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Titulo: Magallanica con enfermedad de Pompe vivié méas de 30 afios sin diagndstico: es una de los 14 pacientes en Chile

Magalldnica con enfermedad de Pomp

e vivid mas de 30 gff

afios sin diagnostico: es una delos 14 pacientes en Chile

Lidia Uribe, magallinica de
55afios, es una de los 14 pacien-
tes en Chile de la enfermedad
de Pompe, una condicidn mus-
cular degenerativa de origen
genético y baja prevalencia.
Esta activista por los derechos
de los animales Tue diagnosti-
cada luego de mds de 30 aftos
de espera y suma casi 20 afios
bajo tratamiento,

“Saber lo que tenfa era un
alivio, porque lo bueno, entre
todo, es saber lo que uno tiene.
Pensaba que era cansancio o
la erianza, pero todos los dias
despertaba con dolor de cuer-
po ¥ durainte afios Aunca me
encontraron nada”, confesd.

Las primeras manifestacio-
nes comenzaron en la infaneia:

dolores musculares severos,
fatiga extrema v limitaciones
fisicas. Durante mds de tres
décadas, sus dolores feeronatri-
buidos al cansancio o la crianza,
Eldiagndstico legd alos 36
afios, tras una consulta neuro-
légica. El profesional médico
observd que era incapaz de
levantarse de una camilla sin
apovarse en los brazos. La con-
firmacin requirid una biopsia
muscular enviada a Brasil y
Estados Unidos. “El primer
cambio fue que ya no tuve do-
lores. Es comao vivir todos los
dias con el cuerpo adoloride y
de it motnento a otro dejar de
sentirle”, relatd.
Eilaenfermedad de Pompe
el organismo no produce una en-

zima que log misculos necesitan
para procesar el gluchgeno. Sin
esa molécula, el plucdgeno se
acumula y destruye las células
musculares. Se presenta en
dos formas: infantil (afecta el
corazdn, expectativa de vida
inferior a los 18 meses sin
tratamiento) y tardia {afecta
musculatura esquelética).
Cuando recibib el diagnds-
tico, la penetista le informd
que no existla tratamiento
disponible. Sin embargo, una
bisqueda propla reveld que su
gegure de salud podia cubrir el
férmaco. "La doctora me dijo
gue era imposible de pagar,
pero encontré gue mi isapre lo
podfa cubrir. Tener acceso a in
medicamento que no te cura,

pero si te mejora la calidad de
vida, es fundamental”, seflald.

Alejandra Pérez, de la
Fundacién de Enfermeda-
des Lisosomales de Chile
(Felch), sefialdé que “es una
patologia extremadamente
infrecuente, lo que dificulta
su pesguisa oportuna"™.

En Chile, el tratamiento
estd aprobadeo pero sin finan-
clamiento estatal. La mayoria
accede via programas compa-
sivos o isapres. Para Fonasa,
el camine es via judicial (mds
de 6 meses).

Existe una formulacidn
actualizada que va se aplicaen
ottos paises, pero su ingreso a
Chile sigue pendiente de auto-
rizacidn del Instituto de Salud

Lidia Uribe, magallinica de 55
afios, sufre de la enfermedad
de Pompe.

Piiblica (IPS). Actualmente, Li-
dia diripe la Fundacidn Avuda

Sacha. Este mes se conmemora
el Dia Mundial de Pompe.
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