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RESUMEN

Las Enfermedades Huérfanas son poco comunes [9], en gran medida ignoradas por
la ciencia y por lo tanto la dificultad para que los pacientes que padecen este tipo de
patologias reciban atencion y prestacion de servicios con calidad es casi nula, por la
falta de conocimiento, de infraestructura o quiza por el bajo interés en cuanto al
manejo que debe darse. Es por esto que para aminorar la desventaja en el mercado
de servicios de salud, se pretende involucrar este concepto con el fin de orientar a
los pacientes y familiares a cerca de cual es la direccion apropiada que debe
abordarse desde el momento en que se accede a los sistemas de salud, para que
las personas gque se vean afectadas por estos principios, puedan de alguna manera
encontrar ayuda y orientacion que les permita tener mejor estado de salud y una
mejor calidad de vida.

A través de este estudio, se concentran experiencias vividas utilizadas para hallar
soluciones especificamente en como se deben tratar las enfermedades huérfanas
para que no queden en el olvido y que de alguna manera se pueda trabajar
articuladamente con las partes involucradas con el fin de trasladar el conocimiento y
tecnologia a beneficio de los afectados.

No se trata de seguir ensayando o explorando sin un propdsito, al contrario, es ser
conscientes que si investigamos y nos apropiamos de esta problematica de la cual
no estamos exentos podemos lograr objetivos y soluciones concretas, es ir mas alla
de una simple historieta con respecto a la responsabilidad de gestion que tienen los
sistemas de salud.

El reto es grande por la falta de regulacién en las unidades de atencion y prestacion
de servicios de salud para estos pacientes y asi el modelo existente esté disefiado
para enfermedades mas comunes, no es descabellado ni imposible, pensar en lograr
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el respeto y reconocimiento de los derechos de estos pacientes y los servicios que
requieren, evitando la complejidad que puede llegar a afectar ain mas su condicién
de salud.
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ABSTRACT

The orphan diseases are very rare diseases most of them ignored by science and
therefore patients with these diseases have trouble with their access to health
services and this quality access is almost inexistent, because of lack of knowledge,
lack of infrastructure or maybe because of lack of interest to the management these
diseases deserve. It is for that reason that in order to reduce the disadvantage in the
health services market it is pretended to get this concept in order to guide patients
and relatives to the correct direction they have to take from the moment they access
to health services for the people who get affected by those principles can in some
way get help and Information to achieve a better well being and a better life quality.

Trough this study we concentrate life experiences used to find solutions on how we
should treat orphan diseases for them not to be forgotten and in some way we can
work with involved parts in order to transfer knowledge an technology to the
affected's benefit .

It's not about keep rehearsing or exploring without a purpose, it's about being
conscious that if we investigate and take this problematic as our own we can achieve
goals and concrete solutions , is about going beyond a little story about paperwork
responsibility that have our health systems.

It is a big challenge due to the lack of regulation in the places where they offer health
services to these patients and even when the existent model is designed to more
common diseases , it is not crazy or impossible to think in achieve respect and
acknowledgment of the rights of these patients and services they require, avoiding
problems that can affect even more they health condition.
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1. INTRODUCCION

El tema de las enfermedades huérfanas en Colombia se viene tratando desde varios
aspectos, uno es el tratamiento clinico y psicolégico a pacientes y otro es
relacionado con los métodos de atencién a estos pacientes.

Segun fuentes bibliograficas médicas, la mayor parte de las enfermedades raras son
muy infrecuentes y afectan solamente a una o menos personas por cada 100.000
habitantes. Son menos de 100 las enfermedades raras con prevalencia cercana al
mencionado 5 de cada 10.000. Entre ellas figuran el sindrome de muerte subita
inexplicable o Sindrome de Brugada), la polineuritis aguda idiopatica (Sindrome de
Guillain-Barré), la esclerodermia y las anomalias congénitas del tubo neural [1].

El tratar de definir las enfermedades huérfanas puede variar acorde a la region,
época o poblacién que se considere, hace referencia a aquellas condiciones cuya
prevalencia (nUmero de casos existentes en una poblacidon) es muy baja, inferior a
cinco por 10.000 habitantes, razon por la cual no han sido tenidas en cuenta por los
responsables de salud publica [2].

El principal problema de esta situacion es que, tomando las definiciones de la
Organizacion Mundial de la Salud (OMS), existen entre cinco y ocho mil patologias
englobadas en esta caracterizacion a 80% de origen genético, que conllevan riesgo
de invalidez crénica o muerte; sin mencionar el altisimo impacto social que generan

3].

La Organizacion Europea Para las Enfermedades Raras (EURORDIS) estima que
existen entre 5 000 y 7 000 distintas enfermedades raras, y que estas tienen una
prevalencia de entre el 6% y 8% de la poblacién en la Unién Europea, es decir,
afectan entre 44 y 59 millones de europeos. El mismo criterio se aplica a Espafa,
donde existen 3 millones de afectados [3]. Es importante subrayar que 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 aun mas raras, que afectan s6lo a una de cada 100.000
personas. Las mas raras, solamente a unos pocos individuos [3].

El abanico de enfermedades raras o huérfanas es inmenso. Se cree que el nimero
de pacientes es muy pequefio, pero esto se debe a que el sub-diagnéstico es
bastante alto en el pais, dadas las dificultades antes mencionadas. Se estima que el
universo de enfermedades raras asciende a 8000, de las cuales 40 corresponden a
Enfermedades de Depdsito Lisosomal [4].



Es articulo pretende hacer una revision de las formas en que se han concebido las
enfermedades huérfanas en Colombia y en diferentes partes del mundo donde dia
tras dia ésta situacion, ha dado paso a trabajar en programas que abarquen a la
mayor cantidad de afectados por enfermedades raras, a llegar a acuerdos y
articulacién con paises pioneros de primer mundo que favorezcan un intercambio
gue mejore nuestras posibilidades tecnoldgicas y de capacitacibn de recursos
humanos, a formar redes multisectoriales, a fortalecer un servicio especifico de
informacion y a fomentar la cooperacion para la oferta de inversion con el fin de
mejorar el diagndstico, la accesibilidad a los tratamientos y una mejor calidad de vida
para los ciudadanos que viven con este tipo de patologias.

1.1 ¢Por que NO son comunes?

El principal problema con estas enfermedades es que no son habituales, son en
gran medida ignoradas por la ciencia y por lo tanto la dificultad para que los
pacientes que padecen este tipo de patologias reciban atencién y prestacion de
servicios con calidad es casi nula, por la falta de conocimiento, de infraestructura o
quiza por el bajo interés en cuanto al manejo que debe darse.

Las Enfermedades Raras y Drogas Huérfanas constituyen un concepto nuevo en
salud publicaque ha sido instalado gracias al trabajo que iniciaron las
organizaciones de pacientes hace aproximadamente unos veinte afos. Las
Organizaciones pioneras comenzaron en los estados Unidos, inscribiendo por
primera vez los derechos de este colectivo a través del Acta de Drogas Huérfanas en
1983. Desde ese momento los afectados fueron incluidos en los organismos de
decision como la oficina de desarrollo de productos huérfanos (OOPD) del FDA.
Estas entidades pioneras trabajan en la prosecuciéon de la mejora en la calidad de
vida de las personas que viven con una enfermedad rara en latino América [14].

2. PRELIMINARES

2.1. Enfermedad Huérfana

Debido a las distintas definiciones de "enfermedad rara", las que se consideran
como tales en algunos lugares, se consideran comunes en otras, de modo que la
prevalencia de las mismas puede variar de una region del mundo a otra,
especialmente con las enfermedades genéticas [5].



Segun la definicion de la Union Europea, enfermedades raras, minoritarias,
huérfanas o poco frecuentes, incluidas las de origen genético, son aquellas
enfermedades con peligro de muerte o de invalidez cronica que tienen una
prevalencia menor de 5 casos por cada 10.000 habitantes [3].

No existe una definicion Unica y ampliamente aceptada de "enfermedad rara".
Algunas se basan solamente en el niumero de afectados, mientras que otras, como
la de la Uni6n Europea, toman en cuenta otros factores, como la existencia de
tratamientos adecuados o la severidad de la enfermedad [5].

La definicion de la Union europea es la propuesta por la Comision Europea de Salud
Publica, que establece como rara a aquellas "enfermedades, incluidas las de origen
genético, que son cronicamente debilitantes o potencialmente mortales y las cuales
tienen tan poca prevalencia que se necesitan esfuerzos especiales combinados para
combatirlas.” Para ello, toma como prevalencia la de 5 de 10.000, la misma que uso
el "Programa de accion comunitaria sobre las enfermedades poco comunes” (1999 -
2003), aprobado por el Consejo y el Parlamento Europeo, de este modo, las
enfermedades que son estadisticamente raras, cumpliendo con la prevalencia
establecida, pero que no son ademas potencialmente mortales, cronicamente
debilitantes o inadecuadamente tratadas son excluidas de su definicion [3].

En los Estados Unidos, el "Acta de las enfermedades raras del 2002" (Orphan Drug
Act) define a una enfermedad rara estrictamente de acuerdo a la prevalencia,
sefialando que es "cualquier enfermedad o condicion que afecte a menos de 200 mil
personas en los Estados Unidos”o una entre 1,200. Fue esta misma condicionante la
gue se establecio en el "Acta de drogas huérfanas de 1983", una ley federal
publicada para fomentar la investigacion de las enfermedades raras y sus posibles
curas. Dicha ley también considera como enfermedad rara a aquellas para las cuales
«no hay una expectativa razonable de que el costo de desarrollo y produccion de un
medicamento para la misma, podra ser reembolsado a través de la venta de dicha
droga en los Estados Unidos» [6].

En Japodn, la definicion legal de "enfermedad rara" es aquella que afecta a menos de
50 mil pacientes en Japén o0 a una de cada 2.500 personas. Aunque en ltalia no
existe una definicién legal de "enfermedad rara", sin embargo el Plan de salud
nacional italiano considera como enfermedad rara a aquella que afecta desde 1 de
cada 20 mil habitantes hasta 1 de cada 200 mil habitantes [5].



2.2. Rasgos Comunes

A pesar de esta gran diversidad, las enfermedades raras tienen algunos rasgos
comunes de gran importancia, los cuales se relacionan a continuacion:

Son graves, cronicas, a menudo degenerativas y ponen en peligro la vida. El 50% de
ellas comienza en la nifiez. La calidad de vida de los pacientes esta a veces
comprometida por la falta o pérdida de autonomia; lo que genera incapacidad. Son
enfermedades muy dolorosas en términos de carga sicosocial: el sufrimiento de
estos pacientes y de sus familias se agrava por la desesperacion sicoldgica, la falta
de esperanza terapéutica, y la ausencia de ayuda practica para la vida diaria. Son
incurables, por lo general sin tratamiento efectivo. En algunos casos, se pueden
tratar los sintomas para mejorar la calidad y las esperanzas de vida. Son dificiles de
tratar: las familias encuentran enormes dificultades para encontrar el tratamiento
adecuado.

2.3. Tipo de enfermedades huérfanas EH

La Organizacion Europea Para las Enfermedades Raras (EURORDIS) estima que
existen entre 5 000 y 7 000 distintas enfermedades raras, y que estas tienen una
prevalencia de entre el 6% y 8% de la poblacion en la Union Europea es decir,
afectan entre 44 y 59 millones de europeos. EI mismo criterio se aplica a Espafia,
donde existen 3 millones de afectados [5].

Por las caracteristicas geograficas y poblacionales de nuestro pais, entre las
“‘Enfermedades Raras” habitualmente vistas en consulta y sobre las cuales existen
algunos registros particulares, estan las lisosomales, entre ellas las siguientes [7].

La Enfermedad de Fabry: es una enfermedad rara en la existe ausencia de una
enzima primordial para el adecuado funcionamiento de la mayoria de nuestras
células, provocando innumerables manifestaciones corporales dependiendo del tipo
de célula que afecte, es hereditaria y mas frecuente en mujeres [7].

Gaucher: es una enfermedad en la existe un acumulo inusual de una sustancia
metabdlica en las células por ausencia genética de la enzima que evita su
acumulacioén, produciendo células grandes que no funcionan y ocasionan trastornos,
entre los mas comunes, encontramos falta de energia y animo, dolor abdominal y
retraso en el crecimiento [7].



Lupus: enfermedad cronica y progresiva en la que nuestro sistema de defensas que
controla las enfermedades ataca nuestras propias células.

Galactosemia: enfermedad hereditaria en la que carecemos de una enzima que evita
la acumulacién del azucar dentro de nuestras células, lo cual produce un dafio
progresivo de todas y cada una de las células dependiendo de la localizacion, los
dafios mas notorios son a nivel cerebral, ocular y hepatico [7].

Osteogénesis Imperfecta: es una enfermedad rara en la que nacemos con una
ausencia de produccién de un componente fundamental para nuestros huesos
produciendo huesos débiles que se rompen facilmente [7].

Esclerosis Lateral Amiotrofica -ELA: es una enfermedad crénica y degenerativa
en la que mueren las células del sistema nervioso que se encargan del movimiento
de todos los musculos, provocando al inicio calambres musculares y disminucion de
la fuerza hasta avanzar y llegar a afectar la capacidad para masticar, tragar y
respirar [7].

Esclerosis Multiple: enfermedad rara en la que nuestro sistema de proteccion
contra las enfermedades ataca directamente el sistema nervioso produciendo falta
de coordinacion, trastornos del habla, debilidad que avanza progresivamente hasta
la discapacidad [7].

Otras enfermedades que, por ser muy extrafias, sobre ellas no se tienen
estadisticas, como la neurofibromatosis, las ictiosis las cuales se manifiestan con
diversos sindromes; las genodermatosis y las alteraciones del tejido elastico [7].

3. MATERIALES Y METODOS

3.1. MATERIALES

A continuacion se lista la normatividad asociada a este trabajo:

Ley 1392 de 2010 Ley de Enfermedades Huérfanas: “Por medio de la cual se
reconocen las enfermedades huérfanas como de especial interés y se adoptan
normas tendientes a garantizar la proteccién social por parte del Estado colombiano
a la poblacién que padece de enfermedades huérfanas y sus cuidadores “.
(FECOER) Federacion Colombiana de Enfermedades Raras: surge en el afio
2011 como resultado de una necesidad de Asociaciones independientes que se
unen para resolver problemas comunes y dotarse de una defensa mutua.



(ACELA) Asociacion Colombiana de Esclerosis Lateral Amiotréfica:
Organizacion sin animo de lucro con el objetivo de Asesorar a pacientes, familiares y
cuidadores para enfrentar la enfermedad con la mejor calidad de vida posible.
Articulo Publicado en: julio 29, 2013: MINISTERIO DE SALUD INTERESADO EN
CONOCER ENFERMEDADES RARAS PRESENTES EN COLOMBIA.

Articulo Publicado en junio 25, 2013 por RCN La Radio: PACIENTES DE
ENFERMEDADES RARAS CELEBRAN INCLUSION EN REFORMA A SALUD.

3.2. METODO

El método adoptado fue descriptivo documental cuya fuente de formacién fueron las
personas vinculadas a los procesos, las leyes, decretos, resoluciones y personal
respectivo a los procesos.

3.2.1. Andlisis de tratamientos a nivel internacional

Teniendo en cuenta que estas enfermedades son poco frecuentes y desconocidas,
se hara una investigacion minuciosa de articulos, revistas y libros publicados con el
fin de analizar los estudios que se han adelantado al respecto y plasmarlos en el
avance de este articulo.

3.2.2. Andlisis de tratamientos y asociaciones a nivel en Colombia

La atencion a usuarios que sufren este tipo de patologias se fundamenta en un
procedimiento correctivo NO preventivo debido a la falta de conocimiento y de
informacion respecto a éstas Enfermedades, un ejemplo es la experiencia de un
paciente que ha vivido el verdadero karma de acudir a los servicios ofrecidos por el
sistema de salud en Colombia y que aun con su diagndstico sigue siendo motivo de
discusion.

3.2.3. Informacidén de servicios a usuarios y/o pacientes
La informacion se obtendra a través de una encuesta dirigida a pacientes y
cuidadores con el fin de verificar la calidad en atencion y prestacion de servicios

recibida para atender sus patologias.

3.2.4. Gestion de calidad en atencién a usuarios



De acuerdo a los resultados obtenidos y a los estudios realizados, mostrar la
importancia que tienen estas patologias y la responsabilidad en la que debemos
incurrir para que sean incluidas y tratadas segun las necesidades de los pacientes y
no mediante supuestos.

3.2.5. Plan de implementacién

A través de la informacion recolectada se pondran en conocimiento herramientas y
se realizaran actividades que faciliten el acceso a la informacién respecto a dichas
patologias con el fin de darles el manejo adecuado y contribuir al mejoramiento de la
calidad en la prestacion de los servicios requeridos y lograr que la gestién de calidad
propuesta sea empoderada.

4. RESULTADOS Y ANALISIS

4.1. TRATAMIENTOS A NIVEL INTERNACIONAL

De igual forma, en el mundo se ha avanzado durante los pasados diez afios, se han
realizado grandes progresos con los 270 medicamentos nuevos que la Comunidad
Europea ha designado como “huérfanos” y también en la elaboracion de legislacion
sobre farmacos huérfanos y la legislacion marco sobre farmacos pediatricos; se ha
creado una red de especialistas europeos, hay programas marco sobre Salud y
Proteccion al Consumidor, especialmente el Equipo de trabajo sobre morbi-
mortalidad, con representantes académicos y de Organizaciones para pacientes[14].

4.1.1. Tratamiento a Esclerosis Lateral Amiotrofica -ELA

La Organizacion ALS WORLDWIDE publicé a finales de 2010 un valioso documento
sobre células madre. Debido al interés que frecuentemente muestran las personas
afectadas por ELA sobre este tema, he hecho una traduccién al espafiol. Esta
Organizacion fue fundada por los padres de un paciente con ELA, quienes realizaron
una amplia investigacion sobre las clinicas e instituciones que ofrecen tratamientos
con células madre [8].

“La primera verdadera célula madre fue descubierta y nombrada por el cientifico
ruso Alexander Maksimov, quien encontrd que ciertas células podian generar células
sanguineas. En 1963, los investigadores canadienses Earnest McCullough y James
Till describieron la naturaleza auto renovadora de las células mesenquimales
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trasplantadas de roedores. En 1998, el Dr. James Thomson y sus colegas de la
Universidad de Wisconsin — Madison anunciaron la extraccion exitosa de células
madre de embriones humanos en el laboratorio. Una enorme emocion rodea a estos
y otros descubrimientos relacionados porque las células madre tienen el potencial de
convertirse en muchas células diferentes, lo que significa que pueden servir como un
sistema de reparacion interna. Cuando una célula madre se divide, tiene el potencial
para continuar funcionando como tal o de convertirse en otro tipo de célula con una
funcion mas especializada, como mausculos, glébulos rojos o células cerebrales.[8].
Ahora estamos en 2010, frente a una multitud de potenciales oportunidades de
terapia con células madre para las personas con Esclerosis Lateral Amiotrofica y
otras enfermedades debilitantes. Como resultado, surge un conjunto de términos
completamente nuevo y complicado. La terminologia incluye células embrionarias,
adultas, fetales, mesenquimales, sanguineas, células amnidticas, gliales del bulbo
olfatorio, autélogo, alogénico y toda una serie de otros sustratos de células madre, lo
suficiente como para confundir a cualquier paciente y posiblemente, incluso algunos
de los cientificos” [8].

Una funcion importante de ALS Worldwide es brindar informacion a su comunidad de
pacientes. Esta informacion incluye descripciones, explicaciones, y amplificacion de
las palabras, frases, avances tecnoldgicos, investigacion cientifica, protocolos
posibles, actuales programas experimentales y documentacion relevante. Los
pacientes se enfrentan periddicamente a tratar de entender todos estos temas
importantes.

Ellos quieren y merecen la claridad de las decisiones de vida o muerte a las
cuales se enfrentan. En cambio, la jerga cientifica y médica confunde en lugar de
aclarar. Los meédicos hablan de manera convincente y sin dudas sobre la falta de
fiabilidad del "turismo médico" y de la naturaleza ain no probada de "terapia con
células madre." A menudo incluso se cita la respuesta de los neurélogos mas
destacados sobre "terapia con células madre”, a decir simplemente, "No pierda su
tiempo. Rilutek es el Unico tratamiento aprobado por la FDA para la ELA”.
Desafortunadamente, Rilutek ofrece beneficios minimos, y en algunos casos puede
ser peligroso para el higado, y es exorbitantemente caro con poco valor terapéutico.
Frente a una muerte segura en 2 a 5 afios, los pacientes con ELA quieren y merecen
MAas opciones.

Desde luego, no se puede aclarar todo esto, pero podemos tratar de identificar mejor
las oportunidades potenciales de terapias con células madre, tanto por definicion y
ejemplo para la comunidad de pacientes. Es hora de ver el nuevo paradigma de
tecnologia de células madre con mas cuidado y mas en concreto. La enfermedad en
la que nos centraremos es Esclerosis Lateral Amiotrofica, o enfermedad de Lou
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Gehrig, porque es el foco de nuestro trabajo. Nuestra experiencia personal nos ha
mostrado cémo los pacientes con ELA, en su desesperacion, a menudo son
victimas de grandes esquemas sin fundamento, que carecen de cualquier base
cientifica. El sefiuelo es a menudo la inclusion de las palabras "células madre", que
es efectivo debido a la connotacién méagica de las palabras para los desinformados.
Sin embargo, esta experiencia es también comuin para los pacientes que sufren de
muchas otras enfermedades debilitantes. Por lo tanto, gran parte de esta discusion
es también aplicable a otras enfermedades.

En principio, una vision general de la situacion actual puede ser util para cualquier
persona que considere la obtencion de un tratamiento ya sea dentro de los Estados
Unidos o en el exterior. Lo mas importante es estar informado y con el
conocimiento adecuado para que cuando se tome una decision de obtener un
determinado protocolo experimental o de tratamiento, se base en la revelacion
completa y la evaluacion a fondo de la oportunidad que se presenta, incluyendo sus
beneficios y sus riesgos, de de tal forma que se logre la mejor asesoria.

El turismo médico se ha convertido en un término popular, pero una descripcidon mas
exacta y apropiada es "cuidado de la salud global”. La palabra turismo refleja
vacaciones. Aquellos que buscan atencion médica en el extranjero no son turistas,
sino mas bien, pacientes que buscan tratamiento para sus enfermedades que
actualmente no esta disponible en los Estados Unidos. Cuando los pacientes viajan
a los Estados Unidos para cirugias o tratamientos médicos no disponibles en sus
propios paises, se usa el término apropiado "atencion meédica’. Sin duda, los
tratamientos con células madre pertenecen a la misma categoria. Muchas personas
vigjan a diferentes instalaciones nacionales e internacionales para evaluar sus
opciones antes de elegir su participacion en un ensayo clinico o tratamiento.

La terapia con células madre es un término general. Nadie puede decir que un
medicamento en si es bueno o malo. De la misma manera, las intervenciones
basadas en células madre (o procedimientos) no pueden ser clasificados como
todo bueno o todo malo.

El valor de la intervencién depende de las particularidades de cada situacion y
condicion. Hoy en dia, los trasplantes con células madre se utilizan habitualmente
para tratar a pacientes con leucemia y otros canceres de la sangre para que sus
cuerpos sean capaces de producir células sanguineas nuevas para reemplazar a las
destruidas por los tratamientos de la enfermedad o cancer. Por el contrario, la
mejora de la terapia genética con células madre para resolver por completo o reparar
lesiones de la médula espinal es claramente algo para el futuro, lo que implicara una
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amplia investigacién y muchos ensayos clinicos antes de que se convierta en un
estandar de atencion médica.

4.2. TRATAMIENTO Y ASOCIACIONES A NIVEL NACIONAL

El ambito de las enfermedades raras sufre un déficit de conocimientos médicos y
cientificos. Durante mucho tiempo, los médicos, investigadores y responsables
politicos desconocian las enfermedades raras y hasta hace muy poco, no existia
ninguna investigacion real o una politica de salud publica sobre las cuestiones
relacionadas con este campo. Un tratamiento y cuidado médico adecuados pueden
mejorar la calidad de vida de los afectados y ampliar su esperanza de vida. El
progreso que se ha realizado para algunas enfermedades es impresionante, lo que
demuestra que no debemos abandonar la lucha sino, por el contrario, continuar y
doblar los esfuerzos en el ambito de la investigacion y la solidaridad social. Los
afectados por enfermedades raras son ademas mas vulnerables en el terreno
psicologico, social, econdmico y cultural. Estas dificultades se han podido superar
en gran medida a través de la creacion de asociaciones que cuentan con politicas
apropiadas para la adopcion de suficiente personal profesional en areas de la salud
con el fin de mitigar la probabilidad de pacientes no diagnosticados. [15].

4.2.1. Tratamientos

Al tener conocimiento y vivir la experiencia propia sobre qué es una enfermedad
huérfana, es dificil dejar de preocuparse por el sistema de salud en Colombia ya
gue a través de la practica, muestra no estar preparado desde el punto de vista de la
calidad en atencion y prestacion de servicios para atender a pacientes que padecen
este tipo de patologias. La brecha existente entre los pacientes y la calidad en
atencion, es cada vez mas notoria pues, debido a su complejidad, necesita
tecnologias especificas, medicamentos costosos y tratamientos de dificil acceso,
causando que este tema se haya convertido en algo intransigente para los que estan
viendo desde afuera el problema, engorroso y escaso de criterio para los pacientes
gue dia tras dia siguen luchando no por combatir una enfermedad sino por lograr
convivir con calidad de vida.

La falta de politicas especificas para las Enfermedades Raras, genera dificultades de
acceso a la asistencia médica y proteccion social. El diagnostico equivocado o la
ausencia de diagnéstico, el desconocimiento médico, la ausencia de abordaje
interdisciplinario médico-social, conduce a un incremento de deficiencias fisicas,
psicologicas e intelectuales, a tratamientos inadecuados o incluso nocivos, a la
exclusién social y el empobrecimiento econémico, lo que vulnera la calidad de vida
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de miles de pacientes de ER, a pesar de que algunas enfermedades raras sean
compatibles con una vida normal si se diagnostican a tiempo y se abordan
correctamente [9].

No se conoce una cura para este tipo de enfermedades, el tratamiento para controlar
otros sintomas es a través de medicamentos que ayudan a retardar el avance,
permitiéndole al paciente vivir por mas tiempo con calidad de vida.

La fisioterapia, la rehabilitacion y el uso de dispositivos ortopédicos o silla de ruedas,
u otras medidas ortopédicas pueden ser necesarios para maximizar la funcion
muscular y la salud en general.

Un nutricionista es muy importante, dado que los pacientes tienden a bajar de peso.
La enfermedad en si incrementa la necesidad de alimento y calorias. Al mismo
tiempo, los problemas con la deglucién dificultan la ingestion de suficiente alimento.
No existe ninguna prueba especifica que dé el diagnostico definitivo. Se deben
practicar pruebas de distinto tipo para descartar otras enfermedades, con estas
pruebas, el estudio de la historia clinica del paciente y con un detenido examen, los
especialistas suelen llegar al diagnéstico definitivo.

Pruebas esenciales que se realizan para su diagnoéstico son la resonancia magnética
cerebral o espinal y electromiografia de la funcibn neuromuscular de las 4
extremidades. Frecuentemente el diagndstico definitivo puede tardar varios meses
en producirse, aun después de realizar todos los test pertinentes y observar
atentamente la evolucion de los sintomas.

e Caso paciente que padece ELA

“Yendo al nevado del Tolima en Julio de 2000 con compafieros de trabajo, me quedaba
atras para acompafar a los ultimos. Sin embargo me senti ligeramente sorprendido que yo
consideraba que el ritmo de los primeros era mucho para mi y dificil de llevar y yo hacia
deporte todos los dias. Aungue no me preocupaba, porgue yo habia asociado mi debilidad
con la edad (casi 34) si me dejaba pensando que los que andaban adelante tenian quiza los
mismos afios o0 mas. En fin en ese paseo llegué hasta la cumbre a casi 5000 metros de
altura y me di cuenta de mi debilidad porque mis compafieros me decian en tono jocoso que
durante el camino ellos no creian que yo fuese a llegar.

Unos dos meses después en el gimnasio senti enorme dificultad en hacer las 5 series de 10
repeticiones de flexiones de pecho y me senti desilusionado como lo haria cualquier
deportista. A pesar de entrenar constantemente, los resultados empeoraban. Unos dias mas
tarde lo intenté pero ya no pude con las repeticiones ni con NINGUNO de los ejercicios de
triceps. Llegué a mi apartamento preocupado e intenté nuevamente en el borde de mi cama
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hacer los ejercicios de triceps y no pude hacer ninguno. Atribui esto a exceso de
entrenamiento en el gimnasio y decidi esperar algunos dias para ver si me reponia pero al
poco tiempo en un amanecer cuando iba a abrir la llave izquierda del grifo con la punta de
los dedos de mi mano izquierda no pude hacerlo y senti asombro. Pero como regularmente
no sentia estrés por mis problemas de salud pues siempre fueron algo pasajero no fui al
médico de inmediato. Solo cuando me encontré el médico de la empresa donde yo trabajaba
le canté en tono jocoso la cancién “se me acabd la fuerza de mi mano izquierda”. Aunque él
sonrid, cuando le pedi que me dejara intentar apretar su mano me mird con preocupacion y
me recomendo ir a un centro médico a que me hicieran una electromiografia. Alli el médico
ratific6 una denervacion en mi mano izquierda y me recomendo ir al especialista. Creo que
fue en noviembre cuando en otro amanecer vi en el espejo como mi brazo izquierdo
registraba un movimiento extrafio en mis musculos. Era como si una lombriz se moviera
adentro: fasciculaciones. En la mafiana de afio nuevo de 2001 me di cuenta que la debilidad
habia pasado a mi mano derecha. Pocos dias después me llam6é mi hermano, Médico
especializado en Medicina interna, quien me recomendé electromiografia de las 4
extremidades y en adicion visité por mi cuenta un neurocirujano y una neurologa. En el plan
obligatorio de salud me atendi6 un neurélogo, quien me practicé la electromiografia y me
recomendd hacerme una evaluacién neuroldgica pronto. El neurocirujano me ordené una
resonancia magnética de la cervical y la neurdloga la visitaria mas tarde con estos
resultados. La resonancia salié normal lo cual falsamente me tranquilizd pues no tenia ni
idea de lo que vendria después. La electromiografia si contenia muchas observaciones que
yo poco comprendia pero si lograba descifrar que algo andaba mal pero que yo asumia que
tenia remedio. Al visitar la neurdloga, me dijo que muy seguramente se trataba de una
neuropatia motora multifocal y me ordendé un examen (anti-GM1) que tuve que mandar
muestras a Estados Unidos. Me mencion6 al final algo llamado ELA pero que
probablemente no era eso, sin embargo el nhombrecito me queddé en algin rincén de mi
cabeza.

Yo fui muy curioso con lo de la Neuropatia y consulté en Internet que era eso. Aungque
algunos sintomas coincidian, no me sonaba mucho pues los resultados de mi
electromiografia indicaban que no habian bloqueos de conduccién tipicos de esta
enfermedad (que me perdonen los médicos si digo barbaridades, yo soy ingeniero
mecanico). Pero finalmente me meti al Internet a buscar “ELA”, imprimi unas hojas para
leerlas en mi apartamento en Cali. Las lei en la noche y en verdad cada linea que leia me
inquietaba ¢ Esclerésis Lateral Amiotréfica? Nunca escuché tal cosa...... pero fue tal mi
presentimiento que eso era lo mio que me desmoroné por dentro, mi cuerpo era agua y de
repente caia al suelo. Solo tenia un par de sintomas de los que alli mencionaban pero todos
los que tenia coincidian, las fasciculaciones, la debilidad de un lado que luego se extendia al
otro...... pero ¢;porqué los médicos no me decian nada? Me daba risa algo nerviosa pensar
gue me iba a morir. Ademas yo estaba entrenando Karate, trotando dia de por medio, me
podia abotonar las camisas facilmente... ;como pensar que pronto dejaria de hacerlo?

Viajé a Bogota ese fin de semana, me encontré con mi hermano médico internista, el
domingo. Me invit6 a una consulta con un amigo Neurélogo el lunes 19 de marzo y yo le dije
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gue Yyo tenia cita a principios de abril mientras yo recopilaba todos los examenes. El insistio
y yo cedi aunque no le dije nada de lo que habia yo leido dos dias antes. En la mafiana de
ese lunes me llevé al hospital donde él trabaja, saludamos un par de compafieros de trabajo
de él, subimos escaleras y pum...... tropecé y cai con buena amortiguacién y sin dolor, pero
recordé aquella lectura sobre la ELA en donde el paciente tropezaba facilmente. Llegamos
al consultorio de mi hermano y alli llegé su amigo. Mir6 la resonancia, la electromiografia y
mi lengua y dijo “ahi estan” luego miré mis piermas y sefialé6 con su dedo “ahi estan”. Alli
me di cuenta que se referia a las fasciculaciones. Me orden6 otros examenes tales como la
puncién lumbar y el TAC (los cuales finalmente nunca me hice). Nos sentamos los tres y
empezamos hablar. EI me dijo que probablemente esas muestras que envié a USA saldrian
negativas, no estaba de acuerdo con la Neurdloga en que fuera una Neuropatia. me mir6 y
dijo “puede ser la enfermedad de la motoneurona” Recordé mi lectura y le dije simplemente
si. Vi la cara de mi hermano y percibi en sus adentros que su cuerpo era agua y de repente
caia al suelo. Haciendo de tripas corazén, mi adentro se convirti6 en piedra y repliqué al
neurélogo “Yo ya sé perfectamente todas las consecuencias de la enfermedad. Actuaré
ahora para prolongar mi capacidad de hacer lo que ahora hago, no esperaré a actuar
cuando sea un vegetal.” Sali con mi hermano a buscar el taxi, fue un camino corto pero muy
amargo.

Al llegar a casa de Mama en Bogota, guarde silencio y simplemente le respondi que el
médico no habia definido nada aun. Di un par de vueltas pensando en que hacer, distraje
por completo al resto de la familia sin que levantaran una sospecha que ese dia me habian
diagnosticado.

Continué mi vida como si nada hubiera pasado hasta agosto de 2001 cuando empezaba a
cojear de mi pierna izquierda y ya mi familia me preguntaba insistentemente que pasaba.
Entonces decidi comentarles el diagndéstico y sus consecuencias. Como era de esperarse
fue un golpe duro para todos. Pero afortunadamente los cuatro meses de silencio me
permitieron madurar y estar preparado para las voces de desespero que naturalmente
aparecen en este tipo de situaciones. Inicié mis terapias consciente de que éstas no me
curarian, pero si me darian una mejor calidad de vida.

En diciembre de 2001 ya cojeaba de las dos piernas. Durante el afio 2002 todas mis
funciones motoras se fueron deteriorando paulatinamente y para diciembre de ese afio ya
debia caminar con un leve apoyo de alguien o con caminador. En febrero de 2003 me
trasladé de Cali a Bogota para estar al lado de mis familiares y he estado activo fisicamente
de acuerdo a mis posibilidades.

El hecho del deterioro fisico fue un golpe duro y desagradable pero de ninguna manera
apacigu6 mis animos por seguir adelante. Por el contrario, s6lo pienso en lo bueno y en todo
lo que aprendi mientras gocé de buena salud. Y ademas haber cotizado mientras estaba
bien a la seguridad social, muy indispensable a la hora de una invalidez total.

15



De acuerdo a la tabla de valoracién neurolégica para ELA que otorga 40 puntos cuando
todas las funciones estan bien y va descendiendo a medida que empeoran, en el momento
del diagnéstico en abril de 2001 mi valoracién era de 40 y al momento de la elaboracion de
éste documento en septiembre de 2004 mi valoracion era de 17 puntos. Las funciones que
esta tabla evalia son: habla, salivacién, habilidad para pasar alimentos, escritura,
manipulacién de cubiertos, habilidad para vestir e higiene, habilidad para girar en la cama 'y
ajustar sabanas, marcha, subida de escaleras, y respiracion. En enero de 2009 mi
valoracion es de 10 puntos.

A continuacién comparto algunas cosas que he hecho en mi lucha contra la enfermedad:

Disefié y mandé a hacer una bicicleta estatica para mover brazos y piernas mientras veo
television. Aprovechando las ciclo rutas Bogotanas, disefié y mandé a hacer un triciclo. (Ver
foto numero dos). Ha sido muy divertido hacer deporte en ellas. Cuando lo hago me doy
cuenta que la vida se puede disfrutar alin en circunstancias adversas.

Para mantener la independencia en el bafio, lo remodelé instalando barras de seguridad,
elevando el sanitario 12 cm, instalando grifos con valvulas de cierre rapido y usando una
silla para la ducha. Probablemente esta sea una solucién por tiempo limitado mientras
pueda pararme y sostenerme de las barras”.

Para las terapeutas, recomiendo usar camillas anchas para pacientes con ELA porque la
camilla delgada es muy peligrosa tanto para el paciente como para la terapeuta.
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4.2.2 Asociaciones

Defensoria del pueblo: La Defensoria del Pueblo, ha considerado pertinente
hacer entrega de documentos, donde se consignan las principales enfermedades
huérfanas, sus sintomas y tratamientos asi como los derechos y deberes de los
pacientes que las padecen, con el fin de brindar informacion basica de manera
sencilla sobre éstas y cumplir con el objetivo de eliminar barreras que impiden
calidad en atencion a este tipo de usuarios [7].

El tema de derechos y deberes de los pacientes constituye un aspecto del
empoderamiento de los mismos frente a las Empresas Promotoras de Salud;
tanto del régimen contributivo como del subsidiado, y frente a las demas
empresas obligadas a compensar en el sentido de que los pacientes puedan
recibir una atencion eficaz, integral, oportuna y en las condiciones mas favorables
para su patologia, sin que el hecho de ser patologias de baja prevalencia les
impida merecer un tratamiento especial y digno que permita mejorar sus
condiciones de vida [10].

Redes de apoyo: El apoyo emocional es vital para hacerle frente a estos
trastornos, dado que la funcidbn mental no resulta afectada. Grupos como las
Fundaciones y Asociaciones pueden estar disponibles para ayudar a las
personas a manejar este problema.

Estas enfermedades han encontrado representacion en diversas Asociaciones y
Fundaciones que se han creado en Colombia que buscan mejorar la calidad vida
de sus asociados. Asi mismo, se ha legislado alrededor de ellas creandose la
ley 1392 de 2010, que cobija las enfermedades raras.

Para trabajar de una forma estructurada y unificada en las necesidades descritas

y en las que surgen de nuestro contexto social, politico y econémico, se crea la
Federacién Colombiana de Enfermedades Raras (FECOER) en afio 2011
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como resultado de una necesidad de Asociaciones independientes que se unen
para resolver problemas comunes y dotarse de una defensa mutua, en
representacion de todas las asociaciones y todas las enfermedades raras
existentes y por diagnosticar en Colombia, para hacerla participe como uno de
los actores principales que deben efectuar dicho trabajo junto con el gobierno, los
estamentos cientificos, los prestadores de servicios, la industria farmacéutica y
otras entidades de diferente orden [11], asi como la Asociacién Colombiana de
Esclerosis Lateral Amiotrofica (ACELA), legalmente constituida desde mayo
de 2008 y son miembros plenos de la Alianza Internacional de Asociaciones de
ELA desde junio de 2010, con el objetivo de Asesorar a pacientes, familiares y
cuidadores para enfrentar la enfermedad con la mejor calidad de vida posible.
[12].

4.2.3 Leyes Nacionales

Las Enfermedades Raras (ER), presentan en Colombia una problematica muy
similar a la de otros paises del mundo. Estas enfermedades han encontrado
representacion en diversas Asociaciones y Fundaciones que se han creado en
Colombia que buscan mejorar la calidad de vida de sus asociados. Asi mismo, se
ha legislado alrededor de ellas creandose la Ley 1392 de 2010, que cobija las
enfermedades raras [11].

De acuerdo a solicitud realizada directamente por el Ministerio de Salud y Proteccion
Social en el marco de la Mesa de Trabajo de la Ley 1392 de 2010, se delego6 a la
Federacion Colombiana de Enfermedades Raras la recoleccion de informacion de
sus entidades federadas para ser llevada ante esta entidad; la informacion a
recolectar tiene que ver con los diagnosticos, EPS y Centros de tratamiento de estas
enfermedades [13].

Para Leonardo Arregocés, Coordinador de la Mesa y representante del Ministerio de
Salud en este espacio, “el objetivo es identificar los centros de Enfermedades Raras
y con ellos generar los criterios que hacen de un centro en ER un buen centro de
ER. Al mismo tiempo identificar las EPS donde estan afiliados para traer las EPS a la
mesa Y discutir con ellos las necesidades gque tienen estos pacientes y sus familias.
Posteriormente se puede avanzar en algunos trabajos con los pacientes
identificando asi sus necesidades” [13].

De esta manera el Ministerio disefid un formulario que recopila informacién sobre el

diagnostico de Enfermedades Raras- ER, los tratamientos que reciben y los centros
donde reciben tratamiento. Con la aprobacion de la ley estatutaria en la plenaria del
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Senado de la reforma a la salud, varios sectores criticaron algunos conceptos como
el de sostenibilidad fiscal que limitaria la prestacion de servicio de salud en el pais.

La Federacibn Colombiana de Enfermedades Raras advirti6 que aunque pueden
tener dudas sobre algunos articulos aprobados, el ‘reconocimiento’ a los pacientes
de enfermedades raras dentro de una ley estatutaria de la salud es histérico y de
mayor aceptacion no solo en el pais sino en el mundo. “El hecho de que se haya
puesto al mismo nivel de la comunidad con discapacidad y desplazada por la
violencia, es un gran paso, en el sentido de reconocer unos derechos, que hasta
ahora han sido vulnerados, y un acceso efectivo a los derechos constitucionales”.

4.3. Propuesta de Gestiéon de Calidad para Pacientes con EH.

Con base en el modelo de referencia propuesto por las normas 1ISO 9000:2000 y
destacando los principios de enfoque al cliente y enfoque basado en procesos, a
continuacion se plantea el servicio en el contexto de Sistema de Gestion de Calidad-
SGC como un proceso de prestacion de servicios de salud junto con la metodologia,
herramientas conceptuales, evaluando aspectos significativos del proceso de
incorporacion de éstos pacientes en el sistema de salud y la atencion que se brinda.

Actualmente la sociedad forma parte de un inevitable cambio, causado por los
fendmenos econdmicos, sociales, culturales y politicos afectando directamente a las
empresas del sistema de salud en Colombia como las EPS, asi como también a
todas las personas que forman parte de ellas, en este caso los pacientes que
padecen un tipo de patologia huérfana o finalmente desconocida.

Precisamente son éstos pacientes los que debido a estos fenbmenos de cambio, se
deben enfrentar a situaciones tales como, escaso nivel de profesionalismo por parte
de los prestadores de servicios de salud, bajos niveles de desarrollo e investigacion
frente a este tipo de patologias e insuficientes procesos para la consecucién o
concentracion de capital financiero que permita tomar decisiones con el fin de dar
respuesta oportuna ante sus necesidades.

No es complicado entonces, deducir el papel que deben asumir las empresas
promotoras de salud, el gobierno y demas entes reguladores, siendo los que tienen
gue hacer un esfuerzo mayor, iniciando simplemente con la intencion de dominar y
dar solucién a un problema de salud que dia tras dia despierta la preocupacion de
la sociedad en general.

Lo que se pretende es analizar a fondo todo lo que involucra el cambio en el sistema
de salud, el por qué este concepto de enfermedad huérfana-EH y los pacientes se
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convierten en agentes estratégicos de la evolucion y desarrollo de investigaciones y
como ésta evasiva afecta las diferentes variables que intervienen en la deteccion de
un diagnostico temprano y efectivo que permita mitigar los altos indices de
patologias raras propendiendo por avanzar sobre todo por el beneficio que se les
podria brindar.

Es importante hacer una mencion especifica al dinamismo de la sociedad actual, en
la que los nuevos retos, la complejidad de las adversidades y la incertidumbre frente
a estos padecimientos, estan acechando a las diferentes poblaciones que requieren
y exigen nuevas condiciones y parametros para ser tratados mas alla de lo
fundamental.

El fenomeno de la falta de calidad en la prestacion de servicios de salud ha sido una
constante a nivel nacional durante los ultimos tiempos. Los cambios que se estan
dando han forzado a los pacientes a asumir costos de tratamientos y medicamentos,
a integrarse a los nuevos modelos de atencidn y administracion de servicios que han
aportado la mayor cantidad de complicaciones y tramites dentro de los cuales se
desenvuelven estas enfermedades, por tal razén se hace indispensable involucrarlos
y representarlos a través de nuevos modelos tanto estructurales como de desarrollo,
investigacion y formas de interaccion con la sociedad, no sin aceptar que tienen los
mismos derechos que un paciente con cualquier otra enfermedad y que por ende no
se le puede desconocer.

Al considerar que es un tema tan amplio y a su vez complejo, se debe analizar de
forma estructurada con cada uno de los factores que intervienen y determinan los
procesos que se llevan a cabo para prestar atencion a pacientes que sufren este tipo
de patologias. Por lo anterior es importante resaltar las causas que generan esta
situacion en las empresas promotoras de salud, estableciendo los principales
conceptos que abarca esta problematica y llegando a mencionar su aplicacién en los
afectados actualmente.

Como vemos, no se trata de evitar mas inconvenientes en cuanto a la calidad en
atencion a estos usuarios sino mas bien, intentar mediante esta propuesta
reconsiderar su importancia mostrando posibles soluciones, partiendo de una base
como son los antecedentes y los estudios resultantes, con el fin de prescindir que los
usuarios tengan que seguir asumiendo las consecuencias respecto a la carencia de
protocolos de calidad para recibir la atencidn que requieren.

20



4.3.1. Propuesta de implementacion en Entidades Promotoras de Salud-EPS

Con el fin de aprovechar al maximo los cambios que ha tenido el sistema de salud
en Colombia y con ellos el concepto de calidad en atencion a usuarios que padecen
Enfermedades Huérfanas, la propuesta de implementacion y la metodologia que se
llevara a cabo es de caracter descriptivo® a través de la divulgacion de informacion e
invitacion a campafias aplicadas al grupo objetivo (pacientes y familiares), buscando
datos a cerca de la percepcion que tiene cada uno en cuanto a qué son
Enfermedades Huérfanas, tipo de dificultades para acceder a la atencion en
servicios de salud y el manejo que se le da a éstas patologias en otros sistemas de
salud, como base para el andlisis, la evaluacion, la verificacion y difusion de
resultados enfocados al mejoramiento de calidad en atencion a usuarios que sufren
éstos malestares.

A continuacién se ilustra de forma especifica los métodos a tener en cuenta en la

ejecucion de la propuesta.

e CRONOGRAMA DE ACTIVIDADES A DESARROLLAR

ACTIVIDADES MES 1 MES 2 MES 3 MES 4 MES 5 MES 6 MES 7

MES 8

Sensibilizacion: a
través de campafias
informativas a nivel de
puntos de atencion de
las EPS, involucrando
a pacientes y familiares
que padecen estas
patologias.,

Normatividad:
elaboracion de
lineamientos, reglas de
administracion y reglas
de aplicacion.

Recopilar
informacion: bases de

tipo de metodologia a aplicar para deducir un bien o circunstancia que se esté presentando; se aplica describiendo todas sus

dimensiones, en este caso se describe el drgano u objeto a estudiar, se centra en recolectar datos que describan la situacion tal y como

€s.
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datos afectados

Estructurar la
informacion

Validar datos:
fortalezas, debilidades
que permitan el punto
de partida del proceso
de mejora.

Consolidar documento
estudio

Difusion de resultados

Aplicacion

Realizado por: Andrea Catalina Hernandez Moncada

Fecha de Inicio: Marzo 2013

Fecha Estimada de Terminacion: Noviembre 2013

5. CONCLUSIONES Y RECOMENDACIONES

5.1. Conclusiones

Debido a que estas patologias no son habituales, los profesionales de la salud
no estan preparados para su diagndstico, lo que hace que el proceso sea
largo y poco seguro.

A pesar que son enfermedades que requieren atencion integral, los
tratamientos y medicamentos no se encuentran incluidos en el sistema de
salud lo que dificulta la accesibilidad a una atencién eficiente y oportuna.

La falta de conocimiento y divulgacion de informacién relacionada con estas
patologias es escasa, fraccionada e insuficiente, por lo tanto no sélo son
enfermedades huérfanas para los pacientes sino que los pacientes se
convierten en huérfanos ante el sistema de salud, son considerados como un
problema pero tampoco dan solucién al supuesto problema debido a los
costos que éstos generan.
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5.2. Recomendaciones

e Las personas que padecen enfermedades huérfanas tienen derecho a un
diagnostico temprano e informacién oportuna por lo tanto se requiere contar
con personal altamente capacitado para identificar los sintomas y los signos
del problema con el fin de acelerar los tiempos de diagnéstico.

e Desarrollar programas de investigacién orientados a educar y difundir los
tratamientos y posibilidades que tienen los pacientes y sus familias.

e Es necesario realizar estrategias con areas implicadas como, la sociedad, los
profesionales de la salud y el estado para que permitan el acceso a
tratamientos y las posibilidades de mejorar la calidad de vida de los afectados.

e Priorizar las necesidades de cada paciente a través de las politicas de salud y
las leyes existentes que amparan las enfermedades huérfanas.

e Establecer una articulacion entre las asociaciones y el estado con el fin de
mejorar problematica e ir mas alla de una simple respuesta.
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