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Bailar con gracia: método para vivir con anemia de Fanconi
Ana Tabar, presidenta de la fundacién “Un corazén por Fanconi” vive con una enfermedad rara de origen genético.
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| Kintsugi o Kintsukuroi es una técnica japonesa de restauracion muy conocida con la que

se reparan piezas de ceramica rotas con incrustaciones de oro. Este método celebra la

historia de los objetos sin pretender disimular sus fracturas. De manera semejante a las

piezas de ceramica, los cromosomas -los segmentos en los que nuestro genoma esta

organizado- son estructuras fragiles que pueden fracturarse y romperse, por lo que deben
de ser protegidos y reparados, aunque no con oro sino mediante el restablecimiento de sus uniones
moleculares.

Asi como en el Kintsugilas piezas de cerdmica son reparadas usando manos héabiles y delicadas,
podemos pensar en la reparacion de los cromosomas siendo llevada a cabo por un conjunto de
proteinas que, a manera de manos diminutas, reconoceran los sitios de la ruptura, alinearan las
fracturas hasta hacerlas embonar perfectamente y las pegaran cuidadosamente para que las piezas, en
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La anemia de Fanconi es una enfermedad rara de origen genético en la que el Kintsugi de los

cromosomas no se lleva a cabo apropiadamente. Esto se debe a la herencia de variantes genéticas que
ocasionan defectos, ya sea en la deteccion, alineamiento o pegado de los fragmentos cromosémicos
rotos. Las personas con anemia de Fanconi pueden desarrollar anemia severa y tienen una
predisposicion muy elevada al desarrollo de cancer. Ana Tabar, coautora de esta columna, vive con
anemia de Fanconi, es una luchadora por la concientizacion de esta enfermedad genética y nos
comparte su historia:

Vivir con una enfermedad rara como la anemia de Fanconi trae consigo un camino lleno de aventuras
extremas. Este camino inicié para mi familia en 1999, en Repiiblica Dominicana, un pais con
conocimientos y recursos limitados, y todavia mas escasos hace 24 afios cuando a mi hermano y a mi
nos diagnosticaron anemia de Fanconi. El diagndstico no se hacia, ni se hace, en Republica Dominicana,
pero fuimos afortunados al ser diagnosticados en Estados Unidos después de que mi mama busco a
médicos especializados. Mi hermano Alan fallecio 11 meses después de nuestro diagnostico debido a
una leucemia asociada a la anemia de Fanconi.

La muerte de mi hermano es lo mds importante que he vivido, y ha marcado un antes y un después en
mi vida, generando un gran miedo a este diagndstico raro que nadie en mi pais podia entender. La
muerte de mi hermano rompié a mi familia y nadie se recupera de algo asi, seguimos viviendo, pero
Jamads en la vida vuelves a ser quien eras. Doce afios mas tarde yo desarrollé falla medular, es decir que
mi médula 6sea dejo de producir suficientes cantidades de células de la sangre, y nuevamente tuvimos
que buscar ayuda fuera de mi pequena isla.

Cuando estds en el camino de lo desconocido y sin ayuda en tu pais, no tienes mas opcion que irte de él
para buscar informacion, tratamiento, y entendimiento, pero sobre todo buscar seguir viviendo,
aferrandote a la vida. Asi fue como conoci a un magnifico doctor en Estados Unidos y a una fundacion
internacional que promueve el entendimiento de la Anemia de Fanconi y la biisqueda de terapias para
tratarla. Esto cambio mi vida por completo, pues conoci a mas pacientes como yo, y me di cuenta de
que no estoy sola. Asistir a este grupo de apoyo me dio vida, me regal6 esperanza y decidi que no queria
que la anemia de Fanconi me definiera ni limitara mis suefios. Somos mas que un diagndstico.

Entender la anemia de Fanconi no ha sido facil, tuve que irme de mi pais y he tenido que ver amigos
morir por esta enfermedad. Ademas, lidiar con el miedo de que el cancer toque a mi puerta es algo que
estoy aprendiendo a manejar. Esto tltimo es un reto, sobre todo con citas médicas cada vez mas
frecuentes con los anios. Actualmente, mis aspirados de médula 6sea son cada 6 meses para descartar
cualquier mutacion grave. Colaboro, ademds, como paciente en ensayos clinicos en Estados Unidos, lo
cual ha ayudado a reducir mis gastos médicos y me permile acceder a revisiones especializadas para
poder tener un tratamiento oportuno si fuera necesario. Mi colaboracion en estos ensayos clinicos
también sera importante para los pacientes mas_jovenes con anemia de Fanconi, o para futuros
pacientes, pues ayudard a comprender mejor esta condicion genética.

Una amiga, paciente con anemia de Fanconi, Amy Frohnmayer dijo una vez: “en la vida no podemos
controlar la musica, pero si podemos aprender a bailar con gracia” Y yo he adoptado esta frase en mi
vida porque, aunque no sepa lo que va a pasar ni qué miisica va a sonar en el futuro, yo haré mi mejor
esfuerzo en bailar con el mejor de los animos y con la mejor de las sonrisas.

La memoria de mi hermano nos inspiré a crear una fundacion en Repiiblica Dominicana que tiene
como objetivo diagnosticar oportunamente a la anemia de Fanconi, ayudar a familias que estdn
atravesando por la situacion a la que nos enfrentamos nosotros hace 24 anos, y llevar informacioén a los
médicos y a las familias de nuestro pais y de toda Latinoamérica. Mi fundacion se llama “Un corazén por
Fanconi”.
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apropiadamente e infusionar las células corregidas en el cuerpo del paciente para que lleven a cabo sus
funciones. Es decir, un Kintsugi a niveles infinitamente pequefios. EP
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