Entendiendo la Paquioniquia Congénita

LA CONDICION Y LA MISION DE ACABAR CON EL DOLOR DEBILITANTE

ES M!-'\S QUE SOLO ‘ Si bien “paquia”y “oniquia” juntos se traducen como unas engrosadas,
UNAS GRUESAS La paquioniquia congénita (PC) incluye un espectro de sintomas.

ALGUNAS CARACTERISTICAS DEL PC GENETICAMENTE CONFIRMADO

Queratodermia
plantar con/sin
ampollas

Queratodermia
palmary uias
engrosadas

Hiperqueratosis
folicular,
leucoqueratosis oral y
quistes

No todos los pacientes presentan todos estos fenotipos. La caracteristica mas comun es la queratodermia plantar dolorosa.

DESCRIPCION GENERAL DE LA ENFERMEDAD

« LaPCes un trastorno cutaneo autosomico dominante, genético y extremadamente raro, que implica una mutacién en una de
los cinco genes de la queratina: KRT6A, KRT6B, KRT6C, KRT16, and KRT17. Si bien muchos casos son hereditarios, aproximadamente
entre el 30 %Yy el 40 % de los pacientes del Registro Internacional de Investigacion de Paquioniquia Congénita (IPCRR) presentan
variantes espontaneas. Los genes del PC se clasifican como...

» Seestima una prevalencia de entre 5.000 y 10.000 casos a nivel mundial. Sin embargo, debido a la falta de conocimiento de la
enfermedad y al acceso a pruebas genéticas estandarizadas, es probable que estas cifras no representen con precision la prevalencia
real del PC.

« Eldiagnostico se confirma mediante pruebas genéticas. La presentacién clinica por si sola no es suficiente, ya que existen otras
enfermedades cutaneas hereditarias raras con sintomas que se solapan. El registro de PC incluye otros trastornos de diferenciacion
epidérmica palmoplantar con variaciones en los siguientes genes: TRPV3, RHBDF2, GJB2, GJB6, DSP, DSG1, KRT1, KRT5, KRT9y mas.

LOS EFECTOS DEBILITANTES DE LA PC

Dolor incapacitante e Impactos negativos en la calidad de El daiio repetitivo debido a la fragilidad de las No hay alivio permanente
impredecible por queratodermia vida debido a la necesidad de ayudas células cutaneas provoca dolor acumulativo, del dolor debido a la falta de
plantary ampollas. para caminar, como muletas, inflamacién, ampollas y potencial de tratamientos y cura para la
bastones y sillas de ruedas. infecciones. PC.
LAS CARAS DEL PC LAS VOCES DEL PC

“Se siente como caminar sobre piedras con los zapatos puestos. Al sentarme, el dolor no
| desaparece”.

“No sé qué es un dia sin dolor”.

“Caminary trabajar son actividades especificas que son importantes para mi, pero
tambien son cosas que no puedo hacer en absoluto o con la plenitud que quisiera debido
a mi condicion”.

LA PAQUINIQUIA CONGENITA ES UNA ENFERMEDAD QUE DURA TODA LA VIDA Y
AFECTA A PERSONAS DE TODAS LAS EDADES, RAZAS, NACIONALIDADES Y GENEROS.

Luchando por una cura. Conectando y ayudando a los pacientes. Impulsando la investigacién.

Pachyonychia Congenita Project Colaborando con la industria.



Pachyonychia Congenita Project

es la Unica organizacién mundial de defensa de pacientes dedicada a pacientes

con PC, un trastorno cutaneo doloroso y debilitante. PC Project une a
pacientes, investigadores, profesionales médicos y socios de la industria a nivel
global para impulsar la investigacion y el desarrollo de farmacos que permitan

tratamientos eficaces y, en Gltima instancia, encontrar la cura para la PC.

SERVICIOS PROPORCIONADOS POR PC PROJECT

Registro Internacional de Investlgaaon de Paquioniquia Congénita (IPCRR) Un registro
aprobado por la Junta de Revision Institucional (JRI) (Estudio JRIWCG n.° 20040468) que recopila
—| datos de pacientes con signos clinicos de PC. A los inscritos se les ofrecen pruebas genéticas
©®~o| gratuitas, apoyo individualizado y comunitario, y se les notifica sobre estudios para tratamientos
de PCy actividades PC Project (foros en linea, reuniones de apoyo a pacientes, etc.).

I

Consorcio Internacional de Paquioniquia Congénita (IPCC): Un grupo de expertos, impulsado
por su dedicacion a los pacientes afectados por la PC. El IPCC facilita la colaboracion entre
cientificos, médicos y socios de la ind ustria interesados en impulsar la investigacion y las terapias
traslacionales para la PC. Los datos andnimos del registro estan disponibles para fines de
investigacion.

Reuniones Anuales de Apoyo al Paciente: Un encuentro educativo e inspirador donde los
0e® pacientes se rednen, se ensefian y se apoyan mutuamente para superar eficazmente la
'-‘ abrumadora soledad que causa una enfermedad ultrarrara. Estas reuniones se celebran

anualmente desde el 2004 en Europa y EE.UU., con la participacion de pacientes, médicos,

cientificos y representantes farmacéuticos.

Subvenciones de Investlgacmn para financiar proyectos relacionados con PC: Las
t subvenciones anteriores han incluido inhibidores de genes especificos, cribado de farmacos de
N moléculas pequefias, desarrollo de ARNip dirigido, desarrollo de equivalentes de piel humanay
otras investigaciones innovadoras. PC Project acepta actualmente propuestas de subvencion
mediante un proceso de solicitud abierta y un ciclo anual de subvenciones.

Asociaciones de Investigacion e Industria: PC Project colabora con las partes interesadas en
0— \ desarrollar terapias para PC mediante encuestas a pacientes del registro de PC, educando a los

tomadores de decisiones sobre PC, organizando grupos de enfoque de paaentes ayudando a

disefiar puntos finales clinicos, publ|C|tando estudios y reclutando pacientes para estudios.

¢NECESITA MAS INFORMACION? PC PROJECT PUEDE AYURDARTE

* Visita www.pachyonychia.org para

[ TIN .
obtener informacion actualizada para ‘-‘: ' PC PrOJeCt

pacientes, investigadores y médicos. LY  Pachyonychia Congenita
Research & Patient Support Project

[=

¢ Remita a los pacientes con PC or PPK
dolorosa al registro para que puedan
recibir genotlplflcaC|on gratuitay
convertirse en parte de nuestra
comunicada global de apoyo.

e Paraunirse al IPCC, asociarse con PC
Project o para otras preguntas, llame al
1-801-987-8758 0 envie un correo E

electrénico a info@pachyonychia.org.

Una organizacidn benéfica publica estadounidense 501(c)3. Todas las donaciones son

deducibles de impuestos en Estados Unidos.

" Pachyonychia Congenita Project
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