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DEFINICION DE ENFERMEDAD HUERFANA

#:7.000 a 8.000
Baja frecuencia individual Prevalencia: 7%

—35% de las muertes infantiles

—=21/10 muertes en ninosde 2a 15
anos

Historicamente despreciadas
por:

-Clinicos

-Investigadores

-Industria farmaceéutica
-Sociedad




EH-R en Colombia

e Cronicamente debilitantes.

e Graves.

 Amenazan la vida.

e Prevalencia<1/5.000.




Enfermedades huérfanas

Normativa sobre EH-R en Colombia

Ley 1392 de 2010
- Interés especial.

—>normas para proteccién
social a afectadosy
cuidadores

Decreto 1954 de 2012

-fases de recoleccion de
informacion:

1. Censo
2. SIVIGILA

Resolucion 430 de 2013

-Listado 1.920

2016
-Protocolo Notificacion

Resolucion 2048 de 2015
-Listado 2149

Ley 1751 de 2015
-Proteccion especial

Circular externa 011 de 2016

-Atencidn especializada, Disponibilidad de talento humano,
oportunidad, derecho al dx y autorizacion de servicios,
Cuidadores, Atencion especial para menores, Acceso oportuno a
tecnologias, Continuidad en el tto, Participacion social en salud

Resolucion 651 de 2018

-Habilitaciéon Centros de
Referencia

Resoluciones 2438y 1885 de
2018

-procedimientos para pago
de lono pagado con
recursos de la UPC
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DOGMA CENTRAL DE LA BIOLOGIA

Proteina

Thompson, 2016




DOGMA CENTRAL DE LA BIOLOGIA MEDICA

ADN ARN Proteina POl Fenotipo
metabolica clinico

Thompson, 2016




FISIOPATOLOGIA DE LA ENFERMEDAD GENETICA

ADN ,
ARN Proteina

Funcion

Fenotipo

clinico
patolégico

metabodlica
alterada

Thompson, 2016
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KKAAKK KA AR &K
XX KX XX XX AX XX
AA A BB xx XX XX

13 14 16 17

W AP XX
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TIPOS DE TRASTORNOS GENETICOS




HERENCIA
AUTOSOMICA

RECESIVA




* Tenemos dos copias de cada gen.

* Una copia mala - portador.

HERENCIA
AUTOSOMICA

* Dos copias malas = enfermo.

RECESIVA e ;:COmo estaria estas personas?

e Gen bueno/ Gen bueno—~>
e Gen bueno/Gen malo~>
e Gen malo/ Gen malo=~>




* Tenemos dos copias de cada gen.

* Una copia mala - portador.

HERENCIA
AUTOSOMICA

* Dos copias malas = enfermo.

RECESIVA e ;:COmo estaria estas personas?

* Gen bueno/ Gen bueno—> sano
* Gen bueno / Gen malo—> portador
* Gen malo/ Gen malo~> enfermo




e ;Sialguien tiene una enfermedad AR....
¢
HERENCIA Posiblemente tiene?

AUTOSOMICA A. Gen bueno / Gen bueno
RECESIVA B. Gen bueno / Gen malo

C. Gen malo/ Gen malo




HERENCIA * Si se consigue una pareja sana.... serian una
AUTOSOMICA

pareja asi:

REC ES|VA Gen malo/Gen malo Y Gen bueno/ Gen bueno




e ;Cuales son las opciones en cada embarazo?:

Genmalo/Genmalo Y Gen bueno/ Gen bueno

HERENCIA
AUTOSOMICA

RECESIVA




» ;Cuales son las opciones en cada embarazo?:

Genmalo/Genmalo Y Gen bueno/ Gen bueno

e 1

HEREN(;IA Gen Gen
AUTOSOMICA

malo bueno

RECESIVA




» ;Cuales son las opciones en cada embarazo?:

Genmalo/Genmalo Y Gen bueno/ Gen bueno

/W

H E RE N (,: IA Gen  Gen Gen Gen
AUTOSOMICA

malo bueno malo bueno

RECESIVA




» ;Cuales son las opciones en cada embarazo?:

Genmalo/Genmalo Y Gen bueno/ Gen bueno

SN <N

H EREN(;IA Gen Gen Gen Gen Gen Gen
AUTOSOMICA

malo bueno malo bueno |lmalo bueno

RECESIVA




» ;Cuales son las opciones en cada embarazo?:

Genmalo/Genmalo Y Gen bueno/ Gen bueno

=N

H ERENCIA Gen Gen Gen Gen Gen Gen Gen Gen

malo bueno malo bueno |lmalo bueno malo bueno

AUTOSOMICA

RECESIVA




HERENCIA
AUTOSOMICA

RECESIVA

» ;Cuales son las opciones en cada embarazo?:

Genmalo/Genmalo Y Gen bueno/ Gen bueno

=N

Gen
malo

Gen
bueno

Gen
malo

Gen
bueno

Gen
|nnalo

Gen
bueno

Gen Gen
malo bueno




* Ahora pensémoslo al contrario:
¢ Siun paciente es afectato, como son los padres?

HERENCIA Gen  Gen
AUTOSOMICA

malo malo

RECESIVA




* Ahora pensemoslo al contrario:
¢ Siun paciente es afectato, como tienen que ser los padres?
Gen bueno/Gen malo Y Gen malo/ Gen bueno

T\

HERENCIA Gen  Gen
AUTOSOMICA

malo malo

RECESIVA




* Ahora penséeémoslo al contrario:

¢ Entonces, cual es el riesgo de esos padres de tener hijos
afectados?

Gen bueno/Genmalo Y Gen malo/ Gen bueno

=N

HERENCIA Gen  Ger

Gen Gen Gen Gen Gen Gen

bueno malo bueno bueno [|malo malo malo bueno

AUTOSOMICA

RECESIVA




HERENCIA
AUTOSOMICA

RECESIVA

* Ahora penséeémoslo al contrario:

¢ Entonces, cual es el riesgo de esos padres de tener hijos
afectados?

Gen bueno/Genmalo Y Gen malo/ Gen bueno

AN

Gen Gen Gen Gen Gen Gen Gen Gen
bueno malo bueno bueno |malo malo malo bueno




HERENCIA
AUTOSOMICA

RECESIVA
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HERENCIA
AUTOSOMICA

RECESIVA
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HERENCIA
AUTOSOMICA

DOMINANTE




* Tenemos dos copias de cada gen.

HERENCIA * Basta con que una sola copia del gen esté
AUTOSOMICA

mala para tener la enfermedad.

DOMINANTE * ;COmo estaria estas personas?

e Gen bueno/ Gen bueno—~>
* Gen bueno/Gen malo—~>
* Gen malo/ Gen malo—~>




* Tenemos dos copias de cada gen.

HERENCIA * Basta con que una sola copia del gen esté
AUTOSOMICA

mala para tener la enfermedad.

DOMINANTE * ;COmo estaria estas personas?

* Gen bueno/ Gen bueno— sano
* Gen bueno/ Gen malo=> enfermo
e Gen malo/ Gen malo~> mas enfermo




* Si alguien tiene una enfermedad AD....
HERENCIA Posiblemente tiene:

AUTOSOM'CA A. Gen bueno/ Gen bueno
DOMINANTE B. Gen bueno / Gen malo

C. Gen malo/ Gen malo




* Si alguien tiene una enfermedad AD....
HERENCIA Posiblemente tiene:

AUTOSOM'CA A. Gen bueno / Gen bueno
DOMINANTE B. Gen bueno / Gen malo

C. Gen malo/ Gen malo




e ;Cuales son las opciones en cada embarazo?:

Gen bueno/Genmalo Y Gen bueno/ Gen bueno

HERENCIA
AUTOSOMICA

DOMINANTE




» ;Cuales son las opciones en cada embarazo?:

Gen bueno/Genmalo Y Gen bueno/ Gen bueno

et 1=

HEREN(;IA Gen Gen
AUTOSOMICA

bueno bueno

DOMINANTE




» ;Cuales son las opciones en cada embarazo?:

Gen bueno/Genmalo Y Gen bueno/ Gen bueno

/W

Gen Gen
bueno bueno

HEREN(;IA Gen Gen
AUTOSOMICA

bueno bueno

DOMINANTE




» ;Cuales son las opciones en cada embarazo?:

Gen bueno/Genmalo Y Gen bueno/ Gen bueno

SN <N

Gen Gen Gen Gen
bueno bueno |malo bueno

HEREN(;IA Gen Gen
AUTOSOMICA

bueno bueno

DOMINANTE




» ;Cuales son las opciones en cada embarazo?:

Gen bueno/Genmalo Y Gen bueno/ Gen bueno

=N

HERENCIA Gen  Ger

Gen Gen Gen Gen Gen Gen
bueno bueno |malo bueno malo bueno

bueno bueno

AUTOSOMICA

DOMINANTE




» ;Cuales son las opciones en cada embarazo?:

Gen bueno/Genmalo Y Gen bueno/ Gen bueno

=N

HERENCIA Gen  Ger

Gen Gen Gen Gen Gen Gen
bueno bueno |malo bueno malo bueno

bueno bueno

AUTOSOMICA

DOMINANTE




* Ahora pensémoslo al contrario:
¢ Siun paciente es afectado, como tienen que ser los padres?

)

HERENCIA Gen  Gen
AUTOSOMICA

|malo bueno

DOMINANTE




 Ahora pensémoslo al contrario:
:Siun paciente es afectato, como tienen que ser los padres?

Gen bueno/ G%Gen b\u{eno / Gen bueno

HERENCIA Gen  Gen
AUTOSOMICA

|malo bueno

DOMINANTE




HERENCIA
AUTOSOMICA

DOMINANTE

* Ahora pensemoslo al contrario:
¢ Entonces, cual es el riesgo de esos padres de tener hijos

afectados?

Gen bueno/Genmalo Y Gen bueno/ Gen bueno

/

N

Gen Gen
bueno bueno

Gen
bueno

Gen
bueno

Gen
|nnalo

Gen
bueno

Gen Gen
malo bueno




HERENCIA
AUTOSOMICA

DOMINANTE
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HERENCIA
LIGADA AL X

RECESIVA




HERENCIA LIGADA AL X
RECESIVA

HERENCIA MUJERES XX
LIGADA AL X

RECESIVA

HOMBRES XY




a: gen malo

A: gen bueno

HERENCIA LIGADA AL X
RECESIVA

MUJERES
HERENCIA

LIGADA AL X

RECESIVA

HOMBRES




a: gen malo

A: gen bueno

HERENCIA LIGADA AL X
RECESIVA

M UJ E RES XaXa - afectada
H E RE N C IA XAXa - portadora sana

LIGADA AL X XaXA > normal

RECESIVA

H O M BRES Xa - afectado

XA - normal




HERENCIA
LIGADA AL X

RECESIVA




HERENCIA
LIGADA AL X

RECESIVA

Por qué se puede afirmar que este arbol es de
un trastorno LX?
-un padre nunca pasa su X a un hijovarén
-un hombre afectado nunca tendra un hijo
varon afectado




HERENCIA

LIGADA AL X
RECESIVA

Por qué se puede
afirmar que este
arboles de un
trastorno LX
recesivo?




HERENCIA

LIGADA AL X
RECESIVA

Por qué se puede - los hombres solo tienen un X que
afirmar que este siempre pasan a cada hija que tienen

arbol es de un
trastorno LX
recesivo?




HERENCIA

LIGADA AL X
RECESIVA

: - los hombres solo tienen un X que
Por que se puede siempre pasan a cada hija que tienen
afirmar que este
arbol es de un -todas las hijas de un afectado tienen el
trastorno LX alelo mutado pero no expresan el
recesivo? trastorno porque es recesivo y ellas tienen
otra copia



HERENCIA
LIGADA AL X

DOMINANTE




HERENCIA LIGADA AL X
DOMINANTE

HERENCIA MUJERES XX
LIGADA AL X

DOMINANTE

HOMBRES XY




a: gen bueno

A: gen malo

HERENCIA LIGADA AL X
DOMINANTE

MUJERES
HERENCIA

LIGADA AL X

DOMINANTE

HOMBRES




a: gen bueno

A: gen malo
I
DOMINANTE
MUJERES XaXa - normal
H E R E N C IA XAXa - afectado

LI GADA AL X XaXA > afectado mas

DOMINANTE grave
HOMBRES Xa > normal

XA - afectado




a: gen bueno
A: gen malo

HERENCIA
LIGADA AL X
DOMINANTE @

Por qué se puede afirmar que este arbol es de
un trastorno LX?




HERENCIA
LIGADA AL X

DOMINANTE

Hi

|
v @

Por qué se puede afirmar que este arbol es de
un trastorno LX?

-un padre nunca pasa su X a un hijovarén
-un hombre afectado nunca tendra un hijo
varon afectado




HERENCIA

LIGADA AL X
DOMINANTE

Por qué se puede
afirmar que este
arboles de un
trastorno LX
dominante?




HERENCIA

LIGADA AL X
DOMINANTE

Por qué se puede
afirmar que este
arboles de un
trastorno LX
dominante?

- los hombres solo tienen un X que
siempre pasan a cada hija que tienen

-todas las hijas de un afectado tienen el
alelo mutado y todas expresan el trastorno
porque es dominante y ellas una copia
mala.




e ;Cual es laimportancia de hacerse la
prueba genética?

HERENCIA

MEDELIANA

Buscar el gen Cada familiar
malo en

familiares

Identificar el

podra tomar

gen malo medidas




ESTRATEGIAS DE TRATAMIENTO DE LA ENFERMEDAD GENETICA

Thompson, 2016



ESTRATEGIAS DE TRATAMIENTO DE LA ENFERMEDAD GENETICA

ADN ARN Proteina POl Fenotipo
metabolica clinico

Thompson, 2016




ESTRATEGIAS DE TRATAMIENTO DE LA ENFERMEDAD GENETICA

ADN ARN Proteina Eﬂuer]czlgglica Fenotipo clinico
alterado alterado disfuncional alterada patolégico

Thompson, 2016




ESTRATEGIAS DE TRATAMIENTO DE LA ENFERMEDAD GENETICA

ADN ARN Proteina Funcion Fenotipo clinico

metabdlica

alterado alterado disfuncional alterada patolégico

Modular la \
e .. Degradar el Reemplazar la Compensar los
Modlflc.ar el expresion ARN Saltar. I’a proteina desbalances Intervencion
genotipo génica mutante mutacion metabélicos médica
ltar | Reforzar la
Saltar la funcién residual Intervencion
mutacion de la proteina quirdrgica
Rehabilitacion

Thompson, 2016




ESTRATEGIAS DE TRATAMIENTO DE LA ENFERMEDAD GENETICA

Funcion
metabodlica
alterada

Fenotipo clinico
patolégico

ADN ARN Proteina
alterado disfuncional

alterado

Consejeria
genética
Familiares en
Tamizaje de riesgo. Familia
portadores con dinamica
alterada.
Diagndstico

presintomatico

Trabajo social y
psicologia

Thompson, 2016




Julian Ramirez Cheyne
WA 3168683987
@dr.Cheyne
https://gegmed.com/

MUCHAS GRACIAS
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