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LA PORTADORA LIGADA AL CROMOSOMA X

Comprender lo que significa ser portadora de
la enfermedad granulomatosa crénica (EGC),
empoderar a su familia y sentirse apoyada

L
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Estimadn madre de un
/wwcénfé con EGC:

Bienvenida a un tipo Unico de hermanamiento: uno cargado de citas médicas,
seguimiento de los medicamentos, cuidado de un niflo con EGCy la
desalentadora tarea de equilibrarlo todo como portadora de EGC ligada al
cromosoma X. Es un club en el que ninguno de nosotros eligid participar y que
la mayoria de la gente no entiende realmente.

Pero nosotros si lo entendemos:

Emociones: aquellas que influyen en nuestra salud mental

Estrés: de toda la responsabilidad de cuidar de un ser querido con EGC
Educacién: empoderarnos a nosotras mismas con la informacion correcta
Hablar claro: encontrar nuestra voz y defender a nuestro hijo y a otros
miembros de la familia

Aislamiento: dado que nadie comprende este proceso

No ponerse en primer lugar: encontrar la fuerza para actuar como
cuidadora, incluso a pesar de tener los sintomas de portadora

Es mucho, por decir poco. Sin embargo, por todo esto, un grupo de portadoras
de EGC ligada al cromosoma X, incluida yo, hemos reunido nuestras mentes y
corazones para contribuir a crear este manual para usted. El objetivo es:

Ayudar a validar todo aquello por lo que esta pasando
Hacerle saber que no esta sola y que dispone de apoyo

Ayudar a centrar la atencién en sus necesidades médicas y emocionales,
sabiendo que usted es vital para el bienestar de su familia

Proporcionar informacién Util y consejos para ayudarlay empoderarla
como portadora de EGC ligada al crommosoma X

Ya sea si acaba de conocer su estado de portadora o si ya hace mucho tiempo
gue su familia pasa por esto, espero que le resulte Util este manual, incluida la
“Lista de comprobacion de su atencién” en la pagina 11 que le ofrece pasos
practicos para atravesar el proceso como portadora.

iGracias por ser la mujer fuerte que es y recuerde que estamos a su disposicion
siempre que nos necesite! Le deseamos todo lo mejor y estamos de su lado y
del de su familia.

Saludos cordiales,

La invito a participar en préximos eventos de la
comunidad de EGC que se centran en portadoras
ligadas al cromosoma X como nosotras.

Portadora ligada al cromosoma X y madre de Liam, nacido con EGC

Revise la informacién importante sobre la seguridad en las paginas 13 y 14, Envie un correo electrdénico a

asi como la informacioén de prescripcion completa y la informacién para el @ CGDpartners@horizontherapeutics.com
paciente/cuidador que se adjuntan, y hable con su médico. . » .
para obtener mas informacién




Como cuidadoras, ponemos nuestro
bienestar en segundo plano, una y otra vez.
Es como si estuviera pagando con una
tarjeta de crédito cada vez que se pone en
segundo plano y acaba teniendo una larga
factura de peajes emocionales.

Portadora de EGC ligada
al cromosoma X

Revise la informaciéon importante sobre la seguridad en las paginas 13 y 14,
asi como la informacion de prescripcion completa y la informacion para el
paciente/cuidador que se adjuntan, y hable con su médico.

Como portadora de EGC ligada al
cromosoma X, es posible que no sea

“s0to lvor]ﬁw/om/"

Ademas del proceso emocional que conlleva el diagnéstico de EGC de un ser
querido, es posible que también tenga dias en los que no se sienta bien.
Puede tener sintomas que requieran monitorizacion y un posible tratamiento.

¢Cuadl de estos sintomas ha tenido?

[] Problemas autoinmunitarios/similares a los del lupus

Erupcion cutanea o infeccion
Sensibilidad al sol

Dolor e hinchazén en las articulaciones
Sensacion de cansancio todo el tiempo

Pérdida de peso

[] Problemas gastrointestinales

Diarrea Vomitos

Heces sanguinolentas Dolor abdominal/calambres
] Ulceras bucales
[] Problemas tiroideos
[ Infecciones

[] Otro:

[] Ninguno

A menudo, las madres se enteran que son portadoras de la EGC a través del
diagndstico de su hijo. Esa noticia puede ser devastadora y, como resultado,
pueden sentir diversas emociones, como culpa, ansiedad o tristeza.

¢Desea obtener mas informacién sobre ser portadora de EGC
ligada al cromosoma X?

+ Si su hijo esta inscrito en Horizon By Your Side:
Llame, envie un mensaje de texto o un correo electrénico a su
educador en enfermeria clinica (Clinical Nurse Educator, CNE)
+ Si su hijo no esta inscrito en Horizon By Your Side:
Llame al centro de atencion telefénica sobre Asesoramiento
en enfermeria de la EGC al 1(833) 3-4MYCGD o comience
consultando con el médico de su hijo



Comprender sus riesgos como

portdra ligads ol romosomaX

Hasta el 23 % de las portadoras ligadas
al cromosoma X pueden tener

infecciones significativas que, si no se H AST A E L

tratan, pueden ser potencialmente

mortales. Con el tiempo, su sistema 23 O/
inmunitario puede cambiar y empezar a o
funcionar de forma menos eficaz, lo que

puede aumentar su riesgo de infecciones
graves relacionadas con la EGC.

Hablar con un especialista en EGC sobre la evaluaciéon

Un especialistaen EGCesa

menudo un alergélogo o @
inmunélogo que puede ayudarle

a crear un plan para ser evaluada,

supervisada y tal vez tratada por @

cualquier sintoma que pueda

tener como portadora de EGC
ligada al cromosoma X.

Si no sabe por dénde empezar, hable con el
médico de su hijo. Es posible que pueda guiarla
en la direccién correcta.

Revise la informacién importante sobre la seguridad en las paginas 13 y 14,
asi como la informacioén de prescripcion completa y la informacién para el
paciente/cuidador que se adjuntan, y hable con su médico.

Mi consejo para otras madres portadoras
ligadas al cromosoma X es que consulten
a un médico para averiguar qué esta
pasando con su sistema. Como madre,

el cuidado personal es importante.

Portadora de EGC ligada al cromosoma X




Empoderamiento para usted y para su familia
medianit la co#nfﬂre/fwo'o’n &
&%’ /wueg&w

La importancia de las pruebas de DHR como portadoras
ligadas al cromosoma X

Hay un analisis de sangre llamado prueba de dihidrorodamina (DHR) que
usted y todas las portadoras de EGC ligadas al cromosoma X deben
conocer, tenga o no los sintomas.

Una prueba de DHR puede ayudar a:

Determinar en qué medida son sus células capaces de acabar con
bacterias y hongos

Evaluar/identificar su riesgo de infeccion grave

Monitorear los posibles cambios a lo largo del tiempo; sus valores de
DHR pueden cambiar a medida que envejece

Guiar la decision de tratamiento de su médico

Su primera prueba de DHR establecerd un valor inicial. A partir de ahi, su
médico controlarad su afeccion y puede recomendar pruebas adicionales
segun sea necesario.

Mi prueba de DHR se realizé el

con_ resultados.
[] Nunca me han hecho una prueba de DHR

¢Qué significan los resultados de su prueba?

El mensaje mas importante de los resultados de la prueba de DHR sera su
porcentaje de resultados positivos para DHR. Tener un porcentaje de DHR
positivo de:

un riesgo un riesgo aln

menos del menos del

o significativo de 0/ == Mmayor de
20 /0 infeccién grave 10 A) infeccion grave

Hable con su médico sobre su salud general y el riesgo de infeccion.

Revise la informacién importante sobre la seguridad en las paginas 13 y 14,
asi como la informacién de prescripcién completa y la informacion para el

paciente/cuidador que se adjuntan, y hable con su médico.

No olvide la importancia de las pruebas genéticas

Es posible que su médico también desee solicitar una prueba genética,
que puede:

Confirmar su diagndstico como portadora de EGC ligada al
cromosoma X
Ayudar a guiar o alterar las posibles opciones de tratamiento

Las pruebas genéticas son una excelente oportunidad para ayudar a su
familia inmediata y a su familia ampliada a comprender su propio riesgo
potencial. jUsted podria ser la voz de danimo que necesitan para empezar!

Papa Mama
q

Hermana Hermana Hermano Hermano

g b l :_‘_&
¢

?

Sobrina Sobrina Sobrino Sobrino Sobrina Sobrino

No afectado l Portador . Afectado

Hable con su médico sobre las opciones de pruebas
para la EGC y cémo evaluarla a lo largo del tiempo.



Si tiene un hijo con un diagndstico reciente
de EGC, es importante que se haga pruebas
genéticas para ver si es portadora o no, y
recomendar a su familia ampliada que se
hagan las pruebas.

(s

Portadora de EGC ligada al cromosoma X

Revise la informacién importante sobre la seguridad en las paginas 13 y 14,
asi como la informacion de prescripcion completa y la informacioén para el
paciente/cuidador que se adjuntan, y hable con su médico.

Su lista de comprobacion de atenciéon

Ser cuidadora de un paciente con EGC es una gran responsabilidad. A
menudo, todo su tiempo y energia libre se dedican a cuidar de un miembro
de su familia con los retos de la EGC. Con el fin de proporcionar a su familia
la mejor atencion posible, es importante reconocer que también debe
cuidar de si misma. Estd bien tomarse tiempo para controlar su propia
afeccidn, jincluido priorizar su salud mental y bienestar!

Compromeétase a dedicar tiempo y trabajar en la comprobacion de estos
elementos para mejorar su salud:

Tomese el tiempo necesario para cuidar de si misma: descansar, recargar
y recordar: “iNo es egoista!”

Descubra como puede tener un riesgo de infeccion grave

Encuentre a un especialista en EGC para supervisar su atencién médica
(puede empezar hablando con el médico de su hijo)

Hagase una prueba de DHR, ya sea que tenga sintomas o no
Haga un plan con su médico para monitorizar su estado médico

Hable con su familia inmediata y ampliada (hermanas, tias, primas, etc.)
sobre la importancia de las pruebas

Busque el apoyo de familiares, amigos y la comunidad CGD Connections®

Obtenga mas informacion sobre ser

portedbre. bk alleromosoma X

Visite
Facebook.com/CGDConnections

Arranque esta
pagina para traerla
a su préxima cita
con su médico o
especialista en EGC.

Mas informacién en
-— )

CGDConnections.com

n
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La guia de la portadora ligada al
cromosoma X para hablar con su médico

Preguntas Utiles para comenzar una conversacion con
su médico o el médico de su hijo

Tuve sintomas por primera vez:

Sintomas de la portadora ligada al cromosoma X que he tenido o que tengo
actualmente (consultar la pagina 5 para ver los sintomas frecuentes):

Si habla con el médico de su hijo:
— ¢Puedo acudir también a usted para mi atencion?

— Sino es asi, ¢ puede ayudarme a encontrar un médico o un especialista
en EGC?

— ¢Qué otros tipos de especialistas podria necesitar incluir en mi propio
equipo de atencion?
{Qué pruebas pueden medir el funcionamiento de mi sistema inmunitario?
— ¢Como puedo hacerme una prueba de DHR?

— ¢Puede explicarme lo que significan los resultados de mi prueba de
DHR? Si no es asi, ;quién puede ayudar a explicarme los resultados?

— ¢Tengo que hacerme también una prueba genética?
— Si necesito que me hagan la prueba, ;quién mas de mi familia deberia
hacerse la prueba?

Si estoy en riesgo de contraer una infeccién grave, ;cudles son los siguientes
pasos que debo dar?
— ¢Qué puedo hacer para reducir el riesgo de infeccion?
— ¢Cudles son mis opciones de tratamiento?
¢COmo se controlara mi afeccion médica a lo largo del tiempo?

Hable con su médico sobre opciones de pruebas
de DHR y genéticas sin coste para usted.

Revise la informacién importante sobre la seguridad en las paginas 13 y 14,

asi como la informacioén de prescripcion completa y la informacién para el
paciente/cuidador que se adjuntan, y hable con su médico.

Informacioén importante sobre la seguridad

¢Para qué se usa ACTIMMUNE?® (Interferon gamma-1b)?

ACTIMMUNE® forma parte de un régimen de farmacos utilizado para tratar la
enfermedad granulomatosa crénica (EGC). La EGC es un trastorno genético,
gue generalmente se diagnostica en la niflez, que afecta a algunas células del
sistema inmunitario y la capacidad del cuerpo para combatir infecciones de
manera eficaz. Con frecuencia, la EGC se trata (aungue no se cura) con
antibidticos, antimicéticos y ACTIMMUNE.

ACTIMMUNE también se usa para retrasar el empeoramiento de la
osteopetrosis maligna grave (Severe Malignant Osteopetrosis, SMO). La SMO es
un trastorno genético que afecta la formacion normal de los huesos y, por lo
general, se diagnostica en los primeros meses después del nacimiento.

¢Cuando no deberia recibir ACTIMMUNE?

No use ACTIMMUNE si es alérgico al interferén-gamma, a los productos
derivados de Escherichia coli o a cualquier ingrediente que forme parte
del producto.

¢Qué advertencias deberia conocer acerca de ACTIMMUNE?

En dosis altas, ACTIMMUNE puede causar sintomas (similares a la gripe) que
pueden empeorar algunas afecciones cardiacas preexistentes.

ACTIMMUNE puede causar disminucion del estado mental, alteraciones de la
marcha y mareos, especialmente en dosis muy altas. Estos sintomas suelen ser
reversibles en el transcurso de unos pocos dias después de la reduccién de la
dosis o la interrupcién de la terapia.

La funciéon de la médula dsea puede verse reducida con ACTIMMUNE, y puede
producirse una disminucion de la produccion de células importantes para el
cuerpo. Este efecto, que puede ser grave, suele ser reversible cuando se
interrumpe el farmaco o se reduce la dosis.

Usar ACTIMMUNE puede causar cambios reversibles en la funcién hepatica,
especialmente en pacientes menores de 1afo de edad. Su médico debe
monitorear su funcién hepatica cada 3 meses, y todos los meses en nifios
menores de 1afo de edad.

En casos poco frecuentes, ACTIMMUNE puede causar reacciones alérgicas
y/o sarpullido graves. Si experimenta una reaccion grave a ACTIMMUNE,
interrimpalo inmediatamente y comuniquese con su médico, o busque
ayuda médica.
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Informacion importante sobre la seguridad
(continuacioén)

¢Qué debo decirle a mi proveedor de atencion médica?

Asegurese de informarle a su médico sobre todos los medicamentos que toma.

Informe a su médico si usted:
- estd embarazada o planea quedar embarazada o planea amamantar;

- tiene una afeccidn cardiaca como latidos cardiacos irregulares, insuficiencia
cardiaca o flujo sanguineo disminuido hacia el corazén;

- tiene antecedentes de convulsiones u otros trastornos neurolégicos;

- tiene, o ha tenido, una disminucion en la funcién de la médula dsea. Su
médico monitoreard estas células con analisis de sangre al comienzo de la
terapia y en intervalos de 3 meses durante la terapia con ACTIMMUNE.

¢Cudles son los efectos secundarios de ACTIMMUNE?

Los efectos secundarios mas frecuentes de ACTIMMUNE son sintomas
“similares a la gripe”, como fiebre, dolor de cabeza, escalofrios, dolor muscular o
fatiga, cuya gravedad puede disminuir a medida que el tratamiento continda.
La administracion de ACTIMMUNE a la hora de irse a dormir puede ayudar a
reducir algunos de estos sintomas. El acetaminofén puede ser Util para prevenir
la fiebre y los dolores de cabeza.

¢Qué otros medicamentos pueden interactuar con ACTIMMUNE?

Algunos farmacos pueden interactuar con ACTIMMUNE y aumentar,
potencialmente, el riesgo de dafio al corazén o al sistema nervioso, como ciertos
farmacos de quimioterapia. Informe a su médico sobre todos los otros
medicamentos que toma.

Evite recibir ACTIMMUNE al mismo tiempo que una vacuna.

Se le recomienda que informe los efectos secundarios negativos de los farmacos
recetados a la Administracion de Alimentos y Medicamentos (Food and Drug
Administration, FDA). Visite www.fda.gov/medwatch, o llame al 1-800-FDA-1088.

La informacion sobre los riesgos que se proporciona aqui no es exhaustiva.
Para obtener mds informacion, hable con su proveedor de atencion médica o
farmacéutico sobre ACTIMMUNE. Puede encontrar la etiqueta del producto
aprobada por la FDA en http://fwww.ACTIMMUNE.com o lamando al
1-866-479-6742.

Revise la informacién de prescripcion completa y la informacién del
paciente/cuidador adjuntas y analicelas con su médico.




! Ronald,
| padre de
ﬁ Casey

Doris,

portadora de
EGC ligada al
cromosoma X

Obtenga mas informacion sobre ser portadora
ligada al cromosoma X:

@ Facebook.com/CGDConnections

|-| CGDConnections.com
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