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ACTUALIDAD

Familia antofagastina fi
pacientes diagnosticados con Fabry

sawup. Se frata de una enfermedad genética poco frecuente que impide metabolizar lipidos,
generando dario progresivo en rifiones, corazon y sistema nervioso si no es tratada a tiempo.

Redaccién
cronica@mercurioantofagasta.cl

odrigo Becerra, trans-

portista de Antofagasta,

y sus dos hijas —Valenti-
na, de 23 afos, e Ignacia, de 16—
forman parte de los menos de
100 pacientes diagnosticados
con enfermedad de Fabry en
Chile. Comparten nosolo la con-
dicion, sino también un recorri-
do marcado por afios de sinto-
massin explicacién, mltiples
consultas médicas y extensos
procesos administrativos antes
deacceder a tratamiento. Enca-
da uno de sus casos, la espera
parainiciar la terapia se prolon-
g0 entre uno y dos afios tras la
confirmacion diagnostica.

La historia del padre es la
méscritica. Almomento de re-
cibir el diagnostico, acumulaba
mads de dos décadas de dolores
sin causa clara, cinco afos en
dialisis por insuficiencia renal
cronica y un trasplante recien-
te. Hoy, los tres integrantes de
la familia estan bajo terapia de
reemplazo enzimatico, trata-
miento que, segin relatan,
cambi6 su calidad de vida.

“Dejamos de preguntarnos
por qué. Saber lo que uno tie-
ne da tranquilidad, porque
existe unaterapia. Es de por vi-
da, pero permite vivir sin dolor
constante y desarrollarse con
normalidad”, sefiala Becerra.
Sin tratamiento, agrega, la en-
fermedad implica crisis diarias
queafectan tanto el trabajo co-

mo la vida personal.

Cada abril se conmemora
el Dia Mundial de la Enferme-
dad de Fabry, una patologiade
depésito lisosomal causada
por la deficiencia de la enzima
alfa-galactosidasa A. Su inci-
dencia es baja —entre 1 en
80.000 y 1 en 117.000 naci-
mientos—, pero su impacto es
significativo debido a las difi-
cultades para diagnosticarla.
En Chile, los casos identifica-
dos no superan el centenar,
con presencia relevante en re-
giones del norte como Antofa-
gasta, Atacama, Tarapaca, Ari-
cay Coquimbo.

Laenfermedad esta cubier-
ta por la Ley Ricarte Soto des-
de 2017, lo que permite el acce-
so aterapia de reemplazo enzi-
matico —una infusion cada 15
dias—. Sin embargo, la cobertu-
rano elimina las barreras: el in-
gresoal sistema exige multiples
examenes y la aprobacion de
unajunta médica, proceso que
puede extenderse por anos.

Desde la Fundacion de En-
fermedades Lisosomales de
Chile (FELCH) advierten que es-
te casorefleja problemas estruc-
turales: diagnosticos tardios,
burocracia prolongada y falta
de mecanismos de deteccion
temprana en familias con riesgo
genético. “Existe una brecha
significativa entre quienes lo-
gran ingresar al sistema y quie-
nes deben recurrir a otras vias
para acceder a tratamiento”,
plantea Gabriela Pérez, coordi-

RODRIGO BECERRA Y DOS DE SUS HIJOS PADECEN LA MISMA ENFERMEDAD.

nadora del rea de pacientes.

UN CUARTO DE SIGLO SIN
DIAGNOSTICO
Los primeros sintomas de Ro-
drigo Becerra aparecieron en
la adolescencia: dolores inten-
sos en extremidades, sensa-
cion de calor interno y moles-
tias abdominales. Pese a reite-
radas consultas, no se logro
identificar la causa. Durante
mas de 20 anos, la enfermedad
avanzo sin intervencion hasta
derivar en dafio renal severo.
“Desdelos 120 13 afios tenia
dolores en manos y pies, como
si se quemaran. Ibaal médicoy
no encontraban nada. Pasaron
mis de 20 afios para tener un

diagnéstico”, relata.

La confirmacion llegé tras
el trasplante renal, durante
controles en el Hospital Salva-
dor de Santiago. El hallazgo fue
tardioy con consecuencias: de
haberse conocidoantes, no ha-
bria sido candidato parael pro-
cedimiento. El retraso implico
deterioro progresivo y decisio-
nes clinicas tomadas sin infor-
macion completa.

La literatura médicaindica
que Fabry suele confundirse
con enfermedades como lu-
pus, fibromialgia o esclerosis
miultiple, lo que explica los ex-
tensos periodos sin diagnosti-
co. En el caso de Becerra, el
costo fue alto: cinco afnos de

a entre cien

dialisis y un trasplante que pu-
do haberse evitado oabordado
de otra forma.

Antes de iniciar el trata-
miento, las crisis eran frecuen-
tesy limitaban su trabajo como
conductor. “Los cambios de
temperatura me afectaban mu-
cho. Tenia que irme a la casa,
bafiarme con agua fria y medi-
carme. Hoy eso cambi6 com-
pletamente”, afirma.

TRANSMISION GENETICA Y
BARRERAS

La enfermedad de Fabry tiene
herencia ligada al cromosoma
X. En este caso, Becerra trans-
mitié la condicion a sus hijas.
Aungque el diagnostico familiar

permitié una deteccién mas
temprana, el acceso al trata-
miento no fue inmediato.

“Fue una lucha constante
para que ellas también recibie-
ran la terapia. Tuvieron que
pasar por aiios de examenes y
tramites”, explica.

Ignacia, lamenor, enfrento
trabas adicionales debido a la
baja intensidad inicial de sus
sintomas, lo que retrasé la au-
torizacion, pese a existir ante-
cedentes familiares dedafo re-
nal severo. La evidencia médi-
caindica que las mujeres tam-
bién pueden desarrollar com-
plicaciones neuroldgicas, car-
diacas y renales, aunque con
manifestaciones mas variables,
lo que dificulta su diagnéstico.

Actualmente, ambas hijas
reciben tratamiento y no pre-
sentan mayores complicacio-
nes. Para su padre, esto repre-
senta el principal objetivo: evi-
tar que recorran el mismo ca-
mino. “No queriamos que pa-
saran por lo mismo. Ahora
pueden hacer su vidanormal”,
concluye.

Elcaso de la familia Becerra
resume los desafios de las en-
fermedades raras en Chile:
diagnosticos tardios, procesos
administrativos extensos y au-
sencia de deteccion precoz. En
elnorte del pais, donde se con-
centra parte importante de los
casos, estas brechas eviden-
cian la necesidad de fortalecer
las politicas publicas en torno
aestas patologias. 3




