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Temas

1. ;Que son las enfermedades raras o poco frecuentes, y por
quée debieramos preocuparnos de ellas?

2. El proyecto DECIPHERD

Genomica
Ciencias Sociales

3. ¢Que hemos aprendido?

POCO =
FRECUENTES



ENFERMEDADES POCO FRECUENTES

También llamadas enfermedades raras, minoritarias o huérfanas

Se clasifican como "raras" cuando afectan
a menos de
1 en 2.000
personas

uentes: www.orpha.net. https://rarediseases.org. www.eurodis.org

Colombia: < 1/5000
EEUU de A: <200.000



ENFERMEDADES POCO FRECUENTES

También llamadas enfermedades raras, minoritarias o huérfanas

Existen alrededor de 8.000
enfermedades poco frecuentes descritas

20% origen:
infeccioso
inmunolégico

oncolégico

30%

R e[S genético

Se clasifican como "raras" cuando afectan
a menos de

1 en 2.000
pe rsonas 50% de las enfermedades

poco frecuentes afecta a ninos

Fuentes: www.orpha.net. https://rarediseases.org. www.eurodis.org

Muchas causan
discapacidad o muerte precoz




ENFERMEDADES POCO FRECUENTES

También llamadas enfermedades raras, minoritarias o huérfanas

Se clasifican como "raras" cuando afectan
a menos de

1 en 2.000
personas

Fuentes: www.orpha.net. https://rarediseases.org. www.eurodis.org

Existen alrededor de 8.000
enfermedades poco frecuentes descritas

50% de las enfermedades
poco frecuentes afecta a ninos

o

Muchas causan
discapacidad o muerte precoz

50

millones
de
personas

Prevalencia acumulativa 5%*

* doi: 10.1038/s41431-019-0508-0



Laboratorios clinicos
en Genetic Testing
Registry

*exomas/genomas

https:.//www.ncbi.nlm.nih.gov/gtr/



DECIPHERD: Decoding Complex
|Inherited Phenotypes Iin Rare Disorders

Objetivos
Implementar y evaluar los efectos de un modelo hibrido de
analisis genomico

para personas con anomalias congenitas multiples y/o
discapacidad intelectual, sin causa conocida

en un escenario de recursos genomicos limitados

POCO = =
FRECUENTES




Evaluacion clinica detallada
Human Phenotype Ontology
Red de Colaboracion Nacional

e |

Calidad de vida
Trayectorias en el sistema
de salud

Estudios cuanti y cualitativos

mmmm) Secuenciacion de exoma trio
Analisis bioinformatico
Priorizacion de variantes POCO = g

FRECUENTES
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Modelo “hibrido”

Local Extranjero
ih—8H — &

I
91&

OMIM, PubMed, ClinVar,
ClinGen, Varsome, Franklin,
REVEL, etc




( (‘, Tasa de diagnostico (Y140 familias)

6%

Y descubrimientos
-potenciales genes nuevos
-variacion genomica en poblacion chilena




‘ -
a Pacientes

Mi cuerpo era una de esas fotos
gue uno siempre le hace como
el “no” en los libros o las fotos

Mediana de tiempo al dg: 8 ano de dermatologia es como que

95% ve médicos de manerareg = No. éverdad? Hay como un
tema de estigma también muy

0 i :
85% toma medicamentos fuerte y mi cuerpo estaba, era
parte de esos libros de
Principales desafios Dermatologia, porque me

' - . tomaron muchas f -
Inequidades en acceso a diagng tomaren muchas fotos -que yo
todavia las veo y es como un

Insercion educativa, laboraly e  shock-, yo digo “;ése era mi

Gastos cuerpo en ese momento?”
espantoso, o sea, no me
reconozco” (CD.T1P).



ﬂ‘ﬂ‘ Sus entornos inmediatos

-.Llegé un momento en que los primeros
90 % mujeres anos de vida pasé mas o menos por 11

67% sobrecarga intensa especialistas, asi que igual era

: complicado. Por lo mismo yo tuve que
90% dedica >50h/semal dejar mi trabajo, yo trabajaba. Entonces

40% trabajo remunerad logré, eh, dar licencia por la que dan por
67% sobrecarga intensa hijo menor de 1 ano, entonces tiré
licencia, licencia hasta que ya después,
Principales desafios cuando se acabo la licencia, tuve que
., volver a trabajar y después tuve que
nsercion laboral dejar, porque me la pasaba en el hospital
Foco de la atencion fam  con todos estos especialistas que eran
mpacto en salud fisica cardidlogos, neurdlogos, genética,
terapia, eh, estaba con dermatologo, con
Gastos endocrinoloego. casi todos los “ologos’”




A
m & Instituciones y entorno social

“Porque fue super frustrante
encontrarme con un sistema... que
Principales desafios tenia totalmente invisibilizada la
Ausencia de ﬂUjOS de atencid problematica de las enfermedades
_ geneticas, de las enfermedades poco
Bajo acceso y coberturade d frecuentes, que los mandos medios -

Judicializacion de salud para mas alla de que habian colegas que
costo era muy entusiastas, que ya habian

_ visto pacientes, ;no cierto?, ya
Alta carga para sistema de s estaban motivados a aprender y
atenciones hacer mas cosas, a integrarse-,
lamentablemente, los mandos
medios y los mandos superiores de
los hospitales y servicios de salud, no

Farmianm marcriar sl ddAa Atk
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“Entonces, nosotros entendemos que lo
gue tenemos que hacer es orientar a las

'® personas en este pantano que es
CQQ nuestro sistema. Lo que requiere el
& O’é sistema, lo que deben entender los
OQ. QQ. tomadores de decisiones es que las
QOé 0,) personas hoy dia tienen una necesidad
—— N de acceder al sistema y el sistema les
HESGIHASAL L. % entrega beneficios, estan ahi
CUIDADO 7 /. . .
Q disponibles. El asunto es que no se

4o% TRABAJA ocupan o no se usan de forma eficientey
REMUNERADO -
esa a3 AUSSHRARE

SOCIAL (EDUCACION,
LABORAL)

67% TIENE INEQUIDADES
SOBRECARGA ACCESOA

INTENSA DIAGNOSTICO Y
TRATAMIENTO



¢, Qué hemos aprendido?

1. Aproximacion interdisciplinaria a investigar necesidades de salud
“del gen a la sociedad”

2. Modelo hibrido puede ser una estrategia transitoria de
implementacion de diagnostico genomico

3. Complejidad requiere soluciones intersectoriales y participativas:
.Considerar a cuidadores y acompanantes como actores
principales
.Involucrar a la sociedad civil y agrupaciones en la generacion de

respuestas

POCO = =
FRECUENTES

PROGRAMA DE INVESTIGACION



OPERATIONALIZING
LEAVING NO ONE BEHIND

;000 PRA CE NOTE FOR UN COUNTRY TEAMS
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Gracias

grepetto@udd.cl
www.pocofrecuentes.cl
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