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Adolescente con rara enfermedad puede asistir al colegio gracias a una inyeccién al cerebro
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['INo Definida

Adolescente con rara enfermedad puede asistir al
colegio gracias a una inyeccion al cerebro

Victoria Fernandez, de 17 afios, padece CLN2, una afeccién neurodegenerativa desde los 6 afios y gracias a un medicamento
que se debe aplicar cada 15 dias, “el avance de la enfermedad se ha visto mas atenuado’, dice su madre.

Matias Gatica Lindsay

sus 17 anos, Victoria
Fernindez, una ado-
lescente que padece

una rara enfermedad neuro-
degenerativa identificada co-
mo lipofuscinosis ceroidea
neuronal tipo 2 (CLN2), pue-
de asistir al colegio gracias a
una inyeccion a los ventricu-
los del cerebro a la que debe
somelerse cada 15 dfas.

Los primeros sintomas co-
menzaron a presentarse
cuando la nifia iba en prime-
1o basico, Entonces y, pese a
que aprendi6 a leer y escribir,
empezo a olvidar como hacer-
lo. No retenia la informacion
y olvidaba las letras, lo que
fue catalogado en su momen-
to por el colegio como un pro-
blema de aprendizaje.

Dos anos después, cuando
Victoria tenia ocho anos y vi-
via junto a su madre ysu her-
mana en Petorca, comenzé a
detectar movimientos invo-
luntarios en su cuerpo. “Mis
manitos temblaban y mis
piernas también”, dice la ado-
lescente con algo dedificultad
para expresarse,

Al poco tiempo de presen-
tar estos sintomas, la nina co-
menzé a caerse cuando esta-
ba en el colegio. “Todos los di-
asme llamaban. No podia ca-
minar bien y me informaron
que yano queria estar consus
compafieros, pues no le resul-
taba leer, ya que no recordaba
{...) Sin embargo, en la casa
ella era igual que siempre, fe-
liz, con sus perros, sus gatos,
jugaba, saltaba”, dice su ma-
dre, Aracelly Riquelme.

Fue en ese entonces,
cuando estaba en tercero ba-
sico, que le dio una primera
crisis convulsiva y su madre
decidid llevarla al neurdlo-
go, quien le diagnosticé epi-
lepsia y le receté remedios
para dicha enfermedad.

Sin embargo, tras un
tiempo Victoria volvié a pre-
sentar convulsiones y pérdi-

CEDIDA

Victoria va a una escuela especial donde le gusta realizar manualidades, cantar y batlar.

da de consciencia, y pese a
que le realizaron un escaner,
los médicos le seguian diag-
nosticando epilepsia.

DETECTAN ENFERMEDAD
En ese entonces, y tras sufrir
un nuevo episodio, la fue a
examinar a Quillota Guiller-
mo Farina, neurdlogo infan-
til del Hospital San Borja
Arriardn, de Santiago, quien
se sorprendio por su forma
de caminar cuando ella tenia
nueve anos. Tras ello fue eva-
luada durante 15 dias en ese
recinto médico, donde se sos-
peché que tenia CLN2.

“El médico me dijo que, si
era asi, la expectativa de vida
de mi hija no iba mas alld de

tres a cinco anos y que iba a
perder progresivamente dis-
tintas capacidades. La tinica
forma de saber si presentaba
CLN2 era haciéndole un exa-
men que se enviaba a Estados
Unidos. No tenia el dinero,
pero finalmente logramos
pagar los cerca de 600 mil pe-
s0s que costaba entonces. El
especialista me dijo que, de
arrojar la presencia de la en-
fermedad, habia un trata-
miento que estaba empezan-
do allegara Chiley que se es-
taba haciendo en el San Bor-
jaArriardn, el que implicaba
ponerle un catéteren el cere-
bro”, relata Aracelly.
ElCIN2 esunode los 14 ti-
pos deeste grupo de enferme-

dades (CLN) con herencia au-
tosdmica recesiva, es decir,
con dos genes recesivos, uno
heredado del padre y otro de
lamadre, quienes no presen-
tan lipofuscinosis ceroidea
neuronal tipo 2, pero si la
transmiten a sus hijos.

Esta afeccion suele empe-
zara manifestarse enla infan-
cia por medio de sintomas
queincluyen, sobre todo, con-
vulsiones, deterioro cognitivo,
y pérdida visual y motora, de-
bido a una atrofia cerebral
progresiva. En el mundo esta
enfermedad es considerada
rara pues afecta aun nimero
muy reducido de personas.

La académica de la U. de
Chile y magister en neurome-

tabolismo Diane Vergara, se-
nala que “mientras antes se
inicie el tratamiento de una
enfermedad neurodegene-
rativa, serd mejor, porque lo
que aquel hace es conservar
las funciones que el pacien-
te 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 pacientes que
presentan la forma cldsica de
la enfermedad, los sintomas
aparecen entre los 2 y los 4
anos. Victoria, en cambio,
tene una forma que es atipi-
ca, que es la forma juvenil,
en la que los sintomas em-
piezan mas tarde, después
de los 4 anos, Y paraeste gru-
po especifico de pacientes,
nosotros no sabemos exacta-
mente cémo es la evolucion
natural, o sea, no sabemos
con qué velocidad van per-
diendo habilidades, pero si
sabemos que eso ocurre™.
“Estamos, por ende, ante
un dificil diagndstico inicial”
-expone la neuréloga-, pues
“los sintomas aparecieron
paulatinamente. Pasaron seis
anos antes de que emergiera
la idea de que podia tener li-
pofuscinosis ceroidea neuro-
nal tipo 2. Incluso si yo la hu-
biera evaluado cuando apare-
ci6 la epilepsia, quizds tampo-
¢o habria sospechado la posi-
bilidad dela CLN2", afirma.

INICIO DEL TRATAMIENTO
Luego de ser diagnosticada,
se present6 una nueva difi-
cultad, debido a que el costo
del medicamento llamado
brineura era muy elevado,
por lo que Aracelly, asesora-
da por la Fundacién Chilena
de Enfermedades Lisosoma-
les, demando al Estado para
que costearan el tratamiento.

En ese entonces transcu-
1i6 un ano y cuatro meses -
en los que las capacidades de
Victoria se deterioraron atin
mds- para que luego de tres
“portazos” de la Corte de Ape-

Ta

laciones, la Corte Suprema
acogiera que sea el Estado
quien pague su tratamiento.
La familia se mudé6 a Hue-
churabay en agosto del 2020,
cuando la nina tenia 13 afios,
se inicid el tratamiento en el
San Borja Arriardn, donde ca-
da 15 dias Victoria debe acu-
dira recibiruna inyeccién in-
tracerebroventricular deuna
enzima recombinante, es de-
cir, que va a los ventriculos
cerebrales, donde estd el li-
quido cefalorraquideo.
Luego de 109 jornadas de
tratamiento en estos tiltimos
cuatro anos, la madre de Vic-
toria asegura que “el avance
de la enfermedad es mds ate-
nuado”. De hecho, conto que
la doctora tratante le reco-
mendé que Victoria comen-
zara a ir al colegio. De esta
manera, en marzo de 2022
ingresd a la Escuela Especial
n° 1947 Trigal de Huechura-
ba, donde ya lleva tres anos.
“Desde que retorné a cla-
ses, volvio a serla inquieta de
siempre (...) En el colegio in-
tegran mucho a los nifios y
Jjovenes que asisten. Cocinan,
aprenden a disponer una ca-
ma, a barrer. .. Victoria barre
desde sussilla de ruedas. Can-
tan, bailan. Ahi estan hasta
los 24 anos”, dijo su madre,
“A ella le gustan mucho
las cosas manuales, ademds
de bailar, cantar. Ella ha sido
muy buena para esas cosas”,
reveld a este medio Aracelly,
quien ademds senaldé que
“tratamos de vivir el dia a dia.
Lallevamosa la playaa acam-
par, la idea es que tenga una
vida en que no se note tanta
diferencia con las demds”.
En cuanto a su situacion
médica, la contadora audito-
ra de 45 afios dice que su hija
“ya no tiene convulsiones; es
el sintoma que mds se ha re-
ducido, aunque las dificulta-
des para hablar y mantener-
se erguidas permanecen”. De
todas formas deberd seguir
aplicindose la inyeccion du-
rante toda su vida.
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