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la estrella

Adolescente con una rara
enfermedad asiste al colegio
gracias a una inyeccion al cerebro

Victoria Fernandez, de 17 aiios, padece CLN2, una afeccion neurodegenerativa. Gracias a un
medicamento que se aplica cada 15 dias el avance de la enfermedad se ha atenuado, dice su madre.

Matias Gatica Lindsay

sus 17 aiios, Victoria
A}-‘emz'mdez., una ado-

escente que padece
una rara enfermedad neu-
rodegenerativaidentificada
como lipofuscinosis ceroi-
dea neuronal tipo 2 (CLN2),
puede asistir al colegio gra-
cias a una inyeccion a los
ventriculos del cerebro a la
que debe someterse cada 15
dias.

Los primeros sintomas
delaenfermedad se comen-
zaron a presentar cuando la
nifia iba en primero bésico.
Eneseentoncesy,peseaque
aprendi6 a leer y escribir,
empezo a olvidar cémo ha-
cerlo. Noretenia la informa-
cién y olvidaba las letras, lo
que fue catalogado en su
momento por el colegio co-
mo un problema de apren-
dizaje.

Dos anos después, cuan-
do Victoria tenia ocho afios
yvivia juntoasu madre y su
hermana en Petorca, co-
menzo a detectar movi-
mientos involuntarios en su
cuerpo. “Mis manitos tem-
blaban y mis piernas tam-
bién”, dice la adolescente
con algo de dificultad para
expresarse.

Al poco tiempo de pre-
sentar estos sintomas, la ni-
fla comenzé a caerse cuan-
do estaba en el colegio. “To-
dos los dias me llamaban.
Nopodia caminar bieny me
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CEDIDA

VICTORIAVA A UNA ESCUELA ESPECIAL DONDE LE GUSTA REALIZAR MANUALIDADES, CANTAR Y BAILAR.

informaron que ya no que-
ria estar con sus compane-
ros, pues no le resultaba le-
er, ya que no recordabal ...}
Sin embargo, en la casa ella
era igual que siempre, feliz,
CON SUS PEITos, Sus gatos, ju-
gaba, saltaba”, dice su ma-
dre, Aracelly Riquelme.

Fue en ese entonces,
cuandoestaba en tercero ba-
sico, que le dio una primera
crisis convulsiva y sumadre
decidié llevarla al neurdlo-

Super Oportunidades

g0, quien le diagnostico epi-
lepsia y le recet6 remedios
para dicha enfermedad.
Sin embargo, tras un
tiempo Victoria volvida pre-
sentar convulsiones y pérdi-
da de consciencia, y pese a
quelerealizaron un escaner,
los médicos le seguian diag-
nosticando epilepsia.

DETECTAN ENFERMEDAD
Eneseentonces, y tras sufrir
un nuevo episodio, la fue a
examinar aQuillota Guiller-
mo Farina, neurélogo infan-
til del Hospital San Borja
Arriaran, de Santiago, quien
se sorprendio por su forma
de caminar cuando ella te-
nia nueve anos. Trasello fue
evaluada durante 15 dias en
ese recinto médico, donde se
sospechd que tenia CLN2.
“El médico me dijo que,
siera asi, la expectativadevi-
da de mi hija no iba mas alla
detres acincoanos y que iba
a perder progresivamente
distintas capacidades. La

tinica forma de saber si pre-
sentaba CLN2 era haciéndo-
leun examen que se enviaba
a Estados Unidos. No teniael
dinero, pero finalmente lo-
gramos pagar los cerca de
600 mil pesos que costaba
entonces. El especialista me
dijo que, de arrojar la pre-
sencia de laenfermedad, ha-
biaun tratamiento que esta-
ba empezandoa llegar a Chi-
le y que se estaba haciendo
en el San Borja Arriaran, el
que implicaba ponerle un
catéter en el cerebro”, relata
Aracelly.

El CLN2 es uno de los 14
tipos de este grupo de enfer-
medades (CLN)con herencia
autosomica recesiva, es de-
ir, con dos genes recesivos,
uno heredado del padre y
otrode la madre, quienes no
presentan lipofuscinosis ce-
roidea neuronal tipo 2, pero
si la transmiten a sus hijos.

Esta afeccion suele em-
pezar a manifestarse en la
infancia por medio de sinto-

mas que incluyen, sobre to-
do, convulsiones, deterioro
cognitivo, y pérdida visual y
motora, debido a una atro-
fia cerebral progresiva. Enel
mundo esta enfermedad es
considerada rara pues afec-
taaunnimero muy reduci-
dode personas.

La académicadelaU. de
Chile y magister en neuro-
metabolismo Diane Verga-
ra, sefiala que “mientras an-
tes se inicie el tratamiento
de una enfermedad neuro-
degenerativa, serd mejor,
porque loque aquel hace es
conservar las funciones que
el paciente tiene. Pero sieste
ha perdido funciones, nolas
va a recuperar siendo trata-
do”.

Vergara, quien ademas
es tratante de Victoria, afir-
ma que “en los pacientes
que presentan la forma cla-
sica de la enfermedad, los
sintomas aparecen entre los
2 y los 4 afios. Victoria, en
cambio, tiene una forma
que es atipica, que es la for-
ma juvenil, en laque los sin-
tomas empiezan mas tarde,
despuésde los4afios. Y para
este grupo especifico de pa-
cientes, nosotros no sabe-
mos exactamente como es
la evolucién natural, o sea,
no sabemos con qué veloci-
dad van perdiendo habilida-
des, perosisabemos que eso
ocurre”,

“Estamos, porende, ante
un dificil diagnéstico ini-
cial” -expone la neurdloga-,
pues “los sintomas aparecie-
ron paulatinamente, Pasa-
ron seis afos antes de que
emergiera la idea de que po-
dia tener lipofuscinosis ce-
roidea neuronal tipo 2. In-
clusosiyolahubiera evalua-
do cuando aparecio la epi-
lepsia, quizas tampoco ha-
bria sospechado la posibili-
dad delaCLN2", afirma.

Luegode ser diagnostica-
da, se presenté una nueva
dificultad, debido a que el
costo del medicamento lla-
mado brineura eramuy ele-

vado, por lo que Aracelly,
asesorada por la Fundacién
Chilena de Enfermedades
Lisesomales, demandd al Es-
tado para que costearan el
tratamiento.

Transcurrié un ano y
cuatro meses en los que las
capacidades de Victoria se
deterioraron mds, para que
luego de tres “portazos” de
la Corte de Apelaciones, la
Corte Suprema acogiera que
sea el Estado quien pague su
tratamiento.

La familia se mudé a
Huechuraba y en agosto del
2020, cuando la nina tenia
13 afios, se inicié el trata-
miento en el San Borja
Arriardn, donde cada 15 di-
as Victoria debe acudir are-
cibir una inyeccion intrace-
rebroventricular de una en-
zima recombinante, es de-
ar, que va a los ventriculos
cerebrales, donde estd el li-
quido cefalorraquideo.

Luego de 109 jornadas de
tratamiento en estos tlti-
mos cuatro anos, la madre
de Victoria asegura que “el
avance de la enfermedad es
miis atenuado”. De hecho,
conté que la doctora tratan-
te le recomendd que Victo-
riacomenzara airal colegio.
De esta manera, en marzo
de 2022 ingresé a la Escuela
Especial N* 1947 Trigal de
Huechuraba, dondeyalleva
tres afios.

“Desdequeretornd acla-
ses, volvio a ser la inquieta
de siempre (...) En el colegio
integran mucho a los ninos
y jovenes que asisten. Cod-
nan, aprenden a disponer
una cama, a barrer... Victo-
ria barre desde su silla de
ruedas. Cantan, bailan. In-
clusoe les ensenan a hacer vo-
taciones: realizan camparias
y eligen presidentes. Ahies-
tan hasta los 24 afios”, dijo
sumadre.

“Aella le gustan mucho
las cosas manuales, ademas
de bailar, cantar. Ella hasido
muy buena para esas cosas”,
reveld a Aracelly, quien se-
nald que “tratamos de vivir
el dia a dia. Lallevamos a la
playa a acampar, la idea es
que tenga una vida en que
no se note tanta diferencia
conel resto”.

En cuanto a su situacion
meédica, lacontadora audito-
radicequesu hija “yano tie-
ne convulsiones; es el sinto-
ma que mas se ha reducido,
aunque las dificultades para
hablar y mantenerse ergui-
das permanecen”. De todas
formas deberd seguir apli-
candose la inyeccién duran-
tetodasuvida. @



