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Nicholas Katsanis trabaja ahora en terapia génica para el sindrome de Bardet-Bied|

Genetista experto en enfermedades
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MIGUEL VILLARROEL

e E | tema de las enfermeda-
des raras, a pesar de lo
que nos pueda hacer pen-

sar sunombre, es un problema poli-

tico, social y de salud muy importan-
te para toda la poblacién”, comienza
comentando |la doctora Gabriela Re-
petto, directora del Centro de gené-
tica y genémica de la Facultad de
Medicina Clinica Alemana-UDD,
cuando recibe la noticia de que ven-
dré a Chile el genetista Nicholas Kat-
sanis, una eminencia en el area.
“Existen cerca de 8.000 enferme-
dades consideradas raras que, de
acuerdo con la definicin de la Uni6n
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ultra raras viene al Congreso Futuro

Europea, son aguellas que tienen Katsanis se
una prevalencia menor a 1 cada dedica a las
2.000 personas. Cada una de esas enfermedas
enfermedades es poco comin, pero con menor
son tantas que, de acuerdo con la prevalencia

propia Unidn Europea, el 6% de la
poblacion mundial sufre alguna de
ellas. Por esa razén es tan importan-
te”, explica la doctora Repetto, es-
pecialista en pediatria de la Universi-
dad de Wisconsin-Madison de Esta-
dos Unidos, con subespecialidad en
genética y enfermedades metaboili-
cas de la Universidad de Harvard.

De esas enfermedades, anade la
doctora, la mayoria de ellas son ge-
néticas. “Hay algunas que son mas
conocidas por el comin de la pobla-
cion, como la fibrosis quistica. El
doctor Katsanis trabaja

en las menos conocidas, Para e| diagnéstico

aquellas que llamamos

uitra raras’. Para lograr  (le estas patologias

diagnosticar esas enfer-

medades se necesitan S€ necesitan

herramientas mas com-

plefas, como Ia secuen- N€FFamientas mas
ciacion del genoma para complejas, como Ia
secuenciacion del
Katsanis se encuentra genoma_

leerlo completamente o
parte de él”.
Asi es como Nicholas

desarrollando la terapia

génica para el sindrome de Bardet-
Biedl, que pertenece a un grupo de
enfermedades raras conocidas co-
mo ciliopatias, que producen pérdi-
da de vision, discapacidad intelec-
tual y dafos en los rifones. Vendra a
Chile para el Congreso Futuro 2020,

donde dictara una charla acerca de
enfermedades raras, como investi-
garlas, entregar soluciones y educar
a la poblacion.

Katsanis hoy trabaja diagnosti-
cando en el hospital para ninos Lurie
de Chicago.

Precisamente esto Gltimo es la
mayor importancia de su presencia
en el principal evento cientifico del
pais. “Chile es uno de los pocos pai-
ses de Latinoamérica que atn no tie-
ne ley ni politicas pablicas en torno a
las personas con enfermedades ra-
ras, quienes lamentablemente su-
fren lo que llamamos la odisea diag-
nostica: consultan una y otra vez a
decenas de médicos en busca de un
diagndstico. Es importante poner el
tema en el debate piblico para au-

La red tendra 110 estaciones abiertas.

mentar el conocimiento de este tipo
de condiciones”, finaliza la doctora
Repetto.

Complejo diagnaéstico

Victor Rodriguez ha vivido esa
odisea en carne propia: su hijo Alon-
so, de 9 afios, fue diagnosticado con
sindrome de Menkes a los siete me-
ses. “Es una enfermedad que tiene
una prevalencia de una en 350.000
personas y se provoca por la muta-
cién del gen ATP7A, que es el encar-
gado de transportar el cobre al cere-
bro. Por lo tanto, aunque adquiera
alimentos con cobre o le inyecten
cobre, no logra viajar al cerebro. Es-
to le causa un dafio neuroldgico irre-
versible con altas probabilidades de
muerte en la infancia”, cuenta el pa-

dre, presidente de la Federacion de
enfermedades poco frecuentes de
Chile (Fenpof).

“Nos desgastamos mucho. Vivi-
mos llamando constantemente a di-
ferentes paises donde estaba el (ni-
co medicamento paliativo que exis-
te, el histidinato de cobre: Alemania,
Espana, Brasil, Argentina y Colom-
bia. Pero no lo podian distribuir a
Chile porque no esta aprobado por la
FDA, debido a que aln se encuentra
en estudio. Nuestro hijo estuvo hos-
pitalizado un ano entero con tera-
pias integrales de acompafamiento
que hoy afortunadamente podemos
realizarlo en casa”, finaliza.

Como Alonso, en Chile un 7% de
la poblacidn presenta alguna enfer-
medad rara, segin cifras de la OMS.

Este lunes vuelve a operar la estacion Santa Lucia de la Linea 1

Metro abre mas estaciones y extiende el
atencion hasta las 23 horas

en pacientes.

PAULINA BARRIGA

ste lunes la operatividad de la red

del Metro agrega una nueva esta-
cion en funcionamiento. La estacion
Santa Lucia de la Linea 1 reabre sus
puertas después de permanecer
cerradas por semanas, tras los graves
dafios que sufrié por el estallido
social del 18 de octubre.
Durante el resto de la semana otras
estaciones se sumaran a las que ya

estén operativas: el miércoles 18 lo
hara Parque Almagro de la Linea 3. Y
para el proximo lunes 23 de diciem-

bre deberia reabrir |a estacién Bio Bio.

Con esto, la red tendra 110 de las 136
estaciones abiertas.

Ademas, desde esta semana Metro
extendera su horario de funciona-
miento hasta las 23 horas. Asi, los
horarios de atencion quedaran de la
siguiente manera: los dias laborales
entre las 6 y las 23 horas; sdbado

entre las 7 y las 23 horas, y domingo
y festivos desde las 8 y hasta las 23
horas.

Desde el viernes recién pasado la
estacion Universidad Catdlica ha
permanecido cerrada por los destro-
zos que volvio a sufrir tras la masiva
manifestacion en el sector de Plaza
Italia.

Se estima que la Ultima estacion de la
red que podria volver a estar operati-
va este afo seria San Pablo.



