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“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 busqueda 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 diagnésticos 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 rehabilitacidn, 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

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

o Aclegir libremente la decision de aceptar o rechazar el apoyo de la asociacién 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 sélo podra ser revelada en caso que el paciente lo solicite, o enlos
casos que establezca la ley.

e Expresar sus sentimientos y recibir apoyo emocional si lo necesita

e A que se le respete su opinién

DEBERES DE LOS PACIENTES.

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

; QUE SON LOS EIM?

Loserrores innatos del metabolismo (EIM) son desérdenes bioquimicos causados por el defecto de una proteina
involucrada en alguna via metabolica 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
algradode alteracién y alaimportancia de la proteina involucradaen el metabolismo. ; Cuéndo se debe ordenar
un estudio para errores innatos del metabolismo? El fenotipo clinico, la historia familiar y los exdmenes
paraclinicos deben proveer las primeras claves para el diagndstico.

£ www.acpeim.com
@ pacientesfliacpeim.com / acpeimi@hotmail com
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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 viday 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 EIMaltera 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 3 pacientes, de esta forma
logramos evitar dafios neurolégicos.

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 ENERO 2 1 0 0 0 3

% FEBRERO 3 0 0 0 0 3

MR AMONIO , svionio MARZO 1 0 1 0 0 2

OROTICO 37% ABRIL 0 0 0 0 0 0
3

4% - ACIDOS ORGANICOS MAYO 1 1 0 0 2 a

‘ JUNIO 2 2 2 1 0 7

’ - AMINOACIDOS ) T > 1 o o 2

AGOSTO 1 0 2 0 0 3

AMINO. ACIDO OROTICO ETEERE 3 5 s 5 T ;

2;9* Anas . OTROS OCTUBRE 1 0 1 0 0 2

& NOVIEMBRE 2 0 2 1 5 10

ORGANICOS DICIEMBRE 0 0 1 0 0 1

13%
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Apoyo a pacientes
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Se ha enviado informacién a los cuidadores y padres sobre la enfermedad se sus pacientes
Campafias, redes sociales, pagina web, folletos, charlas, reuniones de pacientes.
Procedimientos para acceder al diagnostico.

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 financiacion de servicios complementarios.

Folletos para ayuda médica para pacientes y familia.

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

Prevencion a los pacientes sobre su enfermedad

Promover adherencia a tratamiento tanto farmacol6gico 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 nutricidn, pediatria,
oftalmologia, neurologia entre otras

[_wes T cmatora | :

ENERO 11 CITAS MEDICAS 2023

FEBRERO 16

MARZO 12

ABRIL 11

MAYO 20

JUNIO 25 3
L0 2 Soln
AGOSTO 18 SICOLOGIA
SEPTIEMBRE 26

OCTUBRE 25

NOVIEMBRE 31

DICIEMBRE 23

APOYOS LEGALES

| avovosieoes | APOYOS LEGALES

Tutelas 36
Desacatos 24 Quejas entidades
de Salud
Derechos de 28% R
Peticion 15 + Desacatos
Quejas entidades + Derechos de Peticién
de Salud 45 Quejas entidades de Salud
TOTAL 120
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RESUMEN DE APOYOS

ACTIVIDADES 2023

Charlas Profesionales de
Salud

- Charlas centros de
rehabilitacion
— Simposios
\ + Apoyo Citas
+ Charlas a Pacientes

Apoyo legales

+ Talleres de Nutricion

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

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 alteracién en el funcionamiento fisioldgico
delacélula .Dependiendo de la funcidn de la proteina y de cuél sea la via metabolicaafectada, puede producirse
una toxicidad por acumulo del sustrato no metabolizado, o por la aparicién desustancias producidas por €l
metabolismo de dicho sustrato a través de vias alternativas, o bien fenémenos derivados del déficitdel producio
final de la via metabdlica. Las EIM son un grupo de enfermedades genéticas muy numeroso y complejo, conun
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 pandemianos vimos en la necesidad de utilizar
la plataforma Zoom y publicaren Facebook live beneficiando a muchos pacientes y profesionales de salud
de Colombia y otros paises. Apoyandonos de grandes profesionales nacionales e interacionales
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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
delacélula.Dependiendo de la funcion de la proteinay de cual 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 déficitdel producio
final de la via metabolica.Las EIM son un grupo de enfermedades genéticas muy numeroso y complejo, conun
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 Zoomy publicaren Facebook live beneficiando a muchos pacientes y profesionales de salud
de Colombia y otros paises. Apoyandonos de grandes profesionales nacionales e internacionales

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, entre otros. Con los eventos que
logramos hacer para el reconocimiento de los E.I.LM y asi:

e Logramos educar a profesionales de salud para lograr diagnésticos asertivos.

e Asesorary acompafiar al paciente en todos los requerimientos propios para la consecucion de sus
tratamientos integrales ante su asegurador.

e Construir redes de apoyos para las familias de los pacientes con EIM

e Educara lospacientesy familias de la importancia de la adherencia terapéuticay la dieta Nutricional

Los principales beneficiarios de estos apoyos son los pacientes, sus familias y profesionales de salud
teniendo en cuenta que las actividades son para ampliar su conocimiento relacionado con las
enfermedades metabdlicas favoreciendo la adherencia y tratamiento integral. Asi lograremos
pacientes y/o cuidadores mas sanos, funcionales y con mejor calidad de vida. Ademas, empoderar al
pacientes y su familia en los derechos de los pacientes.
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EDUCACION Y SENSIBILIZACION

Los Errores Innatos del Metabolismo (EIM) son trastor-nos genéticos caracterizados por disfunciéon de una
proteina involucrada en el metabolismo celular,lo que provoca una alteracion en el funcionamiento fisioldgico
delacélula .Dependiendo de lafuncion de la proteina y de cual sea la via metabdlicaafectada, puede producirse
una toxicidad por acimulo 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 déficitdel producio
final de la via metabolica. Las EIM son un grupo de enfermedades genéticas muy numeroso y complejo, conun
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 ala pandemia nos vimos en la necesidad de utilizar

la plataforma Zoomy publicaren Facebook live beneficiando a muchos pacientes y profesionales de salud
de Colombia y otros paises. Apoyandonos de grandes profesionales nacionales e intemnacionales

DIA DE LAS ENFERMEDADES RARAS

16 DE FEBREO

Conversatorio dia de las enfermedades raras dirigido a pacientes y profesionales da salud realizado
en el hospital militar

11l Conversatorio
Dia de las enfermedades

Raras

Jueves 16 de febrero

Cronograma e .
ertura e introduccion al evento.
a

,,,,,,,,,,,,,,

b2 4
théﬁs.f.l,.t frhcoH ~>ACMG¢H' veres @ Y Fecoer
Linid

B Institute
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27 DE FEBRERO

El dia de las enfermedades raras se celebro el 27 de febrero en conjunto con la clinica de
Errores Innatos del Hospital San Ignacio donde comportamos con pacientes y cuidadores,
se realizaron actividades como charlas sobre E.I.M, taller de psicologia, charla derecho |de
los pacientes, taller de nutricion y otras actividades.

Innatos del
Metabolismo

; | Clinica de Errores v.GPEJ,&

f Dia Mundial de las

' Enfermedades Huérfanas

Lugar: Salén Alejandro Novoa.
Dia: Febrero 27 de 2023.
Hora: 7:00 a.m. - 13:00 p.m.

Direccion: Carrera 7 # 41-20

ijLos esperamos!
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28 DE FEBRERO

Celebracion dia de las enfermedades raras en la ciudad de Ibagué

EL HOSPITAL DE TODOS INVITA A UN
EVENTO ACADEMICO EN EL MARCQ DEL

«
-

ACCESO ABIERTO

Auditorio l:lFLLA
sede Francia

Jessica Caballero Esp. ~ Dr- Juan Carlos Dra. Orietta Ivonne
Martinez Beltran Casas
Enfermera, Especiali Médico especialistaen  Médico, Magisteren

en Epidemiolog dicina Interna Genética Humana,
Referente SIVIGILA Clinica Médico Asociada a
HFLLA - Enfermedades Colombia/Colsanitas. ACPEIM. Docente |

Huérfanas Profesor posgradoen  Facultad de Medicina:
Grupo de Investigacion Medicina Interna - Universidad Militar
Gestion Clinica y Cuidado Ul\isanita:\:.\ Nueva Granada
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ILUMINACION TORRE DE COLPATRIA DiA DE LAS ENFERMEDADES RARAS

i

f
.

H‘,(,
f

5 DE MARZO

Nos unimos a las rutas de las enfermedades raras, donde los pacientes participaron de las estaciones

donde encontraron juegos y otras diversiones. Se presentaron grandes grupos para recrear a las
familias y pasar una tarde de unién y mucho amor

£ www.acpeim.com
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CAPACITACION PARA PACIENTES, CUIDADORES Y FAMILIA

En estas charlas nuestra psicologa guia y apoya a los pacientes, cuidadores y familia sobre la
importancia de reconocer la enfermedad para lograr una mejor adherencia al tratamiento

190 ABRIL B o ey

. SESION1
“MAS CERCA DE MI”
cxperimentar un
cam nululafu-acﬁ':
personal. s fundamental
esfucrzo, confianza y
concicncia de tu humanidad y Yenny Patricia
! A fucrza mental para alcanzar lus
® melas e ftilo 3 nicar a :“ °9|"d°z°
. @ Psicologa
et R e ke 9
“T.\'\'T PATRICIA GIT, universo cnlero te brinda @zoom Universidad Nacional
oportunidades para vivir Abierta y a Distancia.
NMIM..\ plenamentc” TE ESPERAMOS YD SRS
VIVERSTDAD NACIONAL g
\Bll'l'l'.\\"ll)l&'l'a\.\’(lb
@)ﬁﬂ@acpeim
® © +57 3223082547
En
TE ESPERAMOS
7t acpeim # ® Te invitamos
o acpeim Te esperamos este 19de Al 8 R
No se puede hacer nada para cambiar lo que ya pasé, pero si
Aceplar |a enfermedsd COMO WNa parte mis O NLestrs vda una se puede hacer mucho para cambiar lo que viene.
realidact Con la Gue JebemDs VIrir. ACREIEcION NO B Nesignaciin.
sino comprender que ke vida 3 partir de ahora serl distinga 3 la Tema: CUIDAR LA VIDA ES UN ARTE
Psicéloga Yenny Gil Cardozo

Dia: 11 may 2023

qQue teniamos antes.

“DERECHO A DECIDIR MI PARTIDA" R w
DESDE LA 6PTICA JURIDICA ¥ PSICOLOGICA : Sy iU;i&ﬂerz v
EUTANASIA S . 2

o e

KAREN CRISTINA YENNY PATRICIA
NARVAEZ 0SSA GIL CARDOZO
ABOGADA PSICOLOGA

JULIO 14 5:00P.M

§|Lve

’MI‘.M:Dl ..... TS
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CAPACITACION A PROFESIONALES DE SALUD

Como objetivo principal de la Asociacion es hacer reconocer los E.I.M a nivel nacional, por esta
razén no estamos acercando a instituciones de salud, realizando charla de estas patologias

MAYO 17 Qzo0m

Errores cangénitos del metabolismo

de molécula pequefia.
Dos fenotipos fisiopatolégicos

DRA. ORIETTA BELTRAN
Magister en Genética Humana

Fisiotera jana Pilar Soto %

utilidad de escalas funcionales
en pardlisis cerebral disténica

| MARIA FERNANDA

I L CAMACHO

| \ﬁ Fisioterapeuta
Universidad del Rosario

1
f ,)1 @ & @acpeim

® ) 3223082547

Dra. Orietta Beltran

@0 B @acpeim

® ©) 3223082547

| s'es ose ees .. % - )
ya M 2B 26 DE ABRIL il
U TR i, 6:00 P.M
3deMayo  FENILCETONURIA: | SESION 1

5:00p.m  ENFOQUECLINICO “MAS CERCA DE MI”

TRATAMIENTOCON | - -
ENFASIS LOCAL TR T
ECHEVERRI

DRA . ANA MARIA ZARANTE

MEDICA ESPECIALISTA EN
GENETICA DE LA PONTIFICIA
UNIVERSIDAD JAVERIANA

CLINICA DE ERRORES INNATOS
DEL METABOLISMO
HOSPITAL UNIVERSITARIO

SAN ICNACIC

Yo Qzoom

T'E ESPERAMOS
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TALLERES DE NUTRICION
X i e
PACIENTES CON W MAYO 18 == -

gﬁ"“ﬁ&&&""?ﬁ R0
,- | , | SIMPOSI0
Bttt DE NUTRICIGN 2)
ENELM

“g»-/

fj‘{‘ i Septiembre 23
: 7:00 ama 1:00 p.m
\\ Q Pontici Uiversidad Javeriana
Edilicio Gabriel Graldo, 5.J.
Audiorio Luis Carlos Galan

Cra. 8 #408-65

Aspectos Clinicos y genéticos del Sindrome
de Sanfilippo

Herramdentas biotecnaldgicas para @ desarrolio de trataméentos
para la Mucopolisacaridosh 1118

Fh D en Core peas
NOVIEMBRE 15-19:00 COL , You TU"
NOVIEMBRE 16 - 9:00 COL‘
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15IMPOSID
BE NUTRICHN . & J:

L=

Hablemos con lo2 @xpertos . AADC

% vistes - Treromitido hece d meses

R, - - -

| Simpasio "ERRORES CONGENITOS DEL
METABOLISMO"

R =7:31

FENILCETONURIA: ENFOQUE CLINICO ¥
PAUTAS DE TRATAMIENTO CON ENFASIS..
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