IMPACTO NEUROLOGICOS EN
LAS ENFERMEDADES RARAS

EUGENIA ESPINOSA G

PROFESOR TITULAR UNIVERSIDAD
MILITAR NUEVA GRANADA

JEFE POSGRADO NEUROLOGIA
PEDIATRICA

\/ AR \ DDA




ENFERI\/IEDADES RARAS

En las Gltimas semanas la prensay medios de
comunicacion han informado en forma extensiva
sobre la situacion de la salud en Colombia.

Todos opinan sobre la reforma de la ley 100...
hemos retrocedido... no creo...

ace falta mucho por cambiar... ustedes |
jJue nosotros
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ENFERMEDADES RARAS

" PORQUE EN NEUROLOGIA
* |La mayoria comprometen el cerebro y causan
diferentes manifestaciones clinicas como:

v Epilepsia
Retardo mental
Paralisis cerebral

Deficiencias sensoriales: Sordociegos
ympromiso de diferentes organos de




IMPACTO NEUROLOGICO
ENFERMEDADES RARAS

STORIA EN COLOMBIA




ENFERMEDAD

NUMERO

ERMEDADES DEPOSITO DE
GLUCOGENO

Enf . Pompe

Enf. Von Gierke

Déficit fosforilasa hepatica

ACIDURIAS ORGANICAS
- Aciduria metilmalonica
- Aciduria glutarica tipo |

ENFERMEDADES DEPOSITO LISOSOMAL
- MPS
Marotaux —Lamy.
Hurler
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MEDADES MITOCONDRIALES
Leigh
MERFF (en estudio)

NFERMEDADES CICLO DE LA UREA
Déficit de OTC

Hiperamonemia transitoria
Hiperamonemia en estudio
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RMEDADES SUSTANCIA
ANCA

-Enf. Refsum
-Adrenoleucodistrofia
-Leucodistrofia metacromatica
-Leucoencefalopatia megalencefalica
con quistes subcorticales
-Enf. Alexander
-Enf. Pellizaus Merzbacher

WRRPRPFP®WER

EPILEPSIAS MIOCLONICAS
PROGRESIVAS

-Enf. Lafora

-Unverrich Lundborg

-En estudio
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ENFERMEDADES RARAS

Impacto Neuroldgico:

v'50% se manifiestan en la infancia.
50% se manifiestan en la vida adulta.




" IMPACTO NEUROLOGICO

« ASPECTOS DE DIFICIL
INTERPRETACION

e HALLAZGOS:
- NUEVO
. ANTIGUO




- Patologias unigenicas
Multifactoriales
e Cromosomopatias

e |dentificacion de portadores

Diagnostico prenatal por edad materna
Consanguinidad
)Sicion a teratdgenos




e Médico: estas patologias graves, a menudo

ponen en riezgo la vida de los enfermos y han
sido poco estudiadas.

Al ser poco conocidas, su diagnostico es tardio,
0 Inexistente y los tratamientos ausentes en la

/oria de los casos.




ALGUNAS CONSIDERACIONES

 Soclal: mal conocidas por los médicos, la
toma de decisiones por los sistemas de
salud son inadecuados.

L a ausencia de un tratamiento efectivo se
debe a la escasez de investigacion y

encia de rentabllldad comerual de
sPe) l 10U 1 Ul]l DC




ENFERMEDADES RARAS |
stas enfermedades presentan como caracterl'sticas_f-

= Enfermedades graves, cronicas, degenerativas y
ponen en riezgo la vida.

nvalidantes, con una calidad de vida disminuida y
perdida de autonomia.

EI nivel de dolor y sufrimiento de la persona y su
amilia es alto. -

tratamiento, pero los sintoma
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"POR LA BAJA INCIDENCIA. ..

/Desconocimiento del origen de la enfermedad, y

" desorientacion en el momento del diagnéstico.
Rechazo social y perdida de la autoestima.
Desinformacion sobre cuidados, complicaciones,
tratamientos y ayudas técnicas.
Ajslamiento y falta de contacto con personas afectadas.
Jesinformacion sobre especialistas o centros médicos

ta de protocolos.
/udas econémica
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ENFERMEDADES RARAS

Ignoradas por medicos, solamente aquellas
enfermedades raras que han atraido la atencion
publica se benefician de una politica de
Investigacion sanitaria y/o cobertura sanitaria.

Ha sido posible por la postura de las
asociaciones de pacientes o grupos de
profesionales.

progreso conseguido para ciertas
Me dades permite a los enfermaos vivir
lempo y, como resultada
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ADRENOLEUCODISTROFIA

Click the "=" in the upper right hand corner of this wdndowy o return

Hugo Moser

Please do not copy or reproduce this picture in any way.
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" ERRORES INNATOS DEL
METABOLISMO

* No son problemas comunes

e deben ser diagnosticados y
tratados rapidamente




RES INNATOS DEL I\/IETABOLI"SNI\/IO

v Clave del éxito en el futuro neuroldgico
v No se puede esperar.

Manejo oportuno.

DiIsminucion de morbimortalidad.
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“' RETARDO MENTAL

e ES importante la
causa del diagnostico

—NPPB,NPPA
— SCNNID,PLA-A2-G5
MTHFR,ECE-1

B —VvcAMm-1

= —LEPR
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lgf1-D1Mgh12

e Genetico y asesoria |
a la familia. o

- _ PTG-52,PLA-2G-4
ACGNIE

——— — L-10
—
. — KCNH1,CMH2,

CMDID,CACNIS
— — HCMNK?2

/ L
— — KCNK1

Chromosome 1



ENFERMEDADES RARAS

Como un programa de television Bailando
por un sueno

Igunos con gesto irénico comentaban
L el suefo de las EPS
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