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

Victoria Fernandez, de 17 anos, padece CLN2, una afeccién 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 afios, Victo-
Aria Ferndndez, una

adolescente que pa-
dece una rara enfermedad
neurodegenerativa identi-
ficada como lipofuscinosis
ceroidea neuronal tipo 2
(CLN2), puede asistir al co-
legio gracias a una inyec-
cion a los ventriculos del
cerebro a la que debe so-
meterse cada 15 dias.

Los primeros sintomas
de la enfermedad se co-
menzaron a presentar
cuando la nina iba en pri-
mero bdsico. En ese enton-
cesy, pese aque aprendic a
leer y escribir, empezé a ol
vidar c6mo hacerlo. No re-
tenia la informacion y olvi-
daba las letras, lo que fue
catalogado en su momen-
to por el colegio como un
problema de aprendizaje.

Dos afios después,
cuando  Victoria tenia
ocho afios y vivia junto a
sumadrey suhermanaen
Petorca, comenzd a detec-
tar movimientos involun-
tarios en su cuerpo. “Mis
manitos temblaban y mis
piernas también”, dice la
adolescente con algo de di-
ficultad para expresarse.

Al poco tiempo de pre-
sentar estos sintomas, la
nifa comenzé a caerse
cuando estaba en el cole-
gio. “Todos los dias me lla-
maban. No podia caminar
bieny me informaron que
ya no queria estar con sus
companeros, pues no le re-
sultaba leer, ya que no re-
cordaba (...) Sin embargo,
en la casa ella era igual
quesiempre, feliz, con sus
perros, sus gatos, jugaba,
saltaba”, dice su madre,
Aracelly Riquelme.

Fue en ese entonces,
cuando estaba en tercero
basico, que le dio una pri-
mera crisis convulsiva y su
madre decidié llevarla al

VICTORIAVA A UNAESCUELA ESPEC

neurdlogo, quien le diag-
nostico epilepsia y le rece-
t6 remedios para dicha en-
fermedad.

Sin embargo, tras un
tiempo Victoria volvid a
presentar convulsiones y
pérdida de consciencia, y
pesea que lerealizaron un
escaner, los médicos le se-
guian diagnosticando epi-
lepsia.

DETECTAN ENFERMEDAD

En ese entonces, y tras su-
frir un nuevo episodio, la
fue a examinar a Quillota
Guillermo Farifia, neurd-
logo infantil del Hospital
San Borja Arriaran, de San-
tiago, quien se sorprendic
por su forma de caminar
cuando ella tenia nueve
anos. Tras ello fue evalua-
da durante 15 dias en ese

-

IAL DOMDE LE GUSTA REALIZAR MANUALIDADES, CANTAR Y BAILAR.

recinto médico, donde se
sospecho que tenia CLN2.
“Elmédico me dijo que,
si era asi, la expectativa de
vida de mi hija no iba mas
alla de tres a cinco afos y
que iba a perder progresi-
vamente distintas capaci-
dades. La uinica forma de
saber si presentaba CLN2
era haciéndole un examen
que se enviaba a Estados
Unidos. No tenfa el dinero,
pero finalmente logramos
pagar los cerca de 600 mil
pesos que costaba enton-
ces. El especialista me dijo
que, de arrojar la presen-
cia de la enfermedad, ha-
bia un tratamiento que es-
taba empezando a llegar a
Chile y que se estaba ha-
ciendo en el San Borja
Arriaran, el que implicaba
ponerle un catéter en el ce-
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rebro”, relata Aracelly.

El CLN2 es uno de los
14 tipos de este grupo de
enfermedades (CLN) con
herencia autosomica rece-
siva, es decir, con dos ge-
nes recesivos, uno hereda-
do del padre y otro de la
madre, quienes no presen-
tan lipofuscinosis ceroidea
neuronal tipo 2, pero si la
transmiten a sus hijos.

Esta afeccion suele em-
pezar a manifestarse en la
infancia por medio de sin-
tomas que incluyen, sobre
todo, convulsiones, deterio-
ro cognitivo, y pérdida vi-
sualy motora, debido auna
atrofia cerebral progresiva.
En el mundo esta enferme-
dad es considerada rara
pues afecta a un nimero
muy reducido de personas.

La académicadelaU.de

Chile y magister en neuro-
metabolismo Diane Verga-
ra, seflala que “mientras
antes se inicie el trata-
miento de una enferme-
dad neurodegenerativa, se-
ra mejor, porque lo que
aquel hace es conservar las
funciones que el paciente
tiene. Pero si este ha perdi-
do funciones, no las va a re-
cuperar siendo tratado”.

Vergara, quien ademds
es tratante de Victoria,
afirma que “en los pacien-
tes que presentan la forma
clasica de la enfermedad,
los sintomas aparecen en-
trelos 2y los 4 anos. Victo-
ria, en cambio, tiene una
forma que es atipica, que
es la forma juvenil, en la
que los sintomas empie-
zan mads tarde, después de
los 4 anos. Y para este gru-
po especifico de pacientes,
nosotros no sabemos exac-
tamente como es la evolu-
cién natural, o sea, no sa-
bemos con qué velocidad
van perdiendo habilida-
des, pero si sabemos que
eso ocurre”.

“Estamos, por ende, an-
te un dificil diagndstico
inicial” -expone la neuré-
loga-, pues “los sintomas
aparecieron paulatina-
mente. Pasaron seis afios
antes de que emergiera la
idea de que podia tener li-
pofuscinosis ceroidea neu-
ronal tipo 2. Incluso si yo
la hubiera evaluado cuan-
do aparecio la epilepsia,
quizds tampoco habria
sospechado la posibilidad
de la CLN2", afirma.

INICIO DEL TRATAMIENTO

Luego de ser diagnostica-
da, se presento una nueva
dificultad, debido a que el
costo del medicamento lla-
mado brineura era muy
elevado, por lo que Arace-
Lly, asesorada por la Fun-
dacién Chilena de Enfer-
medades Lisosomales, de-
mandé al Estado para que
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Transcurrio un ano y
cuatro meses en los que las
capacidades de Victoria se
deterioraron mas, para que
luego de tres “portazos” de
la Corte de Apelaciones, la
Corte Suprema acogiera
que sea el Estado quien pa-
gue su tratamiento.

La familia se mudo a
Huechuraba y en agosto
del 2020, cuando la nifia
tenia 13 anos, se inicié el
tratamiento en el San Bor-
jaArriardn, donde cada 15
dias Victoria debe acudira
recibir una inyeccién in-
tracerebroventricular de
una enzima recombinan-
te, es decir, que va a los
ventriculos cerebrales,
donde esta el liquido cefa-
lorraquideo.

Luego de 109 jornadas
de tratamiento en estos til-
timos cuatro afios, la ma-
dre de Victoria asegura
que “el avance de la enfer-
medad es mas atenuado”.
De hecho, contd que la
doctora tratante le reco-
mendd que Victoria co-
menzara air al colegio. De
esta manera, en marzo de
2022 ingreso6 a la Escuela
Especial n° 1947 Trigal de
Huechuraba, donde yalle-
va tres anos.

“Desde que retornd a
clases, volvié a ser la in-
quieta desiempre (...) Enel
colegio integran mucho a
los nifios y jévenes que
asisten. Cocinan, apren-
den a disponer una cama,
a barrer... Victoria barre
desde su silla de ruedas.
Cantan, bailan, Incluso les
ensefian a hacer votacio-
nes: realizan campanas y
eligen presidentes. Ahi es-
tin hasta los 24 afios”, dijo
su madre,

“Aella le gustan mucho
las cosas manuales, ademas
cle bailar, cantar. Ella ha si-
do muy buena para esas co-
sas”, reveldé a Aracelly,
quien sefialdque “tratamos
devivir el dia adia. Lalleva-
mos a la playa a acampar, la
idea es que tenga una vida
en que no se note tanta dife-
rencia con el resto”.

En cuanto a su situa-
cién médica, la contadora
auditora dice que su hija
“yano tiene convulsiones;
es el sintoma que mads se
ha reducido, aunque las
dificultades para hablary
mantenerse erguidas per-
manecen”. De todas for-
mas deberd seguir aplican-
dose la inyeccién durante-
tocla su vida. @
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