR DE FARMACOVIGILANCIA GLOBAL
ND GEXETISTA UNVERSIOIO NACONAL DECOLOMBA. ENPERMEDABES RARAS Y ONCOLOGIA
MEDICO GENETISTA PAZERIC
FUNDACION HOM
HOSPITAL UNIVERSITARIO NACKONAL i “ s
VR CO
L B Lo ENFERMEDAD RARA
DREANU AR APOYAN
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%  J—— s
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El 28 de febrero seguimos conmemorando el dia de las enfermedades raras junto con Fecoer, virtual
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EMPODERAMIENTO A PACIENTES

ACCESIBILIDAD DE %
SERVICIOS, SUMINISTRO DE %(‘FKOER
INSUMOS Y TECNOLOGIAS

EN SALUD REQUERIDOS

CON NECESIDAD.

4 : U S

L
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| pM
\ b
\
V ror Q) Zoom
Karen Cristina
Narvaez Ossa

Abogada

Universidangnisabanela o o TE ESPERAMOS
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PREGUNTAS Y
RESPUESTAS

BARRERAS A LO
SERVICIOS DE
SALUD
24 de Junio
5:00 p.m

Abogada

S
Hricorr

ESPERAMOS

CHARLA

ACOMPANAMIENTO
TERAPEUTICO'

5 de Agosto
5:00 p.m

KAREN CRISTINA
NARVAEZ OSSA = &

+

TE ESPERAMOS

*
o. » 7 FEcoER i TEESPERAMOS !
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“GENERALIDADES DEL 050
MANEJO DE ERRORES oMby
INNATOS DEL

METABOLISMO DE T For—

PROTEINAS Y .

AMINOACIDOS” 40
H 001 20repreduccionss
26 de Mayo @ ’%
4:00p.m 1\/// [ Megusta () Comentar 2 Comparti
Lugar: Pontificia Universidad

Javeriana Comentaris
Auditorio Alejandro Novoa

AMANDA ROCIO CARO

« Nuricionista Dietista. Pontificia Universidad Javeriana

« Magistra en Ciencias Riologicas con énfasis en errares
innatos del metabolismo. Pontificia Universidad Javeriana

« Entrenamicnto en ol mancjo de innatos del
metabolismo. Instituto de Nutricién y Tecnologia de los
Alimentos de la Universidad de Chile

« Miembro del Genetic Metabolic Dietitians International
(GMDI)

« Nurricionista de a Asociacion Colombiana de pacientes con
Errores Innatos del Metabolismo (ACPEIM)

SPEy

i \o} Ecrseuncomentac 008
[LRCTE ] - $ «

ssiem
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Manoj #utricionad do
£ a Homaushkwm
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28 de Junio
4:00p.m
Lugar: Pontificia Universidad
Javeriana
Auditorio Alejandro Novoa =
Direccin: Carrera 7 # 41-20

AMANDA ROCIO CARO

Nutricionista Dietista. Pontificia Universidad Javeriana
Magistra en Ciencias Riologicas con énfasis en errores
innatos del metabolismo, Pantificia Universidad Javeriana
Fnfrenamienta en el manejo de errares innaos
metabolismo. Instituto de Nutricion y Tecnologia de los
Alimentas de Ia Universidad de Chile G
Miembro del Genetic Metabolic Dieciians nternational R
(GMDI)

Simactonista de tn Asociacidn Colombiana de pacientes con

Errores Innatos del Metabalismo (ACPEIM)
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VIl SIMPOSIO DE URGENCIAS PEDIATRICA

Y o 19 Inscripciones  7,0047:40 am
G | Clara Esper Galvis Md, S - B -
MA e e e bvans | 740 800 8 d ¢cLa hiperamonemlia
Dr. Alejandro Colmenares - -

B008300M  5idrome de dificultad respirataria aguda e - )
Dr. Julio Amador " & una urgencla:

830-0008M | .siones dermatolgicas relacionadas con el COVID "5\ e

Dra. Catalina Correa e Ly
900-9308m  coianimianto A0 7€ 2
0403000 am | Dr-Roberto Chaskel 7

Salud mental en ndas post pandemia

Or. Ivan Gutiérrez

Vacunacion COVID en pediatria

Dr. Javier Roberto Radriguez

Intoxicaciones comunes en el hogar en pediatria 10401110 am
Dra. Maria Isabel Vargas oo

" Cuidado paliativo y kmitacidn del esfuerzo terapéutica | THIO-1R40 M

Dra. Natalia Morales

1010-10:40 am

Mancjo de I distrofia muscular de Duchenne en fa sala de  'FA0-1210 pm
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IS00-1330PM | CovID estadistica e impacto
= Or. Otto Gonzdioz *
13:30-M00PM  £1oque del paciente critico con COVID-18 en urgencias J
00130 pm | Dr Mgusl Luangas

Sindreme inflamatorio multisistémico. Enfoque practico
Dr. Marco Luciano Charry

Imagenciogia en pediatria | 14-40-1530 pm
Dra Martha Cecilla Pifieros ¥ %
¢La hiperamonemsa o3 una urgencia? 18301540 pr
15:40 pm Despedida y agradecimiento
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VIll SIMPOSIO DE URGENCIAS
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10) Visita el Centro de informacién sobre el COVID-19 >
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SIMPOSIO AVANCES DE ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO
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FAANa Fene BenaVIGes GUNEM 1engo una
pregunta: En los primeros estadios del diagnastico,
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5105 trastomos por encima de otros errores
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Maria Irene Benavides Guillém Es decir, cuando
n0s llega un nifio a la atencion primaria, por
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Maria irene Benavides Gullém Thanks

Dr. Marcello Bellusci

Centro de Referencia para PEMERAC D nuevo, una excelente presentacion
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Buscar

Three Creatine = Severe

L Descargar

PEMERAC Porque el circulo vicioso también
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e5as tecnologias no son accesibles

PEMERAC Excelente, asi es

PEMERAC Estoy de acuerdo, los médicos
tenemos un rol muy importante
8¢ Recortar =+ Guardar .

Nohora Ramirez saludes desde Dravet Colombla
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esas tecnologias no son accesibles
PEMERAC Excelente, asi es

PEMERAC Estoy de acuerdo, los médicos
tenemos un rol muy Important

Nohora Ramirez saludes desde Dravet Colombia
Nohora Ramirez estoy en zoom pero no me deja
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Carlos Javier Alméciga Disz Nohora, las puedes
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[l SIMPOSIO NACIONAL DE GENETICA
17,18,19 DE AGOSTO (PENDIENTE A REALIZAR)
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== B2y
SIMPOSI0 NACIONAL DE
GENETICA

Desafios de la inmunogenética, cardiogenética
y genética de la reproduccién

EVENTO GRATUITO
8888 7:00 a.m.a 1:00 p.m.

, 17,18y 19 d to de 2022
Inscribete Ak U
aqui
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X7 Te J E Lo
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Virtual:

Transmision por Q zoom
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