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Los "otros nifios" que sufren raras y costosas enfermedades en Nuble
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enfermedades en Nuble

Laodisea de Camila Gomez, desde Ancud hasta La Moneda, con el objetivo de financiary visibilizar el costoso el
tratamiento de su hijo con distrofia muscular de Duchenne, se convirtié en un simbolo de lucha de padres de nifios
fiublensinos, que han recurrido a la solidaridad para financiar los altos costos de patologias poco frecuentes y millonarias.
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snunez@ladiscusion.cl
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I caso de la mama que

caminé 32 dias, desde

Ancud hasta La Moneda,

para visibilizar la enfer-

medad poco frecuente
que padece su hijo, Tomds Ross, de
5 afios, conmovid a todo Chile.

En su travesia, Camila Gémez
visité Nuble, donde su campafia
recibié el apoyo de vecinos quienes
aportaron econdmicamente para el
tratamiento del menor.

Antes dellegar a Santiago, lajoven
madrelogré superar lameta de §3.500
millones, pero su causa no se detuvo.
Llegé hasta La Moneda el miércoles
donde se reunié con el presidente
Gabriel Boric, en representacion
de las familias con hijos que tienen
enfermedades no comunes.

Tras el encuentro, el Mandatario
publicé en su cuenta X: “Desde el
Gobierno hemos tomado medidas
para apoyar a las familias perfeccio-
nando laley de enfermedades poco
frecuentesy facilitaremos lo que sea
necesario por la salud de los nifios
de nuestro pais”.

Aire para Joaquin

Esa esperanza mantiene la fami-
lia de Joaquin Chavarria, un nifio
chillanejo, de 5 afios, quien padece
hipoventilacién central congénita,
una extrafia y costosa patologia
respiratoria, que impide que pueda
respirar con normalidad.

Através de Instagram, sus padres
han dado a conocer su historia y
las gestiones que han realizado
para recaudar recursos y mejorar
la calidad de vida del menor de sus
tres hijos.

Sumadre, Myriam Nifez, revela
que padece un sindrome que afecta
al sistema nervioso auténomo, lo
que desencadena que Joaquin haga
pausas respiratorias que se exacerban
alahora de dormir.

“Hace apneas centrales no obs-

Todas las enfermedades respiratorias se
le exacerban y se complica su mecanica
ventilatoria de manera automatica’

MYRIAM NUNEZ )
MADRE DE JOAQUIN CHAVARRIA

Joaquin
Chavarria padece
hipoventilacion
central
congénita, una
extrafia patologia
respiratoria.

tructivas, por ende, retiene CO2
y al retenerlo hace hipoxemia y al
hacer hipoxemia Joaquin tiene riesgo
constante de muerte stibita, dafio
neurolégico o vascular. Incluso de
hacer un paro cardiorrespiratorio”,
aclara.

Por esta razén, debe conectarse a
un ventilador mecdnico durante la
nocheyen determinados momentos
del dia; por ejemplo, cuando corre
ojuega. Si atraviesa por un cuadro
respiratorio debe usarlo 24/7. Tras
varias gestiones, recién hace una
semana le fue entregado el equipo,
a través del programa Avni.

“Joaquin tiene prohibido enfermar-
se, porque todas las enfermedades
respiratorias seles exacerbany sele
complica su mecédnica ventilatoria
de manera automdtica. De hecho,
a mediados de abril, ya tuvo una
hospitalizacién por influenza, donde
estuvo cuatro dias en TIM, después
en Pediatria por lo mismo, porque
en un dia y medio varia altiro y se
complica sumecanica ventilatoria.
Es usuario de ventilador mecanico
no invasivo que lo utiliza en la noche
y parte del dia. Estudia en kinder
en el Instituto Santa Maria, pero
desde que se contagi6 de influenza
ya no asiste y tiene reposo por seis
meses”, cuenta.

Segitin relata sumadre, la patologia
es poco frecuente, ya que en Chile hay
pocos casos de personas afectadas
por este sindrome y en el mundo no
superan los 1.200.

“La enfermedad no tiene cura,
pero si se puede entregar una me-
jor calidad de vida y prevenir otras
enfermedades como la hipoxemia,
que puede generar dafio neuroldgico,
vascular, paro cardiorrespitario, o
sea, todo esta conectado. (..) No
estd cubierta. Es una enfermedad
catastréfica poco comin en Chile,
son 15 casos que existen. Todo es
costeado por los padres. A lo mis,
los servicios pueden tramitar para
que lo vea un especialista, pero lo
que son examenes son todos de
alto costo y todos se hacen de forma
particular”, sostiene.

Myriam reconoce que aceptar el
diagnéstico ha sido dolorosoy que no
escatiman esfuerzos por el bienestar
de suhijo. “Llegalahora de dormiry
para nosotros es una vigilia, porque
hace pausas y hay que estar viéndolo
constantemente, entonces, igual da
pena. Hubo un tiempo que Joaquin
estuvo como en acto de rebeldia. Se
acostaba, lo conectidbamos y él se
desconectaba. Nos decia por qué no
podia ser un nifio como los demis,
llorando. Uno como mama con eso

se quiebra’, expresa.

Los padres, ambos trabajadores de
la salud, mantienenla esperanza de
reunir $300 millones que requieren
para un marcapasos diafragmd-
tico que le permitiria dejar de ser
electrodependiente y mejorar su
calidad de vida.

“Joaquin es candidato para un
marcapaso diafragmdtico, debido
a que cuando se enfrenta a enfer-
medades respiratorias su mecinica
ventilatoria falla automdticamentey
como hace esas pausas respiratorias
constantes, el dispositivo permitiria
que el diafragma funcione correc-
tamente y pueda respirar normal”,
apunta.

El escenario ideal para la familia
es que sea intervenido en EE.UU,
ya que hay dos hospitales donde
han operado a nifios con el mismo
caso. La operacién tiene cuesta un
millén de délares. Sin embargo, en
Chile el costo es menor, pero no deja
de ser alto.

“En Chile se han hecho cuatro
cirugias en todala historia a pedid-
tricos y Joaquin serd el primero con
hipoventilacién central congénita.
Ese es el riesgo, porque nadie sabe
cémo puede actuar su cerebro bajo
sedacién. En cambio, en EE.UU
estd la experiencia. De hecho, nos
hemos contactadoy alld sale como un
millén de délares todo. Idealmente
serfa operarlo all4, pero si no se da
lainstancia, novaaquedar mis que
hacerlo en Chile y solo la cirugia
tiene un valor de $300 millones”,
explica Myriam.

La madre del menor ha realizado
diversas gestiones para buscar el
apoyo de las autoridades, entre ellas,
una carta al Presidente de la Repi-
blica. Ademds de un bingo solidario
arealizar el viernes 14 de junio en el
gimnasio de Quilamapu.

“Son enfermedades que tienen
que ayudar a solventarlas, porque es
dificil que uno las pueda solventar.
Para que el estado aporte de alguna
manera y que estas enfermedades
sean conocidas y sean incorporadas,
porque son enfermedades raras ca-
tastréficas que nadie desea tener. No
son como la diabetes, hipertensién o
un accidente vascular, es decir, todas
aquellas que vemos por montén y
dia a dia. Estas son enfermedades
de alto costo”, recalca.

Asimismo, como padres cuidadores
exponen la necesidad de ampliar
la Ley Sanna a la enfermedad de
su hijo, ya que, segin plantea, no
estdn incorporadas para el permiso
extendido.

“Como empleados publicos, al
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Su enfermedad afecta casi todos sus or-
ganos, porque ella no hace lo basico que

hace un ser humano”.

NOEMIi DEL VALLE
MADRE DE YULIANA

estar con licencia médica superando
180 dias, podemos ser cuestionados
por nuestro empleador y nos pueden
despedir. En un periodo de tres afios
no puedo superar 180 dias de licencia
meédica. En cambio, con la ley me
otorgarian una proteccién de 180
dias anuales, que es una licencia que
otorgan para el cuidado del menory
ahi uno estd protegida’, plantea.

No hay tratamiento especifico

Noemi del Valle vive en San Ignacio
y tiene tres hijos. La menor dela fa-
milia, Yuliana (5), tiene el sindrome
de Schinzel-giedion, una enfermedad
genética infrecuente, caracterizada
por anomalias congénitas miltiples
ydiscapacidad intelectual grave. Por
esta razén, se encuentra postrada
y requiere ventilacion. Todo bajo el
cuidado 24/7 de sumadre, quien con
carifio la llama “mi chiquitita”.

Desde suembarazo habia indicios
de que algo no marchaba bien en el
estado de su hija y tras nacer una
seguidilla de problemas de salud se
fueron descubriendo con el pasar
del tiempo.

“Yo me hice varias eco, fui a Con-
cepci6n, y nadie me dijo que mi hija
venia con dafio neurolégico. Eso no
se detectd durante el embarazo. Solo
me dijeron que tenia problemas a los
rifionesy al corazén. Por eso, apenas
tuve a mibebé, quedé hospitalizada.
Trataron de alimentarla, pero casi se
ahoga, porque ella tenia problemas
de succion, entonces, lo hicieron por
sonda hasta los 10 meses y luego se
hizo una gastrostomia, es decir,
tiene un botoncito en su guatita’,
recuerda.

Noemi y su esposo debieron
someter a diversos exdimenes a su
hija para llegar a la verdad, siendo
el més costoso, un estudio en el ex-
tranjero que le daria el diagnéstico
definitivo.

“Después de muchos estudios fue
diagnosticada con la enfermedad.
Nosotros la llevamos a Santiago, al
genetista, hicimos otros estudios
que salieron negativos. La Gnica
opcién que nos quedaba era hacer
un examen super caro y que se iba
a EE.UU. En la Clinica Alemana se
tomaba la muestra de sangre. Costé
un millén y tanto. Lo costeamos
nosotros el 2021. Todo fue privado’,
detalla.

Para pagar el valor del examen,
la familia tuvo que realizar una
campafia, a través de redes socia-
les, llamando a la comunidad a
colaborar.

“Se hizo por Facebook, a través
de un video, explicando el caso de
Yuliana y ahi la gente nos ayudé
y pudimos costearlo, porque para
nosotros era imposible. Era mucho
dinero. El papa gana el sueldo minimo
y en ese afio era mucho menos que
ahora y mi chiquita usaba varios
insumos médicos. No se podia. La
gente hizo transferencias, lo que nos
ayudé a solventar el costo del examen
e insumos. También nos ayudaron
con pafiales, toallas hiimedas, etc”,
reconoce.

Adiferencia de nifios como Tomds

Yuliana (5), tiene
el sindrome de
Schinzel-giedion,
una enfermedad
genética
infrecuente.
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o0 Joaquin, el sindrome de su hija
no puede optar a un medicamento
o cirugia que le ayude a mejorar
su condicidn, ya que, en su caso,
explica, son miultiples problemas
de salud asociados, que deben estar
siendo tratados.

“Para nosotros fue complicado,
pero yo igual sabia que con el diag-
néstico no ibamos a poder revertir
el sindrome, porque no tiene cura.
Son muchas complicaciones y no
hay un tratamiento o medicamento.
Son problemas de salud que hay que
ir tratando. Su enfermedad afecta
casi todos sus 6rganos, porque ella
no hace lo bésico que hace un ser
humano. Es una nifa hipoténica,
es decir, sus misculos no tienen
fuerza. Esta postrada, tiene 100%
de discapacidad. Tiene epilepsia,
célculos renales, no tiene control
encefélicoy tiene infecciones recu-
rrentes. El afio pasado estuvo cuatro
veces hospitalizada. Desde octubre
delafio pasado usa oxigeno perma-
nente. Tiene una escoliosis severay

Los "otros nifios" que sufren raras y costosas enfermedades en Nuble

reflujo crénico”, detalla.

Sibien Noemi destaca las ayudas
que ha tenido su hija en el sistema,
como el acceso a especialistas en el
hospital de Chillan, el subsidio de
discapacidad de $103 mil y la leche
mensual que recibe, reconoce que
para las familias es complejo cos-
tear los exdmenes para llegar a esos
diagnésticos, por lo que estima que
el estado deberfa intervenir.

“Para hacer el estudio y poder
dar con el diagnéstico, deberia
haber cobertura, pero ella, como
no necesita un medicamento caro,
no lo amerita, como otros casos,
porque ella tiene sus atenciones en
el sistema”, apunta.

Remedio para frenar enfermedad

Los padres de Alonso Artega
han impulsado una campafia para
recaudar recursos que le permitan
financiar un costoso medicamento
comercializado en EE.UU para la
enfermedad de su hijo, de 3 afios
y 8 meses.
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El menor fiublensino padece
Distrofia Muscular de Duchenne,
la misma patologia que tiene To-
mas Ross.

Se trata de un trastorno heredi-
tario caracterizado por la debilidad
muscular progresiva. En el caso de
Alonso, la patologia le fue diagnos-
ticada a los 2 afios, a partir de las
primeras sospechas basadas en sus
dificultades motoras.

La familia vive en el sector Valle
Hermoso, en Pemuco, y desde
este mes comenzaron a reunir
aportes, tras visibilizar el caso en
Instagram.

“Empezamos la campafia por
Alonso, porque el medicamento
que salié en EE.UU. se inyecta hasta
los 5 afios y 11 meses, y Alonso va a
cumplir 4. Estamos contra el tiempo,
porque es mucho dineroy no todas
las familias tenemos esa cantidad. Ne-
cesitamos mucho todavia. Se requiere
una sola dosis que permita frenarla
enfermedad, para que de aquialos 7
afios no pierdala marcha, porque hay
muchos nifios conla enfermedad que
a esa edad ya no caminan’, precisa
Katherine Fernandez.

La familia espera cumplir la meta
delos $3.500 millones que se requiere
para el tratamiento.

“Seria ideal que el medicamento
esté en Chile con otro precioy que no
sea tan costoso. Ha sido terrible para
nosotros el diagndstico, porque es
nuestro primer hijoylo anheldbamos,
y que tuviera este problema de salud
fue un golpe parala familia. Incluso
hemos vivido esto como un duelo. A
mi todavia me afecta hablar del tema,
porque mi hijo no es igual que los
otros nifios. Esperamos conseguir
el medicamento para que tenga una
mejor calidad de vida, porque yo lo
vivi con mi hermano y por él quiero
luchar hasta que ya no me den las
fuerzas”, manifiesta.

Compromisos del Gobierno

Tras el caso de Tomds Ross, el Go-
bierno anunci6 que patrocinardla Ley
de Enfermedades Poco Frecuentes,
ademas de modificar la Ley Ricarte
Soto. Asimismo, se resalté la creacién
de una oficina para enfermedades
poco frecuentes, junto con lograr
acuerdos de riesgo compartido con
unaindustria farmacéutica para pagar
otro medicamento de alto costo que es
para la Atrofia Medular Espinal.

“En ese proyecto de ley estamos
incorporando el tema de la definicién
y también avanzar en un registro de
personas que tienen enfermedades
poco frecuentes, de manera de
tener una mejor visién respecto al
universo de necesidades que hay”,
explicé laministra de Salud, Ximena
Aguilera.

Dentro de las iniciativas, adelanté
que se va a incorporar la pesquisa
neonatal en el presupuesto. “Es de-
cir, que en los nifios recién nacidos
se amplie la busqueda a través de
examenes de aquellos que puedan
tener una condicién poco frecuente,
demanera de facilitar el diagndstico
y también la aplicacién de terapias
nuevas”, afiadio.

Estamos contra el tiempo, porque es mu-
cho dinero y no todas las familias tene-
mos esa cantidad”.

KATHERINE FERNANDEZ
MADRE DE ALONSO ARTEGA
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