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Inquietudes, reflexiones, Proyecciones : Enfermedades Huérfanas y Genéticas

SINERGISMOS de Accion

* La preparacion de Recurso Humano
* Transformacion de los Servicios Sociales y de salud

* Translaciones de Investigacion a. -Co-Practica

* Politica Publica operativas...
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uerfanas Geneticas
...INVOLUCRA el espectro TODOS los profesionales (sociales , salud y ciencias basica) .
Entreteje roles, en escenarios clinicos o de preparacion academicay de apoyo , como
referente para la sociedad

Se sabe que:

Involucra, conocimiento intimo de las perspectivas de los pacientes,

sus familias y su comunidad.

*Exige Translacion de conocimiento biologico, social a la practica .
v *Requiere comunicacion y en construir alianzas y coaliciones de

ayuda e intercambio entre saberes .

*Reconoce que confianza ganada del publico es una riqueza

*Determina que el cuidado interdisciplinario , es la RUTA



G-Enfermedades Huerfanas

Conjuga versiones :

....ES 0 esta presente en salud, enfermedad,
riesgo, diagnosis, tratamiento,pronostico, respuestas, y
se manifiesta por experiencias Humanas en lo
cotidiano
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O Acute lymphoblastic leukemia
@ Adiponectin levels

@ Age-related macular degeneration

O AIDS progression

O Alcohol dependence

O Alzheimer disease

O Amyotrophic lateral sclerosis
@ Arterial stiffness

@ Asthma

@ Atrial fibillation

@ Attention deficit hyperactivity disorder

O Autism
@ Basal cell cancer

Published Genome-Wide Associations through 12/2009,
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O Bipolar disorder

@ Bilirubin

@ Bladder cancer

@ Bilond or brown hair

@ Blood pressure

@ Blue or green eyes

@ BMI, waist circumference
O Bone density

@ Breast cancer

@ C-reactive protein

@ Cardiac fi

Y
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@ Chrenic lymphocytic leukemia

O Cleft lip/palate

@ Cognitive function

@ Colorectal cancer

O Coronary disease

@ Creutzfeldt-Jakob disease
@ Crohn’s disease

@ Cutaneous nevi

@ Dermatitis

@ Drug-induced liver injury
@ Eosinophil count
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@ Camitine levels
D C.

erol levels @

@ Esophageal cancer
‘tremor

O Celiac disease

O Exfoliation glaucoma

658 publis

@ F cell distribution

O Fibrinogen levels

@ Folate pathway vitamins
& Freckles and burning
O Gallstones

@ Glioma

@ Glycemic traits

O Hair color

@ Hair morphology

O Heart rate

Q@ Height

O Hepatitis

O Hirschsprung's disease
O HIV-1 control

O HOL cholestero
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O Homocysteine levels

@ IgE levels

@ Inflammatory bowel disease
@ Intracranial aneurysm

@ Iris color

Iron status markers

@ Ischemic stroke

O Juvenile idiopathic arthritis
@ Kidney stones

@ Leprosy

‘@ LDL cholesterol

Liver enzymes

LP (a) levels

@ Lung cancer

Malaria

© Male pattern baldness

@ Matrix matalioproteinase levels

diopathic pulmanary fibrosis & MCP-1

O Mean platelet volume

@ Melanoma

O Menarche & menopause

@ Multiple sclerosis

O Myeloproliferative neoplasms
O Marcolepsy

) Masopharyngeal cancer

© Meuroblastoma

@ Nicotine dependence

@ Nonsyncromic cleft lip wiwo cleft palale
@ Obesity

@ Open personality

@ Otosclerosis

O Other metabolic traits

@ Owvarian cancer

WA at p<5x108

000000000000000000

NHGRI GWA Catalog
www.genome.gov/GWAStudies

Pancreatic cancer

Pain

Panic disorder
Parkinson's disease
Periodontitis

Peripheral arterial disease
Phosphatidylchaline levels
Primary biliary cirhosis
Prostate cancer

Protein levels

Psoriasis

Pulmonary funct. COPD
QT interval

Quantitative traits
Recombination rate

Red vs.non-red hair
Renal function

@ Response to hepatitis C reat

O Restless legs syndrome

O Rheumatoid arthritis

QO Schizophrenia

O Serum metabalites %
@ Skin pigmentaticn

@ Soluble E-selectin

@ Soluble ICAM-1

@ Speech perception

O Sphingolipid levels

@ Statin-induced myopathy

@ Stroke

O Systemic lupus erythematosus
O Testicular germ cell tumor

@ Thyroid cancer

@ Total chalesterol

Response to P

therapy @ Tr

000000000

Type 1 diabetes

Type 2 diabetes

Urate

Venous thromboembolism
Vitamin B12 levels
Warfarin dose

Weight

White cell count

YKL-40 levels



Servicios genéticos
Clinicos .
Consejria
Laboratorio
Emergencias
Paliativo
Rehabilitacié
Integracion
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Clinica

v

Dx, Tx, tamizaje,
educacion,
registros
referencia

Provedores

\

Genetista
Asesores genéticos:
Neurologia
Cardiologia
Pediatria
Oncologia
Cuidado reproductivo

he SEDEBOGOTAX
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Organizacion de
Pacientes

Patologias,
sistemas red
lesionados,
localidades-
Redes

GG- Huérfanas Transposicion de procesos articulados que se inician por ladindmica en los

sistemas Sociales y de salud :

Integra Conocimiento Herramientas. batos
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icos en procesos de transiciones y adaptacmnes del SS ydeS

¢,Como llevarla a cabo? Tipologias :
Cientificos: Ciudadanos
Moleculares Publico en General
CIENTIEICOS farmaceuticos, Pacientes Familias y
Laboratorio cientificos Organizaciones de
. " clinicos . Pacientes
Profesionales Salud Igzghtfg'[igr?aess
L Cuidado primario, MD, _ .
Fuentes Dinamicas, espepcialistas Consejeros de Gobierno
PROFESIONALES Ll CIUDADANOS ENEERMERAS Agencias EPS,

Organizacion
Aceptabilidad

Asociaciones de pacientes

INSTITUCIONES
Asociaciones




LR
"""g; UNIVERSIDAD

¥ NACIONAL
2 % DE COLOMBIA
= SEDEBOGOTA
FACULTAD DE ENFERMERIA

OPERACIONALIZACION de CONSTELACION

é,POF QUé?......ResuItados en H. Huerfanas y Geneticas

* CULTURA : SIGNIFICADOS de enfermedad, terapeutica, paradigmas, valores sobre la vida, envegecimiento

* ESTRUCTURA: Leyes en salud, protocolos, tecnologias, sistemas de Salud y Educativos

* PRACTICA : Tratamientos clinicos, autoriza de aseguradors, tipos de seguros y seleccion, decisiones de
presupuesto, futuro del SS. |

* ACTORES:pacientes, familias, MD, enfermeras, equipos de terapia , proveedores, compafias de aseguramiento J
* Produccion de LEGITIMIDAD SOCIAL.

——— s Produccion TRANSFORMACION DE RECURSOS en SERVICIOS DE CALIDAD




Otras Dimensiones Desde G-G: Enfermedades Huérfanas

» Difusion de lo que se conoce (publicaciones (awarness)

> | ntegraCIOn RH (Pacientes —Familias, asociaciones , docentes e investigadores, clinicos
administradores ..... Politélogos, Medios de comunicacion)

» Asesoria para integracion (curricular, servicios, apoyos)

»Integracion de Modelos de cohesién entre
profesionales

»Sostener cambios, actualizados




Solucionar Disparidad: Aseguramiento,
Cultura, Informacion registro

Contexto : Deteccion de riesgos potenciales para enfermedadesy
reacciones al Tx. Farmaco-genética

Soluciones: manejo de variables moderadoras del cuidado: Cultura:
creencias, valores, tradiciones que impactan la informacion genética
técnica y de servicios. Valoracion cultural y experiencia clinica
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