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RESUMEN

Segun la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), la Salud no
solo es la ausencia de enfermedad, sino el completo bienestar
fisico, mental y social de las personas, pero en nuestro pais las
enfermedades complejas y de alto costo tienen un espacio
extremadamente reducido como es el caso de las enfermedades
huérfanas que nos estan incluidas dentro del plan obligatorio de
salud, haciendo esto que la personas que las padecen tengan
escasas posibilidades de recuperarse o al menos de contar con
un tratamiento que les ayude a sobrellevarlas y poder vivir
relativamente de una manera digna, es por esto que nos
sentimos con la obligacion de realizar este proyecto buscando
buscar las herramientas juridicas y el respaldo politico, para
poder hacer realidad el suefio de muchos de nuestros
compatriotas.



ABSTRACT

According to the World Health Organization (WHO), Health is not
only the absence of disease but complete physical, mental and
social integration of people, but in our country complex diseases
and high cost are extremely cramped as is the case of orphan
diseases that we are included within the compulsory health plan,
making them the people who have them have little opportunity to
recover or at least have a treatment to help them cope and to
live relatively a dignified manner, that is why we feel the
obligation to carry out this project looking to find the legal tools
and political support in order to realize the dream of many of our
countrymen.
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ENFERMEDADES HUERFANAS SIN APOYO EN COLOMBIA

1.1 FORMULACION DEL PROBLEMA

INCLUSION DE LAS ENFERMEDADES HUERFANAS EN PLAN
OBLIGATORIO DE SALUD COLOMBIANO.

Las enfermedades huérfanas son definidas como aquellas
cronicamente debilitantes, graves, que amenazan la vida y con
una prevalencia menor de 1 por cada 10.000 personas; se
entenderan incluidas dentro de estas enfermedades Ilas
enfermedades ultra huérfanas, cuya prevalencia serd menor de 1

por cada 50.000 personas.

Las enfermedades huérfanas por tener origen genético, no son
curables, pero si se puede mejorar y controlar el deterioro fisico
de los pacientes que las padecen, es decir, que su tratamiento
es paliativo, para la Organizacion Mundial de la Salud los
cuidados paliativos se definen por los enfoques asistenciales
gue mejoran la calidad de vida de los pacientes y sus familias
cuando estos se ven enfrentados a los problemas asociados con
enfermedades amenazantes para la vida. Este enfoque se
realiza a través de la prevencion y el alivio del sufrimiento por
medio de la identificacion temprana e impecable evaluacion y
tratamiento del dolor y otros problemas fisicos, psicolégicos y

espirituales.



Por otra parte segun el instituto de cancer de Estados Unidos
Los cuidados paliativos son un concepto de la atencion al
paciente que incluye a profesionales de la Salud y a voluntarios
gque proporcionan apoyo meédico, psicolégico y espiritual a
enfermos terminales y a sus seres queridos. Los cuidados
paliativos ponen el énfasis en la calidad de vida, es decir, en la
paz, la comodidad y la dignidad. Una de las metas principales de
los cuidados paliativos es el control del dolor y de otros
sintomas para que el paciente pueda permanecer lo mas alerta y

cémodo posible.

Los servicios de cuidados paliativos estan disponibles para
personas que ya no pueden beneficiarse de los tratamientos
curativos. Los programas de cuidados paliativos proporcionan
servicios en varias situaciones: en el hogar, en centros de
cuidados paliativos, en hospitales o en establecimientos
capacitados para asistir enfermos. Las familias de los pacientes
son también un enfoque importante de los cuidados paliativos, y
los servicios estan disefiados para proporcionarles la asistencia

y el apoyo que necesitan

Situacién de las enfermedades raras o huérfanas en

Colombia

En Colombia existe abandono social e institucional, frente a los
pacientes y las familias que padecen las enfermedades
huérfanas, por lo tanto son pacientes huérfanos de tratamiento,

de atencidn, rehabilitacién, de investigacion y de legislacidn.

Infortunadamente no existe actualmente en Colombia una
politica publica dirigida desde el Ministerio de la Proteccion

Social, que incentive la busqueda activa de pacientes, por lo



cual desde este proyecto de ley busca una conjuncion de
voluntades y una sumatoria de esfuerzos que incluyen al
Gobierno Nacional, la industria farmacéutica, las empresas
prestadoras de salud, las instituciones prestadoras de servicios
de salud, las asociaciones de pacientes, la academia, los entes
territoriales, el Congreso de la Republica y los entes de control,
para que bajo la coordinacion de unas acciones emprendidas
desde el Ministerio de la Proteccion Social se generen acciones

positivas que mejoren la calidad de vida de los pacientes.

Las enfermedades raras o huérfanas son conocidas por su alto

costo pero no estan cubiertas por el sistema de salud.



1.2 PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

Las enfermedades raras o huérfanas por su dificil diagndstico,
escaso tratamiento y el alto precio de los medicamentos se
consideran de alto costo, y de gran impacto econdmico para el
sistema de salud, ya que implica la asignacion mucho mas alta
de recursos, frente a los que se asignan a los usuarios por
medio de la unidad por capitacién UPC, unidad de asignhacion
establecida para la atencion de la poblaciéon colombiana, por lo
cual las enfermedades raras o huérfanas no puede ser atendidas
usando la misma fuente de recursos del Sistema Social de
Seguridad en Salud, ya que generaria un desfinanciamiento de
las metas de cobertura universal, ni tampoco puede ser medida
bajo los parametros de costo efectividad con los que se evalla
los costos en salud de las enfermedades, sino a través del
concepto de rentabilidad social, responsabilidad social vy

solidaridad.

Por otra parte algunas enfermedades de alto costo han logrado
ser reconocidas en su atencion a través de diversas iniciativas
regulatorias y se han evidenciado mejoras sustanciales para los
actores del sistema y pacientes, tales como la reciente reforma
en salud, (Ley 1122 de 2007) establecié, que en los casos en los
gue se requieran medicamentos no cubiertos por el plan basico,
el CTC tiene potestad para su autorizacion, agilizando asi los
tramites y plazos asociados a las tutelas con recobro al Fondo

de Solidaridad y Garantias (Fosyga).



Ademas la reforma al sistema de Seguridad Social establecié la
proteccion al usuario por posibles demoras frente de las
Entidades Prestadoras de Salud, ya que si una EPS no es rapida
en el tramite y el usuario se ve obligado a recurrir a una tutela,
sOlo el 50% del recobro sera cubierto por la tutela y el otro 50%
por la EPS, los procedimientos de alto costo corresponden a
cero punto tres (0,3) por ciento de las atenciones del POS pero
pueden representar mas del catorce (14) por ciento del gasto

médico.

Las enfermedades de alto costo han sido definidas mediante la
Resolucion numero 5261 de 1994 del Ministerio de Salud, y en la
Ley 100 se clasifican como tratamientos para enfermedades
ruinosas, catastroficas o de alto costo, las siguientes:

Tratamiento quirargico para enfermedades de origen genético o
congénito.

Tratamiento con quimioterapia y radioterapia para el cancer.
Reemplazos articulares. Los mas comunes son los de cadera y
rodilla.

Tratamiento médico quirurgico para el paciente que sufre un
trauma mayor.
Trasplantes de 6rganos y tratamientos por medio de dialisis para
casos de Insuficiencia Renal Crdnica.

Tratamientos para el SIDA y sus posibles complicaciones.

Tratamiento quirdrgico para las personas que sufren
enfermedades del corazén y para quienes presentan deficiencias
en el sistema nervioso central.

De lo anterior podemos concluir que si bien el alto costo incluye
las enfermedades que por su alta demanda de recursos
requieren mecanismos especiales de cobro, su financiamiento y
atencion se fundamenta en conocimiento y administracion
adecuada de los insumos, procedimientos y servicios, variables
de costos, que para el caso de las enfermedades raras o



huérfanas no son conocidas. De lo anterior podemos tomar las
siguientes conclusiones:

1. Solo se puede dar atencién a los pacientes que cuentan con
tratamiento conocido.

2. El Gobierno Nacional debe ser el pagador solidario de estas
enfermedades ya que por sus caracteristicas de no estar
incluidas en el Plan obligatorio de salud y el ser excesivamente
costosas no pueden ir con cargo de recursos ni al sistema, ni a
las empresas prestadoras de servicios de salud.

3. Es importante implementar mecanismo de incentivos dirigidos
a La busqueda activa de pacientes
incentivos a la investigacion clinica
Incentivo para que los pacientes se unan en asociaciones

Incentivos para bajar los costos de los medicamentos a través
de compras directas del Ministerio de la Proteccion y a los entes
de regulacion para dar agilidad en los trAmites de llegada a una
mayor oferta farmacéutica de medicamentos huérfanos.



2. DELIMITACIONES

Numero de pacientes en Colombia con enfermedades huérfanas

En Colombia no existe una base de datos de los pacientes que
han sido efectivamente diagnosticados por padecer
enfermedades raras, aunque se estima que podrian ser méas de
tres millones de enfermos, por lo cual el nimero exacto de
pacientes solo se logra obtener por medio de los registro de los
tratamientos que hoy se pagan a través del fondo de solidaridad
y garantia bajo la figura de recobro que instauran las EPS y que
provienen del cumplimiento de wuna orden de cumplimiento
contenida en un fallo de tutela.

Datos de enfermedades huérfanas que tienen pago via recobro
del Fosyga:

Hipotiroidismo congénito,

La hipercolesterolemia familiar

Fibrosis quistica

Enfermedades lisosomales

Defecto en el metabolismo de los glucosaminoglicanos
Mucopolisacaridosis tipos I, II, I, IV, VI y VII
Porfiria

Canceres raros

Defecto en el metabolismo del glucégeno
Enfermedad de Pompe

Defecto en el metabolismo de los componentes de los
esfingolipidos

Enfermedad de Niemann-Pick

Enfermedad de Fabry

Enfermedad de Farber

Enfermedad de Gaucher tipos I, Il y Il
Gangliosidosis tipos I, Il 'y Il

Enfermedad de Tay-Sachs tipos I, Il y Il
Enfermedad de Sandhoff

Enfermedad de Krabbé

Leucodistrofia metacromatica tipos I, Il y Il
Defecto en el metabolismo de los polipéptidos
Picnodisostosis



Defecto en el metabolismo o en el transporte de colesterol,
ésteres de colesterol o lipidos completos

Lipofuscinosis neuronal ceroidea tipos I, I, Il 'y IV
Multiples deficiencias de enzimas lisosomales
Galactosialidosis

Mucolipidosis tipos Il y Il

Defectos en el transporte

Mucolipidosis tipo IV

Cistinosis

Enfermedad infantil de depdsito de acido sialico (Enfermedad de
Salla)

Ostepgenesisi imperfecta

Teratogenica

Sindrome de Klippel- Trenaunay

Para desarrollar el diagndéstico de la situacion de los pacientes,
diagnostico tratamiento e investigacion de las enfermedades
huérfanas el doctor Luis Alejandro Barrera director del instituto
de errores innatos al metabolismo, desarroll6 las siguientes
conclusiones.

Hay alrededor de 6.000 y 7.000 enfermedades clasificadas raras
o huérfanas, son graves, crénicas y progresivas.

Las enfermedades raras o huérfanas son enfermedades de inicio
en la infancia y causan discapacidades graves.

Las enfermedades raras o huérfanas son aquellas con una
morbilidad

Insuficiente para conseguir que su tratamiento sea rentable.

Entre los problemas mas frecuentes que generan son en el
diagnodstico,

Tratamientos problemas psicoldégicos de parejas econdmicos
discriminacion, sobreproteccion al hijo, abandono al hogar,
abortos.



La casi totalidad de los exadmenes de diagndstico no estan
cubiertos por el plan obligatorio de salud.

No hay suficientes laboratorios para responder a las exigencias
de un examen de urgencia, deberia establecerse una red
nacional de laboratorios para estas enfermedades.

Deberia establecerse una red nacional de laboratorios para
atender estas enfermedades. Dentro de las dificultades que
enfrentan los pacientes frente al diagnostico, el doctor Luis
Alejandro Barrera destaca.

El diagnéstico se puede demorar hasta veinte afios o mas.
Se complica el paciente por falta de un adecuado tratamiento.
Pérdida de confianza en la medicina.
Terminan en medicinas alternativas.

Los problemas asociados a la demora en el diagnostico

Disminucion de la autoestima
Sentimiento de culpa de los padres
Sobrecarga econdmica

Tratamientos innecesarios o no efectivos.

Pérdida de dinero y de tiempo.
Muchas siguen sin diagndéstico
Los problemas asociados al tratamiento entre otros son:

Algunas tienen tratamiento dietario, otras tienen manejo
sintomatico pero no tienen cura

Otras requieren medicinas de alto costo.

Por otra parte el doctor Barrera sefiala que también frente al
tratamiento se presentan los siguientes problemas.

Las Empresas Promotoras de Salud con frecuencia responden
gue no estan obligadas a suministrarlos pues no estan
disponibles en el pais.

Las EPS no se hacen cargo de su importacion, el reembolso es
complicado y demorado.



El ministerio ha tomado medidas muy importantes, ha emitido el
Decreto 481 incluyendo mas de 70 medicamentos vitales no
disponibles para agilizar su importacion, pero esto no depende
solamente del invima sino de la aduana e Incomex.

El doctor Jim Cloyd director del centro de investigacién para las
enfermedades huérfanas de la universidad de Minessota, afirma
en su estudio sobre las oportunidades para los centros de
investigacion3[3][3] que en Estados Unidos desde que se aprobo
en 1983 la normatividad para enfermedades raras o huérfanas se
han aprobado clinicamente 1.800 tratamientos y el departamento
regulatorio para alimentos y drogas FDA se han aprobado 319
medicamentos huérfanos.

En Colombia no se ha incentivado la investigacion cientifica que
promueva la comprension de las enfermedades huérfanas, la
falta de informacidén continua, no permite que Colombia se
inserte en las redes internacionales que comparten bases de
datos sobre pacientes, tratamientos, ensayos clinicos, avances
farmacéuticos e instruccién del personal sanitario colombiano
lideres en el manejo local de las enfermedades raras o
huérfanas a partir del aprendizaje de las experiencias
internacionales, ademas la fragmentacion de informacion
cientifica para la investigacion no permite al personal de
investigacion local remitir de forma temprana a fuentes de
lideres cientificos con amplia tradicién.

Es de destacar que en el mundo existen numerosas experiencias
de paises que le apostaron a la investigacion cientifica vy
constituyen hoy ejemplos exitosos tales como:

Francia que tiene el GIS instituto de enfermedades raras o
huérfanas y la agencia nacional para la investigacion.

Alemania instituto de enfermedades huérfanas del Ministerio
Federal para la investigacion

Espafia Instituto de salud Carlos Il

Bélgica Instituto de fondos nacionales para la investigacion
Italia Instituto nacional de salud.

Israel Instituto nacional de salud.

Paises bajos organizacion de investigacién y desarrollo para la



Salud.
Turquia concejo de investigacién cientifica y tecnolégica

Estos institutos estan unidos a través del programa E Rare,
como networking research programes on rare diseases in Europe
con el objetivo de coordinar los programas nacionales vy
regionales consolidando un sistema de intercambio de
informacion, mejores practicas para la atencién, entrenamiento y
aplicacion de las cartas de recomendaciones de la Unidn
Europea en salud.

Dentro del presente proyecto de ley, encontramos Ilos
medicamentos huérfanos, para hacer claridad frente a la
presente denominacién, inmersos en el presente articulado, son
aquellos farmacos, aparatos, agentes bioldogicos o productos
dietéticos usados para tratar enfermedades, tan raras, que
afectan a 1 por cada 10.000 personas. El articulo noveno (9°),
hace estrictamente referencia, a los medicamentos huérfanos,
establece la facultad que se le otorga al Ministerio de la
proteccion social, para poner en marcha un sistema centralizado
de negociacion y compra, con el fin de permitir en aras de la
equidad que aquellos pacientes que padecen enfermedades
huérfanas, logren tener acceso a dichos medicamentos, con
prontitud y economia.

Estos medicamentos huérfanos, su tratamiento es para
enfermedades, las cuales, el ochenta (80) % son de origen
genético y muy frecuentes en Neuropediatria pues el cincuenta
(50) % aparecen en edad infantil. La mitad de estos procesos
afectan al sistema nervioso sin que generalmente existan
metodos preventivos y/o terapéuticos. (Extracto tomado de
Revista de Neurologia, Vol. 33, num. 3, www.revneurol.com)



3. JUSTIFICACION

Se busca que se reconozcan enfermedades huérfanas dentro de
las denominadas de alto costo o catastréficas y que se tomen
las acciones necesarias para la atencion en salud de los
enfermos que las padecen, con el fin de mejorar la calidad y
expectativa de vida de los pacientes, en condiciones de
disponibilidad, equilibrio financiero, accesibilidad, aceptabilidad
y estdndares de calidad, en las fases de promocién, prevencion,
diagndstico, tratamiento y rehabilitacion.

Que se reconozcan de las enfermedades huérfanas como asunto
de interés nacional. El Gobierno Nacional reconocera de interés
nacional las enfermedades huérfanas para garantizar el acceso
a los servicios de salud, tratamiento y rehabilitacion a las
personas que se diagnostiquen con dichas enfermedades, con el
fin de beneficiar efectivamente a esta poblacion a través de los
diferentes planes, programas y estrategias de intervencidon en
salud, emitidas por el Ministerio de la Proteccion Social.

Universalidad. El Estado propendera por mejorar la calidad de
todas las personas que padecen enfermedades huérfanas y ultra
huérfanas.

Solidaridad. La sociedad en general, las organizaciones,
instituciones, la familia y deméas entes especializados nacionales
e internacionales, buscaran conjuntamente promover las
acciones positivas para prevenir, promover, educar sobre las
enfermedades huérfanas y proteger los derechos de todas las
personas que padecen dichas enfermedades.

Corresponsabilidad. La familia, la sociedad y el Estado son
corresponsables en la garantia de los derechos de los pacientes
gue padecen enfermedades huérfanas y propiciaran ambientes
favorables para ellos, con el fin de generar las condiciones
adecuadas tanto en el éambito publico como privado, que



permitan de ser posible, su positiva incorporacion, adaptacién,
interaccién ante la sociedad.

Igualdad. Que se promuevan las condiciones para que la
igualdad, sea real y efectiva y adoptara medidas a favor de
todas las personas que padezcan enfermedades huérfanas, para
gue estas gocen de los mismos derechos, libertades vy
oportunidades sin ninguna discriminacion en el acceso a los
servicios.

De la investigacidén. Que se estimule a través de los mecanismos
gue para esto expida el Ministerio de la Proteccidon Social, bajo
la asesoria del Consejo Nacional de Talento Humano en Salud,
de acuerdo con la Ley 1164 de 2008, los mecanismos de
promocion y participacién, para la investigacion cientifica de los
diagnosticos tempranos y posibles medicamentos, tratamientos
preventivos, aspectos sicoldégicos y psiquiatricos asociados con
estas enfermedades no solo desde el punto de vista de los
pacientes sino de sus familiares.

Sin embargo, no es solamente el derecho a la Salud establecido
con la maxima jerarquia el que estd en juego. También lo esta el
derecho a la igualdad establecido en el articulo 13 de nuestra
Constitucién Nacional puesto que hoy en dia, s6lo tienen acceso
a este tipo de tratamientos quienes disponen del poder
adquisitivo suficiente o a través de acciones judiciales,
guedando sin ningun tipo de atencién y/o cobertura quienes no
disponen de medios para afrontarlo.

De esta manera, el propésito de este proyecto es lograr que las
enfermedades huérfanas sean incluidas como tema de interés
general y que quienes la padecen, puedan ser atendidas y
cubiertas sus necesidades, a fin de que el derecho a la igualdad
no se vea limitado.

El presente proyecto tiene por finalidad dar cumplimiento real y
efectivo a las clausulas que garantizan el derecho a la Salud en
la Constitucion Nacional. (Texto tomado de las directrices de la
organizacion mundial de la Salud) (Constitucion Nacional de
Colombia, 1991)



Aspectos constitucionales

Se establecen normas tendientes a la proteccion por parte del
Estado a los pacientes que sufren enfermedades raras o
huérfanas, se fundamenta en el derecho a la Salud y el derecho
a la Seguridad Social.

El articulo trece (13) de la Constitucién Politica, enmarca la
igualdad desde el mismo instante de nacer, ademas de promover
dichas condiciones de igualdad, reales y efectivas; es enfatico
el presente articulo al establecer que el Estado protegera a
aquellas personas que por sus condiciones fisicas, se
encuentren en circunstancia de debilidad manifiesta

El articulo cuarenta y cuatro (44) de nuestra Carta Politica,
establece como derechos fundamentales de los nifios, la Salud y
la Seguridad Social.

El articulo cuarenta y ocho (48) de la Constitucion Politica,
establece que la Seguridad Social es un servicio publico de
caracter obligatorio que se prestard bajo la direccion,
coordinacion y control del Estado, en sujecién a los principios
de eficiencia, universalidad y solidaridad, en los términos que
establezca la ley.

El Estado, con la participacion de los particulares, ampliara
progresivamente la cobertura de la Seguridad Social que
comprenderad la prestacién de los servicios en la forma que
determine la ley.

Asi mismo el articulo cuarenta y nueve (49), establece que la
atencion de la Salud y el saneamiento ambiental son servicios
publicos a cargo del Estado. Y que el mismo garantizara a todas
las personas el acceso a los servicios de promocién, proteccidn
y recuperacion de la salud.

Corresponde al Estado organizar, dirigir y reglamentar la
prestacion de servicios de salud a los habitantes y de
saneamiento ambiental conforme a los principios de eficiencia,
universalidad y solidaridad. También, establecer las politicas



para la prestacion de servicios de salud por entidades privadas,
y ejercer su vigilancia y control.

Los servicios de salud se organizaran en forma descentralizada,
por niveles de atencion y con participacion de la comunidad.

(Constitucion Nacional de Colombia, 1991)

Fundamentos juridicos

Al analizar cémo se recepta el derecho a la Salud en las
diversas normatividades internacionales, encontramos en primer
lugar el articulo 12 inc. C y D del Pacto Internacional de
Derechos Econdmicos, Sociales y Culturales que dispone la
obligacion que adopta los Estados frente a la Comunidad
Internacional de reconocer este y otros derechos que se
desprenden de la dignidad inherente a la persona humanag¢; v,
del mismo modo, la obligacibn que asume frente a sus
habitantes al reconocer a toda persona el derecho al disfrute del
méas alto nivel posible de salud fisica y mental, Colombia hace
parte integrante de los paises miembros que adoptaron dichas
normativas. Por su parte, vemos la recepcién del derecho a la
Salud en, la Convencion Internacional sobre la Eliminacion de
todas las formas de Discriminacion Racial que prevé el derecho
a la Salud publica y la asistencia médica en su articulo 5°, la
Convencion sobre la Eliminacion de todas las formas de
Discriminacion contra la Mujer que predica la proteccién de la
Salud en su articulo 11, la Convencion de los Derechos del Nifo
que establece el derecho al disfrute del mas alto nivel de salud,
procurando los servicios para su tratamiento en caso de
enfermedades y rehabilitacién. Por su parte, el Pacto de San
José de Costa Rica nos remite al derecho a la Salud en su
articulo 4° inciso 1° que establece que toda persona tiene
derecho a que se respete su vida y que dicho derecho sera
protegido por la ley; sin derecho a la Salud no hay derecho a la
vida posible, pues mas de una patologia llevan al hombre a la
muerte, La Declaracion Universal de los Derechos Humanos, que
en su articulo 25 dice:

Toda persona tiene derecho a un nivel de vida adecuado que le
asegure, asi como a su familia, la Salud y el bienestar, la



asistencia médica y los servicios sociales necesarios; tiene asi
mismo derecho a los seguros en caso de enfermedad, invalidez,
viudez y otros casos de pérdida de sus medios de subsistencia
por circunstancias independientes de su voluntad...

(Pacto Internacional de Derechos Econdmicos, Sociales vy
Culturales, Adoptados y abiertos a la firma, Ratificacion vy
Adhesion por la Asamblea General en su Resolucién 2200 A
(XXI1), del 16 de diciembre de 1966).

(Convencion sobre la eliminacién de todas las Formas de
Discriminacién Contra la Mujer, Adoptada y Abierta a la firma y
Ratificacién, o Adhesién, por la Asamblea General en su
Resolucion 34/180, del 18 de diciembre de 1979).

(Convencion Sobre la Eliminaciéon de todas las Formas de
Discriminacién contra la Mujer Adoptada y Abierta a la Firma y
Ratificacién, o Adhesién, por la Asamblea General en su
Resolucion 34/180, del 18 de diciembre de 1979).

(Convencion Americana sobre Derechos Humanos suscrita en la
Conferencia Especializada Interamericana sobre Derechos
Humanos San José, Costa Rica 7 al 22 de noviembre de 1969).

(Declaracién Universal de los Derechos Humanos Adoptada y
proclamada por la Resolucién de la Asamblea General 217 A del
10 de diciembre de 1948).

De lo anteriormente escrito se determina como este derecho, es
tan elemental y esencial a la persona humana, la misma
normatividad internacional, protege de manera categorica dichos
derechos; que implica la imposibilidad de establecer limitaciones
y restricciones al derecho a la Salud, debiendo el Estado
asegurarlo en todos los casos, sin excepcion alguna. El derecho
a la Salud es un derecho de por si inherente al ser humano y el
mismo debe llevarse a la préctica sin discriminacion alguna.

De acuerdo al desarrollo de la presente exposicion y como
analisis del mismo, el objeto del presente proyecto, tiene como
premisa hacer que se reconozcan las enfermedades huérfanas
dentro del grupo de Ilas enfermedades de alto costo o
catastroficas, enfermedades que no se encuentran incluidas en
la Ley 972 de 2005,



Por medio de la cual se adoptan normas para mejorar la
atencién por parte del Estado Colombiano a la poblacion que
padece enfermedades ruinosas o catastrdéficas y las cuales se
hace necesario incluirlas, esto en razén a que en la actualidad,
dichas enfermedades no se encuentran protegidas por parte del
Estado.

Dentro del marco de necesidad del presente proyecto y el por
gqué se debe crear una ley que proteja a aquellos pacientes que
padecen las denominadas enfermedades huérfanas, se puede
subdividir en varios puntos, por los cuales dichas enfermedades
se encuentran sin protecciobn y se hace necesaria su
intervencion.

Se hace necesario, el acudir a un plan integral en salud, donde
su diagndstico sea esencial, ya que como todas las dolencias
poco frecuentes, las enfermedades huérfanas tardan en ser
diagnosticadas. La razdn es evidente: existen pocos casos y son
conocidas por pocos profesionales de la Salud, los cuales
pueden tardarse varios afios en conseguir un diagndstico certero
de este tipo de dolencias; esto ocurre porque cuando un médico
atiende a un paciente que sufre una enfermedad que no
reconoce, lo que hace es mandarle al hospital mas cercano para
gue se le realicen todo tipo de pruebas, sin determinar en
realidad la causa de su dolencia, haciendo méas gravosa su
situacion.

Los centros de referencia, con experiencia, en los que se
puedan dirigir a todos aquellos pacientes que se sospecha estan
afectados por una enfermedad poco comun, el diagndéstico se
agilizaria.

Por las razones antes mencionadas y por la necesidad de
legislar frente al tema los centros de investigacion se hacen
necesarios, ya que segun la mayoria de los expertos
consultados, la investigacion es muy escasa en este campo.

Punto primordial del Proyecto , es darle el status de interés
nacional, generar el interés tanto del Gobierno nacional, como
de la sociedad misma, aunado a una fuerte campafia de
promocion por parte del Ministerio de la Proteccién Social,
razones suficientes para crear un marco de desarrollo vy



promocion de las denominadas, enfermedades huérfanas,
actualmente el poco conocimiento que se tiene de las presentes
enfermedades, ha generado que se vea seriamente desplazada
su atencion, por la atencién de otras enfermedades, sin contar,
gue ni siquiera estan incluidas dentro del plan obligatorio de
salud, por lo que la Unica forma para que les presten un
tratamiento adecuado es a través de tutelas, como mecanismo
para que les sean reconocidos dichos derechos.

Al tener poco conocimiento de las enfermedades huérfanas en el
pais, se hace necesario y es una medida importante la creacidn
de centros de recepcién, tanto de pacientes, como de
informacion suministrada por los diferentes entes de salud,
mediante investigaciones a las poblaciones de riesgo. Por
ejemplo, si se observa que en una poblacién determinada
existen muchos casos de una enfermedad rara, se puede
investigar el origen de dicha dolencia, consiguiendo de esa
manera prevenir nuevos casos. EIl articulo 8°, instituye los
centros de acopio y registro de informacién, para los pacientes
con enfermedades huérfanas, responsabilidad que esta en
cabeza de las entidades prestadoras de salud y las instituciones
prestadoras de salud, quienes a su vez tendran como tarea el
hacer entrega de dicha informacion a las Secretarias
Departamentales y Municipales de Salud, entidades adscritas al
Ministerio de la Proteccién Social.



4. MARCO DE REFERENCIA
5.

4.1 MARCO TEORICO

4.1.1. El concepto de enfermedad.

La definicién general de enfermedad es la siguiente: una
enfermedad es una deficiencia de salud o una condicién de
funcionamiento anormal. Es una condicién patolégica de una
parte, 6rgano o sistema de un organismo resultante de varias
causas, tales como una infeccion, un defecto genético, o estrés
medioambiental, y se caracteriza por un conjunto de signos
identificables o sintomas.

Un paciente se definirhA a si mismo como afectado o por una

enfermedad o por un desorden.

4.1.2 EIl concepto de rareza.

a. Cifras de rareza.

“Una enfermedad rara es una enfermedad que aparece poco
frecuentemente o raramente en la poblacion”. Para ser
considerada como rara, cada enfermedad especifica solo puede
afectar a un numero limitado de la poblacion total, definido en
Europa como menos de 1 de entre 2.000 ciudadanos (EC
Regulation on Orphan Medicinal Products). Esta cifra también se
puede expresar como 500 pacientes por cada enfermedad rara
en una poblacién de 1.000.000 de ciudadanos. Aunque 1 de
2.000, parece muy poco, en una poblacién total de 459 millones
de ciudadanos, esto podria significar nada menos que 230.000
individuos para cada enfermedad rara. Es importante subrayar
gue el numero de pacientes de enfermedades raras varia
considerablemente de una enfermedad a otra, y que la mayoria
de la gente representada por las estadisticas en este campo
sufre de enfermedades alun mas raras, enfermedades que
afectan solo a una de cada 100,000 personas o menos. Las
enfermedades mas raras solo afectan a unos miles, cientos o
incluso a solo un par de docenas de pacientes. Estas “rarisimas



enfermedades” aislan especialmente a los pacientes y a sus
familias y les hacen vulnerables. Hay que notar que la mayoria
de los canceres, incluyendo los canceres que afectan a los
ninos, son enfermedades raras.

A pesar de la rareza de cada enfermedad rara, siempre
sorprende al publico descubrir que, de acuerdo con una bien-
aceptada estimacion, “unos 30 millones de personas tienen una
enfermedad rara en los 25 paises europeos”, lo que significa
que de 6% a 8% de la poblacidon total europea son pacientes con
enfermedades raras. Esta cifra es el equivalente al total de
habitantes de los Paises Bajos, Bélgica y Luxemburgo.

Muchas enfermedades raras estan resumidas como “otros
desdrdenes endocrinos y metabdlicos” y en consecuencia, con
pocas excepciones, es dificil registrar a la gente con una
enfermedad rara, sobre una base nacional o internacional, y de
una manera fiable y armonizada”. En el caso de canceres raros,
muchos registros no publican datos suficientes que echen abajo
cifras de tumores raros por tipo, aun cuando esta informacion
podria estar disponible por el examen patoldégico del tejido
eliminado durante la operacion.



Hay que notar que todos y cada uno de nosotros es,
estadisticamente hablando, un portador de 6 a 8 anormalidades
genéticas, que son, generalmente pero no siempre, recesivos en
su transmision. Estas anormalidades generalmente no tienen
consecuencias, pero si dos individuos portadores de la misma
anormalidad genética tienen hijos, estos pueden verse
afectados.

b. Paradoja de rareza.

Las cifras anteriormente mencionadas significan que aunque las
“enfermedades son raras, los pacientes de enfermedades raras
son muchos”. Por tanto “no es raro tener una enfermedad rara”.
No es tampoco raro “estar afectado” por una enfermedad rara,
cuando toda la familia de un paciente esta ciertamente afectada
en un sentido o en otro: en este sentido es “rara” la familia en la
gue nadie estd — o0 ningun antepasado ha estado —afectado por
una enfermedad rara (o desconocida, inexplicable, extraia).

4.1.3. Diversidad y heterogeneidad de las enfermedades raras.

Desde la perspectiva médica, las enfermedades raras estan
caracterizadas por el gran numero y amplia diversidad de
desdrdenes y sintomas, que varian no solo de enfermedad a
enfermedad, sino también dentro de la misma enfermedad. La
misma condicién puede tener manifestaciones clinicas muy
diferentes de wuna persona afectada a otra. Para muchos
desdrdenes, hay una gran diversidad de subtipos de la misma
enfermedad. Se estima que existen hoy entre 5,000 y 7,000
enfermedades raras distintas, que afectan a los pacientes en
sus capacidades fisicas, habilidades mentales y en sus
calidades sensoriales y de comportamiento. Muchas minusvalias
pueden coexistir en una persona determinada, y esta es definida
entonces como paciente con minusvalias multiples.

Las enfermedades raras también se diferencian ampliamente en
términos de gravedad, pero por término medio la esperanza de
vida de Ilos pacientes de enfermedades raras se reduce
significativamente. El impacto sobre la esperanza de vida varia
mucho de una enfermedad a otra; algunas causan la muerte al
nacer, muchas son degenerativas o amenazan la vida, mientras
gue otras son compatibles con wuna vida normal si son
diagnosticadas a tiempo y tratadas adecuadamente.

El 80 % de las enfermedades raras tienen origenes genéticos
identificados, implicando uno o varios genes o anormalidades
cromosOmicas. Pueden ser heredadas o derivadas de



mutacion de novo gen o de una anormalidad cromosdmica.
Tienen que ver con el 3 % y 4 % de los nacimientos. Otras
enfermedades raras son causadas por infecciones
(bacteriales o viricas). o alergias, o se deben a causas
degenerativas, prolificas o teratogénicas (productos quimicos,
radiaciones, etc.). Algunas enfermedades raras son también
producidas por una combinacion de factores genéticos vy
medioambientales. Pero para la mayoria de las enfermedades
raras los mecanismos etioldogicos son todavia desconocidos
debido a la falta de investigacion para encontrar la
fisiopatologia de Ila enfermedad. 4.1.4. Caracteristicas
comunes de las enfermedades raras

A pesar de esta gran diversidad, las enfermedades raras tienen
algunos rasgos comunes de gran importancia. Las principales
caracteristicas son las siguientes:

1. Las enfermedades raras son graves 0O muy graves,
cronicas, a menudo degenerativas y que ponen en
peligro la vida;

2. Que el comienzo de la enfermedad tiene lugar en la
ninez para el 50 % de las enfermedades raras;

3. Incapacitacion: la calidad de vida de los pacientes de
enfermedades raras estd a veces comprometida por la
falta o pérdida de autonomia;

4. Muy dolorosa en términos de carga psicosocial: el
sufrimiento de los pacientes de enfermedades raras y de
sus familias se agrava por la desesperacién psicolégica,
la falta de esperanza terapéutica, y la ausencia de
ayuda practica para la vida diaria;

5. Enfermedades incurables, por lo general sin tratamiento
efectivo. En algunos casos, se pueden tratar los
sintomas para mejorar la calidad de vida y las
esperanzas de vida;

6. Las enfermedades raras son dificiles de tratar: las
familias encuentran enormes dificultades para encontrar
el tratamiento adecuado.



4.1.5. Clarificacion de algunos conceptos relacionados:
enfermedades raras, enfermedades olvidadas, enfermedades
huérfanas, medicamentos huérfanos.

No es raro leer documentos o publicaciones en los cuales los
conceptos de enfermedades raras, enfermedades olvidadas,
medicamentos huérfanos y enfermedades huérfanas no estan
claramente definidos y se usan como conceptos intercambiables.
La situacion ha llevado a una percepcion erréonea y a la
confusion sobre a cual de estos conceptos exactamente se
refiere y sobre qué realidad cubre cada uno de ellos.



4.2 MARCO CONCEPTUAL

4.2.1. Enfermedades raras como realidad.

Es fundamental darse cuenta de que las enfermedades raras
pueden afectar a cualquier familia en cualquier momento. No es
solo “algo terrible que sucede a otra gente”. Es una realidad
muy cruel que puede ocurrir a cualquiera, o cuando se tiene un
hijo o en el curso de la propia vida.

En realidad, la terminologia “enfermedades raras” solo pone de
relieve la caracteristica de rareza del complejo y heterogéneo
mosaico de un estimado de 7,000 condiciones que ponen en
peligro la vida y que la debilitan muchisimo. Esta terminologia,
gue solo subraya la rareza, inmediatamente pone una
tranquilizadora distancia entre la “pobre gente a la que algo
terrible ha sucedido” y la gran mayoria de ciudadanos que se
sienten protegidos por la baja difusion de las condiciones raras.
Si estas enfermedades se llamaran oficialmente “enfermedades
terribles que lentamente matan a tu hijo — o a ti mismo y que
estas solo”, que es mas parecido a la verdad, la existencia de
unos 30 millones de personas directamente afectadas
impresionaria mas a la opiniéon publica.

Afortunadamente y gracias principalmente al trabajo tenaz de
organizaciones de padres y pacientes, las cosas estan
lentamente cambiando. Hasta hace poco, las autoridades de la
salud publica y los politicos han ignorado en gran parte las
enfermedades raras. Hoy, e incluso aunque el numero de
enfermedades raras especificas conocidas es muy limitado,
podemos dar testimonio de un despertar de algunas partes de la
opinién publica y, como consecuencia, se estan llevando a cabo

algunas acciones por las autoridades publicas. Las
enfermedades raras para las cuales hay disponible un sencillo y
efectivo tratamiento preventivo, estan incluso siendo

examinadas, como parte de politica de salud publica. Pero eso
no es suficiente, y es hora de que las autoridades publicas
consideren las enfermedades raras como prioridad de la Salud
Publica y emprendan acciones para ayudar exactamente a
muchos pacientes y familias afectadas por enfermedades raras.
Como sabemos, la mayoria de estas enfermedades implican
deficiencias sensoriales, motrices, mentales y fisicas. Se
pueden efectivamente reducir estas dificultades por la puesta en
practica de politicas publicas apropiadas.



También hay que tener en mente los aspectos sociales y las
implicaciones de Ilas enfermedades raras: ||os servicios
territoriales y financieros para ayudar a familias y a pacientes
tienen que ser organizados y desarrollados sobre una base
local, tales como servicios de cuidado de dia, centros de alivio,
unidades de emergencia, centros de socializacion vy
rehabilitacion, campamentos de verano, servicios de educacién y
entrenamiento profesional. Los problemas relacionados con el
“después de nosotros” — cuando el cuidador de toda la viday / o
los padres desaparecen — tienen que ser abordados y se tienen
gue concienciar los que toman las decisiones nacionales vy
europeas. Tienen que evaluarse las experiencias actuales en
este campo y tienen que ser definidos los modelos véalidos
organizacionales y administrativos. Hay que subrayar que los
retos y problemas en relacion con los servicios sociales duran
toda la vida de un paciente de enfermedad rara y se hacen tan
importantes que se puede dar una prioridad de segunda linea a
los aspectos médicos de la enfermedad.

4.2.2. Necesidad de aumentar la conciencia publica y de una
politica publica apropiada.

Las razones por las que las enfermedades raras en su conjunto
han sido ignoradas durante tanto tiempo se comprenden mejor
hoy en dia. Claramente, es imposible desarrollar una politica
nacional de salud publica especifica para cada enfermedad rara.
Sin embargo una aproximacién global — mejor que gradual -
puede dar origen a soluciones apropiadas. Una aproximacién
global a las enfermedades raras permite al paciente de una
enfermedad rara escapar al aislamiento. Se pueden desarrollar
Apropiadas politicas de salud publica en areas de investigacion
cientifica y biomédicas, politica de industria, investigacién vy
desarrollo de medicamentos, informaciéon y entrenamiento de
todas las partes implicadas, cuidados sociales y beneficios,
hospitalizacién y tratamiento de pacientes externos. Para
fomentar la investigacion clinica, deberian promoverse fondos
publicos para pruebas clinicas sobre enfermedades raras a
través de medidas nacionales o europeas. Los profesionales de
la salud publica, los expertos de la salud publica y los
legisladores no pueden aplicar respuestas tradicionales vy
prioridad a una necesidad mayor. Esta aproximacion no es
valida para las enfermedades raras y no se puede sostener
éticamente.

Con respecto a la investigacion cientifica, hay una necesidad
[llamativa para el aumento de cooperacién internacional. Los



esfuerzos de investigacion existentes estan todavia dispersos y
se estd realizando una investigacién fragmentada con poca
coordinacion entre los laboratorios de investigacion. Para las
enfermedades raras, siendo los recursos muy limitados y las
poblaciones de pacientes muy pequefias, la falta de
coordinacion es particularmente perjudicial para el aumento de
conocimiento sobre las enfermedades raras.. En este contexto
particular, la duplicacién innecesaria de investigacion aumenta
las preocupaciones éticas.

Hay carencia de conocimiento médico y cientifico sobre las

enfermedades raras. Mientras el numero de publicaciones
cientificas sobre enfermedades raras continla aumentando -
especialmente aquellas que identifican nuevos sindromes -
menos de 1.000 enfermedades se benefician de un minimo de
conocimientos cientificos, y estas son esencialmente las “mas
frecuentes” entre las enfermedades raras. La adquisicién vy
difusion de conocimiento cientifico es la base vital para la
identificacion de las enfermedades, y lo mas importante, para la
investigacién en nuevos diagnésticos y procedimientos

terapéuticos.

4.3 MARCO HISTORICO

La historia muestra que una parte importante de Ilos
conocimientos médicos que hemos conseguido durante siglos
empezaron con la investigacion de las enfermedades raras. El
modelo de una enfermedad rara ha ayudado a comprender mejor
las enfermedades mas comunes. También se han desarrollado
nuevas técnicas usando como modelos las enfermedades raras.
Por ejemplo, la investigacion sobre terapia del gen se esta
dando con enfermedades raras tales como la inmunodeficiencia
combinada severa X-relacionada, Fibrosis Quistica, enfermedad
de Gaucher y Hemofilia.

Facilmente olvidadas por los médicos, cientificos de
investigacién y politicos, solo las enfermedades raras que han
logrado atraer la atencidén publica se benefician de una politica
de investigacién publica y / o de cobertura médica. Son



principalmente las asociaciones de pacientes las que han
mejorado la conciencia publica. Y cuando esto fue posible, se
progreso en el tratamiento de la enfermedad. Los pacientes y las
familias junto con profesionales de la salud - médicos,
cientificos y mantenedores de la salud publica - estan
produciendo conjuntamente una base de conocimiento.

Después de la aparicion de los primeros sintomas, hay una
batalla inicial para el diagndéstico, que puede durar afios.
Después del diagnéstico viene para los pacientes y sus familias
la lucha para ser oidos, informados y dirigidos hacia cuerpos
médicos competentes, donde existen, y para conseguir el
tratamiento mas adecuado en la actualidad. Después del
diagnéstico, los pacientes y sus familias se enfrentan con
demasiada frecuencia con el cuidado social y de salud.
gravemente inadecuado.

Para la gran mayoria de enfermedades raras, no existe protocolo
para las buenas practicas clinicas. Donde existen, la complecion
de la difusion puede no ser 6ptima: no todos los profesionales
de la salud publica estan siempre adecuadamente preparados,
no todos los paises europeos han adoptado y compartido los
protocolos. Ademas, la segmentacién de las especialidades
meédicas es una barrera para el cuidado comprensivo de un
paciente que sufre una enfermedad rara.

Las familias y los trabajadores sociales se quejan con
frecuencia de la extrema dificultad para dar los pasos
administrativos necesarios requeridos para recibir los beneficios
sociales. Existen entre paises — e incluso entre regiones dentro
de un mismo pais - disparidades y arbitrariedades de gran
importancia en la asignaciéon de ayuda financiera, ayuda de
ingresos y reembolso de los gastos médicos. Normalmente en
Europa, los costes causados por el tratamiento son a menudo
méas elevados que los de las otras enfermedades por la rareza
de la enfermedad y el numero Ilimitado de centros
especializados. En la mayoria de Ilos casos, una parte
significativa de estos gastos es soportada exclusivamente por
los familiares, generando de este modo una desigualdad
adicional entre pacientes ricos de enfermedades raras vy
pacientes pobres de enfermedades raras. Los costes de viajes a
centros especializados son elevados en términos de tiempo
ausente del trabajo y coste financiero. Ademas, la ansiedad se
amplifica porgue generalmente solo el padre o la madre puede
viajar mientras que el otro cuida de otros nifios o tiene que
trabajar.



Es también importante subrayar que, en una familia en la que un
hijo tiene una enfermedad rara, la mayoria de las veces uno de
los padres - generalmente la madre — o deja completamente de
trabajar por un trabajo remunerado fuera de casa o lo reduce
significativamente. Como consecuencia, mientras que los gastos
aumentan dramaticamente, los ingresos se ven reducidos
considerablemente. En el caso de un paciente adulto de
enfermedad rara que esti bastante bien para poder trabajar, las
horas de trabajo deben ser adaptadas para permitirle las visitas
meédicas y el cuidado apropiado.



En términos de logistica, queda mucho por hacer para asegurar
igualdad real entre ciudadanos discapacitados y ciudadanos
sanos. Esta completamente asumido que la deficiencia conduce
a la minusvalia si el medio ambiente y las regulaciones no
toman en consideracién las necesidades especiales de la gente
con deficiencia para participar en la sociedad. La deficiencia es
una parte de nuestro ser. La minusvalia viene del exterior por
factores de incapacitacion. Para algunas enfermedades raras,
tales como la fiebre mediterranea familiar, el sindrome de X
fragil y fibrosis cistica, existen en ciertos paises protocolos de
tratamiento y programas meéedicos, sociales y educacionales
definidos, lo mismo que programas de exploracién mas o menos
bien dirigidos.

Cuando existen métodos de exploracion de fase prenatal vy

asintoméatica para enfermedades raras que permiten una
cobertura médica efectiva y pronta, estos deberian aplicarse
porque pueden mejorar significativamente la calidad y duracion
de la vida. Deberian introducirse otros programas de exploracién
como parte de politicas de Salud Pdblica tan pronto como
existan pruebas sencillas, fiables y tratamientos efectivos. El
progreso cualitativo y cuantitativo en el prondstico y tratamiento
clinico estan planteando nuevas cuestiones de salud publica
sobre politicas en exploracién generalizada y dirigida para

algunas enfermedades.



6. OBJETIVOS

6.1 OBJETIVOS GENERALES

Analizar el estado actual de las enfermedades huérfanas en
Colombia y los efectos que tendria la aprobacion de los
proyectos de Ley para que este dentro del POS con todas las
condiciones de justicia para las EPS, IPS, mostrando los

beneficios de este impacto en nuestra poblacion.

6.2 ONJETIVOS ESPECIFICOS

Difundir y discutir sobre el estado actual de las enfermedades

huérfanas en Colombia.

Ayudar a conocer los diferentes proyectos de ley al respecto

para fomentar su desarrollo.

Generar espacios por intermedio de este ensayo que permitan a
la comunidad conocer estas patologias que aquejan nuestro
pais, para que tengan conciencia sobre sus derechos en el
SGSS en Colombia.

Fomentar la participacion de todos los sectores diferentes a
salud para apoyar y dar a conocer este proyecto siendo que es
una realidad que afecta financieramente el territorio colombiano

y no estar ajena a ella.



7. PRESUPUESTO.

Las personas con enfermedades huérfanas que requieran con
necesidad diagndsticos, tratamientos, medicamentos,
procedimientos y cualquier otra prestacién en salud no incluida
en los Planes Obligatorios de Salud que no tengan capacidad de
pago, seran financiados en el Régimen Subsidiado con cargo a
los recursos sefialados en la Ley 715 de 2001 y las demés
normas que financien la atencion de la poblacion pobre no
asegurada y de los afiliados al Régimen Subsidiado en lo no
cubierto con subsidios a la demanda. Si las fuentes anteriores
no son suficientes, se podréa disponer de manera excepcional de
los recursos excedentes de la subcuenta de Eventos
Catastroficos y Accidentes de Transito (ECAT) del Fosyga.

En el Régimen Contributivo, las prestaciones en salud no
incluidas en el Plan Obligatorio seran financiadas con cargo a
los recursos de la Subcuenta de Compensacion del Fondo de
Solidaridad y Garantia, Fosyga, que no afecten los destinados al
aseguramiento obligatorio en salud.

Para efectos del presente articulo, se faculta al Gobierno
Nacional para establecer un régimen especial de condiciones y
tarifas maximas al cual deberd sujetarse el reconocimiento y
pago de los costos de la atencion de dichas enfermedades.



8.

MODELO METODOLOGICO



9. CONCLUSIONES

El paciente de una enfermedad rara es el huérfano de los
sistemas de salud, a menudo sin diagnosis, sin tratamiento, sin
investigacién: por consiguiente sin razon para la esperanza.

Hay algo atil que se puede hacer incluso con los existentes,
limitados pero en aumento, conocimientos y medios: con la
ayuda de programas de re-educacion y rehabilitacidn, los
progresos realizados en los campos de la fisioterapia, nutricion
y dietética, gestién del dolor, psicologia, mecanismos meédicos,
terapias avanzadas, practicas de intercambio de informacién, los
sistemas de salud publica nacionales podrian lograr mucho mas
para mejorar la calidad de vida y la esperanza de vida de los
pacientes de enfermedades raras.

Los Centros de Referencia podrian ser o especificos de
enfermedad o especializados por grupo de enfermedades raras.
Las redes existentes y en desarrollo de profesionales de la
salud demuestran que ya existen algunas préacticas mejores, aun
cuando son limitadas y tienen que ser compartidas y difundidas.
Todavia queda un esfuerzo mayor para fomentar y estimular la
investigacién y aumentar el conocimiento existente, que esta
lejos de ser suficiente, para hacer frente a los retos de las
enfermedades raras.

Los colombianos deben solidarizarse con los pacientes y sus
familias puesto que la calidad de vida es compleja al
presentarse la pérdida total o parcial de autonomia para la

persona que padecen de estas enfermedades

Asi mismo, cabe mencionar que en muchas ocasiones son
enfermedades dolorosas y con una enorme carga psicosocial.
Esta situacién se acentla en casos donde alun no existen



tratamientos para tratarlas y o no se cuenta con los avances
cientificos en esta materia.

Existen varios desafios en este plano de la salud. Para los
pacientes es encontrar apoyo integral requerido para ellos y sus
familias de manera oportuna, de otra parte se hace necesario
mejorar los mecanismos de informacion que faciliten el
diagndéstico que a veces los lleva a recorrer largos caminos por
diversas especialidades de la salud antes de conocer el nombre
de su enfermedad y el respectivo tratamiento, en el caso que
exista.

Las enefermedades huerfnas existentes seria una cifra muy
dificil de precisar, a nivel mundial se habla de mas de 5.000
patologias de esta clase. En Colombia hay pacientes
diagnosticados con estas enfermedades y podemos mencionar,
sin  ser exhaustivos algunas de ellas: Esclerosis Lateral
Amiotrofica, Fibrosis Qusitica, Epidemioslisis Bullosa conocida
como Nifios con piel de cristal, Enfermedad de Pompe vy
Sindorme de Klippel trenaunay de los cuales en Colombia suman
alrededor de 70 niflos la mayoria no en tratamiento vy
Enfermedad de Gaucher, entre muchas otras.
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11. ANEXOS

FOTOGRAFIAS

Figura 8. Fleboangiomatosis miembro inferior y pelvis. Pseudohipertrofia. Displasia venosa en
los tres segmentos con lesion cutanea.

Figura 6. Fleboangiomatosis miembro superior y térax. Pseudohipertrofia disarménica.
Displasia multifocal tumoral con compromiso cutaneo.



Figura 10. 8. Sindrome de Klippel-Trénaunay-Servelle. Hipertrofia disarmonica de miembro
inferior derecho. Hemangiomatosis. Macropodia



