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ACPEIM 

La Asociación Colombiana de Errores Innatos del Metabolismo representa en Colombia legítimamente 
dentro del Ministerio de Salud y Protección Social, los pacientes con Errores Innatos del Metabolismo, 
especialmente de molécula pequeña. 

 

 

OBJETO PRINCIPAL  

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

 

 



 

 

 
 

 
 

 

OBJETIVOS 

• Ayudar a los padres de los pacientes a lograr diagnósticos oportunos de los EIM 

• Acompañar 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  

 

MISIÓN 

• Apoyar a las familias desde la  sospecha y el diagnostico confirmatorio  de un Errores Innatos 

del Metabolismo (EIM) y su rehabilitación, que no tengan apoyo de otra asociación, en la 

búsqueda de tratamientos integrales adecuados, mejorando la calidad de sus vidas.  

 

VALORES 

• Sensibilidad: Es tener la capacidad de comprender las necesidades del paciente y su 

familia en su afán de tener la atención adecuada. 

 

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

 

 

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

 

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

 

 

• Trabajo de Equipo: Es apoyar e integrar las familias de los pacientes con EIM. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 
 

 
 

 

LOS DERECHOS DE LOS PACIENTES. 

 

• Una atención segura, oportuna y de calidad 

• Recibir información clara y oportuna sobre el proceso que adelante en su tratamiento y su 
enfermedad. 

• A elegir libremente la decisión de aceptar o rechazar el apoyo de la asociación recibir asesoría; 
en caso de no poder tomar la decisión, la familia o su representante podrán hacerlo. 

• A mantener la confidencialidad sobre su enfermedad y el contenido de la historia clínica que 
él nos ha aportado, la cual sólo podrá ser revelada en caso que el paciente lo solicite, o en los 
casos que establezca la ley. 

• Expresar sus sentimientos y recibir apoyo emocional si lo necesita 

• A que se le respete su opinión 

 

DEBERES DE LOS PACIENTES. 

 

• Suministrar información veraz, clara y completa acerca de su estado de salud cuando sea 
solicitado. 

• Tratar con respeto a la persona que lo atiende 

 

¿QUÉ SON LOS EIM?  

Los errores innatos del metabolismo (EIM) son desórdenes bioquímicos causados por el defecto de una proteína 
involucrada  en alguna vía metabólica y cuya falla ocasionará problemas a nivel sistémico en el paciente.  

En general, los EIM presentan un amplio espectro de síntomas que pueden ir desde vómitos y calambres, hasta 
severas crisis convulsivas y retardo mental. El cuadro clínico y la severidad de los síntomas están de acuerdo 
al grado de alteración y a la importancia de la proteína involucrada en el metabolismo. ¿Cuándo se debe ordenar 
un estudio para errores innatos del metabolismo? El fenotipo clínico, la historia familiar y los exámenes 
paraclínicos deben proveer las primeras claves para el diagnóstico. 



 

 

 
 

 
 

ENFERMEDADES QUE MANEJAMOS  

  

Gráfica 1. Número de pacientes ACPEIM por enfermedad  

 

 

 

 



 

 

 
 

 
 

APOYO DE EXÁMENES Y CITAS 

Los Errores Innatos del Metabolismo (EIM) se manifiestan en la edad pediátrica, desde las primeras 
horas de vida y hasta la adolescencia o edad adulta con síntomas y signos similares a otras patologías. 
No reconocerlos conduce a secuelas como desnutrición, convulsiones, retardo mental e incluso la 
muerte. La prevención de estas secuelas con un diagnóstico y tratamiento oportuno es el desafío 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 últimas décadas con el desarrollo de terapias específicas, con efectividad y 
seguridad probadas por estudios clínicos, que han posicionado a estas patologías como 
“enfermedades raras tratables”. 
Gracias al apoyo de exámenes para diagnostico se lograron diagnosticar 18 pacientes, de esta forma 
logramos evitar daños neurológicos. 

Se apoyaron citas a los pacientes que más lo necesitaban como control para su enfermedad, hicimos 
seguimiento de Nutrición para los pacientes de Acidemias orgánicas y aminoacidopatias. 

  

 

 

  



 

 

 
 

 
 

MES AMONIO  
ACIDOS 

ORGANICOS 
AMINOACIDOS ACIDO OROTICO OTROS total por mes  

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 

Total 2022 44 7 21 2 11 85 

 

 Apoyo a pacientes 

    

• Se ha enviado información a los cuidadores y padres sobre la enfermedad se sus pacientes 

• Campañas, redes sociales, página web, folletos, charlas, reuniones de pacientes. 

• Procedimientos para acceder al diagnóstico. 

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

• Si a mis 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 financiación de servicios complementarios. 

• Folletos para ayuda médica para pacientes y familia. 

• Asesoría, acompañamiento y recursos que permitan acceso a los servicios de salud que 

requieran los pacientes. 

• Prevención a los pacientes sobre su enfermedad 

• Promover adherencia a tratamiento tanto farmacológico como nutricional. 

• Seguimiento individual de pacientes, gestores de acompañamiento a nivel nacional. 
  



 

 

 
 

 
 

APOYO DE CITAS  

Los apoyos de citas que se realizaron fueron para las especialidades de nutrición, pediatría, 

oftalmología, neurología entre otras 

 

MES 

CITA 
TOTAL 

ENERO 2 

FEBRERO 4 

MARZO 5 

ABRIL 4 

MAYO 5 

JUNIO 5 

JULIO 5 

AGOSTO 12 

SEPTIEMBRE 9 

OCTUBRE 13 

NOVIEMBRE 16 

DICIEMBRE 8 

Total 2022 63 

 

 

APOYOS LEGALES 

 

APOYOS LEGALES 

Tutelas 30 

Desacatos 24 

Derechos de 
Petición 15 

Quejas 
entidades de 
Salud 29 

TOTAL 98 

  



 

 

 
 

 
 

 

RESUMEN DE APOYOS 

A las familias de los pacientes con E.I.M  les brindamos un importante apoyo económico 

para el apoyo de citas, transporte, medicamentos, apoyo económico, charla para 

sensibilizar a profesionales de salud entre otros. 
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ACTIVIDADES 2022

Charlas Profesionales de Salud

Charlas centros de
rehabilitación

Simposios

Apoyo Citas

Charlas a Pacientes

Talleres de Nutrición



 

 

 
 

 
 

EDUCACIÓN Y SENSIBILIZACIÓN  

Los Errores Innatos del Metabolismo (EIM) son trastor-nos genéticos caracterizados por disfunción de una 

proteína involucrada en el metabolismo celular, lo que provoca una alteración en el funcionamiento fisiológico 

de la célula .Dependiendo de la función de la proteína y de cuál sea la vía metabólica afectada, puede producirse 

una toxicidad por   acúmulo del sustrato no metabolizado, o por la aparición desustancias producidas por el 

metabolismo de dicho sustrato a través de vías alternativas, o bien fenómenos derivados del déficit del producto 

final de la vía metabólica. Las EIM son un grupo de enfermedades genéticas muy numeroso y complejo, con un 

elevado grado de heterogeneidad genética y, en consecuencia, clínica y bioquímica. 

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 países. Apoyándonos de grandes profesionales nacionales e internacionales 

 

 

EDUCACIÓN Y SENSIBILIZACIÓN  

 

Los Errores Innatos del Metabolismo (EIM) son trastornos genéticos caracterizados por disfunción de una 

proteína involucrada en el metabolismo celular, lo que provoca una alteración en el funcionamiento fisiológico 

de la célula .Dependiendo de la función de la proteína y de cuál sea la vía metabólica afectada, puede producirse 

una toxicidad por   acúmulo del sustrato no metabolizado, o por la aparición desustancias producidas por el 

metabolismo de dicho sustrato a través de vías alternativas, o bien fenómenos derivados del déficit del producto 

final de la vía metabólica. Las EIM son un grupo de enfermedades genéticas muy numeroso y complejo, con un 

elevado grado de heterogeneidad genética y, en consecuencia, clínica y bioquímica. 

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 países. Apoyándonos de grandes profesionales nacionales e internacionales 

  



 

 

 
 

 
 

 

DÍA DE LA EPILEPSIA 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 
 

 
 

DÍA DE LAS ENFERMEDADES RARAS 

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

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 
 

 
 

 

 

El 28 de febrero seguimos conmemorando el día de las enfermedades raras junto con Fecoer, virtual 

y presencial 

  



 

 

 
 

 
 

 

EMPODERAMIENTO A PACIENTES 

  



 

 

 
 

 
 

 

 

 

 

 

 



 

 

 
 

 
 

CAPACITACIÓN PARA NUTRICIONISTAS 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 
 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

  



 

 

 
 

 
 

 

VII SIMPOSIO DE URGENCIAS PEDIATRICA 

 

 

  



 

 

 
 

 
 

SIMPOSIO AVANCES DE ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO 

30 DE JULIO 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

   

  



 

 

 
 

 
 

II SIMPOSIO NACIONAL DE GENETICA 

17,18,19 DE AGOSTO (PENDIENTE A REALIZAR) 

 

 


