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Compartimos
yaprendimos

Cumpliendo con los planes de llegar a todos los
pacientes a nivel nacional, durante el segundo semestre
de 2015, Fundaper realiz6 2 jornadas de capacitacion
en las ciudades de Cali y Bucaramanga, para que los
pacientes con enfermedades raras y ultrararas y sus
familias tuvieran la oportunidad no sélo de conocerse
sino de compartir sus experiencias, inquietudes
y aprender, con conferencias a cargo de médicos
nefrélogos y hematélogos sobre dos patologias:
Hemoglobinuria Paroxistica Nocturna (HPN) y Sindrome
Hemolitico Urémico Atipico (SHUa).

En estos encuentros, los asistentes aprovecharon los
conocimientos de expertos en nutriciéon para educarse
sobre alimentacion saludable, desarrollarse plenamente,
tener mente y cuerpo sano, buen rendimiento intelectual
y mucha vitalidad.

Asi mismo, teniendo en cuenta que los pacientes con
enfermedades huérfanas requieren de un manejo
integral y merecen una atencion especial por parte de
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las diferentes instituciones con conferencias a cargo
de profesionales en derecho y enfermeria, la Fundacion
informo a los participantes en forma clara, detallada y
comprensible sobre sus deberes y derechos frente al
Sistema de Seguridad Social.

Con el fin de socializar sobre las diferentes actividades
que realiza la Fundacion y lograr una mayor interaccion
entre los beneficiarios de Fundaper, los asistentes
también tuvieron la oportunidad de conocer acerca
de las redes sociales (Facebook, Twitter, LinkedIn) y
como participar activamente en ellas.

Las jornadas de actualizacion terminaron con actividades
recreativas y turisticas. En Cali, pacientes y familiares
disfrutaron y bailaron al ritmo del grupo de la Fundacion
Tango y Salsa Viva y en Bucaramanga, visitaron el
Cerro de El Santisimo, donde apreciaron una escultura
artistica de 37 metros de alta y la belleza de la region
santandereana. Todos gozaron de una tarde para nunca
olvidar.©
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En esta
jornada pude conocer més sobre
SHUa y compartir con personas que
tienen mi misma enfermedad; aunque
le confieso, pensé que era la unica.
Gracias Fundaper.

Eli Johana Gamboa
Paciente SHUa — Valle del Cauca

Cuando uno se siente
solo por la enfermedad, ahi esta la
Fundacién para acompafnarnos. Gracias
Fundaper por colaborarme y propiciar estos
espacios para acercarnos mas.

Martin Campo Martinez
Paciente HPN — Narifo

Fue un regalo
de Dios salir de nuestro corregimiento
a Laguna, a tres horas de Bucaramanga, para
ompartir con todos los de Fundaper. Aprendi
muchas cosas que no sabia sobre como cuidarm
y hacer valer mis derechos. '

Mayte Luz Lépez Garcia
Paciente SHUA - Norte de Santander

Desde que conoci la
Fundacién, mis condiciones de salud
cambiaron. Hoy me siento muy bien, porque
me ensefiaron a cuidarme y a estar pendiente
de mi medicamento. Gracias Fundaper por su
cordialidad y generosidad con nosotros.

- Belarmino Sanabria Ayala
Paciente HPN - Norte de Santander

Nuevas patologias

Apreciados pacientes, amigos y lectores:

Quiero aprovechar la publicacion de nuestro segundo
boletin informativo, para darle la bienvenida a 6 nuevas
patologias: Distrofia Muscular de Duchenne (DMD), Mucopoli-
sacaridosis Tipo IV A y VI, Deficiencia de Lipasa Acida Li-
sosomal (LALD), Lipofusinosis (CNL2), Fenilcetonuria
(PKU), Hipofosfatasia (HPP)

De esta manera, ampliamos el espectro de atencion y
labor social de FUNDAPER, con el cual nos robustecemos
y aceptamos el reto de enfrentar nuevos y grandes desafios
para el desarrollo de nuestros programas de apoyo.

Por consiguiente, continuaremos con nuestra politica de
desarrollo de tareas importantes e implementacion de
diferentes estrategias necesarias para cumplir con nuestro
objetivo primordial: llevar bienestar y ayuda a nuestros
pacientes y sus familias.

También seguiremos con nuestras reuniones regionales,
con el animo de propiciar acercamiento, conocimiento,
diversion y gran aceptacion por parte de nuestros
beneficiarios.

Nos ocuparemos en seguir trabajando con nuestros
aliados y participando en los eventos que favorezcan el
bienestary calidad de vida de los pacientes con enfermedades
raras y ultrararas, sus familias y cuidadores. Por eso, les
participamos en este boletin, que por primera vez nuestra
Fundacién se uni6 a la conmemoracion del Dia Mundial
de las Enfermedades Huérfanas, en su octava version, y
particip6 en la campaiia “Une tu voz a nuestro canto de
esperanza”.

Solo me resta agradecer al equipo de comunicaciones
Fundaper, por el éxito del primer boletin y augurarles de
igual manera el éxito de este segundo niimero.

Asi mismo, recordarles a nuestros lectores que pueden
dejar sus comentarios en nuestra pagina www.fundaper.org,
seccion contactenos; a través de nuestras redes sociales
o en el correo electrénico informacion@fundaper.org.

Con mis mas sinceros sentimientos de gratitud y aprecio,

GLORIA MARIA CELY
Directora General
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enfermedades FAY AS

relacionadas con los genes

En Fundaper somos conscientes de las necesidades de informacion que tienen los pacientes, sus
familiares y cuidadores sobre las enfermedades raras y ultrararas que apoyamos. Presentamos a
continuacioén una breve resefa con el significado y sintomas de dos de estas condiciones, que tienen
como origen comiin el defecto o mutacién (cambios) en un gen.

Sindrome de:Maroteaux-Lamy

También llamado Mucopolisacaridosis VI (MPS Vi),
es una enfermedad metabolica hereditaria, clasificada
como de depésito lisosomal, causada por la ausencia o el
mal funcionamiento de una enzima llamada arilsulfatasa
B (ASB), la cual es necesaria para la degradacion de
unas moléculas en las células llamadas glicosoami-
noglicanos (GAGs) o mucopolisacaridos, como eran
llamadas anteriormente.

Estos GAGs son largas cadenas de aztcares, presentes
en cada una de las células del cuerpo, y hacen parte
del colageno presente en muchos érganos como los
cartilagos, huesos, tendones, corneas, piel y el tejido
conjuntivo. Debido a este déficit de la ASB, el exceso
de glicosaminoglicanos se acumulan dentro de los
lisosomas en muchos organos del cuerpo; entre ellos
la piel, el corazon, las vias respiratorias y el esqueleto;
ocasionando sintomas generalizados.

Los pacientes evidencian rasgos toscos en la cara,
baja estatura, puente nasal plano, labios gruesos,
boca y lengua grandes. Asi mismo, tronco corto,
tamaro anormal de los huesos y otras irregularidades
esqueléticas. La piel es gruesa y con crecimiento
excesivo de pelo en el cuerpo. El abdomen puede ser
grande debido a un crecimiento anormal del higado y
el bazo. Es comun encontrar hernias. Las manos son

cortas y en forma de garra. Debido a la rigidez de las
coyunturas y el sindrome de ttinel del carpo, se dificultan
la movilidad y las funciones de la mano.

Sindrome de Morquio

Conocido también como Mucopolisacaridosis tipo
IV (MPS V), se trata de un trastorno causado por
la acumulacion de Glicosaminoglicanos (GAGs) o
mucopolisacaridos. Existen dos formas: Ay B.

En este tipo de Mucopolisacaridosis, los pacientes
afectados carecen de otra enzima (diferente a la
enzima deficiente en el sindrome de Maroteaux-Lamy)
llamada N-acetilgalactosamina-6-sulfatasa (galacto-
sa-6-sulfatasa). Al igual que en la condicion anterior,
se afectan diferentes tejidos y dérganos del cuerpo,
como por ejemplo las valvulas del corazén, la via
aérea, ademas de tener una afectacion visual y auditiva.

Este tipo de Mucopolisacaridosis es la forma que mas
afecta a los huesos. Los pacientes presentan com-
plicaciones dentales y otras alteraciones musculoes-
queléticas que afectan su marcha y su movilidad.

Fisicamente son de talla baja, tronco corto con joroba,
térax prominente, rodillas juntas y articulaciones torcidas.
Algo importante a tener en cuenta es que en este
sindrome no hay una afectacion neuroldgica primaria
y pueden tener los pacientes una inteligencia normal.

Entre el 70 y 80% de las enfermedades raras y ultrararas son de origen genético, es decir;
que se presentan por problemas provenientes de los genes del padre o de la madre.
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Estuvimos en la 8 Conmemoracion del
Dia Mundial de las Enfermedades Huérfanas

Segun el listado del Ministerio de Salud, hay en Colombia un total de 2.149 enfermedades
huérfanas descritas en nuestro pais; las cuales son cronicas, debilitantes, graves, que
amenazan la vida y con una prevalencia menor de 1 por cada 5.000 personas.

Con el lema “Une tu voz a nuestro canto de esperan-
za”, por primera vez Fundaper se uni6 a la conmemo-
racién del Dia Mundial de las Enfermedades Huérfa-
nas, en su octava version.

El encuentro, se llevo a cabo el 28 de febrero en el
parque de Los Novios de Bogota y tuvo la asistencia
de mas de 1.400 personas, entre pacientes y familia-
res, pertenecientes a 15 asociaciones y fundaciones,
entre ellas Fundaper.

En el evento se destacaron patologias tales como:
Mucopolisacaridosis, Sindrome Hemolitico Urémico
Atipico, Hemoglobinuria Paroxistica Nocturna, Distro-
fia Muscular Duchenne, Esclerosis Lateral Amiotrofi-
ca, Anemia de Células Malciformes, entre otras.

Una noémina de artistas, entre los que estaban Maia,
Yerik Rey, Joel Sound, Salomé, Mike Trivifio, Dinkol
Arroyo y la Orquesta de la Policia, unieron sus voces
al canto de esperanza de cientos de pacientes con en-
fermedades huérfanas que solicitan ser reconocidos
y atendidos por la sociedad, pero especialmente por
las autoridades de salud y los prestadores de este vi-
tal servicio. Se cont6 con la activa participacion de los

medios de comunicacién y las redes sociales, donde
hubo una importante visibilizacion de Fundaper.

En el acto central de la conmemoracion, los partici-
pantes pintaron con hermosos y brillantes colores
unos megafonos en madera y gritaron al unisono:
“Juntos somos mas”, al ritmo de un jingle creado es-
pecialmente para la fecha. Esto lo hicieron frente a un
megafono gigante, en el cual los asistentes plasma-
ron la huella de su mano con pintura.

Con un solemne toque de diana, se rindié un sentido
homenaje a los pacientes fallecidos en el ultimo afo.

Se destaco la vinculacion de entidades como: Mi-
nisterio de Salud, Defensoria del Pueblo, Instituto
Nacional de Salud, Observatorio Interinstitucional de
Enfermedades Huérfanas, Superintendencia Nacional
de Salud y Secretaria de Salud de Bogota.

Segun Gloria Maria Cely, directora general de Funda-
per y quien hizo parte del comité organizador, “Hoy
mas colombianos saben que existen las enfermeda-
des huérfanas y cada vez mas pacientes con sus fa-
milias estamos unidos para hacernos mas visibles”.©

Ed /fundaperorg [ @fundaperorg #Ayudanosaayudar www.fundaper.org
Carrera 15 N° 97 - 40 of. 503 | Tel. (57 1) 467 2424 | Cel. (57) 317 3159115 | informacion@fundaper.org | Bogota - Colombia




