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Padres de nifio que padece
extrana enfermedad piden apoyo

FELIPE CONSTANZO / AGENCIA UNO

IGNACIO FUE SOMETIDO A UNA SERIE DE EXAMENES, ANTES DE QUE SE DETERMINARA QUE ES LO QUE PADECE.
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puerto montt. Melisa y Ricardo
son los padres de Ignacio, un
menor de 6 anos que padece
de GNAO1 y cuyo tratamiento
y necesidades han sido
costeadas de forma particular

ycon la ayuda

de beneficios

que se han organizado.

Francisca Vargas

gnacio Pérez naci6é en
2014. Segln cuenta su
padre Ricardo Pérez, el
embarazo de su esposa,
Melisa Miranda y su posterior
parto, fueron normales.

Sin embrago, en el séptimo
mes Ignacio no sostenia la ca-
beza. “Era como una masita.
Pensamos que era flojo, por lo
que para nosotros eraalgonor-
mal”, relata Ricardo Pérez.

Pero el pediatra “nos deri-
v6 a un neurélogo que lo eva-
lué visualmente. Si seguia igual
habia que llevarlo a la Telet6n.
Alos 10 meses no tuvo mejoria
y un mes después entré a Tele-
twn”.

Pérezrecuerda que en una
resonancia observaron infar-
tos cerebrales. “Nos pregunta-
mos, ¢cudndolos tuvo? y la res-
puesta que nos dio el neurélo-
go, es que pudo haber sido du-
rante el embarazo”.

Luego, cuenta, que recu-
rrieron a una segunda opinion.
Fue asi como llegaron donde
otro neurélogo, quien les dijo
que no habian infartos, pero si
liquido en el cerebro.

Ricardo Péreztiene 38 afios
y trabaja en el Hospital Puerto
Montt, mientras que susefiora,
Melisa Miranda, tiene 34 y se
ha dedicado a cuidar a sus hi-
jos, porque Ignacio depende
un100% de ella.

Aparte tienen otros dos hi-
josde16y 13 aiios, respectiva-
mente.

Enlaactualidad, esperan la
llegada de una pulsera que po-
driaalertarlos de las graves cri-
sis que sufre su hijo, ya que mi-
de los signos vitales y advierte
sobre cualquier tipo de compli-
cacion que podria tener.

INDAGACION

La situacion de Ignacio fue es-
tudiada por distintos especia-
listas, de manera de determi-
nar el funcionamiento de su or-
ganismo.

Fue asi como las muestras
tomadas en cada examen eran
enviadas a Santiago. Pero todo
salia bien.

En 2016, en tanto, el neuré-
logo los derivo a la capital, al
Hospital San Borja. “Elequipo
le hizo examenes y todo salié
normal, por lo que volvimos
sinrespuesta”, recuerda Ricar-
do Pérez.

Una vez en Puerto Montt
acudieron a un tercer neurélo-
go, que trabajaba en el Hospital
Puerto Montt. “Era un caso ex-
trafo y todo fue costeado por
nuestro bolsillo”.

Luego, nuevamente viaja-
ron en Santiago. Esta vezal Ins-
tituto de Nutricién y Tecnolo-
gia de los Alimentos, donde
fueron recibidos por un equipo
médico y procedieron a reali-
zarle nuevos examenes, los
que mostraron que no se
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11 organizaciones

forman parte de la Federacion de Enfermedades Poco Fre-

cuentes de nuestro pais.
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IGNACIO JUNTO A SU FAMILIA.

trataba de algo metabdlico,
descartando problemas en los
o6rganos y sistemas de su cuer-
po.

DIAGNGSTICO

De vuelta en Puerto Montt, 1g-
nacio fue derivado a un gene-
tista y sus muestras de sangre
fueron enviadas a Estados Uni-
dos para medir su ADN porque
aca no realizan estos estudios.

Fue ahi que apareci6 un
gen alterado. “Esto fue en
2018”, recuerda.

Se trata delgen con la pato-
logia GNAOL. “Empezamos a
estudiar acerca de la enferme-
dad y nos enteramos que ataca
algen delmismonombrey que
se encarga de hacerla proteina
G anivel celular, que es la que
comunica las neuronas del ce-
rebroe Ignacio estd faltode esa
proteina”, indica.

“Pudimos saber de sinto-
mas. Hipotonia, retraso psico-
motor, epilepsia refractaria, asi
comode movimientos involun-
tarios, como Parkinson. Le en-
contraron quistes en el cere-
bro. Manchas blancas, secuelas
de la crisis. El tratamiento es
para los sintomas. No existe
ninguno en el mundo para re-
cuperar la proteina”, relata Ri-
cardo.

CRISIS

La familia comenzo a convivir
con la enfermedad del menor
de sus hijos.

“Partio con crisis de ausen-
cia y el 13 de noviembre de
2020 hizo una crisis convulsiva
contracturante. Sus musculos
se torcian. Cayé en un estado
de inconsciencia que lo llevé a
una falla respiratoria. Graciasa
Dios alcanzamos a llegar al hos-

pital. En el camino iba morado.
Se estaba muriendo. Lo ingre-
saron a pabellon de reanima-
ciény lo estabilizaron. Paso ala
UCly estuvo con coma induci-
do”, comenta.

Ricardo Pérez cuenta que
las crisis convulsivas son comu-
nes pero no asociadas a fallo
respiratorio. “Después de 7 di-
as hospitalizado le dieron el al-
ta”. Pero el 13 de enero volvio
atener otra crisis convulsiva y
falla respiratoria. En esta oca-
sion estuvo 5 dias internado.

PRONOSTICO
Tras salir del hospital, los pa-
dres de Ignacio fueron citado
por el médico, quien les expli-
6 que su hijo “fue categoriza-
do como posible muerte stibita
en epilepsia. ¢Qué quiere de-
cir? Puede tener una crisis y
morir. El prondstico es 10 aios.
Ignacio tiene 6. Retrocedio en
lo motor. Apareci6 una atrofia
cerebral y eso va a hacer retro-
ceder todo avance. Le encon-
traron secuelas en el cerebro
por las crisis. Sectores muertos
que no se recuperaran”.
Segiin cuentan Ricardo y
Melisa, en el hospital les dije-
ron que disfrutaran a su hijo.
“Hay que estar preparados y
apoyarse en tecnologias para
poder ayudarlo y una de ellas
eslapulsera”.

LA PULSERA

Seguin explican Ricardo y Meli-
sa, esta pulsera mide los signos
vitales y sabe cudndo esta co-
menzando una crisis, ya que
cuenta con un sensor que en-
viaunaalerta. “La crisis puede
ser en la noche y silenciosa.
Puede estar durmiendo y sile
da una no nos vamos a dar

cuenta. Hay 2 opciones: acom-
panarse de estos equipos o ha-
cer vigilia”.

Por eso optaron por la pul-
seray paracomprarla hicieron
un beneficio con le objeto de
reunir fondos, ya que la ven-
den en Holanda. “Es fabricada
por una empresa que hace re-
partos en Europa y que acce-
di6 a que alguien de ese pais la
enviaraa Chile. En la empresa
saben que la pulsera esta
aqui”.

“Cuesta alrededor de 1 mi-
116n 400 mil pesos y los im-
puestos fueron calculados en
torno alos 500 mil pesos. La
agencia que la trajo nos dio 9
dias para cancelar este impues-
1o, por lo que si no se hacia el
pago se devolvia. Tocamos mu-
chas puertas. Hablamos con la
Aduanay laagencia dijo que te-
nian que cobrarme el impues-
to porque yo podia comerciali-
zarla. Les expliqué que era pa-
ra uso médico, pero el jueves
realicé el pago del impuestos™.

De esta forma esperan que
en los proximos dias la puedan
enviar a Puerto Montt.

PREPARACION

El matrimonio debi6 conseguir
equipos que miden oxigeno y
pulsaciones.

De acuerdo a la orden mé-
dica, si su nivel baja tienen que
administrarle oxigeno. “Tene-
mos nuestro cilindro. El hospi-
tal dijo que teniamos que espe-
rar, darle lamejor calidad de vi-
day mucho amor. Estamos con
cursos de reanimacion de la
Cuarta Compaiiia de Bombe-
ros”.

Melisa Miranda cuenta que
Ignacio siempre ha comido li-
cuado, pero que después de su

MELISAYY RICARDO, JUNTO A IGNACIO, PARA QUIEN ES INDISPENSABLE LA PULSERA QUE ALERTA DE SUS CRISIS.

tiltima hospitalizacion retroce-
di6 y ahora se atora con la le-
che, lacomiday la saliva.

Por ello le haran un exa-
meny siesquesale alterado, le
colocaran sonda para alimen-
tarlo por la guatita. “Se comu-
nica por miradas y se expresa
cuando esta enojado o conten-
to. Llora o sonrie. Nosotros en-
tendemos sus gestos. No se
sienta, no hablay no camina”.

En Chile hay otro caso con
el que tienen contacto. Se trata
de Fernanda, una nina de Cas-
tro que tiene entre 8 y 9 afos.

AGRUPACION

Queremos Vivir retine a papas
de nifios con enfermedades
poco frecuentes. “Nos comuni-
camos con la Federacion de

Enfermedades Poco Frecuen-
tes de Chile (Fenpuf) y forma-
mos alianza de trabajo conjun-
to”, comentan los papas de Ig-
nacio.

“Nos dimos cuenta cuando
comenzamos esta etapa y nos
seguimos dando cuenta que es-
tamos solos. No hay ayuda de
ningyin tipo. Como la enferme-
dad no es conocida, los médi-
cos no nos pueden dar infor-
macion. Y en la parte econémi-
ca, no son enfermedades que
estan cubiertas por el AUGE,
noestéan en el sistema de salud,
por lo que sus gastos siempre
se han costeado de forma par-
ticular y con ayuda de benefi-
cios, sobre todorrifas, ya sea pa-
ra algln examen porque cues-
tan desde los 300 mil pesos ha-

cia arriba. Nos gustaria tener
apoyo de la municipalidad,
que nuestra ciudad nos apo-
ye”.

Jessica Cubillos, vicepresiden-

ta Fenpufcomentaque “somos
una federacion que albergaall
organizaciones, dentro de las
cuales esta Queremos Vivir. La
idea es poder incidir en politi-
cas publicas. Lamentablemen-
te NO CoNtamos con recursos
paraapoyar economicamente,
queeslo que se necesita de ma-
nera urgente. Pero si generar
conexiones y puentes. Lo que
estamos nosotros haciendo
fuertemente es visibilizar estos
casos de los que nadie habla”,
dijo.c3
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