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“Asociacion Colombiana de Pacientes con Emores 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.
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PAZ EQUIDAD EDUCACION

MINSALUD

ASOCIACIONES DE PACIENTES

ASOCIACION SITIO WEB

Asociacion Colombiana de Miastenia

§ } i ia.
Gravis ASOCOLMG http://asocolmiastenia.com/

Asociacion Colombiana de Ataxia http://www.fecoer.org/asociacion-colombiana-

Hereditaria ACAT de-ataxia-hereditaria-acat,

Asociacion Colombiana de Enfermedades

de Depésito Lisosomal ACOPEL http:/facopel. org/web

Asociacion Colombiana de Esclerodermia

ASCLER http://www.ascler.orf

Asociacion Colombiana de Esclerosis

Lateral Amiotréfica ACELA hity:/www.acelaveb.or

Asociacion Colombiana de Pacientes con | https://www.facebook.com/pages/ASO-
Acromegalia y Gigantismo ACPA ACPAG/244337969053892

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
Museriilar ACDM 2

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
* Ayudar a los padres de los pacientes a lograr diagnosticos oportunos de los
EIM

* Acompanar 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

» Apoyar a las familias desde la sospecha y el diagnostico confirmatorio de un
Errores Innatos del Metabolismo (EIM) y su rehabilitacion, que no tengan
apoyo de otra asociacion, en la busqueda 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 afan de tener la atencién 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.
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LOS DERECHOS DE LOS PACIENTES.

* Una atencién segura, oportuna y de calidad

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

» Aeclegirlibremente la decisidén 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.

+ 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 en los casos que establezca la ley.

* Expresar sus sentimientos y recibir apoyo emocional si lo necesita

* Aque se le respete su opinién

DEBERES DE LOS PACIENTES.

« Suministrar informacién veraz, clara y completa acerca de su estado de salud
cuando sea solicitado.

» 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
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y la severidad de los sintomas estan de acuerdo al grado de alteracién y a la importancia
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 diagnostico.
ENFERMEDADES QUE MANEJAMOS
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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 prevencién
de estas secuelas con un diagndstico 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 3
pacientes, de esta forma logramos evitar dafos neuroldgicos.

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.

OTROS EMERO

: FEBRERO
AMONIO MARZO

4 ABRIL
MAYO
JUNIO
JULIO
AGOSTO
SEPTIEMBRE
OCTUBRE
NOVIEMERE
DICIEMBRE
Total 2024
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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.
Procedimientos para acceder al diagndstico.

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.

Prevencidn a los pacientes sobre su enfermedad

Promover adherencia a tratamiento tanto farmacolégico como nutricional.
Seguimiento individual de pacientes, gestores de acompafiamiento a nivel nacional.

APOYO DE CITAS

Los apoyos de citas que se realizaron fueron para las especialidades de nutricién,
pediatria, oftalmologia, neurologia entre otras
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Apoyo Citas . -
7 10
3 8
10 11
8 9
8 12
3 13
6 7
8 9
4 10
MNOVIEMBRE 7 15
NUTRICION DICIEMBRE a g
Total 2024 34 124
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APOYOS LEGALES

APOYOS LEGALES

Tutelas
30%

e Desacatos

RESUMEN DE APOYOS

Tutelas 35
Desacatos 32
Derechos de

Peticidn 10
Quejas entidades

de Salud 50
TOTAL 127

ACTIVIDADES 2024

Charlas Profesionale

m Apoyo Economico

Examenes
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s de Salud m Apoyo Citas

Reuniones a Padentes

Talleres de Nutricon
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Alas 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
disfuncion de una proteina involucrada en el metabolismo celular, lo que provoca una
alteracioén 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 fendmenos
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
disfuncion 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 cudl 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 fendmenos
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

5" WWW.acReim. com
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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

RESUMEN DE APOYOS

Alas 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.M y asi:

* Logramos educar a profesionales de salud para lograr diagndsticos asertivos.
+ Asesorar y acompanar al paciente en todos los requerimientos propios para la
consecucion de sus tratamientos integrales ante su asegurador.

» Construir redes de apoyos para las familias de los pacientes con EIM
» Educar a los pacientes y familias de la importancia de la adherencia terapéutica
y 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.

EDUCACION Y SENSIBILIZACION

Los Errores Innatos del Metabolismo (EIM) son trastor-nos genéticos caracterizados por
disfuncion 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 fendmenos
derivados del déficit del producto final de la via metabdlica. Las EIM son un grupo de
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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

Durante el afio 2024, ACPEIM reafirmé su compromiso con las familias y pacientes
afectados por Errores Innatos del Metabolismo (EIM) en Colombia. A través de
diversas actividades y programas, la asociacion busc6 mejorar la calidad de vida de
sus beneficiarios, promover la concienciacion sobre estas enfermedades y fortalecer
las redes de apoyo.

ACTIVIDADES DESTACADAS

Conmemoracion del Dia de las Enfermedades Huérfanas

El 29 de febrero de 2024, ACPEIM organizé una jornada de sensibilizacién en
conmemoracién del Dia Mundial de las Enfermedades Huérfanas. El evento incluy6

conferencias, testimonios de pacientes y actividades culturales, con el objetivo de
visibilizar las necesidades de las personas con EIM y otras enfermedades raras.

s | " e

- i Conmemoracion

| el delotddy <" Gonmemoracién] Dia Mundial de Enfermedades Raras
| B Dia/Mundiallde) Febrero 18 de 2024

Enfermedades;Raras;2024)

iEsperamos tu participacion!

7:30 a.m. a 1:00 p.m. - Auditorio Alfonso Quintana, Bogota.
(Avenida Carrera 7 #40 B - 46) Edificio Jorge Hoyos $.J. Pontilicia Universidad Javeriana
Entrada libre y cupo limitado

Febrero 19 de 2024 Organiza
Auditorio Alfonso Quiniona / Edificio Jorge Hoyos 5./ Pontificia Universidad Joveriana %S?F[(om @
8:00 a.m. 0 1:00 p.m. / Entroda Libre - Cupo Limitado - b

- i

k¥
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EXIONES SOBRE EL CUIDAC

Participacion en el Il Congreso Iberoamericano de Errores Innatos del
Metabolismo

ACPEIM participé activamente en el 1| Congreso Iberoamericano de Errores
Innatos del Metabolismo, realizado en noviembre de 2024. Durante el evento, se
compartieron experiencias, avances cientificos y estrategias de atencién integral
para pacientes con EIM.

IV Conversatorio de
Enfermedades Raras

7 de Marzo de 2024
Organiza:

N @

Patrocina: Certifica:

Igenomix Y Gurmca

Colabora:

PREVERDEC 2V FECOER )ACMGen ve) GG
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A lo largo del afio, la asociacion desarroll6 camparas en redes sociales y medios
digitales para educar a la comunidad sobre los EIM, su diagndstico temprano y
manejo adecuado. Estas campanfas incluyeron la difusion de informacion sobre la
importancia de las pruebas de deteccion neonatal, que pueden identificar mas de

1,000 errores innatos del metabolismo.

11 de Marzo
Discapacidad y cuidado en 5:00 p.m
enfermedades Raras
"ley del cuidador" ©zoom

Derechos y Deberes en mi
Ruta de Salud

Sesion de Preguntas y respuestas

@ You Tube

LIVE STREAM

Jueves 11 de Abril de 2024
Hora: 5 PM

Karen Cristina Narviez
Abogada
Universidad Unisabaneta

KAREN CRISTINA NARVAEZ
Abogada
<=, « Universidad Unisabaneta
- « Diplomado Sistema de

& Salud Colombiano UPB

En i6n del dia mundial de las MPS - Mayo 15

HA;lEMOS CON EXPERTOS DE - hll CONOCE TUs DERECHOS

MUCOPOLISACARIDOSIS o5

EN SALUD MENTAL

MAYO2 - 7:30pm
Introduccidn a las MPS.

MAYO 9 - 7:30 pm
cinicas

YENNY PATRICIA KAREN CRISTINA
GIL CARDOZO NARVAEZ OSSA

Psicsloga Abogada
...... MIERCOLES | HORA
...... 22 DE MAYO | 6:00 P.M

""" TE ESPERAMOS

.....

MAYO 30-7:30 pam et b
Perspectivas Futuras y Avancesen
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Sueno en enfermedades
huerfanas:

Los niflos con mucopolisacaridosis
pueden dormir mejor.

Miércoles 24 de Abril de 2024 @ You Tube

Hora: 7 PM LIVE STREAM

Pediatra FUCS

! . Medicina Del Suefio De La
= \i é Universidad Catélica De Chile
@lapediatradelsueno
‘y % Y,GP\E;‘
7Y FECOER

Fundacion Sanfilippe
Colombia

)’x k) (

JUNIO 22
COCINA PARA PACIENTES ' 3:00P.M
CON FENILCETONURIA

|

@0
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“ WEBINAR
“CUIDANDO AL CUIDADOR”

Yenny Patri Karen Cristina Narvaez
Psicéloga Abogada

00000, Dia e
m 24 de Julio 5:30 pm
N Transmisién
8 2. Y FECOER YoullTD
— " oLVE

/'y T 23deOctubre—
5:00 pm

Aspectos Genéticos LPtdlitrleo! del
Sindrome Kabuki
Dr Jose Coba Lacle
Médico Pediatra
Magister en Genética

gw Sindrome de Kak j;?/

Abordaje inmunolégico de paci
Sindrome de Kabuki

Dr Julio Cesar Orrego

Medico universidad de Caldas

Magister en inmunologia Univeraidad de Antioguia’

"Cuidando con amor" experiencias’
madres cuidadoras de sindrome Kab
Yenny Patricia Gil

SEMANA
LATINOAMERIGANA
DE LA EPILEPSIA 2024

9 de Septiembre
12 de Septiembre

Nutricién en epilepsia refractaria
ND. Jonnyter Jacome IGAP Puesta en marcha en
Noviciommin Latinoamérica
Clinicas mecicas inegrales (c-mech) Maria Marta Bertone
eresidenta de la Fundiacion ce
10 de Septiembre s s ]
Desabastecimiento medicamentos
anticrisis 13 de Septiembre
Karen Cristina Narvéez
~y Abogada Consejos para ol mancio y
FECOER, Asociacién Acpeim cuidados de las personas con
oplepaa
11 de Septiembre Dra. Wendy Sanchez
Cuidado del paciente en la Epleptsioge
adolescencia y adultez
Or. Carios Clavijo Dra. Karen Meléndez
) Eierioose Newiiogn
1| INEP
Manejo de la epllepsia
en la mujer
Dra. Silvia Gonzélez
Epileptéioga Snnesdaty

wid e

I CONGRESO
IBEROAMERICANO
DEEIM.. &=

° 2 iciembre
Pacientes

iciembre
Profesionales de salud

Inscribete

Colombia, Per: 8:00 AM (GMT-5)
México, Centroamérica: 7:00 AM (GMT-6)
Bollvia, Paraguay: 9:00 AM (GMT-4)

ACPEIM
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19DE
\ SEPTIEMBRE
5:00P.M

Noviembre 16

Concientizacion

Dia Sanfilippo
e

Wi nm

bs

9:10 AM - 9:50 AM

9:50 AM - 10:30 AM 10:30 AM - 11:10 AM
¥

y

Avances en
Dr Harry Pachajoa Dr Carlos J. Almeciga Dr Cristobal Colon

Psicéloga Acpeim 10 AM - 1150 A 1150 AM - 1230 M
Argentina, Brasil, Chile, Uruguay: 10:00 AM (GMT-3) y pa
Espafia: 3:00 PM (GMT+2) Culdados Paliativos on Familias
Dra. Lissete Carbarcas Yenny Patricia Gil
Psicéloga
SPEy " csz
Transmision 82 B X &g + o
v "Gt B = AECOMuocne N Registrate
Wil pEm Adriana Y Fecoen JRTE
Lizarazo . Py o =
Cuidadora Sy w (,» T amiss
SAMILIAS ™ e

RECONSTRUYENDO LA ESPERANZA:
CUIDADORES FUERTES EN
TIEMPOS DIFIiCILES

Ser cuidador no significa estar solo.

INVITADA — " ESTAS INVITADO A NUESTRA ”

+ DESPEDIDA DE ANO +
annn

NOVIEMBRE
?
@ 5:00 p.m
Yenny Patricia Gil

Psicéloga i
Encuentra fortaleza y

@ a apoyo en nuestra charla \.
— TN e
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Apoyo Integral a Pacientes y Familias
ACPEIM brindé apoyo a pacientes y sus familias mediante:

o Asesorias legales y orientacion en rutas de atencion en salud

e Apoyo econdmico para citas médicas, transporte y adquisicion de
medicamentos.

« Seguimiento de nutricion, psicoldgico y legal

o Entrega de material educativo sobre EIM y derechos del paciente.

Logros Alcanzados

o Fortalecimiento de alianzas con organizaciones nacionales e internacionales
dedicadas a las enfermedades raras.

e Incremento en la participacion de la comunidad en eventos y campafias
organizadas por ACPEIM.

« Reconocimiento de la asociacién como referente en la atencion y apoyo a
pacientes con EIM en Colombia.

Conclusion

El afo 2024 fue de grandes avances para ACPEIM en su misién de apoyar a las
personas con Errores Innatos del Metabolismo. A través de la colaboracion, la
educacion y el compromiso, la asociacion continua trabajando por una mejor calidad
de vida para sus beneficiarios y por una sociedad mas inclusiva y consciente de las
enfermedades raras.
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