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Familia recibe tratamiento para
extrana enfermedad genética

Denis Cerda, joven madre de 31
afios, y dos de sus hijos,de 17 y 15
anos, viven con la enfermedad de

Fabry.

Crénica
cronica@lidersanantonio.cl

enis Cerda, madre
D de cuatro hijos y

quien habita en la
comuna de San Antonio,
convive desde hace mas de
una década con la enferme-
dad de Fabry, un trastorno
hereditario poco frecuente,
que también afecta a tres de
sus retonos y a otros miem-
bros de su familia.

Esta condicién provoca
crisis de dolor 6seo, fiebre y
alteraciones digestivas, y
puede derivar en fallas re-
nales o cardiacas sino se tra-
ta a tiempo.

Desde 2016, a través de
la Ley Ricarte Sotoy gracias
alapoyodela Fundacién de
Enfermedades Lisosomales
de Chile (Felch), ella y sus
dos hijos mayores acceden a
tratamiento. Sin embargo,
en la actualidad, el menor
de la familia, Mateo, de seis
anos, presenta sintomas.

El sindrome fue prelimi-
narmente detectado en un
tio y un primo. Luego de es-
ta primera senal de alerta,
se realizaron estudios gené-
ticos familiares que confir-
maron la presencia del tras-
torno en Denis, y sus prime-
ros dos hijos: Benjamin (17)
y Vicente (15) Bastias. Agus-
tin, de once afios, es el ini-
co de sus cuatro ninos que
no presenta la enfermedad.

“Fui diagnosticada a los
22 anos, después del naci-
miento de mi tercer hijo.
Hasta entonces, habia sufii-
do sintomas sin saber que
correspondian a una enfer-
medad genética”, seiialo la
mujer.

La familia se trasladd ha-
cealgunos anos a San Anto-
nio precisamente para huir
de las condiciones climyiti-
cas y ambientales de Santia-
g0, que agudizaban los sin-
tomas.

“Cuando me confirma-
ron que tenia la enferme-
dad de Fabry fue un golpe
tremendo. Yo ya me sentia

mal hace tiempo, tenia do-
lores y cansancio, pero na-
die sabia decirme qué era.
Lo mas duro fue pensar
que, al ser una enfermedad
genética, esto también po-
dia afectar a mis hijos. Una
empieza a vivir con una
preocupacién constante
por el futuro de ellos y por
el propio. Eldiagndstico te
cambia lavidaentera”.

Al ser una enfermedad
ligada al cromosoma X, la
enfermedad de Fabry pue-
de afectar a multiples
miembros de una misma
familia. $i unamujeres por-
tadora de la mutacion, exis-
te un 50% de probabilidad
de que cada uno de sus hijos
herede la alteracion genéti-
ca.

TRATAMIENTO

La madre y sus dos hijos lo-
graron acceder a través de
la Ley 20.850 (también su
hermano, unodelos prime-
10s$ en pais en recibir el be-
neficio), un sistema de pro-
teccidn finandiera que cu-
bre el 100% del valor de me-
dicamentos, dispositivos
médicos oalimentos de alto
costo que son parte de las
prestaciones garantizadas
Ppara una treintena de pato-
logias. De estas, solo seis co-
rresponden a las denomina-
das raras, huérfanas o poco
frecuentes, entre ellas Fa-
bry.

“El tratamiento ha teni-
do un impacto positivo en
nuestra calidad devida. An-
tes de eso, solo vefamos c6-
mo empeoraban los sinto-
mas”, conté la mama.

Desde la Fundacién
Felch, destacaron que el ca-
50 de la familia Bastias-Cer-
da demuestra el impacto co-
tidiano de las patologias de

cbaja prevalencia y que las

personas afectadas pueden
desarrollarse y tener una
buena calidad de vidaen la
medida que logren acceder
aun acompanamiento meé-
dico permanente, espacios
de contencién y apoyo, y

fundamentalmente tera-
pias de tiltimo generacién.
“Cuando una familia en-
frenta multiples diagndsti-
cos de una enfermedad ra-
ra, contar con acceso al tra-
tamiento marca una dife-
rencia radical. No solo me-
jorala calidad de vida de los
pacientes, sino que les en-
trega una expectativa real
de desarrollo, autonomia y
bienestar a largo plazo”, ex-
puso Myriam Estivill, repre-
sentante de la fundacion,
quien recordé que desde su
promulgacién en 2016, la
Ley Ricarte Soto no ha in-
cluido mads patologias de ba-
ja prevalencia a cobertura.

TRASTORNO GENETICO

La enfermedad de Fabry es
un trastorno genético here-
ditario poco frecuente, cau-
sado por la deficiencia o
mal funcionamiento de
una enzima llamada alfa-
galactosidasa A, Esta enzi-
ma es responsable de des-
componer ciertos lipidos en
el cuerpo, pero cuando no
funciona de manera ade-
cuada se acumulan sustan-
cias toxicas en distintos teji-
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se promulgo la ley Ri-
carte Sotoque no hain-
cluido mas patologias
de baja prevalencia.
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dela poblacién podria
sufrirtrastornos poco
frecuentes, comolaen-
fermedad de Fabry.

dos, especialmente envasos
sanguineos, rifiones, cora-
zén y sistema nervioso.
Esta acumulacion pro-
gresiva genera sintomas
que pueden comenzaren la
infancia y evolucionar hacia
complicaciones graves sino
sediagnosticay trata a tiem-

“Fui a muchos especia-
listas y nadie sabia qué te-
nia; me hacian examenes,
pero los resultados salfan
bien y medecian que estaba
sana, El problema es que
muchos médicos no cono-
cen la enfermedad de Fa-
bry, y por eso no la sospe-
chan, Eso hace que pase-
mos anos sin diagnostico,
sintiéndonos mal sinenten-
der por qué”, cuenta Denis,
quien actualmente es due-

1a de casa, pero por mucho
tiempo apoyo a su marido.
Entre los signos mas co-
munes destacan las crisis
de dolor neuropitico, fie-
bre sin causa aparente, in-
tolerancia al calor, altera-
ciones gastrointestinales,
pérdida progresiva de la
funcién renal y cardiopa-
tias. En los casos mads seve-
ros, la enfermedad puede
derivar en insuficiencia re-
nal terminal o accidentes
cerebrovasculares prema-
turos. Aunque afecta a am-
bos sexos, los hombres sue-
len presentar manifestacio-
nes mds graves, mientras
que las mujeres pueden ser
portadoras o desarrollar
sintomas mas leves, aun-
que no por ello menos dis-
capacitantes. <



