: ‘“ﬁﬁifm UNIVERSIDAD
@““HO@Q EL BOSQUE



COORDINADORA ASOCIACION COLOMBIANA DE
PACIENTES CON DREPANOCITOSIS RED FAMILIAS DE HOZ

Jackeline Micolta Victoria
Madre de paciente con Anemia Drepanocitica
PRESIDENTE FUNDACION SICKLEMIA

Carlos Arturo Carballo
Padre de paciente con Anemia Drepanocitica

PATROCINADOR
Novartis

PROYECTO

Tambores de Vida es una colaboracién entre Universidad
El Bosque, la Fundacién Sicklemia, La Asociacion
Colombiana de Pacientes con Drepanocitosis Red
Familias de Hoz y es apoyado por Novartis.

apoyado por:

CONTACTO

Av. Cra. 9 No.131A - 02.
Edificio Fundadores, Bogotd, D.C., Colombia

Teléfono 6489000
www.unbosque.edu.co

DISENO Y DIAGRAMACION
David Ramirez
Lider Editorial Centro de Diseno

AREA ENCARGADA DEL PROYECTO

Gerencia de Innovacién Social
HUB iEX
Universidad El Bosque

UNIVERSIDAD

EL BOSQUE

Este material fue disefiado con fines educativos. La informacién presentada en este material
es elaborada por Universidad El Bosque, Fundacién Sicklemia y La Asociaciéon Colombiana de
Pacientes con Drepanocitosis Red Familias de Hoz contiene recomendaciones generales que en
ningln caso pretenden reemplazar la consulta médica. Estas recomendaciones deben ser discutidas

y acordadas con su médico tratante.




((

Generalidades -
G ) :t:’nec:::\he:stos: Investigacion
N

¢ Qué es la Anemia de Células Falciformes?

) Actores principales: Anemia ¢Sintomatico y/o asintomatico?
de Células Falciformes

desde el paciente ¢ Cémo educar a los nifios sobre ACF?

o N & Contexto

. . o
¢ Hay tratamientos?
¢ Cémo saber si se tiene esta condicidn genética ?

Sintomas » Investigaciones al respecto
Una crisis de dolor muy personal » Trasplante de médula ésea, transfusiones y medicamentos
Mitos y verdades Datos importantes

El dia a dia con ACF

» Mortalidad y zonas de mayor afectaciéon
El factor salud vs. emocional

» Politicas publicas en Colombia relacionadas con la ACF
» Ley 1392/2010: qué dice sobre la Anemia Falciforme

Relatos de éxito

) Cémo se vive desde los
Cuidadores y Familias
o/ N

Una crisis de dolor compartida: Polo a tierra

El cuidador

Impacto en la familia: Una crisis de dolor compartida

Redes de apoyo y entidades de ayuda

¢Qué hacen las asociaciones de pacientes y por qué es importante agremiarse?

Tips para hacer més llevadero vivir con ACF




Un dolor continuo y extremo en las articulaciones -sobre todo en manos y pies-,
irritabilidad y cansancio permanente. Estas son solo algunas de las manifestaciones de la
Anemia de Células Falciformes (ACF), una condicidon que segun la Organizaciéon Mundial
de la Salud (OMS) afecta al 5 % de la poblacion mundial’, la cual es portadora de genes
causantes de trastornos en la hemoglobina.

Conocida también como Anemia Falciforme o Drepanocitosis, esta condicién es
hereditaria y su historia se remonta a los antepasados que vivieron en el Africa
Subsahariana, Oriente Medio, India, el Caribe, Centro y Suramérica, y se expandieron
en el mundo con la migracion.

En 2006, la OMS consideré que la Drepanocitosis es un problema de salud publica y
desde 2008, la Organizacién de las Naciones Unidas (ONU) se sumé a la causa.

Pormedio de laLey 1392/2010, esta condicién fue incluida en el listado de enfermedades
huérfanas en Colombia ; alli se reconoce que representa un problema de especial
interés en salud.

Proyecto de ley 183 del 20 de julio 2020 “Por medio de la cual se garantizan medidas
en favor de las personas que padecen enfermedades huérfanas en situacion de
discapacidad y se dictan otras disposiciones”

El Decreto 3518/2006 Crea y reglamenta el Sistema de Vigilancia en Salud Publica,
SIVIGILA ; que se implementa en los protocolos a partir del afio 2016 (Dentro del
protocolo establecido en el pais, desde 2016 los médicos tratantes deben reportar a los
pacientes con esta condicion en el Sistema de Salud Publica (SIVIGILA)

Es un proyecto de visibilizacion y apropiacion social del conocimiento, el cual busca
fomentar estrategias de prevencion y apropiacion social del conocimiento, en
torno al diagndstico de la Anemia de Células Falciformes, por medio de mediaciones
multiplataforma se transmite el conocimiento a partir de las experiencias del
ecosistema de la ACF (pacientes, cuidadores, familiares).

En Colombia, la tambora es un instrumento musical que representa la cultura tanto
del Pacitico como del Atlantico. La musica y los cantos basados en la tambora
propician el intercambio simbélico y fomenta la integracion familiar y colectiva.
Tal como lo hace una red de apoyo de un paciente con esta condicion.



https://apps.who.int/gb/archive/pdf_files/WHA59/A59_9-sp.pdf
http://scielo.sld.cu/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S1727-897X2016000300018&lng=es&tlng=es
http://scielo.sld.cu/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S1727-897X2016000300018&lng=es&tlng=es
https://www.minsalud.gov.co/sites/rid/Lists/BibliotecaDigital/RIDE/DE/DIJ/ley-1392-de-2010.pdf
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Desde tiempos milenarios los tambores han
sido usados por las culturas africanas y con
el periodo de esclavizacién estas practicas
culturales se extendieron por todo el mundo.

Segun escritos de Marius Schneider , el tam-
bor en Africa acostumbraba ser el simbolo de
los grandes imperios, y segun la tradicién, el
tambor resonaba por si solo, cuando el impe-
rio corria algun peligro. Por esto, el tambor
era venerado como el protector del pueblo.”

Tambores de Vida es un proyecto que repre-
senta una oportunidad para que el concepto
de Anemia de Células Falciformes resuene en
todos los rincones del pais. Esto con el obje-
tivo de visibilizar esta condicién de salud, las
historias de los pacientes y los desafios que
enfrentamos pacientes y cuidadores.

Cuando mi hijo fue diagnosticado con Ane-
mia de Células Falciformes a los 18 meses
de vida, fue toda una sorpresa para la fa-
milia. No teniamos idea de que éramos
portadores de la enfermedad genética més
frecuente en el mundo, que segun los estu-
diosos, al igual que el tambor, tiene origen
en Africa. Tampoco teniamos informacién
sobre los sintomas y las posibles complica-
ciones. En mi cabeza resonaba la necesidad
de comprender mas y mejor la condicién

Jacke

La Asociacion
Colombiana de
Pacientes con
Drepanocitosis Red
Familias de Hoz

de salud, la herencia que esta representa y
también el constante reclamo por la falta de
informacién oportuna y completa.

Contar hoy con una estrategia para difun-
dir, generar sensibilizacién y promover com-
promisos institucionales para garantizar una
mejor atencién a los pacientes y generar so-
lidaridad por parte de la sociedad colombia-
na es sin duda un avance en este camino que
como madre cuidadora he recorrido desde
hace 7 afios y que como coordinadora de
la Asociacién Colombiana de Pacientes con
drepanocitosis, Red Familias de Hoz, recibi-
mos con gran beneplacito.

Participar en la produccién de todos los con-
tenidos de esta estrategia ha sido una gran
experiencia, en la que no solamente he na-
rrado mi historia de vida, sino también las ex-
periencias de otros pacientes que han encon-
trado en la Red Familias Hoz un apoyo para
vivir con drepanocitosis y vivir con dignidad.

Extendemos un inmenso agradecimiento a
la Universidad El Bosque por poner sus re-
cursos humanos y de innovacién para que los
tambores de vida sigan resonando en todo
el territorio y que la Drepanocitosis no siga
siendo un sinénimo de muerte sino de vida.

Micolta Victoria

Coordinadora de la Asociacién Colombiana de Pacientes
con Drepanocitosis Red Familias de Hoz

4 Barriga, Martha Lucia La historia del tambor africanoy su legado en el mundo. El Artista [en linea]. 2004, (1),
30-48[fecha de Consulta 26 de Abril de 2022]. ISSN: Disponible en: https://www.redalyc.org/articulo.oa?id=87400104
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Basado en el dia a dia del paciente y respondiendo ;como
saber si se tiene esta condicion genética? ;Qué pasa con el

cuerpo? Una crisis de dolor muy personal. El dia a dia con ACF.
El factor salud vs. emocional. Mitos y verdades.

( Ac l o R E s ¢Como saber si se tiene (electroforesis de hemoglobina). Lo ideal

esta condicion genética? es apostar por el testeo y deteccion
temprana para comenzar a realizar mas

Al ser una condicion genética, esta se puede  examenes y ver en qué situacion esta el
por medio de un analisis de sangre sencillo  complicaciones dependen de cada paciente.

Anemia de Células
Falciformes desde el paciente

ANEMIA FALCIFORME (HEMOGLOBINA SS)°
La anemia, falciforme o drepanocitica,

dicidon que ocurre cuando un individuo hereda

cambio en el gen de la hemoglobina de cada uno
de sus padres.

HEMOGLOBINA SC

Las personas que tienen esta forma de
dan un gen de drepanocito (“S™)[sRvisg e :Yeig-RiAb]

gen de hemoglobina anormal denominado “C” del
otro padre.

-
[ ]
Gco Mo sa be r HEMOGLOBINA S-BETA TALASEMIA

[ ] [
Las personas que tienen este tipo de ACF here-
S| se t'ene dan un gen de drepanocito (“S”) de un padre y

e _ oo un gen de beta talasemia, otro tipo de anemis,
esta condicion del otro padre.

®a0 ) - R OERAEEN Las personas con HbS beta O-tala-
( genethO H c',Que semia, por lo general, presentan una forma grave
( de ACF.
pasa con el

c u e rpoo 5 https://www.cdc.gov/ncbddd/spanish/sicklecell/facts.html
[ ]



https://www.cdc.gov/ncbddd/spanish/sicklecell/facts.html
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En los recién nacidos se toma una prue-
ba de sangre al nacer, que permite de-
tectar de forma temprana la existencia
de esta anemia, para marcar la ruta de
su tratamiento cuanto antes.

En paises como Estados Unidos, estos
examenes son obligatorios en diferentes
etapas, como en los recién nacidos, en
quienes se extrae una muestra por me-
dio de un pinchazo en el talén.

Luego, se analiza la prueba de hemoglo-
bina de la sangre en laboratorios espe-
ciales. Los resultados de las pruebas de
deteccion del recién nacido se envian al
médico que ordend el andlisis y al mé-
dico o pediatra de cabecera del nifo.
Si este resulta positivo se despliega una
serie de exdmenes adicionales para hacer
un seguimiento inmediato, partiendo del
hecho de brindarle informacion clara y
precisa a los familiares del recién nacido.

Una vez diagnosticado, el médico tratan-
te hace el seguimiento y remite los pa-
cientes al hematélogo (especialista que
se ocupa del estudio, diagnéstico, trata-
miento y prevencién de las enfermeda-
des de la sangre) para elegir el tratamien-
to mas adecuado, segun sus sintomas.

Pero, jcomo es el acceso a la informa-
cién que tienen los pacientes? De acuer-
do con la Fundacién Familias de Hoz, la

primera alerta sobre esta condicién esta
ligada a los sintomas pues “el cuerpo
habla y da mucha informacién”; luego
sigue el concepto del médico o pedia-
tra tratante (en caso de ser un menor),
quien lo remite a un hematdélogo. En el
transcurso, muchas madres y padres de
pacientes menores consultan informa-
cién en buscada en internet y llegan a
fundaciones donde conocen historias si-
milares. Alli no solo conocen una red de
apoyo que les guia y ayuda a convertir-
se en cuidadores de sus hijos, sino que
también tienen mayores posibilidades
de acceso a informacién sobre la ACF.

La ruta previa al diagndstico usualmente
es larga en el pais, pues el primer diag-
néstico dado segun los sintomas es leu-
cemia, enfermedad que afecta la médula
Osea y cuyos pacientes presentan sinto-
mas parecidos a los de la anemia falcifor-
me. Esta situacion hace que pocos pa-
cientes tengan un diagndstico real de la
enfermedad de forma temprana.

En contraste, cuando se tiene un diagnds-
tico temprano, la mayor dificultad que se
presenta entre los pacientes es el acceso
a médicos y tratamientos, pues requiere
de profesionales especializados, en sitios
alejados de donde haya sido diagnostica-
do el nuevo paciente con esta condicién.

P e o St

*

Aonedl s

Sintomas. ;Qué pasa en el cuerpo?

Las primeras manifestaciones que aler-
tan sobre la Anemia de Células Falcifor-
mes en una persona se relacionan con:
color amarillento en la piel o en la parte
blanca de los ojos (ictericia), la cual se
produce cuando se presenta hemolisis o
una descomposicién en una gran canti-
dad de glébulos rojos.

Ademas, se puede presentar de forma
aleatoria fatiga e irritabilidad, que se de-
nota en cambios constantes de animo vy,
dactilitis o una hinchazén que produce
un fuerte dolor en manos y pies.

En Colombia, la falta de una ruta clara
de diagnoéstico hace que la condicion
sea diagnosticada en la infancia tardia
o posterior. Por ejemplo, los nifios son
diagnosticados con dolores en el cuer-
po para los cuales recetan un analgésico.
Pero en esta etapa es mas complicado
de reconocer alguna de estas primeras
manifestaciones pues a los menores les
queda mas complicado explicar lo que
sienten y experimentan.

Una crisis de dolor muy personal

La crisis de dolor que se presenta en
pacientes con ACF es “la complicacién
maés frecuente de la enfermedad de cé-
lulas falciformes, y es la principal razén
por la que las personas con ACF acuden
a urgencias o al hospital. Cuando los
drepanocitos circulan a través de vasos
sanguineos pequefios, pueden atascarse
y obstruir el flujo sanguineo. Esto causa
dolor que puede comenzar stbitamente,
de intensidad leve a grave y tener una
duracién indefinida”®.

Tambores de vida

Si bien el dolor puede centrarse en una
zona del cuerpo, a veces puede ser gene-
ral. Los dolores mas comunes se presentan
en brazos y piernas, abdomen, zona lum-
bar y térax; en caso de menores de muy
corta edad, se presenta en manos y pies.

“Es inimaginable. Tenemos que ser gue-
rreros de vida uno se acuesta sabroso
dice manana tengo ganas de ir a caminar
al parque y a medianoche le da el dolor.
En la madrugada va a la clinica y alla lo
estd esperando 4 inyecciones, 1 suero y

una transfusion de sangre. Uno debe tra-
tar de evitar pensar lo que le produce la
enfermedad”.

Luis Fernando Caicedo.

Paciente de 58 afios con ACF.

Las primeras recomendaciones que le
dan al paciente y a su cuidador son de
cuidado en casa. Cuando se presenta
una crisis de dolor, lo més conveniente es
realizar bafios calientes, masajes y relaja-
cion. Si el dolor se vuelve incontrolable
desde casa, es necesario ir a urgencias
para que le puedan tratar con analgési-
cos mas fuertes.

La prevencion es clave en la reduccién
de las crisis de dolory, por lo tanto, en el
numero de veces que se asiste a urgen-
cias. Por eso, estas recomendaciones
son vitales:

e Beber mucha agua.
e Evitar el calory el frio extremos.

e Evitar lugares que le expongan a alti-
tudes elevadas.

6 https://www.cdc.gov/ncbddd/spanish/sicklecell/symptoms.html#dolor



https://www.cdc.gov/ncbddd/spanish/sicklecell/symptoms.html#dolor
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* No exponerse a lugares o situaciones
donde los niveles de oxigeno sean
bajos como escalar montanas o hacer
ejercicio fisico de mucha intensidad.

e No dejar de seguir las recomendacio-

nes de su médico tratante, las cuales
ayudan a reducir el nimero de crisis
de dolor.

Datos que debes
saber sobre la Anemia 9
Falciforme \ %

Muchas veces estamos tan concentrados en el dolorgsfs

nuestros hijos que luego es cuando sentimos nuestro
propio dolor.

La Anemia de Células Falciforme EXRICE TN ELEEC AT en
(( el que no hay suficientes glébulos rojos sanos para transportar el
oxigeno por todo el cuerpo.

para respirar son sintomas relaciona-
dos con el sindrome toracico agudo.

Sintomas de alerta

Vivir con ACF representa estar expuesto
a un mundo que puede generar proble-
mas de salud que para los demas puede
parecer normal y para un paciente, un
escenario de gravedad.

* Sintomas de compromiso cerebral
como cambios repentinos que afec-
tan la forma de hablar o caminar, en-
tumecimiento de un lado del cuerpo
y debilidad y mareos repentinos que
producen confusién en la persona.

N EE L] més estudiada
en el mundo y la mas frecuente.

, . La drepanOC|t05|s fue considerada una enfermedad infantil
“Ellos son un ejemplo grandisimo. Yo en-
tro en una crisis porque no sé qué hacer
cuando estan en crisis. Ellos muchas veces
estan al borde la muerte, pero cuando sa-
len de la crisis bailan, cantan y hacen su
vida totalmente normal. Cuando sale él
de la crisis, la que entra en crisis soy yo

YT " . Hoy en ))
dia, la esperanza de vida media oscila entre 40 y 60 afios.”

W ETETEC AT los hijos heredan esta condicion

de sus padres.

y ahora si puedo ponerles cuidado a mis
sintomas”.

Jackeline Micolta.

Asociacion Colombiana de Pacientes con
Drepanocitosis Red Familias de Hoz.

ecta a millones de personas en todo el mundof'R=tN 1y l1y!

en personas de raza negra o afroamericanas, lo cual no quiere )

Entre los sintomas de alerta estan: decir que sea una condicién exclusiva.

e Cansancio extremo, dificultad para
respirar y mareos, relacionados con
una anemia grave.

Una crisis de dolor es una urgencia: AN EEENEE B R T

facil a su carpeta medica y con su cuidadoriife=la i ile 110170 ELN

e Fiebre mayor a 38° C.

e Dolor toréacico, tos, fiebre y dificultad

7 https://www.elsevier.es/es-revista-nursing-20-articulo-drepanocitosis-situacion-actual-perspectivas-$0212538217301814
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MITOS Y VERDADES

¢Sirven las transfusiones para
mejorar o tratar la ACF?

Segun el articulo de revision de la Re-
vista Chilena de Pediatria®, “el principio
de esta terapia es recibir eritrocitos del
donante que contienen concentracién
normal de HbA. En todos los casos se
busca disminuir la HbS a menos de 30 %
del total de la hemoglobina”. Sin embar-
go, esta opcion de tratamiento tiene sus
propios riesgos y beneficios.

Segun la organizacién sin animo de lu-
cro, Cochrane®, “los pacientes con dre-
panocitosis tienen mayores probabilida-
des de necesitar cirugia que la poblacion
en general debido a las complicaciones
causadas por la drepanocitosis como
los célculos biliares, las infecciones y los
problemas en las articulaciones”’.

¢ Por qué se hace una transfusién de glo-
bulos rojos a los pacientes con la enfer-
medad de células falciformes? Cuando
una persona con esta condicién sufre
ciertas complicaciones (problemas de sa-
lud) causadas por la enfermedad, la trans-
fusion de glébulos rojos normales puede
ayudar a transportar oxigeno al cuerpo y
a desbloquear los vasos sanguineos'®.

¢Es posible ser madre teniendo
esta condicion?

La Anemia de Células Falciformes es
una patologia hereditaria, por lo tanto,

se puede transmitir de padres a hijos.
Teniendo en cuenta esto, es importante
realizar un estudio genético o acceder a
una consejeria genética para averiguar
cudles son las probabilidades de que se
tenga un hijo con la condicién o porta-
dor de la misma.

Si la mujer decide ser madre debe tener
un cuidado prenatal temprano y una mo-
nitorizacion cuidadosa durante la ges-
tacion. Solo asi la mujer tendrd un buen
embarazo, controlando infecciones y to-
mando los medicamentos que el médico
de cabecera le indique. Si en cambio la
mujer no es constante con el tratamiento,
puede presentar mas crisis de dolor que
lo habitual.

¢Qué pasa si tengo ACF y tengo
un hijo portador?

Al tener rasgo falciforme, la vida del nifio
puede ser practicamente normal pues
médicamente son considerados como
sanos y lo més probable es que sea asin-
tomatico''. Por tal razén, no requiere tra-
tamiento especifico y el menor no debe
restringirse de realizar las actividades nor-
males de su edad ni restriccion para prac-
ticar algin deporte. La Unica recomenda-
cién es cuidar de exponerse a los cambios
bruscos de temperatura y de altura. Cuan-
do ya sea mayor, se recomienda tener un
asesoramiento genético en pareja para
conocer los riesgos de transmisién a su
descendencia y opciones reproductivas.

8 Enfermedad de células falciformes: Un diagndstico para tener presente https://www.scielo.cl/scielo.php?s-

cript=sci_arttext&pid=50370-41062018000400525

9 https://www.cochrane.org/es/CD003149/CF_transfusiones-de-sangre-pacientes-con-drepanocitosis-an-

tes-de-realizarles-una-cirugia

10 https://www.stjude.org/content/dam/es_LA/shared/www/sickle-cell-educational-resources/red-blood-ce-

[l-transfusions-for-sickle-cell-spanish.pdf

11 https://enfamilia.aeped.es/temas-salud/portador-sano-rasgo-falciforme

¢La ACF se contagia?

Esta condicion se hereda de la misma
manera en que una persona hereda el
color de pelo, ojos o piel; por lo tanto,
no se contagia, se nace con ella por una
condicién previa de ambos padres. Sin
embargo, no siempre es diagnosticado
a tiempo, pues puede ser sintoméatico o
asintomatico.

¢Vivir con ACF puede causar
retraso de la pubertad?

Como los glébulos rojos proporcionan al
cuerpo el oxigeno y los nutrientes nece-
sarios para el crecimiento, cualquier alte-
racidon en ellos tendré consecuencias. Asi,
la escasez de glébulos rojos saludables
puede hacer més lento el crecimiento de
bebés y nifos, y retrasar el inicio de la
pubertad en adolescentes.

El dia a dia con ACF

Una persona con la condicién de Anemia
de Células Falciformes debe consultar
con su médico con regularidad, cada 3 a
12 meses, segln la edad.

Sin importar la edad, es recomendable
que el paciente lleve dentro de lo posi-
ble, un estilo de vida saludable realizando
actividad fisica con regularidad, practicar
algin deporte que no requiera tanto es-

Tambores de vida

fuerzo pero que lo haga sentir bien; evitar
a toda costa la deshidratacion, limitar el
consumo de alcohol. Asi mismo, se reco-
mienda no fumar, pues se debe cuidar y
mantener los pulmones sanos.

“El va a su escuela, juega con sus com-
pafieros, es un nifio feliz, pero siempre
carga sus pastillas, estd pendiente de
tomarlas, sabe que debe ir al médico a
sus controles, que cada tanto hay que
sacarle sangre, lo cual ha sido una de las
cosas mas complejas porque le han te-
nido que extraer sangre desde antes de
los 2 afos y los controles eran mensua-
les. Y esto era muy doloroso para él”.

Jackeline Micolta.

sobre su hijo Camilo.

Junto con el cuidador, el paciente apren-
de a reconocer el nivel de dolor de sus
crisis. En consecuencia, sabe identificar
dos momentos importantes: cudndo una
crisis aguda estd comenzando, para lo
cual se recomienda tomar liquidos y anal-
gésicos, dependiendo de las recomen-
daciones médicas; si no puede controlar
el dolor en casa, debe acudir a urgencias
para recibir medicinas adicionales y el
tratamiento que se requiera.



https://www.scielo.cl/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S0370-41062018000400525
https://www.scielo.cl/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S0370-41062018000400525
https://www.cochrane.org/es/CD003149/CF_transfusiones-de-sangre-pacientes-con-drepanocitosis-antes-de-realizarles-una-cirugia
https://www.cochrane.org/es/CD003149/CF_transfusiones-de-sangre-pacientes-con-drepanocitosis-antes-de-realizarles-una-cirugia
https://www.stjude.org/content/dam/es_LA/shared/www/sickle-cell-educational-resources/red-blood-cell-transfusions-for-sickle-cell-spanish.pdf
https://www.stjude.org/content/dam/es_LA/shared/www/sickle-cell-educational-resources/red-blood-cell-transfusions-for-sickle-cell-spanish.pdf
https://enfamilia.aeped.es/temas-salud/portador-sano-rasgo-falciforme
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En ambos casos, es importante realizar un
seguimiento de los sintomas y de la recu-
rrencia de dolores agudos para consultar-
le al médico tratante.

¢Como puedo ayudar a mi hijo?

La Anemia de Células Falciforme es una
condicién que requiere de control y
constancia.

* Lo primero es acudir a todas sus citas
médicas y comparta con su médico
cualquier preocupacion o sintoma nue-
vo que presente. Aproveche y haga to-
das las preguntas en ese momento.

* Tenga en cuenta que su hijo debe to-
mar la medicina correctamente.

* Intente en lo posible tener citas fre-
cuentes con los mismos médicos tra-
tantes. Esto asegura que se haga un
seguimiento mas adecuado y le sera
muy Util en caso de que se presente
alguna complicacion.

¢ Tenga en cuenta que su hijo debe evi-
tar los desencadenantes de sus crisis
dolorosas, como las temperaturas ex-
tremas o el estrés.

® Hable con el médico de su hijo sobre
qué actividades son adecuadas para él
y cudles debe evitar.

* Ayude a su hijo a cumplir la meta per-
sonal de beber abundante agua.

* Expliquele a su hijo por qué no debe
fumar, beber alcohol ni usar otras dro-
gas. Todas ellas son desencadenantes
de una crisis de dolor. porque le pue-
den causar dolor y otros problemas.

En el dia a dia y durante cada dia de la
vida se requiere no solo seguir el trata-
miento sino también trabajar la parte
emocional para afrontar situaciones del
mundo fuera del circulo del cuidador.

Por ejemplo, debe:

e Evitar situaciones que puedan desen-
cadenar una crisis, especialmente los
extremos de calor o frio.

e Advertir a los profesores de guar-
deria y colegio sobre la condicién
del nino y hacerle recomendaciones
para su cuidado.

“Antes del diagndstico (a los 12 anos)
yo trataba de ser igual que un nifio nor-
mal, que jugaba, se bafaba en el agua-
cero, como esto es zona de costa, pues
me bafaba en agua salada. Todo esto
era un problema a las dos horas para
esta condicién: siempre me daba dolor
de cabeza y todo lo que conlleva a una
crisis por drepanocitosis. En este tiem-
po me decian que tenia anemia, pero
nunca se dieron cuenta que se trataba
de la Anemia de Células Falciformes.
Después de que nos diagnosticaron, mi
mama me decia que no podia ir a jugar,
ni a banarme en el rio o en el mar por-
que el médico ya le habia dado reco-
mendaciones. Ahi empezé a mejorar mi

calidad de vida”.
Luis Fernando Caicedo.
Paciente de 58 arios con ACF.

En su caso, el médico que pudo reco-
nocer los sintomas que en primera ins-
tancia tuvo su hermana era un extranjero
proveniente de Africa. “El encontré en
mi hermanita los mismos sintomas que
habia visto alld en los nifos con esta en-
fermedad”. Luis Fernando, 12 afios en
Buenaventura, cuando su hermanita pre-
sentd sintomas como color amarillento
en los ojos y fiebre alta; y cuando su
madre tenia un embarazo gemelar. En

aquel momento -1976- su familia com-
pleta fue trasladada a Cali para practicar
los exdmenes sugeridos por el médico
extranjero. El resultado fue: 4 hijos con
condiciéon de Anemia de Células Falci-
formes y los demas que les siguieron,
con rasgo genético.

En muchos casos, el dia a dia de los pa-
cientes se encuentra ligado a la espiri-
tualidad, cada uno desde sus creencias.
Es importante creer que si es posible sa-
lir adelante y llevar una vida normal.

El factor salud vs. emocional

Para un paciente, tener y vivir con la
condicién de ACF puede ser desgastan-
te, no solo por la constancia y disciplina
que debe tener con los medicamentos,
sino también porque debe ser fuerte
emocionalmente para entender por qué
le sucede esta condicién genética y por
qué debe cuidarse mas que las demas
personas para permanecer en una zona
donde la vida saludable sea la regla.

Ambas son directamente proporciona-
les, por esta razén es tan importante
que un paciente con ACF pertenezca a
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una fundacién o a una asociacién que se
dedique exclusivamente a brindar ayu-
da, apoyo y asesoria sobre la condicion.

Por lo general, en dichos lugares, los
pacientes encuentran un trato que no
reciben tan facil en el sistema de salud,
reciben guias e informacién relacionada
con la condicién y una red de apoyo que
les permite trabajar la parte emocional,
identificarse con los demés y aprender
de sus situaciones y sus crisis.

“Lo Unico que teniamos para tratar la
condicién en ese momento era el acido
félico, que le sirvi6 a mi mama también
para tratarlo. No habia ni conocimiento
de esa condicién, ain hay médicos en
este tiempo que no saben de qué se
trata cuando yo llego con una crisis. Me

preguntan cudl es el tratamiento. De la
historia clinica es que se agarran para ver

cual es el procedimiento para aliviarme”.

Luis Fernando Caicedo.

Paciente de 58 arios con ACF.




Fundacion
Sicklemia

Vivir con Anemia
Falciforme

Los cuidados personales de un paciente con ACF es \
fundamental para que su calidad de vida mejore.

y para esto, el paciente requerira
ir a chequeos médicos constantes,
dependiendo de la edad, cada dos meses
o una vez al afo.

quien pueda hacerle
seguimiento detallado de la condicién y
quien pueda remitir al hematélogo y a los
especialistas que requiera segun el caso.

alimentarse sanamente y cuidar mucho la
exposicién a cambios drasticos de clima,
de mojarse o de cansarse demasiado.

como la gripa o la
influenza. La clave: estar vacunado.

los cuales ayudan con la parte
emocional.

¢Queé

hacer?

Con el proyecto Tambores de Vida vuelo al
pasado con la melodiosa cadencia de soni-
dos que evocan la ancestralidad, heredada
de nuestra madre Africa y que significa la
materializacién de un proceso que inicié el
11 de junio de 1993 con el nacimiento de mi
hija Candelaria Carballo Gémez. Con ella la
inspiracion de esta lucha. De eso han trans-
currido 29 anos. Podria decir que he dedica-
do la tercera parte de mi vida, cual Quijote
que enfrenta los molinos de la indiferencia
a luchar por hacer visible, sensibilizar, edu-
car, concientizar, prevenir y sobre todo, lo-
grar cambios en el ordenamiento juridico de
un pais que ha sido indiferente con el afro,
sus padecimientos y con la condicién mas
grande y frecuente en el mundo: la anemia
drepanocitica, anemia de células falciformes
(ACF) o Sicklemia.

Desde mi vivir y sentir como padre, vienen
a mi, recuerdos de innumerables noches
en las cuales me hice amigo de la luna, del
insomnio, las tuquecas™ enamoradas de la
vida y compaferas vigilantes de la salud
esquiva de mi hija. Convertimos las visitas
hospitalarias en el principal plan familiar,

sufrir con cada crisis, llorar con su dolor,
conjugar sus lagrimas con las mias, pero so-
bre todo, admirar su inocente fortaleza, tan
solo comparable con la rosa del desierto,
aparentemente fragil; la realidad, increible-
mente resistente, que con el agua escasa
de unas goticas que al irrumpir la aurora,
posan en sus fragiles pétalos, la vida; re-
surgiendo florecida, como simbolo de valor
y coraje, para en un instante sin fiebre, sin
neumonia sin dolor, sonreir. Ahi estaba su
deseo de jugar, correr, saltar, de vivir. Si,
amigos mios, ahi estaba su olvido y por su-
puesto ahi estaba yo admirando su fortale-
za unay otra vez, ;qué mas motivacion? En
esos instantes, reflexionaba que no pode-
mos permitir que nuestro capital mas pre-
ciado, sucumba ante la indiferencia, que se
hace necesario derrotar la aberrante invisi-
bilidad y ponerle nombres y rostros a miles
de nifios que no tienen la oportunidad que
tuvo mi hija, quien hoy es una profesional
felizmente casada, que lleva una buena ca-
lidad de vida, estd empoderada con la cau-
sa, es un ejemplo de resiliencia, en fin toda
una guerrera: una ejecutora sinigual de los
Tambores de Vida.

12 Largartijas muy pequenas que habitan en la costa colombiana.




En este andar, mas conscientes que nunca
y empoderado por aquel que mira de lo
alto, y debido a una crisis multisistémica,
que por poco tienen un desenlace fatal,
nos constituimos en 2014 como la Funda-
cién Sicklemia, y fieles a nuestro objetivo
de lograr cambios juridicos que impacten a
todo el pais. Tambores de Vida representa
y sintetiza la acumulacién de experiencias
de paciente y conceptos de expertos eri-
giéndose como referencia obligada, que
puede ser utilizado como instrumento para
crear el espacio propicio para convertir e
incluir la ACF en la discusién de la agenda
publica nacional, dinamizando, agilizando y
modernizando los procesos en salud; como
un grito liberador, como un acto de rebel-
dia ante las circunstancias que pretenden
obligarnos a permanecer en el anonimato.
Basta ya con el estado de orfandad en que
nos han colocado.

Hoy agradecemos a quienes con su granito
de arena construyeron la base que sustenta
nuestra lucha, a mis padres, quienes me in-
culcaron el don del servicio, MD. Carlos Ar-
turo Carballo Pefa y la enfermera Edith Cris-
tina Herrera Ferrer (Q.E.P.D); a mi sinigual

y amorosa compaiiera Dailesther Martinez,
a mis hijos, Carlos Arturo Carballo Gomez,
Yorgan Arturo Carballo Martinez, Karla Mar-
garita Carballo Martinez

A mi exesposa Verena Gémez, a la doc-
tora Yadira Coll Jiménez, al doctor Omar
Balseiro, al doctor Juan Carlos Manjarrez
y al arquitecto Abrahan Florez. A los doc-
tores Tulio Moreno Villegas, Cristian Fong,
Alicia Gaviria, José Name Guerra, Addison
Bolafios, Ciro Alvear, Edwin Canate, Enri-
que Diaz, Miguel Bettin, Jaime Davila, Ja-
vier Coll Jimenez, Flavio Ricaurte, Jaime
Bonfante, Alberto Galvis, Alfonso Barboza,
Javier Dager, Alex Ramos, Escilda Benavi-
des, Julio César Benedetti, Oswaldo Rafael
Mercado, Mayli Estefany Ortiz, Amadis Pa-
dilla, Margui Melgarejo, Luis Rosales, Yura-
nis de la Rosa, Jeison Reales, Yeois Velaz-
quez, Jako la voz, Nando Black, Fernando
Araujo, Jorge Lequerica Araujo, Juan Me-
jia, Duvis Carmona y Anibal Hernandez B.
Al equipo de trabajo de la Universidad El
Bosque. A Franziska Munoz, a Novartis y
a todos nuestros hermanos unidos por la
misma herencia y en especial a quien ins-
piré esta lucha y su esposo Antonio Severi-
che. A todos, mi gratitud infinita.

Carlés Carballo Herrera
Presidente Fundacidn Sicklemia
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Como se vive desde los
Cuidadores y Familias

Una crisis de
dolor compartida:
El cuidador se
convierte en el
polo a tierra del
paciente
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Una crisis de dolor compartida: EL
cuidador se convierte en el polo a
tierra del paciente

Como cuidador, la persona a cargo debe
ser paciente y saber escuchar para po-
der entender en qué parte del cuerpo se
concentra el dolor y saber identificar si
es una crisis que requiera ir a urgencias.
Pero sobre todo el cuidador se convier-
te en el traductor de emociones del pa-
ciente pues éste ve en él un apoyo emo-
cional que le hace mas facil comprender
esta condicion y aceptarla en su vida.

Contar con personas que tengan esta
condicién se convierte en un reto para
los jardines, colegios y universidades,
pues deben contar con informacién sufi-
ciente para hacerle seguimiento a la sa-
lud de los estudiantes que tengan ACF y
personal que pueda responder y derivar
al paciente en caso de que se presenten
signos y sintoma de una crisis de dolor.

Dicho conocimiento también ayuda a
evitar sefialamientos por parte de sus
compaferos en el ambito educativo y a
que el paciente se sienta integrado y no
excluido de su lugar de aprendizaje. Sin
embargo, este conocimiento pocas ve-
ces es replicado desde las instituciones
educativas; por el contrario, viene de los
cuidadores y las familias, quienes en mu-
chos casos estdn comprometidos e in-
volucrados en conocer mas informacion
sobre la ACF, si existen tratamientos, cui-
dados a tener y signos de alerta.

En la mayoria de los casos, los cuidadores
y sus familias se empoderan y conocen
lo suficiente sobre la condicién, con tal
que no suceda una situaciéon que atente
contra la salud del paciente; y son ellos
mismos quienes comunican a las institu-
ciones educativas los cuidados que debe
tener el paciente que estudia ah.

.ﬂ »

La importancia del
cuidador en la ACF

La ACF es la enfermedad de la sangre que afecta
a los globulos rojos mas comun en el mundo; sin
embargo, en Colombia, su ruta de diagnostico y ))
tratamiento aun no son claros.

o N N

r
esenciales para los

LHEELLEH pues son un apoyo

para ellos en momentos

clave: momentos de crisis

de dolor y episodios

emocionales.

la condicién.

Sin emk argo, en la mayoria
de los casos son las
mujeres (madres) ['[1=];[--
se convierten de forma
inmediata en los cuidadores
de quien haya sido
diagnosticado con ACF.
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El cuidador siempre esta investigando y
leyendo si hay avances en la condicion o
en el tratamiento; leen historias de otros
pacientes e incluso de otros cuidadores,
que se animan a publicar sus experien-
cias basadas en afios de cuidado y de
lecturas constantes. En este punto cobra
sentido la Apropiacién Social del Conoci-
miento por medio de las redes sociales,
no solo para buscar mas informacién y
ponerla en el contexto propio sino tam-
bién para construir informacién y crear
redes de apoyo.

Muchos de ellos llegan por recomenda-
cion de otros o por busqueda propia a
asociaciones y fundaciones, donde reci-
ben informacién més cercana e inmedia-
ta de la que podrian recibir en su presta-
dor de servicio de salud.

En la mayoria de los casos, dichas asocia-
ciones y fundaciones son las encargadas
de capacitar a los cuidadores, familias y pa-
cientes sobre la enfermedad o condicién.

“Quienes saben mas informacidn son los
cuidadores, quienes son los duefios de
la informacién, quienes han estado tran-
sitando, quienes tenemos la informacidn
hemos ido mas alld de lo que encontra-

mos en internet. Desde las asociaciones
estamos haciendo esa tarea para compar-

tir y hacer transferencia de informacién”.

Jackeline Micolta.

Dentro de las comunidades también
existen los lideres comunitarios, quienes
gozan de poder de atenciéon y confian-
za con las personas, razén por la cual, se
convierten en voceros puntuales de en-
fermedades que sufren las personas con

las que viven. Son ellos quienes se en-
cargan de transmitir informacién desa-
rrollada por las asociaciones como carti-
llas fisicas, videos y folletos relacionados.

Otra herramienta utilizada son las redes
sociales y las plataformas digitales como
paginas web, wikis y blogs, los cuales
se van construyendo y actualizando a
lo largo del tiempo, y pueden contener
desde videos, fotografias, testimonios
de pacientes y recomendaciones, hasta
contactos clave de médicos especialistas
que pueden ayudarlos en caso de que su
servicio médico no sea el adecuado.

Pese a que existen servicios profesiona-
les de cuidadores que ofrecen supervi-
sion constante a domicilio, apoyando las
actividades diarias de la persona y con-
virtiéndose en el soporte para la familia.
En algunos casos, llega a las casas para
brindar apoyo o formar a un familiar para
que se convierta en su cuidador de tiem-
po completo.

Sin embargo, en la mayoria de los casos
son las mujeres (madres) quienes se con-
vierten de forma inmediata en los cuida-
dores de quien haya sido diagnosticado
con ACF.
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Impacto en la familia: una crisis de dolor compartida

“Cuando mi hijo tiene crisis, todos estamos en crisis. El

dia a dia es estar rodeados de su familia y no con pesar

EiialeNoiahae ERals LRI E M A v, asi explica Jackeline

el impacto de una crisis de dolor de su hijo en la familia.

llbldalellestan muy cerca de procesos espirituales, pues
es importante creer que es posible salir adelante,jjifhg

fatbol, compartir un helado con los amigos, pero el papel
de la familia es parte del dia a dia. L.os pacientes nunca

estan solos pues esto afecta totalmente a la famnilia”. ' '

Para las familias es todo un reto entender
y comprender que la ruta para su diag-
néstico sea tan demorada y que existan
tantos requerimientos como autorizacio-
nes de los exdmenes, los cuales pueden
tomar varias semanas, o de las citas de

e

seguimiento con especialistas como el
hematdlogo e incluso con pediatria. Sin
embargo, uno de los procesos mas difi-
ciles de afrontar es aceptar que la condi-
cién o los rasgos de la ACF vienen de su
propia familia.

27




'\mﬂ,

Como sobrellevar
las crisis de dolor

Cuando los drepanocitos o glébulos rojos en forma de hoz circulan a través de
vasos sanguineos pequefios, pueden atascarse y obstruir el flujo sanguineo.
sto causa un dolor que de un momento a otro puede pasar de ser leve a

grave y no puede controlarse con cuidados en casa

Vivir con ACF es un dolor constante
y continuo que facilmente puede
tener una complicacion y es la
principal razén por la cual un
paciente acude a urgencias cuando

la presenta.

En promedio y segiin la edad, un paciente
visita urgencias por una crisis de dolor al
menos 3 veces al aio."®

o N N

PARA TENER EN CUENTA:

Al momento de llegar a la clinica, debe decir que

U15¢4-le'es un paciente diagnosticado con ACF.

Vaya con una persona que tenga acceso

a su historia clinicall SEIERC[VER CERETe [l
puedan saber cudl es su estado y manejo de
la condicion.

La prevencion es clave en la reduccion de
I HE ER LTy por tanto, en las veces

eén que se va por urgencias.

13 https://www.cdc.gov/ncbddd/sicklecell/documents/Sickle__
Cell__Patients_Spanish.pdf

Al ser una condicién hereditaria, los pa-
dres son quienes transmiten el gen a su
descendencia, y al haber tan poca infor-
macién abierta al respecto, el examen
para su deteccion temprana no es tan
comun, sino hasta cuando un menor es
diagnosticado y se requieren exdmenes
adicionales para los padres.

En Colombia, la ACF estd estipulada
como una enfermedad rara o huérfana'
y cuenta con un marco legal de defini-
cion del diagndstico y tratamiento; sin
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embargo, para las familias y pacientes,
esta sigue siendo una enfermedad invi-
sible para el sistema de salud colombia-
no. Mientras en otros paises, la ruta de
la condicién se encuentra estructurada
desde el primer momento, en el pais es
“una lucha diaria”.

Algunas de las barreras que pacientes,
familias y cuidadores encuentran en el
camino se concentran en la falta de ac-
ceso a la informacidn, al tratamiento y
acceso digno a la salud, entre otras.

El impacto
psicolégico, las altas demandas de estas enfermeda-
des, la ausencia de cura, el desconocimiento acerca

del diagnodstico o los posibles tratamientos,
duramente al paciente, a la familia, al sistema de salud
y a la sociedad en general”®.

La ACF es una condicién que se presen-
ta siempre a lo largo de la vida pues no
tiene cura, solo se controlan por medio
de tratamientos especificos, las crisis de
dolor que puedan presentarse. La familia
corre con el peso de ser el apoyo incon-
dicional para el paciente, y en conjun-
to sufren dos impactos constantes: uno
econdmico y otro emocional.

Econémico

Las familias no siempre cuentan con los
recursos para solventar una enfermedad
de la que poco se conoce en el sistema

de salud y cuyo diagnéstico puede lle-
gar a ser tardio.

En el sistema de salud colombiano, los
primeros sintomas de la ACF son repor-
tados a los médicos por las madres de
los menores, pero pocas veces el diag-
noéstico acierta.

El primer paso es pedir una cita médi-
ca (adulto) o pediatra (si es menor de
edad); el médico puede enviarle exdme-
nes de laboratorio, entre los cuales estan
hemogramas o estudios de sangre gene-
ral. Luego si este encuentra algin sinto-

14 https://www.minsalud.gov.co/sites/rid/Lists/BibliotecaDigital/RIDE/DE/DIJ/ley-1392-de-2010.pdf

15 "El problema social y de salud de las Enfermedades Raras: transitando de la invisibilidad a la visibilidad”.
Chéaves Restrepo, Angela Patricia. https://www.academia.edu/5271259/_Las_enfermedades_raras_en_Co-
lombia_Transitando_de_la_invisibilidad_a_la_visibilidad_



https://www.minsalud.gov.co/sites/rid/Lists/BibliotecaDigital/RIDE/DE/DIJ/ley-1392-de-2010.pdf
https://www.academia.edu/5271259/_Las_enfermedades_raras_en_Colombia_Transitando_de_la_invisibilidad_a_la_visibilidad_
https://www.academia.edu/5271259/_Las_enfermedades_raras_en_Colombia_Transitando_de_la_invisibilidad_a_la_visibilidad_
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ma asociado a la ACF, remite al paciente
al hematodlogo, cita que requiere de un
proceso de autorizacién -tanto en EPS
como en planes complementarios de sa-
lud- y que demora al menos 15 dias. Con
dicha autorizacién, el paciente gestiona la
cita con el hematdlogo, que puede tardar
al menos un mes en ser asignada. Luego,
debe volver al médico inicial para que
se formalice el diagnéstico previo. Con
los resultados de los exdmenes, tanto el
médico como el paciente inicia un nuevo
camino que los acerca a un tratamiento.

Sin embargo, en la préctica, la ruta del diag-
néstico es mas dificil pues los tiempos que
se manejan son diferentes en cada empre-
sa prestadora de servicio. Otro factor que
cobra importancia es la cercania o la lejania
de los lugares en donde mas se presentan
casos de ACF.

Estos son algunos de los especialistas su-
geridos para tratar la Drepanocitosis, ya
que la patologia afecta todos los érganos
del cuerpo, por lo que concurren todas
las especialidades o disciplinas médicas.

Siendo el médico tratante el hematdlo-
go y su tratamiento se debe llevar de
manera holistica, integral.

* Hematologo: especialista en el diag-
néstico y el tratamiento de las enfer-
medades de la sangre.

* Cardidlogo: especialista en los trastor-
nos cardiacos.

e Neumodlogo: trata las enfermedades
de las vias respiratorias.

e Neurdlogo: trata los trastornos del sis-
tema nervioso.

e Pediatra: brinda atencién médica a los
bebés, nifos y adolescentes.

e Médico general: brinda atencién pri-
maria que previene, diagnostica y tra-
ta las enfermedades.

* Especialista en urgencias: trata a los
pacientes en el servicio de urgencias.

En las zonas mas alejadas es mas pro-
bable que los diagnosticos sean mas
tardios debido a la falta de presencia de
personal médico capacitado.

Emocional

Ante una adversidad, la familia debe
empezar a trabajar y desarrollar grados
de resiliencia que le permitan compren-
der por qué sucede, a manejar los sen-
timientos de culpa que se puedan pre-
sentar, qué sigue para sus vidas, quién
serd el cuidador y como pueden apoyar
en familia este diagnéstico.

Entre los consejos mas comunes para
trabajar la resiliencia’, los psicélogos re-
comiendan: 1) establecer relaciones mas
abiertas entre padres e hijos que desarro-
llen la empatia, por ejemplo, ponerse en
el lugar del otro; 2) ayudar a los hijos ha-
ciendo que ayuden a otras personas, por
ejemplo, realizar trabajos voluntarios; 3)
mantener una rutina diaria y sobre todo,
que el nifio desarrolle su propia rutina; 4)
tomarse un descanso: es importante en-
sefiarles cédmo concentrarse en algo dis-
tinto a lo que le preocupa; 5) ensefiar a
que se cuiden a si mismos, por ejemplo,
mostrarles que tener una rutina, cuidarse
y divertirse es importante para mantener
un equilibrio emocional; 6) fijar y avanzar
hacia metas razonables; 7) alimentar una
autoestima positiva; 8) mantener las cosas
en perspectiva y una actitud positiva; 9)
promover oportunidades para aprender
a enfrentarse a situaciones dificiles y, 10)
aceptar que el cambio es parte de la vida.

16 Guia de resiliencia: para padres y maestros. https://www.apa.org/topics/resilience/guia

Junto con la resiliencia se trabaja la in-
certidumbre y los cambios de dindmicas
familiares, pues los planes se reformulan
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en torno al paciente, pues de los cui-
dados de su entorno también depende
que su salud se mantenga.

“La, familia necegita acompanamiento y apertura de
( espacios donde exprese libremente sus angustias, mie
y donde pueda encontrar lo mas
rapido posible orientacion para solucionar los requeri-
mientos de toda indole que la. enfermedad pueda traer”."”

“no hago planes a largo plazo, intentamos
vivir el dia a dia. No estamos pensando en
planes dentro de 10 o 20 anos. Y sobre
todo, pensamos en ser felices”.

Jackeline Micolta.

Asociacion Colombiana de Pacientes
con Drepanocitosis Red Familias de Hoz.

Por dltimo, hay un aspecto que se des-
taca en los casos conocidos por funda-
ciones y asociaciones: por lo general el
paciente tiene una cuidadora, més no
un cuidador.

“Se denominan cuidadoras familiares (o
informales) al conjunto de personas, en
un 85 % mujeres, que dedican una im-
portante actividad diaria al cuidado de
sujetos con dependencias o discapaci-
dades permanentes”®.

Segun el estudio “Cuidadoras informa-
es, una perspectiva de género”, el ro
I tiva d “, el rol
de cuidadora obedece a un aspecto tra-
dicional que supone su desempefio por
naturaleza, sin tener en cuenta el tiempo
que las mujeres dedican a cuidar a su

familiar, estaba destinado a momentos
que aseguraban el deseo de hacer algo
mas como estudiar o trabajar.

Redes de apoyo y entidades
de ayuda

Las asociaciones de pacientes son el
mayor grupo de apoyo que puede te-
ner un paciente con ACF. Alli se le brin-
da mayor informacién para que pueda
conocer y ahondar en su condicion,
entenderla y tener conciencia de que
no es una limitante. Al contrario, esta
permite desarrollar una vida como cual-
quier otra persona.

“Cuando nosotros como pacientes con
drepanocitosis sabemos lo que tene-
mos podemos trazar una crisis que nos
ayude a mantenernos en pie. Vamos a
poder identificar cuéles son esos pun-
tos o momentos que pueden desenca-

denar una crisis y voy a tener conciencia
de la importancia de estar en control
permanente y adicionalmente voy a po-
der ayudar a otras personas a que se-
pan que esto existe, que es real”.

Jackeline Micolta.

17 "El problema social y de salud de las Enfermedades Raras: transitando de la invisibilidad a la visibilidad”.
Chéves Restrepo, Angela Patricia. acr@fundacionlaes.org

18 Cuidadoras informales, una perspectiva de género Maria Victoria Delicado Useros, M. A. Garcia Fernandez,
Belén Lépez Moreno, P. Martinez Sanchez Revista de Enfermeria, ISSN 1131-7957, N°. 13, 2001, pags. 12-16
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Formarse y capacitarse en temas relacio-
nados con la condicién de ACF le per-
mite al paciente desarrollar una confian-
za que le ayuda a mantenerse en pie y
desarrollar una vida como cualquier otra
persona, y que, a pesar de las crisis, hay
una oportunidad de reponerse y volver
mas fuertes.

Por ejemplo, La Asociacién Colombiana
de Pacientes con Drepanocitosis Red Fa-
milias de Hoz acompafia a quienes viven
con esta condicién a saber, empoderarse y
tener herramientas que se requieren para
volver a llevar una vida normal. Una de
las formas que encontraron para comu-
nicarse directa y constantemente fue por
medio de un grupo de WhatsApp, en el
cual las personas exponian sus dudas y
entre ellos mismos responden y constru-
yen una ruta para salir de una crisis, qué
deben decir si les toca ir a urgencias,
cudles son sus derechos, resolver temas
relacionados con el tratamiento en casa,
entre otros.

¢Qué hacen las asociaciones de
pacientes y por qué es importante
agremiarse?

Fundacion Sicklemia

Es una entidad sin animo de lucro que lu-
cha por visibilizar y mejorar la calidad de
vida de afectados con Sicklemia o Anemia
de Células Falciforme (ACF), fundada en
junio de 2014. Esté ubicada en Cartagena
y su director es Carlos Carballo Herrera,
quien ha trabajado de forma continua
con brindar informacién integral sobre la
Anemia de Células Falciformes, motivado

por la grave situacion de salud de su hija
quien ingresa al servicio hospitalario con
una severa crisis multisistémica que puso
en riesgo su vida.

Sicklemia es una entidad abierta de ca-
racter general, inclusiva y participativa
donde todos tienen cabida. Trabajan dia
a dia para poner en marcha proyectos y
actividades que beneficien al conjunto
de la comunidad™.

Por medio de la fundacién se busca vi-
sibilizar, educar, concientizar y asesorar
en leyes, normas y decretos a padres,
cuidadores y familiares de pacientes con
esta condicién con un objetivo claro:
gue no muera un niflo mas por culpa de
la anemia drepanocitica.

En conjunto con voluntarios de diferentes
profesiones, desarrollan consejeria gené-
tica, apoyo psicoafectivo en los hogares,
y asesorias juridicas para ayudar en la de-
fensa de quienes padecen esta condicién
y enfrentan problemas para recibir trata-
miento en su EPS. Ademas, fomentan en-
cuentros cientificos para educar y capaci-
tar a todo el personal médico y poblacién
en general sobre la anemia.

Por ultimo, promueven cambios estructu-
rales reflejados en normas leyes y decreto;
una forma para impactar no solo en Carta-
gena sino también en toda Colombia.

“Creemos que la solucién va mas alla de
nuestra comunidad, es de toda Colombia”.

Carlos Carballo Herrera.

Director de la Fundacién Sicklemia.

19 Para mas informacién sobre Sicklemia puede comunicarse al nimero de teléfono 3006516209 o se encuen-

tran en Facebook como: Fundacién Sicklemia

J

Asociacion Colombiana de
Pacientes con Drepanocitosis Red
Familias de Hoz

Es una organizacién sin animo de lucro
que tiene como objetivo contribuir al
mejoramiento de la calidad de vida de
pacientes y familias con drepanocitosis
en Colombia, con sede en el distrito de
Buenaventura. Se constituyé en 2017
como red, arrancé con 20 padres de pa-
cientes y se reunieron con personas que
no tenian la condicién pero que se unie-
ron para contribuir: enfermeras, conta-
doras y trabajadoras sociales.

La Asociacién cuenta con una linea de tra-
bajo que ofrece apoyo integral a las familias
con acompaiamiento psicoldgico y juridico
con respecto a los derechos de los pacien-
tes. Otra llamada educacion para la salud,
la cual genera campanas y estrategias de
comunicacion para los pacientes, sus fa-
milias y la sociedad en general para que
todos puedan hablar sobre esta condicion.

Y una tercera enfocada en la investiga-
cién para generar alianzas con universi-
dades, instituciones y laboratorios para
promover la generacién de conocimien-
to alrededor de la drepanocitosis.

Una cuarta, sobre la incidencia politica
que sefala la urgencia de una politica
publica o programa de Estado para la
prevencién y atencién de la drepanoci-
tosis con el fin de tener un diagndstico
temprano, para sanar esas barreras de
acceso para el tratamiento y tener in-
formacion oportuna para desmitificar la
condicién y pueda insertarse en los pla-
nes de Gobierno y deje de ser invisible.

Por dltimo, agregaron un proceso formati-
vo con el Instituto Nacional de Salud (INS)
donde no solo se habla del dolor sino
también de las formas y alternativas que
pueden tener los nifios para tener una
vida mejor. En este punto, los formaron y
certificaron para que pudieran hablar so-
bre la drepanocitosis, cdmo funcionan y
cudles son los derechos como pacientes.
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“Hemos hablado de la ACF donde nos han
dicho que no sabian qué era ni teniamos
idea de que existia. Hemos encontrado la re-
ceptividad de mucha gente para mejorar la

calidad de vida de nuestros hijos”.

Jackeline Micolta.

Asociacién Colombiana de Pacientes con
Drepanocitosis Red Familias de Hoz.

Tips para hacer mas llevadero
vivir con ACF

Tener ACF es buscar informacién constan-
temente sobre qué se debe hacer para evi-
tar el dolor en los pacientes, es estar listo
para reaccionar de manera inmediata, es
tener la condicion bajo control. ;Qué sig-
nifica esto? Estar tan bien informado que
permita estar listo para reaccionar ante los
sintomas de la condicién. Por ejemplo:

e Tener una lista con los signos de alerta
para poder hacer un mejor seguimiento.

* Tener claro en qué momento es conve-
niente ir a urgencias y reaccionar a tiempo.

* Ser conscientes de que se tiene una
condicidn, y trabajar en fortalecer la sa-
lud mental para nunca desfallecer.

* No olvidar seguir las recomendaciones
del tratamiento.

* Dormir en lugares donde haya poca
concentracion de humedad.

¢ Mantenerse hidratado.
o FEvitar fumar o consumir bebidas alcohdlicas.

* Si es nifo, los padres deben ser conscien-
tes de que esta es una condicién que se
muestra por medio de crisis y llega a ser
incapacitante; sin embargo, esta no es una
razén lo suficientemente fuerte para que
el nifio abandone el colegio.

* Hablar con los profesores y las directivas
del colegio para que ellos también ten-
gan una guia de cuidado que garantice
el cuidado total que permita evitar una

crisis de dolor.




Universidad El Bosque

Segun estudios epidemiolégicos realizados por
la Organizaciéon Mundial de la Salud -OMS-, las
hemoglobinopatias son un problema de sa-
lud publica que impacta cerca del 71% de los
paises. Cada afo nacen mas de 330.000 nifios
afectados, de los cuédles el 83% corresponden
a casos de Anemia de Células Falciformes (Dar-
lisona, 2008)%°. En Colombia, segin el estudio
“Cell in Sickle Cell Disease in Latin America and

the Unides States”?!, cada afio nacen 500 nifios
con drepanocitosis, una condicién de la sangre
en la que los glébulos rojos cambian de forman
alterando la circulacién y generando episodios
de dolor en los pacientes. Ademas, presenta
una caracteristica sociocultural especifica carac-
terizada por tener una mayor prevalencia en co-
munidades afrodescendientes.

Ante este panorama, desde la Universidad El
Bosque, en alianza con la Asociacién Colombiana
de Pacientes con Drepanocitosis Red Familia de
Hoz y Fundacién Sicklemia, hemos creado la ini-
ciativa “Tambores de Vida". Este proyecto busca
generar conciencia sobre esta condicién a través
de productos de apropiacién social del conoci-
miento, que promuevan estrategias de inclusién
de esta poblacién, que, ademas, hace parte del
colectivo de enfermedades raras del pais.

En Colombia, las enfermedades raras o huér-
fanas son reconocidas a través de la resolucién
5265 del 2018, donde se incluye el Listado Na-
cional de Enfermedades Huérfanas, la cual ha
identificado cerca de 2198 patologias, incluyen-
do la Drepanocitosis, la cual fue incluida por pri-
mera vez en el pais, a través de la ley 1392 del
2010. Aunque no se cuenta con una cifra exacta
sobre la frecuencia de esta condicidn, las asocia-
ciones han logrado identificar mas de 10.000 pa-

Maria Clara RangehGalvis
Rectora Universidad El Bosque

cientes en Colombia, distribuidos principalmen-
te en departamentos como el Valle del Cauca,
Pacifico, Atlantico, Guajira, Antioquia, Bolivar,
Narifio, San Andrés y Providencia.

Desde la Universidad El Bosque queremos ser
parte de este importante proceso de sensibili-
zacion frente a esta condicién, y por esta razon,
presentamos el documento “ABC de la Anemia
de Células Falciformes”, donde encontraran
un acercamiento desde la éptica del paciente,
cuidador y experto del tema, en un intento de
generar didlogo de saberes que facilite no sélo
la comprensién del impacto de esta condicién,
sino también, las oportunidades de trabajo in-
tersectorial que podemos lograr en un escena-
rio tan desafiante como lo son las enfermedades
huérfanas. Ademas, nuestros lectores podréan
descubrir a través de infografias los datos maés
relevantes de esta patologia, asi como un glosa-
rio que facilitara una mayor comprensién.

Los autores de este texto son los lideres de las
asociaciones Jackeline Micolta Victoria y Carlos
Carballo, a quienes queremos agradecer su con-
fianza en nuestra institucién, y quienes ademas
han sido eje central en el desarrollo de todo el
proyecto que busca impactar de manera positi-
va a pacientes, cuidadores, familias, profesiona-
les y sociedad en general.

Esperamos que este sea el inicio de un escenario
que aporte al ecosistema de innovacién social en
salud en Colombia, con una visién centrada en el
paciente, que valora las comunidades de apren-
dizaje y que reconoce en los procesos colaborati-
vos la importancia de consolidar un sistema de sa-
lud de calidad que propenda por el Bienestar y la
Calidad de Vida de las personas y los territorios.

Carlos Felipe Escobar Roa
Director HUBIEX Universidad El Bosque

20 Bernadette Modell a & Matthew Darlisona. Global epidemiology of haemoglobin disorders and derived service
indicators. Bulletin of the World Health Organization | June 2008, 86 (6)

21 Huttle A, Maestre G, Lantigua R, Green N. Sickle Cell in Sickle Cell Disease in Latin America and the United States.

Pediatr Blood Cancer. 2015;1-6.
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Datos de interés
sobre la condicion,
qué dice la ley
colombiana sobre
la Anemia de
Células Falciforme
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¢Qué es la Anemia
de Células Falciformes?

Este tipo de anemia es considerado
como una de las enfermedades de la
sangre mas comunes que existe; sin
embargo, es bastante compleja, razén
por la cual explicaremos de qué se tra-
ta, cudles son sus caracteristicas y como
se diagnostica.

Para entender las caracteristicas se debe
saber primero que la hemoglobina es una
proteina que se encuentra dentro de los
glébulos rojos y su funciéon principal es
llevar el oxigeno a todas las partes del
cuerpo. Dicha hemoglobina cuenta con
glébulos rojos lisos, flexibles y redondos,

los cuales permiten que fluyan facilmen-
te por los vasos sanguineos?®.

La ACF es una anomalia genética he-
reditaria de la hemoglobina (la protei-
na presente en los glébulos rojos que
transporta el oxigeno) caracterizada por
la presencia de glébulos rojos en forma
de hoz (media luna) y anemia crénica,
causada por una excesiva destruccion
de dichos glébulos rojos anémalos. Lo
cual interrumpe la circulacién regular de
la sangre, produce bloqueo en los vasos
sanguineos y, en consecuencia, genera
una crisis de dolor en los pacientes. Di-
chas crisis pueden desembocar en infec-
ciones, sindrome toracico agudo y acci-
dente cerebrovascular.

“Uno puede amanecer bien y estar bien, pero en la

palel e NN NN o MM . 0S dolores son muy intensos
pero uno los sobrelleva teniendo una buena hidrata-

y no teniendo tanto estrés”.

“Las personas con rasgo drepanocitico presentan un
riesgo mas elevado de sufrir enfermedad renal croni-

ca y embolia pulmonar.
Etligigiuna forma extremadamente poco frecuente de
cancer de rinon”#.

22 https://www.tucuentasmucho.com/que-es-la-enfermedad-de-celulas-falciformes

23 https://www.msdmanuals.com/es-co/hogar/trastornos-de-la-sangre/anemia/anemia-de-c%C3%A?%lulas-
falciformes-anemia-drepanoc%C3%ADtica-o-drepanocitosis

¢Sintomatico y/o asintomatico?

Las alteraciones genéticas en el gen de
la hemoglobina no siempre causan un
impacto visible en el organismo; hay
quienes son portadores (solo un gen
alterado), pero no muestran sintomas
y viven con esta condicién a la sombra,
mientras otros, comienzan con dolores
fuertes en las extremidades, mareos,
ojos amarillos y hasta nauseas. Los sin-
tomas pueden ser variados y constantes,
por lo cual el cuidador deberd anotar un
diario para hacer el seguimiento corres-
pondiente.

A las primeras manifestaciones se suman
una serie de complicaciones que siem-
pre hay que tener en seguimiento para
comunicarlo, sin evadir ninguna informa-
cién, al médico tratante.

Entre las complicaciones que se han iden-
tificado como las mas comunes estan?*:

e Crisis de dolor agudo.

¢ Dolor crénico.

¢ Sindrome toréacico agudo.

* Problemas cardiacos.

* Retraso en el crecimiento y la pubertad.

* Presentar problemas oculares (afecta-
cién de la retina).

¢ Célculos biliares.
* Dafio en el bazo por infecciones.
e Ulceras en las piernas.

* Problemas en los rifiones (no producir
una orina tan concentrada como debe-
ria ser).
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® Problemas y dolor en articulaciones como
hombros, rodillas, tobillos y cadera.

e Derrame cerebral o sintomas cercanos
que se conocen como lesiones cerebra-
les silenciosas.

e Afectaciones en el higado debido a los
bloqueos en los vasos sanguineos con
gldbulos rojos falciformes.

* Hipertension arterial durante el embara-
zo, la cual aumenta el riesgo de aborto
espontaneo, un parto prematuro y que
el bebé nazca con bajo peso.

* El priapismo: una ereccién mantenida
y dolorosa, la cual se produce por obs-
truccién del flujo de salida venosa e in-
gurgitacion secundaria de los cuerpos
cavernosos.

Frente a esta Ultima complicacion, la con-
sulta a urgencias se estima en un 30 %,
porcentaje que podria ser mayor debido
al prejuicio social al que se expone el pa-
ciente. Muchos de ellos manejan la com-
plicacién con remedios caseros.

Esta serie de complicaciones afecta a
casi la totalidad de érganos y, por lo
tanto, se puede convertir en episodios
infecciosos.

“El dolor que se siente por la anemia falcifor-
me es como si tuviera los huesos de vidrio”.

Luis Fernando Caicedo.

Paciente de 58 afios con ACF.

24 https://www.mayoclinic.org/es-es/diseases-conditions/sickle-cell-anemia/symptoms-causes/syc-20355876
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Tambores de vida

¢Como educar a los niinos
sobre la ACF?

Ser padre o cuidador de un nifio o nifa
con Anemia de Células Falciformes es
una tarea que requiere de constancia y
mucha entrega por parte de sus padres,
familia y cuidadores.

Desde cuidar de |la temperatura ambien-
te en la que esté el menor hasta supervi-
sar que no realice ejercicios o deportes
extremos que lo expongan a una falta
de oxigeno.

Por esto, hay que tener en cuenta estos
consejos Utiles para contarle a los nifios
y nifias sobre este tipo de anemia que
segun la Organizacién Mundial de la Sa-
lud (OMS) afecta al 5 % de la poblacién

mundial®.

Recuerde que:

¢ Un nifio diagnosticado con ACF debe
tener cuidados de prevencién diarios
para evitar una crisis de dolor.

- —— 1o
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No toda la informacién que se en-
cuentra en internet es veridica, por lo
tanto, es mejor seguir el tratamiento
y las indicaciones del médico tratante.

* Es importante contar con una red de
apoyo para que el nifio siempre se
sienta respaldado y conozca de prime-
ra mano historias parecidas a la suya.

* No debe sefalar al menor ni hacerlo
sentir diferente por tener una condi-
cién. La vida del nifilo deberia ser simi-
lar a la de sus pares.

e En el colegio, recuerde avisar a los
profesores para tener un apoyo dentro
de la institucién en caso de una crisis
o de un evento que desencadene una.

Como familiar y cuidador debera expli-
carle la importancia de seguir las normas
de cuidado para mantenerse sano, ha-
cerle saber que su salud y que se sienta
bien emocionalmente es lo mas impor-
tante, y nunca, hacerlo sentir como al-
guien diferente.
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¢Como educar a los
ninos sobre la ACF?

Ser padre o cuidador de un nifo o nifa con [N T"]
de Células Falciformes es una tarea que requiere de
. por parte de sus padres,

<

constancia y mucha entre
familia y cuidadores.

Como todo nifo es inquieto, como familiar y cuidador debera explicarle la importancia de seguir
las normas de cuidado para mantenerse sano, hacerle saber que su salud y que se sienta bien
emocionalmente es lo mas importante, y nunca, hacerlo sentir como alguien diferente.

Contar con la ayuda del colegio es
fundamental, alli se debe tener en cuenta que:

;b

Un nino diagnosticado con ACF debe
de prevencién diarios para

evitar una crisis de dolor.

por lo tanto,

es mejor seguir el tratamiento y las
indicaciones del médico tratante.

Es importante contar con una red de
apoyo para que el nino siempre se sienta

CHLIELT y conozea de primera mano
historias parecidas a la suya.

o debe senalar al menor ni hacerlo
LOUE TN por tener una condicion.
La vida del nifio deberia ser lo mas normal
posible.

para tener un apoyo dentro de
la institucién en caso de una crisis o de un
evento que desencadene una.


https://apps.who.int/gb/archive/pdf_files/WHA59/A59_9-sp.pdf

Tambores de vida

Contexto (cifras y aspectos
relevantes de la condicion)

De acuerdo con el informe NotAloneSic-
kleCell.com ‘Global Impact of SCD’, “en-
tre 2010 y 2050, se espera que el nimero
de niflos nacidos con anemia drepanoci-
tica crezca un 30 % en todo el mundo“?.

La ACF es un trastorno hereditario pro-
veniente de dos alteraciones genéticas
en el gen de la hemoglobina y que afec-
ta principalmente a los glébulos rojos.
Es considerada como una enfermedad
rara, es decir, que afecta a un ndme-
ro pequefio de personas en compara-
cién con la poblaciéon general. Segun
el Ministerio de Salud y Proteccién de
Colombia, estas pueden ser “potencial-
mente mortales, o debilitantes a largo
plazo, de baja prevalencia y alto nivel
de complejidad”?’.

Pese a no tener cura, si tiene un trata-
miento que cuenta desde el primer mo-
mento y que se convierte en un apoyo
-junto con su cuidador- para mantener
y entender la vida desde una condicion
que sumerge el cuerpo en dolores dis-
capacitantes y que limita aspectos de
la vida como la posibilidad de ser ma-
dre o padre.

De acuerdo con el informe Drepanoci-
tosis en Colombia?®: anélisis de la noti-
ficacion como enfermedad huérfana o
rara al sistema de vigilancia en salud
publica, 2016 y 2017, “en el censo rea-
lizado en el 2013 a través de la cuenta

de alto costo, se identificaron 157 per-
sonas con la enfermedad, residentes en
su mayoria en Cauca (n=86), Valle del
Cauca (n=27) y Narifio (n=19). El even-
to se presentd en su mayoria en muje-
res (50,4%). Posteriormente, en 2016,
se inicia la vigilancia de enfermedades
huérfanas a través del SIVIGILA".

En este sistema contiene el nimero de
pacientes reportados por medio de una
prueba de laboratorio; partiendo de
eso, se tiene informacién valiosa como
describir la incidencia, prevalencia y
distribucién geografica de los casos de
drepanocitosis a partir de la vigilancia
rutinaria de enfermedades huérfanas en
Colombia durante esos afios.

¢Hay tratamiento?

Trasplante de médula dseaq,
transfusiones y medicamentos

Actualmente, el Unico tratamiento po-
tencialmente curativo es el trasplante
de médula 6sea, pues este permitiria
suspender los tratamientos crénicos; sin
embargo, representa un alto riesgo para
los pacientes, pues esta debe adaptarse
al nuevo cuerpo.

La médula ésea es un tejido suave y es-
ponjoso, con muchos vasos sanguineos,
que se encuentra en el centro de la ma-
yoria de los huesos. Hay dos tipos de
médula ésea: la roja y la amarilla. La roja
contiene las células madre sanguineas
que se transforman en glébulos rojos,

26 https://www.notaloneinsicklecell.com/Global-Impact-Of-SCD/

27 https://www.minsalud.gov.co/salud/publica/PENT/Paginas/enfermedades-huerfanas.aspx#: ~:text=Las%20
enfermedades%20raras%20son%20enfermedades,y%20alto%20nivel%20de%20complejidad.

28 Informe Quincenal Epidemiolégico Nacional. 15 de enero de 2018. https://www.ins.gov.co/buscador/IQEN/

IQEN%20v0l%2023%202018%20num%201.pdf

glébulos blancos y plaquetas; mientras
que la amarilla estd compuesta, en su
mayor parte, de grasa y contiene las cé-
lulas madre que se transforman en carti-
lago, grasa o células 6seas?.

Un trasplante de este tipo implica reco-
lectar células saludables de la médula
de un donante y pasarlas a un paciente,
cuya médula ésea no esté funcionando
bien. El procedimiento se hace solo en
casos graves en ninos con danos mini-
mos en sus érganos.
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Datos importantes

En Colombia, la drepanocitosis es recono-
cida como una enfermedad huérfana, la
cual es una de las patologias genéticas de
mayor prevalencia en el pais con una tasa
de 1 % de incidencia en la poblacién afro-
descendiente; siendo Chocd, Narifio y San-
tander, los departamentos més afectados™.

La ACF es comun en personas con familia-
res provenientes de Africa, el Caribe, Gre-
cia, India, Italia, Malta, Cerdefa, Arabia Sau-
dita, Turquia, Sudamérica o Centroamérica.

“Los nifnos que padecen anemia drepanocitica suelen
tener un torso relativamente corto, pero sus brazos,
piernas, dedos de las manos y dedos de los pies son
largos.
vChBGEROEEMPueden presentarse episodios de dolor
articular acompanados de fiebre, y es probable que la
articulacién de la cadera llegue a danarse tanto, que
finalmente tenga que ser reemplazada”?!.

29 Instituto Nacional del Cancer https://www.cancer.gov/espanol/publicaciones/diccionarios/diccionario-can-

cer/def/medula-osea

30 https://www.minsalud.gov.co/salud/publica/PENT/Paginas/enfermedades-huerfanas.aspxi#: ~:text=Las%20
enfermedades%20raras%20son%20enfermedades,y%20alto%20nivel%20de%20complejidad.

31 https://www.msdmanuals.com/es-co/hogar/trastornos-de-la-sangre/anemia/anemia-de-c%C3%A9%lulas-fal-
ciformes-anemia-drepanoc%C3%ADtica-o-drepanocitosis
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Drepanocitosis
en Colombia

La drepanocitosis es una enfermedad huérfana y una
de las patologias genéticas de mayor prevalencia en el
pais con una tasa de 1% de incidencia en la poblacion
afrodescendiente

antander son los

s&
¥

La Ley 1392/2010 reconoce que esta condicion

representa un problema de especia

interés en salud. ;&

En Colombia la deteccion es tardia
el diagnostico no es tan clarof L[N e
pacientes por:

La poca educacion sobre la

condicién en la poblacién general

sobre la ACF.

La poca cobertura de profesionales
especializados en zonas apartadas

del pais, donde usualmente se
presenta esta condicion.

»

32 https://www.minsalud.gov.co/sites/rid/Lists/BibliotecaDigital/

RIDE/DE/DIJ/ley-1392-de-2010.pdf

33 https://www.minsalud.gov.co/sites/rid/Lists/BibliotecaDigital/

RIDE/DE/DIJ/ley-1392-de-2010.pdf

¢Existen politicas publicas en
Colombia relacionadas con la ACF?

De acuerdo con las asociaciones y fun-
daciones dedicadas a crear redes entre
los pacientes de ACF, existe poca edu-
cacion hacia la poblacién para realizarse
un estudio genético que permita saber
si una persona y su pareja son portado-
res de esta condicion.

Entre otras situaciones, se presentan
estas complicaciones a la hora de tener
informacién precisa para plantear y tra-
bajar una politica publica. Por ejemplo,
por lo general, la condicién se presenta
en zonas apartadas del pais donde hay
poca cobertura médica y hay escasa pre-
sencia de hematdlogos o profesionales
especializados en el estudio de la sangre.

El 26 de Julio de 2019 fue aprobada la
Ley 1980, la cual tiene por objeto regular
y ampliar la practica del tamizaje neonatal
en Colombia mediante la detecciéon tem-
prana de ceguera y sordera congénitas,
la utilizacién, almacenamiento y disposi-
cion de la muestra de sangre del recién
nacido para detectar tempranamente los
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errores congénitos del metabolismo y
enfermedades que puedan deteriorar la
calidad de vida de las personas y otras al-
teraciones congénitas objeto de tamizaje
que generan enfermedades cuyo diag-
néstico temprano permite evitar su pro-
gresion, secuelas y discapacidad o mo-
dificar la calidad o expectativa de vida,
como las hemogloniopatias, entre esas la
anemia de células falciformes®.

A medida que avanza la condicién, los
pacientes comienzan a presentar com-
plicaciones como nefropatl'as, osteone-
crosis, retinopatia, sindrome toracico
agudo (STA) y la hipertensién pulmo-
nar, una de las afectaciones mas seve-
ras que produce esta patologia. Como
consecuencia, se produce un pico de
mortalidad entre los 25 y 34 afios. Sin
embargo, de acuerdo con La Asocia-
ciéon Colombiana de Pacientes con Dre-
panocitosis Red Familias de Hoz,, en el
pais existe un problema de subregistro
de esta mortalidad, pues no se sabe
a ciencia cierta cuantos pacientes con
esta condicion hay en Colombia y cuén-
tos mueren por sus complicaciones.

\>

Por lo general, la condicion se presenta en zonas apartadas
del pais donde hay poca cobertura médica. Por ejemplo, no

hay hematélogos o profesionales especializados en el estudio

de la sangre en dichas zonas.

34 https://dapre.presidencia.gov.co/normativa/normativa/LEY%201980%20DEL%2026%20DE%20JULIO %20

DE%202019.pdf
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Complicaciones mas

comunes de la ACF

Jna persona o0 menor diagnosticado con Anemia de Celulas
alcitorme es mas vuilnerabie a tener compticaciones de salud

relacionadas con los pulmones, el corazéon y los rifones que el resto

de la poblacion.

XYL, EEE la respiracion y el sueno son

los mas afectados por esta condicion. En

algunos paises
0

3

uta o lista de verificacion de problemas
relacionados con la respiracion para que,
previo a ir por urgencias, pueda verificar
su estado, como:

o N N

> Dificultad para respirar.

> Niveles bajos de oxigeno (hipoxemia).
> Dolor de pecho.

> Mojar la cama después de los 10 afios.

> Incapacidad para concentrarse o pensar
con claridad; confusion.

> Despertarse con cansancio excesivo.

SAWTITTITYT este es uno de los 6rganos mas golpea-

G LTCH LT [T WA menudo, la presion arterial

alta aumenta la carga de trabajo del corazéon y de los
lo cual puede causar complicaciones.

Para contrarrestar la presion alta, la persona puede:

o N N

> Comer alimentos saludables.

> Hacer actividad fisica de bajo impacto durante
30 minutos.

> No fumar o ingerir bebidas alcohélicas. A
> Dormir bien y tiempo suficiente (al menos 8 ()
horas diarias).

los problemas renales son
muy comunes en personas con ACF por lo

{IT.|fel paciente debe realizarse pruebas de
orina cada vez que el médico lo disponga;
generalmente se realiza una al aiio para

T1TT] en qué condiciones se encuentra
este organo y si tiene albuminuria o
demasiada proteina en la orina.

o N N

> La albamina es una proteina que se
encuentra en la sangre. Un rifén
sano no permite que la albamina
pase de la sangre a la orina,
mientras que un rindén dainado si deja
pasar algo de albamina a la orina.

> Dicha proteina se detecta por medio
de un andlisis de orina con tira
reactiva seguido de una medicion de
albimina y creatinina en la orina.



Tambores de vida

Dentro del protocolo establecido en el
pais, desde 2016 los médicos tratantes
deben reportar a los pacientes con esta
condicion en el Sistema de Salud Publica
(SIVIGILA), el cual tiene como responsa-
bilidad el proceso de observacién y ana-
lisis objetivo, sistematico y constante de
los eventos en salud, el cual sustenta la
orientacion, planiﬁcacién, ejecucion, se-
guimiento y evaluacién de la practica de
la salud publica®.

Dicho protocolo de notificacion de la
drepanocitosis como enfermedad rara o
huérfana ha permitido que afio tras afio
aumente el nimero de personas con
esta condicién que se encuentran den-
tro del registro nacional. Sin embargo,
no ha sido suficiente. Al segundo afio de
implementacion se obtuvo que la ACF
se ha notificado en mayor proporcién en
el sexo femenino, adolescentes y per-
sonas residentes en la costa pacifica. Es

mas prevalente en el Valle del Cauca y
en Buenaventura®.

Segun el informe quincenal epidemio-
|6gico nacional 2018, tras estudiar las
cifras reportadas entre 2016y 2017, se
puede ver que la distribucién geogra-
fica de los casos muestra un patrén en
la region Pacifica, zona que se carac-
teriza por la presencia de poblacion
afrocolombiana®’.

Ley 1392/2010: qué dice sobre la ACF

La Ley 1392/2010 reconoce que esta
condicién representa un problema de
especial interés en salud. Sin embargo,
el avance hacia una ruta de diagnéstico y
tratamiento en el pais ha sido lento.

En dicha ley, el Gobierno nacional se
compromete a implementar un sistema
de informacion de pacientes con enfer-
medades huérfanas, como en el caso de
la Anemia de Células Falciforme.

“Con el registro de pacientes se busca generar un sis-
tema de informacioén basico sobre enfermedades huér-
fanas que proporcione un mayor conocimiento sobre la

incidencia de los casos,

area geografica, permitiendo identificar 1os recursos
neu-
tralizar la intermediacién en servicios y medicamen-

tos, evitar el fraude y garantizar que cada paciente y
su cuidador o familia en algunos casos, recibe efectiva-

mente el paquete de servicios disefiado para su aten-

cién con enfoque de proteccién social”®e.

35 https://www.minsalud.gov.co/salud/Paginas/SIVIGILA.aspx#: ~:text=E|%20Sistema%20de %20Salud%20P %-
C3%BAblica,prC3%Alctica%20de%201a%20salud%20p%C3%BAblica.

36 Drepanocitosis en Colombia: anélisis de la notificacién como enfermedad huérfana o rara al sistema de vigi-
lancia en salud publica, 2016 y 2017. Sandra Patricia Misnaza Castrillén.

37 Informe Quincenal Epidemiolégico Nacional. 15 de enero de 2018. https://www.ins.gov.co/buscador/IQEN/

IQEN%20v0l%2023%202018%20num%201.pdf

38 https://www.minsalud.gov.co/sites/rid/Lists/BibliotecaDigital/RIDE/DE/DIJ/ley-1392-de-2010.pdf

Sin embargo, no se refiere directamen-
te a la condicién de ACF, pues esta es
considerada como una enfermedad
mas de las huérfanas que se presentan
en el pais.

De acuerdo con el Protocolo de Vigi-
lancia Publica sobre las enfermedades
huérfanas y raras, la hiperplasia suprarre-
nal congénita, el déficit de biotinidasa, la
fenilcetonuria, la galactosemia, el déficit
de acil-CoA deshidrogenasa de acidos
grasos de cadena media, la acidemia
propidnica, la drepanocitosis y la fibrosis
quistica hacen parte del sistema de aler-
ta temprana por lo cual deberan ingresar
a dicho sistema tras su confirmacién por
laboratorio, acorde con lo establecido
en el anexo 02 del protocolo de vigilan-
cia de enfermedades huérfanas®.

Relatos de éxito

Aunque las recomendaciones médicas
para los pacientes con Anemia de Cé-
lulas Falciformes en cuanto a la practica
de deportes se enfocan en que la acti-
vidad debe medirse, no debe ser fuer-
te y evitar a toda costa los cambios de
temperatura, muchos atletas con esta
condicidén se han destacado en sus dis-
ciplinas cuidando de cerca sus entrena-
mientos para evitar las crisis de dolor.
iCoémo lo han hecho?

Algunas personas con esta condicion
tienen mas posibilidades de verse afec-
tadas por estar bajo el sol o en bajas
temperaturas durante mas tiempo. Los
estudios han demostrado que las pro-
babilidades de tener este problema
pueden reducirse si se evita la deshidra-
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taciéon y exponerse a demasiado calor
durante el entrenamiento.

Quienes hacen parte de equipos deporti-
vos competitivos deben concentrarse en
mantener un buen acondicionamiento fisi-
co durante el entrenamiento, calentamien-
to y enfriamiento. Para evitar una crisis por
la practica del deporte se recomienda:

* Establecer su propio ritmo y aumentar
su intensidad lentamente.

e Descansar con frecuencia entre ejerci-
cios o series repetitivas.

* Beber agua antes, durante y después
del entrenamiento y las actividades de
acondicionamiento fisico.

* Mantener la temperatura corporal
fresca cuando se haga ejercicio bajo
temperaturas altas y humedad.

e Buscar atencidn médica de inmediato
si tiene malestar.

Para el Ministerio de Salud y Proteccién,
la ruta dispuesta en el Sistema General de
Seguridad Social en Salud (SGSSS) res-
pecto a la atencién humanizada “preten-
de transformar la cultura de la sociedad
hacia la bisqueda de consensos minimos
que produzcan un mejor ejercicio de los
derechos y deberes de los ciudadanos y
en especial de la poblacién infantil”°.

Esta cuenta con una estrategia de aten-
cion preconcepcional y prenatal, la cual
vela por la salud materna y neonatal:
atencién preconcepcional, prenatal y
post neonatal inmediata.

Justo en esta ruta se centra la deteccién
temprana desde los exdmenes precon-
cepcionales hasta el nacimiento.

39 http://www.saludcapital.gov.co/CTDLab/Publicaciones/2021/Protocolo_VSP-Enfermedades_huerfanas.pdf Pagina 13.

40 https://www.minsalud.gov.co/salud/publica/Pl/Paginas/calidad-humanizacion-atencion.aspx
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,< A oo La atencién humanizada quiere erradicar  se da un diagnodstico errado o uno tardio;
At v conductas institucionales como: cuando se extienden los tiempos entre
enC|°n una cita y otra o cuando el tratamiento

e Trato indigno

dado al paciente no es el indicado para
* Violencia psicoldgica su enfermedad.

h izad |
uman'za a pa ra os * Negligencia Una atencién humanizada para pacien-

tes con ACF representa que sean teni-

¢ Discriminacién por género, raza, dis- -
dos en cuenta como una poblacién con

[ ]
capacidad o cualquier otra condicion. A b )
una condicién especifica y que empie-

Y garantlzal’ Ia COhtIhUIdad de |a aten- cen a ser Contados y tenidos en cuenta
cién, un mandato que se rompe cuando para que deje de haber un subregistro.

El Ministerio de Salud y Proteccién dispone de la ruta para la atencién
humanizada que incluye una estrategia de atencién preconcepcional y prenatal,

la cual vela por la salud materna y neonatal: LWL LTS
prenatal y posheonatal inmediata

Justo en esta ruta se
centra la deteccién
temprana desde
los examenes
preconcepcionales hasta

el nacimiento.

o N N

La atencién humanizada quiere erradicar

o)y (e[l =1 FINStItucionales como.

Trato indigno
Violencia psicolégica
Negligencia

Discriminacién por género, raza, discapacidad
o cualquier otra condicién.

garantizar la continuidad de la atencion,
un mandato que se rompe cuando se da un
diagnostico errado o uno tardio; i (o)

extienden los tiempos entre una cita y otra o
cuando el tratamiento dado al paciente no es el
indicado para su enfermedad.
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Accidente cerebrovascular: también
llamado ataque cerebral, es una lesién
cerebral que puede afectar gravemente
al cuerpo; se produce cuando los dre-
panocitos se atascan en un vaso sangui-
neo y obstruyen el flujo de sangre hacia
el cerebro.*'

Albuminuria: es un signo de enferme-
dad renal que refleja el exceso de pro-
teina en la orina. La albumina es una
proteina que se encuentra en la sangre.
Un rifién sano no permite que la albumi-
na pase de la sangre a la orina, mientras
que un rifidn dafiado si deja pasar algo
de albumina a la orina*?.

Anemia de células falciformes (ACF)
o Drepanocitosis: es una anomalia ge-
nética hereditaria de la hemoglobina (la
proteina presente en los glébulos rojos
que transporta el oxigeno) caracterizada
por la presencia de glébulos rojos en for-
ma de hoz (media luna) y anemia crénica,
causada por una excesiva destruccion de
dichos glébulos rojos anémalos®:.

s
=4
2 >

Anemia hemolitica: es un tipo de ane-
mia que ocurre cuando los glébulos ro-
jos se degradan més deprisa de lo que el
cuerpo puede fabricar*.

Célula Falciforme: glébulo rojo con for-
ma de hoz o de media luna

Electroforesis: es una técnica que em-
plean los cientificos en el laboratorio uti-
lizada para separar moléculas o proteinas
con base a su tamafo y carga eléctrica.
Se utiliza una corriente eléctrica para
mover las moléculas y que se separen a
través de un gel*.

Enfermedad rara o huérfana: Son
aquellas que afectan a un nimero pe-
quefo de personas en comparacioén con
la poblacién general y que, por su rare-
za, plantean cuestiones especificas. Una
enfermedad puede ser rara en una re-
gion, pero habitual en otra.

Eritrocito: célula de la sangre de forma
redonda u ovalada y de color rojo que
contiene hemoglobina y se encarga de
transportar el oxigeno a todas las partes
del cuerpo.

41 https://www.cdc.gov/ncbddd/spanish/sicklecell/symptoms.html

42 https://www.niddk.nih.gov/health-information/informacion-de-la-salud/enfermedades-rinones/informacion-general/

diagnostico/albuminuria-albumina-orina

43 https://www.merckmanuals.com/es-us/hogar/trastornos-de-la-sangre/anemia/anemia-de-c%C3%A9%lulas-falcifor-

mes-anemia-drepanoc%C3%ADtica-o-drepanocitosis

44 https://kidshealth.org/es/parents/anemia-hemolytic.html

45 https://www.genome.gov/es/genetics-glossary/Electroforesis

Crisis vaso oclusiva: es un sintoma im-
portante de la anemia de células falci-
formes. En la que el dolor se manifiesta
cuando los glébulos rojos falciformes
bloquean el flujo sanguineo en los pe-
quefios vasos sanguineos del pecho, el
abdomen y las articulaciones®.

Hemoglobina: proteina del interior de los
glébulos rojos que transporta oxigeno®.

Hemoglobina fetal: Es la principal pro-
teina de transporte de oxigeno a todas
las partes del cuerpo en el feto huma-
no durante los Ultimos siete meses de
desarrollo en el Gtero y en el recién na-
cido hasta aproximadamente 6 meses
de edad, momento en el cual ya se ha
sustituido practicamente toda por he-
moglobina adulta. Funcionalmente, la
hemoglobina fetal difiere de la hemog-
lobina adulta en que es capaz de unirse
al oxigeno con mayor afinidad, dando
al feto en desarrollo un mejor acceso
al oxigeno del torrente sanguineo de
la madre®®.

Hemoglobinopatia: trastornos genéti-
cos que afectan la estructura o la pro-
duccién de la molécula de hemoglobina.

Herencia autosémica recesiva: una de
las formas en que un rasgo o afeccién
genética pasa (hereda) de padres a hi-

46 https://www.stanfordchildrens.org/
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jos, El nifio presenta la afeccién genéti-
ca cuando hereda dos copias de un gen
mutado (cambiado), una del padre y otra
de la madre®’.

Rasgo genético: caracteristicas de cada
organismo heredadas de padres a hijos
que son determinadas por los genes.

Secuestro esplénico: es una complica-
cién de la enfermedad de células falci-
formes cuando las células falciformes
quedan obstruidas en el bazo y provo-
can el agrandamiento del bazo®°.

Sindrome toracico agudo: Infiltrado pul-
monar nuevo junto con una combinacién
de fiebre, dolor toracico y sintomas respi-
ratorios como taquipnea, tos y disnea®’.

Portador: es una persona que puede
transmitir una enfermedad hereditaria
(genética) a sus hijos pero que no la tiene.

Electroforesis: Desplazamiento de sustan-
cias por la accién de un campo eléctrico™.

Ictericia: coloracion amarilla de la piel y
las mucosas, debida a un incremento de
pigmentos biliares en la sangre®.

Priapismo: es una ereccién prolongada
del pene, en los pacientes con anemia de
células falciformes ocurre al bloquearse
los vasos sanguineos del pene®”.
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