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¢Qué son las
ER? En Argentina

Segun la reciente ley
nacional de enfermedades
poco frecuentes
N°©26.689: prevalencia
igual o inferior a

Esta definicion es similar a
la acunada por la uni6n
europea para sus paises
miembros.

Juntas constituyen del 6%
al 8% de la poblacion.
Alrededor de 3 millones de
personas en Argentina.

Desconocidos

Aislamiento en
profesionales, en pacientes y
familiares, en educadores
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Graves: El impacto muchas
veces empobrece a la
familia, genera rupturas,
culpas, desconcierto,
distress, burnout

Discapacitantes: Muchas
generan una discapacidad,
otras afectan el cuerpo en su

estructura, la mayoria son

genéticas y se manifiestan

tanto en la nifiez como en la
adultez.

Aisladas afectan

pPOCOS personas pero
juntas corresponden
son 6 mil a 8 mil
patologias




¢Por qué
Enfermedades
Raras ?

Raras : temino para la
poblacion general

Agrupar : las
enfermedades por su baja
frecuencia permite:

Entender cuales son los
aspectos comunes dentro
de la gran diversidad de
patologias, que por ser
poco frecuentes sumergen
a las personas y sus
familias en una situacion
social especifica, comin y
terrible a todas ellas y
hasta el momento
invisible.

2. Abordar : no seria
posible generar planes
especificos para cada una
de las 8 000 Enf

Desde hace muchos afios se abordan algunas ER
por separado, solo hace 29 afios que se acufio esta
vision para el colectivo que sufria estas patologias.

La primera inscripcién de este termino fue en 1983
en el acta de medicamentos huérfanos en EEUU.

A partir de alli se generaron leyes similares en
distintos paises de primer mundo , pero también se
iniciaron planes nacionales de abordaje para estas
patologias, que incluyen estudios epidemiolégicos,
centros de referencia, investigacion, etc. El objetivo
de todas estas medidas ha sido facilitar una mejor
calidad de vida para los ciudadanos afectados.

Resultados:

En treinta afios se quintuplicaron los tratamientos
existentes para distintas patologias, se
desarrollaron mas 1080 trabajos de investigacion
y estos resultados siguen creciendo




ER aspectos
comunes

Las enfermedades raras son :
Diversas , los afectados estan
muy dispersos geografica y
culturalmente , los
profesionales y los educadores
que tienen alguna experiencia
también. No hay suficiente
informacion sobre ellas, es
dificil llegar al diagnostico,
muchas no tienen tratamiento, y
para otras el tratamiento es
inaccesible o muy costoso. Los
afectados deambulan por el
sistema de salud sin respuestas
y deben tomar decisiones vitales
sin conocimiento adecuado.
Aislados, son quienes asumen
el compromiso de alcanzar la
mayor y mejor informacion para
luego generar los cambios.

Algunas ER:

Errores innatos del metabolismo
Mucopolisacaridosis- Fabry
Pompe — Acidosis lactica-
Miopatias: Duchene
Movimientos anormales: Ataxias

Oftalmolégicas : Aniridia
Enzimaticas: Fibrosis Quistica
Neuroldgicas: Neurofibromatosis,
Esclerosis lateral amiotrofia.
Angelman

Autoinmunes: Crhon ,esclerodermia
Otras: Prader Willis, Xfragil, etc.



ER sin
diagnostico

El afectado en esta situacion ,
tenga o no discapacidad debe
continuar su proceso
diagnostico intertanto se toman
medidas para tratar los signos y
sintomas que sean mas urgentes
o vitales. Estamos frente a
alguien sumergido en una
situacion afectiva de gran
incertidumbre y desasosiego
porque el “no saber” genera la
fantasia de no llegar a tiempo
con la respuesta correcta vital
para su vida. Riesgo: sobre

prestacion, sub prestacion,, No saber que va a pasar, no saber contra
discapacidad , sobre agregar h f

una patologia por mala que .ay que enirentarse .
R e constituye otra enfermedad. Pelear a ciegas,

solos contra algo que pone en riesgo la vida misma




Sobre GEISER

GEISER : Grupo de
Enlace Investigacion y
Soporte Enfermedades
Raras, es la primera
ONG sin fines de lucro
en Latino América
trabajando por la
calidad de vida de
quienes padecen con
una ER , desde hace 10
anos

Formada y dirigida por
personas activas en el
campo de las ER .




GEISER

Nivel Macro
contexto

Nivel Individual y
Familiar

Nivel Institucional




Niveles :

1.Individual: Informaci6n, Orientacién y seguimiento
gratuito

3. Familiar : Talleres y soporte afectivo .

GEISER trabaja en 4.Grupal : favorece la formacién de asociaciones especificas
distintos niveles: individual y su articulacion con los distintos sectores .

, familiar , grupal, regional . . . .

T - 5. Regional : ha realizado, foros provinciales, 4 Congresos
articulando distintas Nacionales , dos Latino Americanos y un Congreso
aéreas: academia, Internacional . Ha formado parte del asesoramiento a
organizaciones de la legisladores de Argentina, Per(1, Ecuador, Uruguay,
sociedad civil, gobiernoy México , Panama. Curso de ER en la Universidad de

sector privado, “las cuatro Medicina de 1a UBA

patas de la mesa” . . . .
6. Internacional : Ha participado de numerosos Congresos

Ya que las enfermedades Internacionales , es miembro mutuo de EURORDIS
raras habitan en lo

, (Unién Europea) , acuerdos multilaterales con Espana ,
personal pero trascienden

B — Uni\fersidad Nacional de Cc’)rdob.a, UBA . Dra. Llera
no podrén ser posibles sin presidenta de GEISER es la presidenta electa del Foro
la articulacién de los Internacional ICORD y miembro HTAI .

actores involucrados.




Macro contexto :

(C:EISER)

11 [JORNADA NACIORANL
IDEFENEERNMIEID/NIDIESTRAIRIAS
Y DROGAS HUERFANAS

Horario: 8:30 hs. a 19:30 hs.

Dirigidas a:
Publico en General y Profesionales de la salud.

Objetivos:
= Difundir informacién acerca de los recursos y su accesibilidad que actualmente
existen para el diagnostico y tratamiento de las enfermedades poco frecuentes.
= Favorecer el intercambio entre los distintos actores del ambito de la salud.
® Sensibilizar a la comunidad frente a esta tematica.
R

Lugar: Hotel Aconcagua - Mendoza

ia de Ia Jornada: 6n & informes, Espajo 70 - 3° pisn ( 5500) Ciudad de Mendoza. Telefax: 54261 4200926
Comité Organizador: Fundacidn GEISER Tesoreras: Lic. Paula Genoud . Lic. Marcela Conzonieri
Presidenta: Ora. Virginia Alejandra Liera Secretaria Técnica: Maria Alejandra Guastaving
Secretaria: Dra. Silvia Clement

Auspician: Universidad Nacional de Cuyo - Ministerio de Salud de la Provincia

v com  FORO: 3 ysaft.comiapp?ID - raras

Fundacién GEISER
Nicolds Avellanada 595 (5500} Ciudad de Mendoza. Argentina - Tal (54 261) 429 0169 fundgeiser@yahoo.com.ar

[({1 Genotropin- “Endocrine &I
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Acta Paediatr. 8):805-7. doi: 10.1111/j.1651-2227.2012.02705.x. Epub 2012 May 11.

orldwide policy and action plans
ses.

Forman J Taruscio D Llera
Posada M Tambuyzer E Grgq
Drugs (ICORD)

are diseases (defined as affecting <5/10 000 individuals in Europe, <200
tes). The rarity can create prob%ems including: difficulties in obtaining

ack of experienced healthcare providers; useful, reliable and timely

ind; research activities are less common; developing new medicines may

 treatments are sometimes very expensive; and in developing countries,
d by other resource limitations. Emphasis is required to support
elopment leading to better prevention, diagnosis and treatments of rare

als using already existing drugs may result in new, affordable, treatment

seases may teach us about common disorders. CONCLUSIONS: Countries

t specific research and development activities within their individual
orldwide have equal access to necessary interventions to maximize the
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CENTRO DE REFERENCIA ESTATAL DE ATENCION A
PERSONAS CON ENFERMEDADES RARASY SUS FAMILIAS







SI10:
GEISER: Criterios Consuta
de sospecha
algoritmo general .

de trab aj 0 ) Con diagnostico
GEISER desarrolla desde
hace 10 afios el Servicio de

informacion y orientacion
para pacientes, gratuito.

Con discapacidad Sin discapacidad

Sin discapacidad Con discapacidad

0800-333-3353

Coordinado por médicos

Este algoritmo nos permite
ir generando medidas de

orientacion, informacion y Mental

contencion que van desde Visceral , Mental
- Sensorial Malformaciones Malformaciones Visceral

lo general a lo particular. mixta Diagnostico genético sin Sensorial

signos fisicos .
Pero ademas permite Latente
pensar en acciones de
atencion primaria 'y

prevencion.




ER con
Diagnostico

Aun cuando el diagnéstico
sea seguro sobrevienen
multiples incertidumbres :

Cual es el mejor
especialista

Existe tratamiento
Coémo conseguirlo

Quién coordina entre los
especialistas

Quién mas lo padece

Como se realiza el manejo
cotidiano

Como sera mi vida con esta
condicion




La médica solidaria
que operard a chicos
con malformaciones

5 S R—

| Patricia Burrows s médica radiointervencionists del

-Haspital de Niflos de Bosten, Estados Unitos, que per-
‘tenece a i prestigiosa Universidad de Harvard, Ayer
Ilsg_q 4 Mendoza para reallzar una serie de operacio-
nes tue ¢ hoy ¥ se extenderan hasta e jue-
\ves. Burrows intervendrd quirdrgicamente. en forma
‘gratulta, a seis chicos con maitormaciones vascula-

Tes peritéricas, Las operaciones se haran en el drea
de Hemadinamia gel Hospital Espafiol y participaran
de ellas cinco médicos de los hospitales Nottl y Es:
pafiol. £ viale de [ especialista, qus tuvo algunos fn-
convenientes burbcraticos por ef traslado del insteu-
mental de cirugia, fue costeado por la Fundacidn Gei-
ser. PAGINA 184




e y colegas del H.Notti













Capacitacion:
proyectos, base
Proyecto incuk
civil. Resultadc

especificas de
Chile, Panama
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Reuniones con los pacientes v organizaciones en
T e e

Imégenes Copyright Fundacion GEISER



Definicion
Cuidado Integral y calidad de vida para el

paciente y su familia

Ley Nacional Asistencia Integral:

Acceso al cuidado: deteccion precoz,
diagnostico, tratamiento y recuperacion .

Organismo especifico

Participacion de afectados en la elaboracion de
politicas estrategias y acciones .

Listado de patologias modificado anualmente .

Estudio epidemiol6gico

Seguimiento epidemioldgico

Registro Nacional de pacientes

Centros y servicios de referencia
Asesoramiento , atencion e investigacion
diagnostico genético.

Programas de transicion : Ninos a adultos




Pesquisa neonatal y deteccién enfermedades
congénitas

Deteccion de EPF, criterios de sospecha.
Capacitacion continua

Articulacion con : (Mincyt ) La investigacion socio
sanitaria y el desarrollo de tecnologias

Ministerio Educacion
Accesibilidad deporte y cultura
Discapacidad

Difusion de Informacién
Concientizacion general

Favorecer la integracion de las Organizaciones de
pacientes nacionales en las internacionales .

Art.7 : acuerdos jurisdiccionales para la atencién
de pacientes no encuadrados en el articulo 6.




e Provincia de Bs As: promulgada
» Entre Rios : proyecto de ley

 Salta : Proyecto de ley




e iMUCHAS GRACIAS!
e Fundacion GEISER

°*+54 261 4291987




