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Tras dos aios de sospechas, familia de sector
El Sauce confirma diagnostico de menor,
Anthony padece Enfermedad de Duchenne

Nifo coquimbano
de seis afios manifes-
t6 ala edad de tres los
primeros sintomas de
la enfermedad de Du-
chenne. Tenia proble-
mas para saltar, se
caiaal correry se can-
saba mas de lo nor-
mal, lo que advirtié a
sus padres, Ruth y
Yerko, de la urgencia
de buscar apoyo.

Pese a las alertas
y los antecedentes fa-
miliares, el menor -que
cursa primero basico
en la Escuela Bernar-
do O’Higgins- recién
pudo acceder a un
examen genético, cos-
teado por su propia
familia, a inicios de
este afio.

El caso, seinalan
desde la fundacién
que apoyara a An-
thony y sus padres,
demuestra las falen-
cias del sistema de
salud respecto a las
patologias de baja pre-
valencia, lo que dificul-
ta la confirmacién de
los trastornos y el ac-
ceso oportuno a trata-
mientos de alto costo.

Anthony Gallardo Var-
gas, un nifio de seis afios
que vive junto a su familia en
el sector de El Sauce, en
Coquimbo, fue diagnostica-
do con distrofia muscular de

Duchenne, una condicién de
origen genético, de baja pre-
valencia y que afecta a uno
en cada 3.500 mil nacimien-
tos de individuos de sexo
masculino.

La confirmacion de su
enfermedad lleg6 luego de
que sus padres, Ruth y Yer-
ko, una duefia de casa y un
trabajador de la construc-
cién, decidieran financiar un
costoso examen molecular in-
dicado por una neuréloga in-
fantil de la zona. Su caso es
causado por una aiun mas
rara mutacion genética del
trastorno, conocida como
«variacion sin sentido».

Previamente, por al me-
nos tres afos, la familia asis-
tié a varios controles perio-
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dicos en centros de salud
publica, alertando de que el
menor tenia problemas para
saltar, se caia al correry se
cansaba mas de lo normal.
Se trata de tres manifesta-
ciones tempranas, anterio-
res alos cinco afios de vida,
y que son habituales de este
trastorno, cuyo avance es
irreversible y ocasiona da-
fios en diversos érganos.

ANTECEDENTES
FAMILIARES

Ruth Vargas, la madre
de Anthony, dijo que ademas
de estos sintomas -descri-
tos por la evidencia médica
como las primeras alertas
del sindrome-, se suman los

antecedentes familiares que
tuvo con un hermano y un
primo, y que fueron determi-
nantes para agilizar el pro-
ceso clinico que derivé en el
diagndstico definitivo de su
caso.

La distrofia muscular de
Duchenne es una de las pa-
tologias denominadas raras
mas comunes. Pese a esto,
su tratamiento no esta cubier-
to por la Ley Ricarte Soto, la
principal politica publica exis-
tente en nuestro pais para el
financiamiento de enferme-
dades de alto costo. La va-
riante sin sentido es una mu-
tacion del codigo genético
gue detiene prematuramen-
te el crecimiento de una pro-
teina esencial para el desa-

rrollo de la musculatura.

«Cuando Anthony tenia
tres afios, fuimos a control en
el Cesfamy supuestamente €l
tenia que estar saltando con
los dos pies, algo que no po-
dia hacer. En ese momento
los médicos dijeron que qui-
zas tenia pie plano, porque a
esto se sumaba que en el jar-
din, seguin nos indicaban las
tias, se caia mucho, hasta por
lo menos los cinco afios. Lue-
go de eso pedimos hora de
forma particular con el trau-
matdlogo, pero nos recomen-
daron que caminara descal-
z0, que era algo normal, y le
recetaron plantillas».

Sin embargo, cuando pa-
saron tres meses desde esa
indicacion, Anthony seguia
siendo propenso a las caidas.
Ruth y Yerko lo llevaron, en
ese entonces, a una escuela
de fatbol, donde se manifest6
unade las Ultimas sefiales de
alerta, el nifio se cansaba ra-
pidamente.

El médico lo derivé auna
neuréloga infantil, quien final-
mente les indicé un examen
genético para ratificar las
sospechas, poniendo fin a
mas de dos afios de idas y
venidas en diversas consultas.

APOYO

Desde la Fundacion de
Enfermedades Lisosomales
de Chile (Felch), agrupacion
que apoyara a la familia Ga-
llardo Vargas en este proce-
so, el desconocimiento sobre
este tipo de condiciones en
el sistema sanitario local es
habitual, lo que da cuenta de
una profunda brecha de edu-
cacion respecto a las mani-
festaciones tempranas de pa-
tologias de alto impacto.



